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АННОТАЦИЯ
Мышечная дистрофия Эмери–Дрейфуса  — генетически гетерогенное заболевание с Х-сцепленными рецессивны-
ми, аутосомно-доминантными и аутосомно-рецессивными типами наследования, которое может обусловливать-
ся мутациями в генах EMD, LMNA, SYNE1 и SYNE2. Для данной дистрофии, обусловленной мутацией в гене SYNE2, 
характерен аутосомно-доминантный тип наследования с дебютом клинической симптоматики в детском возрасте. 
Данную форму характеризуют преимущественно проксимальная мышечная слабость верхних и нижних конечностей, 
кардиологические осложнения. В статье представлен клинический случай мышечной дистрофии Эмери–Дрейфуса, 
обусловленной мутацией в гене SYNE2, клинические и инструментальные методы обследования, динамика течения 
заболевания. За период наблюдения 6 мес. у ребенка отмечено значительное ухудшение моторных функций: сниже-
ние дистанции 6-минутного теста ходьбы, возможностей ходьбы и передвижения (раздел D1) по шкале Motor function 
measure, результатов тестов на скорость. Установлено также неуклонно прогрессирующее нарушение дыхательных 
и бульбарных функций, что требует регулярного динамического наблюдения, ежедневного контроля сатурации кис-
лорода, необходима ночная и дневная неинвазивная искусственная вентиляция легких. С учетом литературных дан-
ных, ранее описанных клинических случаев пациента характеризует высокий риск развития нарушений ритма сердца 
и дилатационной кардиомиопатии, что требует надлежащего мониторирования не реже 1 раза в 6 мес. Данная статья 
может быть полезна врачам неврологам, педиатрам, пульмонологам и кардиологам.

Ключевые слова: мышечная дистрофия Эмери–Дрейфуса; миопатия; динамика; магнитно-резонансная томография 
мышц.
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Clinical case, dynamics of the disease in a patient 
with Emery–Dreyfus muscular dystrophy caused 
by a mutation in the SYNE2 gene
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ABSTRACT
Emery–Dreyfus muscular dystrophy is a genetically heterogeneous disease with X-linked recessive, autosomal domi-
nant and autosomal recessive forms, which can be caused by mutations in the EMD, LMNA, SYNE1 and SYNE2 genes. 
Emery–Dreyfus muscular dystrophy caused by a mutation in the SYNE2 gene is characterized by an autosomal dominant 
mode of inheritance with the onset of clinical symptoms in childhood. This form is characterized primarily by proximal 
muscle weakness of the upper and lower extremities and cardiac complications. The article describes a patient with Emery–
Dreyfus muscular dystrophy caused by a mutation in the SYNE2 gene. The article presents clinical and instrumental exami-
nation methods, the dynamics of the course of the disease. During the observation period of 6 months, the patient showed 
a significant decrease in motor functions — a decrease in the distance of the 6-minute walking test, the ability to walk 
and move (D1) on the scale “motor function measure”, the results of speed tests. The patient also has a steadily progressive 
impairment of respiratory and bulbar functions, which requires regular dynamic monitoring, every day monitoring of oxy-
gen saturation, and night and daytime non-invasive artificial ventilation is indicated. Taking into account the literature data 
and previously described clinical cases, the patient is characterized by a high risk of developing heart rhythm disturbances 
and dilated cardiomyopathy, which requires proper monitoring at least once every 6 months.

Keywords: Emery–Dreyfus muscular dystrophy; myopathy; dynamics; muscle magnetic resonance imaging.
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ВВЕДЕНИЕ
Мышечная дистрофия Эмери–Дрейфуса (МДЭД) пред-

ставляет собой генетически гетерогенное заболевание 
с  Х-сцепленными рецессивными, аутосомно-доминант-
ными и аутосомно-рецессивными формами [1, 9, 13, 18]. 
Развитие заболевания ассоциировано с мутациями в генах, 
кодирующих белки ядерной мембраны, включая ген EMD, 
кодирующий эмерин, ген LMNA, кодирующий ламин А и ла-
мин С, и гены SYNE1 и SYNE2, кодирующие несприн [4].

Белок, кодируемый геном SYNE2, — это пептид внеш-
ней мембраны ядра, который связывает цитоплазматиче-
ский F-актин [12], позволяя привязать ядро к цитоскелету 
и  помогая поддерживать структурную целостность ядра. 
Его специфические изоформы внутренней мембраны ядра 
высоко экспрессируются в  мышцах и  сердце и  связывают 
белки ламин А  и  эмерин. Подобно эмерину, сохранение 
специфических изоформ несприна в  мембране зависит от 
связывания ламина А, тогда как сохранение эмерина в ней 
также зависит от связывания несприна. Соединяясь с лами-
нами и  эмерином, несприны связывают цитоскелет и вну-
треннюю мембрану с внешней мембраной и цитоскелетом, 
образуя мостиковый комплекс с белками через просветное 
пространство между внутренней и внешней мембраной [21]. 
Для этого гена было обнаружено несколько вариантов 
транскриптов, кодирующих разные изоформы [19, 20].

Частота и  распространенность МДЭД, обусловленной 
мутациями генов SYNE1 и SYNE2, в настоящее время не-
известны. По данным метаанализа, общая распростра-
ненность МДЭД во всех возрастных группах составляет 
0,39 на 100 000 человек [2, 15, 20].

Клинический фенотип мышечной дистрофии, обуслов-
ленной мутациями в генах SYNE1 и SYNE2, характеризует 
высокая вариабельность тяжести клинической симптома-
тики — от бессимптомного повышения активности креа-
тинфосфокиназы в крови до тяжелого быстро прогресси-
рующего течения с развитием кардиомиопатии [6, 9, 10]. 
Характерная особенность МДЭД, обусловленной мутацией 
в гене SYNE2, — это аутосомно-доминантный тип насле-
дования с дебютом клинической симптоматики в детском 
возрасте. Данную форму характеризует преимущественно 
проксимальная мышечная слабость верхних и нижних ко-
нечностей, при этом, в отличие от МДЭД, обусловленной 
мутацией в  гене EMD, выраженные суставные контрак-
туры не характерны [3, 8, 14]. На поздних стадиях часто 
описывают кардиологические осложнения [5, 16].

Тем не менее, приведены и атипичные случаи МДЭД, 
обусловленной мутацией в  данном гене. Описан случай 
двоих пациентов — отца и  сына, для которых была ха-
рактерна прогрессирующая мышечная слабость с  кон-
трактурами верхних конечностей, но без кардиомиопа-
тии [11]. Также был описан атипичный случай сердечной 
недостаточности, обусловленной мутацией в гене SYNE2, 
протекавшей без мышечной слабости, у подростка 14 лет 
с летальным исходом [7].

КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ
Пациент, 10  лет. Поступил в  клинику Санкт-Петер

бургского государственного педиатрического медицин-
ского университета с  жалобами на прогрессирующую 
мышечную слабость, слабость мышц шеи, утомляемость, 
одышку, плохую переносимость физических нагрузок, на-
рушение осанки. Беспокоят эпизоды ночных апноэ, за-
труднение дыхания в  положении лежа, обусловленные 
бульбарным парезом, гиперсаливацией.

Анамнез болезни. Первые жалобы возникли с  4  лет, 
беспокоили утомляемость, одышка, плохая переносимость 
физических нагрузок. В возрасте 7 лет обратились за кон-
сультацией к  неврологу, выполнена электронейромиогра-
фия, выявлены выраженные признаки первично-мышечно-
го поражения верхних и  нижних конечностей. По данным 
биохимического анализа крови обнаружено небольшое 
повышение активности креатинфосфокиназы до 301 Ед/л 
(референтные значения — менее 247 Ед/л). Поставлен диа-
гноз: G71.9 — первичное поражение мышц неуточненное. 
Проведен дифференциальный диагноз между различными 
формами мышечных дистрофий, гликогенозами. В настоя-
щее время отмечено прогрессирующее течение заболева-
ния в виде ухудшения осанки, нарастания слабости в верх-
них и нижних конечностях, мышцах-разгибателях туловища 
и шеи, тяжело вставать с пола, подниматься по лестнице.

Анамнез жизни. Ребенок от 2-й неосложненной бе-
ременности, 2-е срочные роды, физиологические. Масса 
тела при рождении 3600 г, рост 52 см. Оценка по шкале 
Апгар 8/9 баллов. Период новорожденности без особен-
ностей, мышечный тонус физиологический. Психомотор-
ное развитие на 1-м году жизни по возрасту: держал 
голову с  1,5  мес., переворачивался с  3–4 мес., садился 
с 6 мес., вставал у опоры с 9 мес., ходил с 11 мес. Психо-
речевое развитие по возрасту. В 1-й год зарегистрирова-
но сотрясение головного мозга (падение с высоты своего 
роста). Наследственный анамнез не отягощен, 5 родных 
братьев — здоровы. Медикаментозная терапия с декабря 
2023 г.: доза левокарнитина — 300 мг 3 раза в день, доза 
убидекаренона — 50 мг 1 раз в день. Немедикаментоз-
ная терапия включала регулярное выполнение аэробной 
гимнастики без отягощения, занятия на велотренажере 
с  низким сопротивлением длительностью 1 ч с  частотой 
3 раза в неделю, дыхательная гимнастика и упражнения 
на растягивание крупных и мелких суставов ежедневно.

Первичный физикальный осмотр. Масса тела 23,0 кг 
(2 центильный интервал), рост 118 см (1 центильный ин-
тервал). Телосложение астеническое, дисгармоничное. 
Кожные покровы, видимые слизистые оболочки чистые. 
Тоны сердца ясные, ритмичные. Артериальное давление 
114/60 мм рт. ст., пульс 106 уд./мин, ритмичный. Дыхание 
везикулярное, без хрипов, частота дыхательных движений 
25 в  минуту. Живот мягкий, безболезненный, доступ-
ный глубокой пальпации. Границы печени не увеличены. 
Синдром поколачивания отрицательный.
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Неврологический статус при первичном осмотре. 
Сознание ясное. Во времени, личности и  пространстве 
ориентирован. Зрачки D=S, фотореакция (+). Движение 
глазных яблок в  полном объеме, нистагма нет. Гипоми-
мия, слабость круговых мышц рта и  глаз, асимметрия 
мимической мускулатуры. Слух не изменен. Бульбарный 
парез, гиперсаливация. Фарингеальный рефлекс снижен. 
Язык по средней линии. Периферический парез: выра-
женная слабость мышц сгибателей шеи, брюшного пресса 
(1 балл), слабость больших ягодичных мышц (4  балла), 
подвздошно-поясничных мышц (3 балла), двуглавых 
мышц бедра (3+ балла). Ослабленный кашлевой толчок. 
Подъем с пола с приемами Говерса. Глубокие рефлексы 
низкие с рук и ног D=S. Мышечный тонус низкий D=S в ру-
ках и ногах. S-образный сколиоз, крыловидные лопатки, 
воронкообразная деформация грудной клетки. Формиру-
ющиеся сгибательные контрактуры локтевых суставов. 
Патологических рефлексов нет. Координационные пробы 
удовлетворительные. В позе Ромберга устойчив. Чувстви-
тельность не нарушена. Гиперкинезов нет. Менингеаль-
ные знаки отрицательные. Фотографии пациента пред-
ставлены на рис. 1–3. Динамика течения заболевания по 
результатам функционального тестирования представле-
на в табл. 1.

Обследование пациента
Панель «нервно-мышечные заболевания» 15.03.2023: 

молекулярно-генетическое исследование было прове-
дено методом секвенирования нового поколения, вы-
явлен гетерозиготный вариант в  гене SYNE2 c.3932C>G, 
chr14:64129792C>G, p.Ala1311Gly с  дальнейшей верифи-
кацией по Сэнгеру.

Эхокардиограмма 30.03.2023: открытое овальное окно 
2,0 мм, фракция выброса 62 %, верхушечные поперечные 
аномальные сухожильные эктопические хорды в полости 
левого желудочка.

Электрокардиограмма 30.03.2023: синусовый ритм, 
частота сердечных сокращений 83 в минуту, PQ 150, 
QRS80, QT 360.

Полисомнография 24.03.2023: За время исследова-
ния зарегистрировано 11 эпизодов апноэ, 260 эпизодов 
гипопноэ. Индекс апноэ-гипопноэ: 48 в  час. Нарушения 
дыхания сопровождались эпизодами резко сниженных 
(<70 %) эпизодов десатурации. Средние показатели на-
сыщения крови кислородом в  течение ночи  — 78 %, 
минимальная сатурация  — 42 %. Заключение: гипопноэ 
сна смешанного генеза тяжелой степени. Морфология 
характерна для «диафрагмальных» гипопноэ. С  учетом 
проявления событий в  быстрой (rapid-eye-movement) 

Таблица 1. Динамика двигательных возможностей и спирометрии пациента
Table 1. Dynamics of motor capabilities and spirometry of the patient

Функциональные тесты /
Functional tests

Исходный уровень /
Baseline

Повторный осмотр через 6 мес. /
Second examination after 6 month

Дистанция 6-минутного теста ходьбы, м /
6 minute walk distance, m 425 327

Шкала Motor Function Measure: D1 (подъем и передвижение), % /
Motor Function Measure scale: D1 (stand and supine), % 79,5 74,4

Шкала Motor Function Measure: D2 (аксиальная и проксимальная 
функции), % / Motor Function Measure scale: D2 (axial and proximal 
functions), %

91,7 91,7

Шкала Motor Function Measure: D3 (дистальные функции), % /
Motor Function Measure scale: D3 (distal functions),% 95,2 100

Время подъема с пола, с /
Time to stand from the floor, sec 3,2 3,6

Время бега на дистанцию 10 м, с /
Time to run 10 m. distance, sec 5,6 5,9

Время подъема на 4 ступени, с /
Time to ascend 4 steps, sec 2,7 2,6

Время спуска на 4 ступени, с /
Time to descend 4 steps, sec 1,6 2,0

Объем форсированного выдоха за 1 с, л /
Forced exhalation volume in 1 sec, L

0,57 
(37 % от должного / %pred)

0,53 
(34 % от должного / %pred)

Форсированная жизненная емкость легких, л /
Forced vital capacity, L

0,58 
(32 % от должного / %pred)

0,55 
(30 % от должного / %pred)

Пиковая скорость выдоха, л/с /
Peak expiratory flow, L/sec

0,88
(35 % от должного / %pred)

113 
(47 % от должного / %pred)
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Рис. 1. Пациент, 10 лет: асимметрия плечевого пояса, крыло-
видные лопатки, поясничный гиперлордоз
Fig. 1. Patient, 10 years old: asymmetry of the shoulder girdle, 
scapular winging, lumbar hyperlordosis

Рис. 2. Пациент, 10 лет: гипомимия, слабость круговых мышц 
рта, асимметрия мимической мускулатуры
Fig. 2. Patient, 10 years old: hypomimia, weakness of the orbicularis 
oris muscles, asymmetry of the facial muscles

Рис. 3. Пациент, 10 лет: слабость паравертебральных мышц 
и мышц разгибателей шеи, усиливающаяся при физических 
нагрузках
Fig. 3. Patient, 10 years old: weakness of the paravertebral muscles 
and neck extensor muscles, aggravated by physical activity

и медленной (non rapid-eye-movement) фазах сна — про-
явление тяжелой дыхательной недостаточности. Синдром 
выраженной ночной гипоксемии. Косвенные признаки 
ночной гиповентиляции.

Ночная пульсоксиметрия 30.03.2023: снижение сату-
рации O2 до 73 %.

Креатинфосфокиназа: 337 Ед/л; лактатдегидрогеназа: 
224 Ед/л.

Магнитно-резонансная томография скелетных 
мышц

Пациенту выполнена магнитно-резонансная томогра-
фия скелетных мышц плечевого, тазового пояса, бедер 
и  голеней в  аксиальных проекциях с  применением про-
токолов Т1-взвешенных изображений и Short Tau Inversion 
Recovery (STIR). Оценена выраженность фиброзно-жиро-
вой дегенерации по шкале Mercuri [17] (табл. 2).

В тазовом поясе на Т1-взвешенные изображениях от-
мечены симметричная атрофия и фиброзно-жировая де-
генерация скелетных мышц: в m. gluteus max. стадия IIb 
в проксимальных отделах и стадия III в дистальных отде-
лах), m. gluteus medius и minumus стадия IIb, в m. tensor 
fasciae latae стадия IIа. Отмечены начальные изменения 
в m. adductor longus и brevis (стадия I). При оценке изобра-
жений в режиме STIR патологически измененного сигнала 
не выявлено. В области бедер на Т1-взвешенных изобра-
жениях отмечены симметричная фиброзно-жировая деге-
нерация и атрофия мышц. Обнаружена полная фиброзно-
жировая дегенерация m. semimembranosus с двух сторон 
(стадия IV). Наибольшее поражение можно наблюдать 
в m. sartorius (стадия III), m. adductor magnus и m. biceps 
femoris (стадии IIb–III). Отмечена умеренная жировая де-
генерация в m. semitendinosis, m. rectus femoris, m. vastis 
lateralis, m. vastis medialis и  m. intermedius (стадия IIа). 
Начальные изменения в  m. gracilis (стадия I). В  режиме 
STIR данных о патологическом измененном сигнале не 
выявлено. В области голеней отмечена фиброзно-жировая 
дегенерация с  двух сторон m. soleus и  m. gastrocnemius 
(стадия IIа), начальные изменения в  m. tibialis anterior, 
m. peroneus (стадия I). При оценке изображений в режиме 
SITR гиперинтенсивный сигнал не обнаружен (рис. 4, a).

В области плечевого пояса отмечены симметричная 
атрофия и  фиброзно-жировая дегенерация скелетных 
мышц: выраженные изменения паравертебральных мышц 
(стадии III–IV), умеренные изменения в m. biceps brachii, 
m. deltoideus, m. pectoralis major и minor (стадия I). В ре-
жиме STIR данных о патологическом измененном сигнале 
не выявлено (рис. 4, b).

За период наблюдения в  течение 6 мес., в  возрасте 
10,5  лет, у  пациента было отмечено ухудшение двига-
тельных навыков, снижение дистанции 6-минутного те-
ста ходьбы, двигательных возможностей по шкале Motor 
function measure, снижение показателей скорости при 
выполнении тестов на время. Обращает на себя внима-
ние нарастание слабости в  паравертебральных мышцах 
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и  мышцах разгибателей шеи, усиливающейся при дли-
тельной ходьбе, что вынуждает пациента поддерживать 
голову рукой. У  пациента отмечено неуклонно прогрес-
сирующее нарушение дыхательных и  бульбарных функ-
ций, что требует регулярного динамического наблюдения, 
ежедневного контроля сатурации кислорода. Пациента 
наблюдает пульмонолог, в  настоящее время решается 
вопрос о начале ночной и дневной неинвазивной искус-
ственной вентиляции.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
Учитывая литературные данные, ранее описанные 

клинические случаи, прогноз течения заболевания не-
благоприятный, высокая вероятность развития наруше-
ний ритма сердца и дилатационной кардиомиопатии, что 
требует надлежащего мониторирования. Пациенту необ-
ходим мультидисциплинарный подход с  обязательным 
наблюдением пульмонолога и кардиолога не реже 1 раза 
в 6 мес., в связи с высокими рисками кардио-респиратор-
ных осложнений.
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и  подготовку статьи, прочли и  одобрили финальную версию 
перед публикацией.

Источник финансирования. Авторы заявляют об отсут-
ствии внешнего финансирования при проведении исследо-
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Таблица 2. Cтадии фиброзно-жировой дегенерации по шкале Mercuri
Table 2. Mercuri fibrofatty degeneration stage scale

Баллы / Score Стадия дегенерации мышечной ткани / Stage of muscle tissue degeneration

0 Нормальная мышечная ткань / Normal muscle tissue

1 Начальные проявления феномена «изъеденных молью» мышечных волокон с небольшими участками 
повышения сигнала / Early “moth-eaten” appearance, with scattered small areas of increased signal

2a

Поздние проявления феномена «изъеденных молью» мышечных волокон с многочисленными отдельными 
участками повышения МР-сигнала, начинающими сливаться, с вовлечением до 30 % объема мышцы /
Late “moth-eaten” appearance, with numerous increased areas with beginning confluence, comprising less than 
30 % of the volume of the individual muscle

2b

Поздние проявления феномена «изъеденных молью» мышечных волокон с многочисленными отдельными 
участками повышения МР-сигнала, начинающими сливаться, с вовлечением 30–60 % объема мышцы /
Late “moth-eaten” appearance, with numerous increased areas with beginning confluence, comprising less than 
30–60 % of the volume of the individual muscle

3 Появление размытости и нечеткости из-за слияния не менее 3 областей в одной мышце с повышением 
МР-сигнала / Washed-out appearance, fuzzy appearance due to not less than 3 confluent areas with signal increasing

4

Последняя стадия дегенерации мышечной ткани, замещение ее соединительной и жировой тканями с повы-
шенным МР-сигналом, при этом различимы кольца фасций и нервно-сосудистые пучки /
End stage appearance, muscle replace by connective and fat tissue with signal increasing, with only a rim of fascia 
and neurovascular structures distinguishable

Рис. 4. Магнитно-резонансная томография скелетных мышц: 
a — тазового пояса, бедер и голеней пациента; b — плече-
вого пояса пациента. Т1-ВИ — Т1-взвешенные изображения; 
STIR — восстановление короткой тау-инверсии
Fig. 4. Magnetic resonance imaging of the skeletal muscles: 
а, of the pelvic girdle, thighs and legs of the patient; 
b, of the shoulder girdleof the patient. Т1-ВИ, T1-weighted images; 
STIR, Short Tau Inversion Recovery

a

b
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