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АННОТАЦИЯ 

Мышечные дистрофии являются одной из наиболее актуальных проблем современной ме-

дицины. В электронной библиотечной системе e-Library по теме «Мышечные дистрофии» 

опубликовано 13 263 работ, за последние 5 лет — 4221, а в PubMed по запросу «Muscular 

dystrophy» найдено более 37 тыс. публикаций, за последние 5 лет насчитывается около 

6 851. Интерес к данной проблеме понятен, так как распространенность прогрессирующих 

мышечных дистрофий составляет 200 случаев на 1 000 000 населения, что позволяет отно-

сить их к наиболее часто встречающимся формам наследственной патологии. В статье 

представлен обзор информации по морфологической и лабораторно-генетической диагно-

стике наиболее часто встречаемых форм мышечных дистрофий.  

Заключение. Обзор литературы показал, что, несмотря на преобладание на сегодняшний 

день молекулярно-генетических методов исследования, морфологическая и иммуногисто-

химическая оценка пораженных мышц не потеряла свою актуальность. Это объясняется 

тем, что не всегда представляется возможным провести генетический анализ у пациента 

из-за технической сложности методики, дорогостоящего оборудования, множества гене-

тических мутаций. Поэтому при некоторых формах мышечных дистрофий (например, при 

дисферлинопатии) морфологический и иммуногистохимический анализ биоптатов выхо-

дит на первый план.Тем не менее, данный метод не стоит рассматривать как наиболее 

точный, вследствие схожести морфологической картины различных видов мышечных 

дистрофий. Следовательно, постановка правильного диагноза всегда требует системного 

подхода, включающего комплексное обследование пациента с использованием макси-

мально доступных методов исследования. Это необходимо для генетического консульти-

рования пациентов, определения возможностей терапии и включения пациентов в клини-

ческие испытания. 
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ABSTRACT 

Muscular dystrophies are one of the most pressing problems of modern medicine. In the  

electronic library system e-Library on the topic “Muscular Dystrophies” 13,263 papers have 

been published, over the past 5 years — 4,221, and in PubMed, at the request of “Muscular  

Dystrophy”, more than 37 thousand publications have been found, over the past 5 years there are 

about 6,851. The interest in this problem is understandable, since the prevalence of progressive 

muscular dystrophies is 200 cases per 1 000,000 population, which permits to classify them  

as the most common forms of hereditary pathology. The article provides an overview of  

information on morphological and laboratory genetic.  

CONCLUSION: The literature review showed that despite predomination of molecular-genetic 

methods of examinations nowadays, morphological and immunohistological evaluation of the 

damaged muscles did not lose its actuality. This is because it is not always possible to perform 

genetic analysis in the patient due to technical complexity of the procedure, use of costly  

equipment, many genetic mutations. Therefore, in some forms of muscular dystrophies (for  

example, in dysferlinopathies) of primary importance is morphological and immunohistological 

analysis of biopsy material. Nevertheless, this method should not be considered as most precise 

due to similarity of the morphology of different kinds of muscular dystrophies. Thus, correct  

diagnosis always requires systemic approach including comprehensive examination of the  

patient with use of maximally available methods. This is necessary for genetic consultations of 

patient, determination of peculiarities of therapy and for inclusion of patients in clinical trials. 
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Мышечные дистрофии (МД) явля-

ются гетерогенной группой наследствен-

ных мышечных расстройств, вызванных 

мутациями в ряде генов. Эти генетические 

мутации вызывают либо дисфункцию, ли-

бо дефицит белков, необходимых для ста-

бильности мышечных волокон, что при-

водит к прогрессирующему разрушению и 

слабости мышц [1].  

Данная группа заболеваний характе-

ризуется прогрессирующим течением, 

нарушающим с раннего возраста качество 

жизни и приводящим к тяжелой инвалид-

ности. Все это делает актуальным изуче-

ние различных методов диагностики и ле-

чения данных расстройств.  

Встречаемость мышечных дистро-

фий по данным литературы составляет 

200 случаев на 1 000 000 населения [2], 

что позволяет отнести их к самым встре-

чающимся формам наследственной пато-

логии. При этом лидирующую позицию в 

структуре заболеваемости занимает мы-

шечная дистрофия Дюшенна 1:3500 до 

1:6300 живорождённых мальчиков [3].  

Большое разнообразие различных ви-

дов миодистрофий и сходство их клиниче-

ских проявлений вызывает трудности при 

установлении точного диагноза у пациентов. 

Цель — провести обзор научных 

публикаций, связанных с морфологиче-

скими и лабораторно-генетическими ис-

следованиями наиболее часто встречае-

мых форм мышечных дистрофий. 

Анализ литературы показал, что в 

настоящее время выявлено более 50 раз-

личных типов мышечных дистрофий [4]. 

По типу наследования они подразделяются 

на аутосомно-доминантные, аутосомно-

рецес-сивные и Х-сцепленные. В зависимо-

сти от возраста начала заболевания они де-

лятся на врожденные и развивающиеся по-

сле рождения (детские, юношеские и взрос-

лые). 

Ряд авторов считает, что мутирован-

ный белок в мышечном волокне может 

иметь разную локализацию [5]: в базаль-

ной мембране и сарколемме (интегрины 

α7, -α9), экстрацеллюлярном матриксе 

(коллаген VI типа, мерозин и др.), эндо-

плазматической сети (селенопротеин N1), 

ядерной оболочке (ламины А/С, эмерин и 

др.), сарколемме (дистрофин, дисферлин и 

др.) что тоже является критерием для 

классификации мышечных дистрофий. 

В нашей работе мы решили заост-

рить внимание на наиболее часто встре-

чающихся мышечных дистрофиях и си-

стемных подходах к их диагностике. 

Современный системный подход к 

диагностике включает в себя комплекс-

ную оценку клинической картины, дан-

ных лабораторных (биохимического ана-

лиза крови) и инструментальных (ЭМГ, 

УЗИ, МРТ) методов исследования, гене-

тического тестирования, а также морфо-

логическое и гистохимическое исследова-

ние мышц. Классическим звеном малоин-

вазивной диагностики остаются измене-

ния в биохимических показателях крови. 

Ряд авторов (Jackson M.J., и др. (1987), 

Rosalki S.B. (1989), Brüss M., и др. (2004), 

ZhuY., и др. (2015), Aasen T., и др. (2016) 

[6–8] отмечали в биохимическом анализе 

крови при мышечных дистрофиях высо-

кий уровень внутриклеточных ферментов 

— креатинфосфокиназы (КФК) и сыворо-

точных трансаминаз (АЛТ, АСТ). Так, 

Сибли и др. еще в 1949 году измерили 

уровень АЛТ и АСТ в сыворотке крови 

при мышечной дистрофии и установили, 

что повышение уровня данных ферментов 

связано с их поступлением в кровь из по-

врежденных мышечных клеток [9]. Но не 

стоит забывать, что не все случаи МД де-

монстрируют высокий уровень КФК, 

например, при врожденной мышечной 

дистрофии Ульриха регистрируются нор-

мальные значения этого фермента. 

Применяемый для диагностики метод 

игольчатой электронейромиографии (ЭМГ) 

позволяет выявить миопатический уровень 

поражения при мышечных дистрофиях. Во 

многих работах установлена взаимосвязь 

между параметрами ЭМГ и строением мы-

шечного волокна. Итак, в работах Shields 

R.W. Jr.; Bertorini T., и др. [10, 11] показано 

снижение средней длительности и ампли-

туды потенциала двигательной единицы 

(ПДЕ), что связано с уменьшением числа 

мышечных волокон, а увеличение фазности 

потенциалов на ранних стадиях, объясняет-
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ся вариабельностью диаметра мышечного 

волокна и атрофией. Польские же исследо-

ватели отметили появление отдельных ПДЕ 

увеличенной амплитуды у пациентов с 

мышечной дистрофией, что было обуслов-

лено гипертрофированными и атрофиро-

ванными мышечными волокнами, а также 

повышенной их плотностью [12]. 

К визуализирующим методам диа-

гностики мышечных дистрофий относится 

ультразвуковое исследование мышц. Дан-

ная методика позволяет оценить структу-

ру мышцы визуально или полуколиче-

ственно с помощью шкалы Хекматта [13]. 

В работах следующих авторов (Aizawa Н., 

Kozima S., и др. (1989), Craig M. Zaidman, 

и др. (2010)[14], Jansen M., Alfen N., и др. 

[15]) у пациентов с МД были отмечены 

изменения размеров мышц и значительное 

увеличение их эхогенности, что было обу-

словлено дистрофическими и атрофиче-

скими процессами в них. 

Более информативным не инвазив-

ным методом исследования является маг-

ниторезонансная томография мышц 

(МРТ). Она позволяет выявить симмет-

ричность или асимметричность пораже-

ния, выраженность морфологических из-

менений в различных группах мышц, 

наличие мышечного отека, замену мышц 

жировой тканью и помогает отобрать 

участки мышц для биопсии [16]. Для раз-

личных видов мышечных дистрофий ха-

рактерен определенный паттерн мышеч-

ного поражения. Например, Tasca G., 

Iannac-cone E., и др. [17] в своем исследо-

вании оценили МРТ мышц таза и нижних 

конечностей у 46 пациентов с мышечной 

дистрофии Беккера. Ими было обнаруже-

но, что мышцы таза и бедра были более 

поражены, при относительном сохране-

нии gracilis, sartorius и biceps femoris short 

head. А при болезни Ульриха вообще от-

мечаются специфические изменения МРТ 

в виде множественных полосатых анома-

лий сигнала («тигровый паттерн») [18]. 

Несмотря на разнообразие не инва-

зивных методов диагностики, биопсия 

мышц является одним из основных спосо-

бов, позволяющим более точно опреде-

лить патологический процесс в мышцах, 

причину заболевания и дифференциро-

вать разные виды мышечных дистрофий. 

Местом для биопсии преимущественно 

служит латеральное брюшко четырехгла-

вой мышцы бедра, двуглавая и дельто-

видная мышцы. Полученные биоптаты 

замораживают и транспортируют в лабо-

раторию, где их окрашивают различным 

видам гистологических окрасок (чаще ге-

матоксилином и эозином). Покрашенные 

срезы подвергаются морфометрическому 

анализу, где в качестве контроля исполь-

зуется аутопсийный материал [19]. 

При разных видах мышечных дис-

трофий в биоптате мышечной ткани опре-

деляются общие признаки, такие как вари-

абельность размера и формы мышечного 

волокна. Атрофированные волокна часто 

округлой формы. Гипертрофированные 

волокна, по мере их увеличения, могут 

разделиться на два волокна и называются 

расщепленными волокнами. Увеличивает-

ся пролиферация соединительной ткани в 

эндо- и перимизии.  В конечных фазах за-

болевания мышечные волокна заменяются 

жировой тканью. Все эти изменения в раз-

личных проявления встречаются при каль-

паинопатии (Peric S., и др. [20]), дисфер-

линопатии (Park H.J., и др. [21]), болезни 

Ульриха (Bönnemann C.G. [22]) и других.  

Однако, некоторые особенности 

специфичны для каждого типа мышечной 

дистрофии. Например, дольчатые волокна 

характерны для LGMD 2A [23]; высокая 

вариабельность размера волокон специ-

фична для LGMD 1C, а увеличенные 

внутренние ядра для миотонической дис-

трофии [24]. К тому же, при некоторых 

миодистрофиях определяется клеточная 

инфильтрация, отличить которую воз-

можно с помощью АТ к различным вос-

палительным клеткам (CD3, CD4, CD20, 

CD68), что отмечено авторами при конеч-

ностно-поясной мышечной дистрофии ти-

па 2А, где клеточный инфильтрат состоял 

из лимфоцитов и эозинофилов (Peric S., 

Stevanovic J., и др., 2019), а при дисфер-

линопатии из скоплений макрофагов [25].  

Расширить информативность мы-

шечной биопсии позволили методы им-

муногистохимии. Открытие гена дистро-
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фина в 1986 г., ответственного за мышеч-

ные дистрофии Дюшенна и Беккера, и по-

следующая идентификация белка дистро-

фина привели к тому, что в конце 20 века 

стали выявляться различные гены и белки, 

приводящие к ряду мышечных заболева-

ний. С этого момента стало возможным 

различать ранее неопределенные мышеч-

ные дистрофии, например, типы конеч-

ностно-поясных мышечных дистрофий, 

классифицировать аллельные заболевания, 

такие как мышечная дистрофия Беккера, и 

т.д. В настоящий момент разработано 

множество специфических флуоресцент-

ных антител к мышечным белкам, таким 

как дистрофин, саркогликаны, миозин, ак-

тин, дисферлин, мерозин, коллагены, каль-

паин, кавеолин, главного комплекса гисто-

совместимости-I и некоторых других. 

Окрашивание ими мышечных срезов поз-

воляет получить информацию о локализа-

ции флуоресцентно-меченого белка, уров-

ню его экспрессии (нормальный, повы-

шенный или пониженный), вторичном его 

уменьшении, а также в целом о целостно-

сти мышечных комплексов [26]. Хотя и 

этот метод не всегда помогает в диагно-

стике всех форм МД. Например, при каль-

паинопатии некоторые доступные антите-

ла не имеют иммунореакций на срезах. 

Дополнением к иммуногистохими-

ческому окрашиванию мышечного биоп-

тата является метод вестерн-блоттинга 

(ВБ), который обладает более высокой 

чувствительностью и специфичностью. 

Начиная с 1999 года, использовалась 

мультиплексная система вестерн-

блоттинга, в которой большинство суще-

ствующих белков мышечной дистрофии 

анализировались одновременно на одной 

паре блотов [27]. Этим методом можно 

обнаружить не только наличие или отсут-

ствие белка, но и определить его количе-

ство. Мышечный белок выявляют из об-

разцов клеточного лизата или тканевых 

гомогенатов с использованием специфи-

ческих антител [26]. Результат представ-

ляется в виде сравнения интенсивности и 

толщины окрашенной полосы конкретно-

го белка с контролем. В настоящее время 

происходит оптимизация этого метода, 

что показано в исследованиях ученых из 

Нидерландов [28], что имеет большое 

значение не только для диагностики, но и 

для сравнения образцов в клинических 

исследованиях до и после лечения.  

В настоящее время молекулярно-

генетические методы исследования вы-

шли на первый план, так как позволяют 

определить конкретный генетический де-

фект, что необходимо для точной диагно-

стики, выбора метода лечения и опреде-

ления прогноза мышечных дистрофий. 

Различные формы дистрофий вызваны 

множеством типов мутаций в виде деле-

ций, дупликаций и точечных мутаций в 

различных генах (LAMA2, DMD, СAPN3, 

DYSF и т.д.). Во многих исследованиях 

наиболее часто встречающимися молеку-

лярными методами является мультиплекс-

ная амплификация зонда, зависящая от ли-

гирования (МLPA), определяющая деле-

ции и дубликации генов, а также секвени-

рование по Сэнгеру, выявляющая точеч-

ные мутации и небольшие вставки [26]. В 

работах исследователей из Сингапура [29], 

Китая [30] было отмечено, что при дис-

трофинопатиях наиболее частыми мутаци-

ями являются делеции одного или не-

скольких экзонов, а потом уже дупликации 

и точечные мутации. В последние годы 

широко используется методика секвениро-

вания следующего поколения (NGS), поз-

воляющая одновременно проанализиро-

вать известные гены, например, в Турции 

ученые проанализировали у пациентов с 

конечностно-поясной мышечной дистро-

фией одновременно 31 ген [31]. Вместе с 

тем, эта технология весьма дорога и до-

ступна не во всех лабораториях. 

Как мы отметили выше, современный 

научный тренд основан на системном похо-

де к диагностике миодистрофий. Рассмот-

рим наиболее часто встречающиеся формы 

и современные методы их диагностики. 

Болезнь Ульриха — это мышечная 

дистрофия, связанная с дефицитом колла-

гена VI типа, который кодируется генами 

COL6A1, COL6A2, COL6A3. Коллаген VI 

типа широко распространен в экстрацел-

люлярном матриксе и образует микро-

фибриллярную сеть, которая закрепляет 
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крупные интерстициальные структуры, и 

через которые он способен взаимодей-

ствовать с другими компонентами экстра-

целлюлярного матрикса и рецепторами 

клеточной мембраны. Присутствуя прак-

тически во всех соединительных тканях, 

он обеспечивает структурную связь меж-

ду различными компонентами базальных 

мембран (например, коллагенами I и IV 

типов, бигликаном и декораном) и клет-

ками, поддерживает адгезию, распростра-

нение и миграцию клеток, а также их вы-

живание [32]. Заболевание может быть 

как с аутосомно-рецессивным типом 

наследования, так и с аутосомно-

доминант-ным. Обращает внимание ча-

стое отсутствие повышения уровня КФК в 

крови, в сравнении с другими видами 

мышечных дистрофий. МРТ мышц выяв-

ляет типичный паттерн мышечного пора-

жения, что было продемонстрировано 

Mercuri E., Lampe A., Allsop J., и др. на 19 

обследованных пациентах с генетически 

подтвержденными нарушениями, связан-

ными с коллагеном VI. У пациентов выяв-

лялась диффузная концентрическая гипо-

денсность мышц бедра с относительным 

сохранением портняжной мышцы, тонкой 

и длинной приводящей мышцы [33]. Кро-

ме того, описывались специфические из-

менения в виде множественных полоса-

тых аномалий сигнала [18]. Гистологиче-

ская картина мышечного биоптата при 

болезни Ульриха отличается крайней ва-

риабельностью. Так, исследователями из 

США были проанализированы биопсии от 

пациентов с молекулярно подтвержден-

ной болезнью Ульриха. Ранние гистоло-

гические признаки были представлены в 

виде наличия атрофичных мышечных во-

локон, преобладания волокон I типа и 

диспропорционального соотношения раз-

ных типов волокон [34]. Более выраженная 

миопатическая картина с выраженной 

атрофией, разнокалиберностью волокон 

была описана в работах Bönnemann CG 

[22]. При иммуногистохимическом окра-

шивании биоптата мышцы моноклональ-

ными антителами против коллагена VI ти-

па в рецессивных случаях болезни Ульриха 

окрашивание либо отсутствует, либо силь-

но уменьшено, что связано со снижением 

его концентрации в базальной мембране 

мышечного волокна. В аутосомно-

доминант-ных случаях, коллаген VI будет 

выявляться, но с нарушенной функцией. 

Следовательно, чтобы посмотреть его ло-

кализацию по отношению к базальной 

мембране волокон нужно провести одно-

временное окрашивание на ламинин-γ1. 

При нормальной биопсии коллаген VI 

(красный) перекрывается с базальной мем-

браной (зеленый), в результате чего обра-

зуется желтый цвет. При биопсии пациента 

в матриксе присутствует значительное ко-

личество иммунореактивности коллагена 

VI, однако локализация с базальной мем-

браной теряется, в результате чего базаль-

ная мембрана приобретает зеленый цвет 

[22]. Подтвердить диагноз помогает опре-

деление мутаций в генах с помощью моле-

кулярно-генетических методов. Но много-

образие мутаций, большой размер генов 

делает этот этап дорогостоящим и трудо-

емким. 

Еще одной из врожденных мышеч-

ных дистрофий является дистрогликано-

патия. Ее возникновение связано с нару-

шением гликозилирования α-дистроглика-

на, который расположен как в базальной 

мембране, так и сарколемме мышечных 

волокон. На сегодняшний день известно 19 

генов, ответственных за развитие этого со-

стояния [35]. Основным типом наследова-

ния мутаций является аутосомно-

рецессивный. Специфические изменения в 

сравнении с другими видами миодистро-

фий в биохимическом анализе крови, МРТ 

мышц не выявляются. При стандартной 

окраске в мышечном срезе регистрируются 

разные по выраженности дистрофические 

изменения мышечных волокон (разные 

размеры волокон с преобладанием мелких, 

наличие атрофии или гипертрофии воло-

кон, некроз, пери- и эндомизиальный фиб-

роз). Эти изменения были описаны Brun 

B.N., Willer T., и др. в 2018 г. при описании 

клинического случая пациентки с дистро-

гликанопатией [36], а также в работах 

Bönnemann C.G., и др. [37]. Иммуногисто-

химическое исследование биоптатов при 

окрашивании антителами к гликозилиро-
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ванному α-дистрогликану выявляет сни-

жение его концентрации, а при тяжелых 

случаях еще и вторичное снижение меро-

зина и ламина. Выявление мутаций одного 

из 19 генов является основным способом 

установления точного диагноза. 

Самой распространенной формой 

аутосомно-рецессивных конечностно-

поясных мышечных дистрофий является 

кальпаинопатия. Заболевание связано с 

мутацией гена CAPN3, кодирующего 

кальпаин-3. Этот белок присутствует в 

структуре саркомеров, играет роль в реге-

нерации мышц, репарации сарколеммы, 

мышечной сборке и ремоделировании, а 

также регуляции цитоскелета и кальцие-

вого гомеостаза [38]. Многими авторами 

отмечаются при МРТ сильное поражение 

мышц плечевого пояса (двуглавых мышц 

плеча), заднебоковых мышц бедра и про-

межуточной широкой мышцы, с относи-

тельным сохранением латеральной широ-

кой, портняжной и тонкой мышцы бедра 

[33]. Материал для биопсии чаще всего 

получают из двуглавой мышцы плеча, че-

тырехглавой мышцы бедра. При окраске 

гематоксилином и эозином кроме неспе-

цифического дистрофического процесса 

выявляются и специфические признаки 

такие, как преобладание разволокненных 

мышечных волокон, гипертрофия волокон 

I типа наряду с атрофией волокон II типа, 

наличие зон изолированного некроза в 

начале заболевания [39]. К тому же, Ren-

jini R., и др. (2012), Peric S., Stevanovic J., 

и др. (2019) отмечали у пациентов воспа-

лительные инфильтраты в интерстиции и 

периваскулярной области, включающие 

лимфоциты и эозинофилы [35]. Иммуно-

гистохимические методы выявляют сни-

жение уровня кальпаина-3, однако это не 

является высокочувствительным призна-

ком, так как, например, при дисферлино-

патии тоже может регистрироваться сни-

жение этого белка [39]. Выявление мута-

ций в гене CAPN3 по-прежнему является 

методом, позволяющим достоверно по-

ставить диагноз. Но из-за большого коли-

чества зарегистрированных мутаций (бо-

лее 350), возникают трудности в их иден-

тификации. Поэтому поиск мутаций в 

гене необходимо начинать с наиболее 

распространенных вариантов, характер-

ных для данной территории. 

В литературе много внимания уде-

лено дисферлинопатии, вызванной мута-

цией в гене DYSF, кодирующем белок ди-

сферлин. Данный белок локализуется на 

плазмолемме и мембране эндоплазмати-

ческой сети. Известно, что он участвует в 

физиологической репарации сарколеммы 

с другими белками (кальпаином-3, тубу-

лином, кавеолином-3 и т.д.), необходим 

для клеточной адгезии [40]. Основной тип 

наследования — аутосомно-рецессивный. 

МРТ позволяет выявить дистрофию в 

мышцах тазового пояса (ягодичные мыш-

цы, широкая фасция, полусухожильная, 

полуперепончатая, двуглавая мышца бед-

ра, трехглавая мышца голени). Мышечная 

биопсия является ключевым исследовани-

ем для постановки диагноза. Биоптат бе-

рут из икроножных мышц, в случае их 

умеренного поражения, либо из четырех-

главой мышцы бедра или дельтовидной 

мышцы. Анализируя работы корейских и 

индийских ученых [21, 25], можно выде-

лить основные патогистологические при-

знаки при дисферлинопатии такие, как 

дистрофия с множеством некрозов мы-

шечных волокон при отсутствии очерчен-

ных вакуолей, наличие волокон с цен-

тральными ядрами, эндомизиальный фиб-

роз. Не редко регистрируются воспали-

тельные инфильтраты, состоящие в ос-

новном из скоплений макрофагов вокруг 

сосудов и в эндомизии. Иммунофлуорес-

центное окрашивание моноклональными 

антителами к дисферлину в срезах почти 

всегда выявляет полное отсутствие дис-

ферлина, что вдобавок подтверждает им-

муноблоттинг. Для данной формы мышеч-

ной дистрофии генетический анализ не 

всегда позволяет выявить мутации в гене 

DYSF, т.к. его оценка сложна из-за боль-

шого размера гена (150 тысяч пар нуклео-

тидов), включающего 55 экзонов [41].  

Заключение 

Мышечные дистрофии являются од-

ной из наиболее актуальных проблем со-

временной медицины. Обзор литературы 
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показал, что, несмотря на преобладание на 

сегодняшний день молекулярно-генети-

ческих методов исследования, морфоло-

гическая и иммуногистохимическая оцен-

ка пораженных мышц не потеряла свою 

актуальность. Это объясняется тем, что не 

всегда представляется возможным прове-

сти генетический анализ у пациента из-за 

технической сложности методики, доро-

гостоящего оборудования, множества ге-

нетических мутаций. Поэтому при неко-

торых формах мышечных дистрофий 

(например, при дисферлинопатии) морфо-

логический и иммуногистохимический 

анализ биоптатов выходит на первый 

план. Тем не менее, данный метод не сто-

ит рассматривать как наиболее точный, 

вследствие схожести морфологической 

картины различных видов мышечных 

дистрофий. Следовательно, постановка 

правильного диагноза всегда требует си-

стемного подхода, включающего ком-

плексное обследование пациента с ис-

пользованием максимально доступных 

методов исследования. Это необходимо 

для генетического консультирования па-

циентов, определения возможностей те-

рапии и включения пациентов в клиниче-

ские испытания. 
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