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АННОТАЦИЯ

Спинальная мышечная атрофия является значимой медико-социальной проблемой и одной из наиболее частых 
причин детской смертности, вызванной наследственными нейромышечными заболеваниями. Научный обзор посвя-
щён вопросам этиологии, клиническим особенностям, а также подходам в реабилитации и ортопедическом лечении 
пациентов со спинальной мышечной атрофией.

Цель исследования ― анализ мировой литературы по аспектам этиологии, патогенеза, клинических проявлений, 
подходам в реабилитации и ортопедическом лечении пациентов со спинальной мышечной атрофией.

Выполнен поиск литературных источников в открытых электронных базах PubMed и eLIBRARY за весь доступный 
период. 

Спинальная мышечная атрофия является разнородной группой наследственных заболеваний, протекающих с по-
ражением двигательных нейронов передних рогов спинного мозга, с преобладающими клиническими признаками 
в виде мышечной слабости, преимущественно в нижних конечностях. Реабилитация и ортопедическое лечение следу-
ет производить с акцентом на опорно-двигательную систему и связанные с ней функциональные нарушения.

Анализ различных литературных источников демонстрирует бурный рост числа публикаций о спинально-мышечной 
атрофии, однако остаётся большой пласт аспектов, требующих уточнения и более детального исследования. Подроб-
ное изучение этиологических факторов, клинических особенностей спинальной мышечной атрофии позволит более 
широко взглянуть на проблематику данного заболевания для лучшего понимания возможных методик диагностики 
и реабилитационного лечения пациентов с данной патологией.
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ABSTRACT

Spinal muscular atrophy is a significant medical and social problem and is one of the most common causes of child mor-
tality caused by inherited neuromuscular diseases. The scientific review focuses on etiology, clinical features, as well as ap-
proaches in the rehabilitation and orthopedic treatment of patients with spinal muscular atrophy.

AIM: analysis of world literature on aspects of etiology, pathogenesis, clinical manifestations, approaches in rehabilitation 
and orthopedic treatment of patients with spinal muscular atrophy.

Search for literary sources in open electronic databases PubMed and eLIBRARY for the entire period available in these 
databases.

Spinal muscular atrophy is a heterogeneous group of hereditary diseases occurring with damage to the motor neurons 
of the anterior horns of the spinal cord. With predominant clinical signs in the form of muscle weakness, mainly in the lower 
extremities. Rehabilitation and orthopedic treatment should be carried out with a focus on the musculoskeletal system and 
related functional disorders

Analysis of various literary sources shows a rapid increase in the number of publications on spinal muscular atrophy, but 
a large layer of aspects remains that require clarification and more detailed study. A more detailed study of etiological factors, 
pathogenesis and clinical features of spinal muscular atrophy will allow a more extensive look at the problems of this disease 
in order to better understand the possible methods of diagnosis and treatment of patients with this pathology.
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ОБОСНОВАНИЕ
Понятие «спинальная мышечная атрофия» (СМА) явля-

ется обширным и включает в себя группу заболеваний, кото-
рые характеризуются дегенерацией двигательных нейронов 
в спинном мозге и/или стволе головного мозга, как правило, 
с аутосомно-рецессивным типом наследования.

В настоящее время проблема СМА всё чаще выходит 
на первый план в связи с растущим числом пациентов, 
что объясняется как увеличением частоты рождения 
детей-инвалидов со СМА, так и более точной и ранней 
диагностикой заболевания [1]. Генетические особенности 
СМА в мировой литературе представлены в значительном 
объёме, однако методы раннего клинического выявления, 
лечения и медицинской реабилитации данных пациентов 
до сих пор недостаточно структурированы и распростра-
нены среди специалистов, тогда как среди врачей смеж-
ных специальностей нередко нет ясного представления 
о вопросах этиологии и патогенеза, стандартной кли-
нической картине и понимания сути реабилитационного 
лечения в совокупности с ортопедической поддержкой.

Целью научного обзора является анализ мировой лите-
ратуры по аспектам этиологии, патогенеза и клинической 
картины СМА, для чего выполнен поиск литературных ис-
точников в открытых электронных базах PubMed и eLIBRARY 
за весь доступный период (с 1991 г.). В анализ включались 
полнотекстовые источники и структурированный материал, 
за исключением тезисов. Из клинических примеров и ис-
следований, имеющих признаки дублирования, выбирали 
источники, более поздние по дате публикации. 

ИСТОРИЯ ВОПРОСА
На сегодняшний момент СМА является одной из ве-

дущих медико-социальных проблем современности и за-
нимает лидирующее место в комплексной реабилитации 
как детей, так и взрослых.

В связи с нарастающим интересом специалистов все-
го мира к проблеме СМА с каждым годом количество 

публикаций значительно увеличивается: от 150 печатных 
работ в 2000 г. до >700 в 2020 г., при этом за конец сен-
тября 2021 г. число публикаций составило 568 (рисунок). 

СМА относится к группе наследственных нейромы-
шечных заболеваний — генетически гетерогенной группе 
заболеваний моторной интеграции, в которой наблюда-
ется клинический полиморфизм со стойкими и прогрес-
сирующими моторными, двигательными, дыхательными 
нарушениями, приводящими к невозможности само-
обслуживания и последующей инвалидизации. Самым 
распространённым (95% случаев) заболеванием среди 
данной группы является СМА ― аутосомно-рецессивное 
заболевание, которое возникает в результате гомозигот-
ной делеции или мутации гена 5q13 моторного нейрона 
(SMN1) [2].

Первое клиническое описание СМА сделано в 1890-х 
годах немецким и австрийским врачами Йоханом Хофф-
маном (Johann Hoffmann) и Гуидо Верднигом (Guido 
Werdnig). В 1892 и 1893 гг. учёными было дано наибо-
лее детальное описание патоморфологических измене-
ний в различных группах мышц, периферических нервах 
и спинном мозге. Отмечалась также симметричная атро-
фия клеток передних корешков и рогов спинного мозга, 
благодаря чему была обоснована клинико-нозологиче-
ская самостоятельность одного из типов СМА — болез-
ни Верднига–Гофмана [1, 3]. В дальнейшем, начиная 
с 1956 г., их шведские коллеги Эрик Клас Хендрик Ку-
гельберг (Erik Klas Hendrik Kugelberg) и Лиза Веландер 
(Lisa Welander) выделили более позднюю клинико-нозо-
логическую форму СМА ― болезнь Кугельберга–Велан-
дера ― и описали её отличие от мышечной дистрофии. 
Позднее английский невролог Виктор Дубовиц (Victor 
Dubowitz) задокументировал несколько собственных 
исследований промежуточного фенотипа СМА с назва-
нием «болезнь Дубовица» [4]. Генотипирование у дан-
ных больных, поиск места локализации генетического 
дефекта в 5q11.2-q13.3 и идентификация гена выживае-
мости мотонейрона (SMN) пришлись на период начала–
середины 1990-х [5, 6].

Рис. Динамика количества ссылок на литературные источники в базе данных PubMed по ключевым словам «spinal muscular 
atrophy» по состоянию на февраль 2021 г.
Fig. Dynamics of the number of references to literary sources in the PubMed database for the keywords "spinal muscular atrophy" as of 
February 2021
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ЭПИДЕМИОЛОГИЯ, УСЛОВИЯ И 
ФАКТОРЫ РАЗВИТИЯ СПИНАЛЬНОЙ 
МЫШЕЧНОЙ АТРОФИИ

По данным различных авторов, заболеваемость СМА 
является вторым по распространённости ауто сомно-
рецессивным заболеванием со смертельным ис ходом 
после муковисцидоза и находится в пределах от 1 
на 6000 [7] до 1 на 10 000 [8, 9], по одним источникам, 
и 1 на 11 000 ― по другим [10]. Частота носительства 
мутации в гене SMN1 оценивается от 1:38 до 1:70 [11].

У человека существует две разновидности ― теломер-
ная форма (SMN1) и центромерная форма (SMN2). Транс-
крипция SMN1 гена даёт полноразмерные транскрипты 
мРНК, которые кодируют белок SMN. Ген SMN2 иденти-
чен гену SMN1, за исключением замены C (цитозин) на T 
(тимин) при сплайсинге, что приводит к исключению экзо-
на 7 во время транскрипции. Полученный усечённый бе-
лок не работает и быстро разрушается. Важно отметить, 
что исключение экзона 7 из SMN2 мРНК не является пол-
ным, и потому небольшая часть общих транскриптов мРНК 
(~10–15%), возникающая из SMN2 гена, действительно со-
держит экзон 7, который кодирует нормальный белок SMN.

Многие авторы схожи во мнении, что у пациентов, 
страдающих СМА, происходит мутация гена SMN1, ко-
торый отвечает за синтез белка, поддерживающего со-
кращение мышц, и контролирует движение конечностей, 
мускулатуры органов брюшной полости, головы, шеи 
и дыхательных мышц. С другой стороны, ген SMN2 не по-
ражается при СМА, и его копия минимум в единичном 
экземпляре всегда находится в организме, в противопо-
ставление здоровым людям, у которых количество копий 
гена SMN2 варьирует от 0 до 4 на одну 5q хромосому [12].

КЛИНИЧЕСКОЕ ОПИСАНИЕ  
И КЛАССИФИКАЦИЯ

Преобладающими клиническими признаками СМА яв-
ляются мышечная слабость и атрофия поперечнополоса-
тых мышечных волокон. Слабость проявляется в период 
от рождения до зрелого возраста, обычно симметрична 
с более сильным поражением проксимальных мышц, чем 
дистальных групп [13]. На данном этапе существует мно-
жество принципиально разных подходов к классифика-
ции СМА, но наиболее значимыми остаются генетический 
и фенотипический.

Все описанные в 1991 г. фенотипы были формализо-
ваны в схему классификации на Международном консор-
циуме по спинальной мышечной атрофии, спонсируемом 
Ассоциацией мышечной дистрофии (Muscular Dystrophy 
Association, MDA) [14]. В этой классификации были выделе-
ны три типа СМА, основанные на наивысшем уровне мотор-
ных (двигательных) функций (т.е. сидя или стоя) и возрасте 
начала клинических проявлений заболевания. Последу-
ющие модификации данной классификации разделили 
III тип по возрасту начала, добавили тип IV для случаев 
заболевания у взрослых и включили тип 0 для пациентов 
с пренатальным началом и смертью в течение нескольких 
недель [15, 16]. Изредка для более детальной стратифи-
кации рассматривают степени тяжести даже в пределах 
отдельного типа, поскольку около 25% пациентов не под-
даются точной классификации. Однако данная схема 
остаётся актуальной и предоставляет полезную клиниче-
скую и прогностическую информацию (табл. 1).

СМА типа 0 (пренатальная СМА)
Термин «спинальная мышечная атрофия 0-го типа» 

используется для клинического описания новорождённых 

Таблица 1. Классификация СМА, обусловленная мутацией в гене SMN1
Table 1. Classification of SMA due to a mutation in the SMN1 gene

Тип Возраст дебюта
Высшая моторная функция 

(уровень двигательной  
активности)

Примерная  
продолжительность  

жизни
Количество  
копий SMN2

0 (пренатальная СМА) Пренатальный 
период

Поддержка респираторная <1 мес 1

1 (болезнь  
Верднига–Гофмана)

0-6 мес Ребёнок не может сидеть <2 лет 2

2 (болезнь Дубовица) <18 мес Ребёнок может сидеть > 2 лет 3,4

3 (болезнь 
Кюгельберга– 
Веландер)

3a 18 мес – 3 года Ребёнок может стоять  
(самостоятельно или у опоры) 
или передвигаться

Доживают до взрослого 
возраста

3,4

3a >3 года Ребёнок может стоять  
(самостоятельно или у опоры) 
или передвигаться

Доживают до взрослого 
возраста

4

4 (взрослая СМА) >21 год Пациент может передвигаться Доживают до взрослого 
возраста

4–8
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с тяжёлой слабостью и гипотонией, анамнезом уменьше-
ния движений плода в дородовый период. При осмо-
тре у младенцев с типом 0 могут быть такие симптомы, 
как арефлексия, диплегия лица, дефекты межпредсерд-
ной перегородки и контрактуры суставов. Дыхательная 
недостаточность является самой выраженной проблемой 
на раннем этапе для данных пациентов. Ожидаемая про-
должительность жизни снижается, и большинство из них 
не могут дожить до месячного возраста: максимально за-
регистрированные случаи по продолжительности жизни 
у данных пациентов ― 6 мес [17, 18]. 

СМА типа I (болезнь Верднига–Гофмана)
Тяжёлый и самый распространённый тип ― около 

50% пациентов с диагнозом СМА. Обычно у младенцев  
с I типом СМА клинические признаки появляются в возрасте 
до 6 мес: такие дети никогда не приобретают способность 
сидеть без опоры и в отсутствие оперативного вмеша-
тельства и консервативного лечения обычно не доживают 
до 2 лет. Клиническая картина у данных пациентов пред-
ставлена выраженной гипотонией, часто симметричным 
вялым параличом, а также невозможностью удерживать 
и контролировать положение головы. Спонтанная моторика 
у такого типа пациентов, как правило, плохая, и антиграви-
тационные движения конечностей обычно не наблюдаются. 
По описаниям ряда авторов, у этих детей могут быть осте-
опенические и остеопоротические проблемы (врождённые 
переломы костей и снижение толщины рёбер) [18–21].

Клинически у всех детей со СМА типа I наблюдается 
сочетание тяжёлой гипотонии и слабости с сохранени-
ем лицевых мышц, что неизменно связано с типичными 
респираторными проявлениями. Слабость обычно сим-
метрична и более выражена в проксимальных отделах, 
чем в дистальных, при этом нижние конечности обычно 
слабее верхних. Глубокие сухожильные рефлексы отсут-
ствуют или ослаблены, но чувствительность сохранена. 

Сохранённая диафрагма в сочетании с ослабленными 
межрёберными мышцами приводит к парадоксально-
му дыханию. Поражение мотонейронов часто вызывает 
фасцикуляцию языка, плохое сосание и глотание с воз-
растающими со временем затруднениями при глотании 
и кормлении. Аспирационная пневмония — важная при-
чина смертности данного типа пациентов. 

Всё чаще появляются описания тяжёлой формы СМА 
типа I (обычно с одной копией SMN2), осложнённой по-
роками сердца (в основном дефекты межпредсердной 
и межжелудочковой перегородки), с поражением ве-
гетативной системы, что может быть причиной аритмии 
и внезапной смерти [22, 23].

СМА типа II (болезнь Дубовица / 
промежуточная форма СМА)

При СМА II дети могут научиться сидеть без посто-
ронней помощи, однако развитие моторных функций 

не позволяет освоить им навыки самостоятельного пере-
движения. Эта промежуточная форма СМА клинически 
проявляется прогрессирующей слабостью проксимальных 
отделов конечностей с преобладанием в нижних конеч-
ностях. При осмотре выявляются гипотония и арефлек-
сия. Многие сопутствующие заболевания у этой группы 
пациентов связаны с ортопедическими осложнениями 
развития костей и суставов на фоне мышечной слабости, 
прогрессирующей сколиотической (чаще кифосколиоти-
ческой) деформацией. Без соответствующей ортопедиче-
ской поддержки часто наблюдаются развитие контрактур 
суставов и анкилозирование нижней челюсти. Сочетание 
деформаций позвоночного столба и слабости межрёбер-
ных мышц с высокой частотой приводит к различным за-
стойным заболеваниям лёгких. Считается, что у данных 
пациентов когнитивные способности в норме [24]. 

CMA тип III (болезнь Кюгельберга–Веландера)
Дети и взрослые со СМА III типа, так называемой бо-

лезнью Кугельберга–Веландера, в какой-то момент жиз-
ни могут ходить без посторонней помощи, что является 
максимально достигаемой моторной функцией. В даль-
нейшем они теряют навыки самостоятельной ходьбы 
и пользуются вспомогательными средствами передвиже-
ния, в том числе инвалидными колясками. Прогрессиру-
ющая проксимальная слабость более выражена в ногах, 
чем в верхних конечностях. 

Степень тяжести при СМА III типа определяется по ве-
роятности того, что пациенты смогут ходить к 10 годам, 
и по увеличению вероятности потери навыка ходьбы  
к 40 годам. Значительные различия в потере способ-
ности ходить наблюдались по отношению к пациентам 
с началом прогрессирующей слабости до (CMA IIIa) и по-
сле (CMA IIIb) 3-летнего возраста [25]. Для них также ха-
рактерны ортопедические осложнения в виде контрактур 
суставов, но в меньшей, по сравнению с предыдущим 
типом, степени выраженности. В отличие от типа II, эти 
люди в основном избавлены от сопутствующих сколи-
отических (кифосколиотических) деформаций и прак-
тически не имеют слабости дыхательных мышц. Ряд 
авторов описывает в данной группе пациентов частые 
остеопоротические проблемы и ожирение [26–28]. По-
знание в когнитивной сфере соответствует возрасту, 
а клинические проявления болезни позволяют доживать 
до взрослого возраста [16, 25]. 

CMA тип IV (взрослая СМА)
СМА IV типа составляют менее 5% случаев СМА и име-

ют самую лёгкую форму заболевания. В эту группу вхо-
дят пациенты, которые могут ходить в зрелом возрасте 
и не имеют проблем с дыханием и питанием. Эти паци-
енты по клиническим проявлениям схожи со СМА III типа, 
однако заболевание дебютирует во взрослом возрасте, 
с высокой долей вероятности проявления в возрасте стар-
ше 30 лет [29, 30].
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Таблица 2. Упрощённая классификация СМА, не обусловленных мутацией в 5-й хромосоме
Table 2. Simplified classification of SMA not caused by a mutation in the 5th chromosome

Ген/локус (обозначение OMIM) Заболевание/фенотип и отличительные черты

Дистальные СМА / Дистальные наследственные моторные полиневропатии

Аутосомно-рецессивные

IGHMBP2 (SMARD1/HMN6, или DSMA1) СМА с респираторным дистресс-синдромом

9p21.1–pL2 (DSMA2/HMNJ) Дистальная наследственная моторная полиневропатия

11q13 (DSMA3/HMN3,4) Дистальная СМА

PLEKHG5 (DSMA4) Синдром нижнего мотонейрона с дебютом в детском возрасте

Аутосомно-доминантные

7q34–q36 (HMN1) Дистальная наследственная моторная полиневропатия/Дистальная СМА, ювенильная

HSPB8 (HMN2A) Дистальная взрослая наследственная моторная полиневропатия, тип IIA

HSPB1 (HMN2B) Дистальная наследственная моторная полиневропатия, тип IIВ

HSPB3 (HMN2C) Дистальная наследственная моторная полиневропатия, тип IIС

GARS (HMN5A) (CMT2D) Дистальная СМА с преимущественным вовлечением верхних конечностей, тип VA

Болезнь Шарко–Мари–Тута, тип 2D

BSCL2 (HMN5B) Дистальная СМА с преимущественным вовлечением верхних конечностей, тип VB

Синдром Сильвера/спастическая параплегия 17-го типа

SLCA7 (HMN7A) Дистальная наследственная моторная полиневропатия с парезом голосовых связок

Dynactin1 (HMN7B) Дистальная наследственная моторная полиневропатия с парезом голосовых связок

Проксимальные СМА

Аутосомно-доминантные

VAPB СМА с поздним началом, тип Финкеля/боковой амиотрофический склероз 8-го типа

TRPV4 (HMN7B) (HMSN2C) Врождённая СМА с контрактурами/СМА, врождённая, непрогрессирующая,  
с преимущественным вовлечением нижних конечностей

Лопаточно-перонеальная СМА

Болезнь Шарко–Мари–Тута, тип 2C

DYNC1H1, BICD2 (SMALED) СМА с преимущественным вовлечением нижних конечностей (раннее начало)

TFG (HMSNP) Наследственная моторно-сенсорная невропатия (тип Окинава),  
проксимальное поражение

Другие не связанные с мутацией в 5-й хромосоме СМА и бульбарные амиотрофии,  
так называемая СМА-ПЛЮС

Аутосомно-рецессивные

GLE1 (LAAHD) Летальный артрогрипоз с поражением клеток переднего рога спинного мозга, 
или летальный синдром врождённых контрактур

VRK1, EXOCS3 (SMA-PCH1) Мостомозжечковая гипоплазия с СМА

RFT2 (C20ORF54), (BVVLS) Синдром Брауна–Виалетто–Ван Лэре

Болезнь Фацио–Лонде, парез бульбарных мышц

Х-сцепленные рецессивные

AR (SBMA/SMAX1) Спинально-бульбарная амиотрофия, или болезнь Кеннеди

UBA1 (SMAX2) Младенческая СМА с артрогрипозом

ATP7A (SMAX3) Дистальная СМА, Х-сцепленная
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В 2015 г. российские учёные Ю.А. Селивёрстов, 
С.А. Клюшников и С.Н. Иллариошкин представили упро-
щённую версию классификации СМА, не обусловленных 
мутацией в 5-й хромосоме (табл. 2).

ПОДХОДЫ В РЕАБИЛИТАЦИИ 
И ОРТОПЕДИЧЕСКОЕ ЛЕЧЕНИЕ 
ПАЦИЕНТОВ СО СПИНАЛЬНОЙ 
МЫШЕЧНОЙ АТРОФИЕЙ

Реабилитационная оценка нервно-мышечной 
и опорно-двигательной системы 

Клиническая оценка при СМА включает проведение об-
следования с акцентом на опорно-двигательную систему 
и связанные с ней функциональные нарушения. Выбор ис-
пользуемых оценок отражает аспекты, которые наиболее 
актуальны для каждого уровня заболевания, в частности 
сила и диапазон движений в суставах, повседневная ак-
тивность пациента [31–34]. Регулярное перетестирование 
этих шкал позволит отслеживать возможные изменения 
с течением времени, выявлять аспекты, требующие кор-
рекции и реабилитационного воздействия, понимания пра-
вильности выбранной реабилитации и реакции организма 
пациента на реабилитационные воздействия. Использова-
ние этих оценок позволяет также сравнивать отдельные 
результаты с траекториями прогрессирования заболевания. 

К основным реабилитационным оценочным шка-
лам относятся CHOP INTEND (The Children’s Hospital of 
Philadelphia Infant Test of Neuromuscular Disorders — Те-
стирование нервно-мышечных заболеваний у детей 
детской больницы Филадельфии); HINE (Hammersmith 
Infant Neurological Examination — Хаммерсмитское не-
врологическое обследование младенцев); HFMSE (The 
Hammersmith Functional Motor Scale Expanded — Рас-
ширенная шкала двигателя с функцией Хаммерсмит); 
RULM (Revised Upper Limb Module — Пересмотренный 
модуль оценки верхней конечности); MFM (Motor Function 
Measure — Измерение функции мышц); 6MWT (6 Minute 
Walk Test — Тест 6-минутной ходьбы); ADL (Activities 
of Daily Living — Оценка повседневной деятельности).

Для каждого пациента определяется индивидуальный 
подход в зависимости наличествующих моторных функ-
ций и ортопедических осложнений на момент начала реа-
билитации. Однако для упрощения подхода в реабилита-
ционном лечении принято стратифицировать пациентов 
на три группы — лежачие, сидячие, ходячие.

С момента разработки профессором Вангом (Hui Yi 
Wang) стандарта медицинской помощи (2007 г.) появля-
ется всё больше свидетельств того, что активный подход 
в реабилитации пациентов может влиять на траектории 
прогрессирования, особенно после использования меди-
каментозных средств, воздействующих на патогенез за-
болевания. В недавних исследованиях пациентов групп 

«сидячих» и «ходячих» пациентов функциональные из-
менения в течение 12 мес были не столь сильно выражен-
ными во всей группе, но позволяли улучшить качество 
жизни, а не только стагнировать развитие болезни. В ряде 
случаев описана существенная потеря функциональной 
активности с увеличением контрактур суставов, прогрес-
сированием сколиоза или чрезмерным увеличением веса 
[35–42].

Реабилитация пациентов группы «лежачие»
Основные цели реабилитации для тех, кто не может 

находиться в сидячем положении, включают оптимиза-
цию функций организма, минимизацию развития нару-
шений и оптимизацию переносимости различных вынуж-
денных положений. Сюда входит использование ортезов 
и серийных гипсовых повязок на верхние и нижние ко-
нечности для улучшения функции и диапазона движений, 
предотвращения образования контрактур. Для стабилиза-
ции осанки и улучшения функций рекомендуется исполь-
зовать фиксацию грудного отдела при помощи корсетов 
или боковых поддержек, систем сидений и постуральных 
опор, которые должны использоваться в положении лёжа 
на спине с помощью валиков, подушек, формованных по-
душек или клиньев. Шейный фиксатор часто используется 
для поддержки головы, поскольку контроль головы от-
сутствует, с целью минимизировать риск удушья в более 
вертикальном положении и правильного позиционирова-
ния головы.

Рекомендуются индивидуальные и формованные си-
стемы сидения для инвалидных колясок, а также инди-
видуальные спальные системы (ортопедические кровати). 

Для обеспечения мобильности и перемещения реко-
мендуется использовать кресла-коляски с ручным при-
водом с возможностью выбора угла наклона спинки.

Для улучшения функции суставов и конечностей ре-
комендуются вспомогательные технологии и адаптив-
ное оборудование, а также занятия с инструктором ЛФК 
по каждому проблемному сегменту. Некоторые люди, 
не сидящие в вертикальном положении, могут безопасно 
участвовать в водной терапии при надлежащей поддерж-
ке головы и шеи и постоянном наблюдении. Использо-
вание мануальных техник, включающих перкуссию и ви-
брацию, а также правильное позиционирование пациента 
существенно помогут улучшить лёгочный дренаж. Другое 
физиотерапевтическое лечение применяется у таких па-
циентов редко в связи с выраженными соматическими 
патологиями.

Реабилитация пациентов группы «сидячие»
Основными целями реабилитации пациентов «сидя-

чей» группы являются предотвращение контрактур и ско-
лиоза, а также поддержание, восстановление или улуч-
шение функций и подвижности. 

Методы растяжения включают методы, которые мо-
гут быть выполнены вручную и с помощью ортезов, шин, 
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активного вспомогательного растяжения, вертикализато-
ров и прочих методов позиционирования. Процедуры рас-
тяжки должны выполняться обязательно под контролем 
эрготерапевтов или врачей лечащего профиля. Родители 
и опекуны также должны быть проинструктированы о не-
обходимости ежедневных упражнений на растяжку. Про-
должительность сеанса эффективной растяжки зависит 
от конкретных потребностей пациента, суставов и целей 
реабилитации. Корсеты рекомендуются не только для под-
держания и улучшения осанки, но и для снятия дополни-
тельной мышечной усталости с корпуса пациента с целью 
улучшения функций верхних и нижних конечностей в мо-
мент их работы. Шейные фиксаторы часто используются 
при транспортировке. Статические, динамические и функ-
циональные ортезы используются для позиционирования 
стоя и, по возможности, для работы с ЛФК-инструктором. 
Поддержка стоя важна как для облегчения растяжения 
сухожильно-связочного аппарата нижних конечностей, 
так и для улучшения моторных функций организма и под-
держания минеральной плотности костей, обеспечения 
возможности вертикального участия и улучшения поло-
жения позвоночника и туловища.

Все пациенты «сидячей» группы должны быть обеспе-
чены электрическими инвалидными колясками с индиви-
дуальной опорой для тела и системой сидения или ак-
тивного типа при хорошей работе верхних конечностей. 
Считается, что оценка мобильности пациента для назна-
чения инвалидной коляски с электроприводом может на-
чаться в возрасте от 2 лет [43]. Кресла-коляски актив-
ного типа следует назначать первостепенно, т.к. следует 
поощрять программы упражнений и действия, которые 
стимулируют работу мышц, поскольку они могут влиять 
на поддержание и улучшение функции, силы, диапазона 
движений, выносливости, баланса, повседневной актив-
ности, а также степень участия в школе, общественной 
деятельности и занятиях. Рекомендуемые упражнения 
для «сидячих» пациентов со СМА включают водную те-
рапию, концентрические и эксцентрические движения, 
а также аэробные и общеукрепляющие упражнения с со-
противлением и без него. Как и в случае с группой «ле-
жачих» больных, физиотерапия грудной клетки является 
важной частью лечения, которую необходимо внедрить, 
особенно у пациентов со СМА II типа, как в качестве про-
филактики, так и во время болезни или в периопераци-
онный период. Мануальные техники аналогичны техникам 
для «лежачих».

Реабилитация пациентов группы «ходячие»
Основными целями реабилитации пациентов «ходя-

чей» группы являются поддержание, восстановление 
или улучшение функции, подвижности и адекватного 
диапазона суставов, а также улучшение баланса, вынос-
ливости и создание правильных стереотипов движений. 

Программы упражнений будут включать в себя мно-
гие рекомендации, используемые для сидячих пациентов, 

но будут добавлены и некоторые формы упражнений 
на равновесие (динамические и статические). Методы 
растяжки движений включают пассивное растяжение 
и активно-вспомогательные техники. Ортезы нижних 
конечностей в основном используются для поддержки 
мышечного антигравитационного сопротивления, а так-
же функции голеностопного и коленного суставов. Раз-
личные тактики и подходы дают понимание, что корсеты 
могут и не использоваться во время ходьбы, так как ино-
гда отрицательно влияют на способность передвигаться 
и ограничивают эффективные компенсаторные функции 
мышечных звеньев, но при необходимости могут исполь-
зоваться для улучшения осанки в сидячем положении, 
хотя с этим согласны не все авторы.

Для обеспечения функциональной независимости, 
в частности преодоления значительных расстояний, до-
вольно часто рекомендуется использовать кресла-коляски 
активного типа или кресла-коляски с электроприводом.

ОРТОПЕДИЧЕСКОЕ ЛЕЧЕНИЕ

Лечение деформации позвоночника
До сих пор из-за ограниченной выживаемости «ле-

жачих» пациентов лечение позвоночника редко об-
суждалось в качестве возможного варианта, особенно 
при отсутствии стабильной дыхательной и нутритивной 
функции [44, 45]. По заявлению ряда авторов, могут ис-
пользоваться ламинарные конструкции для жёсткой фик-
сации при условии, что они не будут нарушать лёгочную 
функцию после их установки. 

У пациентов группы «сидячие» деформации позвоноч-
ника широко распространены, особенно у детей с I и II 
типом СМА, с частотой 60–90% и начальным проявлением 
в раннем детстве [46, 47]. Сколиотические деформации 
позвоночника, так же как и грудной кифоз, в разной сте-
пени развиваются у большинства пациентов.

Осмотр позвоночника следует проводить в рамках 
обычного клинического обследования. При подозрении 
на кифосколиоз при наклоне вперёд из положения сидя 
или стоя рентгенограммы позвоночника в переднезадней 
и боковой проекциях следует выполнять в наиболее до-
ступном для пациента вертикальном положении (напри-
мер, сидя ― у детей, которые могут сидеть независимо; 
стоя ― при СMA III) для определения и количественной 
оценки степени деформации позвоночника как в коро-
нарной, так и сагиттальной плоскостях. У пациентов с I и II 
типом СМА сколиоз >20º следует контролировать каждые 
6 мес до созревания скелета и ежегодно после созрева-
ния скелета. Корсеты часто рекомендуют для поддерж-
ки позвоночного столба и лечения сколиоза >20º, осо-
бенно ребёнку с сохраняющимся значительным ростом 
[48, 49]. Единого мнения о типе корсета нет: рекомендо-
ваны как жёсткие, так и функционально-корригирующие 
корсеты.
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Хирургическая коррекция является паллиативным 
вмешательством и не может остановить прогрессиро-
вание деформации позвоночника [49, 50]. Такие опера-
ции часто показаны для сохранения баланса туловища 
в сидячем положении, выравнивания деформированной 
грудной клетки для облегчения дыхательной функции 
и улучшения общего качества жизни [50–55]. Решение 
о хирургическом вмешательстве позвоночника основано 
чаще на величине искривления (т.е. угол Кобба основ-
ной дуги должен быть ≥50º) и скорости прогрессиро-
вания (≥10º в год). Следует учитывать также и другие 
факторы, такие как снижение респираторной функции, 
деформация рёбер по зонтичному или бочкообразному 
типу, кифозирование позвоночного столба и неблаго-
приятное влияние на функциональную подвижность, 
наклонность таза и дисбаланс туловища. Функциональ-
ные лёгочные пробы следует рассматривать как часть 
предоперационной оценки для определения хирурги-
ческого риска и послеоперационного лечения респира-
торных заболеваний. Достигнут консенсус в отношении 
того, что хирургическое лечение деформации позвоноч-
ника следует отложить до достижения 4-летнего воз-
раста. У пациентов с возрасте от 8 до 10 лет следует 
рассмотреть возможность применения «благоприят-
ных для роста» инструментов, которые стабилизируют 
и улучшают деформацию позвоночника, но позволя-
ют продолжать рост позвоночника [44, 50, 52, 56–60]. 
С целью уменьшить потребность в повторных операци-
ях, недавно в лечении больных СМА были предложе-
ны растущие стержни с магнитным управлением [61] 
в качестве альтернативы традиционным стержням, 
которые требуют последовательного хирургического 
удлинения [62–65]. Что касается детей в возрасте 8–12 
лет, хирургический подход зависит от клинических по-
казателей, особенно от зрелости скелета и оставше-
гося роста позвоночника. У почти зрелых пациентов  
(12 лет и старше) окончательный задний спондилодез 
с использованием двойных стержней (ламинарных кон-
струкций, многосегментных конструкций) должен вы-
полняться с продолжением (или без него) на таз в зави-
симости от того, является ли таз частью сколиотической 
дуги [66]. Решение о замене благоприятных для роста 
инструментов на окончательный задний спондилодез 
следует решать в каждом конкретном случае.

Лечение деформации грудной клетки
Вследствие плохого тонуса мышц туловища и грудной 

клетки у детей со СМА чаще наблюдается спадение рё-
берных дуг в результате сколиоза и деформации грудной 
клетки, т.е. образование зонтичной или бочкообразной 
грудной клетки [50, 53, 54, 67–69]. Ретроспективное ис-
следование детей с гипотоническим сколиозом, получав-
ших благоприятное для роста рёбер или позвоночника 
оперативное лечение, показало низкую эффективность 

в улучшении деформации рёбер или увеличении объёма 
грудной клетки [67].

Лечение нестабильности бедра
Нестабильность тазобедренного сустава часто встре-

чается у пациентов со СМА. В нескольких более ранних 
исследованиях рекомендовалось отказаться от хирурги-
ческого вмешательства, ссылаясь на то, что проопериро-
ванный тазобедренный сустав имеет тенденцию к повтор-
ному подвывиху или вывиху, и что патология бедра редко 
вызывает боль [44, 50, 55, 70]. Однако эти исследования 
не смогли отразить современные хирургические методы 
и не оценили пациентов молодого и среднего возраста. 
Одностороннюю и двустороннюю нестабильность тазо-
бедренного сустава следует лечить хирургическим путём 
только у пациентов с сильной болью.

Лечение контрактур суставов
Контрактуры часто возникают у пациентов со СМА 

в результате уменьшения диапазона движений, дли-
тельного статического позиционирования и дисбаланса 
мышц агонистов-антагонистов [50, 71, 72]. Функционально 
и симптоматически контрактуры могут приводить к боли 
и подавлять функцию у пациентов со СМА [48, 71–80]. 
Следует рассматривать возможность хирургического ле-
чения контрактур верхних или нижних конечностей, если 
они вызывают боль или нарушают функцию.

Лечение переломов
Из-за малой нагрузки, остеопороза и низкого уровня 

витамина D переломы из-за малой плотности костной тка-
ни часто встречаются у детей с I и II типом СМА. Консер-
вативное лечение с иммобилизацией гипсовой повязкой 
обычно рекомендуется для лежачих и сидячих пациентов, 
но длительная (более 4 нед) иммобилизация гипсовой по-
вязкой усугубляет атрофию мышц. 

ЗАКЛЮЧЕНИЕ 
Анализ литературных источников, посвящённых изу-

чению разных аспектов СМА, продемонстрировал экспо-
ненциальный рост числа публикаций за последние 20 лет. 

Современный уровень развития методов клинической, 
инструментальной и молекулярно-генетической диагно-
стики позволил сформировать чёткое понимание причин-
но-следственных взаимоотношений в формировании раз-
личных форм СМА, разработать классификацию данной 
патологии.

Клинический полиморфизм данной группы заболева-
ний и крайне тяжёлое прогрессирующее течение боль-
шинства форм патологии, в том числе с летальным ис-
ходом, обусловливают актуальность более детального 
изучения принципов и методов диагностики, а также ре-
абилитационного лечения и ортопедической поддержки 
детей, страдающих СМА. 
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