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Цель: обобщить современные клинико-инструментальные и молекулярно-генетические подходы к диагностике 
наследственных нейромышечных заболеваний.
Материал и методы: проведён анализ современных отечественных и зарубежных публикаций, посвящённых 
диагностике наследственных нейромышечных заболеваний, с акцентом на клиническую оценку, электрофизио-
логические методы (электронейромиография), визуализационные технологии (магнитно-резонансная томография 
мышц), биохимические маркеры мышечного повреждения и молекулярно-генетические методы, включая по-
лимеразную цепную реакцию, MLPA и секвенирование нового поколения. Использовался системный и сравни-
тельный анализ данных литературы за последние 10 лет.
Результаты: установлено, что изолированное применение клинических или инструментальных методов диа-
гностики недостаточно для точной верификации большинства форм наследственных нейромышечных заболе-
ваний. Наибольшую диагностическую информативность демонстрирует комплексный подход, основанный на 
сочетании клинической оценки фенотипа, данных ЭНМГ и современных молекулярно-генетических технологий. 
Генетическая верификация диагноза позволяет уточнить нозологическую форму заболевания, определить тип 
наследования и прогнозировать характер течения патологии.
Выводы: современные диагностические стратегии при наследственных нейромышечных заболеваниях должны 
базироваться на интеграции клинических, инструментальных и молекулярно-генетических методов. Применение 
комплексного подхода способствует ранней диагностике, снижению числа диагностических ошибок и форми-
рованию персонализированных алгоритмов ведения пациентов.
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Objective: to summarize current clinical, instrumental, and molecular genetic approaches to the diagnosis of hereditary 
neuromuscular diseases.
Material and methods: a review of recent domestic and international publications on the diagnosis of hereditary 
neuromuscular diseases was performed, with emphasis on clinical evaluation, electrophysiological methods 
(electroneuromyography), imaging techniques (muscle magnetic resonance imaging), biochemical markers of muscle 
damage, and molecular genetic methods, including polymerase chain reaction, MLPA, and next-generation sequencing. 
A systematic and comparative analysis of literature data published over the last 10 years was conducted.
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Актуальность. Наследственные нейромы-
шечные заболевания (ННМЗ) представляют со-
бой гетерогенную группу редких, преимуществен-
но прогрессирующих патологий, обусловленных 
мутациями в генах, кодирующих структурные и 
функциональные белки мышечной ткани, пери-
ферических нервов, нервно-мышечного синапса 
и мотонейронов. К данной группе относятся про-
грессирующие мышечные дистрофии, наследствен-
ные моторно-сенсорные нейропатии, спинальная 

мышечная атрофия, миотонические синдромы и 
наследственные формы миастении [1]. Несмотря 
на индивидуальную редкость отдельных нозоло-
гических форм, суммарная распространённость 
ННМЗ достигает 30–40 случаев на 100 000 насе-
ления, что придаёт данной патологии существен-
ное медико-социальное значение. Клиническая 
значимость ННМЗ определяется ранним возрас-
том манифестации, хроническим прогрессирую-
щим течением, высоким уровнем инвалидизации 

Results: the review showed isolated use of clinical or instrumental diagnostic methods to be insufficient for accurate 
verification of most forms of hereditary neuromuscular diseases. The highest diagnostic value was demonstrated by 
a comprehensive approach integrating clinical phenotype assessment, ENMG findings, and modern molecular genetic 
technologies. Genetic confirmation of the diagnosis allows to clarifiy the nosological form, identify the inheritance 
pattern, and predict course of the disease.
Conclusion: modern diagnostic strategies for hereditary neuromuscular diseases should be based on the integration 
of clinical, instrumental, and molecular genetic methods. A comprehensive diagnostic approach contributes to early 
detection, reduction of diagnostic errors, and development of personalized patient management algorithms.
Keywords: hereditary neuromuscular diseases, diagnosis, molecular genetic methods, electroneuromyography, next-
generation sequencing, genotype-phenotype correlations.
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Мақсад: хулоса кардани равишҳои муосири клиникӣ-абзорӣ ва молекулярӣ-генетикӣ барои ташхиси бемориҳои 
ирсии нейромушакӣ.
Мавод ва усулҳо: интишороти муосири ватанӣ ва хориҷие мавриди таҳлил қарор дода шуданд, ки ба ташхиси 
бемориҳои ирсии нейромушакӣ бо таваҷҷуҳ ба арзёбии клиникӣ, усулҳои электрофизиологӣ (электронейроми-
ография), технологияи визуализатсионӣ (томографияи магнитӣ-резонансии мушакҳо), маркерҳои биохимиявии 
иллатнокшавӣ ва усулҳои молекулярӣ-генетикӣ, бар шумули реаксияи занҷири полимеразӣ, MLPA ва секвенир-
кунонии насли нав бахшида шудаанд. Таҳлили системавӣ ва муқоисавии маълумоти адабиётҳои тайи 10 соли 
охир ба кор бурда шуданд.
Натиҷаҳо: муайян карда шуд, ки барои тасдиқи аниқи шаклҳои зиёди бемориҳои ирсии нейромушакӣ истифо-
даи усулҳои изолятсионии клиникӣ ё абзории ташхис кофӣ нест. Равиши маҷмуие, ки ба якҷояшавии арзёбии 
клиникии фенотип, маълумоти ЭНМГ ва технологияи муосири молекулярӣ-генетикӣ асоснок шудааст, маълумот-
нокии бештари ташхисиро нишон медиҳад. Тасдиқи генетикии ташхис аниқ кардани шакли нозологии бемориро 
имконпазир, навъи ирсият ва пешгӯйии хусусияти ҷараёни патологиро муайян менамояд.
Хулоса: стратегияи муосири ташхис, ҳангоми бемориҳои ирсии нейромушакӣ, бояд ба интегратсияи усулҳои 
клиникӣ, абзорӣ ва молекулярӣ-генетикӣ асоснок шаванд. Ба кор бурдани равиши маҷмуӣ ба ташхиси барвақтӣ, 
коҳиш ёфтани теъдоди ғалатҳо дар ташхис ва ташаккул ёфтани алгоритмҳои инфиродишудаи муроқабати бемо-
рон мувофиқат менамояд.
Калимаҳои калидӣ: бемориҳои ирсии нейромушакӣ, ташхис, усулҳои молекулярӣ-генетикӣ, электронейромио-
графия, секвениркунонии насли нав, ҳамбастагии генотип-фенотипӣ.
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и частым вовлечением жизненно важных систем 
сердечно-сосудистой, дыхательной и опорно-дви-
гательной [2, 3]. Существенное снижение качества 
жизни пациентов и высокая нагрузка на систему 
здравоохранения обуславливают необходимость 
своевременной и точной диагностики данных за-
болеваний. Однако клинический полиморфизм, 
фенотипическое перекрытие различных форм 
ННМЗ и вариабельность темпов прогрессирования 
нередко приводят к диагностическим ошибкам и 
значительным задержкам в установлении оконча-
тельного диагноза [4, 6].

Традиционные диагностические подходы, ос-
нованные исключительно на клинической оценке 
и данных электрофизиологических исследова-
ний, в ряде случаев оказываются недостаточны-
ми для точной нозологической верификации [6]. 
Электронейромиография и магнитно-резонансная 
томография мышц позволяют выявить характер 
поражения нервно-мышечного аппарата, однако 
не всегда обеспечивают дифференциацию генети-
чески различных форм заболевания. В последние 
десятилетия развитие молекулярно-генетических 
технологий существенно расширило возможно-
сти диагностики ННМЗ и позволило перейти от 
синдромологического подхода к этиологически 
обоснованной верификации диагноза [7].

Внедрение методов полимеразной цепной 
реакции, мультиплексной лигазной пробной ам-
плификации и секвенирования нового поколе-
ния существенно повысило диагностическую 
эффективность, позволив выявлять патогенные 
варианты в ключевых генах, ассоциированных с 
ННМЗ. Генетическая верификация диагноза имеет 
принципиальное значение не только для уточне-
ния нозологической формы, но и для определения 
типа наследования, оценки прогноза заболевания, 
выбора оптимальной тактики ведения пациента и 
проведения медико-генетического консультирова-
ния семей [8].

Особую актуальность проблема диагности-
ки ННМЗ приобретает в популяциях с высокой 
частотой родственных браков и выраженной ге-
нетической изоляцией, где формируются спец-
ифические мутационные профили и повышается 
риск наследственной патологии. В таких условиях 
стандартизированные диагностические алгоритмы, 
основанные на интеграции клинических, инстру-
ментальных и молекулярно-генетических методов, 
приобретают решающее значение для раннего вы-
явления заболевания и снижения уровня инвали-
дизации [9, 10].

В связи с вышеизложенным, актуальным 
является анализ современных диагностических 
стратегий при наследственных нейромышечных 
заболеваниях, направленный на систематизацию 
клинико-генетических подходов и обоснование 
комплексного алгоритма диагностики.

Цель исследования. Обобщить современные 
клинико-инструментальные и молекулярно-гене-
тические подходы к диагностике наследственных 
нейромышечных заболеваний.

Материал и методы. Исследование носило 
обсервационный, ретроспективно-проспективный 
характер и выполнено на базе кафедры невроло-
гии ГОУ «Таджикский государственный меди-
цинский университет им. Абуали ибни Сино». В 
исследование включены пациенты с клинически 
и инструментально подтверждёнными наслед-
ственными нейромышечными заболеваниями, 
находившиеся под наблюдением в период с 2018 
по 2025 гг. Общая численность обследованных 
составила 200 пациентов с различными нозологи-
ческими формами наследственных нейромышеч-
ных заболеваний. Распределение пациентов по 
нозологиям представлено в таблице 1. Критерии 
включения: наличие клинических признаков по-
ражения нервно-мышечного аппарата, подтверж-
дённый или вероятный наследственный харак-
тер заболевания, результаты инструментальных 
и/или молекулярно-генетических исследований, 
информированное согласие пациента на участие 
в исследовании. Критерии исключения: приоб-
ретённые миопатии и нейропатии воспалитель-
ного, токсического или метаболического генеза, 
острые неврологические заболевания, отсутствие 
достаточного объёма клинико-инструментальных 
данных. Всем пациентам проводилось комплексное 
клинико-неврологическое обследование с оценкой 
характера мышечной слабости, распределения по-
ражения, темпов прогрессирования заболевания и 
наличия системных осложнений. Особое внимание 
уделялось сбору семейного анамнеза с целью вы-
явления признаков наследственной отягощённости. 
Отягощённый анамнез фиксировался при наличии 
аналогичных симптомов у родственников первой 
и второй степени родства. Диагностический алго-
ритм включал: электронейромиографию (ЭНМГ) 
для дифференциации нейрогенного и миогенного 
типа поражения, лабораторные методы, включая 
определение уровня креатинфосфокиназы и других 
биохимических маркеров мышечного повреждения, 
молекулярно-генетические методы, в том числе 
полимеразную цепную реакцию, MLPA и секве-
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нирование нового поколения, направленные на 
выявление патогенных вариантов в генах, ассоци-
ированных с наследственными нейромышечными 
заболеваниями. Статистическая обработка данных 
проводилась с использованием пакета прикладных 
программ Statistica / SPSS (версия указывается). 
Полученные данные представлены в виде абсо-
лютных значений и относительных частот - n (%). 
В исследовании применялся описательный ста-
тистический анализ структуры наследственных 
нейромышечных заболеваний и распределения 
отягощённого семейного анамнеза.

Результаты. В исследование были включены 
200 пациентов с различными нозологическими 
формами наследственных нейромышечных заболе-
ваний. В структуре выборки преобладали пациенты 
с прогрессирующими мышечными дистрофиями 
и наследственными моторно-сенсорными нейро-
патиями, на долю которых суммарно приходилось 
172 наблюдения (86,0%). Отягощённый семейный 
анамнез выявлен у 46 пациентов, что составило 
23,0% от общего числа обследованных. Наличие 
наследственной отягощённости отмечалось во 
всех нозологических группах, однако частота её 
выявления варьировала в зависимости от формы 
заболевания. Наиболее многочисленной группой 

оказались пациенты с ПМД 90 человек (45,0%). 
Отягощённый анамнез в данной группе выявлен 
у 20 пациентов (22,2%), при этом преобладали 
аутосомно-доминантный и аутосомно-рецессивный 
типы наследования. Группа пациентов с НМСП 
включала 82 пациента (41,0%). Признаки семей-
ной отягощённости установлены у 19 пациентов 
(23,1%), с преобладанием аутосомно-доминантного 
и Х-сцепленного типов наследования. Пациенты 
со СМА составили наименьшую по численности, 
но наиболее генетически отягощённую группу 11 
человек (5,5%). Отягощённый анамнез выявлен у 
4 пациентов (36,4%), при этом во всех случаях 
отмечался аутосомно-рецессивный тип наследо-
вания. В группе пациентов с миотониями (n = 7; 
3,5%) наследственная отягощённость выявлена у 1 
пациента (14,3%), с преобладанием аутосомно-до-
минантного типа наследования. Среди пациентов 
с наследственными формами миастении (n = 10; 
5,0%) отягощённый анамнез зарегистрирован у 2 
пациентов (20,0%), при этом отмечалась гетероген-
ность типов наследования аутосомно-доминант-
ный, аутосомно-рецессивный и Х-сцепленный. 
Анализ семейного анамнеза показал, что наи-
большая доля наследственной отягощённости от-
мечалась у пациентов со спинальной мышечной 

Таблица / Table 1

Структура наследственных нейромышечных заболеваний в исследуемой группе 
Structure of hereditary neuromuscular diseases in the study group

Нозологическая 
форма / Nosological 

entity

Кол-во 
пациентов 
Number of 
patients (n)

Отягощённый анамнез
Positive family history 

n (%)

Преобладающий тип наследования
Predominant mode of inheritance

ПМД
PMD 90 20 (22,2%) Аутосомно-доминантный / рецессивный

Autosomal dominant / autosomal recessive
НМСП
HMSN 82 19 (23,1%) Аутосомно-доминантный / Х-сцепленный

Autosomal recessive / X-linked
СМА
SMA 11 4 (36,4%) Аутосомно-рецессивный

Autosomal recessive

Миотонии Myotonias 7 1 (14,3%) Аутосомно-доминантный
Autosomal dominant

Наследственные ми-
астении / Congenital 
myasthenic syndromes

10 2 (20,0%)

Аутосомно-доминантный / рецессивный / 
Х-сцепленный
Autosomal dominant / autosomal recessive / 
X-linked

Всего/Total 200 46 (23,0%) —
Примечание. ПМД - первичные мышечные дистрофии; НМСП - наследственные моторно-сенсорные поли-

нейропатии; СМА - спинальная мышечная атрофия. Отягощённый анамнез - наличие семейных случаев заболева-
ния. Типы наследования: AD - аутосомно-доминантный; AR - аутосомно-рецессивный; X-linked - Х-сцепленный.

Note. PMD - primary muscle diseases; HMSN - hereditary motor and sensory neuropathies; SMA - spinal muscular 
atrophy. Positive family history indicates the presence of familial cases. Modes of inheritance: AD - autosomal dominant; 
AR - autosomal recessive; X-linked - X-linked.
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атрофией, тогда как наименьшая у пациентов с 
миотониями. В остальных нозологических груп-
пах частота отягощённого анамнеза находилась в 
пределах 20–23%, что свидетельствует о сопоста-
вимой выраженности наследственного компонента. 
В целом по выборке преобладали аутосомно-доми-
нантные и аутосомно-рецессивные типы наследо-
вания, при этом Х-сцепленные формы выявлялись 
преимущественно у пациентов с наследственными 
моторно-сенсорными нейропатиями и наследствен-
ными миастениями. Гетерогенность типов насле-
дования подчёркивает сложность нозологической 
и генетической структуры наследственных нейро-
мышечных заболеваний.

Обсуждение. Полученные результаты под-
тверждают гетерогенный характер наследствен-
ных нейромышечных заболеваний и подчёркива-
ют ограниченность изолированного применения 
клинических или инструментальных методов 
диагностики. В представленной выборке преоб-
ладали прогрессирующие мышечные дистрофии 
и наследственные моторно-сенсорные нейропатии, 
что соответствует данным большинства клинико-
эпидемиологических исследований, указывающих 
на ведущую роль этих нозологических форм в 
структуре наследственной нейромышечной па-
тологии.

Выявленная частота отягощённого семейного 
анамнеза (23,0%) свидетельствует о значимом, но 
не универсальном вкладе наследственного фак-
тора в клиническую манифестацию заболеваний. 
Данный показатель сопоставим с результатами 
зарубежных и отечественных исследований, где 
семейная отягощённость выявляется у 20–30% 
пациентов с наследственными нейромышечными 
заболеваниями. Относительно низкая выявляе-
мость семейных случаев может быть обусловлена 
как вариабельной экспрессивностью мутаций, так 
и ограниченной информированностью пациентов о 
заболеваниях родственников. Наибольшая доля на-
следственной отягощённости отмечена у пациентов 
со спинальной мышечной атрофией, что законо-
мерно отражает аутосомно-рецессивный характер 
данного заболевания и высокую вероятность его 
проявления в семьях с родственным браком. В 
то же время при прогрессирующих мышечных 
дистрофиях и наследственных моторно-сенсор-
ных нейропатиях выявлена гетерогенность типов 
наследования, что подчёркивает необходимость 
молекулярно-генетической верификации диагноза 
даже при наличии клинически типичной картины.

Особого внимания заслуживает выявленная 
вариабельность типов наследования в группе на-

следственных миастений, где наряду с аутосом-
но-доминантными и аутосомно-рецессивными 
формами встречались Х-сцепленные варианты. 
Это обстоятельство существенно осложняет кли-
ническую диагностику и подтверждает целесо-
образность использования комплексных диагно-
стических стратегий, включающих клиническую 
оценку, электрофизиологические исследования и 
современные молекулярно-генетические методы. 
Полученные данные демонстрируют, что клини-
ческая симптоматика и результаты ЭНМГ позво-
ляют заподозрить поражение нервно-мышечного 
аппарата, однако не обеспечивают точной нозоло-
гической и этиологической верификации заболева-
ния. В этом контексте молекулярно-генетические 
методы приобретают ключевое значение, позволяя 
уточнить диагноз, определить тип наследования и 
сформировать персонализированные алгоритмы 
ведения пациентов.

Таким образом, результаты исследования под-
тверждают необходимость перехода от фрагмен-
тарного диагностического подхода к интегратив-
ной клинико-генетической стратегии, особенно в 
популяциях с выраженной генетической гетеро-
генностью и высокой частотой наследственной 
патологии.

Выводы.
1. Наследственные нейромышечные заболе-

вания характеризуются выраженной клинико-ге-
нетической гетерогенностью, что затрудняет их 
нозологическую верификацию при использовании 
исключительно клинических и инструментальных 
методов диагностики.

2. В структуре обследованной группы преоб-
ладали прогрессирующие мышечные дистрофии и 
наследственные моторно-сенсорные нейропатии, 
на долю которых пришлось более 80% наблюде-
ний, что определяет их ведущую роль в формиро-
вании наследственной нейромышечной патологии.

3. Отягощённый семейный анамнез выявлен 
у 23,0% пациентов, при этом его частота варьи-
ровала в зависимости от нозологической формы 
заболевания и была наибольшей при спинальной 
мышечной атрофии, что отражает особенности 
типа наследования.

4. Анализ типа наследования показал преоб-
ладание аутосомно-доминантных и аутосомно-ре-
цессивных форм, а также наличие Х-сцепленных 
вариантов, что подчёркивает необходимость обя-
зательной молекулярно-генетической верификации 
диагноза.

5. Комплексный диагностический подход, 
основанный на интеграции клинической оценки, 
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данных электронейромиографии и современных 
молекулярно-генетических методов, обладает наи-
большей диагностической информативностью и 
позволяет уточнить нозологическую форму за-
болевания, тип наследования и прогноз течения.

6. Внедрение клинико-генетических диагно-
стических стратегий способствует ранней диагно-
стике наследственных нейромышечных заболева-
ний, снижению числа диагностических ошибок и 
формированию персонализированных алгоритмов 
ведения пациентов.
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