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ABSTRACT. Background. Muscular dystrophy is a heterogeneous group of genetic disorders characterized by progressive 

loss of skeletal muscles. Duchene's muscular dystrophy (MDD) is one of the most common and pronounced forms of mus-

cular dystrophy associated with the X chromosome on a recessive feature and belongs to the class “Dystrofinopathy”. Dys-

trophinopathy develops in the hereditary absence of a membrane protein of dystrophin, which is responsible for the integrity 

of the muscle cell cytoskeleton. MDD develops quite slowly and is asymptomatic at an early stage. In the subsequent course 

of the disease there are severe lesions of skeletal and respiratory muscles, heart, delayed psycho -language development and 

organic lesions of the nervous system. Multiple insufficiency in such patients causes high rates of early mortality. Aim. The 

purpose of the work is to describe a clinical case of a rare Duchene muscle dystrophy disease with a patient who was treated 

with a regional clinical hospital with a more detailed study of pathomorphological changes in this pathology. Methods. The 

material for the study was a clinical case of Duchene's muscular dystrophy in a patient who died in the Emergency Medical 

Assistance Department of the KNP Choir "Regional Clinical Hospital" in Kharkiv with a clinical diagnosis: Duchene's 

muscular dystrophy. The patient's medical history and the autopsy protocol were studied. Histological examination was 

performed using the following painting methods: hematoxylin-eosin, van Gizon, Congo red, Perls reaction. Results. Au-

topsy revealed the following pathomorphological changes: lesions of skeletal muscles - scoliosis, pseudogipertrophy of the 

calf muscles; respiratory damage and cardiomyopathy pathology, which have led to the development of decompensated 

right ventricular heart failure in the patient. Conclusion. MDD is a rare progressive disease that is inherited with dystrophin 

protein deficiency. Pathology occurs in early childhood and leads to muscle tissue. Most patients die from pulmonary - heart 

failure. In this case, the pathomorphological changes that occur in this disease are described. 
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Вступ 

М’язова дистрофія Дюшена (МДД) – важке 

прогресуюче спадкове захворювання, пов’язане з 

Х-хромосомою за рецесивною ознакою, з часто-

тою виникнення 15,9-19,5 випадків на 100 000 жи-

вонароджених хлопчиків [1,2,3]. Генна мутація 

призводить до нестачі синтезу дистрофіна (мем-

бранний білок м'язових клітин), внаслідок чого 

порушується структура і цілісність м’язів з пода-

льшим розвитком прогресуючої м’язової дегене-

рації [3]. Дистрофін відповідає за з’єднання цито-

скелету м’язового волокна з позаклітинним мат-

риксом. Встановлено, що наслідком відсутністі 

дистрофіна є надходження надлишкового кальцію 

в сарколему клітин, які потім гинуть та заміщу-

ються жировою та сполучною тканинами. МДД є 

найтяжчою формою прогресуючих м’язових дис-

трофій [4,5]. 

Спочатку у дітей немає клінічної симптома-

тики, але визначають підвищений рівень печінко-

вих ферментів у біохімічному аналізі крові, що 

може бути розцінено як патологія печінки. Визна-

чення високих цифр креатинкінази (фермент, що 

знаходиться у м’язах та завдяки синтезу креатин-

фосфату забезпечує їх енергетичні потреби) у 

крові дозволяє встановити попередній діагноз [6]. 

При біопсійному дослідженні м’язової тканини 

визначають відсутність дистрофіна, що вказує на 

розвиток МДД [7]. 

Генетичне дослідження допомагає з визна-

ченням виду мутації гена DMD та є обов’язковим 

для усіх пацієнтів із ММД. На теперішній час іс-

нують чотири основні типи мутації гена DMD. 

Для діагностики генетики використовують муль-

типлексну лігазнозалежну ампліфікацію 

(multiplex ligationdependent probe amplification — 

MLPA) та екзомне секвенування (exome next 

generation sequencing — ExomeNGS). Від встано-

влення точного типу мутації залежить вид патоге-

нетичного лікування [8,9]. 

Клінічно МДД маніфестує у дітей в ранньому 

віці у вигляді відставання в розвитку рухових на-

вичок та частих падіннях, що пов’язано передусім 

з атрофією скелетних м’язів [10]. Першими ура-

жаються м’язи нижніх кінцівок і таза, потім інші 

групи м’язів. Характерною ознакою є псевдогіпе-

ртрофія литкових м’язів. Хворі діти мають труд-

нощі під час піднімання сходами або при стриб-

ках, щоб встати з підлоги вони перебирають ру-

ками по підлозі для здобуття рівноваги (прийом 

Говерса). Також відзначають затримку психомов-

ного розвитку, підвищення ризику нейроповедін-

кових розладів (синдром дефіциту уваги, гіперак-

тивність, аутизм, інтелектуальна недостатність та 

більш тяжкі ураження нервової системи з наявні-

стю в’ялих парезів, паралічів, що призводять до 

повного знерухомлення хворих [11,12,13,14]. 

Слабкість м’язів веде до деформації хребет-

ного стовпа. Середній вік початку сколіозу стано-

вить 14 років і відсоток хворих з даною патоло-

гією збільшується з віком [15,16]. Також з віком 

збільшується відсоток пацієнтів з кардіоміопатією 

[17,18,19]. Не дивлячись на проведену терапію 

(змішані кортикостероїди) відсоток пацієнтів з ка-

рдіоміопатією у віці 15 років становить від 23,3 % 

[20] до 69,7 % [18]. До 20 років процентне співвід-

ношення пацієнтів з кардіоміопатією знаходиться 

в діапазоні 68,2 % - 92,8 % [17,20]. До 25 років ві-

дсоток пацієнтів з кардіоміопатією коливається 

від 50% [21] до 87,6 % [22]. Серцева функція збе-

рігається до підліткового віку, а потім знижується 

з віком і до 20 років фракція серцевого викиду 

знижується до 53 % до 20 років [23]. 

У пацієнтів з МДД за рахунок ураження ди-

хальних м’язів знижується функція легенів і сере-

дній вік початку штучної вентиляції легенів коли-

вається від 15 до 22 років [24]. У більшості хворих 

спостерігається важка легенева дисфункція до 25 

років. Наслідком того, що з часом ці пацієнти 

втрачають здатність самостійно пересуватися, у 

них розвивається легенева недостатність, кардіо-

міопатія, є високі показники ранньої смертності 

[3]. 

Мета  

Описати клінічний випадок рідкісного захво-

рювання м’язової дистрофії Дюшена з летальним 

результатом у пацієнта, який знаходився на ліку-

ванні в КНП ХОР Обласна клінічна лікарня з 

більш детальним вивченням патоморфологічних 

змін при даній патології.  

Матеріали та методи  

Матеріалом для дослідження послужив клі-

нічний випадок м’язової дистрофії Дюшена у па-

цієнта, який помер у відділенні екстреної медич-

ної допомоги КНП ХОР «Обласна клінічна ліка-

рня» м. Харків з клінічним діагнозом: м’язова 

дистрофія Дюшена. Вивчено історію хвороби па-

цієнта та протокол патологоанатомічного роз-

тину. 

Патологоанатомічне дослідження виконано 

відповідно до чинних нормативних документів 

МОЗ України щодо проведення патологоанатомі-

чних розтинів [25]. Гістологічне дослідження 

проводили з використанням наступних методів за-

барвлення: гематоксилін-еозин, Ван Гізон, Конго 

червоний та реакція Перлса, які виконували за 

прописами, що викладені в інструкціях з гістоло-

гічної техніки [26]. 

Дослідження проведено з дотриманням 

принципів біоетики відповідно до положень Гель-

сінської декларації [27].  

Результати 

З анамнезу: у лікарні пробув 7 годин зі скар-

гами на неможливість ковтати їжу, воду, останні 3 

дні температура тіла 37,7о С, коли лягає на спину 

болі в грудному відділі, більше праворуч. Три дні 

тому розпочата антибіотикотерапія. По лінії 

ШМД хворий доставлений до обласної клінічної 

лікарні. В дитинстві встановлено діагноз – 

https://creativecommons.org/licenses/by/4.0/
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м’язова дистрофія Дюшена. Гострий бронхіт, пне-

вмонія – 2 або 3 рази за рік. Дослідження було 

проведено відповідно до принципів біоетики. Ро-

дичами надано письмову згоду на проведення да-

ного дослідження. 

Об’єктивно: загальний стан хворого важкий, 

обумовлений дихальними розладами та серцево-

судинною недостатністю. Шкіра та видимі сли-

зові оболонки білого кольору, холодні на дотик. 

Аускультативно дихання послаблено над усією 

поверхнею. Гемодинаміка нестабільна АТ – 

100/60 мм.рт.ст. Ps –150 уд/хв. Тони серця глухі, 

ритмічні. Живіт при пальпації м’який. Діурез са-

мостійний. Очні щілини та зіниці D=S. Рухи оч-

ного яблука дещо обмежені в сторони. Сухожи-

льні рефлекси кінцівок D=S знижені. Порушень 

чутливості не виявлено. Тетрапарез. Бульбарні по-

рушення. Розпочата оксигенотерапія масковим 

способом. 

Клінічний аналіз крові: еритроцити – 

4,89х1012/л, гемоглобін – 148 г/л, лейкоцити – 

14,2х109/л, тромбоцити – 272х109/л. 

Консультації: Невропатолог – прогресуюча 

м’язова дистрофія Дюшена з тетрапарезом, пору-

шення акту ходи. Кардіолог – прогресуюча 

м’язова дистрофія Дюшена з тетрапарезом. Сину-

сова тахікардія з ЧСС >150 вд/хв. 

Отримував терапію: бліпім, олікліномель, р-

н Глюкози 10 %, калію хлорид 7,5 %, вітамін С5 

%, р-н Глюкози 5 %, р-н натрію хлорид 0,9 %, ме-

затон, атропін, адреналін. 

На тлі проведеного лікування стан хворого з 

негативною динамікою. У хворого зафіксовано зу-

пинку ефективного кровообігу – зафіксована клі-

нічна смерть. Реанімаційні заходи у повному об-

сязі на протязі 30 хв. – без ефекту. Констатована 

біологічна смерть.  

Виставлений заключний клінічний діагноз: 

прогресуюча м’язова дистрофія Дюшена з тетра-

парезом, порушення акту ходи. 

Причина смерті: Гостра серцево-судинна не-

достатність. 

На аутопсії звернуло увагу: хворий зниже-

ного харчування. Периферичних набряків та по-

рожнинних скупчень рідини не було. Патологічні 

зміни з боку кістково-м’язової системи у вигляді 

S-подібної деформації у фронтальній площі хре-

бетного стовпу та виражено гіпертрофованих ли-

ткових м’язів. Виявлена ексцентрична гіпертро-

фія серця з ознаками декомпенсації серцевої дія-

льності (гіпертрофії стінок та розширення порож-

нин лівого та правого шлуночків, товщина міока-

рда лівого шлуночка 2,0 см, правого – 0,6 см). Од-

ночасно, клапанний апарат, аорта, коронарні арте-

рії без суттєвих змін. При гістологічному дослі-

дженні з використанням забарвлення гематокси-

лін-еозин у міокарді спостерігалася гіпертрофія 

деяких кардіоміоцитів (Рис. 1).  

 

 

  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Рис. 1. Гіпертрофія поодиноких кардіоміоцитів. За-

барвлення гематоксиліном та еозином. ×100. 

 

При забарвленні за Ван Гізоном виявлялися 

атрофовані м’язові волокна жовтого кольору з ве-

лико осередковим кардіосклерозом червоного ко-

льору по периферії (Рис. 2).  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Рис. 2. Атрофовані м’язові волокна жовтого кольору 

з велико осередковим кардіосклерозом червоного ко-
льору по периферії. Забарвлення за Ван Гізоном. ×40. 

 

Для виключення амілоїдозу серця було вико-

ристано забарвлення Конго червоний – реакція 

негативна (Рис. 3).  

Для виключення спадкового гемахроматозу 

було проведено реакцію Перлса на залізо, при якій 

гемосидерин забарвлюється у синьо – зелений ко-

лір: реакція негативна (Рис. 4).  

При дослідженні скелетних та дихальних 

м’язів з використанням забарвлення за Ван Гізо-

ном виявлена атрофія м’язових волокон з вираже-

ним дифузним склерозом червоного кольору та лі-

поматозом (Рис. 5).  

Для всіх паренхиматозних внутрішніх орга-

нів було притаманно венозне повнокров’я зі ста-

зом. 
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Рис. 3. Забарвлення Конго червоний – реакція нега-

тивна. Забарвлення конго червоним. ×100. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Рис. 4. Реакція Перлса на залізо – реакція негати-

вна. Реакція Перлса. ×40. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 
Рис. 5. Атрофія м’язових волокон з вираженим ди-

фузним склерозом червоного кольору та ліпоматозом. 
Забарвлення за Ван Гізоном. ×40. 

 

Патологоанатомічний діагноз. Основне за-

хворювання: м’язова дистрофія Дюшена з ура-

женням скелетних (сколіоз, псевдогіпертрофія ли-

ткових м’язів), дихальних м’язів та розвитком ка-

рдіоміопатії. Код за МКХ – G 71.0. Ускладнення: 

Загальне венозне повнокров’я. Дистрофічні зміни 

паренхіматозних органів. Набряк легень. Набряк-

набухання речовини головного мозку. Слід відзна-

чити, що патоморфологічні зміни у внутрішніх 

органах вказують на розвиток декомпенсованої 

правошлуночкової серцевої недостатності у хво-

рого (загальне венозне повнокров’я) при наявно-

сті компенсованої лівошлуночкової недостатності 

(невиражений альвеолярний набряк та відсутність 

гемосидерозу легень), що могло бути обумовлено 

в першу чергу ураженням дихальних м’язів. Спі-

вставлення діагнозів-збіг. 

Обговорення 

Описаний клінічний випадок прогресивної 

м’язової дистрофії Дюшена підтверджує, що це 

тяжка форма міодістрофії, яка передається реце-

сивно з Х – хромосомою [1,2]. Вроджена нестача 

білка дистрофіну тягне за собою руйнування міо-

цитів та їх заміну жировою та сполучною ткани-

ною, що клінічно виражається втратою сили та то-

нусу м’язів з подальшою атрофією [3,5]. Перші 

прояви МДД припадають на період від 1 до 5 ро-

ків [22]. М’язова слабкість приводить к розладам 

в кістковій системі: кіфоз, сколіоз [18,20].Таким 

пацієнтам притаманні серцево – судинні розлади 

спричинені розвитком кардіоміопатії [17,18,19]. У 

нашому випадку основною гістологічною озна-

кою кардіоміопатії були осередки вираженого ка-

рдіосклерозу по периферії атрофованих кардіомі-

оцитів. Клінічно у пацієнтів реєструють прояви 

аутизму, дислексії та розлади пам’яті [11], але мо-

жливі органічні ураження нервової системи з роз-

витком в’ялих парезів та паралічів [12,13,14]. По-

ширення дистрофічного процесу на дихальні 

м’язи призводить до їх паралічу та неможливості 

самостійно виконувати дихальні рухи [12]. Тяжка 

легенева дисфункція та кардіоміопатія обумовлює 

високі показники ранньої смертності [3]. В на-

шому випадку патоморфологічні зміни у внутріш-

ніх органах вказують на розвиток декомпенсова-

ної правошлуночкової серцевої недостатності у 

хворого (загальне венозне повнокров’я) при наяв-

ності компенсованої лівошлуночкової недостат-

ності (невиражений альвеолярний набряк та від-

сутність гемосидерозу легень), що могло бути 

обумовлено в першу чергу ураженням дихальних 

м’язів. 

Висновки 
1. М’язова дистрофія Дюшена – це неодно-

рідна група генетичних порушень, при яких не-

стача синтезу дистрофіна у мембраннах м'язових 

клітин призводить до прогресивної втрати скеле-

тних та серцевих м’язів. 

2. Основними патоморфологічними змі-

нами м'язової тканини при даному захворюванні 

є атрофія, розпад міоцитів з подальшим заміщен-

ням волокнистою та жировою сполучною ткани-

ною. 

3. Кадіоміопатія та параліч дихальних 

м’язів є головним тригером для розвитку хроніч-

ної легенево – серцевої недостатності, що обумо-
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влює високі показники ранньої смертності у паці-

єнтів з МДД.  

Перспективи подальших досліджень  
Не зважаючи на те, що за останні роки багато 

зроблено у розумінні механізмів хвороби та за-

пропоновано велика кількість терапевтичних під-

ходів, патоморфологічні дослідження залиша-

ються ключовими для глибшого розуміння про-

гресування захворювання, відповіді на лікування 

та розробки нових терапій. 

Інформація про конфлікт інтересів 

Потенційних або явних конфліктів інтересів, 

що пов’язані з цим рукописом, на момент публі-

кації не існує та не передбачається. 

Інформація про фінансування 

Це дослідження не отримувало спеціального 

гранту від жодної фінансової установи у держав-

ному, комерційному чи некомерційному секто-

рах. 
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Титов Є.В., Ромаєв С.М., Яковцова І.І., Загребельська А.В., Антонов А.Г., Кірія Д.Г., Козаченко 

І.М. М’язова дистрофія Дюшена: клінічний випадок. 

Харківський національний медичний університет; Комунальне некомерційне підприємство Ха-

рківської обласної ради «Обласна клінічна лікарня», Харків, Україна.  

РЕФЕРАТ. Актуальність. М’язова дистрофія – це неоднорідна група генетичних порушень, що хара-

ктеризуються прогресивною втратою скелетних м’язів. М’язова дистрофія Дюшена (МДД) є однією з най-

поширеніших та виражених форм м’язової дистрофії, пов’язаною з X хромосомою за рецесивною ознакою 

та належить до класу «Дистрофінопатія». Дистрофінопатія розвивається при спадковій відсутності мем-

бранного білку дистрофіну, який відповідає за цілісність цитоскелету м’язової клітини. Слабкість скелет-

них м’язів веде до розвитку сколіозу та знерухомлення пацієнтів. Поліорганна недостатність у таких хво-

рих обумовлює високі показники ранньої смертності. Мета роботи – описати клінічний випадок рідкісного 

захворювання м’язової дистрофії Дюшена з летальним результатом у пацієнта, який знаходився на ліку-

ванні в КНП ХОР Обласна клінічна лікарня з більш детальним вивченням патоморфологічних змін при 

даній патології. Методи. Матеріалом для дослідження послужив клінічний випадок м’язової дистрофії 

Дюшена у пацієнта, який помер у відділенні екстренної медичної допомоги КНП ХОР «Обласна клінічна 

лікарня» м. Харків з клінічним діагнозом: м’язова дистрофія Дюшена. Вивчено історію хвороби пацієнта 

та протокол розтину. Гістологічне дослідження проводилося з використанням наступних методів фарбу-

вання: гематоксилін-еозин, Ван Гізон, Конго червоний, реакція Перлса. Результати. При аутопсії виявлені 

наступні патоморфологічні зміни: ураження скелетних м’язів – сколіоз, псевдогіпертрофія литкових м’язів; 

ураження дихальних м’язів та патологія серця у вигляді кардіоміопатії, які привели к розвитку у пацієнта 

декомпенсованої правошлуночкової серцевої недостатності. Підсумок. МДД – рідкісне прогресуюче за-

хворювання, яке спадково пов’язане з недостатністю білка дистрофіна. Патологія виникає у ранньому ди-

тячому віку та веде к ураженню м’язової тканини. Більшість пацієнтів вмирає від легенево – серцевої не-

достатності. В цьому випадку описані патоморфологічні зміни, які виникають при даному захворюванні. 

Ключові слова: м’язова дистрофія Дюшена, генна мутація, легенево-серцева недостатність. 
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