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АННОТАЦИЯ  
Прогрессирующая миодистрофия Дюшенна — тяжёлое генетически детерминированное заболевание, при котором поражение 

нервной системы выходит далеко за рамки нервно-мышечной патологии. Дефицит белка дистрофина в структурах головного мозга 
формирует нейробиологическую основу целого спектра нейроразвитийных расстройств, среди которых особое место занимают 
аутистические нарушения. Настоящая статья посвящена анализу современных представлений о механизмах вовлечения центральной 
нервной системы при данном заболевании, частоте и клинических проявлениях расстройств аутистического спектра, а также 
методологическим вопросам их выявления у пациентов с выраженным двигательным дефицитом. Обоснована необходимость 
параллельного применения нейропсихологических и функционально-двигательных шкал в диагностическом алгоритме. 

Ключевые слова: миодистрофия Дюшенна, расстройство аутистического спектра, дистрофин, нейроразвитийные нарушения, 
когнитивный дефицит, диагностика, ADOS, M-CHAT, дети. 
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DYUSHENN MIODISTROFIYASIDA NEYROPSIХOLOGIK BUZILISHLAR: MUAMMOGA ZAMONAVIY QARASH 

 
ANNOTATSIYA 

Dyushenn progressiv miodistrofiyasi — nerv sistemasining shikastlanishi neyromushak patologiyasi doirasidan ancha uzoqqa chiqadigan og'ir, 
genetik jihatdan belgilangan kasallikdir. Miya tuzilmalarida distrofin oqsilining tanqisligi bir qator neyrorivoj buzilishlarining, jumladan autistik 
buzilishlarning neyrobio'logik asosini tashkil etadi. Ushbu maqola kasallikda markaziy nerv tizimining jarayonga jalb etilish mexanizmlari, autistik 
spektr buzilishlarining chastotasi va klinik ko'rinishlari, shuningdek harakatlanish defitsiti yuqori bo'lgan bemorlarda ushbu holatlarni aniqlashning 
metodik muammolari bo'yicha zamonaviy ma'lumotlarni tahlil qilishga bag'ishlangan. 

Kalit so'zlar: Dyushenn miodistrofiyasi, autistik spektr buzilishi, distrofin, neyrorivoj buzilishlari, kognitiv defitsit, diagnostika, ADOS, M-
CHAT, bolalar. 

 
Omonova Umida Tulkinovna  

Ziyakhodzhayeva Zilolakhon Bakhramovna  
Tashkent State Medical University  

Tilalova Ulguzioy Yoldashevna 
Turon University in Karshi 

 
NEUROPSYCHOLOGICAL DISORDERS IN DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY: A CONTEMPORARY PERSPECTIVE 

ON THE PROBLEM 
ANNOTATION 

 Duchenne muscular dystrophy is a severe genetically determined disease in which nervous system involvement extends far beyond 
neuromuscular pathology. The deficit of dystrophin protein in brain structures creates the neurobiological foundation for a spectrum of 
neurodevelopmental disorders, among which autistic disturbances occupy a special place. This article analyzes current understanding of the 
mechanisms of central nervous system involvement in this disease, the frequency and clinical manifestations of autism spectrum disorders, and the 
methodological challenges of their identification in patients with pronounced motor deficits. The necessity of concurrent application of 
neuropsychological and functional-motor scales in the diagnostic algorithm is substantiated. 

http://dx.doi.org/10.5281/zenodo.20069202


ЖУРНАЛ НЕВРОЛОГИИ И НЕЙРОХИРУРГИЧЕСКИХ ИССЛЕДОВАНИЙ | JOURNAL OF NEUROLOGY AND NEUROSURGICAL RESEARCH                                           №3 | 2026  

100 

Keywords: Duchenne muscular dystrophy, autism spectrum disorder, dystrophin, neurodevelopmental disorders, cognitive deficit, diagnostics, 
ADOS, M-CHAT, children. 

 
Введение. На протяжении десятилетий клиническое 

осмысление миодистрофии Дюшенна (МДД) сводилось 
преимущественно к описанию прогрессирующего разрушения 
мышечной ткани. Между тем накопленный исследовательский 
опыт последних лет настойчиво указывает на принципиально иной 
масштаб патологического процесса — системный, затрагивающий 
в том числе центральную нервную систему. Генетическая основа 
заболевания — мутации в гене DMD на Х-хромосоме — 
обусловливает не только отсутствие дистрофина в мышечных 
волокнах, но и нарушение его синтеза в нейрональных структурах, 
что влечёт за собой функциональную перестройку целого ряда 
мозговых систем [1]. 

Заболевание поражает преимущественно мальчиков с частотой 
от 1,9 до 10,9 случаев на 100 000 живорождённых и манифестирует 
в раннем детском возрасте нарастающей проксимальной 
слабостью. Утрата самостоятельного передвижения наступает в 
среднем к 10–11 годам, а прогноз жизни определяется дыхательной 
и кардиальной недостаточностью [2]. Однако всё более очевидным 
становится то, что качество жизни и социальная адаптация этих 
пациентов в значительной мере определяются не только 
двигательным, но и нейропсихологическим статусом. 

Среди нейропсихиатрических коморбидностей при МДД 
особую исследовательскую и клиническую значимость 
приобретают расстройства аутистического спектра (РАС). Частота 
их выявления при дистрофинопатиях по имеющимся данным 
многократно превышает популяционные показатели, однако 
диагностика этих состояний у детей с выраженным двигательным 
дефицитом сопряжена с рядом принципиальных методических 
трудностей. Настоящая статья посвящена систематизации 
актуальных сведений о нейробиологических основах, клинических 
проявлениях и диагностических подходах к РАС при МДД. 

Дистрофин как нейробиологический фактор: механизмы 
вовлечения цнс. Понимание нейропсихологических нарушений 
при МДД невозможно без осмысления молекулярной архитектуры 
гена DMD. Являясь одним из крупнейших генов человеческого 
генома, он кодирует не единственный белковый продукт, а целый 
набор тканеспецифических изоформ, запускаемых с различных 
внутренних промоторов. Каждая из них выполняет 
специализированные функции: если мышечные изоформы 
обеспечивают структурную целостность сарколеммы, то мозговые 
изоформы участвуют в организации синаптических комплексов, 
регуляции ионного транспорта и поддержании нейронального 
возбуждения [4]. 

Ключевую роль в формировании когнитивных и 
поведенческих нарушений играют две укороченные изоформы — 
Dp140 и Dp71. Первая из них активно функционирует в период 
эмбрионального нейрогенеза, участвуя в направленной миграции 
нейробластов, формировании отростков и установлении 
межнейрональных контактов; в постнатальном периоде она 
экспрессируется в клетках глии и, по-видимому, необходима для 
нормального хода миелинизации. Dp71, напротив, является 
доминирующей мозговой изоформой на всех постнатальных 
этапах развития и выполняет функции стабилизации мембран и 
поддержания синаптической архитектуры [4, 5]. 

Утрата Dp71 нарушает ионный гомеостаз нейронов и смещает 
баланс между возбуждающей и тормозной нейротрансмиссией в 
сторону гиперактивации. Данный механизм — так называемый 
E/I-дисбаланс — в настоящее время рассматривается как один из 
центральных нейробиологических субстратов расстройств 
аутистического спектра вне зависимости от их этиологии [8]. Это 
делает МДД не просто ситуацией коморбидности, а моделью, 
позволяющей изучать общие патогенетические пути 
нейроразвитийных нарушений. 

Отечественные исследователи показали, что помимо 
генетических факторов в реализации когнитивного дефицита при 
МДД участвуют биохимические механизмы нейротрофической 
регуляции. Установлена значимая связь между сниженной 

концентрацией мозгового нейротрофического фактора (BDNF) и 
вероятностью развития выраженных когнитивных расстройств: 
при падении уровня BDNF ниже определённого порога риск 
когнитивного дефицита возрастал более чем в десятикратном 
размере [4]. Этот факт открывает перспективы для разработки 
биохимических маркёров прогнозирования нейроразвитийных 
исходов при МДД. 

Принципиально важным является установленный факт 
зависимости выраженности когнитивных расстройств от 
топографии мутации: чем дальше в дистальном направлении гена 
расположена мутация, тем большее число мозговых изоформ 
утрачивается и тем сложнее по структуре оказываются 
нейропсихологические нарушения [9]. Данная закономерность 
имеет прямое практическое значение: генетическое заключение о 
локализации мутации должно учитываться не только для прогноза 
двигательного дефицита, но и для оценки нейроразвитийного 
риска. 

Расстройства аутистического спектра при мдд: частота и 
клиническая специфика. Появление аутистических черт у детей 
с нервно-мышечными заболеваниями долгое время 
воспринималось как случайное совпадение. Сегодня это 
представление пересмотрено: совокупность генетических, 
нейровизуализационных и клинических данных свидетельствует о 
системной взаимосвязи между дефицитом дистрофина и 
формированием аутистического фенотипа. По суммарным данным 
опубликованных исследований, РАС выявляются у пациентов с 
дистрофинопатиями в диапазоне от 3 до 21% случаев — 
показатели, которые на порядок превышают встречаемость 
аутизма в общей детской популяции [5, 6]. 

Столь значительный разброс в показателях 
распространённости не случаен. Он отражает объективную 
сложность диагностической ситуации: стандартные критерии РАС 
разрабатывались для популяции без тяжёлого соматического 
заболевания, и их прямое приложение к детям с МДД порождает 
серьёзные методологические трудности. Поведенческие 
ограничения, вызванные слабостью мышц плечевого пояса, 
снижением выносливости и болевым синдромом, могут 
восприниматься как дефицит инициативы в социальных контактах. 
Скудость мимики при поражении лицевой мускулатуры способна 
имитировать эмоциональную уплощённость. Всё это создаёт риск 
как гипердиагностики, так и пропуска истинного РАС [6, 7]. 

Клиническая картина РАС при МДД в целом соответствует 
общепринятым диагностическим критериям: нарушения 
социальной коммуникации и взаимодействия сочетаются с 
ограниченными повторяющимися формами поведения. Вместе с 
тем ряд особенностей заслуживает отдельного внимания. Во-
первых, задержка речевого развития при МДД нередко опережает 
манифестацию двигательных симптомов и может стать первым 
поводом для обращения к специалисту. Во-вторых, 
интеллектуальный дефицит при сочетании МДД и РАС имеет 
тенденцию к прогрессированию по мере взросления пациента, что 
требует регулярного мониторинга когнитивного статуса. В-
третьих, сопутствующая эпилепсия, частота которой при МДД 
значительно превышает популяционную, дополнительно 
усугубляет нейроповеденческий профиль [5]. 

Публикуемые клинические наблюдения демонстрируют, что 
сочетание МДД и РАС может проявляться уже в возрасте двух-
трёх лет, нередко предшествуя развёрнутой картине нервно-
мышечного заболевания. Именно поэтому ранние 
нейроповеденческие отклонения — задержка формирования речи, 
трудности социального взаимодействия, стереотипные движения 
— должны рассматриваться не изолированно, а в контексте 
возможного системного генетического заболевания, требующего 
биохимического (уровень КФК) и молекулярно-генетического 
обследования [5, 7]. 

Нейропсихологический профиль пациентов с мдд. 
Когнитивные особенности при МДД представляют собой не 
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случайную совокупность нарушений, а достаточно закономерный 
нейропсихологический паттерн. Среднестатистический показатель 
умственного развития у таких пациентов оказывается ниже 
популяционного примерно на одно стандартное отклонение, 
причём снижение затрагивает преимущественно вербальную 
сферу при относительной сохранности невербального интеллекта 
[10]. Данная диссоциация согласуется с представлениями о роли 
дистрофина в функционировании ГАМКергических синапсов, 
участвующих в обработке последовательных слуховых сигналов. 

Исследования с применением расширенных 
нейропсихологических батарей позволили уточнить топографию 
когнитивного дефицита при МДД. Наиболее уязвимыми 
оказываются функции последовательной переработки 
информации, слухоречевая рабочая память, произвольное 
внимание и скорость психических процессов. Важно подчеркнуть, 
что эти слабости сохраняются у взрослых пациентов с МДД, что 
свидетельствует об органическом, а не вторичном средовом 
характере нарушений [10]. 

Спектр нейропсихиатрических коморбидностей при МДД не 
ограничивается аутистическими расстройствами. Синдром 
дефицита внимания с гиперактивностью выявляется у 11–20% 
пациентов, обсессивно-компульсивные нарушения — у 5–60%, 
при этом различные расстройства нередко сочетаются у одного и 
того же ребёнка [3]. Это обстоятельство требует комплексного 
нейропсихиатрического обследования каждого пациента с МДД 
вне зависимости от наличия явных поведенческих жалоб. 

Отечественные данные свидетельствуют о неоднородности 
когнитивного профиля при МДД. В зависимости от степени 
выраженности и структуры нарушений выделяются лёгкие 
когнитивные расстройства с преобладанием дефицита 
нейродинамики и мнестических функций, умственная отсталость 
различной глубины, атипичные аутистические состояния и 
психоорганический синдром апатического варианта [9]. Подобная 
клиническая гетерогенность обусловлена в первую очередь 
различиями в локализации и протяжённости мутаций гена DMD. 

Отдельного внимания заслуживает проблема ранних 
предикторов когнитивных нарушений при МДД. Установлено, что 
задержка начала самостоятельной ходьбы и отставание 
психоречевого развития на первом году жизни, фиксируемые в 
анамнезе почти у половины пациентов, закономерно 
ассоциируются с последующими трудностями обучения [2]. 
Однако характерно, что тяжесть двигательного дефицита сама по 
себе не определяет глубину когнитивных расстройств — обе 
сферы страдают относительно независимо друг от друга, что 
лишний раз подчёркивает самостоятельность мозговой патологии 
при МДД. 

Диагностический алгоритм рас у детей с мдд. Разработка 
адекватного диагностического алгоритма для выявления РАС у 
детей с МДД представляет собой самостоятельную 
методологическую задачу. Стандартные подходы, применяемые в 
общей педиатрической практике, не учитывают специфику 
нервно-мышечного заболевания и потому нуждаются в адаптации. 
Центральным принципом должно стать разграничение 
поведенческих признаков, обусловленных двигательными 
ограничениями, и тех, что отражают истинное нарушение 
социально-коммуникативного развития. 

Среди инструментов диагностики РАС при МДД наибольшей 
информативностью обладает ADOS (Autism Diagnostic Observation 
Schedule) — стандартизированная шкала наблюдения, 
позволяющая оценить качество социального взаимодействия, 
коммуникативное поведение и наличие ограниченно-
повторяющихся паттернов. Важным преимуществом ADOS 
является возможность выбора модуля в соответствии с уровнем 
речевого развития, что особенно актуально при МДД, где речевая 
задержка встречается часто. Для раннего скрининга у детей до 30 
месяцев применяется M-CHAT, чувствительность которого 
позволяет выявить группу риска ещё до развёрнутой клинической 
картины [5, 6]. 

Принципиально новым элементом диагностического 
алгоритма является обязательное сопряжение 

нейропсихологической оценки с объективизацией двигательного 
статуса. Шкала Хаммерсмит (Hammersmith Functional Motor Scale) 
предоставляет количественную характеристику функциональных 
двигательных возможностей пациента и позволяет соотнести 
выраженность поведенческих нарушений с реальным уровнем 
физических ограничений. Тест 6-минутной ходьбы дополняет эту 
картину, отражая функциональный резерв пациента в условиях 
дозированной нагрузки. Совместное применение этих 
инструментов существенно снижает вероятность диагностических 
ошибок [6]. 

Параклинические методы занимают важное место в 
обследовании пациентов с МДД и подозрением на 
нейроразвитийные расстройства. МРТ головного мозга нередко 
обнаруживает уменьшение объёма серого вещества и изменения 
белого вещества, топографически связанные с распределением 
дистрофиновых изоформ. ЭЭГ-мониторинг необходим для 
исключения субклинической эпилептиформной активности, 
которая может маскироваться под поведенческие нарушения или 
усугублять их. Молекулярно-генетический анализ с уточнением 
локализации мутации позволяет заблаговременно 
стратифицировать пациентов по риску развития 
нейропсихиатрических осложнений [4, 5]. 

Существенным организационным барьером остаётся 
диагностическая задержка: от первых клинических симптомов 
МДД до верификации диагноза проходит в среднем около четырёх 
лет [2]. Это означает, что значительная часть детей с данным 
заболеванием оказывается вне поля зрения специалистов именно в 
тот критический период, когда нейроразвитийные расстройства 
наиболее поддаются коррекции. Скрининговое определение 
уровня КФК у мальчиков с задержкой психомоторного развития 
позволяет существенно сократить этот разрыв. 

Реабилитационный потенциал и терапевтические 
перспективы. Современные данные указывают на то, что 
когнитивные нарушения при МДД не являются фатально 
необратимыми. Имеющиеся клинические наблюдения фиксируют 
улучшение нейропсихологического статуса на фоне 
патогенетической терапии и целенаправленной 
нейропсихологической коррекции, причём наибольшая 
эффективность отмечается при лёгком когнитивном расстройстве 
и психоорганическом синдроме [9]. Это подчёркивает значение 
раннего начала реабилитационных вмешательств, не дожидаясь 
нарастания дефицита. 

Принципиальным условием эффективной реабилитации 
пациентов с МДД и РАС является мультидисциплинарное 
взаимодействие. Невролог, детский психиатр, клинический 
психолог, логопед и специалист по физической реабилитации 
должны работать в координированном режиме, разделяя единое 
понимание двойственной природы нарушений у данного пациента. 
Фрагментарный подход, при котором двигательные и 
нейроповеденческие проблемы рассматриваются изолированно, 
неизбежно снижает результативность помощи. 

Нарушения восприятия эмоциональных выражений лица, 
описанные у детей с МДД, заслуживают особого внимания в 
контексте реабилитации. Затруднённость в распознавании аффекта 
значимых взрослых осложняет социальное научение, снижает 
эффективность поведенческих интервенций и негативно влияет на 
взаимодействие с медицинским персоналом. Включение в 
реабилитационную программу специализированных модулей по 
развитию социального восприятия может существенно расширить 
реабилитационный потенциал данной группы пациентов [10]. 

С позиции разрабатываемого нами исследования, 
направленного на изучение частоты, клинических особенностей и 
диагностических критериев РАС у детей с МДД, особую ценность 
представляет именно сопряжённая оценка аутистических черт и 
функционального двигательного статуса. Предполагается, что 
применение шкал ADOS и M-CHAT в комбинации со шкалой 
Хаммерсмит и тестом 6-минутной ходьбы позволит не только 
точнее разграничить двигательно обусловленные и истинно 
аутистические поведенческие паттерны, но и выработать 
персонифицированный подход к реабилитации каждого пациента. 
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Заключение. Изложенные данные позволяют сделать вывод о 
том, что МДД является системным нейроразвитийным 
заболеванием, при котором поражение головного мозга носит 
закономерный, а не случайный характер. Дефицит мозговых 
изоформ дистрофина формирует устойчивую биологическую 
предрасположенность к нарушениям нейроразвития, включая 
расстройства аутистического спектра, частота которых при данном 
заболевании многократно превышает популяционный уровень. 
Диагностика этих нарушений у детей с МДД требует 
специализированного методологического подхода, учитывающего 
двигательные ограничения пациентов. 

Комплексное применение нейропсихологических 
инструментов (ADOS, M-CHAT) в сочетании с функциональными 
двигательными шкалами (Хаммерсмит, тест 6-минутной ходьбы) и 

параклиническими методами (МРТ, ЭЭГ, молекулярно-
генетический анализ) представляется оптимальной стратегией для 
точного нейропсихиатрического профилирования данной группы 
пациентов. Своевременное выявление нейроразвитийных 
нарушений и раннее начало мультидисциплинарной реабилитации 
способны существенно расширить реабилитационный потенциал 
детей с МДД и улучшить их долгосрочные социально-
адаптационные исходы. 

Дальнейшее изучение взаимосвязи между генотипом, 
топографией мутации, профилем мозговых изоформ дистрофина и 
нейроповеденческим фенотипом откроет возможности для 
персонифицированного прогнозирования и целенаправленного 
терапевтического воздействия при МДД.
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