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Міотонічна дистрофія (МД, myotonic dystrophy, 
«дистрофічна міотонія», хвороба Штейнерта —

Баттена — Куршмана — Россолімо, G 71.1 за Між-
народною класифікацією хвороб 10-го перегля-
ду) — спадкове нервово-м’язове багатосистемне 
захворювання з характерним поєднанням ознак 
міотонії та дистрофічних процесів у м’язовій, сер-
цево-судинній, нервовій і ендокринній системах, 
структурах ока. Має автосомно-домінантний тип 
успадкування з варіабельною пенетрантністю 
гена. Вважається найпоширенішою міотонією, яка 
може дебютувати від пренатального періоду до 
50 — 60 років, найчастіше — у віці 15 — 35 років. 
Виділяють вроджену, юнацьку, класичну (20 — 30 
років), мінімальну (50 — 60 років) форму. Частота 
розвитку патології становить 2,5 — 5,0 випадку на 
100 тис. населення (міотонія Томсена і Беккера — 
0,3 — 0,7 випадку на 100 тис.). Це найпоширеніша 
міодистрофія зрілого віку [11].

Перші уявлення про клініку хвороби запропо-
нували незалежно один від одного уродженець 
Одеси Г. І. Россолімо (1901), німецькі вчені H. Stein-
ert і F. Batten (1909). Лише дев’яносто років потому, 
у 1997 р., H. Hofmann-Radvanyi та G. Gourdon, до-
сліджуючи ДНК хворого з клінічними ознаками МД, 
виявили мутований відрізок із ЦТГ (цитозин-тіамін-
гуанін)-повторами. Пізніше було встановлено пато-
генетичну роль білків MBNL (Muscleblind-like pro-
tein) і редукції каналів хлору 1-го типу (CLC1) 
у м’язах. У 2007 р. для поінформованості пацієнтів 

із МД та надання їм підтримки було створено Фун-
дацію міотонічної дистрофії (Myotonic Dystrophy 
Foundation (MDF)) [1, 3, 4, 6].

Відомо, що МД є гетерогенним захворюванням: 
підтип МД 1 спричиняє мутація гена на 19-й хромо-
сомі (19q13.3), підтип МД 2 — мутація гена на 3-й 
хромосомі (3q21), інші рідкісні типи МД — мутації 
генів на 15-й хромосомі (15q21 — q24) [2, 9]. У 98 % 
випадків визначають підтип МД 1 (DMPK ген 
19q13). Продуктом гена є білок міотонінпротеїнкі-
наза (серинтреонінпротеїнкіназа, DM-протеїн-
кіназа, myotonicdystrophyproteinkinase (DMPK)). 
Шість підтипів DM-протеїнкінази трапляються 
у скелетних і гладеньких м’язах, міокарді (волокна 
Пуркіньє, вставні диски кардіоміоцитів), централь-
ній нервовій системі (на апікальній мембрані епен-
дими, судинному сплетенні, синапсах мозочка, гі-
покампі, довгастому і середньому мозку), фібро-
бластах, лімфоцитах [4].

Генетичний дефект при МД зумовлений декілько-
ма механізмами, провідним з яких вважають явище 
експансії (повторення) тринуклеотидної послідов-
ності ЦТГ (рис. 1). У нормі кількість ЦТГ-повторів ва-
ріює від 5 до 37. Зазвичай МД маніфестує за наяв-
ності понад 50 повторів. Захворювання дебютує 
раніше і перебігає тяжче у разі різкого збільшення 
кількості повторів (понад 3000), у гомозигот, а та-
кож у разі успадкування МД від матері (імпринтинг). 
У нащадків пацієнтів із МД виявляють динамічну 
мутацію, тобто полегшення мутацій у потомків, а та-
кож феномен антиціпації — тяжчий перебіг і більш 
ранню маніфестацію хвороби [5, 6, 13].
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Іншим генетичним механізмом, який впливає 
на клінічний фенотип МД, є залучення у патологіч-
ний процес сусідніх з DMPK генів (мультигенний 
синдром). Зокрема зі зменшенням вмісту білка 
гена SIX5 підвищується активність Na+/K+-АТФ-ази, 
що призводить до порушення серцевої провідності, 
метаболізму в кришталику тощо. Виникнення міо-
тонічних феноменів пов’язують з редукцією кана-
лів хлору 1-го типу (CLC1), мозаїчний характер ура-
ження яких пояснює варіабельність клінічної симп-
томатики МД навіть у членів однієї родини [12].

Третьою патогенетичною складовою МД вва-
жають токсичність мРНК. Синтезована із мутова-
ної ділянки ДНК, вона містить надмірну кількість 
триплетів ЦУГ (цитозин-урацил-гуанін) [4, 13]. Крім 
того, її токсичність пов’язана з порушенням сплай-
сингу (процесу «вирізання» із пре-мРНК). Ці про-
цеси у головному мозку призводять до порушення 
синтезу і розподілу NMDA-рецепторів 1-го типу на 
мембрані нейронів. Крім того, підвищення експре-
сії фетальних ізоформ мікротубулін-асоційованого 
τ-про  теїну в головному мозку спричиняє розвиток 
церебральної дегенерації [12].

Захворювання не має гендерних та географіч-
них особливостей [4] і характеризується повільним 
прогресуванням. Останнє може бути спричинене 
поступовим накопиченням ЦТГ-повторів до 50 — 80 
щорічно.

Клінічна картина МД здебільшого характеризу-
ється полісистемністю, але домінуючими виявами 
зазвичай є ознаки дистрофії та спазматичних ско-
рочень у смугастих м’язах. Міотонічні спазми вияв-
ляються на початку довільного активного руху, на-
приклад, при спробі розтиснути кулак, відкрити рот, 
свиснути. Вони переважно спостерігаються у зги-
начах рук і ніг, частіше — в пальцях, та жувальних 
м’язах за відсутності вираженої м’язової атрофії.

Опорними клінічними симптомами МД є такі 
ознаки:

 · міотонія дії — спазм м’язів та утруднення роз-
слаблення після форсованого скорочення м’язів; 
після повторних рухів інтенсивність спазму змен-
шується і після 5 — 7 спроб зникає;

 · перкусійна міотонія — на місці удару по м’язу 
неврологічним молоточком на 4 — 8-й секунді 
з’являється заглиблення («міотонічний рівчак»). 

Симптом «валика» частіше спостерігається при уда-
рі молоточком у ділянці тенора кисті, чотириголо-
вого м’яза стегна, дельтоподібного м’яза і в дебюті 
хвороби в ділянці язика;

 · ЕМГ міотонія — активний рух або перкусія 
м’яза спричиняє високочастотні повторні розряди, 
які спочатку збільшуються за частотою та ампліту-
дою, а потім зменшуються (звуковий еквівалент 
«бомбардувальник, котрий пікірує»). Виявляють мі-
отонічні тривалі розряди великої тривалості, потен-
ціали фібриляцій і гострих хвиль переважно у дис-
тальних м’язах кінцівок.

З наростанням м’язової слабкості й атрофії 
симптоми міотонії на пізніх стадіях захворювання 
зникають. Атрофія м’язів часто виражена в жу-
вальних (скроневому), над- і підосному, груднино-
ключично-соскоподібному м’язах, а також у перо-
неальній групі. Можлива атрофія мімічних м’язів 
і м’яза-підіймача верхньої повіки.

Генетично детерміновані зміни м’язів обличчя 
формують характерні фенотипні риси: амімія, на-
півзаплющені очі, виражені скроневі ямки, видо-
вжена тонка шия. Внаслідок атрофії лицьової мус-
кулатури, сіруватого відтінку шкірних покривів об-
личчя хворих часто набуває маскоподібного, по-
хмурого, сумного виразу. Враження бульбарних 
м’язів надає носового відтінку голосу, робить мало 
розбірливою мову, спричиняє утруднення ковтан-
ня, поперхування.

Слабкість і атрофія розвиваються також у дис-
тальних відділах верхніх кінцівок та перонеальній 
групі м’язів, що з часом призводить до формування 
«мавпячої кисті», стопи Фридрайха, зміни ходи за 
типом «степаж».

На електроміограмі спостерігають поєднання 
міопатичних і невропатичних змін. Спорідненою 
ознакою МД з іншими м’язовими дистрофіями 
є підвищення вмісту креатинкінази в крові. Резуль-
тати біопсії м’язів засвідчують наявність атрофова-
них і гіпертрофованих м’язових волокон.

Позам’язові порушення виявляються психічними, 
ендокринними, вісцеральними розладами та очними 
порушеннями (рис. 2). Зниження інтелекту відзнача-
ють у 30 — 50 % хворих з МД. Кожен третій пацієнт 
з МД має порушення сну: нічне апноє («прокляття 
Ондіна») та/або гіперсомнію [2]. У хворих часто ви-
являють кардіоміопатію, напади Адамса — Стокса, 
серцеву недостатність, пролапс мітрального клапана 
(у 20 — 30 %), мегаколон, альвеолярну гіповентиля-
цію та рецидивну легеневу інфекцію (внаслідок слаб-
кості діафрагми і міжреберних м’язів), катаракту 
(близько 90 %), ендокринні розлади (гіпотиреоз, пер-
винний гіпогонадизм, цукровий діабет). Тому, окрім 
генеалогічного та молекулярно-генетичного дослі-
джень, до рекомендованої програми обстеження 
хворого входять електрокардіограма, ехокардіоско-
пія, консультація терапевта, ендокринолога, окуліста.

Генетичне тестування MDF рекомендує для оцін-
ки ризику при плануванні сім’ї та моніторингу під 

Рис. 1. Експансії тринуклеотидних повторів ЦТГ 
у протеїнкіназному гені 19-ї хромосоми (19q13.3) [10]
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час вагітності, при підготовці до операції, а також 
за бажанням пацієнта для зменшення комплексу 
додаткових медичних тестів. У разі неможливості 
проведення генетичного тестування електроней-
роміографія (ЕНМГ) є високоефективним методом 
підтвердження діагнозу за наявності характерного 
полісистемного комплексу ознак [10, 14].

Клінічний	випадок

Пацієнт, 43 роки, звернувся зі скаргами на 
слабкість м’язів кінцівок, особливо кистей, утруд-
нення при вставанні та підніманні сходами. З анам-
незу відомо, що перші симптоми з’явилися після 
військової служби близько 20 років тому. Одруже-
ний, сімейний анамнез за нервово-м’язовими за-
хворюваннями не обтяжений.

Під час огляду привертали увагу напівопущені 
повіки, слабкість і гіпотрофія м’язів обличчя, лоб-
не облисіння, низьке розміщення вушних раковин, 
гіпотрофія скроневих м’язів (рис. 3), ознаки гені-
комастії.

Неврологічний статус: черепна іннервація без 
патології, помірний в’ялий тетрапарез, виражені-
ший у дистальних відділах кінцівок, фізіологічні реф-
лекси з кінцівок знижені, патологічні — відсутні, гі-
потрофія надосного і підосного м’язів (рис. 4), тено-
рів та гіпотенорів; чутлива і координаторна функції 
збережені; виражений дистальний гіпергідроз, 
акроціаноз, функцію тазових органів контролює.

Нанесення ударів молоточком по грудних 
м’язах, язика і тенора супроводжувалося появою 

симптому «міотонічного рівчака» (рис. 5, 6). При 
пробі з навантаженням (багаторазове стискання 
пальців кисті в кулак) спостерігали тонічне приве-
дення великого пальця, вираженіше на правій 
кисті. Під час вставання опирався на оточуючі 
предмети, поступово випростовуючись.

Загальні аналізи крові і сечі, біохімічний аналіз 
крові та коагулограма без ознак патології. В крові 
рівень тиреотропного гормону становив 
1,34 мкМО/л (норма — 0,4 — 4,0 мкМО/л), γ-глу-
тамін трансферази — 45,2 ОД/л (норма — 
0 — 55 ОД/л), аспартатамінотрансферази — 
25 ОД/л (норма < 50 ОД/л), аланінамінотрансфе-
рази — 30,14 ОД/л (норма < 50 ОД/л), креатинкі-
нази — 501,46 ОД/л (норма < 171 ОД/л). РІФ, РІБТ 
крові — негативний результат. ЕКГ-дослідження 
виявило синусовий правильний ритм, відхилення 
електричної осі серця вліво, блокаду передньо-
верхньої гілки лівої ніжки пучка Гіса, ознаки гіпок-
сії міокарда. За даними офтальмоскопії виявлено 
ознаки початкової катаракти. На магнітно-резо-
нансній томограмі шийного відділу хребта відзна-
чено інтраканальні протрузії міжхребцевих дисків 
С4 — С5, С5 — С6, С6 — С7 (2,0 мм). Магнітно-резо-
нансна томографія головного мозку: відсутність 
вогнищевих змін.

Під час ЕНМГ виявлено помірне зниження 
швидкості проведення збудження руховими волок-
нами окремих нервів верхніх кінцівок, помірне 
зниження амплітуди (сили скорочень) м’язів тене-
рів та гіпотенерів під час прямої стимуляції. Голко-

Рис. 2. Полісистемний характер ураження при міотонічній дистрофії [13] 
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Рис. 3. Характерні фенотипічні риси обличчя хворого 
з міотонічною дистрофією

Рис. 4. Гіпотрофія надосного і підосного м’язів

Рис. 5. Симптом «міотонічного рівчака», акроціаноз

Рис. 6. Тонічне приведення великого пальця після удару молоточком по м’язах тенера
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український неврологічний журнал.— 2018.— № 3—4.— с. 57 —60 .ва електроміографія дистальних і проксимальних 
м’язів кінцівок дала змогу визначити візуальні 
й аускультативні ознаки нейроміотонії. Параметри 
потенціалів рухових одиниць помірно змінені за 
міопатичним типом.

Клінічний випадок демонструє характерне для 
підтипу 1 МД ураження дистальних відділів м’язів 
верхніх та нижніх кінцівок, м’язів обличчя, поєд-
нання симптомів міотонії дії, перкусійної міотонії, 
міотонічних реакцій під час електроміографії.
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