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HERIDITARY FACTORS OF MUSCULAR HYPOTONIA IN CHILDREN
Dolgova I. N., Karpov S. M., Minaeva O. A.

Stavropol State Medical University, Russia

Проведено клинико-генетическое обследование 48 детей с симптомокомплексом мышечной гипотонии (МГ). 
Изучена роль наследственных факторов среди некоторых заболеваний детского возраста, сопровождающихся МГ. 
У  23 детей и их родителей выявлена большая нагруженность признаками дисплазии соединительной ткани, диа-
гностирован синдром Элерса – Данлоса. В 12 случаях причиной МГ оказались наследственные нервно-мышечные 
заболевания: прогрессирующие мышечные дистрофии и болезнь Верднига – Гоффманна, подтвержденные с по-
мощью молекулярно-генетических методик. У 13 детей МГ была обусловлена перинатальным поражением ЦНС. На-
копление признаков дисплазии соединительной ткани у детей с МГ и их родителей позволяет предположить наличие 
соединительнотканной патологии. В других случаях с целью дифференциальной диагностики показано применение 
молекулярно-генетического исследования.

Ключевые слова: мышечная гипотония, соединительнотканная патология, дифференциальная диагностика

Clinical and genetic examination of 48 children with complex symptomatic muscular hypotension (MH) was performed. 
The role of hereditary factors in connection with some childhood diseases was studied. In 23 children and their parents a 
high prevalence of connective tissue dysplasia was revealed and Ehlers – Danlosaʹs syndrome was identified. In 12 cases MH 
were caused by hereditary neuromuscular diseases: progressive muscular dystrophies and Verdnig – Hoffmanʹs disease. 
These were confirmed by the genetic analysis. In 13 children MH was caused by perinatal lesions. The overwhelming pres-
ence of connective tissue dysplasia signs in children with MH suggests the presence of connective tissue pathology. In the 
other cases, the use of molecular genetics analysis is useful for the differential diagnosis. 

Keywords: muscular hypotonia, connective tissue pathology, differential diagnosis
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Вдетском возрасте одной из важных невроло-
гических проблем является дифференциаль-
ная диагностика заболеваний, сопровожда-

ющихся мышечной гипотонией (МГ). Известно, 
что для обозначения диффузной мышечной гипо-
тонии вне зависимости от ее происхождения был 
предложен синдром «вялый ребенок» [1, 2]. В ли-
тературе описаны более 80 различных заболева-
ний, сопровождающихся в раннем возрасте таким 
симптомокомплексом. Среди них перинатальные 
поражения нервной системы, врожденные за-
болевания, наследственные нервно-мышечные 
заболевания, ферментопатии, обусловленные 
генными мутациями, микроструктурные хромо-
сомные синдромы, наследственные коллагенопа-
тии (синдром Элерса – Данлоса) и другие, указы-
вающие на тяжелые нарушения у ребенка [3–6]. 
Большинство заболеваний диагностируются с 
помощью сложных, специальных генетических и 
биохимических методик [7–9].

Важное практическое значение имеет опреде-
ление специфических диагностических признаков, 
определяющих нозологическую принадлежность за-
болевания, в клинической картине которого имеет 
место МГ. Своевременная (ранняя) диагностика не-
обходима для назначения комплекса терапевтиче-
ских воздействий, прогнозирования течения заболе-
вания и профилактики повторных случаев рождения 
детей с тяжелыми наследственными заболеваниями.

Цель исследования: изучить роль наследственных 
факторов среди заболеваний детского возраста, со-
провождающихся мышечной гипотонией.

Материал и методы. На базе психоневрологи-
ческого отделения Краевой клинической больницы 
проведено обследование 48 детей с синдромом мы-
шечной гипотонии в возрасте от 1 года до 12 лет. По 
данным амбулаторных карт, эти пациенты наблюда-
лись на 1-м году жизни с диагнозом: «Перинатальная 
энцефалопатия, синдром двигательных нарушений». 
Среди обследованных выявлены следующие нозо-
логические группы: наследственные нервно-мышеч-
ные заболевания (спинальные амиотрофии и про-
грессирующие мышечные дистрофии)  – 12 детей; 
наследственные заболевания соединительной ткани 
(синдром Элерса  – Данлоса  – СЭД II и III типов)  – 
23  ребенка; 13 детей были с мышечной гипотонией 
на фоне перинатального поражения нервной систе-
мы. Контрольную группу составили 23 ребенка соот-
ветствующего возраста. С целью дифференциаль-
ной диагностики использовали следующие методы: 
физикальный и неврологический осмотры, клинико-
генеалогический анализ (осмотрены и обследованы 
82 родственника I степени родства из группы детей с 
МГ и 28 родителей из контрольной группы детей), мо-
лекулярно-генетический метод. Генетические иссле-
дования выполнены в лаборатории ДНК-диагностики 
медико-генетического научного центра РАН (Мо-
сква). Использовали метод электронейромиографии 
(ЭНМГ), электромиографии (ЭМГ). Медико-статисти-

ческие методы использовали для оценки достовер-
ности результатов исследования.

Результаты и обсуждение. Клиническая значи-
мость синдрома МГ требует правильной интерпрета-
ции и осторожности при оценке степени его тяжести. 

При установлении диагноза СЭД решающими 
признаками были гипермобильность суставов и по-
вышенная растяжимость кожных покровов, кото-
рые часто сопровождались другими характерными 
для наследственных коллагенопатий симптомами. 
Важное значение для дифференциальной диагно-
стики заболеваний с МГ наследственной природы 
имеет физикальный осмотр и выявление признаков 
дисплазии соединительной ткани из общего коли-
чества 84. При их анализе установлено, что у детей 
с СЭД в сравнении с контрольной группой значи-
тельно чаще выявлялись следующие признаки: по-
вышенная морщинистость ладоней у 22 детей  – 
95,7±4,3  % (р<0,001); мягкие ушные раковины у 
22  детей  – 95,7±4,3  % (р<0,001); нарушение осанки 
у 16 детей – 69,6±9,8 % (р<0,01); экхимозы у 14 де-
тей  – 60,9±10,4  % (р<0,001); плоскостопие у 13 де-
тей – 56,5±10,6 % (р<0,05); голубые склеры у 12 де-
тей  – 52,2±10,6  % (р<0,05); диспластичные ушные 
раковины у 10 детей – 43,5±10,6 % (р<0,01); пупочная 
грыжа у 9 детей – 39,1 ±10,4 % (р<0,05); задержка фи-
зического развития у 8 детей – 34,8±10,2 % (р<0,05); 
повышенная растяжимость кожных покровов у 7 де-
тей  – 30,4±9,8  % (р<0,01); аномальный рост зубов у 
6 детей – 26,1±9,4 % (р<0,05). 

По данным ЭНМГ выявлено снижение скорости 
проведения по двигательным волокнам срединного 
нерва у детей с СЭД (52,6 ±0,7 м/с) в сравнении с кон-
трольной группой (р<0,001). 

Патология функции мышечной ткани при СЭД 
является вторичной по отношению к поражению со-
единительнотканных структур мышечно-связочного 
аппарата. Первичный биохимический дефект трех са-
мых распространенных форм СЭД (I, II, III типы) окон-
чательно не идентифицирован. Прогноз мышечной 
гипотонии при соединительнотканных заболеваниях 
неблагоприятный.

Наличие признаков дисплазии соединительной 
ткани у детей с наследственными нервно-мышечны-
ми заболеваниями не имело существенных различий 
с детьми контрольной группы. Диагноз у детей этой 
группы был установлен на основании клинических, 
ЭМГ, ЭНМГ данных и подтвержден результатами 
ДНК-диагностики. В результате молекулярно-генети-
ческого исследования при прогрессирующей мышеч-
ной дистрофии (ПМД) Дюшенна были выделены: де-
леции 50 экзона гена-дистрофина, делеции 47 экзона 
гена-дистрофина на сегменте 21.2 короткого плеча 
Х-хромосомы и у одного ребенка с ПМД Беккера вы-
делена делеция 45–48 экзонов гена-дистрофина. На-
блюдались также 3 ребенка со спинальной амиотро-
фией Верднига – Гоффманна, у родителей которых 
при молекулярно-генетическом исследовании выде-
лены делеции 7–8 экзонов гена SMN, локализован-
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МГ	 –	мышечная гипотония
ПМД	–	прогрессирующая мышечная дистрофия
СЭД	–	синдром Элерса – Данлоса

ЦНС	 –	центральная нервная система 
ЭМГ	 –	электромиография
ЭНМГ	–	электронейромиография
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ного на длинном плече хромосомы 5. У всех детей с 
ПМД при ЭМГ выявлен I тип электромиограммы, а у 
детей со спинальной амиотрофией  – II тип электро-
миограммы, что подтверждало установленный диа-
гноз. При исследовании скорости проведения по 
двигательным волокнам срединного нерва в группе 
детей с наследственными нервно-мышечными забо-
леваниями наблюдалось снижение скорости прове-
дения до 53,4±1,5 м/с (р<0,001). 

В группе детей с МГ, обусловленной перинаталь-
ным поражением, выявлены следующие признаки 
дисплазии соединительной ткани: активное дорзаль-
ное движение запястий у 9 человек  – 45,0±11,4  % 
(р<0,05 в сравнении с контрольной группой); пас-
сивное сгибание третьего метакарпофалангового су-
става у 7 человек – 35,0±10,9 % (р<0,05). Результаты 
ЭНМГ-исследования в этой группе детей не имели 
статистически достоверных различий с группой кон-
троля.

Важное значение при установлении наслед-
ственного характера заболевания имеет выявление 
фенотипических признаков среди родственников 
пробанда. С этой целью были осмотрены родители 
обследованных детей. В группе родителей детей, 
страдающих СЭД, в сравнении с контролем выяв-
лены следующие признаки дисплазии соединитель-
ной ткани: тонкая кожа у 32 человек  – 72,7±6,7  % 
(р<0,01); варикозное расширение вен нижних конеч-
ностей у 18  – 40,9±7,4  % (р<0,001); остеохондроз у 
13 человек  – 29,5±6,9  % (р<0,001); плоскостопие у 
12 –27,3±6,7  % (р<0,01); мягкие ушные раковины 
у 9  – 20,5±6,1  % (р<0,05). У родителей детей с на-
следственными нервно-мышечными заболевани-
ями чаще выявлялись нарушение осанки  – у 4 че-
ловек, 66,7±21,1  % (р<0,05), и остеохондроз  – у 4, 
36,4±15,2  % (р<0,05). В группе родителей детей с 
перинатальным поражением наиболее выраженными 
признаками дисплазии соединительной ткани были: 
пассивное приведение большого пальца к предпле-
чью со сгибанием запястья – у 8 человек, 38,1±10,8 % 

(р<0,05); варикозное расширение вен нижних конеч-
ностей – у 6, 28,6±10 % (р<0,05), и пассивное сгиба-
ние третьего метакарпофалангового сустава – у 5 че-
ловек, 23,8±9,5 % (р<0,05).

Таким образом, установлено, что отдельные на-
следственные заболевания, сопровождающиеся мы-
шечной гипотонией, включают дефекты на генном 
или хромосомном уровне. Эти дефекты отражают 
гетерогенность генотипов, лежащую в основе поли-
морфизма наследственных болезней обмена, мета-
болизма коллагена, дефектов синтеза дистрофина, 
нарушений развития мотонейронов спинного мозга. 

Заключение. Проведенное клиническое исследо-
вание позволило оценить реализацию генетического 
дефекта при некоторых наследственных моногенных 
заболеваниях, сопровождающихся мышечной гипо-
тонией. Показана роль особенностей функциониро-
вания коллагеновых структур в формировании сим-
птомокомплекса, проявляющегося МГ. Выявлено, что 
у детей с СЭД имеется большая «нагруженность» при-
знаками дисплазии соединительной ткани по сравне-
нию с детьми, имеющими наследственную нервно-
мышечную патологию и перинатальную патологию. 
Родители этих больных детей отличались большей 
частотой соединительнотканных симптомов по срав-
нению с контрольной группой и родителями детей с 
болезнью Верднига – Гоффманна и ПМД. Накопление 
признаков дисплазии соединительной ткани у детей с 
МГ и их родителей позволяет предположить наличие 
соединительнотканной патологии, в частности СЭД. 
В этих случаях показано наблюдение в динамике без 
применения сложных диагностических методик. При 
отсутствии изменений соединительнотканных струк-
тур и в случаях прогредиентного течения показано 
дополнительное молекулярно-генетическое иссле-
дование с целью выявления наследственной нерв-
но-мышечной патологии и ряда других заболеваний. 
Клинико-генеалогический метод обязателен у детей 
с МГ при их осмотре для первичной дифференциаль-
ной диагностики предполагаемой нозологии.
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