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Представлен клинический случай тяжелого течения острой внебольничной пневмонии на фоне метапневмови-
русной инфекции у ребенка раннего возраста с врожденной мышечной дистрофией. В возрасте 1 года жизни по 
результатам молекулярно-генетического обследования был установлен окончательный клинический диагноз врож-
денной мышечной дистрофии. Описанное клиническое наблюдение представляет интерес в связи с редкостью па-
тологии, трудностями, связанными с его диагностикой, а также мультидисциплинарным подходом к лечению, что 
позволит предупредить развитие различных осложнений и увеличить продолжительность жизни таких пациентов.
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Метапневмовирусная инфекция  – это ин-
фекционное заболевание, характеризую-
щееся тяжелым острым респираторным 

синдромом, вызванным Human Metapneumovirus 
[1]. НMPV-инфекция наиболее тяжело протекает 
у детей, имеющих пороки развития со стороны 
различных органов и систем, включая централь-
ную нервную систему [2, 3]. Одним из врожден-
ных заболеваний, увеличивающих риск тяжелого 
течения НMPV-инфекции, является врожденная 
миопатия. 

Все врожденные миопатии разделяют на врож-
денные мышечные дистрофии (ВМД) и врожденные 
структурные миопатии (ВСМ) с частотой встречае-
мости – 1–9 случаев заболевания на 100 тыс. человек 
[4]. Одним из вариантов ВМД является дистрофия, 
связанная с нарушением гена TTN. Ген TTN кодиру-
ет белок титин, который является самым большим из 
известных белков, он состоит из 38 138 аминокислот, 
содержит скрепляющие участки для присоединения 
мышечных белков и служит матрицей для правиль-
ной сборки белков, входящих в состав саркоме- 
ра [5, 6].

Несмотря на относительную редкость ВМД, имен-
но ранняя диагностика предупреждает развитие не-
обратимых последствий и позволяет своевременно 
начать проведение адекватной терапии. Этиотропно 
и патогенетически подобранная терапия способству-
ют улучшению качества жизни больных детей в пер-
спективе. 

Клинический случай. 
Ребенок В., 1 года 3 месяцев жизни, поступил в 

приемное отделение Детской областной клинической 
больницы (ДОКБ) г. Белгорода 9 января 2023 года с 
жалобами на повышение температуры тела до 39,8 оС 
в течение 4 дней, выраженную слабость, малопродук-
тивный кашель, усиливающийся в ночное время.

Из анамнеза известно, что с января текущего года 
у ребенка появились повышение температуры тела 
до 38 оС, общая слабость, отказ от еды. Несмотря на 
проведенную по месту жительства симптоматиче-
скую терапию, лихорадка держалась на протяжении 
4  дней, появились симптомы эндотоксикоза. В свя-
зи с ухудшением общего состояния и самочувствия 
на 4-й день заболевания ребенок был госпитализи-
рован в педиатрическое отделение для детей ран-
него возраста для дальнейшего обследования и ле- 
чения.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от пер-
вой патологически протекавшей беременности, пер-
вых родов.

В течение первой половины беременности мать 
ребенка перенесла ветряную оспу на сроке 12 не- 
дель. На 31-й неделе беременности принимала анти-
бактериальные средства по поводу острой респи-
раторной инфекции. По результатам первых двух 
УЗИ-скринингов во время беременности  – без па-
тологических особенностей. По результату третьего 
УЗИ-скрининга определены тазовое предлежание 
плода и маловодие. Во время беременности была 
обследована на TORCH-инфекции – результат отри-
цательный. 

Роды на сроке 37 недель беременности опера-
тивные, путем кесарева сечения на фоне преждевре-
менного излития околоплодных вод, компенсирован-
ной фетоплацентарной недостаточности. Безводный 
период  – 4 часа, воды светлые. Ребенок родился в 
тазовом предлежании. Вес ребенка при рождении – 
2690 г, длина тела – 47 см. Оценка по шкале APGAR – 
7–8 баллов. Закричала сразу, к груди приложена в 
первые 20 минут после рождения. Грудь взяла актив-
но, питание удерживала. В периоде ранней адапта-
ции общее состояние ребенка было средней степени 
тяжести из-за неврологического статуса. Отмечалась 
мышечная гипотония, гипорефлексия, аномальное 
расположение верхних конечностей, ограничение 
движений в них, отечность мягких тканей в области 
левой плечевой кости.

После рождения осмотрена врачом ортопедом-
травматологом. Заключение: Врожденные пороки 
развития верхних и нижних конечностей: дисплазия 
тазобедренных суставов, аддукторная деформация 
левой стопы. Закрытый перелом средней трети обе-
их плечевых костей. Незавершенный остеогенез? 
Мышечная гипотония, гипорефлексия. Наложена 
гипсовая иммобилизация левой руки.

Для дальнейшего обследования и лечения на 
5-е сутки жизни была переведена в отделение пато-
логии новорожденных, где впервые было высказано 
предположение о врожденной миопатии.

В возрасте 1 года по результатам генетического 
исследования (г. Санкт-Петербург) в ходе секвени-
рования в образце ДНК пробанда был выявлен вари-
ант нуклеотидной последовательности с.32078-1GT>T  
в 159 интроне гена TTN в гетерозиготном состоя- 
нии, приводящий к замене нуклеотида в канони-
ческом сайте сплайсинга. Выявленная замена  
с.32078-1GT>T ранее не была описана в научной и 
медицинской литературе у больных и здоровых лиц. 
Анализ ДНК пациента был проведен на секвенаторе 
нового поколения «HiSeq» методом парно-концевых 

The article presents a clinical case of severe acute community-acquired pneumonia against the background of 
metapneumovirus infection in a child with congenital muscular dystrophy. At the age of 1 year of life, sequencing of a DNA 
sample based on the results of a molecular genetic examination a final clinical diagnosis was established: congenital muscular 
dystrophy associated with impaired titin protein synthesis. The described clinical observation is of undoubted interest due to 
the rarity of this pathology, the difficulties associated with its diagnosis, as well as a multidisciplinary approach to treatment, 
which will prevent the development of various complications and increase the life expectancy of such patients.

Keywords: clinical case, child, acute community-acquired pneumonia, metapneumovirus infection, congenital muscular 
dystrophy
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АД	 –	артериальное давление
ВМД	–	врожденная мышечная дистрофия
ВСМ	–	врожденная структурная миопатия
ЛЖ	 –	левый желудочек

ПЖ	 –	правый желудочек
УЗИ	 –	ультразвуковое исследование
ЭНМГ	–	электронейромиография
HMPV	–	метапневмовирус человека 
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чтений со средним покрытием целевых регионов 96х. 
Для пробоподготовки была использована методи-
ка селективного захвата кодирующих участков ДНК 
«клинического» экзома.

Профилактические прививки: БЦЖ (М) в воз-
расте 6 месяцев, без особенностей. Из перенесен-
ных заболеваний: острые респираторные инфекции  
(в возрасте 3 и 9 месяцев жизни). Аллергологический 
анамнез отягощен со стороны матери по атопиче-
ским заболеваниям.

С рождения пациентка отставала в нервно-психи-
ческом развитии: держит голову с 7 мес., перевора-
чивается на бок с 10 мес., самостоятельно не садит-
ся, не ходит, не говорит.

При поступлении в педиатрическое отделение 
общее состояние ребенка средней степени тяжести 
за счет дыхательной недостаточности, выраженных 
интоксикационного, кардиоваскулярного синдро-
мов, синдрома мышечной гипотонии. Не проявляет 
интереса к окружающему, настроение неустойчи-
вое. Сознание ясное. Ребенок вялый. Выражение 
лица страдальческое. Судорог и их эквивалентов на 
момент осмотра не было. Тип конституции астени-
ческий. Телосложение правильное. Физическое раз-
витие снижено за счет массы тела, дисгармоничное. 
Масса тела – 7 800 г (z-scor –2,4), длина тела – 83 см 
(z-scor +1,5). При внешнем осмотре ребенка опреде-
ляется специфический морфотип: долихоцефалия, 
широкая носовая перегородка, короткая шея, высо-
кое «готическое» твердое небо, грубая деформация 
грудной клетки по типу воронкообразной (рис. 1).

Рис. 1. Больная В., 1 г. 3 мес. ВМД.  
Воронкообразная деформация грудной клетки

Температура тела 39 оС. Кожные покровы блед-
ные, чистые, сухие. Тургор мягких тканей снижен. 
Симптом «белого пятна» – 2 сек. Подкожно-жировая 
клетчатка развита недостаточно, равномерно. Паль-
пируются подчелюстные, подмышечные, паховые 
лимфоузлы от 4 до 6 мм в диаметре, единичные, без-
болезненные, не спаянные с окружающими тканями, 
плотноэластической консистенции, подвижные.

Дыхание через нос затруднено. Зев рыхлый, гипе-
ремирован. Кашель периодический, малопродуктив-
ный. Отмечается грубая деформация грудной клетки по 
типу воронкообразной. Грудная клетка симметричная, 
обе половины равномерно участвуют в акте дыхания. 
ЧДД – 30 в минуту. SpO2 97 %. Дыхание средней глуби-
ны, ритмичное, с участием межреберий в акте дыхания. 
Над всей поверхностью легких перкуторно определяет-
ся коробочный звук с обеих сторон. При аускультации 

легких выслушиваются единичные сухие свистящие и 
жужжащие хрипы по задней поверхности на фоне жест-
кого дыхания, единичные влажные мелкопузырчатые 
хрипы в задненижних отделах с обеих сторон.

Область сердца при осмотре не изменена. Гра-
ницы относительной тупости сердца при перкуссии 
соответствуют возрастной норме. При аускультации 
тоны сердца приглушены, ритмичные. На верхушке 
сердца выслушивается короткий мягкий систоличе-
ский шум функционального характера, за пределы 
сердца не проводится. Акцент II тона над легочной 
артерией. Частота сердечных сокращений (ЧСС)  – 
120 ударов в 1 минуту. Артериальное давление (АД) 
на обеих руках – 88/46 мм рт. ст.

Живот обычной формы, активно участвует в акте 
дыхания, мягкий, безболезненный при пальпации. 
Печень выступает из-под края реберной дуги на 1,0–
1,5 см. Почки в положении лежа и стоя, селезенка не 
пальпируются. Стул и мочеиспускание – без патоло-
гических особенностей. Половые органы сформи-
рованы по женскому типу. Неврологический статус: 
сознание ясное. Со стороны черепно-мозговых не-
рвов патологии не выявлено. Менингеальных знаков, 
очаговой симптоматики нет. Со стороны психоэмо-
циональной сферы отмечается лабильность ребенка, 
улыбается, дифференцирует своих-чужих.

Положение верхних конечностей обычное, дви-
жения безболезненные. Ульнарная девиация кистей. 
Мышечный тонус диффузно снижен. Объём активных 
движений снижен. Руки самостоятельно поднимает 
выше уровня плеч. Объём пассивных движений в пре-
делах нормы во всех отделах, кроме лучезапястных 
суставов: резко ограничена лучевая девиация с обеих 
сторон. Предметы захватывает избирательно, пере-
кладывает из одной руки в другую. Руки для опоры не 
использует. Вложенные предметы удерживает с пре-
одолением силы тяжести в лучезапястных суставах.

Положение нижних конечностей лежа на спине в 
«позе лягушки» в сгибательной установке коленных 
суставов. Эквинусная установка стоп. Диффузная 
мышечная гипотония. Объем активных движений 
резко снижен, большая часть движений без преодо-
ления силы тяжести. Определяются контрактуры в 
коленных и локтевых суставах (рис. 2).

Рис. 2. Больная В., 1 г. 3 мес. ВМД.  
Контрактуры в коленных и локтевых суставах
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Учитывая жалобы при поступлении, анамнез за-
болевания и жизни, данные клинического осмотра и 
степень тяжести общего состояния ребенка, был вы-
ставлен предварительный диагноз: острая респира-
торная инфекция средней степени тяжести. Острый 
обструктивный бронхит. Внебольничная пневмония? 
Врожденная мышечная дистрофия, связанная с на-
рушением синтеза белка титина. Задержка психомо-
торного развития.

Было назначено необходимое лабораторно-ин-
струментальное обследование. Рентгенография 
органов грудной клетки от 09.01.2023. Заключение: 
двусторонняя бронхопневмония. Анализ ПЦР из но-
соглотки на грипп, COVID-19 от 09.01.2023: была об-
наружена РНК возбудителя – метапневмовирус.

С первого дня пребывания ребенка в отделении 
проводилась стандартная комплексная терапия: эмпи-
рическая антибактериальная терапия; дезинтоксикаци-
онная инфузионная терапия; оральная регидратация; 
симптоматическая терапия (антипиретики; амброксол; 
ингаляции с пульмикортом, беродуалом, с 3 % гиперто-
ническим раствором, оксигенотерапия; санация верх-
них дыхательных путей; антимикотики; виферон).

Несмотря на проводимую интенсивную комплекс-
ную терапию, к 7-му дню госпитализации у ребенка 
общее состояние ухудшилось. Тяжесть состояния 
обусловлена выраженной степенью дыхательной не-
достаточности, интоксикационным, нарастающими 
бронхообструктивным и кардиоваскулярным синдро-
мами. В общем анализе крови от 16.01.2023 отмеча-
лись лейкоцитоз до 17×109/л со сдвигом формулы 
влево, СОЭ – 38 мм/ч, СРБ –14,8 мг/л.

ЭхоКГ от 16.01.2023: Перикардит. Расхождение 
листков перикарда на верхушке сердца в систолу 
9  мм, в диастолу  – 5,9 мм. Дополнительные трабе-
кулы ЛЖ, камеры сердца не расширены. Систоличе-
ская функция миокарда ЛЖ удовлетворительная.

Рентгенография органов грудной клетки от 
16.01.2023. Заключение: двусторонняя бронхопнев-
мония. Без выраженной динамики.

Консультация врача-пульмонолога от 16.01.2023: 
Внебольничная вирусная двусторонняя пневмония, 
дыхательная недостаточность 1 ст. (ПЦР РНК – мета- 
пневмовирус).

Учитывая тяжесть общего состояния ребенка, в 
комплексное лечение добавлен с 17.01.2023 раствор 
иммуноглобулина «Сигардис» внутривенно капельно 

однократно из расчета 0,8 г/кг массы тела, оксигена-
ция через лицевую маску круглосуточно 2,5 л/мин в 
течение 10 дней с 16.01.2023 по 25.01.2023, проведена 
коррекция антибактериальной терапии (цефипим  – с 
17.01.2023 по 24.01.2023, ванкомицин  – с 18.01.2023 
по 25.01.2023). 

К 16-му дню госпитализации в отделение общее со-
стояние ребенка значительно улучшилось. Отмечено 
уменьшение симптомов интоксикации, улучшение дви-
гательной активности в нижних и верхних конечностях, 
исчезновение симптомов бронхообструкции и дыха-
тельной недостаточности, положительная динамики 
аускультативной картины в легких и сердечно-сосуди-
стой системе, позитивные сдвиги со стороны гемато-
логических показателей и инструментальных данных.

По данным ЭхоКГ от 24.01.2023 также отмечена 
положительная динамика: при динамическом УЗИ 
сердца определяется расхождение листков перикар-
да за ПЖ в систолу – 4 мм, на верхушке – 5 мм.

Рентгенография органов грудной клетки от 
25.01.2023: очагово-инфильтративных изменений не 
выявлено.

Ребенок на 17-й день госпитализации был выписан 
с дальнейшими рекомендациями по лечению под на-
блюдение врача-педиатра, невролога, кардиолога по 
месту жительства в удовлетворительном состоянии.

Заключение. Описанный клинический случай по-
казывает тяжелое течение НMPV-инфекции на фоне 
врожденной патологии центральной нервной систе-
мы. ВМД была заподозрена у ребенка сразу после 
рождения, а генетическая верификация заболевания 
выполнена лишь в возрасте 1 года жизни. Точность 
диагностики, включая медико-генетическое консуль-
тирование, определяет возможности комплексной 
оценки состояния пациента с индивидуальным плани-
рованием этиотропной и патогенетической терапии.

Авторы сообщают об отсутствии конфликта 
интересов.
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