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БЕРЕМЕННОСТЬ И РОДЫ У БОЛЬНОЙ СПИНАЛЬНОЙ 
МЫШЕЧНОЙ АТРОФИЕЙ (КЛИНИЧЕСКИЙ СЛУЧАЙ)

Спинальные мышечные атрофии (СМА) – группа заболеваний, наследуемых по аутосомно-рецессивному типу и харак-
теризующихся дегенерацией клеток передних рогов спинного мозга. Заболевание приводит к прогрессирующей атро-
фии и ослаблению скелетных мышц. Встречаются спинальные мышечные атрофии с частотой 1 : 25000 человек, часто-
та гетерозиготного носительства составляет 1 на 40-60 человек.
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PREGNANCY AND CHILDBIRTH IN A PATIENT WITH SPINAL MUSCULAR ATROPFY (CLINICAL CASE)

Spinal muscle atrophy (SMA) is a group of diseases inherited by an autosomal recessive type and characterized by degeneration 
of cells of the anterior horns of the spinal cord. The disease leads to progressive atrophy and weakening of skeletal muscles. 
There are spinal muscular atrophies with a frequency of 1  :  25000  people, the frequency of heterozygous carriage is 1 in 
40-60 people.
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Спинальные мышечные атрофии – группа наслед-
ственных заболеваний, характеризующаяся 

дегенеративными изменениями и гибелью мотоней-
ронов передних рогов спинного мозга и двигатель-
ных ядер ствола мозга [1]. Данная патология отно-
сится к числу часто встречающихся наследственных 
заболеваний центральной нервной системы. Может 
развиваться в различные возрастно-биологические 
периоды жизни, имеет свои клинические особенно-
сти, различные типы наследования и характер тече-
ния [1, 2].

В клинике преобладают симметричные вялые 
парезы проксимальных отделов верхних и нижних 
конечностей, туловища. Наряду с типичными сим-
птомами, такими как атония, арефлексия, атрофия 
мышц, наблюдаются фибриллярные и фасцикуляр-
ные подергивания. Чувствительные нарушения 
практически всегда отсутствуют [1-3].

Начало заболевания медленное, постепенное, 
прогрессирующее. Способствуют развитию болезни 
инфекционные процессы и травмы. Продол-
жительность жизни пациентов зависит от формы за-
болевания. Диагноз подтверждается данными маг-
нитно-резонансной томографии, электронейромио-
графии и молекулярно-генетическими исследовани-
ями [3, 4].

В 1891  г. спинальную мышечную атрофию у 
детей впервые описал G.  Werdnig, а в 1893  г. 
J. Hoffman обосновал нозологическую самостоятель-
ность заболевания, которое получило название по 
имени ученых [1].

Болезнь Верднига-Гоффмана, тип I – считает-
ся крайне неблагоприятной формой заболевания. 
Патологический процесс проявляется в течение 
первых 6 месяцев жизни. Постепенно нарушается 
моторное развитие ребенка, возникают проблемы 
с сосанием, глотанием и дыханием [1, 2, 14].

В настоящее время идентифицировано около 
двадцати генетических модификаций спинальной 
мышечной атрофии, характеризующихся различ-
ным возрастным периодом манифестации и степе-
нью тяжести клинических проявлений. Наи-
большее количество генетических вариантов 
наследуется по аутосомно-рецессивному типу. 
Генетический дефект выявлен на длинном плече 
пятой хромосомы. Важную роль в развитии спи-
нальной мышечной атрофии из генов пятой хро-
мосомы, вероятнее всего, играет SMN (Survival 
Motor Neuron) – «ген выживаемости мотонейро-
нов». У таких больных он полностью или частич-
но отсутствует на обеих пятых хромосомах  
[5, 6].
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Также выделяют два очень редко встречающихся 
варианта – это врожденная спинальная мышечная 
атрофия с понтоцеребеллярной гипоплазией и пара-
личом диафрагмы, обусловленные мутациями в гене 
VRKI и IGHMBP2 соответственно [7-9].

Описан X-сцепленный рецессивный вариант 
заболевания с врожденным артрогриппозом, причи-
ной которого являются мутации в гене UBE1 и ауто-
сомно-доминантный вариант непрогрессирующей 
спинальной мышечной атрофии с преимуществен-
ным поражением нижних конечностей, обусловлен-
ный мутациями в гене TRPV [10-12].

Возникновение клинических проявлений заболе-
вания обусловлено дефицитом белка SMN, влияю-
щего на работу мотонейронов передних рогов спин-
ного мозга. Дефицит данного белка впервые был 
открыт в 1995 году [13].

В результате прогрессирующей дегенерации и 
гибели двигательных клеток передних рогов спин-
ного мозга и поражения ядер ствола мозга, количе-
ство клеток постоянно уменьшается и замещается 
соединительной тканью. Это объясняется дефектом 
программируемой клеточной гибели. При длитель-
ном течении заболевания имеет место картина 
неврогенной, пучковой атрофии [1, 3, 6].

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ

В октябре 2019 года пациентка Н., 20 лет, бри-
гадой скорой медицинской помощи была доставлена 
в приемное отделение Кемеровской областной кли-
нической больницы с жалобами на схваткообразные 
боли в нижних отделах живота.

Из анамнеза: беременность первая. В женской 
консультации пациентка наблюдалась регулярно с 
13 недель гестации. В связи с наличием соматиче-
ской патологии (детская спинальная мышечная 
атрофия 1 типа (Верднига-Гоффмана), спинальная 
амотрофия генерализованная стадия, контрактуры 
коленных, тазобедренных и голеностопных суста-
вов), в сроке 14 недель беременности был проведен 
соматический пренатальный консилиум. Заключение: 
на основании приказа № 736 МЗ и СР РФ абсолют-
ных противопоказаний для вынашивания беремен-
ности нет. Пациентка настаивает на пролонгирова-

нии беременности, относится к группе высокого 
риска по развитию преждевременных родов, трав-
матизации плода и перинатальной потери.

Беременность протекала на фоне анемии бере-
менной. В 20 недель гестации были выявлены уль-
тразвуковые маркеры хромосомных аномалий: 
уменьшение длины носовых костей, кисты сосуди-
стых сплетений головного мозга. Прибавка в весе за 
беременность составила 10 кг.

Инвалид I группы. В возрасте трех лет впервые 
диагностирована детская спинальная амиотрофия 
Верднига-Гоффмана. Беременность наступила на 
фоне генерализованной стадии заболевания. 
Пациентка не стоит и не ходит. В 2018 г. оператив-
ное вмешательство по поводу гигромы правой ки-
сти. Страдает никотиновой зависимостью. 
Гемотрансфузионный и аллергологический анамнез 
не отягощен.

При поступлении общее состояние удовлетвори-
тельное. Кожные покровы чистые, обычной окраски 
и влажности. Отеков нет. В легких дыхание вези-
кулярное, хрипов нет. Тоны сердца ясные, ритмич-
ные, пульс 78  уд/мин. Язык чистый, влажный. 
Живот увеличен за счет беременной матки, при 
пальпации мягкий, безболезненный во всех отделах. 
Симптом поколачивания отрицательный с обеих 
сторон. Мочеиспускание свободное, безболезненное. 
Стул в норме.

При исследовании локального статуса: матка 
увеличена соответственно сроку гестации, правиль-
ной овоидной формы, с четкими ровными контура-
ми, в нормальном тонусе, на пальпацию не возбу-
дима, безболезненная. Положение плода продольное, 
головка прижата ко входу в малый таз. Сердцебиение 
плода приглушенное, ритмичное с частотой до 
140 уд/мин. При влагалищном исследовании диа-
гностирована зрелая шейка матки.

Был выставлен диагноз:
Основной: Беременность 35 недель. Начало пер-

вого периода преждевременных родов.
Осложнения основного: Хроническая плацентар-

ная недостаточность. Хроническая гипоксия плода. 
Изосенсибилизация по системе АВО.

Сопутствующий: Детская спинальная мышеч-
ная атрофия, I  тип (Верднига-Гоффмана). 
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Спинальная амиотрофия генерализованная стадия. 
Тетрапарез в верхних конечностях 3-4  балла, в 
нижних конечностях 2 балла. Контрактуры тазобе-
дренных, коленных и голеностопных суставов. 
Глазодвигательные нарушения. Эссенциальный тре-
мор рук.

При поступлении назначено клинико-биохимиче-
ское обследование, включая исследования функци-
онального состояния плода. Учитывая наличие 
неврологической патологии, решено родоразрешить 
пациентку путем операции кесарево сечение в экс-
тренном порядке.

За головку извлечен живой, недоношенный плод 
женского пола, массой 2300 г, длиной 47 см, с оцен-
кой по шкале Апгар 6/7 баллов. Интраоперационно 
без особенностей. Общая кровопотеря составила 
500 мл.

Послеоперационный диагноз:
Основной: Преждевременные оперативные роды 

в сроке 35 недель беременности.
Осложнение: Хроническая плацентарная недо-

статочность. Хроническая гипоксия плода. 
Изосенсибилизация по АВО.

Сопутствующий: Детская спинальная мышеч-
ная атрофия, I  тип (Верднига-Гоффмана). 
Спинальная амиотрофия генерализованная стадия. 
Тетрапарез в верхних конечностях 3-4  балла, в 
нижних конечностях 2 балла. Контрактуры тазобе-
дренных, коленных и голеностопных суставов. 
Глазодвигательные нарушения. Эссенциальный тре-
мор рук.

Операции: Экстренная нижнесрединная лапаро-
томия. Кесарево сечение по Гусакову. ЭТН.

Течение послеоперационного периода без ослож-
нений. На пятые сутки пациентка выписана домой 

без ребенка. Ребенок в течение суток находился в 
отделении анестезиологии-реанимации. В возрасте 
1 сутки был переведен в отделение патологии ново-
рожденных с диагнозом:

Основной: Респираторный дистресс-синдром 
новорожденного.

Сопутствующий: Перинатальное гипоксическое 
ишемическое поражение ЦНС 2  степени, острый 
период. Синдром вегетативно-висцеральной дис-
функции. Транзиторная ишемия миокарда. НК0. 
Малые аномалии развития сердца: открытое оваль-
ное окно, аномальные хорды левого желудочка. 
Желтуха недоношенного. Пиелоэктазия слева. 
Внутриутробная инфекция с поражением почек: 
инфекция мочевыводящих путей.

Фоновый: Недоношенность 35 недель.
Течение раннего и позднего неонатального пери-

ода без особенностей. Ребенок выписан в возрасте 
21 сутки в удовлетворительном состоянии.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Таким образом, данный клинический случай 
показал, что женщина, страдающая тяжелым 
наследственным дегенеративным заболеванием, 
способна выносить беременность и родить отно-
сительно здорового с генетической точки зрения 
ребенка.
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