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МЕДИЧНА ДОКУМЕНТАЦIЯ 
МШIСТЕРСТВО ОХОРОНИ ЗДОРОВ'Я 

УКРАiНИ 

ДШ1 «НАЦIОНАЛЬНА ДИТЯЧА 
СПЕЦIАЛIЗОВАНА ЛIКАРНЯ 
«ОХМА ТДИТ» МОЗ УКРАIНИ» 

01135, м. Киi'в, вул. В.Чорновола, 28/1 

Код 
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Форма первинноi' облiковоi' документацii' 

№ 027/о 

ЗАТВЕРДЖЕНО 

Наказ МОЗ Укра·iни 
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ВИПИСКА 
iз медично'i карти амбулаторного (стацiонарного) хворого 

Центр орфанних захворювань та генноi тepanii 

Прiзвище, iм'я, по батьковi хворого Семенов Матвiй Олегович 

Дата 

народження 

(число, мiсяць, рiк) 

Повний дiагноз ( основне захворювання, супутнi захворювання та ускладнення): 
Прогресуюча м'язова дистрофiя Дюшена, Х - зчеплений тип успадкування 
(МКХ-10: G71.0; ОМIМ: 310200; ORPHA: 98896). 
Короткий анамнез, дiагностичнi дослiдження, перебiг хвороби, проведене лiкування, стан при направленнi, при виписцi 

Пацiент консультований в Центрi орфанних захворювань та генноУ терапiУ у сiчнi 

2026 року у вiцi 1 О рокiв зi скаргами на швидку втомлюваность, м' язову слабкiсть, 
порушення ходи, частi падiння, бiль в литках, тугорухомiсть в надп'ятково-гомiлкових 

суглобах. 

lз анамнезу вiдомо, що дитина народилася вiд 11 вагiтностi, яка перебiгала без 
особливостей, вiд 11 фiзiологiчних пологiв на 40-41 тижнi гестацГi, вага при народженнi 
- 3200г, довжина тiла 52 см. Дитина закричала одразу. У перинатальному перiодi без 
особливостей. У стато-кiнетичнiй та психо-мовнiй сферах на першому роцi життя 

. . 
розвивався зг1дно з в1ковими нормами. 

У вiцi 4 рокiв батьки вперше звернули уваrу на збiльшення та ущiльнення литок 
дитини, з'явилися скарги на бiль у м'язах, швидку втомлюванiсть. lз часом наростала 

м'язова слабкiсть, з'явилися частi падiння, значнi труднощi при присiданнi, пiдйомi та 

спуску сходами. У вiцi 7 рокiв було виявлено пiдвищення рiвнiв КФК, АЛТ, АСТ у 
сироватцi кровi. За даними стимуляцiйноУ ЕНМГ (03.01.2023) виявлено зниження 
скоротливоУ здатностi дослiджених м 'язiв нижнiх кiнцiвок. За даними УЗД литкових 

м'язiв (22.09.2023) виявлено початковi ознаки гiпотрофii' та жировоi' дистрофi'i 

камбалоподiбного та литкового м'язiв обох гомiлок. На пiдставi результат1в 

iнструментальних та лабораторних дослiджень клiнiчно було виставлено дiагноз 

м 'язова дистрофiя Дюшена. 

У листопадi 2023 року дiагноз пiдтверджено молекулярно-генетично: виявлено 

гемiзиготну делецiю 51-го екзона гена DMD. Ця делецiя е поза рамкою читання ( oнt-of­
frame deletion) та призводить до вiдсутностi або порушення утворення бiлкового 
продукту - дистрофiну. 



Об'єктивно на момент консультації спостерігаються слабкість
_
проксимальн�

м'язів, більш виражена в нижніх кінцівках, значні труднощі при ходьб� та пересуваню
. . � • • перевертанні в ліжку. Без

сходами, вставаню з положення сидячи, шдиом1 з шжка, 
відпочинку може пересуватися лише на недалекі відстані (до 500 метрів). Часто падає,

швидко втомлюється. Спостерігається обмеження тильного згинання обох стоп,

гіперлордоз. 

Ортезами не користується. Раз або двічі на рік проходить курс реабілітації за

місцем проживання. Терапію кортикостероїдами раніше не отримував.

Обстежений на попередніх етапах: 

• Гормони щитоподібної залози (19.08.2025): ТТГ -2,31 мкМО/мл (норма 0,27-4,2),

тироксин вільний - 17,8 пмоль/л (норма 12,0-22,0), трийодтиронін вільний - 5,91

пмоль/л (норма 3,1 - 6,8).
• Глюкоза крові натще (19.08.2025): 4,58 ммоль/л (норма 3,9 -6,4).
• Кальцій загальний (19.08.2025): 2,4 ммоль/л (норма).
• Консультація ортопеда (18.03.2024): Компенсаторний лордоз поперекового

відділу хребта. Порушення ходи та рухливості.
• Медичний психолог (18.03.2024): Когнітивні процеси збережені.

Враховуючи клініко-анамнестичні дані, а також результати молекулярно­
генетичного обстеження, можна стверджувати, що в пацієнта має місце: 

М'язова дистрофія Дюшена, Х- зчеплений тип успадкування. 

Це захворювання належить до групи рідкісних ( орфанних), має

прогресуючий характер та потребує мультидисциплінарного менеджменту. 

Рекомендації: 
:! .Спостереження та шкування у невролога, шкаря ФРМ, ортопеда, кардюлога, 

ендокринолога, офтальмолога, психолога, дієтолога за місцем проживання; 
.2, Динамічне спостереження в референтному центрі з питань надання медичної допомоги 

пацієнтам з нервово-м'язовими захворюваннями; 
З .Розпочати терапію прапаратом глюкокортикостероїдів (одним із засобів): 

- преднізолон у дозуванні 0,75 �г/кг/добу per os;
- дефлазакорт у дозуванні 0,9 мг/кг/добу per os (препарат не зареєстрований в Україні);
- ваморолон у дозуванні 6 мг/кг/добу_ per os (препарат не зареєстрований в Україні);

Препарати гормонів необхідно зас'тосовувати в ранковий час після сніданку (не на
натщесерце).
У разі захворювання, травми, оперативного втручання використовувати стрес-дози
кортикостероїдів, відповідно до протоколу PJ Nicholoff (PJ Nicholoff Steroid Protocol
https://www.parentprojectmd.org/wp-content/uploads/2018/03/PJ-Nicholoff-Steroid­
Protocol.pdt);

Використання ортезів на надп'яткова-гомілкові суглоби протягом нічного сну щоночі; 



,. 

Використання ортез1в на надп'яткова-гомілкові суглоби протягом ючного сну
щоночі; 

5. Щоденна фізична терапія вдома - розтяжки ( стретчинг), дихальна гімнастика, легкі-
помірні ізометричні вправи на м'язи рук та ніг.

6. Вітамін D 2000 МО per os щодня вранці тривало;
7. Кальцій 500 мг per os щодня протягом 1 місяця;
8. Контроль антропометричних показників;
9. Контроль АЛТ, АСТ, глюкози, ліпідного профілю, 25(OН)вітD, Са заг., Са іон., Р

неорг., ПТГ, глікованого гемоглобіну в динаміці кожні б місяців;
1 О.Спірометрія щорічно; 
11.Полісомнографія щорічно;
12.Рентгенографія хребта в 2х проекціях, кульшових суглобів щорічно;
13 .Денситометрія щорічно;
14.ЕКГ, ЕХО-КГ щорічно;
15.Проведення планової вакцинації (вакцинація живими вакцинами протипоказана

після початку терапії глюкокортикоїдами); додаткова вакцинація від пневмококу,
сезонна вакцинація від грипу;

16. У разі необхідності в загальнш анестезії, протипоказане застосування
галогеновмісних інгаляційних анестетиків та деполяризуючих міорелаксантів
( сукцинілхолін) через ризик гіперкаліємії та рабдоміолізу;

1 7. У разі ургентної госпіталізації із приводу невідкладного стану - сконтактувати зі 
спеціалістами референтного центру з питань надання медичної допомоги пацієнтам 
з нервово-м 'язовими захворюваннями. 

18.Комплексна медико-соціальна реабілітація.
19. Тестування матері на предмет носійства визначеної делеції в гені DМD.

"07'' січня 2026 року

Лікар ЦОЗ та ГТ Шклярська Т .О. 

Зав. ЦОЗ та ГТ Самоненко Н.В. 
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