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Резюме

Мышечная дистрофия Дюшенна – редкое прогрессирующее нервно-мышечное заболевание, которое диагно-
стируется в раннем детстве и приводит к значительному сокращению продолжительности жизни. На основа-
нии клинических рекомендаций нами разработан опросник для педиатров с целью определения знаний врачей 
первичного звена вопросов ранней диагностики и лечения пациентов с этим редким генетическим заболева-
нием. Материал и методы. Методом количественного социологического опроса определена информирован-
ность врачей-педиатров о редком генетическом заболевании. В качестве базы для анализа выступили данные 
онлайн-опроса, в котором участвовало 609 респондентов – врачей-педиатров. Результаты и их обсуждение. 
Меньше половины опрошенных (48 %) показали высокий уровень знаний, готовы правильно диагностировать 
заболевание, осуществлять диспансерное наблюдение за пациентами. Каждый третий респондент обладает зна-
ниями, недостаточными для диагностики и ведения пациентов с миодистрофией Дюшенна. Также в ходе опроса 
выяснено мнение педиатров о достаточности или недостаточности их знаний в вопросах ведения пациентов, а 
также о предпочтениях в каналах получения новой информации о данном заболевании. Заключение. Большая 
роль в ранней диагностике мышечной дистрофии Дюшенна принадлежит педиатрам. В связи с этим в рамках 
обучения и усовершенствования знаний врачей следует предусмотреть подготовку педиатров в соответствии с 
новыми клиническими рекомендациями. Решение этой проблемы может привести к значительным клиническим 
и экономическим преимуществам. 

Ключевые слова: мышечная дистрофия Дюшенна, информированность врачей, ранняя диагностика, каче-
ство оказания медицинской помощи, подготовка кадров, генетическая детерминанта общественного здоровья, 
медицинская детерминанта общественного здоровья.
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Abstract 

Duchenne muscular dystrophy is a rare progressive neuromuscular disease that is diagnosed in early childhood and 
leads to a significant reduction in life expectancy. Based on clinical guidelines, the authors of this article developed 
a questionnaire for pediatricians to determine the knowledge of primary care physicians about early diagnosis and 
treatment of patients with this rare genetic disease. Material and methods. Using the method of quantitative sociological 
survey, we determined the awareness of pediatricians about a rare genetic disease. The basis for the quantitative analysis 
was data from an online survey with 609 respondents who were pediatricians. Results and its discussion. Less than 
half of the respondents (48 %) showed a high level of knowledge, were ready to diagnose the disease correctly, to carry 
out dispensary monitoring of patients. Every third respondent has knowledge that is insufficient to diagnose and manage 
patients with Duchenne muscular dystrophy. Also, during the survey, the authors of the article found out the opinion of 
pediatricians about the sufficiency and/or insufficiency of their knowledge in the management of patients, as well as their 
preferences in channels for obtaining new information about this disease. Conclusions. Pediatricians play a major role 
in the early diagnosis of Duchenne muscular dystrophy. In this regard, the training of pediatricians in accordance with 
the new clinical guidelines should be included in the training and improvement of doctors’ knowledge. Addressing this 
issue could lead to significant clinical and economic benefits. 

Key words: Duchenne muscular dystrophy, awareness of doctors, early diagnosis, quality of medical care, person-
nel training, genetic determinant of health, medical determinant of public health. 
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Введение
Прогрессирующая мышечная дистрофия Дю-

шенна (МДД), наследственное прогрессирующее 
Х-сцепленное нервно-мышечное заболевание, 
обычно поражает мальчиков, в среднем к 11–12 
годам самостоятельная ходьба становится невоз-
можной, и без медицинской помощи смерть на-

ступает к 20 годам из-за сердечно-легочных ос-
ложнений [1–4]. Абсолютное большинство детей, 
страдающих МДД, имеют статус инвалида. Оп-
тимальным возрастом начала гормональной тера-
пии является период стабилизации моторных на-
выков до начала регресса, так называемое плато, 
которое приходится в среднем на 4–6 лет [5]. У 
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больных МДД на фоне приема глюкокортикосте-
роидов часто развивается остеопороз, патологи-
ческие переломы, что влияет на их способность 
к передвижению и качество жизни [6–8]. Также 
у пациентов часто возникают поведенческие, 
ментальные нарушения, каждый третий име-
ет сниженный интеллект и трудности обучения 
[9]. В настоящее время детям доступны новые 
лекарства для таргетной терапии при отдельных 
мутациях, вызывающих МДД (препараты экзон-
скиппинга, препарат в случае нонсенс-мутаций), 
которые переводят заболевание в более легкую 
форму [10].

Заболеваемость МДД оценивается в 7,1 слу-
чая на 100 000 мужчин и 2,8 случая на 100 000 
среди населения в целом, при этом общая распро-
страненность при рождении составляет 19,8 слу-
чая на 100 000 живорожденных мальчиков [11]. 
Данные по заболеваемости МДД в РФ на данный 
момент отсутствуют. В настоящее время ведется 
активная работа по созданию регистра пациентов 
с МДД.

Медицинская и социальная детерминанты об-
щественного здоровья [12] оказывают ключевое 
влияние на состояние здоровья, продолжитель-
ность и качество жизни больных МДД. Первая 
представляет собой сумму всех внутренних усло-
вий и факторов, от которых зависит результатив-
ность системы здравоохранения и которые влия-
ют на снижение потерь общественного здоровья. 
На амбулаторном этапе оказания медицинской 
помощи детям с наследственными заболеваниями 
важную роль играют педиатры, от компетенции 
которых во многом зависит время постановки ди-
агноза и организация диспансерного наблюдения 
согласно федеральным клиническим рекоменда-
циям, утвержденным Министерством здравоох-
ранения РФ в 2023 г. Качество профессиональной 
подготовки и, как следствие, уровень професси-
ональных знаний и компетенций медицинских 
кадров являются одними из основных составля-
ющих медицинской детерминанты общественно-
го здоровья, имеющих решающее значение для 
разработки терапевтических стратегий лечения 
больных МДД [13]. Воздействие социальной де-
терминанты проявляется в том, что от экономи-
ческой стабильности и инклюзивности социума, 
вовлеченности социального окружения и роди-
тельской заботы зависит качество ухода и свое-
временность предоставления медицинской помо-
щи больным МДД, что в конечном счете влияет 
на качество их жизни и выживаемость [14].

Первые признаки МДД начинают проявлять-
ся в возрасте 2–5 лет, но несмотря на раннее появ-
ление клинических симптомов, указывающих на 
МДД, диагностика задерживается до двух лет с 

момента возникновения первых симптомов [15]. 
Низкая настороженность врачей относительно 
генетической патологии подтверждается суще-
ствующим в настоящее время поздним направ-
лением детей на генетическое консультирование. 
Своевременное установление диагноза – важней-
ший аспект эффективного лечения и профилак-
тики тяжелых осложнений МДД [2]. Ведущую 
роль в ранней диагностике наследственных забо-
леваний играет генетический скрининг, но МДД 
не входит в перечень заболеваний, включенных в 
неонатальный скрининг в РФ. 

Раннее внедрение междисциплинарного стан-
дарта лечения МДД привело к улучшению выжи-
ваемости пациентов: средняя продолжительность 
жизни пациентов с МДД, родившихся до 1970 г., – 
18,1 года, а родившихся после 1990 г. – 28,1 года 
[16]. Исследование взрослых пациентов с МДД 
во Франции показало, что медиана выживаемости 
для тех, кто родился в период с 1970 по 1994 г., со-
ставляла почти 41 год по сравнению с 25 годами 
для родившихся между 1955 и 1969 гг. Переход 
детей в неамбулаторную стадию происходил в 
среднем в 12 лет, а респираторная поддержка на-
чиналась в 20-летнем возрасте. В разных странах 
существуют различия в использовании глюкокор-
тикостероидов, хирургическом лечении сколиоза, 
респираторной поддержке и физической терапии, 
но экономическая стоимость МДД резко возрас-
тает по мере прогрессирования заболевания. На-
пример, в Германии она увеличивается в 5,7 раза 
от ранней амбулаторной фазы до неамбулаторной 
фазы [17]. 

Качество и продолжительность жизни боль-
ных МДД улучшает комплексная терапия, вклю-
чающая применение глюкокортикостероидов, 
физическую терапию и реабилитацию, а также 
предупреждение и лечение осложнений, начатые 
на доклинической стадии заболевания [7]. Кли-
нический эффект новых патогенетических пре-
паратов таргетной и универсальной генотерапии 
МДД в сочетании с комплексной медицинской 
помощью также зависит от их своевременного 
применения. По мере взросления ребенка умень-
шается доступность сохранившихся мышечных 
клеток для препаратов и само количество имею-
щейся мышечной ткани. В настоящее время рос-
сийским пациентам с МДД доступна патогенети-
ческая терапия, и чем младше ребенок, чем менее 
выражена дистрофия мышц, тем более выражен 
ее клинический эффект [18]. 

Появление новых терапевтических подхо-
дов, в том числе стратегии восстановления дис-
трофина [2, 6–8, 19, 20], подчеркивает важность 
раннего генетически подтвержденного диагноза 
с возрастающим акцентом внимания на выявле-
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ние первых признаков заболевания у мальчиков 
с МДД [21]. Однако в настоящее время диагноз 
МДД в среднем ставится только в возрасте 4–5 
лет, задержка его постановки от появления пер-
вых симптомов составляет до двух лет [19–20]. 
Таким образом, повышение осведомленности о 
МДД врачей первичного звена оказания меди-
цинской помощи детям – это лучшая стратегия 
смягчения осложнений заболевания при сниже-
нии возраста установки диагноза.

Цель данной работы – применяя методы ко-
личественного социологического опроса, опре-
делить информированность педиатров о редком 
генетическом заболевании, их настороженность 
относительно МДД, узнать мнение врачей о до-
статочности их знаний в вопросах ведения паци-
ентов с МДД, а также предпочтениях в каналах 
получения новой информации о заболевании. 
Важной задачей является оценка профессиональ-
ной компетенции педиатров в знании МДД. Для 
получения качественной обратной связи разрабо-
тан и использован высокочувствительный и на-
дежный опросник, вопросы в котором построены 
на основе клинических рекомендаций данного за-
болевания.

Материал и методы
Исследование одобрено независимым этиче-

ским комитетом ФГБНУ «Национальный НИИ 
общественного здоровья имени Н.А. Семашко» 
(протокол № 6 от 28.05.2024). Все респонденты 
подписали информированное согласие на уча-
стие в исследовании и дали согласие на публика-
цию результатов социологических опросов.

Кабинетное исследование включало анализ 
научной литературы и нормативной базы – 300 
литературных источников. На первом этапе ото-
брано 62 исследования, проанализированные 
на предмет наличия уникальной информации о 
МДД, о диагностике, лечении, организации меди-
цинской помощи данной группе пациентов. Ис-
следования, которые не содержали необходимой 
информации, из анализа исключены. 

В качестве базы для количественного анализа 
выступили данные опроса, проведенного с мая по 
июль 2024 г., в котором участвовали 609 респон-
дентов-педиатров, работающих в системе здра-
воохранения, из 67 регионов РФ с максималь-
ной представленностью Республики Татарстан 
(42,5 %), Москвы и Московской области (21,5 %). 
На долю прочих регионов пришлось 36 % опро-
шенных. Респондентам было предложено запол-
нить анкету, размещенную в интернете на сайте 
ФГБНУ «Национальный НИИ общественного 
здоровья имени Н.А. Семашко». В исследовании 

использовался оригинальный авторский онлайн-
опросник (патент на промышленный образец 
№ 139328), проведено малое интервенционное 
количественное социологическое исследование – 
онлайн-опрос. Уровень точности исследования, 
согласно использованному приему [22], составил 
К = 0,1, p = 0,95, что соответствует исследовани-
ям повышенной точности.

Вопросы для социологического исследова-
ния сформулированы с учетом клинических ре-
комендаций «Прогрессирующая мышечная дис-
трофия Дюшенна. Прогрессирующая мышечная 
дистрофия Беккера». Ссылка на онлайн-форму 
рассылалась респондентам по электронной почте 
или с использованием мессенджеров WhatsApp и 
Telegram. Данные социологического опроса авто-
матически аккумулировались в форме таблицы 
для обобщения, обработки и анализа ответов и 
предложений. Предложенный метод (алгоритм 
оценки) успешно транспортирован на другие про-
фили оказания медицинской помощи и положен в 
основу методологии изучения профессионально-
го потенциала для специалистов различного про-
филя медицинской помощи [23–25].

Анализ полученных данных осуществлялся с 
использованием методов описательной статисти-
ки. Для оценки различий номинальных данных 
использовали критерий χ2 Пирсона. При провер-
ке статистических гипотез критический уровень 
значимости принимался равным 0,05. Разрабо-
танный онлайн-опросник включает в себя три 
блока вопросов: социально-демографические 
показатели опрашиваемых педиатров; вопросы, 
носящие объективный характер об уровне инфор-
мированности педиатров о МДД (из 20 вопросов 
второго блока 7 являются обязательными, на ко-
торые педиатр должен знать правильный ответ); 
вопросы, носящие субъективный характер об ин-
формированности педиатров о МДД и их пожела-
ниях дальнейшего обучения (важны для форми-
рования образовательного маршрута педиатра). 

Также опросник включает шкалу индикатив-
ных коридоров (соотношение фактической инте-
гральной оценки к оптимальной) при анализе и 
автоматизированной обработке ответов респон-
дентов с применением интегральной оценки по-
казателей. Показатели ответов второго блока 
разбиваются на три оценочных уровня, или три 
индикативных коридора: I коридор – высокий 
потенциал врача, варианта ответа «Не знаю» в 
ответах на 7 ключевых вопросов второго блока 
нет, и респондент набрал от 58 до 82 баллов; II 
коридор – средний потенциал врача (респонден-
ты, которые набрали 42–57 баллов или набрали 
более 58 баллов, но имеют вариант ответа «Не 
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знаю» в любом из 7 ключевых вопросов); III ко-
ридор – низкий потенциал врача (при ответе на 7 
ключевых вопросов второго блока есть 5 и более 
вариантов «Не знаю», или респондент набрал ме-
нее 41 балла).

Шкалы предоставляют возможность опреде-
лять индикативные коридоры уровня професси-
онального потенциала врача (высокий, средний, 
низкий) и дают возможность принимать свое-
временные меры управления. Так, при высоком 
потенциале врач принимает меры по предупреж-
дению перехода во II и III (средний и низкий) 
индикативные коридоры, проводя стабилизацию 
процесса. При среднем потенциале необходимо 
принять меры по развитию, совершенствованию 
знаний врача, чтобы дать ему возможность перей-
ти в коридор I уровня (более высокий) и пред-
упредить переход на низкий (III) уровень. При 
низком потенциале (III уровень) следует принять 
меры по поддержке врача и его профессиональ-
ному развитию.

Анкета методики включает в себя 31 вопрос, 
из которых 25 – прямые вопросы и 6 – вопросы, 
отражающие социально-демографические пока-
затели. Каждый показатель представляет собой 
величину (табл. 1), вычисленную для конкретно-
го респондента, выраженную в баллах. Правиль-
ные ответы на вопросы 2.2, 2.3 и 2.6 оцениваются 
в 10 баллов, неправильные и ответ «не знаю» – в 
0 баллов. Каждый правильный ответ на вопросы 
2.4, 2.5, 2.20 и 2.21 оценивается в 2 балла, непра-
вильный и ответ «не знаю» – в 0 баллов. Полу-
ченная информация по результатам опроса с при-
менением методики позволяет оценить уровень 
профессионального потенциала врачей, улуч-
шить подготовку медицинских кадров и качество 
оказываемой медицинской помощи.

Результаты
Среди участников анкетирования 95 % жен-

щин, 5 % мужчин. Более половины составила воз-
растная группа до 44 лет – 54 %, около 30 % – вра-
чи 45–59 лет; 25 % респондентов живет в городе 
с населением более 1 млн человек, почти 20 % – в 
городе с населением от 500 тыс. до 1 млн. Наи-
меньшее количество анкет заполнено врачами 
сельской местности, районных центров (7,5 %), 
что, вероятно, обусловлено низким доступом к 
интернету и дефицитом кадров. Почти 10 % ре-
спондентов указали, что работают и в стациона-
ре, и в поликлинике, 75 % работает в поликли-
нике, 16 % – в стационаре. У 11 % исследуемых 
есть под наблюдением пациенты с ММД (табл. 2). 
Результаты ответов на ключевые вопросы анкеты 
представлены в табл. 3.

Третий блок вопросов анкеты – вопросы, 
носящие субъективный характер об информиро-
ванности врачей-педиатров о МДД и пожелани-
ях респондентов о дальнейшем обучении. 91 % 
опрошенных врачей согласны, что после поста-
новки диагноза «Миодистрофия Дюшенна» ма-
тери ребенка необходимо пройти генетическую 
диагностику, и 95 % врачей согласны направить 
ребенка после постановки диагноза «Миоди-
строфия Дюшенна» в специализированное отде-
ление федерального медицинского учреждения 
здравоохранения РФ. На вопрос 2.9 «Какие спе-
циалисты должны регулярно наблюдать ребенка 
с МДД?» только 27 % респондентов ответили 
верно. 24 % опрошенных педиатров ответили 
правильно на вопрос 2.10, указав, что до начала 
гормональной терапии важно закончить график 
вакцинации живыми вакцинами. С безопасно-
стью вакцинации детям с МДД согласны 47,7 % 
врачей, а 21 % ошибочно считают, что вакцины 
противопоказаны этой группе пациентов (во-
прос 2.13). Только 6 % исследуемых знает, что 
у больных МДД надо регулярно оценивать кон-
центрацию витамина D в сыворотке крови (во-
прос 2.11). На вопрос 2.14 «Основной вид по-
мощи при МДД» правильный ответ дали 82 % 
участников. 34 % респондентов знают, что не 
надо резко прекращать терапию глюкокортико-
стероидами, а для проведения реабилитации не-
обходимо понимать патогенез заболевания, его 
течение, прогноз, а также то, что после потери 
способности к самостоятельной ходьбе рекомен-
дуется изменить режим приема и дозу глюкокор-
тикостероидов. Только 27,5 % респондентов зна-
ют схемы назначения гормональных препаратов 
ребенку с МДД (вопрос 2.16). Более половины 
опрошенных (59,5 %) ошибочно считают, что 
пациентам с МДД для профилактики слабости 

Таблица 1. Балльная оценка ключевых вопросов

Table 1. Score of key questions

Показа-
тель Шкала

Номер 
вопро-

са

Мини-
мальное 

коли-
чество 
баллов

Макси-
маль-
ное 

коли-
чество 
баллов

Ключе-
вые 7 
вопросов 
второго 
блока

Шкала 
инди-
катив-
ных 

кори-
доров

2.2
2.3
2.4
2.5
2.6
2.20
2.21

0 82
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мышц надо получать регулярные интенсивные 
занятия физической культурой (вопрос 2.12). 79 
% педиатров правильно считают, что надо про-
должать физическую терапию и реабилитацию 
после того, как ребенок утратил способность 
передвигаться (вопрос 2.19.). Важно отметить 
следующее: 88 % участников ответили, что им 
недостаточно знаний для наблюдения пациентов 
с МДД, и 2 % – что достаточно. Все респонденты 
изъявили желание получить новую информацию 
о ведении пациентов с МДД, почти 30 % ‒ на 
краткосрочных курсах онлайн и на конференци-
ях, менее 5 % – на курсах повышения квалифи-
кации.

Все заявленные в анкетировании области 
знаний о ведении пациентов с МДД (пункт 2.24: 
пищевые добавки для пациентов; профилакти-
ка и коррекция нарушений питания; вакцина-
ция детей; методы коррекции веса; новые виды 
молекулярной и генной терапии; реабилитация 
пациентов; оценка функционального состояния 
больного; прогнозирование хода течения забо-
левания) были востребованы докторами. 

По результатам анкетирования респонденты 
были распределены в три индикативных коридо-
ра: высокий (291 человек, 47,7 %), средний (115 
человек, 18,8 %) и низкий уровень потенциала 
врача (203 человека, 33,3 %). Каждый третий 

Таблица 2. Общий профиль респондентов

Table 2. General profile of respondents

Показатель Характеристика Доля респондентов, %

Возрастная группа
До 44 лет (включительно) 54,74
45–59 лет 29,24
60 лет и старше 16,05

Пол Женский 95,18
Мужской 4,82

Территориальное 
расположение места 
работы

Сельская местность/районный центр 8,03
Город с населением до 350 тыс. 17,5
Город с населением 350 тыс. – 500 тыс. человек 12,68
Город с населением 500 тыс. до 1 млн человек 19,26
Город с населением более 1 млн человек 26,32
Город с населением более 10 млн человек 16,21

Место работы
Стационар 15,73
Поликлиника 74,96
В стационаре и в поликлинике 9,31

Наличие под наблюдением 
пациентов с МДД

Да, под наблюдением врача есть пациенты с МДД 11,42
Нет, под наблюдением врача нет пациентов с МДД 88,58

Таблица 3. Распределение ответов по семи ключевым вопросам (%)

Table 3. Distribution of answers to the seven key questions (%)

№ 
п/п Ключевые вопросы анкеты Количество респондентов с 

правильным ответом, %
2.2 Отметьте верное утверждение. МДД – генетическое заболевание 80

2.3 МДД входит в перечень заболеваний, диагностика которых осу-
ществляется в роддоме 74

2.4 Когда следует заподозрить МДД? 11
2.5 Наиболее распространенные ранние проявления МДД 1,2

2.6 Какой биохимический маркер необходимо проверить, чтобы ис-
ключить МДД? 69

2.20 Какие характерные нарушения со стороны желудочно-кишечного 
тракта могут быть у пациентов с МДД?

20 (выбрали более половины 
правильных ответов на этот 

вопрос)

2.21 В каких случаях ребенка с МДД надо направить к эндокринологу?
6 (выбрали более половины 
правильных ответов на этот 

вопрос)
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респондент обладает знаниями, недостаточны-
ми для диагностики и ведения пациентов с МДД. 
Следует отметить, что меньше половины опро-
шенных (48 %) – респонденты с высоким уров-
нем знаний данной патологии в соответствии с 
требованиями клинических рекомендаций и гото-
вы правильно и вовремя диагностировать заболе-
вание, осуществлять диспансерное наблюдение 
за пациентами с МДД. 

Обсуждение
В статье представлен анализ данных, отража-

ющих информированность педиатров о редком 
генетическом заболевании. Предложен новый 
методический подход в комплексе медико-орга-
низационных мероприятий: онлайн опрос/анке-
тирование как типовой инструмент получения 
информации о потенциале педиатров как алго-
ритм оценки профессионального их потенциала 
в предупреждении медицинских рисков при ока-
зании медицинской помощи пациентам с МДД на 
основе интегральной оценки. Исследование огра-
ничено результатами анкетирования одной груп-
пы респондентов (609 человек), проведенного с 
мая по июль 2024 г. в рамках пилотного проекта. 
Насколько нам известно, это первое исследова-
ние такого рода, поэтому его трудно сравнивать 
с предыдущими. Увеличение количества респон-
дентов позволит увеличить точность дальнейше-
го исследования.

Заключение
С появлением патогенетической терапии 

МДД остро встал вопрос своевременной диа-
гностики заболевания. В решении этой задачи 
большая ответственность лежит на врачах пер-
вичного звена, на педиатрах. Материалы социо-
логического опроса показали недостаток знаний, 
неподготовленность респондентов по вопросам 
диагностики, ведения пациентов с МДД. Вместе 
с тем собрана информация о заинтересованности 
и предпочтениях докторов в каналах получения 
новой информации. На основе данных проведен-
ного опроса обоснована необходимость внесения 
дополнений в программу усовершенствования 
врачей по специальности «Педиатрия», а также в 
программу обучения студентов лечебного, педиа-
трического и медико-профилактического профи-
лей. Авторы готовы поделиться ссылкой на анке-
ту и открыты для сотрудничества.
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