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В статье представлен обзор данных лите-
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ско-анестезиологическом аспекте. Кратко 
изложены основные генетические, клини-
ческие и диагностические критерии. 

The literature data review of myotony  in ob-
stetric-anesthesiologic peculiarities. The basic 
genetic, clinical and diagnostic criteria have 
been given in brief. 
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Миотонии входят в группу нервно-мышечных заболеваний, которые 

составляют наиболее значительную часть всей наследственной неврологи-

ческой патологии человека [1]. Клинически миотония проявляется выра-

женными мышечными спазмами с последующим затруднением расслабле-

ния мышц, возникающими при целенаправленных движениях. Феномен 

представляет собой замедленную релаксацию мышцы после ее сокращения 

вследствие нестабильности мембраны мышечного волокна, приводящей к 

появлению повторяющихся разрядов сокращения мышцы вслед за одиноч-

ным стимулом или коротким периодом ее сокращения [1, 4, 5, 12]. Миото-

нии не входят в когорту абсолютно фатальных заболеваний, а степень ин-

валидизации у женщин, достигших фертильного возраста, может быть ми-

нимальной. Несмотря на часто встречающееся бесплодие у женщин с этой 

патологией, часть из них имеют возможность родить ребенка. В этом кон-

тексте представляют интерес сама возможность и особенности вынашива-

ния беременности и рождения ребенка у женщин из семей с соответст-

вующими генетическими аномалиями. Актуальными являются вопросы 

развития критических состояний во время беременности и родов у женщи-

ны и плода, влияния беременности на течение заболевания матери и осо-

бенностей течения беременности и развития плода при наличии заболева-

ния у матери.  

Дистрофическая миотония Россолимо-Штейнерта-Куршманна-

Баттена (ДМ) - мультисистемное заболевание с аутосомно-доминантным 

типом наследования и  высокой пенетрантностью патологического гена. 

Инцидентность составляет 3-5 случаев на 100 тысяч населения в России и 

1 случай на 8 тысяч населения в Европе [1, 8, 9, 12]. В гендерном аспекте 

заболевание в 3 раза реже встречается у женщин [8], по другим данным 

оба пола поражаются с одинаковой частотой. ДМ связана с мутацией в не-

стабильном участке ДНК 19-й хромосомы (19q13.2-13.3) гена DMPK, что 
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выражается в патологической его амплификации, приводящей к увеличе-

нию числа копий тринуклеотидной последовательности цитозин-тимин-

гуанин (CNG) от 50 до нескольких тысяч. В норме число повторов CNG 

варьирует от 5 до 37. ДМ - типичный вариант болезней «экспансии» по-

второв тринуклеотидных триплетов. Число повторов возрастает в после-

дующих поколениях и коррелирует с более тяжелым течением заболева-

ния. Количество повторов у ребенка при наследовании от матери возраста-

ет в значительно большей степени, чем, если болезнь унаследована от от-

ца. МД характеризуется прогредиентным течением с вовлечением в пато-

логический процесс многих органов и систем, не ограничиваясь лишь 

нервно-мышечным поражением. Заболевание характеризуется аутосомно-

доминантным типом наследования с феноменом антиципации, вариабель-

ной, но высокой степенью пенетрантности мутантного гена, который отве-

чает за выработку миотонинпротеинкиназы - белка, локализующегося в 

скелетной и гладкой мышечной ткани, миокарде (волокна Пуркинье и 

вставочные диски кардиомиоцитов), а также центральной нервной системе 

(апикальная мембрана эпендимы и хориоидальных сплетений, синапсы 

мозжечка, гиппокамп, средний и продолговатый мозг) [1, 4, 5, 11]. Первые 

симптомы заболевания проявляются в различном возрасте, но наиболее 

часто в 16-20 лет [1, 6, 8, 9]. Клиника ДМ представлена полиорганным по-

ражением с вовлечением в патологический процесс нервной, мышечной, 

сердечно-сосудистой и эндокринной систем, а также органа зрения [19]. 

Для данных пациентов характерными (с усугублением выраженности при 

охлаждении) являются напряжение мышц и затруднение движений из-за 

скованности, слабость лицевой и шейной мускулатуры и дистальных 

мышц конечностей, мышечная атрофия (удлиненное и утонченное лицо, 

тонкая шея, опущены веки и углы рта), снижение или исчезновение сухо-

жильных рефлексов, возможна дисфагия [1, 4, 11, 12]. В результате нару-

шений перистальтики кишечника развивается мегаколон. Парез диафрагмы 
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и межреберных мышц приводят к гиповентиляции и рецидивированию 

бронхолегочных заболеваний, а также артериальной гипоксемии, гипер-

капнии и легочной гипертензии [6, 8, 22]. В развернутой картине болезни у 

65% пациентов развивается тяжелая кардиомиопатия с поперечной блока-

дой, желудочковыми аритмиями, приступами Морганьи-Адамса-Стокса и 

сердечной недостаточностью [6]. Кроме того, ДМ может сопровождаться 

ранней лобно-теменной алопецией, гипогонадизмом (тестикулярной атро-

фией), импотенцией и азооспермией у мужчин, нарушением менструаль-

ного цикла, бесплодием и гирсутизмом у женщин, гиперинсулинизмом или 

сахарным диабетом, гипотиреозом, атрофией надпочечников и нарушени-

ем секреции гормона роста [5, 6, 8, 13, 18, 20]. Для 85% больных типична 

катаракта [4, 8, 19, 20], которая может быть единственным манифестным 

симптомом. Около 30% пациентов с ДМ имеют различные психоневроло-

гические отклонения, проявляющиеся гиперсомнией, обструктивными 

сонными апноэ, апатией, снижением IQ и когнитивных способностей [1, 5, 

6, 8, 9, 21]. Помимо генетического картирования (достоверно устанавли-

вающего диагноз) и характерной клинической картины, при ДМ имеются 

некоторые отличительные лабораторно-инструментальные и нейрофизио-

логические диагностические особенности. Специфическим нейрофизиоло-

гическим маркером для данной группы заболеваний является миотониче-

ская реакция - снижение скорости проведения импульса по эфферентным 

волокнам периферических нервов с уменьшением числа функционирую-

щих двигательных единиц при электронейромиографическом обследова-

нии [1, 8, 15]. При биохимическом исследовании может наблюдаться не-

значительное повышение уровня креатининфосфокиназы сыворотки крови 

[5, 8]. Инструментальные исследования выявляют у этих пациентов в 40-

50% случаев дегенерацию желтого пятна с деколорацией дисков зритель-

ных нервов и пигментную ретинопатию при осмотре глазного дна; истон-

чение кортикального слоя и остеопороз при рентгенологическом исследо-
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вании трубчатых костей; дегенеративно-дистрофические изменения голов-

ного мозга, проявляющиеся уменьшением объема больших полушарий, 

гипофиза и мозолистого тела, увеличением размеров желудочков мозга, а в 

45% случаев лейкоареозом при проведении магнитно-резонансная томо-

графии [1, 4, 5, 6, 14, 17, 20]. В биопсийном материале определяются не-

обычно маленькие волокна I типа в сочетании с необычно большими во-

локнами II типа, при этом примерно в 20% случаев выявляется доминиро-

вание волокон I типа, а в 25% случаев - дефицит волокон IIВ типа [8, 11].  

Планирование беременности должно осуществляться с обязательным 

медико-генетическим консультированием, позволяющим определить риск 

рождения больного ребенка. Вероятность рождения больного ДМ ребенка 

составляет 1:2 (50%) при наличии этого заболевания у предыдущего ре-

бенка, 1:12 (8,3%) при имеющейся миотонии у отца и 1:4 (25%), если мио-

тонией больна мать [1, 3, 12]. Если мать несет 100 нуклеотидных повторов, 

имеется 90% риска, что у ее ребенка будет 400 повторов и более. По дан-

ным, приводимым Вельтищевым Ю.Е. с соавт. [8],  число тринуклеотид-

ных повторов у потомства, превышающее 100, тесным образом связано с 

тем, кто из родителей страдает МД - отец или мать. Если болен отец, по-

вышение числа копий более 100 наблюдается в 92% случаев, если больна 

мать - в 44% случаев. В период беременности возможны пренатальная ди-

агностика  генетической аномалии применением ДНК-анализа и решение 

вопроса о возможности пролонгирования беременности [1, 9]. С учетом 

полиорганности поражения при ДМ, включающего возможность патоло-

гии репродуктивной системы, могут возникать трудности с наступлением 

беременности, что потребует привлечения дополнительных технологий 

для зачатия, успешного прогрессирования беременности и рождения ре-

бенка. В связи с наличием при данном заболевании феномена антиципа-
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ции, потенциальным родителям необходимо в полной мере разъяснить 

возможность более тяжелого проявления болезни у ребенка.  

Течение беременности на фоне ДМ характеризуется высоким риском 

(до 50%) самопроизвольного аборта и преждевременных родов. Во время 

беременности отмечается учащение миотонических спазмов, нарастание 

мышечной слабости и ухудшение соматического статуса [1, 10]. Для ком-

пенсации  возможных умеренных дыхательных нарушений, обусловлен-

ных поражением  дыхательных мышц,  целесообразно рекомендовать та-

ким беременным физиологически более благоприятное положение (напри-

мер, на левом боку) для обеспечения большей экскурсии грудной клетки и 

дыхательного объема. 

Период родов у женщин, страдающих ДМ, характеризуется рядом 

особенностей, как в отношении матери, так и ребенка. Возможно значи-

тельное удлинение периода родов, развитие послеродовых кровотечений 

вследствие гипотонии и атонии матки, задержки частей последа в матке 

[10]. Возможно предлежание плаценты. Особо следует отметить у больных 

ДМ высокий риск развития такого жизнеугрожающего состояния, как зло-

качественная гипертермия при проведении анестиезиологического пособия 

с применением наркотических анальгетиков и общей анестезии. Деполяри-

зующие (лептокураре) мышечные релаксанты (препараты суксаметония - 

дитилин, листенон, миорелаксин, сукцинилхолин) оказывают холиномиме-

тическое действие, блокируя N-холинорецепторы, вызывают миотониче-

ские спазмы при любой форме миотонии. В необходимых случаях следует 

предпочесть недеполяризующие (пахикураре) миорелаксанты (аминосте-

роиды - рапакурониум, рокурониум, пипекурониум, панкурониум, векуро-

ниум, доксакуриум; производные бензилизохинолина - мивакуриум, атра-

куриум, цисатракуриум), которые, являясь антагонистами ацетилхолина, 

взаимодействуют с N-холинорецепторами и парализуют нервно-
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мышечную передачу, чем исключают возможности деполяризации конце-

вой пластины (постсинаптической мембраны) и возбуждения мышечного 

волокна. Такая ситуация может потребовать продленной искусственной 

вентиляции легких. Наиболее предпочтительна регионарная анестезия 

обезболивания родов, которая не устраняет миотонических спазмов. В 

случаях необходимости купирования мышечных спазмов может быть при-

менена перидуральная анестезия. При тяжелых формах ДМ, сопровож-

дающихся выраженной мышечной слабостью, возможно возникновение 

гиперкалиемических аритмий, что требует пристального наблюдения с 

обязательным контролем ЭКГ и уровня калия в крови [2, 7, 10, 16]. Купи-

рование мышечных спазмов возможно назначением новокаинамида; с ог-

раничениями (исключив I триместр беременности и период грудного 

вскармливания) диакарба и антагонистов кальция [1, 7]. Хинидин и дифе-

нин эффективны, но не могут использоваться при беременности [7, 10]. 

Категорически противопоказаны больным миотонией наркотические 

анальгетики, недеполяризующие миорелаксанты, сукцинилхолин, препара-

ты калия и калийсберегающие диуретики, β-адреноблокаторы и статины 

[1, 7, 10, 16]. 

Возможно рождение ребенка не только с классической, но и с врож-

денной формой ДМ, которая является тяжелым и прогностически неблаго-

приятным заболеванием с высоким (до 16%) уровнем смертности у этих 

новорожденных вследствие тяжелой кардиомиопатии или несвоевремен-

ного протезирования дыхательной функции [1, 10]. Новорожденный ребе-

нок имеет отличительные стигмы, позволяющие заподозрить  врожденную 

миотонию: лицевая диплегия (необычно острый рот, верхняя губа в виде 

перевернутой «V»), генерализованная мышечная гипотония, деформация 

суставов, артрогрипоз, слабость диафрагмы и межреберных мышц [1, 9]. В 

таких случаях встает вопрос о проведении немедленной интубации и ИВЛ 
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продолжительностью до 4 недель. У выживших детей отдаленный прогноз 

остается серьезным в связи с задержкой психического развития и быстрым 

прогрессированием клинических проявлений ДМ [1, 5, 9].  

Таким образом, беременная женщина, страдающая ДМ, требует осо-

бого внимания в период пролонгирования беременности и особого прото-

кола ведения родов. Рождение ребенка у больной ДМ женщины сопряжено 

с высоким риском наличия у новорожденного врожденной дистрофиче-

ской миотонии с вероятной необходимостью оказания ему реанимацион-

ных мероприятий в постпартальном периоде. 

Врожденная миотония (ВМ) является гетерогенным по типу насле-

дования заболеванием, имеет одинаковое по частоте представление у обо-

их полов [3], встречается в 0,3-0,7 случаях на 100 тысяч населения [9] и ха-

рактеризуется миотонической скованностью и истинной мышечной гипер-

трофией. В подавляющем большинстве случаев ВМ является спорадиче-

ским заболеванием как проявление первичной мутации гена [1, 4, 9], а в 

четверти случаев носит наследственный характер с аутосомно-

доминантным (болезнь Томсена) типом наследования (19%) или аутосом-

но-рецессивным (болезнь Беккера) типом (6%). Для всех наследуемых 

форм болезни мутантный ген картирован в хромосомном участке 7q23-35 

[1, 6, 8]. Заболевание имеет доброкачественное течение и не приводит  к 

инвалидизации. Косвенным признаком, позволяющим заподозрить нали-

чие ВМ у плода, является его малая подвижность. В неонатальном периоде  

врожденная миотония проявляется изменением голоса во время плача, ре-

бенок задыхается, после плача мышцы лица очень медленно расслабляют-

ся [9]. Чаще всего первые проявления ВМ наблюдаются при аутосомно-

доминантной форме в раннем (1-3 годы жизни), а при аутосомно-

рецессивной форме - в школьном (8-10 лет) возрасте [4, 9]. В случаях 

позднего начала заболевания первыми страдают мышцы нижних конечно-
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стей, а в последующем к ним присоединяются и верхние, возможно вовле-

чение в процесс жевательных мышц, мышц языка и шеи [1, 6]. Другими  

проявлениями  ВМ могут быть  спазм и гипертрофии скелетной мускула-

туры. Специфичным клиническим признаком является симптом повышен-

ной механической возбудимости мышц - перкуссионные миотонические 

«бугорок» и «ровик» [4, 5, 9]. У таких пациентов выявляется атлетическое 

телосложение с хорошо развитой рельефной мускулатурой в сочетании с 

мышечной слабостью [9] и снижением общего рефлексогенного фона [1, 6, 

8, 9]. В случае подозрения на наличие ВМ пациентам проводится клинико-

лабораторное исследование, включающее, при необходимости, биопсию 

мышц. Диагностика  заболевания  базируется  на результатах электромио-

графического исследования. Игольчатая  миография  регистрирует  вариа-

бельную частоту повторных осцилляций в пределах от 20 до 80 циклов в 1 

секунду от момента первоначального введения иглы в мышцу и до начала 

произвольного ее сокращения, выявляются двухфазные пики потенциалов 

длительностью менее 5 мс и позитивные волны - менее 50 мс [1, 5, 8]. Ак-

тивность креатининфосфокиназы сыворотки у таких пациентов в пределах 

нормы [4, 6, 9]. В мышечных биоптатах как при доминантной, так и при 

рецессивной форме заболевания не обнаруживаются волокна IIВ типа, но 

характерна гипертрофия мышечных волокон [8]. Достоверно диагностика 

ВМ осуществляется на основании медико-генетического консультирова-

ния. 

При планировании беременности в семье, где имеются больные ВМ 

родственники, для установления диагноза и определения показаний к про-

лонгированию беременности проводится медико-генетическое консульти-

рование и ДНК-анализ, позволяющий проводить пренатальную диагности-

ку, а также выявлять среди потенциальных родителей асимптомных носи-

телей заболевания [8]; вероятность рождения больного ребенка рассчиты-
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вается в каждом конкретном случае с учетом данных генеалогического де-

рева и имеющейся в семье формы болезни. С учетом возникновения ВМ 

вследствие первичной спорадической мутации гена примерно в 75% слу-

чаев, у фенотипически и генотипически здоровых родителей может ро-

диться больной ребенок.  

Течение беременности при ВМ благоприятно, хотя и может наблю-

даться ухудшение в состоянии пациенток, выражающееся в учащении 

мышечных спазмов и общей слабости [10]. Частота акушерских осложне-

ний у данных больных не выше, чем в общей популяции [10]. Это объясня-

ется тем, что при врожденной миотонии имеется поражение только ске-

летных мышц, а миометрий остается интактным.  

Роды при ВМ протекают, как правило, благоприятно. Особенности 

оказания анестезиологического пособия этим больным аналогичны тем, 

что имеются при ДМ и описаны в предыдущем разделе [2, 10, 16].  

В случае рождения больного ВМ ребенка в ситуации отсутствия на-

следственного отягощения анамнеза и у фенотипически здоровых родите-

лей, необходимо оказание адекватной помощи новорожденному: обеспе-

чение нормального дыхания и купирование мышечных спазмов. В даль-

нейшем в подобных ситуациях стоит вопрос определения данного случая 

как спорадической мутации гена или наследственного заболевания, пере-

данного от родителей с аутосомно-доминантной формой болезни при низ-

кой экспрессивности гена либо по аутосомно-рецессивному типу наследо-

вания. Родителям больного ВМ ребенка должно быть предложено медико-

генетическое консультирование, позволяющее получить достоверный от-

вет на указанный вопрос. 
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