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Ортопедичні прояви спінальної м’язової атрофії – 
з’ясовані та нез’ясовані теоретично-практичні питання

Зима А.М.2, Гук Ю.М.2, Смага А.В. 1 , Ватаманеску Л.І.1, 
Чеверда А.І.2, Кінча-Поліщук Т.А.2, Скуратов О.Ю.2

Резюме. Спінальна м’язова атрофія (СМА) – захворювання яке має аутосомно- 
рецесивний характер успадкування та проявляється прогресивною слабкістю і атро-
фією м’язів, що обумовлені дегенерацією нейронів спинного і бульбарного відділу голов-
ного мозку. Мета дослідження. Аналіз літературних джерел присвячених діагностиці 
та лікуванню ортопедичної патології у пацієнтів з різними формами СМА. Матеріали 
та методи. Робота базується на ретроспективному огляді статей, які присвячені 
діагностиці та лікуванню пацієнтів із СМА. Проведений пошук у базі PubMed за період 
2010 – 2024 роки, перевага надавалась матеріалам останніх 5 років. Результати 
та їх обговорення. При аналізі літературного пошуку, який має відношення до пато-
логії опорно-рухового апарату при СМА виявлено невелику кількість наукових робіт, 
що стосуються особливостей клініко-ортопедичних проявів СМА, та їх залежності від 
типу захворювання. Практично відсутня інформація щодо змін структурно-функціо-
нального стану кісткової тканини та м’язових структуру пацієнтів із СМА. Не зна-
йдено єдиної класифікації де визначається порушення функціонального стану нижніх 
кінцівок залежно від силового дефіциту м’язів, виду ортопедичних проявів та ступеню 
втрати функції до самостійного пересування. Аналіз літературних джерел свідчить 
про відсутність єдиної думк, щодо хірургічної стратегії при лікуванні ортопедичних 
проявів СМА, також не висвітлюються особливості оперативних втручань з корекції 
тих чи інших ортопедичних проявів, не розроблена система медикаментозної корек-
ції порушень структурного стану кісткової системи при СМА. Висновки. Патологія 
опорно-рухового апарату при СМА потребує детального фундаментального вивчення з 
урахуванням типу захворювання, варіанту його перебігу, стану м’язових та кісткових 
структур, віку пацієнта, виду та ступеню ортопедичної патології, а методики, що 
застосовують для її корекції – розробки та удосконалення. 
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суглобів, деформація стоп, огляд літератури, хірургічне лікування, медикаментозна 
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Вступ 

Нервово-м’язові захворювання – одна з най-
більш великих груп спадкових захворювань нер-
вової системи, яка характеризується значною ге-
нетичною гетерогенністю та призводить до інва-
лідизації дитини, втрати функції ходьби та опори 
[1]. Провідне місце в структурі цих захворювань 
належить спінальній м’язовій атрофії (СМА), яка є 
найбільш поширеною генетичною причиною ди-
тячої смертності. Це захворювання має аутосом-

но-рецесивний характер успадкування та прояв-
ляється прогресивною слабкістю і атрофією м’язів, 
що пов’язана з дегенерацією нейронів спинного і 
(в найбільш тяжких випадках) бульбарного відділу 
головного мозку [2-6].

Науковцями достеменно досліджено етіопато-
генез СМА та встановлено, що основною причи-
ною хвороби у майже 95% хворих є гомозиготна 
делеція фрагмента довгого плеча 5 хромосо-
ми від 1 смуги 11 ділянки до 3 смуги 13 ділянки  
(5q11.1–13.3), в інших хворих виявляється делеція 
цього фрагменту на одній і мутація на іншій хро-
мосомі [7-9]. Наявність чи відсутність порушень в 
структурі інших генів лише впливає на тяжкість 
проявів хвороби. Ген SMN1 та його центромер-
на копія SMN2 кодують ідентичний білок – так 
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 званий «фактор виживання мотонейронів» [10-12]. 
Дефект у гені SMN1 призводить до зниження його 
кількості та якості в мотонейронах спиного мозку, 
що в свою чергу, викликає розвиток полісистем-
ної та поліорганної патології з атрофією м’язів та 
розвитком в тому числі тяжкої патології опорно- 
рухового апарату з погіршенням та втратою функ-
ції ходьби та опори пацієнтами [13-15].

Поширеність захворювання досить значна, та 
коливається в межах від 1 на 6000 до 1 на 10 000 
населення. Так, поширеність СМА в Сполучених 
Штатах Америки – 7,5; в країнах Європейського 
Союзу – 5,0 на 10000 населення. Точної кількості 
хворих на СМА в Україні немає, проте згідно дея-
ких повідомлень, захворюваність може становити 
в межах 5 на 10000 населення [8, 16-19].

Встановлення діагнозу СМА є складним завдан-
ням, що обумовлено необхідністю диференційної 
діагностики з іншими нервово-м’язовими захво-
рюваннями (полінейропатії, прогресуючі м’язові 
дистрофії та ін.) та включає в себе обов’язковий 
огляд дитячого невролога, ортопеда та генетика, 
базується на застосуванні генетичної верифікації 
діагнозу, біохімічному та електроміографічному 
методах дослідження [20-23].

Існує значна кількість різноманітних класи-
фікацій СМА в основу яких покладено генетичні 
дослідження, клінічні прояви та варіант перебігу 
захворювання [24,25]. Проте, найбільш відомою і 
поширеною є класифікація СМА, яка відображає 
функціональний стан пацієнтів та тяжкість хво-
роби, згідно якій виокремлюють три основні типи 
СМА: І – тяжкий, ІІ – проміжний та ІІІ – легкий. 
Інколи до класифікації додають артрогрипоз, або 
нульовий тип – надтяжку форму з пренатальним 
початком, та ІV – надлегкий, дорослий тип з доб-
роякісним перебігом [8, 17, 26]. 

СМА першого типу (І тип), або хвороба Верд-
ніга – Гоффмана – найбільш тяжкий і поширений 
тип захворювання (біля 60% діагностованих хво-
рих). Клінічно маніфестує до 6-місячного віку та 
проявляється м’язовою гіпотонією з перших днів 
життя і супроводжується зниженням, або взагалі 
відсутністю сухожилкових рефлексів. Характерні 
ранні бульбарні порушення, зниження глотково-
го рефлексу, фасцикулярні посмикування м’язів 
язика. Ця форма СМА поєднується з олігофренією. 
При ортопедичному обстеженні виявляються зна-
чні порушення формування кістково-суглобового 
апарату: деформація грудної клітки (лійкоподібна, 
кілеподібна грудна клітина), викривленням хреб-
та (сколіоз), дисплазія кульшових суглобів, тяжкі 
контрактури суглобів, клишоногість, відсутністю 
можливості пацієнтів до ходьби та опори. У бага-
тьох пацієнтів виявляються інші вроджені анома-

лії (гемангіоми, гідроцефалія, крипторхізм та ін.) 
[7, 27, 28]. Для цього типу захворювання характер-
ним є злоякісний варіант перебігу, що зазвичай, 
ускладнюється прогресуючою дихальною недо-
статністю, яка розвивається до 2-х років життя та 
є причиною ранньої дитячої смертності [29-31].

СМА другого типу (ІІ тип), також відома як хво-
роба Дубовіца, є проміжною формою захворюван-
ня. Зазвичай проявляється у віці 1,5-2 років, має 
тенденцію до розвитку атрофії м’язів, прогресую-
чої проксимальної слабкості м’язів нижніх кін-
цівок. Ці пацієнти можуть самостійно сидіти без 
сторонньої допомоги, однак у них значно пору-
шена функція ходьби та опори. Найбільш пошире-
ними ортопедичними проявами для цієї форми є 
прогресуючий сколіоз, контрактури суглобів і ан-
кілоз скронево-нижньощелепного суглобу. Поєд-
нання сколіозу зі слабкістю міжреберних м’язів 
також може призвести до рестриктивної дихаль-
ної недостатності з катастрофічними наслідками 
[17, 31-33].

СМА третього типу (ІІІ тип), або хвороба Ку-
гельберга – Валландера, проявляється, як правило, 
після 3-річного віку. Захворювання зазвичай має 
доброякісний перебіг, прогресує дуже повільно і 
часто призупиняється. Першими клінічними про-
явами є нестійка хода через проксимальну м’язову 
слабкість, що наростає, та м’язові атрофії в ниж-
ніх кінцівках. Можуть спостерігатися псевдогі-
пертрофії литкових м’язів, які можуть помилково 
діагностуватися як прояви міодистрофії Дюшена. 
Прогресуюча слабкість та м’язові атрофії також 
проявляються і в дистальних відділах нижніх кін-
цівок або проксимальних м’язах верхніх кінцівок. 
Сухожилкові рефлекси з ослаблених м’язів відсут-
ні або значно пригнічені. Для цієї категорії хво-
рих характерні кісткові деформації, сухожилкові 
ретракції і контрактури суглобів [18, 34]. 

СМА четвертого типу (ІV тип), або так званий 
дорослий тип діагностується у 1% випадків, симп-
томи захворювання проявляються після 18-річно-
го віку, мають найлегший фенотип захворювання 
з необмеженою тривалістю життя [5, 30, 35].

Більшість авторів також виділяють нульовий 
тип СМА, що починає розвиватись ще внутріш-
ньоутробно та проявляється розвитком значно 
вираженої слабкості і гіпотонії з істотним змен-
шенням активності плода. При обстеженні таких 
дітей можуть бути виявлені арефлексія, диплегія, 
дефекти міжпередсердної перегородки і контр-
актури суглобів. Дихальна недостатність є одним 
із основних ускладнень на ранній стадії перебігу 
захворювання. Середня тривалість життя таких ді-
тей часто не перевищує 6 місяців [26, 36, 37].

Підсумовуючи викладене вище слід зауважити, 
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що клінічний перебіг СМА є різноманітним, ха-
рактеризується полісистемністю та поліморфніс-
тю ураження, залежить від типу захворювання і ва-
ріанту його перебігу, а ортопедичні прояви виріз-
няються значним поліморфізмом – атрофії м’язів, 
деформації, контрактури, рефракції, тощо. 

Матеріали і методи 

Аналіз значної кількості закордонних та віт-
чизняних наукових досліджень свідчить, що осно-
вна маса робіт присвячена розповсюдженості, 
етіології, патогенезу, клінічним особливостям зах-
ворювання, діагностиці та медикаментозному лі-
куванню СМА. Потрібно сказати, що ці питання у 
більшості випадків з’ясовані науковцями або ак-
тивно досліджуються, вивчаються і розвиваються: 
створюються та удосконалюються класифікації на 
основі проведених генетичних досліджень, роз-
робляються та проводяться клінічні випробування 
щодо медикаментозної терапії СМА. 

В літературних джерелах присвячених діагнос-
тиці та лікуванню ортопедичних проявів СМА слід 
виділити наступні:

- деформації тулуба, хребта (нервово-мязовий 
сколіоз), кінцівок [38]; 

- вроджений паралітичний комбінований ви-
вих та підвивих стегна [39]; 

- контрактури суглобів верхніх та нижніх кін-
цівок [38, 40];

- деформації стоп (еквіно-варусна, еквінусна, 
плоска, падаюча, плоско-вальгусна та ін.), неста-
більність наколінника, сухожильні рефракції, гі-
пермобільність у суглобах та ін. [38, 41].

Формування перерахованих вище ортопедич-
них наслідків СМА науковці пов’язують з атрофією 
м’язів, їх дисбалансом та розслабленням зв’язково-
сумочного апарату [37,42].

На жаль публікації, що висвітлюють ортопе-
дичну патологію при СМА носять поодинокий 
характер та не відображають особливості клініко-
ортопедичного перебігу залежно від типу захво-
рювання, виду та ступеню ортопедичної патології, 
віку пацієнта, варіанту перебігу захворювання та 
даних параклінічних досліджень. 

Дослідження, що стосуються лікування СМА за-
галом та їх ортопедичних проявів зокрема, є пе-
ренасиченими інформацією про медикаментозну 
терапію цього захворювання та результати хірур-
гічної корекції сколіозу хребта [9, 43, 44]. 

Основними препаратами, що застосовуються 
при медикаментозному лікуванні СМА є анасем-
ноген абепарвовек (торгова назва Золгенсма), 
рисдиплам (торгова назва Еврісді) та нусінерсен 

(торгова назва Спінраза) в комбінації з підтри-
мувальною терапією. Перший препарат спрямо-
ваний на внесення в організм схожого здорового 
гена, який замінює роботу недієздатного гена, два 
інші – на компенсацію недієздатності зламаного 
гена. Крім підтримуючої та симптоматичної тера-
пії, останнім часом з’явилися препарати спеціаль-
но розроблені для лікування цього захворювання, 
і які можуть збільшувати синтез необхідного білка 
[12, 19, 45-46]. Підтримувальна терапія включає за-
безпечення нормальної вентиляції легень, належ-
не харчування, ортопедичну корекцію, фізичну 
терапію та реабілітацію, симптоматичне лікування 
[33, 47, 48]. На сьогодні в Україні зареєстровано 
два препарати для лікування дітей зі СМА: нусінер-
сен (торгова назва Спінраза) та рисдиплам (тор-
гова назва Еврісді). 

Згідно літературних джерел в структурі орто-
педичного лікування дітей зі СМА чільне місце 
належить консервативному методу, яке, на жаль, 
є складним і неефективним. Це пов’язано з необ-
хідністю обмеження рухової активності пацієнтів 
при застосуванні різноманітних ортопедичних 
додатків (ортезів, туторів, корсетів, етапного гіп-
сування), що призводить до прогресування атро-
фії м’язів і може призвести до ранньої втрати 
функції ходьби та опори. 

Так, деякі автори повідомляють, що корсетна 
терапія при сколіозі рідко показана пацієнтам, що 
самостійно пересуваються, через можливу втрату 
здатності ходити внаслідок обмеження рухливос-
ті тулуба. Також встановлено, що при СМА типу 
II і III, корсетотерапія не зупиняє прогресування 
сколіозу. При лікуванні дефомрацій стоп повідом-
ляється про застосування етапного гіпсування для 
корекції контрактур та деформацій стоп. Однак, 
дослідники наголошують на обережному підході 
до застосування цього методу, що пов’язано із заг-
розою виникнення вторинних атрофій та втрати 
пацієнтом можливості до самостійного пересу-
вання [5, 8, 36]. Крім того, значне місце в консер-
вативному методі лікування займає ЛФК та елект-
ростимуляція м’язів, дихальна терапія та ін.

Результати та їх обговорення 
При проведенні літературного пошуку з проб-

лем діагностики та лікування СМА нами виявле-
но незначну кількість наукових досліджень, що 
стосуються особливостей клініко-ортопедичних 
проявів при СМА взагалі та їх залежності від типу 
захворювання зокрема; практично відсутня ін-
формація щодо змін структурно-функціонального 
стану кісткової тканини за даними рентген-ден-
ситометричних і біохімічних досліджень; існує 
інформаційний вакуум у вивченні змін м’язових 
структур за допомогою фундаментальних  методів 
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дослідження (електроміографія, ультразвукове 
дос лідження м’язів, їх силових характеристик) 
при саркопенічному синдромі, в залежності від 
типу захворювання та варіанту його перебігу; не 
створена класифікація порушень функціонально-
го стану нижніх кінцівок залежно від силового де-
фіциту м’язів, виду ортопедичних проявів та сту-
пеню їх вираженості, ступеню втрати функції до 
самостійного пересування пацієнта. 

Відомо, що на сьогоднішній день, існує дві точки 
зору щодо лікування та профілактики ортопедич-
них проявів при СМА. Прихильники консерватив-
них методів лікування, остерігаючись формування 
вторинних атрофій м’язів та втрати пацієнтами 
змоги до самостійного пересування, наполягають 
на ортезуванні, етапних гіпсових пов’язках при 
корекції деформацій, активній ЛФК, електрости-
муляції м’язів та медикаментозній терапії [23, 28, 
30, 33, 46]. На противагу їм, існує категорія орто-
педів-науковців, що підтримує активну хірургічну 
тактику направлену на корекцію ортопедичної па-
тології у пацієнтів із СМА шляхом виконання ре-
конструктивних оперативних втручань на кістко-
вих і м’язових структурах при нервово-м’язовому 
сколіозі, дисплазії і вивиху стегна, контрактурах 
суглобів нижніх кінцівок та деформаціях стоп 
[7]. Вони повідомляють про позитивні результати 
хірургічних втручань при СМА. Так, автори Cetik 
2024, Chechik 2011 вказують на відновленні здат-
ності пацієнтом сидіти без підтримки рук, покра-
щення комфорту та якості життя після виконаної 
мультисегментарної дорсальної стабілізації хреб-
та від грудних хребців Th2 або Th3 до крижової 
кістки або тазу [38, 43]. На наш погляд, значний 
розвиток хірургії хребта у пацієнтів із СМА мож-
на пов’язати з розвитком у них тяжкого нервово-
мязового сколіозу, який провокує посилення ди-
хальних ускладнень, що займають перше місце в 
летальності пацієнтів зі СМА. 

Стосовно хірургічних втручань при деформа-
ціях кінцівок, контрактурах суглобів та деформа-
ціях стоп існують поодинокі повідомлення. Так, 
автори [33, 36, 47] вказують на необхідність втру-
чань з приводу односторонньої та двосторонньої 
нестабільності кульшового суглоба та контрактур 
суглобів у пацієнтів із СМА з вираженим больовим 
синдромом і наявністю функціонально невигід-
них (дискордантних) контрактур. На необхідність 
хірургічної корекції контрактур суглобів (кульшо-
вих, колінних, гомілковостопних) при СМА, збе-
реження можливості вертикалізації та здатності 
до пересування пацієнта вказують Dunaway 2013. 
Також деякі з авторів (Boulay 2020, Finkel 2017) 
повідомляються про позитивні результати (досяг-
нення корекції) хірургічних втручань на м’яких 

тканинах при різних деформаціях стоп – ахілоп-
ластики, подовження сухожилків, сухожильно-
м’язових транспозицій [13, 24, 27]. У післяопера-
ційний період необхідна комплексна реабілітація, 
що включає консервативне лікування та ортезу-
вання кінцівок [28, 33]. Невирішеним питанням 
залишається алгоритм втручань на м’яких ткани-
нах, кісткових структурах стоп, їх комбінації при 
різних деформаціях стоп залежно від виду дефор-
мації та віку пацієнта з урахуванням усіх аспектів 
СМА.

Таким чином, стає зрозумілим, що існує низка 
невирішених питань, які стосуються діагностики 
та лікування патології опорно-рухового апарату 
у пацієнтів зі СМА, а їх вирішення полягає у про-
ведення фундаментальних досліджень кісткової та 
м’язової систем, розробці ортопедичної класифі-
кації та удосконаленню медикаментозної терапії, 
консервативних та хірургічних методик залежно 
від типу захворювання, функціонального стану 
м’язових структур, характеру перебігу захворю-
вання та ступеню його прогресування, виду та 
ступеню ортопедичних проявів, функції ходьби та 
опори. 

На наш погляд, питання медичної реабілітації 
пацієнтів зі СМА повинно носити мультидісциплі-
нарний характер, включати ортопедичний конт-
роль та корекцію деформацій, виконуватись разом 
з лікарями неонатологами, генетиками, педіатра-
ми, дитячими неврологами, пульмонологами та ін. 
Комплексний підхід призведе до покращення та 
подовження якості життя пацієнтів зі СМА.

Висновки

1. Для пацієнтів зі СМА характерна різнома-
нітна ортопедична патологія – деформації хребта, 
тулуба, нижніх кінцівок та стоп, контрактури суг-
лобів кінцівок, яка викликає не лише грубе пору-
шення функцій опорно-рухового апарату (опори, 
пересування та вертикалізації), але й патологічні 
зміни життєдіяльності внутрішніх органів та сис-
тем (дихальної, травної, серцево-судинної). 

2. Патологія опорно-рухового апарату при 
СМА потребує детального фундаментального вив-
чення з урахуванням типу захворювання, варіанту 
його перебігу, стану м’язових та кісткових струк-
тур, віку пацієнта, виду та ступеню ортопедичної 
патології, а методики, що застосовують для її ко-
рекції (медикаментозна терапія, консервативні та 
хірургічні методи, їх комбінація) – розробки та 
удосконалення. 
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Orthopedic Manifestations of Spinal Muscular Atrophy: Clarified and 
 Unresolved Theoretical and Practical Issues

Zyma A.M.2, Huk Yu.M.2, Smaha A.V.1 , Vatamanesku L.I.1, Cheverda A.I.2, 
 Kincha-Polishchuk T.A.2, Skuratov O.Iu.2

1MNPE «City Children’s Clinical Hospital» of the Chernivtsi City Council, Chernivtsi, 
Ukraine

2SI «Institute of Traumatology and Orthopedics of NAMS of Ukraine», Kyiv, Ukraine

Summary. Spinal muscular atrophy (SMA) is an autosomal recessive disorder 
characterized by progressive weakness and muscle atrophy resulting from degeneration 
of neurons in the spinal and bulbar parts of the brain. Objective. This study aims to 
analyze the literature devoted to the diagnosis and treatment of orthopedic pathologies 
in patients with various forms of SMA. Materials and Methods. The study is based on a 
retrospective review of articles focused on the diagnosis and treatment of patients with 
SMA. The PubMed database was searched for articles published between 2010 and 2024, 
with a focus on materials from the last five years. Results and Discussion. The literature 
search on musculoskeletal pathologies in SMA revealed a limited number of studies 
addressing the clinical and orthopedic manifestations of SMA and their dependence on 
the type of disease. There is practically no information on changes in the structural and 
functional state of bone tissue and muscle structures in patients with SMA. No unified 
classification has been found that defines the impairment of the functional state of 
the lower extremities depending on the muscle strength deficit, the type of orthopedic 
manifestations, and the degree of loss of function affecting independent movement. The 
analysis of the literature indicates a lack of consensus regarding surgical strategies for 
the treatment of orthopedic manifestations of SMA; the features of surgical interventions 
for the correction of certain orthopedic manifestations are also not covered, and a 
system for medical correction of disorders in the structural state of the bone system 
in SMA has not been developed. Conclusions. The pathology of the musculoskeletal 
system in SMA requires a detailed fundamental study considering the type of disease, 
its progression, the condition of muscle and bone structures, patient age, the type and 
severity of orthopedic pathology, while the methods used for its correction require further 
development and improvement.

Keywords: spinal muscular atrophy; Werdnig-Hoffmann disease; Dubowitz disease; 
Kugelberg-Wallander disease; hip dislocation and subluxation; joint contractures; foot 
deformity; literature review; surgical treatment; drug therapy; children.
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