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Миопатия Дюшенна – это тяжелое наследственное заболевание, вызванное 

мутацией гена DMD, приводящей к отсутствию или нефункциональности 

белка дистрофина, что вызывает прогрессирующую мышечную 

дегенерацию. Заболевание наследуется по рецессивному сцепленному с X-

хромосомой типу, поражая преимущественно мальчиков. Основные методы 

диагностики включают молекулярно-генетическое тестирование и 

биохимический анализ. В настоящее время эффективного лечения не 

существует, но перспективные методы, такие как генная терапия, экзон-

скиппинг и CRISPR/Cas9, дают надежду на замедление прогрессирования 

заболевания и улучшение качества жизни пациентов. 
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Duchenne myopathy is a severe hereditary disease caused by a mutation of the 

DMD gene, leading to the absence or non–functioning of the dystrophin protein, 

which causes progressive muscle degeneration. The disease is inherited by a 

recessive X-linked type, affecting mainly boys. The main diagnostic methods 

include molecular genetic testing and biochemical analysis. Currently, there is no 

effective treatment, but promising methods such as gene therapy, exon skipping, 

and CRISPR/Cas9 offer hope for slowing the progression of the disease and 

improving the quality of life of patients. 
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