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There is presently a lack of common standards and formal 
guidelines for diagnosis and care of neuromuscular disor-
ders (NMDs). Such guidelines are of importance because it 
is diffi  cult for health professionals to acquire the necessary 
knowledge about all aspects of the diseases, and because 
families should be off ered the most informed treatment and 
counselling no matter where they live. 

Further, trials of new treatments for NMDs will not yield 
interpretable results if levels of diagnosis and care are not 
standardised. For this reason, a major task for the TREAT-
NMD network of excellence for neuromuscular disorders 
(www.treat-nmd.eu) is to develop best practice guidelines 
for laboratory diagnosis of neuromuscular disorders, and to 
harmonise and develop standards of diagnosis and care. 

A reference document for Standards of Care for Spinal 
Muscular Atrophy (SMA) has been produced in close collabo-
ration with the International Standard of Care Committee 

for SMA (ICC). A consensus report was published in J Child 
Neurol 2007:22:1027. User friendly versions of the article are 
available in several languages on the TREAT-NMD website 
(www.treat-nmd.eu/soc). 

Work to develop a reference document for Standards 
of Care for DMD is being carried out in close collaboration 
with the Centre for Disease Control (CDC, Atlanta, USA) and 
this reference document will be published in a major inter-
national journal in 2009. Before this document is published, 
TREAT-NMD has been working to get existing information 
summarised and out into the public domain. A group of 
experts, primarily co-authors of existing DMD management 
guidelines, have produced a brief summary of standards of 
care recommendations for diagnosis and management of 
DMD (www.treat-nmd.eu/soc). It is now a TREAT-NMD aim 
to extend this work to limb-girdle muscular dystrophies and 
congenital muscular dystrophies, as well as to other NMDs.

Томас Сьорсен, руководитель направления стандартизации и оказания помощи в TREAT-NMD
Отделение женского и детского здоровья, нейропедиатрический отдел, Каролинский институт (Стокгольм, Швеция)

Стандарты диагностики и оказания помощи больным, страдающим мышечной дистрофией Дюшенна 
и спинальной мышечной атрофией

УДК 616-009.5-073.756.8-001.8
Robert Carlier
Laboratoire de RMN AIM-CEA, Institut de Myologie (Paris)

WHOLE-BODY NMR IMAGING OF NEUROMUSCULAR DISORDERS

В настоящее время существует мало простых стандартов 
и формальных директив, касающихся диагностики и оказания 
помощи больным с нейромышечными заболеваниями (НМЗ). 
Такие директивы являются важными, так как профессионалам 
в различных областях охраны здоровья сложно приобретать 
необходимые знания, касающиеся всех аспектов этих болезней, 
и потому, что семьям необходимо предложить оптимальное 
лечение и советы независимо от того, где они живут. 

В дальнейшем испытания новых способов лечения 
нейромышечных заболеваний не будут правильно истолкованы, 
если уровень диагностики и оказания помощи останется не 
стандартизованным. По этой причине главным заданием 
для TREAT-NMD (сообщество оказания высококачественной 
помощи больным с нейромышечными заболеваниями) 
(www.treat-nmd.eu) является развитие лучших практических ди-
ректив и стандартов лабораторной диагностики нейромышечных 
заболеваний, а также дальнейшее усовершенствование стан-
дартов клинической диагностики и оказания помощи.

Базовый документ «Стандарты оказания помощи больным 
со спинальной мышечной атрофией» является результатом тес-
ного сотрудничества с Международным комитетом стандартов 

оказания помощи больным со спинальными мышечными атро-
фиями. Доклад по выработанному консенсусу был опубликован 
в J Child Neurology 2007: 22: 1027. Доступные для пользователей 
версии статьи на нескольких языках размещены на вебсайте 
TREAT-NMD (www.treat-nmd.eu/soc). 

Работа по созданию Стандартов оказания помощи при 
прогрессирующих мышечных дистрофиях проводится в тесном 
сотрудничестве с Центром контроля за заболеваниями (Атланта, 
США) и документ будет опубликован в крупном международном 
журнале в 2009 году. До публикации этого документа TREAT-NMD 
продолжает работать, чтобы обобщить информацию, сделать 
выводы и выпустить их для широкой общественности. Группа 
экспертов — соавторы ранее вышедших стандартов ухода за 
больными с мышечной дистрофией Дюшенна подвели итог, 
обобщив различные рекомендации по оказанию помощи 
(www.treat-nmd.eu/soc). Сейчас целью TREAT-NMD является 
расширение этой работы на конечностно-поясную форму 
мышечных дистрофий и врожденную мышечную дистрофию, 
как и на другие нервно-мышечные заболевания.
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Diagnosis of inherited muscular disorders is complex due 
to the important genetic heterogeneity and to the presence 
of clinical overlap. Recent studies show that cartography 
of muscular involvement in inherited muscular disorders 
can sometimes be highly selective and a helpful diagnostic 
tool in certain neuromuscular disorders. This cartography is 
based on changes resulting from fat infi ltration into muscu-
lar mass and decrease of muscular volume, quite variable 
from one muscular group to another, but also from one 

muscle to another, even within the same functional group. 
Consequently, it seems that accurate identifi cation of in-
volved muscles provides useful information for comprehen-
sion of severity of the disease. Clinical appreciation of the 
involved muscles may not be as precise as medical imaging 
data. Electromyography (EMG), computed tomography (CT) 
or ultrasound (US) study muscles, but they are either too 
invasive, expose the patient to ionising radiation or are not 
sensitive enough to identify diff erent muscles. Because of its 
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lack of side eff ects (especially ionising radiation exposure) 
and its good soft-tissue contrast resolution, MRI (Magnetic 
resonance imaging) has become the method of choice for 
muscular imaging. Muscular screening using sequential 
scanning techniques (conventional MR) allows the study 
of separate anatomic regions, but coil rearrangement and 
repositioning of the patient are necessary to explore diff er-
ent zones (for example arms and legs) and thus, in practice, 
the required time is too long to explore multiple regions at 
a given moment in a patient. This is particularly important 
for many patients with severe diseases with respiratory 
involvement.

We defi ned a protocol using a new commercially avail-
able MR application which scans the whole body in a rela-
tively short time.

240 whole-body imaging studies were performed on 
a 1.5-Tesla Philips MRI system (Achieva Release 11, Philips 
Medical Systems, Eindhoven, The Netherlands) 200 patients 
with the moving rolling table technique using a quadrature 
detection body coil and on a 3T whole body magnet system 
(Siemens, Magnetom trio TIM, Erlangen, Germany). Using the 
TIM technology with multiple phased-array surface coil.

An intensive care physician supervised the examination 
in ventilated patients.

MR-safe ventilator and monitor (Servo 900 D Ventilator, 
Siemens, Forchheim, Germany, Maglife C Plus, Brucker-Schiller, 
Wissembourg, France) were used for patients with respiratory 
muscle insuffi  ciency under assisted ventilation (n = 37).

After a single positioning, the exam was structured into 
3 to seven steps extending from the head to the ankle while 
the patient glided through the magnet. For each step, fron-
tal T1-weighted turbo-spin-echo and STIR sequences were 
obtained.

Then, the image data were automatically fused into one 
frontal image using the constructor’s optional software, 
without need for manual realignment. Whole-body trans-
verse T1-weighted turbo-spin-echo and T2-weighted single 
shot with fat saturation sequences were obtained by the 
same procedure.

The maximal 530 and 500 mm FOV (1.5T and 3T) were 
large enough to scan all patients even when overweight. To 
obtain this, patient’s positioning had to be precise and upper 
limbs had to be placed closely alongside or above the body.

No para-magnetic contrast material was given. No car-
diac or respiratory gating was performed. Multi breath hold 
option was added to sequences for thoracic steps in non 
ventilated patients with the capability to maintain apnea. 
The mean in-room time (time between the subject’s entrance 
into the MRI room for positioning and the subject’s depar-
ture) was 48 minutes.

It has been previously reported that T1-weighted se-
quences seem to be suitable for assessing inherited muscle 
diseases because they are sensitive for detecting both muscle 
atrophy and increased signal related to fat. We included STIR 
and T2 fat saturation sequences in the proposed protocol 
since they are useful because they show focal oedema and/
or infl ammation in muscles and may help in the diff erential 
diagnosis with infl ammatory myopathies.

The muscular distribution of abnormal signal inten-
sity and the involvement of all muscles were assessed and 
graded from 1 to 4 according to the classifi cation proposed 
by Eugenio Mercuri.

Muscle analysis was conducted in 90 muscles or muscular 
compartments. Eight anatomical regions were then deter-
mined: Face, neck, shoulder girdle, arms and forearms, upper 
and lower trunk, pelvic girdle, thighs and legs.

For each patient subtype a median value of MRI T1 W 
ima ges scoring was calculated for every muscular group.

We found that involvement in the majority of muscles was 
more easily appreciated on transverse images. Whole examina-
tion of each muscle easily detects slight alterations of muscles 
which may aff ect only part of the muscle corpus and is of value 
compared to sequential MRI examinations. However several 
muscles, such as temporal, intercostals, sternocleidomastoid, 
trapezius and the psoas muscles were better assessed on 
frontal images. Global frontal analysis also appreciates fatty 
infi ltration of a muscle and provides a more accurate score. 
Fatty replacement is not always homogeneous from proximal 
to distal part of the muscle. This fact is well demonstrated in 
long muscles like vastus or ischiatic muscles.

Conclusion: Whole-body muscular MRI is a safe, fast and 
feasible technique which provides a complete muscle carto-
graphy in patients with inherited muscular disorders. It yields 
more information than sequential MRI. It may therefore have a 
better diagnostic impact for the appreciation of the severity of 
the muscle involvement and the progression of the disease.
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ЯМР-визуализация всего тела при нейромышечных заболеваниях

Диагностика наследственных миопатий является сложной 
проблемой в связи с доминированием генетической гетеро-
генности над специфичностью клинической симптоматики. 
Однако последние исследования показывают, что «картогра-
фия» вовлечения мышц при наследственных миопатиях всё 
же бывает очень специфичной и полезной для диагностики. 
Подобная картография обусловлена различной степенью ин-
фильтрации и уменьшением массы различных групп мышц, 
кроме того эти показатели могут быть вариабельными даже для 
отдельных мышц в пределах одной функциональной группы. 
Следовательно, точная идентификация мышц, вовлеченных в 
патологический процесс, представляет важную информацию 
о тяжести болезни. Клиническая оценка не даёт такой точ-
ности как методы визуализации. Электромиография (ЭМГ), 
компьютерная томография (КТ), ультразвуковые методы (УЗИ) 
являются либо недостаточно чувствительными, либо слишком 
«инвазивными» или потенциально опасными (ионизирующее 
облучение при КТ) для оценки состояния мышц. В связи с от-
сутствием побочного действия (ионизирующего облучения), хо-
рошим разрешением и контрастированием мягких тканей МРТ 

становится методом выбора для мышечной визуализации.
Однако использование общепринятых методик не позволяет 

исследовать несколько анатомических областей без перемеще-
ний больного и перенастроек соленоида (например, рук и ног), 
что на практике требует большого количества времени, но 
является жизненно необходимым для многих тяжелых больных, 
особенно с вовлечением дыхательной системы.

Нами определен протокол, использующий новую ком-
мерчески доступную аппаратную базу для МР исследований, 
позволяющий выполнять сканирование всего тела за относи-
тельно короткое время.

Нами было выполнено 240 сканирований всего тела с ис-
пользованием 1,5Тл МРТ производства Philips (Achieva Release 11, 
Philips Medical Systems, Eindhoven, Голландия) 200 больных 
с подвижным столом и методики квадратурной детекции 
цельным соленоидом, а также 3Тл системы для всего тела 
(Siemens, Magnetom trio TIM, Erlangen, Германия) на основе 
TIM-технологии с поверхностным многофазным соленоидом.

Исследование больных, находящихся на вентиляции, про-
водилось в присутствии реаниматолога. У 37 больных с недо-
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статочностью дыхательных мышц применялись адаптированные 
для МР-исследований приборы для ИВЛ (Servo 900 D Ventilator, 
Siemens, Forchheim, Германия) и монитор (Maglife C Plus, Brucker-
Schiller, Wissembourg, Франция).

После первичной укладки за время движения больного 
от головы до голеней исследование включает 3—7 стадий. 
Для каждой стадии получалась фронтальная Т1-взвешенная 
турбо-спин-эхо и STIR последовательности. Затем получен-
ные данные автоматически (без выравнивания оператором) 
сливались в одно изображение при помощи дополнительного 
программного обеспечения поставщика. Т1-взвешенная турбо-
спин-эхо и Т2-взвешенная одномоментная последовательность 
с насыщением жировой ткани получались для всего тела с по-
мощью такой же процедуры.

Максимальное окно фокусировки (FOV) 530 и 500 мм (при 
1.5Tл и 3Tл) является достаточно большим для сканирования 
любого больного, в т. ч. и с избыточной массой тела. Для до-
стижения таких показателей больной должен быть правильно 
расположен, а руки должны быть уложены плотно вдоль ту-
ловища или на нем.

В исследовании не использовались контрастные вещества 
и фильтрация сердечных и дыхательных артефактов. У больных, 
способных задерживать дыхание, на этапе прохождения груд-
ной клетки использовалась последовательность, включающая 
методику многократной задержки дыхания. Таким образом, 
среднее время исследования (от момента входа в помещение 
до выхода из него) составляло 48 минут.

Ранее уже было показано, что Т1-взвешенные последова-
тельности могут быть полезны для клиники наследственных 
миопатий благодаря их чувствительности как к мышечной 
атрофии, так и усилению сигнала, связанного с жировой ин-

фильтрацией. Мы добавили STIR и T2 насыщающие жировую 
ткань последовательности, поскольку они информативны 
в отношении локального отека и/или воспаления в мышцах 
и позволяют дифференцировать воспалительные миопатии. 
Распределение интенсивности патологического сигнала и во-
влечения различных мышц классифицировалось по шкале 
от 1 до 4 (по Е. Mercuri). Анализ выполнялся для 90 мышц 
или мышечных групп, выделялось 8 анатомических областей: 
лицо, шея, плечевой пояс, руки (до локтя), верхняя и нижняя 
половина туловища, тазовый пояс, бедро и голень. Для каждой 
подгруппы больных и мышечной группы вычислялась медиана 
значений Т1-сигнала. Мы обнаружили, что состояние боль-
шинства мышц легче оценить по поперечным изображениям. 
Полное исследование каждой мышцы легко выявляет малейшие 
изменения, которым может подвергаться только часть мышцы, 
и имеет преимущества в сравнении с выборочной МРТ. Однако, 
некоторые мышцы, такие как височная, межреберные, груди-
ноключичнососцевидная, трапециевидная лучше оцениваются 
на фронтальных срезах. Полная оценка фронтальных срезов 
даёт дополнительную оценку жировой инфильтрации и по-
зволяет уточнить общий показатель состояния мышц. Было 
установлено, что жировое замещение не всегда гомогенно на 
протяжении от проксимальных до дистальных отделов мышцы. 
Особенно показательны в этом отношении длинные мышцы 
типа широкой и седалищной.

МРТ всего тела является безопасным, быстрым и доступным 
методом, обеспечивающим полное картографирование мышц 
у больных с наследственными миопатиями. Такая МРТ даёт 
больше информации, чем выборочная и, соответственно, мо-
жет иметь большее значение для оценки тяжести вовлечения 
мышц и прогрессирования заболевания.
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THE LIMB GIRDLE MUSCULAR DYSTROPHIES — AN OVERVIEW
Fifteen years ago the fi rst disease-causing mutation in a 

form of autosomal recessive limb-girdle muscular dystrophy 
was reported. The limb-girdle muscular dystrophies are a 
group of disorders which were historically grouped together 
because of the shared clinical feature of predominant in-
volvement of the «limb-girdle» (pelvic and shoulder) mus-
culature. This clinical fi nding is not unique to the disorders 
within the "LGMD" classifi cation, and conversely, the LGMD 
classifi cation also contains genetically defi ned disorders 
where there is a broad heterogeneity of presentation and 
muscle involvement. The molecular basis of the diseases is 
also highly heterogeneous. The process of gene identifi ca-
tion in LGMD has involved a combination of linkage and can-
didate gene analysis, resulting in a gene and protein based 
classifi cation that includes at least 4 known genes causing an 
autosomal dominant disease (LGMD1) and at least 14 known 
genes causing an autosomal recessive condition (LGMD2). 
The genes and proteins causing the diseases in these groups 

show a huge range of localisation across the muscle fi bre, 
from sarcolemma to nuclear envelope, with functions ran-
ging from structural to enzymatic. 

The generation of mouse models helped to improve our 
understanding of the patho genesis of the diseases and also 
served to study therapeutic possibilities. All of the LGMDs 
are rare conditions, which is one of the reasons why there 
have only been very few controlled clinical trials. Other rea-
sons include insuffi  cient natural history data and the lack 
of standardized assessment criteria and validated outcome 
measures. 

Therapeutic possibilities are currently mainly restricted 
to symptomatic treatment and the treatment of disease 
complications. New eff orts in translational research on the 
other hand and the development of molecular therapeutic 
approaches suggest that more promising clinical trials will 
be carried out in LGMD in the coming years.
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Конечностно-поясные мышечные дистрофии (обзор)

Со времени открытия первой аутосомно-рецес сив ной 
мутации, являющейся этиологической причиной конечностно-
поясной мышечной дистрофии (КПМД), до настоящего времени 
прошло 15 лет. КПМД являются группой заболеваний, которые 
исторически объединены сходной клинической симптоматикой 
вовлечения конечностно-поясной (плечи и таз) группы мышц. 
Упомянутая клиническая симптоматика не является уникальной 
для группы заболеваний, относящихся к КПМД, и наоборот, 

в группу входят заболевания с определённой/одинаковой 
мутацией, но широким спектром проявлений и вовлечения 
мышц. Молекулярная основа КПМД также весьма гетерогенна. 
В процессе идентификации патологических генов используется 
комбинация линк-анализа и анализа генов-кандидатов, в ре-
зультате чего создается классификация, в основе которой лежит 
патологический ген и измененный белок. На сегодня такая 
классификация включает 4 известных аутосомно-доминантных 




