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Перелік скорочень 
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ПМА прогресуюча м’язова атрофія 
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СІЗЗС селективні інгібітори зворотного захоплення серотоніну. 

СІЗЗСН селективні інгібітори зворотного захоплення серотоніну та 

норадреналіну 

СМА спінальна м’язова атрофія 

СССП спадкова спастична спінальна параплегія 

ЧЕГ черезшкірна ендоскопічна гастростомія  

ALS аміотрофічний латеральний склероз 

ALSFRSr шкала функціональної оцінки БАС (ALS Functional Rating Scale) 

DGN Німецьке товариство з неврології 

NfL нейрофіламентний 

pNfH фосфорильований важкий ланцюг 

SMN ген виживання мотонейронів 
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Ця клінічна настанова (КН) розроблена відповідно до Методики розробки та 

впровадження медичних стандартів медичної та реабілітаційної допомоги 

на засадах доказової медицини, затвердженої наказом Міністерства охорони 

здоров’я України від 28 вересня 2012 року № 751 «Про створення та 

впровадження медико-технологічних документів зі стандартизації медичної 

та реабілітаційної допомоги в системі Міністерства охорони здоров’я 

України», зареєстрованим в Міністерстві юстиції України 29 листопада 

2012 року за №2001/22313 (зі змінами) та адаптована для системи охорони 

здоров’я України на основі Ludolph A., Petri S., Grosskreutz J. et al., 

Motoneuronerkrankungen, S1-Leitlinie, 2021, in: Deutsche Gesellschaft für 

Neurologie (Hrsg.), Leitlinien für Diagnostik und Therapie in der Neurologie., 

що була обрана мультидисциплінарною робочою групою як приклад найкращої 

практики надання медичної допомоги дорослим пацієнтам із захворюванням 

мотонейронів, та ґрунтується на даних доказової медицини стосовно 

ефективності та безпеки діагностичних, лікувальних втручань, 

фармакотерапії та організаційних принципів її надання. Клінічна настанова 

була обрана на основі об’єктивних критеріїв оцінки з використанням 

Опитувальника з експертизи та оцінки настанов AGREE ІІ.  

Адаптація КН передбачає внесення до незмінного тексту оригінальних 

рекомендацій «Коментарів робочої групи», у яких відображено можливість 

реалізації положень прототипу в умовах системи охорони здоров’яУкраїни, 

доступність діагностичних та лікувальних втручань, наявність державної 

реєстрації лікарських засобів, що зазначені в КН та відповідність чинній 

нормативно-правовій базі щодо організації медичної допомоги. Повний текст 

КН доступний за посиланням https://register.awmf.org/assets/guidelines/030-

001l_S1_Motoneuronerkrankungen_2021-11.pdf. 

Ця КН є рекомендаційним документом, що відображає принципи найкращої 

медичної практики, і не повинна розглядатися як обов’язковий стандарт 

медичної допомоги. Дотримання положень КН не гарантує успішного 

лікування в кожному окремому випадку її не можна розглядати, як посібник, 

що включає усі необхідні методи лікування або, навпаки, виключає інші. 

Остаточне рішення щодо вибору діагностичної тактики, лікування або плану 

спостереження приймає лікар з урахуванням клінічної ситуації, потреб 

пацієнта, а також можливостей для проведення заходів діагностики і 

лікування у конкретному закладі охорони здоров’я. КН не скасовує 

індивідуальної відповідальності лікаря за прийняття клінічних рішень, 

особливостей перебігу захворювання та наявних ресурсів закладу охорони 

здоров’я. Медичний працівник також несе відповідальність за перевірку 

актуальності інформації щодо застосування лікарських засобів і медичних 

виробів відповідно до чинного законодавства України. 

КН «Захворювання мотонейронів. Керівні принципи діагностики та 

лікування» має на меті допомогти лікарю та пацієнту в ухваленні 

раціонального рішення щодо ведення пацієнта з урахуванням клінічного 

https://register.awmf.org/assets/guidelines/030-001l_S1_Motoneuronerkrankungen_2021-11.pdf
https://register.awmf.org/assets/guidelines/030-001l_S1_Motoneuronerkrankungen_2021-11.pdf
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варіанту, є інформаційною підтримкою для підвищення якості клінічної 

практики на основі доступних до цього часу доказів ефективності 

застосування певних медичних технологій, ліків та організаційних ресурсів 

медичної допомоги.  

Цей рекомендаційний документ з найкращої медичної практики призначений, 

насамперед, для практикуючих лікарів, які надають як первинну, так і 

спеціалізовану медичну допомогу. 
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Motoneuronerkrankungen, S1-Leitlinie, 2021, in: Deutsche Gesellschaft für 

Neurologie (Hrsg.), Leitlinien für Diagnostik und Therapie in der Neurologie 

 Застереження: Ми не несемо відповідальності за помилки в рекомендаціях 

DGN e. V. 

Медично-наукові настанови Німецького товариства з неврології (DGN)e.V. є 

систематично розробленими допоміжними матеріалами для лікарів при 

прийнятті рішень у специфічних клінічних ситуаціях. Вони ґрунтуються на 

актуальних наукових знаннях та практично перевірених процедурах, сприяють 

підвищенню безпеки у медицині, а також мають враховувати економічні 

аспекти. «Настанови» не мають юридичної обов’язковості для лікарів; 

вирішальним завжди залишається медичне оцінювання конкретного випадку 

обстеження або лікування. Тому настанови не мають – у разі відхилень – 

підстав для виникнення відповідальності, а також – у разі їх дотримання – не 

звільняють від відповідальності. 

Члени кожної робочої групи з розроблення настанов, Робоче об’єднання 

наукових медичних товариств e.V. та наукові медичні товариства, організовані 

в його складі, такі як DGN, з максимальною ретельністю формулюють і 

публікують настанови професійних товариств – проте вони не можуть нести 

юридичну відповідальність за правильність їх змісту. Особливо при зазначенні 

дозування лікарських засобів або певних активних речовин слід завжди 

враховувати вказівки виробників у фахових інформаційних матеріалах та 

інструкціях для пацієнта, а також індивідуальне співвідношення користі та 

ризиків для пацієнта і його захворювань у кожному конкретному випадку, яке 

має оцінювати лікар! Звільнення від відповідальності особливо стосується 

настанов, термін дії яких минув. 

Версія 1 

Номер версії AWMF:9.0 

Повністю переглянуто:13 серпня 2021 року Дійсно до:12 серпня 2026 

року 

Розділ: Дегенеративні захворювання 

Вказівка для цитування 

Ludolph A., Petri S., Grosskreutz J. et al., Мотонейронні захворювання, Керівні 

принципи S1,2021, у: Німецьке товариство з неврології (ред.), Керівні 

принципи діагностики та терапії в неврології. Онлайн: www.dgn.org/leitlinien 

Що нового?  

● Останні результати досліджень підтверджують існування генетично, 

молекулярно-патологічно та патофізіологічно перекривного спектра 

дегенеративних мотонейронних захворювань, асоційованих з агрегацією 

специфічних білків (TDP-43, SOD1, FUS), спадкових спастичних спінальних 

параплегій (СССП), спінобульбарної м’язової атрофії (СБМА) та спінальної 

м’язової атрофії (СМА).  
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● Визнано тісний зв’язок бічного аміотрофічного склерозу (БАС) з 

лобово-скроневими деменціями (ЛСД), що має діагностичне та потенційно 

терапевтичне значення.  

● Клінічні фенотипи БАС (первинний латеральний склероз, синдром 

Flail‑arm/Flail‑leg, прогресивна м’язова атрофія, прогресивний бульбарний 

параліч, БАС/ЛСД) є частиною спектра захворювання.  

● Існує класифікація за нейропатологічними критеріями на підформи 

(«стадії Бретшнайдера‑Браака»), яка, подібно до хвороби Паркінсона та 

хвороби Альцгеймера, репрезентує стадійну класифікацію  in vivo. Ці стадії 

були і надалі підтверджуються нейровізуалізаційними, електрофізіологічними 

та клінічними дослідженнями, однак залишаються предметом інтенсивних 

дискусій і наразі не мають практичного застосування в клінічній практиці. Ці 

стадії не визначають преклінічної (доклінічної) — залежно від бажаного 

стилю фази при БАС.  

● Визначення нейрофіламентів, зокрема легких ланцюгів 

нейрофіламентнів (NfL) у сироватці та фосфорильованого важкого ланцюга 

(pNfH) у лікворі, хоча і не є специфічним для БАС, є доцільним як 

диференціально‑діагностичний та прогностичний маркер.  

● Неінвазивна домашня вентиляція легень подовжує життя, полегшує 

симптоми і, відповідно, підвищує якість життя (особливо у пацієнтів із 

первинно аксіальною симптоматикою). 

● Ймовірно, що встановлення перкутанної ендоскопічної гастростомії 

(ПЕГ) – особливо з урахуванням специфічних харчових стратегій – пов’язане 

зі зменшенням катаболізму, покращенням якості життя та подовженням 

виживання. 

● Визнано значення належної паліативної терапії та забезпечення 

засобами допомоги. 

● Внутрішньовенне введення антиоксиданту едаравону схвалене для 

терапії БАС у Японії, США, Канаді, Швейцарії та Південній Кореї; заяву на 

отримання дозволу в EMA було відкликано. 

● Для інгібітора МАО‑В разагіліну, а також для висококалорійної 

харчової добавки з підвищеним вмістом жирів у двох дослідженнях фази IIb у 

пост‑хок аналізах були продемонстровані позитивні ефекти у пацієнтів з БАС 

із швидким прогресуванням захворювання. Остаточна оцінка, однак, ще не 

проведена.  

● Для лікування СМА з мутаціями на хромосомі 5q (5q‑SMA) терапія 

антисенсовим олігонуклеотидом нусінерсеном була схвалена без вікових 

обмежень з 2017 року та сприяє стабілізації перебігу захворювання та/або має 

покращувальний вплив на симптоми .у початкових дослідженнях за участю 

дорослих пацієнтів із СМА.   Для дорослих пацієнтів із СМА з 1–4 копіями 

SMN2 терапія пероральним модулятором сплайсингу риздипламом є 

варіантом. Антисенсова олігонуклеотидна терапія також перебуває на стадії 

просунутих клінічних розробок для деяких генетичних форм БАС.  
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Найважливіші рекомендації одним поглядом  

● Рилузол (2 × 50 мг/день) уповільнює перебіг захворювання. 

● Метою симптоматичної (паліативної) терапії є збереження якості 

життя та автономії, своєчасне інформування і складання волевиявлення 

пацієнта з урахуванням лікарського обовʼязку піклування. 

● Відповідно до клінічних обмежень, супровідна фізіотерапія, логопедія 

та ерготерапія є постійно необхідними й доцільними. 

● Неінвазивна домашня вентиляція є симптоматично ефективною та 

продовжує життя переважної більшості пацієнтів. Доцільним є своєчасне 

інформування пацієнтів та їхніх родичів про цю можливість. 

● Слід проводити профілактику пневмонії із застосуванням фізичної 

терапії та ранньої антибіотикотерапії при інфекціях дихальних шляхів, а також 

забезпечувати лікування сіалореї.  

● Перкутанна ендоскопічна гастростомія (ПЕГ), про яку пацієнтів та 

їхніх родичів слід інформувати на ранній стадії, запобігає виникненню 

негативного прогностичного фактора – катаболізму та, ймовірно, — особливо 

з урахуванням специфічних харчових стратегій — асоціюється з кращою 

якістю життя та тривалішим виживанням, особливо за умови дотримання 

певних стратегій харчування. Перші дослідження свідчать про ефективність 

антикатаболічної дієти у всіх пацієнтів з БАС, особливо при більш швидко 

прогресуючих формах перебігу захворювання  

● Рекомендовано симптоматичну терапію дизартрії та інших 

асоційованих із захворюванням симптомів, що погіршують якість життя 

(гіперсалівація, скупчення мокротиння, депресія, судоми, біль). 

● Адекватне забезпечення допоміжними засобами з метою максимально 

можливого збереження автономії та запобігання вторинним ускладненням 

слід розпочинати на ранньому етапі. 

● Рекомендується складання волевиявлення пацієнта, його регулярний 

перегляд, розробка плану дій на випадок невідкладних станів для сім'ї та 

родичів, а також приєднання до паліативної мережі. 

● Лікування підлітків і дорослих пацієнтів з 5q-СМА препаратами, які 

підвищують вироблення білка SMN, є показаним. 

 

1Вступ: сфера застосування та мета настанови 

1.1    Обґрунтування необхідності настанови  

БАС є захворюванням із середньою очікуваною тривалістю життя 2–4 

роки, що часто має швидкий перебіг і зустрічається відносно часто. У Швабії 

повідомляється про рівень захворюваності 3,1/100 000, що означає, що 

ймовірність розвитку БАС становить приблизно 1 :  400, і що протягом життя 

серед 80 мільйонів населення очікується близько 200 000 випадків 

захворювання  (Rosenbohm et al., 2017). Попри цю відносну частоту, БАС 

відноситься до «рідкісних захворювань», оскільки через низьку очікувану 

тривалість життя його поширеність залишається невисокою (за оцінками, 

6000–8000 пацієнтів у Німеччині). 
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СМА, що спричинена мутаціями в гені «survival of motor neuron» (SMN) 

на хромосомі 5, є аутосомно-рецесивним спадковим дегенеративним 

захворюванням із поширеністю приблизно 1:7000 серед новонароджених у 

Німеччині та 1:10000 у світі (Groen et al., 2018; Wirth et al., 2020). 

З огляду на ці характеристики, враховуючи відносно велику кількість 

пацієнтів та агресивний перебіг захворювання, доцільним є впровадження 

діагностичних і терапевтичних керівних принципів; з іншого боку, через 

низьку поширеність і тяжку інвалідизацію багатьох пацієнтів не завжди 

можливо отримати дані, що базуються на доказах. Тому настанови щодо БАС 

і СМА, з одного боку, є доказовими, а з іншого — залежать також від досвіду 

експертів («експертна думка»). 

 

1.2     Мета настанови 

Метою цієї настанови є представлення діагностичного, диференційно-

діагностичного та терапевтичного підходу до групи захворювань 

мотонейронів, зокрема БАС. 

Хоча при цих порівняно рідкісних захворюваннях (з огляду на їхню 

поширеність) у багатьох сферах доводиться обходитися без доказової 

інформації, ці настанови мають високу значущість для медичної допомоги. 

Так, при БАС застосовується велика кількість симптоматичних і паліативних 

лікарських засобів, які через обмежену доказову базу використовуються “поза 

показаннями” («off-label»). 

Ця настанова є подальшим розвитком настанов DGN 2003, 2005, 2007 та 

2014 років, враховує клінічні настанови Американської академії неврології 

(Miller та співавт., 1999; Bradley та співавт., 2001; Miller та співавт., 2009) та 

інтегрує настанови робочої групи EFNS (Andersen та співавт., 2005), а також їх 

перегляд 2012 року (Andersen та співавт., 2012).  Настанову було оновлено у 

2021 році зазначеною нижче робочою групою.   

 

1.3     Цільова група пацієнтів 

Усі пацієнти, які страждають на одне із захворювань мотонейронів, 

зокрема БАС та СМА. Для діагностики та лікування СМА у дитячому, 

підлітковому та перехідному віці існує окрема настанова (AWMF-SMA), на 

яку в кожному випадку робиться посилання; у цьому документі додатково 

наведено особливості терапії у дорослому віці.  

 

1.4    Сфера застосування 

Ця настанова стосується як стаціонарного, так і амбулаторного ведення 

пацієнтів та включає принципи діагностики, диференційної діагностики 

(включно з ранньою діагностикою), фармакологічної, симптоматичної, а 

також паліативної терапії. Вона також охоплює принципи забезпечення 

пацієнтів допоміжними засобами. 
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1.5    Користувачі настанови  

Рекомендації призначені для неврологів; а також для інформування інших 

лікарів і представників суміжних професій (психологів, соціальних 

працівників, фізіотерапевтів, логопедів, ерготерапевтів), які надають 

допомогу пацієнтам із захворюваннями мотонейронів.  

 

1.6    Ключові слова 

Бічний аміотрофічний склероз, захворювання мотонейронів, спінальна 

м’язова атрофія, лобово-скронева деменція, неінвазивна вентиляція легень, 

перкутанна ендоскопічна гастростомія, паліативна терапія, забезпечення 

допоміжними засобами.  

 

2 Визначення та класифікація 

2.1     Визначення терміна 

БАС був описаний у XIX столітті як характерний клінічний синдром, 

який нейропатологічно традиційно визначається ураженням 

кортикоспінального тракту, клітин передніх рогів спинного мозку та 

бульбарних  ядер моторних черепних нервів. Ці уявлення нещодавно 

частково переглянуті та деталізовані (Braak  et al., 2013; Brettschneider et al.,, 

2013). Ці нейроанатомічні дані згодом були відтворені й у клінічних 

дослідженнях і стали частиною частково дискусійного питання про те, чи є 

БАС первинно кортикальним захворюванням (Lulé та співавт., 2018; Gorges 

та співавт., 2020). Клінічно спостерігаються фокально початкові атрофічні 

парези як прояв ураження нижнього  мотонейрона та ознаки ураження 

верхнього мотонейрона, які з часом генералізуються і при класичній формі 

через 3–5 років призводять до розвитку дихальної недостатності. Немоторні 

симптоми виникають у значної частки пацієнтів, насамперед у вигляді 

поведінкових і когнітивних порушень, аж до маніфестної ЛСД приблизно у  

5 % пацієнтів. 

 

2.2    Класифікація   

БАС є часто швидко прогресуючим нейродегенеративним 

захворюванням, яке визначається як мультиситемна дегенерація з переважно 

моторними симптомами. За клінічними критеріями класифікується як моторна 

системна дегенерація, що займає проміжне місце між суто моторними 

нейропатіями, спінальними м’язовими атрофіями та – рідше –захворюваннями 

з переважним ураженням верхнього мотонейрона. Як сучасні молекулярно-

генетичні, так і молекулярно-патологічні дослідження розширюють ці клінічні 

межі. Ураження також екстрамоторних ділянок головного мозку нині добре 

підтверджено нейропсихологічними (Goldstein&Abrahams, 2013), 

електрофізіологічними (Seer et al., 2017) і нейропатологічними (Braak et al., 

2013) дослідженнями, а також візуалізаційними методами (Kassubek et al., 

2014; Finegan et al., 2020). 

 



14 
 

Коментар робочої групи: Під час адаптації  цієї клінічної настанови 

робочою групою були враховані особливості термінології та клінічної 

практики, що застосовуються в Україні. Зокрема, у німецьких рекомендаціях 

використовується термінологія “ураження першого і другого мотонейрона”, 

тоді як в українській клінічній практиці традиційно вживається 

формулювання “ураження верхнього та нижнього мотонейрона”. З метою 

забезпечення уніфікації медичної документації, відповідності національним 

підходам та коректності фахового перекладу в українській версії 

адаптованої клінічної настанови застосовано термін “верхній та нижній 

мотонейрон”. 

 

Різні клінічні фенотипи БАС визначаються ураженням на початку або з 

перебігом захворювання певних ділянок тіла 

(бульбарний/цервікальний/торакальний/люмбальний), а також ступенем 

ураження верхнього і нижнього мотонейрона та екстрамоторних зон 

головного мозку. 

Клінічно захворювання характеризується у більшості пацієнтів наявністю 

прогресуючого наростання парезів (Ravits&LaSpada,2009) та характерною 

картиною парезу (Ludolph et al., 2020b). 

Достовірно встановлено, що близько у 5% усіх пацієнтів із БАС 

розвивається клінічно виражена «фронтальна деменція» (БАС-ФД).  В інших 

випадках, менш виражені дефіцити при нейропсихологічному тестуванні, що 

відображають фронтальні функції (легкі поведінкові розлади, афазичні та — 

рідко — семантичні дефіцити до 50% пацієнтів з БАС (Lule et al., 2019)), 

прогресують менш виражено, ніж парези. Якою мірою ці перекриття 

пояснюють або доповнюють попередні результати, які саме у тяжкохворих 

пацієнтів вказують на відносно невисоку частоту депресій — попри тяжкий 

клінічний перебіг — (Lule et al., 2019), залишається — наразі відкритим. 

Особливо на ранніх стадіях захворювання частота депресій, згідно з більшістю 

досліджень, підвищена (Pagnini, 2013). 

СМА у переважній більшості випадків однозначно діагностується на 

підставі генетичного висновку - 5q-СМА проявляється при народженні, у 

дитячому, підлітковому та дорослому віці з ізольованим ураженням нижнього 

мотонейрону симптоматично. Лише повільно прогресуючі форми у старшому 

віці можуть клінічно перетинатися з БАС у формі прогресуючої м’язової 

атрофії (ПМА). 

За наявності ознак поєднаного ураження бульбарних і спінальних 

мотонейронів без ознак ураження першого мотонейрона у чоловіків необхідно 

також враховувати можливість Х-зчепленої рецесивної спінобульбарної 

м’язової атрофії (СБМА, синдром Кеннеді), яка викликана експансією 

тандемного CAG-повтору у першому екзоні гена андрогенового рецептора на 

хромо-сомі Xq11–12 (LaSpada et al.,  1991). Поряд із моторними симптомами 

тут часто спостерігається також тремор спокою, майже завжди відзначаються 

фасцикуляції, нерідко — і в мімічній мускулатурі (Kuhlenbaumer et al., 1998). 
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Дефект андрогенового рецептора призводить до характерних 

ендокринологічних симптомів (клінічно зазвичай визначальними є 

гінекомастія, атрофія яєчок та олігоспермія; у 10–20 % пацієнтів — цукровий 

діабет (Kuhlenbaumer et al., 1998)). 

У середньому та літньому віці СССП може бути сплутана з первинним 

латеральним склерозом (ПЛС), оскільки обидва захворювання призводять до 

прогресуючого ураження першого мотонейрона. При цьому для CССП більш 

характерна симетричність ураження, тоді як ПЛС на початку переважно має 

фокальний характер проявів. 

Для БАС наразі ідентифіковано лише кілька етіологічних факторів — 

найважливішим є те, що мутації у гені C9ORF72 в Європі відповідають 

приблизно за 25% сімейних випадків і до 10% «спорадичних» форм 

захворювання (Müller et al., 2018). Як найважливіший генетичний фактор 

ризику «спорадичної» БАС було ідентифіковано Polyglutamin-Expansionen 

проміжної довжини в гені Ataxin2 (Elden et al., 2010). Мутації у гені 

цитозольної Cu/Zn-супероксидди-смутази (Cu/ZnSOD) у Німеччині 

зумовлюють приблизно 10–15 % аутосомно-домінантно успадкованих 

захворювань. Для генетичного консультування важливими є також зазвичай 

аутосомно-домінантно успадковані мутації FUS (fusedinsarcoma) (можуть 

бути виявлені навіть у дуже молодих пацієнтів) та TDP-43 (TARDNP)-мутації. 

У Німеччині вони виявляються менш ніж у 5% сімей (Müller et al., 2018). Інші 

рідкісні мутації, що зумовлюють БАС і були виявлені протягом останніх років, 

локалізуються в генах CHCD10 (Coil-Helix Domain Containing 10), NEK1 

(Nima-relatedkinase 1) та TBK1 (tankbindingkinase 1) (Bannwarth et al., 2014; 

Freischmidt et al., 2015; Brenner  et al., 2016). Жодна з цих мутацій, зокрема 

мутації C9ORF72, не характеризується повною пенетрантністю чи завжди 

аутосомно-домінантним типом успадкування (Hübers et al., 2014).  Ця 

обставина ускладнює генетичне консультування та свідчить про те, що мутації 

можуть виникати навіть у  на перший погляд спорадичних пацієнтів. Виявили, 

що мутації в окремих генах (зокрема KIF1a, SPG7, FIG1) асоціюються з 

різними нервово-м’язовими чи нейродегенеративними захворюваннями (БАС, 

спадкові спастичні парези, хвороба Шарко-Марі-Тута),  що підтверджує 

гіпотезу про наявність генетичного та молекулярного континууму (Osmanovic 

et al., 2017; Brenner et al., 2018; Osmanovic et al., 2020). 

 

2.3     Аспекти, які ця Настанова не розглядає 

Ці рекомендації прагнуть охопити всі аспекти цієї групи захворювань та 

пов’язані з рекомендаціями щодо СМА (AWMF-SMA). 

 

3  Діагностика  
3.1 Преамбула 

Діагноз БАС встановлюють передусім згідно клінічних критеріїв. 

Диференційно-діагностичні підходи є особливо важливими на ранніх стадіях, 

коли спостерігаються лише фокальні симптоми в одній або двох ділянках тіла 
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й відсутні ознаки ураження верхнього або рідше нижнього мотонейрона. 

Класичний БАС характеризується поєднанням ознак ураження першого і 

другого мотонейронів в одній або кількох ділянках тіла. Це може призводити 

до різного ступеня вираженості прогресуючих обмежень залежно від 

локалізації. Ознаки ураження верхнього  мотонейрона  клінічно часто важко 

виявити, тому слід цілеспрямовано їх шукати. 

Генералізовані фасцикуляції та м'язові судоми є характерними і часто 

зустрічаються, проте вони не є ані специфічними, не є обов’язковими для 

встановлення діагнозу. Патологічна втомлюваність є частим симптомом, 

особливо на пізніх стадіях захворювання, та також асоціюється з якістю сну. 

Вона, у свою чергу, залежить від гіперкапнії. Часто характерним є, що після 

початку ураження однієї кінцівки або довгастого мозку у суміжних ділянках 

тіла розвиваються подальші симптоми. 

Порушення чутливості та біль не належать до первинних симптомів БАС, 

однак їх наявність не виключає захворювання. 

Зазвичай не спостерігаються порушення функції сечового міхура та 

прямої кишки. Ці розлади часто зустрічаються при СССП (Shribman et al., 

2019). 

Переглянута версія Шкали функціональної оцінки БАС (ALS Functional 

Rating Scale (ALSFRS-R)) є простим у застосуванні клінічним інструментом, 

що відображає прогресування функціонального дефіциту при захворюванні з 

методологічними обмеженнями.  ALSFRS-R є інструментом прийняття рішень 

у веденні пацієнтів, а також критерієм ефективності у клінічних дослідженнях. 

Ця шкала може також застосовуватися самими пацієнтами у форматі 

самооцінювання, як у паперовому вигляді, так і в онлайн-форматі (Maier et al., 

2012), проте відповідність онлайн-збору даних вимогам GCP наразі не 

підтверджена. 

Клінічно розрізняють: 

●  Класичний БАС (Defizite des ersten und zweiten Motoneurons) (ознаки 

ураження верхнього та нижнього мотонейронів) з бульбарним або спінальним 

дебютом.  

● БАС з переважним ураженням верхнього мотонейрона. 

● ПЛС, як ізольований синдром верхнього  мотонейрона, що також може 

самостійно уражати бульбарну мускулатуру (псевдобульбарний параліч). 

Межі між зазначеними формами є умовними, що відображає клінічний 

континуум та значну гетерогенність фенотипів БАС (Turner and Talbot, 2020).  

● Синдром, рідше синдром flail-leg, які часто називають варіантом 

Вульпіана-Бернара,  у більшості пацієнтів спочатку призводять переважно до 

проксимально вираженого парапарезу верхніх кінцівок (синдром flail-arm) або 

до переважно дистального парапарезу нижніх кінцівок (синдром flail-leg), без 

підвищення рефлексів. 

● Прогресивний бульбарний параліч із початковим, а подекуди й 

тривалим ізольованим порушенням функції мовленнєвого та ковтального 

апаратів. 
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● Аксіальна форма з первинною гіповентиляцією та слабкістю м’язів 

тулуба.  

● ПМА, при якій клінічно часто спочатку не вдається виявити залучення 

першого мотонейрона, а також у 5–10% пацієнтів спостерігається специфічна 

підформа, що поєднує ознаки ЛСД, переважно поведінкові та когнітивні 

розлади, і БАС – так звана БАС/ЛСД. 

У разі підозри на діагноз БАС пацієнт повинен бути обстежений лікарем-

неврологом. У разі встановлення діагнозу необхідне раннє інформування 

пацієнта та членів родини.  Формування прогнозу захворювання потребує 

зваженого підходу та має базуватися виключно на результатах тривалого 

моніторингу клінічної динаміки у конкретного пацієнта. Під час встановлення 

діагнозу слід враховувати існування варіантів БАС із відносно сприятливим 

прогнозом. До них належать фенотипи з ізольованим або переважним 

ураженням верхнього мотонейрона, а також сегментарні форми (синдроми 

"flail-arm" та "flail-leg"). Виникнення атипових симптомів підвищує 

ймовірність хибного діагнозу, тож пацієнта потрібно повторно ретельно 

обстежити. Переглянуті критерії El Escorial (Brooks et al., 2000) призначені 

переважно для стандартизації вибірок у клінічних дослідженнях; їх 

застосування у реальній клінічній практиці обмежене через низьку чутливість 

на ранніх стадіях захворювання (Agosta et al., 2015). 

У 2015 році Всесвітньою федерацією неврології було ініційовано 

перегляд критеріїв  El Escorial, який мав би краще інтегрувати новітні наукові 

дані та специфічні фенотипи (Ludolph et al., 2015). 

Було запропоновано правило 1+1, яке означає, що для ранньої 

діагностики БАС: 

● або порушена функція верхнього та нижнього мотонейронів на одній 

кінцівці (аналогічно до «можливого БАС» за старими критеріями  El Escorial); 

● або порушена функція нижнього мотонейрона на двох кінцівках; 

● підтверджується наявність патогенної мутації в поєднанні з дефіцитом 

в одній кінцівці. 

Обов’язковою умовою є виключення інших можливих захворювань, 

наприклад, цервікальної радикуломієлопатії. 

Оскільки когнітивні чи поведінкові порушення від легкого до тяжкого 

ступеня спостерігаються з частотою до 50% випадків, наявність деменції  не 

повинна бути критерієм виключення, так само як і, особливо на пізніх стадіях, 

можливі сенсорні, окуломоторні чи сфінктерні дефіцити. 

Слід зберігати виділення підтипів з потенційно різними прогнозами 

(первинний бульбарний параліч, прогресуюча м’язова атрофія, синдром flail-

arm). Генетично обумовлений БАС діагностується, якщо у члена сім’ї першого 

або другого ступеня спорідненості наявний БАС або ЛСД; fALS означає 

позитивний сімейний анамнез (БАС/ЛСД) протягом трьох поколінь та ко-

сегрегацію мутації з фенотипом. 

Відповідно до сучасних критеріїв Gold Coast (Shefner et al., 2020), підхід 

до діагностики БАС було радикально спрощено. Міжнародна експертна група 
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повністю відмовилася від застарілих рівнів діагностичної впевненості 

(«можливий», «ймовірний» або «достовірний» БАС), що використовувалися в 

критеріях El Escorial. Натомість запроваджено єдине визначення 

захворювання, яке базується на поєднанні ознак ураження верхнього та 

нижнього мотонейронів. рювання — керівні принципи діагностики та терапії 

у неврології 

3.2 Блок-схема 

Див. клінічний маршрут у окремому документі. 

 

3.3 Діагностика 

Раннє встановлення діагнозу слід здійснювати за допомогою таких 

засобів: 

3.3.1 Обов’язково 

● Клініко-неврологічне обстеження з урахуванням типового патерну 

поширення симптомів і парезів. 

● Електроміографія (ЕМГ) та нейрографія.  

● Краніальна та спінальна МРТ-візуалізація, якщо це доцільно для 

диференційної діагностики (наприклад, при підозрі на мієлопатію, 

полісегментарну радикулопатію). 

● Клініко-нейропсихологічне тестування (проводиться неврологом або 

нейропсихологом; рекомендовано використання німецької версії Edinburgh 

Cognitive and Behavioral ALS Screen  (ECAS) (Loose et al., 2016)). 

● Функція легень (життєва ємність легень, SNIP) (первинна документація 

після встановлення діагнозу), нічна капнометрія у динаміці за наявності 

клінічних ознак респіраторної недостатності. 

● Маса тіла, індекс маси тіла (первинна документація після встановлення 

діагнозу). 

● Регулярне оцінювання за шкалою ALSFRS-R (у спеціалізованих 

центрах). 

 Коментар робочої групи: в Україні використовуються терміни 

голчаста електроміографія та стимуляційна електронейроміографія 

(дослідження проведення по нервах). 

 

3.3.2 Додаткові обстеження   

● Дослідження ліквору  (цитоз, білок, протеїноелектрофорез, 

олігоклональні смуги, глюкоза, лактат, нейрофіламенти (NfL, pNfH у лікворі 

та сироватці)). 

● Залежно від клінічної та нейрофізіологічної картини, а також 

зумовлених нею можливих диференційних діагнозів, лабораторна діагностика 

має включати визначення ШОЕ, СРБ, загальний та розгорнутий аналіз крові, 

показники АСТ, АЛТ, ТТГ, Т3 та Т4, вітамін B12 (метилмалонова кислота, 

гомоцистеїн), електрофорез білків сироватки крові та імуноелектрофорез, 

КФК, креатинін, електроліти (Na+, K+, Ca2+, Cl-, PO4) та рівень глюкози.  

● Розширена лабораторна діагностика в окремих випадках: 
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ангіотензинперетворюючий фермент/АПФ, гексозамінідаза A і B). 

● Серологічні дослідження при диференційному діагнозі антитіл-

опосередкованого захворювання (наприклад, ANA, анти-DNA, Anti-Hu, anti-

MAG, Anti-AchR, anti-MUSK, антитіла до K+-каналів, антитіла до 

потенціалзалежних Ca+-каналів, MUSK-, антитіла до ацетилхолінових 

рецепторів). 

● У разі деменції: Very Long Chain Fatty Acids  VLCFA (довголанцюгові 

жирні кислоти) у сироватці, арилсульфатаза A у сироватці. 

● М’язова біопсія за відсутності нейрогенних змін згідно результатів 

ЕМГ (насамперед для диференційного діагнозу міозиту з включеннями, 

дистальної міопатії, хвороби накопичення глікогену типу 4 Андерсона). 

● Дослідження функцій ковтання (за необхідності – відеоендоскопія). 

● ЛОР-обстеження (у разі виключно бульбарної або псевдобульбарної 

маніфестації, для диференційної діагностики порушень мовлення та 

порушення ковтання). 

 

3.3.3 Факультативна генетична діагностика   

Генетичне тестування наразі доцільне лише пацієнтам із позитивним 

сімейним анамнезом, що включає деменцію та психічні розлади, але не для 

спорадичної форми БАС. 

За наявності позитивного сімейного анамнезу в Німеччині все частіше 

застосовується панельна діагностика. Однак при цьому мутації C9ORF72 не 

виявляються; для визначення довжини повторів необхідне проведення 

Southern Blot. 

Генетичне тестування можливе лише за наявності письмової згоди 

пацієнта після проведення генетичної консультації. Покроковий підхід 

вигідний при наявності детальних знань клінічної картини. 

Ці рекомендації можуть бути змінені у разі успішної терапії 

антисенсовими олігонуклеотидидами. У такому випадку генетичне тестування 

також буде доцільним для пацієнтів, які, здавалося б, мають спорадичні 

випадки, оскільки не можна припустити повну пенетрантність, не можна 

виключити de novo мутації, а сімейний анамнез не завжди можна вважати 

достовірним. Терапія є перспективною насамперед при мутаціях C9ORF7 2, 

SOD1 та FUS у найближчому майбутньому. 

Прогностичне тестування безсимптомних членів сімей, у яких відомий 

ген, що викликає БАС, слід, в принципі, проводити лише після попередньої 

консультації з лікарем-генетиком або неврологом із відповідною фаховою 

підготовкою з генетики. Таке обстеження має проводитися лише за прямим 

бажанням пацієнта/пацієнтки. 

Аналіз на андрогеновий рецептор та ген SMN1 доцільно проводити за 

наявності відповідної клінічної підозри на синдром Кеннеді або 5q-спінальну 

м’язову атрофію (ураження виключно другого мотонейрона).  
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3.4 Інформування про діагноз 

Інформування про діагноз повинно здійснюватися особисто, за 

необхідності у присутності родичів, без обмежень у часі, з урахуванням 

попередньої обізнаності, отриманої під час попередніх обстежень та з 

інтернету, зрозумілою для пацієнта мовою. Пояснення діагнозу має бути 

адаптоване до інформаційних бажань та потреб пацієнта. Поширене бажання 

пацієнтів отримати прогностичну оцінку вимагає стриманості, оскільки 

прогресування захворювання можна оцінити лише у динаміці. Бажання 

отримати другу думку слід поважати.  

 

4 Терапія 

4.1   Загальні рекомендації щодо терапії   

У принципі, слід поєднувати причинно орієнтовану, специфічно 

фармакологічну терапію різних фенотипів БАС та паліативну медичну 

допомогу, включаючи симптоматичну терапію й адаптоване забезпечення 

засобами допомоги. З цією метою, з огляду на рідкісність захворювання, слід 

прагнути до активного й своєчасного лікування досвідченими терапевтами в 

складі міждисциплінарної команди у спеціалізованих нейром’язових 

амбулаторіях (адреси можна отримати через Deutsche Gesellschaftfür 

Muskelkranke (DGM) або Deutsches Netzwerk für Motoneuronerkrankungen 

(MND-Net)) (Rooney et al., 2015). Це дозволяє покращити як якість життя 

(Creemersetal., 2014), так і очікувану тривалість життя (Rooney et al., 2015; 

Martin et al., 2017; Paipa et al., 2019). Вартість лікування також може 

зменшуватися шляхом скорочення строків діагностичної експертизи та 

запобігання зайвим втручанням і процедурам (Galvin et al., 2017). Важливу 

роль, ймовірно, відіграє також оптимізоване й своєчасне забезпечення 

підтримувальною вентиляцією, а також ПЕГ (Paipa et al., 2019). 

Мультидисциплінарний підхід включає лікування з участю неврологів, 

гастроентерологів, пульмонологів та асистентів з дихання, логопедів, 

спеціалізованих фізіотерапевтів, ерготерапевтів, (нейро-)психологів, 

дієтологічної служби, а також, наприклад, стоматологів, спеціально 

підготовленого медичного персоналу й оптимізоване забезпечення засобами 

допомоги. 

Втім, основним контактним фахівцем для пацієнтів має залишатися 

спеціалізований невролог, який координує терапію. 

З огляду на спеціалізоване лікування, телемедичні підходи також можуть 

у майбутньому набувати більшого значення (Hobson et al., 2019). Залежно від 

динаміки перебігу захворювання рекомендовано проводити візити кожні 3 або 

6 місяців. 

Коментар робочої групи: На сьогодні в Україні відсутня мережа 

спеціалізованих нейром’язових амбулаторій та центрів, аналогічних Deutsche 

Gesellschaft für Muskelkranke (DGM) або Deutsches Netzwerk für 

Motoneuronerkrankungen (MND-Net) у Німеччині. У зв’язку з цим діагностика, 

лікування та подальше ведення пацієнтів із БАС здійснюється 
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мультидисциплінарною командою фахівців у закладах охорони здоров'я, що 

надають спеціалізовану медичну допомогу пацієнтам із БАС та у реферетних 

центрах з питань рідкісних (орфанних) захворювань за напрямом нервово-

м’язові захворювання". 

 

4.2    Фармакотерапія БАС 

 

4.2.1 Хворобомодифікуюча терапія 

Фармакологічні хворобомодифікуючі варіанти лікування при БАС 

залишаються незадовільними та становлять важливу незакриту потребу в 

терапії цього захворювання. Розробка нових хворобомодифікуючих терапій, 

відповідно, є одним із головних пріоритетів академічних і промислових 

досліджень. 

Рилузол 

На сьогодні в Німеччині лише рилузол схвалено як 

хворобомодифікуючий лікарський засіб для лікування БАС. Зокрема, він 

блокує потенціалзалежні натрієві канали, що призводить до зниження 

вивільнення глутамату та зменшення екзайтотоксичності.  ЗУ дозуванні 100 

мг на добу рилузол у подвійно сліпому контрольованому реєстраційному 

дослідженні достовірно підвищував ймовірність виживання без трахеотомії 

через 12 місяців. У Cochrane-аналізі (включено 4 незалежні дослідження) 

лікування рилузолом продемонструвало медіанне подовження виживаності на 

3 місяці, а також на 9% вищу ймовірність пережити перший рік захворювання 

(Miller et al., 2012). Однак узагальнені дані з 10 клінічних реєстрів БАС 

демонструють ознаки медіанного подовження  тривалості життя до 19 місяців 

(Hinchcliffe&Smith, 2017; Andrews et al., 2020). За прямого порівняння доз (50 

мг vs.100 мг vs.200 мг на добу) застосування 100 мг на добу продемонструвало 

найкращий профіль щодо ефективності та ризику (Lacomblez et al., 1996). 

Ретроспективний аналіз показав, що пацієнти, які отримували рилузол, 

триваліше перебували на менш тяжких стадіях захворювання. Також 

ретроспективний аналіз свідчить про ефективність рилузолу на пізніх стадіях 

захворювання, хоча перспективні аналізи відсутні (Fang et al., 2018). 

Діюча речовина доступна як у формі таблеток (50 мг), так і у вигляді 

суспензії (5 мг/мл). Останній спосіб підходить для застосування перорально 

або через ПЕГ-зонд. Рилузол здебільшого добре переноситься, однак може 

призводити до значного підвищення трансаміназ, тому впродовж перших 

трьох місяців рекомендований щомісячний контроль, а надалі – 

щоквартальний (інформація для медичного застосування рилузолу). 

        

  Коментар робочої групи: в Україні на момент розроблення  КН лікарський 

засіб з міжнародною непатентованою назвою рилузол у вигляді суспензії (5 

мг/мл) не зареєстровано. Для застосування доступна пероральна 

(таблетована) форма лікарського засобу рилузол з дозуванням 50 мг.  
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Рекомендація 

Усім пацієнтам з БАС слід призначати рилузол у дозуванні 2x50 мг/добу 

перорально. Під час терапії рилузолом трансамінази слід регулярно 

контролювати. 

 

Едаравон 

Антиоксидант едаравон наразі не зареєстрований у ЄС, однак має 

реєстрацію в США, Канаді, Японії, Південній Кореї та Швейцарії. 

Рандомізоване дослідження з плацебо-контролем не виявило суттєвої 

переваги щодо виживаності у змішаній популяції Пацієнтів із БАС, які 

отримували едаравон порівняно з плацебо (Abe et al., 2014), однак було 

отримано свідчення ефективності в підгрупі, яка стала підставою для 

наступного реєстраційного дослідження (Writing Group; Edaravone (MCI-186) 

ALS19 Study Group,2017). Плацебо-контрольовані, подвійно сліпі 

дослідження щодо впливу едаравону на виживаність відсутні. Препарат добре 

переноситься, проте слід звертати увагу на алергічні реакції, зумовлені 

бісульфітами, що містяться у препараті, а також на венозні подразнення. 

 

Коментар робочої групи: на момент розроблення КН лікарський засіб з 

міжнародною непатентованою назвою едаравон зареєстрований в Україні 

для застосування у пацієнтів із БАС. Наявні клінічні дослідження не надають 

переконливих доказів ефективності едаравону щодо клінічно значущих 

результатів лікування пацієнтів із БАС. Необхідні подальші незалежні 

багатоцентрові рандомізовані клінічні дослідження. Тому рішення щодо 

призначення едаравону слід приймати індивідуально з урахуванням клінічних 

характеристик пацієнта, очікуваної користі та потенційних ризиків.  

 

Рекомендація 

З огляду на ефективність, побічні ефекти та складність застосування 

загальна терапевтична рекомендація щодо едаравону не може бути надана. 

 

Експериментальні підходи 

Низка фармакологічних субстанцій наразі перебуває на різних стадіях 

клінічних випробувань при БАС (Cordts, 2020). Окрім малих молекулярних 

сполук (наприклад, маситиніб, разагілін, равулізумаб, арімокломол, 

фенілбутират/тауроурсодезоксихолева кислота та багато інших), наразі також 

оцінюються антисенсові олігонуклеотиди для лікування сімейних пацієнтів з 

БАС з патологічними генетичними мутаціями (наприклад, мутації SOD1 або 

мутації C9ORF72). 

Усі пацієнти з БАС мають отримати можливість брати участь у клінічних 

дослідженнях, за умови відповідності необхідним критеріям включення. 

 

Рекомендація 

За наявності клінічної підозри на БАС пацієнтів слід якомога раніше 

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Writing+Group%5BCorporate+Author%5D
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Writing+Group%5BCorporate+Author%5D
https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/?sort=date&term=Edaravone+%28MCI-186%29+ALS+19+Study+Group%5BCorporate+Author%5D
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направляти до спеціалізованого центру для оцінки можливості участі у 

клінічних дослідженнях. 

Коментар робочої групи: на момент розроблення цієї клінічної 

настанови лікарські засоби з міжнародною непатентованою назвою 

маситиніб, арімокломол, фенілбутират натрію та таурурсодезоксихолева 

кислота в Україні не зареєстровані.  

 

4.3 Симптоматична (паліативна) терапія 

Метою симптоматичної терапії є полегшення скарг пацієнтів і, таким 

чином, збереження їхньої якості життя. Багато аспектів симптоматичної 

терапії пацієнтів з БАС відповідають принципам паліативної медицини. 

  

4.3.1 Цілі симптоматичної (паліативної) терапії  

●  Збереження автономії з урахуванням лікарської дбайливості. 

●  Збереження якості життя. 

●  Раннє інформування після встановлення діагнозу, також у присутності 

членів родини 

● Консультування щодо можливостей і меж неінвазивних та інвазивних 

методів лікування, зокрема харчової та респіраторної терапії. 

● Консультування щодо можливостей і меж симптоматичної та 

паліативної фармакотерапії. 

● Визначення та документування індивідуальних цілей лікування з 

урахуванням клінічного синдрому, швидкості прогресування, а також 

психосоціальних ресурсів і особистих цінностей. 

●  Розроблення волевиявлення пацієнта. 

 

4.3.2 Фізична терапія та ерготерапія  

Метою фізіотерапії та ерготерапії є підтримка функціональної 

спроможності та, відповідно, самостійності, забезпечення соціальної 

активності та збереження якості життя; також цілями терапії можуть бути 

підвищення витривалості, м’язової сили та покращення функції серцево-

судинної системи  (Lui& Byl, 2009; Merico et al., 2018a). Особливу увагу також 

можна приділяти зміцненню та розтягненню м’язів, як в уражених м’язових 

групах при парезах і підвищеному м’язовому тонусі, так і в неуражених 

м’язових групах для підвищення функціонального резерву (Bello-Haas et al., 

2007; deAlmeida et al., 2012; Kato et al., 2018; Lunetta, 2016). Додатковими 

підходами можуть бути навчання усвідомленню власного тіла, оптимізоване 

використання та цілеспрямоване залучення збережених функцій і наявних 

функціональних резервів, регуляція підвищеного м’язового тонусу, а також 

залучення компенсаторних механізмів. Вторинно можна також запобігати 

таким ускладненням, як контрактури та біль. 

Нейродегенеративний процес не може бути зупинений цією терапією, 

однак, на відміну від м'язових захворювань, фізичне навантаження у вигляді 

силового тренування або додаткового аеробного терапевтичного режиму під 
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наглядом також не має негативного впливу на перебіг захворювання (Bello-

Haas et al., 2007; Clawson et al., 2018; van Groenestijn et al., 2019). Різні види 

терапії (силове тренування, аеробне тренування, тренування витривалості, 

тренування обсягу рухів, розтягнення) за даними новітнього дослідження 

демонструють позитивні ефекти та добре переносяться пацієнтами (Clawson et 

al., 2018). Переважний ефект силового тренування (Bello-Haas et al., 2007) або 

високоінтенсивної терапії (Zucchi et al., 2019a) описується окремо, тоді як інші 

дослідження щодо інтенсивності рекомендують не перевищувати 

субмаксимальний рівень (Merico et al., 2018b). Межі можливого тренувального 

ефекту також демонструються у дослідженнях присвячених стимуляції 

діафрагми (McDermott et al., 2016). На підставі наявних на цей час даних 

недостатньо підстав для формування спеціальних терапевтичних 

рекомендацій. Ерготерапія, зокрема, має застосовуватися при порушеннях 

функції кисті та дисекзекутивних симптомах. Корекція хапальної функції 

здійснюється, зокрема, шляхом профілактики контрактур, а також адаптації й 

навчання користуванню допоміжними засобами (Arbesman&Sheard, 2013). 

Крім того, проводяться навчання стратегіям подолання втрати мануальної 

функції та когнітивні тренування. 

Додаткові фізіотерапевтичні заходи можуть бути показані відповідно до 

цільових симптомів: 

●  Лімфодренаж - при лімфадемі, асоційованій з парезом.  

●  Теплові процедури та мануальна терапія -  для регуляції тонусу м’язів 

і при міалгіях. 

●  Масаж товстої кишки -  при закрепі.  

●  Дихальна терапія при початкових ознаках рестриктивної дихальної 

недостатності, за необхідності із залученням тренажера для дихальних м’язів. 

Логопедична терапія 

Логопедична терапія на ранньому етапі лікування фокусується на 

дизартрії. У подальшому слід проводити функціональну терапію дисфагії 

(Rogus-Pulia&Plowman, 2020) та впроваджувати й супроводжувати заходи 

підтримувальної комунікації (Körner et al., 2012). 

При прогресуванні захворювання соціальні й паліативні засоби лікування 

набувають більшого значення (Wilson et al., 2016), які, попри зростання 

функціональних дефіцитів, із погляду пацієнтів асоціюються з покращенням 

якості життя (Meyer et al., 2018). Тому, незважаючи на відсутність наразі 

доказів переваги інтенсивних терапевтичних заходів щодо виживаності та 

прогресування захворювання (Braga et al., 2018; Zucchi et al., 2019b), лікування 

може здійснюватися з високою частотою вже при помірних моторних 

дефіцитах. Однак з точки зору паліативної медицини частота терапії повинна 

бути індивідуально адаптованою до повсякденного життя пацієнтів. 

 

Рекомендація 

Вибір засобів та їх частота повинні базуватися на симптомах та 

індивідуальних потребах пацієнтів. З огляду на зміну потреб протягом 
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перебігу захворювання, перевагою є терапевтичний досвід у лікуванні 

хронічних прогресуючих неврологічних захворювань, а також паліативних 

пацієнтів.  

4.3.3 Терапія хронічної респіраторної недостатності  

Респіраторна недостатність є наслідком м'язової слабкості, що 

призводить до хронічної альвеолярної гіповентиляції. Гостро виникаюча 

респіраторна недостатність спостерігається при розвитку ателектазів 

(аспірація) та бронхопневмоній, а також внаслідок легеневих емболій. 

Важливо регулярно та завчасно досліджувати функцію легень, а також 

заздалегідь обговорювати з пацієнтами можливі ускладнення, щоб медично 

необхідні заходи відповідали побажанням пацієнтів. Повторне обговорення 

цієї теми є доцільним і необхідним. Метою неінвазивної домашньої вентиляції 

легень є як поліпшення симптомів, так і підвищення якості життя та 

подовження тривалості життя (Bourke et al., 2006; Mustfa et al., 2006; Radunovic 

et al., 2017). Пацієнти із спінальними симптомами отримують більше користі 

від неінвазивної домашньої вентиляції легень, ніж пацієнти з бульбарними 

симптомами. В останніх часто виникають проблеми з підбором маски, які 

вимагають участі досвідченого лікаря, а також технічної підтримки. 

Індивідуалізоване налаштування параметрів вентиляції є доцільним (Vrijsen et 

al., 2017; O’Brien et al., 2019). Встановлення діафрагмального стимулятора не 

показано (Gonzalez-Bermejo et al., 2016; McDermott et al., 2016). 

Типові симптоми хронічної гіповентиляції включають порушення сну, 

неспокій, ранковий головний біль та денну втому або сонливість, а на пізніх 

стадіях – задишку при фізичному навантаженні та у стані спокою. 

Лабораторна оцінка проводиться шляхом визначення життєвої ємності легень 

та нічної капнометрії (Prell et al., 2016; Tilanus et al., 2017), можливо, також 

оксиметрії, вимірювання SNIP (тиску вдиху при вдиху) та PCF (пікового 

кашльового потоку). При оцінці капнометрії також корисними є рекомендації 

пульмонологів щодо початку неінвазивної вентиляції легень; див. таблицю 1 

(Windisch et al., 2017). 

 

Таблиця 1 

Показання для переходу на НІВЛ (настанова S2k «Неінвазивна та інвазивна 

вентиляція як терапія хронічної респіраторної недостатності – редакція 

2017»): 

● PaCO2 вдень ≥45mmHg 

● Нічний PaCO2≥45mmHg(Зверніть увагу: на це вказує підвищення рівня 

бікарбонату протягом дня) 

● Нічний PtcCO2≥50mmHg протягом 30 хвилин 

● Нормокапнія вдень зі збільшенням PtcCO2на ≥10mmHg у нічний час 
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● Швидке зниження FVC>10% від початкового значення при БАС або 

інших швидко прогресуючих захворюваннях мотонейронів протягом 3 

місяців 

 

Проте слід підкреслити, що за відсутності досліджень щодо релевантності 

параметрів функції легень для визначення показань до неінвазивної вентиляції 

легень (НІВЛ), клінічна оцінка є вирішальним фактором. Спроба розпочати 

НІВЛ завжди показана за наявності клінічних симптомів. 

У разі в’язкого слизоутворення за необхідності слід застосовувати 

муколітики (за умови достатнього надходження рідини), за потреби 

інгаляційні бета-симпатоміметики або теофілін У випадках густого слизу слід 

розглянути питання про призначення муколітиків (за умови забезпечення 

достатнього споживання рідини), а також можна використовувати інгаляційні 

бета-симпатоміметики/теофілін при наявності обструктивного компоненту.  

Механічний інсуфлятор/ексуфлятор як засіб від кашлю у випадках 

зниженої сили кашлю та обструкції бронхіального секрету (Sancho et al., 2017) 

або техніка дихання з накладанням дихальних шляхів (Rafiq et al., 2015) може 

бути корисною та має бути доступною, особливо у випадку респіраторної 

інфекції. Пацієнта повинні проінструктувати щодо його використання 

пульмонологи або неврологи, які мають досвід у респіраторній медицині. 

При фарингеальній та трахеальній обструкції секретом для менеджменту 

секрету шляхом аспірації може застосовуватися паліативна трахеостомічна 

канюля. Трахеотомія з механічною вентиляцією легень та подальшим 

домашнім доглядом може розглядатися у разі неефективності неінвазивної 

вентиляції. При цьому необхідне суворе визначення показань з урахуванням 

індивідуального перебігу захворювання, можливого прогресуючого 

порушення комунікативної здатності, системи цінностей пацієнта та 

психосоціальних ресурсів, а також потреби у спеціалізованому подальшому 

догляді й пов’язаних із цим ризиків (Spittel et al., 2021).  

Упродовж перебігу захворювання слід регулярно обговорювати з 

пацієнтом питання формування волевиявлення щодо проведення інвазивної 

вентиляції легень. Необхідно уникати невідкладної інтубації без належного 

інформування та отримання згоди пацієнта. Відлучення від апарату штучної 

вентиляції легень («weaning»), особливо за бажанням пацієнта, після 

невідкладної інтубації часто є можливим. 

 

Рекомендація 

Показання до НІВЛ існують у випадках типових симптомів хронічної 

гіповентиляції або підвищеного рівня pCO2, згідно з рекомендаціями S2k 

«Неінвазивна та інвазивна вентиляція легень як терапія хронічної дихальної 

недостатності – редакція 2017 року». 

Інсуфлятор/ексуфлятор слід застосовувати як допоміжний засіб при кашлі 

у разі зниження кашльового поштовху та  обструкції бронхіальним секретом. 

Трахеотомію та інвазивну вентиляцію легень слід проводити за суворими 
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показаннями та, перш за все, з урахуванням індивідуального перебігу 

захворювання, цінностей пацієнта та його психосоціальних ресурсів. 

 

Коментар робочої групи: Критерії ініціації НІВЛ наведено членами МРГ 

з рекомендацій European Academy of Neurology (EAN) guideline on the 

management of amyotrophic lateral sclerosis in collaboration with European 

Reference Network for Neuromuscular Diseases (ERN EURO‐NMD) 

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC11235832/. 

Для ініціації НІВЛ  достатньо відповідності хоча б одному з критеріїв 

у наступних групах: 

1. Клінічні симптоми (суб'єктивні скарги пацієнта): 

ортопное (задишка, що посилюється в положенні лежачи); 

задишка (диспное) під час мінімального фізичного навантаження або у 

спокої; 

ознаки нічної гіповентиляції та порушення сну: ранішні головні болі, 

денна сонливість, часті нічні пробудження, відчуття розбитості після сну, 

зниження концентрації уваги. 

 2. Клінічні ознаки (об'єктивні дані огляду): 

участь допоміжних дихальних м'язів у акті дихання; 

парадоксальний рух черевної стінки під час дихання; 

тахіпное (стійке збільшення частоти дихальних рухів); 

ослаблення кашльового поштовху та утруднене відходження 

мокротиння.  

3. Лабораторні та функціональні критерії: 

форсована життєва ємність легень < 50% від належної (або < 80% за 

наявності чітких симптомів задишки); 

швидке або значне зниження життєвої ємності легень під час 

динамічного спостереження пацієнта (навіть якщо абсолютне значення ще 

> 50%); 

Сніф-тест (Sniff Nasal Inspiratory Pressure — SNIP) < 40 см H₂O; 

максимальний інспіраторний тиск < - 60 см H₂O; 

денна або нічна гіперкапнія: парціальний тиск вуглекислого газу в 

артеріальній чи капілярній крові PaCO₂ ≥ 45 мм рт. ст. удень або ≥ 50 мм рт. 

ст. уночі; 

нічна десатурація: патологічні зміни за даними нічної оксиметрії чи 

поліграфії (наприклад, SpO₂ < 90% протягом понад 5% часу сну). 

Бульбарний синдром НЕ є протипоказанням: слід призначати НІВЛ 

незалежно від наявності чи тяжкості бульбарних порушень (порушення 

ковтання, мовлення), проте слід врахувати, що такі пацієнти потребують 

ретельнішого підбору масок та режимів. 

Стан респіраторної функції пацієнта та доцільність початку НІВЛ 

повинні оцінюватися МДК кожні 3–6 місяців. 

https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC11235832/


28 
 

4.3.4 Паліативна допомога   

Залучення спеціалізованої амбулаторної паліативної медичної допомоги 

часто є доцільним і необхідним, незважаючи на обмежену кількість 

систематичних довгострокових досліджень. Обсяг потреби у догляді при 

цьому є вкрай індивідуальним. Раннє обговорення та планування мають 

ключове значення для якості життя пацієнтів та їхніх родичів. Це слід 

починати вже під час встановлення діагнозу, оскільки саме цей період 

пацієнти та їхні сім’ї часто сприймають як особливо обтяжливий (Flemming et 

al.,2020). Попередні дослідження здебільшого зосереджувалися на паліативній 

допомозі наприкінці життя (Flemming et al.,2020), хоча, наприклад, 

амбулаторна паліативна медична допомога знижує кількість пацієнтів, які 

помирають у лікарні, а також тривалість перебування у відділенні інтенсивної 

терапії (Zwicker et al., 2019). Рекомендації щодо паліативної медичної 

допомоги принципово не відрізняються від рекомендацій для онкологічних 

Пацієнтів; слід звернутися до відповідних Керівних принципів. Вони також 

передбачають необхідність обговорення психологічних, духовних та 

екзистенційних аспектів з метою зниження тривожності, сприяння 

поверненню відчуття контролю, сенсу, надії та полегшення тягаря для родичів. 

Варто, однак, зазначити, що контроль симптомів становить лише частину 

допомоги, тоді як питання й проблеми, пов’язані з доглядом, часто є 

першочерговими. Під час амбулаторних візитів необхідно враховувати 

очікуваний прогноз життя пацієнтів (Brizzi et al., 2019). 

Респіраторні проблеми є основною причиною госпіталізації, але не 

обов’язково причиною смерті (Sancho et al., 2011). Однак термінальна 

респіраторна недостатність — залежно від уже започаткованої терапії — часто 

становить значну проблему для пацієнтів, їхніх родичів і медичних 

працівників. 

 

Рекомендація 

 

Слід дотримуватися таких основних принципів: 

● завчасне інформування про ймовірність спокійної смерті як типовий 

перебіг у пацієнтів з БАС (очікування «задихання» відсутнє) (Ilse et al.,2014) 

● завчасне та повторне погодження можливих і бажаних терапевтичних 

опцій (НІВЛ, ІВЛ, ПЕГ бажані чи небажані) для визначення індивідуальних 

цілей і шляхів терапії 

● Боротьба з причиною — лише доки досяжна мета терапії; в іншому 

випадку — за бажанням пацієнта/пацієнтки виключно симптоматична терапія. 

● Симптоматичні можливості терапії при дихальній недостатності: 

- інгаляція (за необхідності з бронходилататорами, такими як іпратропіум 

бромід/сальбутамол) - морфінотерапія (наприклад, починаючи з 2,5–5 мг 

кожні 4 години p.o. або 1–2 мг s.c./i.v., фентаніловий назальний спрей) залежно 

від ефекту; 

- можливе підвищення дози; за необхідності лоразепам/мідазолам як 
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анксіолітик. Слід враховувати можливе пригнічення дихання. 

- при гіпервентиляції при виникненні панічних атак, наприклад, 

лоразепам сублінгвально (1 мг). Застереження: Ларингоспазми як 

диференціальний діагноз. 

Коментар робочої групи: на момент розроблення цієї клінічної 

настанови лікарський засіб із міжнародною непатентованою назвою 

фентаніл у формі назального спрею в Україні не зареєстрований.  

 

4.3.5 Профілактика пневмонії  

Ключовими аспектами профілактики пневмонії є контроль бронхіальної 

секреції та максимально можливе збереження функції дихальної мускулатури. 

Контроль сіалореї також сприяє профілактиці пневмонії. Зазначені 

медикаментозні підходи до терапії можуть бути індивідуально кори-сними; 

однак вони недостатньо вивчені. 

 

Рекомендація 

Профілактика пневмонії за допомогою наведених нижче заходів 

практично завжди необхідна на середніх і пізніх стадіях захворювання: 

● Фізична терапія (проведення дихальної гімнастики, перкусійного 

масажу грудної клітки). 

● Зменшення утворення високов'язкого мокротиння за умови 

забезпечення достатнього споживання рідини, за потреби - через гастростому). 

● Терапія сіалореї. 

● Механічний інсуфлятор/ексуфлятор для стимулювання кашльового 

поштовху (Sancho et al., 2004). 

 

4.3.6 Сіалорея 

Сіалорея у пацієнтів із БАС є проявом порушення ковтання. Вона не лише 

створює соціальні труднощі для пацієнта, а й підвищує ризик розвитку 

пневмонії. Сіалорея належить до основних показань для симптоматичної 

фармакотерапії при БАС. 

У 2019 році Інкоботулотоксин А був офіційно схвалений для лікування 

хронічної гіперсалівації (Jost et al., 2019), що дає змогу проводити лікування 

ботулотоксином згідно з показаннями. 

Дослідження реєстру, проведене через цифрову мережу медичного 

забезпечення, засвідчує, що для контролю симптомів сіалореї часто 

застосовують також інші лікарські засоби в різних формах введення (Meyer et 

al., 2020). Зазначені препарати мають помірну або добру ефективність. 

Важливим є титрування дози у зв’язку з частими скаргами на сухість у роті 

(Young et al., 2011). 

 

Рекомендація 
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Терапія повинна здійснюватися при наявності страждання пацієнта, а 

також з метою профілактики пневмонії. 

До терапії сіалореї можуть застосовуватись такі лікарські засоби: 

● Пірензепін (50 мг; до 3 разів на добу) 

● Іпратропію бромід, спрей для ротової порожнини 0,25%(до 20 

натискань на добу) 

● Скополамін, трансдермальний пластир (кожні 1–3 дні) 

● Амітриптилін (починаючи з низької дози (10–25 мг на ніч), за 

потреби доза може бути збільшена до 25–50 мг до 3 разів на добу) 

● Атропінові краплі 1% сублінґвально,1–2 краплі до 3 разів на день. 

● Інкоботулотоксин А: наприклад, початкова доза 100 МО, розподілена 

між піднижньощелепними та привушними залозами (відповідно до клінічних 

показань) (можлива ін'єкція під ультразвуковим контролем). У пацієнтів з БАС 

застосовували по 50 МО на кожну привушну залозу, по 25 МО на кожну 

піднижньощелепну залозу при цьому суттєвих побічних ефектів не 

спостерігалось (Paracka et al., 2019). 

● Затвердженою альтернативою є фракціоноване опромінення слинних 

залоз (7–8 Гр). Можливі побічні ефекти опромінення: еритема, нудота та 

сухість у горлі; більш селективне опромінення може зменшити побічні ефекти 

(Assouline et al., 2014). Опромінення з дозою 7 Гр було подібно ефективним до 

низькодозованої терапії або ботулотоксином - А для привушних залоз 

(Weikamp et al., 2016). 

Коментар робочої групи: міжнародна непатентована назва лікарського 

засобу інкоботулотоксин А та абоботулотоксин А - ботулінічний токсин 

типу А (Botulinum toxin);  

на момент розроблення цієї клінічної настанови лікарські засоби із 

міжнародними непатентованими назвами скополамін та ­ пірензепін в 

Україні не зареєстровані, атропін зареєстрований тільки у лікарських 

формах очні краплі та розчин для ін'єкцій.  

 

4.3.7 Ларингоспазми 

Ларингоспазми — це повторні епізоди раптового мимовільного 

скорочення м’язів гортані з транзиторним змиканням голосових складок і 

розвитком епізодів утрудненого дихання та відчуття задишки. Вони зазвичай 

проявляються інспіраторним стридором, тривають від кількох секунд до 

максимум 2 хвилин та можуть виникати кілька разів на добу. Деякі напади 

ларингоспазму пацієнти сприймають як такі, що загрожують життю, проте 

наразі летальних випадків у зв’язку з цією дисфункцією голосових зв’язок не 

описано. 

При синдромі Кеннеді вони спостерігаються у до 50% пацієнтів, тоді як 

при БАС їх можна виявити у меншої частки хворих. Можливими тригерами є 

гастроезофагеальний рефлюкс, емоційні стимули, сильні запахові й смакові 

відчуття або холодне повітря для дихання (Gdynia et al., 2007). 
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Первинна терапія полягає в інформуванні пацієнтів про відсутність 

шкоди, а також у свідомому та рівномірному диханні під час нападу. У разі 

вираженого страждання та частого виникнення слід проводити 

медикаментозну терапію за таким поетапним алгоритмом: 

● Неінвазивна медикаментозна терапія із застосуванням інгібітора 

протонної помпи (ІПП) або прокінетиків для стимуляції верхнього відділу 

шлунково-кишкового тракту, таких як метоклопрамід чи еритроміцин. 

● Інвазивно-медикаментозна опція ін’єкції ботулотоксину або під 

контролем ЕМГ черезшкірно у голосові зв’язки досвідченим у застосуванні 

ботулотоксину неврологом, або, як альтернатива, лікарем-отоларингологом 

орофарингеальним шляхом у голосові зв’язки. Обидва підходи можливі в 

амбулаторних умовах (Faham et al., 2021). 

 

 

Рекомендація 

У разі виникнення ларингоспазмів першочергово слід провести 

інформування про їхню безпечність. Лише при вираженому стражданні 

пацієнта може бути призначена медикація із застосуванням ІПП або 

прокінетиків, а на другому етапі — інвазивна терапія ботулотоксином у 

голосові зв’язки. 

 

4.3.8 Профілактика тромбозу  

Залежно від ступеня тяжкості парезів, БАС супроводжується 

індивідуально дуже різним ризиком розвитку глибокого венозного тромбозу 

та вимагає диференційованого підходу до його профілактики, з урахуванням 

додаткових специфічних факторів ризику. Оскільки щодо БАС не існує 

великих досліджень (Gladman et al., 2014), можна, з урахуванням нещодавно  

оновленої настанови S1 «Профілактика тромбоемболії при поперечному 

паралічі», зробити висновки стосовно групи ризику, що характеризується 

іммобілізацією (Weidner et al., 2020). 

Окрім загальних базових заходів, таких як достатня гідратація та 

фізіотерапевтична мобілізація за допомогою ручних і апаратних методів, серед 

немедикаментозних варіантів терапії доступні фізичні заходи, зокрема 

медичні компресійні панчохи (МКС) та медичні панчохи для профілактики 

тромбозу (МТПС). Вони є ефективними у профілактиці венозного тромбозу, 

проте у порівнянні з медикаментозним застосуванням гепаринів менш дієві й 

часто асоціюються з ризиком подразнення шкіри. У пацієнтів із гострим 

поперечним паралічем, переконливі  докази ефективності цих методів 

відсутні, тому вони можуть розглядатися лише як альтернативний варіант у 

разі наявності протипоказань до медикаментозної профілактики (Encke et al., 

2015; Weidner et al., 2020). 

Як медикаментозна терапія доступні низькомолекулярні гепарини у 

стандартному профілактичному дозуванні (Zee et al., 2017). Загальна 

рекомендація щодо застосування пероральних антагоністів вітаміну K або 
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препаратів із групи DOAK для пацієнтів зі спінальною патологією 

щонайменше наразі відсутня. Вони можуть застосовуватися як первинна 

профілактика у межах оф-лейбл використання при наявності протипоказань до 

гепаринів, а також дозволені як довготривала вторинна профілактика для Ха-

інгібіторів: Апіксабан (2x2,5 мг) та Ривароксабан (1x10 мг) у зниженому 

дозуванні. 

 

Рекомендація 

Пацієнти з вираженою іммобільністю мають підвищений ризик розвитку 

тромбозу та, окрім базових заходів, таких як гідратація та фізіотерапевтична 

мобілізація, повинні отримувати медикаментозну профілактику із 

застосуванням низькомолекулярних гепаринів. У разі наявності 

протипоказань застосовуються DOAK поза зареєстрованими показаннями у 

зниженому дозуванні. 

4.3.9 Лікування порушень ковтання та катаболізму  

Харчовий статус пацієнтів з БАС є незалежним фактором ризику для 

виживання (Dupuis et al., 2011). Порушення ковтання при бульбарному 

початку БАС виникають рано й закономірно, але також часто зустрічаються і 

при спінальному початку у подальшому перебігу. Оскільки 8% не відчувають 

порушення ковтання, ендоскопічне до слідження ковтання (FEES) може бути 

корисним для адаптації логопедичної терапії (Onesti et al., 2017). 

Катаболізм обумовлений не лише порушеннями ковтання, але також 

може бути спричинений підвищеною роботою дихання при респіраторній 

недостатності, збільшеною потребою в калоріях внаслідок гіперметаболічного 

стану обміну речовин, неможливістю використання верхніх кінцівок, а також 

афективними розладами та втратою апетиту. На цей час припущення щодо 

позитивного впливу висококалорійної дієти на виживаність у загальній 

популяції  пацієнтів з БАС підтвердити не вдалося (Ludolph et al., 2020a). 

Водночас пост-хок аналіз показав подовження тривалості життя в підгрупі 

пацієнтів зі швидким прогресуванням захворювання. Дієтичне 

консультування при високій частоті обстежень, наприклад, за допомогою 

застосунку, може тимчасово позитивно впливати на масу тіла, проте дані 

пілотного дослідження не продемонстрували впливу на функціональний стан 

чи виживаність (Wills et al., 2019).  

Також у цих пацієнтів часто спостерігається дегідратація. Гостра 

недостатність вітаміну B1 з розвитком енцефалопатії Верніке описана при 

недостатньому харчуванні (Jesse et al., 2015). Підвищеної смертності після 

встановлення ПЕГ не спостерігалося (Dorst et al., 2015; Fasano et al., 2017; Cui 

et al., 2018). 

Водночас в одному з досліджень було продемонстровано перевагу щодо 

виживаності (Cui et al., 2018). Підвищене надходження калорій через ПЕГ, 

ймовірно, є доцільним (Wills et al., 2014; Dorst et al., 2015). 

Для уникнення ускладнень рекомендується одноразова 

антибіотикотерапія та повільне збільшення калорійності. Рекомендується 
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раннє призначення; проте встановлення ПЕГ безпечне навіть за умови 

зниженої функції дихання (Dorst et al., 2015). При життєвій ємності легень 

менше 50% проведення процедури під масковою вентиляцією є доцільним 

(Czell et al., 2013). 

 

Рекомендація 

Показання до терапії існують при наявності страждань, зниженні маси 

тіла, дегідратації, ризику аспірації. 

Передумовами є (своєчасне) інформування пацієнта/пацієнтки та його/її 

родичів, а також регулярна оцінка харчового статусу. 

Спочатку слід провести консультацію з питань харчування та, за 

необхідності, призначити висококалорійну питну їжу, а також логопедичну 

терапію; у разі посилення дисфагії або подальшої втрати маси тіла —ПЕГ із 

дотриманням пер’інтервенційної антибіотикопрофілактики, поступового 

нарощування калорійності й, за потреби, пер’інтервенційної респіраторної 

підтримки. Високе калорійне навантаження особливо рекомендується при 

швидкому прогресуванні захворювання.  

 

4.3.10 Дизартрія  

Дизартрія є причиною комунікативних проблем у пацієнтів з БАС. 

Як правило, пацієнти з БАС дуже вдячно сприймають пропозиції щодо 

покращення своїх комунікативних можливостей, а своєчасне впровадження 

підвищує якість життя як пацієнтів, так і доглядачів (Londral et al., 2015). 

Окрім простих і складних засобів комунікації (алфавітна таблиця, застосунки 

для синтезу мови на планшетах/мобільних телефонах, комунікатори, керовані 

рухами очей), інші методи, наприклад Brain-Computer-Interface, наразі 

застосовувалися лише експериментально (KochFager et al., 2019). Той факт, що 

БАС є мультисистемною дегенерацією, при прогресуванні захворювання 

призводить до часових обмежень навіть для невербальних можливостей 

комунікації. 

Рандомізоване дослідження, хоча й тривало лише 70 днів, 

продемонструвало позитивний вплив хінідину/декстрометорфану на мовлення 

(Smith et al., 2017). Декстрометорфан та хінідин доступні – на основі складних 

рецептів – у спеціалізованих аптеках і можуть бути частиною стандартної 

спеціалізованої медичної допомоги (Meyer et al., 2020). 

 

Рекомендація 

Показання до терапії насамперед виникають за наявності вираженого 

страждання у пацієнтів: 

●   логопедична терапія (з метою раціонального використання та 

підтримки залишкових функцій); 

●  алфавітна таблиця, застосунки для синтезу мови на 

планшетах/мобільних телефонах, комунікатор (раннє застосування). 
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Коментар робочої групи: Комбінований лікарський засіб, до складу якого 

входять декстрометорфан/хінідин в Україні не зареєстрований. Окремі діючі 

речовини можуть бути доступні на фармацевтичному ринку, однак їх 

одночасне застосування не регламентоване інструкціями для медичного 

застосування, не має затверджених дозувальних режимів і не є еквівалентом 

зареєстрованої фіксованої комбінації. У зв’язку з цим робоча група зазначає, 

що дана терапевтична опція не може бути рекомендована як стандарт 

лікування та може розглядатися лише в контексті міжнародних 

рекомендацій або альтернативних підходів до корекції симптомів із 

використанням доступних лікарських засобів. 

4.3.11 Депресія 

Пацієнти з БАС мають підвищений ризик розвитку депресії, зокрема ще 

до встановлення діагнозу БАС. Особливо у перший рік після встановлення 

діагнозу цей ризик значно зростає (Roos et al.,2016). Ризик суїцидів також 

вищий порівняно із загальною популяцією, особливо на ранніх стадіях 

захворювання (Silva-Moraes et al.,2020). 

Якісні контрольовані дослідження щодо ефективності фармакологічних 

інтервенцій у пацієнтів з БАС відсутні (Gould et al., 2015; Gnanapragasam et al., 

2016). Невеликі рандомізовані контрольовані дослідження засвідчили 

ефективність медитації та короткострокових психологічних інтервенцій щодо 

депресії у пацієнтів з БАС (Diaz et al., 2016; Pagnini et al., 2017). 

 

Рекомендація 

У разі наявності клінічних ознак депресивного розладу повинні 

проводитися діагностика та терапія відповідно до Національних рекомендацій 

з уніполярної депресії (Schneider et al., 2015). Залежно від тяжкості 

захворювання можуть застосовуватися психотерапевтичні та/або 

фармакологічні стратегії терапії. При виборі антидепресантів слід враховувати 

спектр побічних ефектів, насамперед щодо основного захворювання. 

Антихолінергічна дія трициклічних антидепресантів може бути використана 

при сіалореї. Пацієнти з генералізованим больовим синдромом можуть 

отримати користь від терапії трициклічними антидепресантами або 

дулоксетином. Міртазапін може бути доцільним для пацієнтів із порушеннями 

засинання чи втратою маси тіла завдяки седативній дії та впливу на 

збільшення ваги. 

 

4.3.12 Емоційна лабільність 

Підвищена емоційна чутливість («зворушеність») або патологічний 

сміх/плач часто сприймаються як тривожні більше членами сім'ї, ніж самим 

пацієнтом. Тому першим кроком має бути інформативне обговорення 

підвищеної емоційної чутливості, що часто робить прийом ліків непотрібним. 

Було показано (рівень доказів 4), що інгібітори зворотного захоплення 

серотоніну, такі як циталопрам (поза показаннями/off-label) або амітриптилін 

(поза показаннями), зменшують симптоми при лікуванні емоційної 
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лабільності (моторної розгальмування). Вони також часто показані (при 

депресії або їх антихолінергічній ефективності при сіалореї) і, згідно з даними, 

зібраними через платформу охорони здоров'я, часто використовуються (Meyer 

et al., 2020). Ефективність була продемонстрована для комбінації 

хінідину/декстраметорфану (Brooks et al., 2004); однак частота побічних 

ефектів була високою. 

 

 

Рекомендація 

Якщо пацієнт (а в окремих випадках і його родичі) відчуває значний 

дистрес, слід використовувати інгібітори зворотного захоплення серотоніну, 

такі як циталопрам (поза показаннями/off-label) або амітриптилін (поза 

показаннями), або хінідин у поєднанні з декстраметорфаном (поза 

показаннями). 

 

4.3.13 Терапія болю 

Біль при БАС є недостатньо діагностованим симптомом. При цьому біль 

описується не лише в перебігу захворювання як вторинний симптом, але також 

може проявлятися до появи моторних порушень, наприклад, у вигляді судом, 

болю в плечах і спині (Chio et al., 2017). 

Класифікація зареєстрованого болю за його характером важлива для 

відповідної терапії. Можна класифікувати нейропатичний, ноцицептивний та 

м’язово-скелетний біль, а також біль, пов'язаний із супутніми 

захворюваннями, такими як депресія. Тому основний компонент болю слід 

визначити перед початком терапії, а потім лікувати фармакологічно та 

нефармакологічно відповідно до рекомендацій Німецького товариства 

медицини болю. 

 

Рекомендація 

Наявність болю та його характеристика повинні бути оцінені у пацієнтів 

з БАС. 

Терапія проводиться відповідно до Керівних принципів Німецького 

товариства з вивчення болю. медикаментозна та немедикаментозна. 

 

4.3.14 М'язові судоми/Фасцикуляції 

М'язові судоми та фасцикуляції часто є тимчасовою складовою ранньої 

клінічної картини захворювання. Необхідність медикаментозного лікування 

визначається рівнем страждання (наприклад, болючість або нічні 

пробудження). Магній та гідратація (у випадках недостатнього споживання 

рідини) можуть використовуватися окремо, але доказів ефективності немає. 

Хініну сульфат ефективний при «ідіопатичних» м’язових судомах, але його 

застосування ще не вивчалося у пацієнтів з БАС (El-Tawil et al., 2010). Хініну 

сульфат при «ідіопатичних» м'язових спазмах є ефективним, однак у пацієнтів 

з БАС не досліджувався (El-Tawil et al., 2010). Натомість, ефективність іншого 
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блокатора натрієвих каналів, мексилетину, при м’язових судомах при БАС у 

дозі 2 x 150 мг була продемонстрована у двох рандомізованих клінічних 

дослідженнях (Weiss et al., 2016; Oskarsson et al., 2018). Вищі дози пов’язані з 

більш частими побічними ефектами (Weiss et al., 2016). Ранолазин, також 

блокатор натрієвих каналів, є альтернативою, але досі вивчався лише при 

міотонії (Lorusso et al., 2019). 

Фасцикуляції рідко є причиною вираженого дискомфорту. Відсутні 

дослідження, які б підтверджували ефективність будь-якої речовини. Пацієнти 

повідомляють про зменшення фасцикуляцій при застосуванні рилузолу, а 

також канабіноїдів. 

 

Рекомендація 

Фасцикуляції та судоми слід лікувати магнієм, хінінсульфатом, 

мексилетином, ранозаліном; за відсутності ефекту альтернативою можуть 

бути канабіноїди (див. також розділ 4.3.15 «Спастичність»).  

 

4.3.15 Спастичність 

Спастичність у пацієнтів, які переважно страждають від ураження 

першого (ersten) мотонейрона, є терапевтичною проблемою, особливо у 

пацієнтів з первинним латеральним склерозом.  Окрім контрактур, 

спастичність призводить до нічного м’язово-скелетного болю та болісних 

м'язових судом, особливо в аддукторах стегна. Було показано, що спрей 

дельта-9-тетрагідроканабінолу та каннабідіолу (ТГК/КБД: 50:50) зменшує як 

спастичність, так і больові судоми (Riva et al., 2019). Дані, зібрані через 

цифрову платформу охорони здоров'я від пацієнтів з БАС та спастичністю, 

показали високу задоволеність лікуванням ТГК/КБД (Meyer et al., 2019). 

Порівняльні дослідження з іншими антиспастичними засобами, такими як 

Тізанідин або Ліоресал, відсутні. У випадках фокальної спастичності та 

резистентності до терапії можна спробувати ботулотоксин А (Marvulli et al., 

2019).  

 

Рекомендація 

У  випадках значних страждання, загрози виникнення контрактур і 

порушення гігієни можна використовувати такі заходи та лікарські засоби: 

● фізіотерапія, 

● фізіотерапія з використанням апаратів, зокрема з використанням 

лікувального тренажера, 

● антиспастичні препарати, зокрема Ліоресал, 

● дельта-9-тетрагідроканабінол та канабідіол при болісній спастичності 

та судомах. 

Коментар робочої групи: на момент розроблення даної клінічної 

настанови лікарські засоби у формі спрею, що містить комбінацію 

Δ 9-тетрагідроканабінолу (ТГК) та канабідіолу (КБД) в Україні не 
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зареєстровані. Ліоресал - це торгоа назва лікарського засобу з міжнародною 

непатентованою назвою баклофен. 

 

4.3.16 Тривога 

Даних про поширеність тривожних розладів при БАС недостатньо. 

Водночас невеликі дослідження свідчать, що тривожні розлади не 

трапляються значно частіше у пацієнтів із БАС порівняно з відповідними 

контрольними групами (Pagnini, 2013; Grabler et al., 2018). 

Високоякісних контрольованих досліджень ефективності 

фармакологічних втручань у пацієнтів з БАС бракує. Невеликі рандомізовані 

контрольовані дослідження продемонстрували ефективність медитації та 

короткотривалих психологічних втручань при тривожних розладах у пацієнтів 

з БАС (Diaz et al., 2016; Pagnini et al., 2017). 

 

Рекомендація 

За наявності клінічних ознак тривожного розладу слід проводити 

діагностику та терапію відповідно до Настанови AWMF «Лікування 

тривожних розладів» (Bandelow et al.,   2014). Залежно від тяжкості розладу 

можуть застосовуватися психотерапевтичні та/або фармакологічні стратегії 

лікування.. У гострих випадках можуть застосовуватися короткодіючі 

бензодіазепіни (наприклад, лоразепам; застереження: дихальна депресія), при 

хронічних розладах використовуються СІЗЗС, СІЗНЗ і трициклічні 

антидепресанти. Специфічні аспекти тривожних станів у контексті 

термінальної дихальної недостатності розглядаються у зазначеній Настанові.  

 

4.3.17 Забезпечення допоміжними засобами 

Забезпечення сучасними допоміжними засобами та асистивними 

технологіями є важливою складовою неврологічного лікування пацієнтів з 

БАС для підтримки рухових функцій, контролю обтяжливих симптомів і 

підтримки соціальної активності. Доступні варіанти догляду значно 

розширилися завдяки новим технологічним розробкам.Очікується подальший 

прогрес у цій галузі (наприклад, у сфері допоміжної робототехніки). Загалом, 

слід застосовувати принцип проактивної допомоги. Допоміжні засоби слід 

розпочинати застосовувати на ранніх етапах — з урахуванням прогресуючого 

перебігу БАС та затримок у забезпеченні, особливо щодо складних технічних 

засобів (Funke et al., 2018).   

Забезпечення складними допоміжними засобами доцільно здійснювати у 

спеціалізованих центрах на засадах спільного прийняття рішень, що 

передбачає дефіцит-орієнтований, ресурсно-орієнтований та 

індивідуалізований підхід до визначення потреби в допоміжних засобах 

(Majmudar et al., 2014). Окрім компенсації обмежень життєдіяльності, 

призначення допоміжних засобів має також враховувати зменшення 

навантаження на формальних і неформальних осіб, які здійснюють догляд 

(Hwang et al., 2014).  
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З огляду на складність забезпечення допоміжними засобами, доцільним є 

знання їх основних категорій і типових прикладів. Водночас конкретний вибір 

допоміжних засобів часто можливий лише після оцінки умов їх застосування 

(наприклад, розширеного житлового середовища) спеціалізованим фахівцем із 

забезпечення. До процесу забезпечення допоміжними засобами, залежно від 

рівня спеціалізації, слід залучати представників інших професій (наприклад, 

фахівців з ортопедичної техніки та фізичних терапевтів при підборі 

перонеальних ортезів). На перший погляд надлишкове або дублююче 

забезпечення може бути обґрунтованим у разі використання допоміжних 

засобів у різних сферах повсякденного життя (наприклад, поєднання різних 

систем підйомників або застосування спеціалізованих електричних візків для 

використання в приміщенні чи поза ним). 

 

Таблиця 2 Релевантні категорії допоміжних засобів при веденні 

пацієнтів із БАС із прикладами  

 

Категорії допоміжних 

засобів 

Приклади 

Допоміжні засоби для 

мобільності 

 

● Шийний ортез при нестабільності голови 

(Dropped-Head-Syndrom) (Baxter et al., 2016). 

● Перонеальний ортез при парезі розгиначів 

стопи; ортез із фіксацією колінного суглоба при 

нестабільності коліна (із застосуванням легких 

матеріалів, наприклад карбону) (Mnatsakanian et 

al., 2017). 

● Полегшений/складний візок при початкових 

порушеннях ходи (основна мета забезпечення: 

пасивне транспортування пацієнта). 

● Електричний візок із спеціальними функціями, 

зокрема з функціями підйому, лежання та стояння, 

а також сумісністю з допоміжними засобами для 

комунікації, управління оточенням та асистивною 

робототехнікою (основна мета забезпечення: 

мобільність, автономія та участь) (Ward et 

al.,2010). 

●  Електричний візок для використання в 

приміщеннях («Indoor»-візки) із спеціальними 

функціями, зокрема з функціями підйому, лежання 

та стояння (ціль  забезпечення: позиціонування та 

зменшення симптомів). 

● Роботизована рука (ціль забезпечення: 

компенсація втрати мануальних функцій). 

● Робот для прийому їжі (ціль забезпечення: 

збереження автономності під час прийому їжі). 
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Засоби допомоги при 

переміщенні 

● Системи підйомників (підйомник для 

пацієнтів, підйомник для стояння, сходові-

/стельові підйомні системи). 

● Сходовий підйомник. 

● Пандуси. 

● Утримувальні пристрої (поручні, штанги тощо). 

Допоміжні засоби для 

терапії 

 

 

● Ортез для фіксації кисті при початковому 

формуванні контрактур; у поєднанні з фізичною 

терапією та, за потреби, лікуванням 

ботулотоксином. 

● Тренажер для руху рук і ніг при периферичних 

парезах і спастичності (мобілізація кінцівок, 

регуляція м'язового тонусу, первинна й вторинна 

профілактика контрактур, артрозів та лімфедеми, 

сприяння рухливості суглобів). 

● Терапевтичний пристрій для підтримки 

екзоперистальтики у випадках запорів. 

Житлові та санітарні 

приміщення 

● Ліжко для догляду або вкладний каркас для 

ліжка (за потреби з функцією підйому). 

● Допоміжні засоби для позиціювання 

(наприклад, протипролежневі або позиціонувальні 

подушки, транспортні простирадла). 

● Підвищене сидіння для туалету. 

● Душ-унітаз (унітаз з функцією душу). 

● Душовий стілець із регульованим нахилом 

сидіння. 

● Підйомник для ванни. 

Засоби комунікації ● Прості засоби комунікації, такі як планшетний 

ПК із голосовим введенням при дизартрії або 

порушенні мануальної функції письма. 

● Комплексні засоби комунікації, наприклад, з 

керуванням головою, підборіддям та очима для 

комунікації, керування ПК і допоміжними 

засобами, а також для управління оточенням. 

● Системи персонального виклику. 

Засоби дихальної 

підтримки 

 

● Асистент кашлю (механічний 

інсуфлятор/ексуфлятор) 

● Апарати для неінвазивної вентиляції легень.. 

● Апарати для інвазивної вентиляції легень, 

включно із забезпеченням резервними 

пристроями. 

● Аспіраційні пристрої. 
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Рекомендація 

Забезпечення допоміжними засобами є ключовим аспектом лікування 

осіб із БАС. Забезпечення має здійснюватися завчасно, переважно у 

спеціалізованих центрах і досвідченими медичними працівниками, щоб 

уникнути неналежних чи запізнілих  змін у догляді. 

 

4.3.18 Психосоціальна підтримка  

Психосоціальну підтримку як засіб допомоги в самодопомозі слід 

пропонувати як пацієнтам, так і родичам, які здійснюють догляд. 

Профілактичною метою має бути підтримка максимально незалежного та 

самостійного способу життя, а також покращення або підтримка якості життя. 

Інформацію про групи самодопомоги або пацієнтські організації 

(наприклад, групи самодопомоги Німецького товариства м’язових 

захворювань, а також інші організації самодопомоги) зазвичай надають у 

спеціалізованих установах, таких як асоційовані БАС-центри Німецької 

мережі із захворювань мотонейронів (MND-Net). 

Особливої ваги набуває підтримка родичів, оскільки внаслідок 

прогресуючого зростання навантаження, пов’язаного з доглядом за 

пацієнтами,  вони відчувають дедалі більший  фізичний і емоційний тягар 

(Burke et al., 2015; deWit et al., 2018). Водночас, підвищене навантаження на 

родичів,  асоціюється з додатковим, суттєвим зниженням якості життя самих 

пацієнтів  (deWit et al., 2018). 

 

5 Координація ведення пацієнтів   

5.1   Амбулаторне ведення 

Діагностика повинна проводитися переважно стаціонарно або — за 

наявності кадрових та апаратних ресурсів — також амбулаторно. Для 

отримання другої думки, визначення прогнозу, планування терапії, а також 

для підтримки прийняття рішень щодо лікування та координації догляду 

необхідно здійснювати амбулаторне або стаціонарне лікування у 

спеціалізованому центрі БАС. 

Варіанти догляду та лікування повинні бути розглянуті на ранній стадії, 

адаптовані до перебігу захворювання, та повинні включати заходи для 

продовження життя, контролю паліативних симптомів та обмеження терапії. 

Індивідуальні цілі лікування можуть бути визначені та задокументовані під 

час процесу прийняття рішень (попереднє розпорядження, довіреність). 

Якщо загальної амбулаторної паліативної допомоги недостатньо, для 

полегшення догляду вдома можна додати спеціалізовану амбулаторну 

паліативну допомогу фахівцями з досвідом роботи з конкретними 

захворюваннями. 

 

5.2  Стаціонарне лікування 

У випадках складних або небезпечних для життя симптомів показано 

стаціонарне лікування з метою оцінки стану задіяних моторних і немоторних 
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систем та посилення контролю симптомів. У випадках гіповентиляції та 

показань до неінвазивної вентиляційної терапії або встановлення трахеостоми 

з подальшою штучною вентиляцією легень рекомендується стаціонарне 

лікування у лікарні, яка має досвід ініціювання домашньої штучної вентиляції 

легень. Також при встановленні ПЕГ показане стаціонарне лікування. Для 

паліативного контролю симптомів, рефрактерних до терапії, слід розглянути 

можливість стаціонарного лікування у відділенні паліативної допомоги (з 

неврологічною підтримкою) або в хоспісі. 

 

6 Особливості 

Тяжкість захворювання, як правило, обґрунтовує необхідність отримання 

другої думки. 

 

7 Спинальна м’язова атрофія   

5q-асоційована СМА — це аутосомно-рецесивна спадкова дегенерація 

альфа-мотонейронів спинного мозку з частотою приблизно 1:7000 серед 

новонароджених у Німеччині та 1:10000 у світі, з частотою носійства 

гетерозигот 1:40–1:50 (Groen et al., 2018; Wirth et al., 2020). Приблизно у 94% 

випадків спостерігається гомозиготна делеція 7 та 8 екзонів або лише 7  екзона 

гена SurvivalMotorNeuron1(SMN1) на хромосомі 5q13.2. Приблизно у 4% 

пацієнтів з 5q-СМА спостерігається компаунд-гетерозиготність. Ступінь 

тяжкості СМА загалом корелює з кількістю копій SMN2 гомологічного гена 

(Wirth et al., 2020). Пацієнти з СМА зазвичай не мають гену SMN1 і мають від 

1 до 6 копій SMN2 на геном (Groen et al., 2018). Ген SMN1 продукує виключно 

правильну РНК і білок, тоді як ген SMN2 переважно продукує неправильно 

сплайсовану РНК і нефункціональний білок. Білок SMN залучений до 

широкого спектра клітинних процесів (біогенез та сплайсинг РНК, трансляція, 

транскрипція, апоптоз, ендоцитоз тощо) (Groen et al., 2018; Wirth et al., 2020). 

Тому при тяжких формах СМА 0 та СМА 1 спостерігається мультисистемне 

ураження (головний мозок, легені, кишечник, серце, селезінка та кістки) 

(Hamilton&Gillingwater, 2013). 

Клінічно характеризується поєднанням м'язової гіпотонії та атрофії 

проксимальних та аксіальних  м'язів  тазового поясу. Відповідно до 

максимально розвинутих моторних функцій (ніколи не сиділи, сидять, ходять) 

і початку захворювання, пацієнти з СМА спочатку були класифіковані на 5 

типів (0,1,2,3 і 4) (Wirth et al., 2020). Застосування  генно-модифікуючої терапії 

призвело до зміни класифікації, на даний час пацієнти поділяються на Non-

Sitter,Sitter і Walker (ті що не сидять, ті що сидять, ті що ходять) (Groen et al., 

2018; Wirth et al., 2020).   

Для отримання додаткової інформації щодо патогенезу та молекулярної 

діагностики рекомендується звернутися до Керівних принципів AWMF з СМА 

(Кельбель, Мюллер-Фельбер, 2021). 

 

Терапія 
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Рекомендації щодо стандарту ведення опубліковані для дітей та дорослих 

(Finkel et al., 2018; Mercuri et al., 2018b). 

 

Коментар робочої групи: на момент розроблення КН в Україні чинним є 

Стандарт медичної допомоги «Діагностика та лікування спінальної м’язової 

атрофії», затверджений наказом Міністерства охорони здоров’я України від 

16 квітня 2025 року № 648. 

 

Фізіотерапія та забезпечення засобами допомоги  

Застосовуються такі ж основні принципи, як і для терапії БАС. 

 

Лікування сколіозу та контрактур 

Сколіоз і торакальний кіфоз виникають майже у всіх пацієнтів з СМА. 

Показання до носіння корсета чи хірургічної корекції мають визначатися 

індивідуально. Носіння корсета може уповільнити розвиток сколіозу, проте не 

запобігає його виникненню (Hull et al., 2012). Однією з цілей використання 

корсета є поліпшення позиціонування і відповідно покращення функції 

хребта. У дорослих пацієнтів із вираженим сколіозом спондилодез, як 

правило, вже не показаний. 

Контрактури великих суглобів слід лікувати консервативно, коли це 

можливо (фізіотерапія). Хірургічне втручання слід розглядати у випадках 

сильного болю, (пов'язаних з контрактурою) функціональних порушень та 

обмежень, пов'язаних з потребами догляду. 

Функція легень 

Після переходу на штучну вентиляцію легень часто необхідні як 

неінвазивні, так і інвазивні методи вентиляції. 

Необхідно оцінити клінічні ознаки нічної гіповентиляції (ранковий 

головний біль, денна втома, дистимія, зниження апетиту та толерантності до 

фізичного навантаження, посилення респіраторних інфекцій, нічна 

пітливість). Збільшення дихальної роботи може сприяти розвитку дистрофії. 

Слід регулярно вимірювати спірометрію з форсованою життєвою ємністю 

легень (ФЖЄЛ) у положеннях сидячи та лежачи на спині, мінімальний імпульс 

(МІП), максимальний експіраторний потік (МЕП) та піковий експіраторний 

потік (ПЕП). Рекомендується проводити полісомнографічне обстеження з 

нічною капнометрією раз на рік. 

Може бути показано використання відкашлювача. Слід задокументувати 

легеневі інфекції та застосування антибіотиків (Hull et al., 2012; Finkel et al., 

2018; Mercuri et al.,  2018b). 

 

Шкали для оцінки перебігу захворювання та моніторингу терапії — 

реєстр пацієнтів 

Сидячий: Для оцінки моторики верхніх кінцівок доцільно 

використовувати такі шкали: Revised Upper Limb Module (RULM), Expanded 

Hammersmith Functional Motor Scale for SMA (HFMSE) та MFM-32 (Glanzman 
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et al., 2011; Vuillerot et al., 2013; Mazzone et al., 2017). 

Пацієнти з СМА, які здатні ходити, часто здобувають високих, іноді 

максимальних балів у шкалах моторної функції. Оцінка здатності до ходьби, 

стояння або дистанції ходьби є надзвичайно важливою (DunawayYoung et al., 

2016). Окрім 6-хвилинного тесту ходи (6MWT), валідним інструментом 

визнано тест Timed-„Up and-Go“ (TUG) (Dunaway et al., 2014). При суттєвому 

порушенні здатності до ходьби як альтернатива 6-хвилинному тесту ходи 

використовується 10-метровий тест ходи. 

Моторні шкали слід оцінювати щонайменше 1 раз на рік, під час 

медикаментозної терапії — кожні 6 місяців, а пацієнти, які отримують 

терапію, мають бути включені до довічного пацієнтського реєстру. Валідувані 

«patient-reported outcomes» можуть додатково використовуватися поряд із 

клінічними шкалами, застосованими у медичних закладах (Osmanovic et al., 

2021). 

 

Медикаментозна терапія 

I. Антисенсові олігонуклеотиди – Нусінерсен 

З червня 2017 року ця терапія дозволена без обмежень щодо початку 

захворювання, віку, ступеня тяжкості чи моторної функції. Дана терапія 

блокує інтронний splicesilencer в інтроні 7SMN2-pre -mRNA, що сприяє 

підвищеному включенню екзона 7 у SMN2-mRNA та збільшенню продукції 

білка SMN. Введення здійснюється шляхом повторних інтратекальних 

ін’єкцій (чотири насичувальні дози протягом перших двох місяців, після чого 

— з інтервалом у чотири місяці). 

Інтратекальне введення слід здійснювати у нейром'язовому центрі зі 

спеціалізацією в лікуванні пацієнтів з СМА: 

1. для забезпечення безпечного лікування пацієнтів із респіраторною 

недостатністю. 

2. Лікарі повинні мати досвід проведення люмбальної пункції навіть у 

пацієнтів із сколіотичними деформаціями. 

● Повторне інтратекальне введення Нусінерсену може становити 

технічну складність (Stolte et al., ,2018). 

● Системна аналгоседація дорослим не потрібна. Місцева 

інфільтраційна анестезія в запланованій точці пункції може розглядатися у 

виняткових випадках. 

● Комп’ютерна томографія (КТ) для планування та/або виконання 

люмбальної пункції потрібна лише пацієнтам зі складними анатомічними 

умовами (спондилодез, виражений сколіоз). 

● Магнітно-резонансна томографія (МРТ) у багатьох пацієнтів 

неможлива через імплантовані метали. У виняткових випадках альтернативою 

можуть бути техніки аплікації, наприклад із використанням порт-систем (off-

label) (Strauss et al., 2018; Hagenacker et al., 2019). 

● Контрольовані клінічні дослідження за участю немовлят і дітей 

показали покращення моторної функції; ефективність, відповідно до наявних 
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даних, значною мірою залежить від часу початку лікування та стадії 

захворювання (Finkel et al., 2017; Mercuri et al., 201 8a). 

●  Віковідповідний моторний розвиток, у найкращому разі, можливий 

лише за умови початку терапії у пресимптоматичний період (DeVivo et al., 

2019). 

● Доказова база щодо довготривалої терапії дорослих наразі ще 

обмежена (Walter et al., 2019; Hagenacker et al., 2020). Значущого поліпшення 

моторної функції та стабілізації перебігу захворювання було 

продемонстровано у моно- та мультицентрових спостережних дослідженнях. 

● Клінічно значуще покращення показника HFMSE (зростання на >3 

бали) після 14 місяців лікування було зафіксовано у 40% пацієнтів, побічні 

ефекти переважно були пов’язані з пункцією, серйозних побічних ефектів не 

спостерігалося (Walter et al., 2019; Hagenacker et al., 2020). Вік пацієнта при 

початку терапії не є релевантним прогностичним фактором. 

 

II. Генозамісна терапія SMN1 — онасемноген-абепарвовек 

Після затвердження у червні 2020 року в Європі генозамісної терапії 

онасемноген-абе-парвовек для пацієнтів із клінічно підтвердженою мутацією 

гена SMN1 та клінічним діагнозом СМА 1 (незалежно від кількості копій гена 

SMN2 або у пацієнтів з СМА з мутацією гена SMN1 із до 3 копій SMN2) це 

втручання може проводитися незалежно від типу СМА. Обмеження за віком 

та/або масою тіла наразі не встановлено. Дані щодо довготривалої 

ефективності та безпеки є вкрай обмеженими; Пацієнти із СМА-1 із 

реєстраційного дослідження (n=13) у 5-річному спостереженні 

продемонстрували стабілізацію або подальше покращення за загалом 

сприятливого профілю безпеки; зафіксовані серйозні побічні ефекти 

стосувалися переважно дихальних подій; профіль безпеки загалом оцінено як 

сприятливий (Mendell et al., 2021). Для остаточної оцінки, безумовно, 

необхідні додаткові дані реальної клінічної практики у більших когорт. 

●  У професійній інформації щодо Онсемноген-АбеПарвовеку міститься 

попередження про відсутність даних щодо верхньої межі віку (>2 років) та 

маси тіла (>13,5 кг). 

●  Онасемноген-абепарвовек ефективний лише у осіб, негативних за 

AAV9, або при концентрації антитіл <1:50. Визначення антитіл до AAV9 є 

обов’язковим перед початком терапії. 

●  Введення: Товариство нейропедіатрії (GNP) за участю Медично-

наукової консультативної ради Німецького товариства м’язових хворих 

(DGM)e.V. опублікувало рекомендації до дій (Ziegler et al.,2020).  

● Застосування генної замісної терапії СМА має проводитися у 

спеціалізованих лікувальних цен-трах та за суворих вимог безпеки для 

коректного проведення з ретельним обліком і документуванням побічних 

ефектів, а також фіксацією перебігу захворювання. 

 

III. RG7916–Різдиплам 
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RG7916 є «SMAll molecule», системно активним пероральним сплайс-

енхансером, який шляхом модуляції сплайсингу SMN2 підвищує експресію 

функціонального білка SMN. Три клінічних дослідження 

RG7916:SUNFISH(СМА 2 та СМА 3),FIREFISH(СМА 1) та 

JEWELFISH(попередньо проліковані пацієнти з СМА 2 та СМА 3) призвели 

до його затвердження в ЄС для дорослих пацієнтів з СМА з 1–4 копіями SMN2 

з березня 2021 року. У цих дослідженнях різдиплам продемонстрував значний 

клінічний ефект при інфантильній СМА, менш виражений при СМА 2 та 3 

(Mendell, 2018; Ratni et al., 2018; Sturm et al.,2019). 

 

IV. Комбіновані терапії: SMN-залежні терапії 

На даний час контрольовані дані щодо комбінованих терапій 

відсутні. Для цих підходів наразі немає чіткої доказової бази. 

я допоміжних засобів 

8 Фінансування Настанови 

Ці Рекомендації створені без впливу чи підтримки з боку промисловості. 

 

9 Методика розроблення Настанови 

 

9.1 Склад Групи з розроблення керівних принципів, участь 

зацікавлених сторін 

 

Координація Керівних принципів 

Сектор БАС: проф. д-р Альберт Лудольф, Ульм, проф. д-р Сусанна 

Петрі, Ганновер Сектор, не пов’язаний з БАС/МНЗ/СМА: проф. д-р Юліан 

Ґросскройц, Любек 

 

Члени Групи з розроблення керівних принципів 

Д-р Торстен Грель (Неврологія, Лікарня імені Альфріда Круппа, Ессен) 

проф. д-р Юліан Ґросскройц (Неврологія, Університетська клініка 

Шлезвіг-Гольштейн, кампус Любек) Проф. д-р Мартін Гехт (Неврологія, 

Районна лікарня Кауфбойрен) 

Проф. Андреас Германн (Неврологія, Університетська медицина Росток) 

ПД д-р Сара Йессе (Неврологія, Університет Ульм) 

Проф. д-р Пауль Лінгор (Неврологія, Технічний університет Мюнхен) 

проф. д-р Вольфганг Льошер (Неврологія, Медичний університет 

Інсбрука,ÖGN) Проф. д-р Альберт К. Людольф (Неврологія, Університет 

Ульм) 
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9.2 Пошук і відбір наукових доказів   

Адаптація європейських та американських настанов, систематичний 

пошук оновлень у Medline та Cochrane, використання визначених критеріїв 

включення та виключення. Ці керівні настанови є подальшим розвитком 

керівних принципів DGN 2003, 2005, 2008, 2011, а також 2014 років, 

впроваджують клінічні настанови Американської академії неврології (Miller et 

al., 1999; Bradley et al., 2001) та інтегрують керівні настанови Робочої групи 

EFNS (2006, 2011). 

  

9.3 Процедура формування консенсусу 

Після представлення попередніх керівних настанов і перегляду 

відповідних баз даних було проведено письмове та усне формування 

консенсусу шляхом розповсюдження та корегування авторами. Ці керівні 

принципи були схвалені Комісією з керівних настанов Німецького товариства 

з неврології (DGN), а також правліннями Австрійського товариства з 

неврології (ÖGN) і Швейцарського неврологічного товариства (SNG). Інші 

професійні товариства участі не брали. 

 

10 Декларація інтересів і врегулювання конфлікту інтересів 

Усі учасники підготовки керівних принципів своєчасно та в повному 

обсязі подали свої декларації інтересів (форма AWMF,2018, для заяви про 

інтереси у межах проєктів керівних принципів) координатору або в редакцію 

Керівних принципів DGN. Ці питання були оцінені незалежним, анонімно 

працюючим і компетентним уповноваженим із запобігання конфлікту 

інтересів DGN на предмет потенційно тема-тично релевантних інтересів і 

відповідно враховані у сфері відповідальності за керівні принципи. Розмір 

надходжень, зокрема, оцінювався згідно з чітко визначеними пороговими 

значеннями (правила COIDGN), які були чинними на початку роботи над 

керівними принципами у лютому 2020 року.           

Було проведено класифікацію на незначні, помірні та значні конфлікти 

інтересів. 

За основу були взяті такі критерії оцінювання: 

●  оплачувана робота рецензента/консультанта або участь у науковій 

раді/AdvisoryBoard: оплачувана діяльність для промислових компаній; 

●  доповіді: оплачені промисловістю; 

●  авторство або співавторство: лише якщо керується індустрією; 

●  дослідницькі проєкти/проведення клінічних досліджень: прямо або 

частково фінансуються промисловими підприємствами; 

●  власницькі інтереси (патенти, володіння акціями), що стосуються 

рекомендацій; 

●  непрямі інтереси, що мають релевантність. 

 

Оцінка поданих інтересів 



47 
 

У 10 з 12 учасників не було виявлено або було виявлено лише незначні 

конфлікти інтересів, тому додаткових заходів не вживалося. Серед них є автор, 

який володіє патентом на застосування фасудилу для лікування БАС: навіть 

якщо патентований препарат у Керівних принципах не розглядається, цей 

автор з превентивних міркувань не брав участі в розділі Керівних принципів, 

присвяченому терапії БАС. 

У одного координатора та однієї координаторки були виявлені інтереси 

помірної релевантності у не-БАС-/МНЗ-/СМА-сфері, а також інтереси 

незначної релевантності в сфері БАС. Група з розроблення керівних принципів 

таким чином виконала наступну рекомендацію IKB: «З огляду на видатну 

експертизу пропонується доручити обом учасникам, незважаючи на заявлені 

незначні інтереси у сфері БАС, виконання функції координаторів». Оскільки 

обидва мають помірні інтереси у не-БАС-сфері, для цієї сфери потрібен 

щонайменше ще один, неупереджений координатор.» Було залучено третього 

координатора без інтересів у не-БАС-/МНЗ-/СМА-сфері. 

Правила 50% Німецького товариства неврології було дотримано. Це 

означає, що щонайменше 50 відсотків осіб, які брали участь у розробці 

Керівних принципів, не повинні мати або можуть мати лише незначні для цих 

Керівних принципів конфлікти інтересів. 

Заявлені інтереси учасників та відповідні висновки, зроблені для 

забезпечення прозорості, наведено у табличному резюме (див. окремий 

документ). 
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