
Мышечная дистрофия Дюшенна  — генетиче-
ское нервно-мышечное заболевание, относя-

щееся к  наиболее тяжелым формам наследственных 
мышечных дистрофий. Нервно-мышечные заболе-
вания, вызванные мутациями в  гене дистрофина, 
объединяют в  группу дистрофинопатий, к  которым, 
помимо мышечной дистрофии Дюшенна, также 

относятся мышечная дистрофия Беккера и промежу-
точные формы миодистрофий.

Мышечная дистрофия Дюшенна вызвана мута-
цией гена дистрофина, одного из  самых крупных 
генов человека (79 белок-кодирующих экзонов 
и  приблизительно 2,5 млн пар нуклеотидов), распо-
ложенного на хромосоме Х в участке Xp21. Делеции 
и  дупликации одного или  нескольких экзонов воз-
никают в 70–80% случаев, а точковые мутации реже, 
в  20–30% [1]. Делеции чаще всего локализуются 
между экзонами 45 и 55, а дупликации — между экзо-
нами 2 и  10. Именно тип и  расположение мутации 
определяют клиническую картину, течение и прогноз 
заболевания, а также алгоритм необходимой терапии 
для конкретного пациента [1, 2].

В большинстве случаев мутация передается 
по  механизму X-сцепленного рецессивного насле-
дования и  проявляется только в  гомо- или  гемизи-
готном состоянии. Это обуславливает гораздо более 
высокую распространенность мышечной дистрофии 
Дюшенна у  мальчиков  — в  1 из  3500–5000 случаев. 
У  девочек частота заболевания составляет только 
1:50 000 000. Мутациями de novo вызваны около 30% 
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В статье описаны этапы диагностического поиска одной из наиболее тяжелых форм наследственных мышечных дистрофий, 
генетического нервно-мышечного заболевания  — мышечной дистрофии Дюшенна. Синдром цитолиза, имеющий внепе-
ченочное происхождение, и повышение креатинфосфокиназы в биохимическом анализе крови могут быть первым шагом 
в диагностике заболевания еще на доклиническом или раннем клиническом этапе. Представленный случай продемонстри-
ровал отсутствие настороженности у врачей первичного звена в отношении данной патологии. Выявление неврологических 
симптомов, проведение полного медицинского осмотра и оценка уровня креатинфосфокиназы у пациентов с изолированной 
гипертрансаминаземией позволят избежать дорогостоящих и  длительных исследований на  предмет заболеваний печени 
и приведут к своевременной диагностике скрытых нервно-мышечных заболеваний.
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The article outlines the diagnostic approach for one of the most severe forms of hereditary muscular dystrophies, a genetic neuromus-
cular disorder — Duchenne muscular dystrophy. Cytolysis syndrome of extrahepatic origin and elevated creatine phosphokinase levels 
in biochemical blood tests may serve as initial diagnostic markers at preclinical or early clinical stages.
The presented case highlights a lack of clinical vigilance among primary care physicians regarding this condition. Detection of neu-
rological symptoms, comprehensive physical examination, and assessment of creatine phosphokinase levels in patients with isolated 
hypertransaminasemia can prevent costly and prolonged investigations for liver diseases and facilitate timely diagnosis of underlying 
neuromuscular disorders.

Key words: Duchenne muscular dystrophy, hypertransaminasemia, increased creatinine phosphokinase

For citation: Borzieva  H.Y., Abramova  E.N., Samkov  A.A., Markina  T.K., Kisteneva  L.B. Elevated transaminases in  the  early diagnosis 
of Duchenne disease. Ros Vestn Perinatol i Pediatr 2025; 70:(6): 104–108 (in Russ). DOI: 10.21508/1027‑4065‑2025–70–6–104–108

104

ОБМЕН ОПЫТОМ

РОССИЙСКИЙ ВЕСТНИК ПЕРИНАТОЛОГИИ И ПЕДИАТРИИ, 2025; 70:(6) 
ROSSIYSKIY VESTNIK PERINATOLOGII I PEDIATRII, 2025; 70:(6) 



случаев, в то время как 70% — унаследованы от гете-
розиготных матерей-носительниц [2]. Общая распро-
страненность составляет 5,3 (95% ДИ: 5,1–5,5) случая 
на  100 000 мужчин; распространенность при  рож-
дении — 21,4 (95% ДИ: 20,4–22,5) случая на 100 000 
живорожденных мальчиков соответственно [2].

Белок дистрофин обеспечивает взаимодействие 
между цитоскелетом, клеточной мембраной и внекле-
точным матриксом. Он  экспрессируется и  располо-
жен на плазматической мембране клеток поперечно-
полосатой и  сердечной мускулатуры. В  значительно 
меньшей степени дистрофин содержится в  клетках 
головного мозга и сетчатке глаза, именно это и объяс-
няет некоторые проявления заболевания со стороны 
центральной нервной системы. Белок является важ-
ным компонентом дистрофин-гликопротеинового 
комплекса в  составе структурной единицы мышцы. 
Отсутствие дистрофин-гликопротеинового ком-
плекса приводит к повышению проницаемости мем-
бран миофибрилл, окислительному повреждению 
и некрозу клеток. По мере прогрессирования патоло-
гии у  пациентов с  мышечной дистрофией Дюшенна 
снижается регенеративный потенциал миофибрилл, 
а мышечная ткань постепенно заменяется эндомизи-
альной соединительной и жировой тканью с инфиль-
трацией мононуклеарными клетками. Все выше-
перечисленное сопровождается прогрессирующей 
дегенерацией и повреждением мышц.

Активность ферментов  аспартат- и  Аланинами-
нотрансфераз  при  мышечной дистрофии Дюшенна 
может быть повышена в десятки раз и имеет мышеч-
ное, а не печеночное происхождение [3]. На ранних 
стадиях развития мышечной дистрофии Дюшенна 
повышение трансаминал, связанное с  распадом 
мышц, может быть единственным проявлением забо-
левания, когда еще нет основных клинических сим-
птомов [3]. Помимо повышения уровня аланинами-
нотрансферазы и/или аспартатаминотрансферазы, 
повышение уровня креатинфосфокиназы  — спец-
ифического фермента мышечной ткани, также ука-
зывает на  повреждение мышц или  мышечные забо-
левания.  Анализ уровня креатинкиназы у  пациента 
с  повышенным уровнем трансаминаз может помочь 
избежать ненужных, инвазивных и  дорогостоя-
щих диагностических лабораторных исследований 
и  процедур для  определения этиологии заболевания 
печени. Экономическое бремя мышечной дистрофии 
Дюшенна на системы здравоохранения очень велико 
из-за необходимости оказания многопрофильной 
помощи и  значительно возрастает по  мере прогрес-
сирования заболевания [2–5].

В 2023 году группой исследователей под руковод-
ством A. Kansu было проведено исследование, целью 
которого являлось определение частоты мышечной 
дистрофии Дюшенна/Беккера среди 589 детей муж-
ского пола с  изолированной гипертрансаминазе-
мией [4]. Уровень креатинфосфокиназы превышал 

верхнюю границу нормы у 42,6% пациентов. Мышеч-
ная дистрофия Дюшенна/Беккера была диагности-
рована у  47% пациентов мужского рода с  изолиро-
ванной гипертрансаминаземией. Средние значения 
аланинаминотрансферазы, аспартатаминотрансфе-
разы и креатинфосфокиназы в этой группе обследу-
емых были статистически значимо выше, а  невро-
логические симптомы и  другие недооцененные 
признаки чаще встречались у  пациентов с  мышеч-
ной дистрофией Дюшенна/Беккера, чем у  пациен-
тов без  мышечной дистрофии Дюшенна/Беккера 
(p < 0,001).

С целью демонстрации алгоритма клинического 
поиска от первых проявлений заболевания до поста-
новки окончательного диагноза приводим клиниче-
ское наблюдение.

Клиническое наблюдение

Мальчик Г. в  возрасте 3  лет 8 месяцев поступил 
в Инфекционную клиническую больницу № 1 в связи 
с  жалобами на  повышенную утомляемость, общую 
слабость, снижение аппетита в  течение последнего 
месяца.

Из анамнеза жизни известно, что ребенок от тре-
тьей беременности (1-я беременность завершилась 
гибелью плода на  доношенном сроке, 2-я беремен-
ность  — рождением здоровой девочки). Во  2 три-
местре женщина перенесла острую респираторную 
вирусную инфекцию в легкой форме без лихорадки. 
Роды срочные, физиологические. Масса тела 
при рождении 3670 г, рост — 54 см, отмечалось одно-
кратное обвитие шеи пуповиной. Оценка по  шкале 
Апгар  — 8/8 баллов. Новорожденный был выписан 
из  роддома на  третьи сутки жизни с  массой 3450  г. 
В  роддоме проведена вакцинация БЦЖ и  против 
гепатита В1. Со слов матери наследственных патоло-
гий в семье не отмечалось.

В возрасте 8  дней ребенок был госпитализиро-
ван в  стационар с  диагнозом «Неонатальная жел-
туха, дакриоцистит», и  после курса симптоматиче-
ской и фототерапии был выписан с выздоровлением. 
Раннее развитие без  особенностей. Вакцинирован 
по индивидуальному графику.

До 3  лет 7 месяцев родители не  замечали каких-
либо отклонений в  развитии, жалоб не  было. 
В  возрасте 3  лет 8 месяцев ребенок обследо-
ван в  поликлинике по  месту жительства в  связи 
с  появлением повышенной утомляемости. 
По данным обследования было обнаружено повы-
шение трансаминаз: аланинаминотрансфераза  — 
до  697 ед/л (при  норме < 33 ед/л), аспартатамино-
трансфераза  — до  363 ед/л (при  норме < 36 ед/л); 
показатели клинического анализа крови, уровни 
общего билирубина (6,9 мкмоль/л) и  глюкозы (4,8 
ммоль/л) были в пределах возрастной нормы.

Ребенок был направлен на  консультацию врача-
инфекциониста в  консультативно-поликлиническое 
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отделение инфекционной больницы, и  с  предвари-
тельным диагнозом «Гепатит неуточненный, безжел-
тушная форма, среднетяжелое течение» был госпита-
лизирован для уточнения диагноза. Согласно данным 
эпидемиологического анамнеза, контактов ребенка 
с инфекционными больными не отмечалось, поездок 
за пределы города за последний год не было.

Состояние мальчика при  поступлении средней 
степени тяжести. Ребенок в  ясном сознании, с  нор-
мальной температурой тела. Осмотр кожных покро-
вов, слизистых и пальпация периферических лимфа-
тических узлов, а также аускультация легких и сердца 
не  выявили патологических изменений. При  паль-
пации живота определялись нормальные размеры 
печени и селезенки. Со слов родителей дизурических 
явлений, нарушения дефекации ранее не отмечалось.

Степень развития мускулатуры оценена 
как «хорошая», мышечный тонус в норме. Визуально 
отмечалась умеренная гипертрофия икроножных 
мышц. Во  время осмотра обращало на  себя внима-
ние, что  ребенок больше любит сидеть, не  любит 
бегать, при попытке встать — помогает себе (взбира-
ется) руками (прием Говерса).

По данным лабораторно-инструментального 
обследования при  поступлении показатели кли-
нического анализа крови были в  пределах воз-
растной нормы; в  биохимическом анализе крови 
сохранялось повышение аланинаминотранс-
феразы до  593ед/л, аспартатаминотрансфераза 
до 326 ед/л, выявлены увеличение активности лак-
татдегидрогеназы до  3459 МЕ/л (при  возрастной 
норме до 300 МЕ/л), общей креатинфосфокиназы — 
до 13712 МЕ/л (при возрастной норме до 149 МЕ/л), 
остальные показатели, включая общий билирубин 
(5,2 мкмоль/л), общий белок (63,4  г/л), гамма-
глутамилтрансферазу (7 МЕ/л), щелочную фосфа-
тазу (119 МЕ/л) и общий холестерин (3,9 ммоль/л), 
соответствовали нормальным возрастным значе-
ниям. С  целью исключения вирусной природы 
повышения трансаминаз исследована кровь паци-
ента на  наличие антител к  вирусам гепатита А, В, 
С, Е. Получены отрицательные результаты. Анти-
тела и  антиген HIV не  обнаружены. Исследование 
крови на  ДНК герпесвирусов (цитомегаловируса, 
Эпштейна — Барр вируса, Herpes simplex 1,2,6 типа) 
показали отрицательный результат. Серологиче-
ское исследование крови методом иммунофермент-
ного анализа выявило только маркер латентной 
формы цитомегаловирусной инфекции IgG (59.6 
КП) при отсутствии специфических антител класса 
М (0.39 КП). Патологических изменений в  общем 
анализе мочи не  выявлено. На  ЭКГ регистриро-
вался синусовый ритм с ЧСС 105 уд/мин, нормаль-
ное положение ЭОС, особенностей процесса репо-
ляризации отмечено не  было. При  ультразвуковом 
исследовании гепатобилиарной зоны патологии 
не было выявлено.

Таким образом, в результате проведенного обсле-
дования острая инфекционная патология, в  том 
числе вирусные гепатиты А, В, С, Е и герпесвирусная 
инфекция (Эпштейна-Барр вирусная и  цитомегало-
вирусная инфекции), как  потенциальная этиологи-
ческая причина повышения печеночных ферментов 
у ребенка были исключены. Однако, сочетание изо-
лированной гипертрансаминаземии (синдром цито-
лиза) без признаков холестаза и гипербилирубинемии 
со значительным повышением креатинкиназы и лак-
татдегидрогеназы позволили впервые заподозрить 
миогенное происхождение повышения трансаминаз. 
Ребенок был консультирован неврологом, данных 
за острую неврологическую патологию не выявлено, 
заподозрена мышечная дистрофия Дюшенна.

Для верификации данного диагноза проведено 
генетическое исследование в  медико-генетическом 
научном центре имени академика Н.П. Бочкова. 
Методом MLPA (мультиплексная лигазная цеп-
ная реакция) проведен поиск делеций/дупликаций 
экзонов 1–79 гена DMD (NM_004006.2), варианты 
в котором приводят к миодистрофии Дюшенна/Бек-
кера. Обнаружена делеция экзонов 46–50 гена DMD 
(NM_004006.2: c.(6614+1_6615–1)_(7309+1_7310–1) 
del) в гемизиготном состоянии, приводящая к сдвигу 
рамки считывания, что характерно для клинической 
формы миодистрофии Дюшенна.

Таким образом, на  основании жалоб ребенка 
на  слабость общую и  слабость в  ногах, данных объ-
ективного осмотра в виде псевдогипертрофии икро-
ножных мышц, специфических проявлений, включая 
прием Говерса, устойчивых изменений в биохимиче-
ском анализе крови, а  также данных генетического 
исследования, была диагностирована у  ребенка 
мышечная дистрофия Дюшенна. Для  дальнейшего 
обследования, наблюдения и лечения ребенок в удов-
летворительном состоянии был выписан из  инфек-
ционного стационара под  наблюдение невролога 
и генетика по месту жительства.

Обсуждение

Большинство случаев повышения трансами-
наз в  сыворотке крови может указывать на  острые 
или  хронические заболевания печени или  быть 
результатом медикаментозного лечения [6–8]. 
Для  уточнения этиологической природы повыше-
ния трансаминаз как  правило назначаются допол-
нительные методы исследования: расширенный 
биохимический анализ крови, ультразвуковое 
исследование органов брюшной полости, собира-
ются дополнительные данные анамнеза, позволя-
ющие исключить токсическую природу поражения 
печеночной ткани, рекомендуется консультация 
врача-инфекциониста. Однако несмотря на  то, 
что  большинство случаев объясняется вышеназ-
ванными причинами, у пациентов с заболеваниями 
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мышц также регистрируются случаи бессимптомной 
гипертрансаминаземии [2, 9–11].

Различить трансаминазы печеночного и  мышеч-
ного происхождения при  мышечной дистрофии 
Дюшенна и Беккера сложно [12]. Стандартный диа-
гностический алгоритм у  детей с  гипертрансами-
наземией первоначально включает комплекс лабо-
раторных исследований и, при  необходимости, 
инвазивные процедуры (включая биопсию печени) 
для исключения хронической печеночной патологии. 
И  лишь затем рассматривается потенциальный диа-
гноз «заболевание мышц», например, мышечная дис-
трофия Дюшенна или Беккера [12].

Представленный нами клинический случай под-
тверждает, что  пациентов с  изолированной/бессим-
птомной гипертрансаминаземией целесообразно 
более тщательно обследовать на  предмет возмож-
ного нервно-мышечного заболевания.  Педиатрам 
и  детским гастроэнтерологам, к  которым направ-
ляют детей с  изолированным повышенным уровнем 
трансаминаз с  целью исключения бессимптомного 
заболевания печени, следует проводить подробный 
сбор анамнеза, в том числе неврологических симпто-
мов. Проведение базового неврологического осмо-
тра и  рутинное определение уровня креатинкиназы 
помогают в  диагностике конкретных мышечных 
заболеваний, способствуют более раннему началу 
лечения и  предотвращают длительные задержки 
в диагностике. Анализ на креатинкиназу всегда дол-
жен быть включен в  первый этап лабораторного 
исследования при  изолированной гипертрансами-
наземии, даже до  появления каких-либо симптомов 
мышечного заболевания [13].

Заключение

Описанная выше история заболевания ребенка 
продемонстрировала отсутствие настороженности 
у  врачей первичного звена в  отношении данной 
редкой патологии. У  пациентов с  прогрессирую-
щей мышечной дистрофией Дюшенна активность 
ферментов аспартат- и  аланинаминотрансфераз, 
имеющих внепеченочное происхождение, может 
быть повышена в  десятки раз: происходит распад 
миоцитов (рабдомиолиз) и  высвобождение в  кровь 
креатинкиназы и  других продуктов цитолиза и, 
как  следствие  — значительное повышение уровня 
креатинкиназы крови. Таким образом, синдром 
цитолиза и  повышение креатинкиназы в  биохими-
ческом анализе крови может быть первым шагом 
в диагностике заболевания.

Процесс верификации диагноза при  мышечной 
дистрофии Дюшенна/Беккера часто бывает дли-
тельным и  сложным и  не  начинается до  тех пор, 
пока не  проявится специфический симптомоком-
плекс. Выявление неврологических симптомов, прове-
дение полного медицинского осмотра и анализ уровня 
креатинкиназы у  пациентов с  изолированной гипер-
трансаминаземией позволят избежать дорогостоящих 
и  длительных исследований на  предмет заболева-
ний печени и приведут к своевременной диагностике 
скрытых нервно-мышечных заболеваний. Диагно-
стика мышечной дистрофии Дюшенна на досимптом-
ной стадии позволит начать лечение до клинического 
прогрессирования поражения мышц и  даст возмож-
ность для генетического консультирования.
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