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ВВЕДЕНИЕ
Увеличение активности печеночных трансаминаз 

характерно для многочисленных групп заболеваний [1, 2]. 

Данный лабораторный признак выявляется как при 
поражениях гепатобилиарной системы, так и при ред-
ких наследственных заболеваниях, где патологическим 
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Аннотация.

Обоснование. Синдром цитолиза зачастую помогает педиатру начать поиск патологии гепатобилиарной системы, но 
под маской повышения уровня трансаминаз могут дебютировать и редкие генетические заболевания. При выполнении 
стандартного алгоритма обследования истинная причина болезни рискует оставаться нераспознанной продолжитель-
ное время, а при постановке диагноза «неопределенный гепатит» пациентам назначается нерациональное лечение, 
что, в свою очередь, приводит к ухудшению качества оказания медицинской помощи. Цель исследования —  провести 
анализ данных анамнеза, клинического и лабораторного обследования детей в дебюте генетических заболеваний 
и соотнести выявленный симптомокомплекс с повышенным уровнем трансаминаз крови. Методы. Проведен ретро-
спективный анализ случайно выбранных 17 историй болезни детей, находившихся под наблюдением в 2010–2019 гг. 
с диагностированными заболеваниями миодистрофия Дюшенна —  Беккера, гликогенозы и мукополисахаридозы. 
Авторы учитывали жалобы, данные анамнеза жизни и болезни, клинические и лабораторные признаки в дебюте гене-
тических заболеваний. Верификация наследственной патологии проведена молекулярно-генетическими методами, 
определяли также экскрецию гликозаминогликанов с мочой. Подтверждающие диагностические технологии применяли 
в лаборатории молекулярной диагностики и лаборатории наследственных болезней обмена веществ ФГБНУ «Медико-
генетический научный центр» имени академика Н. П. Бочкова (г. Москва). Результаты. Сравнительный анализ анам-
нестических и клинико-лабораторных данных проводили у 9 пациентов с миопатией Дюшенна —  Беккера, 5 больных 
с гликогенозами и 3 детей с мукополисахаридозами. Продолжительную желтуху наблюдали у 22,2% новорожденных 
с миодистрофией Дюшенна. При миопатиях повышенный уровень трансаминаз имеет происхождение из разрушенных 
мышечных волокон и не связан с распадом клеток печени. Этот факт подтверждается нами обнаружением прямой кор-
реляции показателей аспартатаминотрансферазы (АСТ) (r = 0,76) и аланинаминотрансферазы (АЛТ) (r = 0,72) с высо-
кой активностью креатинфосфокиназы (КФК), где p < 0,05. При гликогенозах у 40% детей диагностирована продолжи-
тельная желтуха в периоде новорожденности. У всех больных выявлена гепатомегалия, за счет которой увеличивается 
объем живота, а на фоне избыточной массы тела у 80% пациентов отмечается отставание в физическом развитии за 
счет низкого роста. Характерен внешний вид детей, «кукольное лицо» описано у 100% больных. Установлена сильная 
связь между повышенными показателями щелочной фосфатазы и ферментов АСТ (r = 0,78), АЛТ (r = 0,81), p < 0,05. 
В третьей группе наблюдали 3 детей с мукополисахаридозом. Нами не выявлено достоверно высокого уровня транс-
аминаз в данной группе заболеваний. Заключение. На фоне прогрессирующей мышечной дистрофии Дюшенна —  
Беккера гиперферментемия обнаруживается у каждого пациента мужского пола, а повышенный уровень трансаминаз 
коррелирует с высокими показателями КФК. При гликогенозах синдром цитолиза наблюдается не у всех пациентов, 
а гиперферментемия встречается на фоне типичных клинических симптомов болезни. При мукополисахаридозе мы не 
регистрируем повышенной активности трансаминаз, но отмечаем гепатомегалию. При длительном неопределенном 
синдроме цитолиза педиатр обязан направить диагностический поиск на выявление либо исключение наследственно 
обусловленных заболеваний.
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изменениям подвергаются другие органы и системы, 
но не исключено вторичное повреждение паренхимы 
печени. Обнаружение в сыворотке крови повышенного 
уровня трансаминаз в большинстве случаев направляет 
диагностический поиск педиатра на определение при-
чин, где главным органом-мишенью является именно 
печень, а более широкий взгляд на эту проблему форми-
руется лишь при попадании в «диагностический тупик». 
Вследствие выполнения стандартного алгоритма обсле-
дования и постановки диагноза «неопределенный гепа-
тит» назначается нерациональное лечение, что, в свою 
очередь, приводит к ухудшению качества оказания меди-
цинской помощи. В статье обсуждаются клинико-лабора-
торные проявления, характерные для течения прогрес-
сирующей мышечной дистрофии Дюшенна —  Беккера, 
мукополисахаридозов и гликогенозов. Сходство мани-
фестации этих заболеваний с гепатитами любой этио-
логии приводит к тому, что истинная причина болезни 
рискует оставаться нераспознанной продолжительное 
время.

Прогрессирующая мышечная дистрофия (ПМД) 
Дюшенна —  Беккера —  это Х-сцепленное рецессив-

ное нервно-мышечное заболевание, возникающее из-за 
мутации гена DMD (Duchenne muscular dystrophy), кото-
рый кодирует сарколеммный белок дистрофин, что при-
водит к отсутствию или недостаточной функциональной 
активности мышечных волокон. Дистрофин —  это цито-
скелетный белок, обеспечивающий прочность, стабиль-
ность и функциональность миофибрилл [3].

Распространенность ПМД составляет 15,9 случаев 
на 100 000 живорожденных мужчин в США и 19,5 слу-
чаев на 100 000 живорожденных лиц мужского пола 
в Великобритании [4]. Возраст дебюта заболевания 
варьирует и зависит от формы ПМД —  Дюшенна или 
Беккера. Клиническая картина, как правило, начина-
ется с атрофии и слабости мышц тазового пояса, бедер 
с развитием поясничного гиперлордоза. Болезнь про-
является нарушением походки, сложностью при подъ-
еме по лестнице, отмечается симптом Говерса, когда 
ребенок не может быстро подняться из положения сидя 
на корточках, а только помогая себе руками, ступенчато 
и последовательно достигая желаемого. Наблюдается 
псевдогипертрофия мышц, чаще икроножных, постепен-
но поражаются другие мышечные группы [5].
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Children who have cytolysis syndrome in debut of genetic 
diseases: analysis of primary morbidity
Abstract.

Background. Cytolysis syndrome often helps to suspect liver pathology. However, a rare genetic disease may manifest under the guise 
of increased transaminases. No true etiology of the disease is then identified with the standard examination algorithm. It is not recog-
nized for a long time. Patients diagnosed with unspecified hepatitis receive irrational treatment, which in turn leads to deterioration in 
the quality of medical care. Purpose. To analyze the medical history, laboratory test results and list of clinical symptoms in pediatric 
patients with genetic diseases in the debut, and to correlate an identified symptom complex with increased transaminases. Methods. 
The article presents the results of a retrospective study of 17 randomly selected cases of children with a first established diagnosis 
of Duchenne — Becker muscular dystrophy, glycogen storage disease, mucopolysaccharidosis followed up in 2010–2019.  We used 
data from patient complaints, anamnesis vitae and anamnesis morbi, laboratory test results and list of clinical symptoms in the debut 
of genetic diseases. The statistical processing was performed by using parametric and nonparametric methods. Confirmation of the 
diagnosis was obtained by molecular genetic techniques and the test for expression of urine glycosaminoglycans. Confirming diagnostic 
technologies were used in the laboratory of molecular diagnostics and the laboratory of inherited metabolic diseases at the Bochkov 
Research Centre for Medical Genetics (Moscow). Results. A comparative analysis of medical history and clinical and laboratory data 
was performed in 9 patients with Duchenne — Becker muscular dystrophy, 5 patients with glycogen storage disease, and 3 children 
with mucopolysaccharidosis. Prolonged neonatal jaundice was observed in 22.2% of newborns with Duchenne muscular dystrophy. In 
myopathies, elevated transaminases originate from destroyed muscle fibers and are not associated with the breakdown of the liver 
cells. This fact is also confirmed by our discovery of a direct correlation between AST (r = 0.76) and ALT (r = 0.72) values with high 
activity of creatine phosphokinase (CPK), p < 0.05. Prolonged neonatal jaundice was observed in 40% of children with glycogen storage 
disease. Hepatomegaly was detected in all cases, due to which the volume of the abdomen increases giving a specific form to patients 
against the background of overweight, lag in physical development due to low growth in 80% of cases and a “puppet face” in 100% of 
children. There is strong correlation between the increased alkaline phosphatase and AST (r = 0.78), ALT (r = 0.81), p < 0.05. In the 
third group, there are three children with mucopolysaccharidosis. We did not find any significant increase in transaminases in this group 
of children. Conclusion. Against the background of progressive Duchenne — Becker muscular dystrophy, hyperenzymemia is detected 
in each male patient. There is correlation between elevated transaminases and high creatine phosphokinase. Cytolysis syndrome was 
found only in some cases of glycogen storage disease, and hyperenzymemia occurs against the background of typical clinical symptoms 
of the disease. In cases of mucopolysaccharidosis we have found no elevated transaminases, but there is hepatomegaly. In case of 
prolonged unexplained cytolysis syndrome, the pediatrician should conduct a diagnostic search to identify or exclude genetic diseases.

Keywords: Duchenne muscular dystrophy; mucopolysaccharidosis; glycogen storage disease; cytolysis syndrome
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Слабость мышц разгибателей бедра, сгибательные 
контрактуры в тазобедренных и коленных суставах при-
водят к компенсаторному отведению бедер, формирова-
нию эквиноварусной установки стоп, вследствие чего при 
передвижении больной наступает на наружный край сто-
пы. Со временем процесс распространяется на мышцы 
плечевого пояса, что ведет к возникновению симптома 
«крыловидных лопаток». Можно наблюдать уплощение 
грудной клетки в переднезаднем направлении. Не исклю-
чено вовлечение лицевой группы мышц, когда описыва-
ются маловыразительность мимики, неполное смыкание 
век при закрывании глаз, отсутствие на лбу морщин, утол-
щение и выпячивание вперед нижней губы. В 30–50% 
случаев возникает задержка психоречевого развития. 
Нарушения со стороны сердечно-сосудистой системы 
включают синусовую тахикардию, аритмии, миграцию 
водителя ритма, на поздних сроках болезни развивает-
ся острая сердечная недостаточность. Характерно рез-
кое повышение активности креатинфосфокиназы (КФК). 
В дальнейшем формируется клиника сердечной и/или 
легочной недостаточности, что является одной из главных 
причин смерти пациента [5].

Мукополисахаридоз (МПС) —  это заболевание из 
группы наследственных нарушений обмена гликозами-
ногликанов (ГАГ), при котором происходит прогрессиру-
ющее накопление метаболитов в клеточных лизосомах 
различных тканей. Как правило, характер проявлений 
этих заболеваний связан с типом субстанций, нака-
пливающихся в разных тканях организма. Фермент 
α-L-идуронидаза участвует в катаболизме 2 ГАГ —  дерма-
тансульфата и гепарансульфата [6]. Так, дерматан- и гепа-
рансульфат откладываются при МПС I типа и синдроме 
Хантера (МПС II типа), гепарансульфат —  при синдроме 
Санфилиппо (МПС III типа), кератансульфат и хондроитин-
сульфат —  при синдроме Моркио (МПС IVа типа) и дер-
матансульфат —  при синдроме Марото —  Лами (МПС VI 
типа). В настоящее время существует 7 типов МПС, обу-
словленных дефицитом 10 гидролаз [7]. Накопление ГАГ 
происходит практически во всех органах и тканях: хряще, 
сухожилиях, надкостнице, эндокарде, сосудистой стенке, 
печени, селезенке, нервной системе [7].

Отек мягкой мозговой оболочки вызывает частичную 
окклюзию субарахноидальных пространств, что приводит 
к формированию прогрессирующей наружной и внутрен-
ней гидроцефалии. Тугоподвижность суставов развива-
ется из-за деформации метафизов, утолщение суставной 
капсулы обусловлено отложением в ней ГАГ с развити-
ем фиброза. Обструкция дыхательных путей происходит 
вследствие сужения трахеи, утолщения голосовых свя-
зок, избыточности отека тканей верхних дыхательных 
путей [7]. Таким образом, бóльшая часть МПС клиниче-
ски проявляется поражением скелета. Патологическим 
изменениям подвергаются клетки коры головного моз-
га, таламуса, ствола, передних рогов спинного мозга. 
Данные нарушения проявляются задержкой физического 
и умственного развития, в дальнейшем приводя к демен-
ции, потере двигательных и интеллектуальных навыков, 
которыми больные обладали ранее.

У пациентов с МПС обнаруживаются гепатосплено-
мегалия, патологические изменения со стороны сер-
дечно-сосудистой системы в виде нарушения структуры 
митрального и аортального клапанов, диагностируют-
ся кардиомиопатия и кардиомегалия [8]. Наблюдаются 
поражения глаз в виде помутнения роговицы, изменения 
со стороны кожных покровов, у больных часто обнаружи-
вают пупочную и/или паховую грыжу, в то время как при 
рождении такие изменения не были зарегистрированы. 

Манифестация болезни напрямую зависит от тяжести 
МПС: при тяжелой форме симптомы появляются уже 
на первом году жизни, при легкой форме —  в более стар-
шем возрасте [7].

При разных типах МПС в зависимости от биохимиче-
ской специфичности ГАГ будут преобладать различные 
так называемые «тропные симптомы»: гепарансульфат 
приводит преимущественно к неврологическим наруше-
ниям при МПС I, II и III типов, кератансульфат провоцирует 
помутнение роговицы и изменения скелета без вовлече-
ния нервной системы при МПС IV и VI типов, накопление 
дерматансульфата влечет за собой возникновение кар-
диомиопатий и порождение клапанных пороков сердца 
при МПС I, II и VI типов [7].

Бoлeзни накопления гликoгeна (гликoгeновые 
бoлeзни, гликoгeнозы, ГБ) —  это группа наследствен-
ных заболеваний, затрагивающих углеводный обмен, 
которые характеризуются избыточным накоплением гли-
когена в органах и тканях. В основе этиопатогенеза 
лежат мутации в генах, кодирующих синтез ферментов, 
участвующих в процессах расщепления. Эти мутации 
приводят к недостаточности или отсутствию активности 
ферментов [9, 10].

Клинические проявления зависят от типа гликоге-
ноза. При ГБ I типа почечные поражения характеризу-
ются формированием фокально-сегментарного гломеру-
лосклероза с ухудшением функции почек, тубулярными 
нарушениями проксимального типа, отложением в почках 
солей кальция. Вследствие повторных гипогликемических 
состояний возникают патологические изменения в голов-
ном мозге. При ГБ Iа типа имеет место миопатический 
синдром, характерна мышечная гипотония с последую-
щим ее прогрессированием до атрофии мышц рук и ног.

При ГБ III типа манифестация болезни происходит 
в периоде новорожденности либо раннем возрасте, про-
является гепатомегалией, гипогликемией, ухудшением 
липидного профиля, гипотрофией, отставанием в физи-
ческом развитии и небольшими нарушениями в психиче-
ском развитии.

ГБ IV типа протекает тяжело, развивается картина 
печеночной недостаточности, наблюдается многообра-
зие клинических форм: фатальная перинатальная нерв-
но-мышечная, врожденная нервно-мышечная, детская 
нервно-мышечная, взрослая нервно-мышечная с изо-
лированной миопатией. Дебютируя в возрасте до 18 мес 
жизни, ГБ приводит к формированию раннего цирро-
за печени, быстро развивается печеночная недостаточ-
ность, смерть ребенка наступает в возрасте от 3 до 5 лет.

ГБ VI типа проявляется в раннем детстве в виде гепа-
томегалии, отмечается задержка роста. Течение болезни, 
как правило, доброкачественное, вплоть до достижения 
стойкой клинико-лабораторной ремиссии.

Гликогеноз IXa типа описан как одна из самых мягких 
форм ГБ и по своему течению проявляет сходство с ГБ 
VI типа. Отмечается гепатомегалия, задержка психомо-
торного развития, мышечная слабость. Гликогеноз IXc 
манифестирует в детском возрасте и характеризуется 
гепатомегалией, снижением мышечной силы, задержкой 
роста. В большинстве случаев симптоматика со време-
нем угасает.

Гликогеноз 0 типа является редкой формой, первые 
проявления заметны в раннем возрасте в виде гипогли-
кемических состояний, гиперкетонемии. Характерно сни-
жение уровня аланина и лактата в сыворотке крови [11].

Цель исследования: проанализировать данные 
анамнеза, клинического и лабораторного обследования 
детей в дебюте генетических заболеваний и соотнести 
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выявленный симптомокомплекс с повышенным уровнем 
трансаминаз крови.

МАТЕРИАЛЫ И МЕТОДЫ
Проведен ретроспективный анализ случайно 

выбранных 17 историй болезни детей, находивших-
ся под наблюдением в ГБУЗ Свердловской области 
«Клинико-диагностический центр «Охрана здоровья мате-
ри и ребенка» (главный врач Е. Б. Николаева) в 2010–
2019 гг. с диагностированными болезнями миодистрофия 
Дюшенна —  Беккера, гликогенозы и МПС. Учитывали 
данные анамнеза жизни и заболевания, жалобы, кли-
нические и лабораторные признаки в дебюте болезни. 
Статистическая обработка результатов исследования про-
водилась с использованием пакетов прикладных про-
грамм Microsoft Excel, Statistica 6,0. Применяли методы 
описательной статистики с вычислением среднего ариф-
метического, стандартного отклонения, ошибки среднего. 
Для оценки корреляции вычисляли коэффициент корреля-
ции Пирсона. Проверка данных проводилась через опре-
деление нулевой и альтернативной гипотез, различия 
считались достоверными при р < 0,05.

Верификация наследственной патологии была прове-
дена молекулярно-генетическими методами, определяли 
экскрецию ГАГ с мочой при МПС. Подтверждающие диа-
гностические технологии применяли в лаборатории моле-
кулярной диагностики и лаборатории наследственных 
болезней обмена веществ ФГБНУ «Медико-генетический 
научный центр» имени академика Н. П. Бочкова.

РЕЗУЛЬТАТЫ И ОБСУЖДЕНИЕ
Сравнительный анализ анамнестических и клинико-

лабораторных данных проводили у 9 пациентов с миопа-
тией Дюшенна —  Беккера, 5 больных с гликогенозами 
и 3 детей с мукополисахаридозами разных типов. В боль-
шинстве случаев у детей обнаруживали цитолиз различ-
ной степени выраженности.

Синдром цитолиза характеризовался повышением 
показателей трансаминаз. Уровень АСТ при ПМД дости-
гал значений 300,6 ± 53,9 Ед/л, при ГБ —  316,5 ± 177,7 
Ед/л, при МПС —  35,8 ± 6,5 Ед/л. Значение АЛТ при ПМД 
составило 309,4 ± 37,7 Ед/л, ГБ —  369,4 ± 228,7 Ед/л, 
МПС —  37,8 ± 4,1 Ед/л (табл. 1). Различия между пока-
зателями трансаминаз были статистически значимы при 
миодистрофии Дюшенна —  Беккера гликогенозах и МПС.

Все пациенты были распределены на три группы, 
соответствующие их генетическому заболеванию. В пер-
вую группу вошли 9 детей с ПМД Дюшенна в возрасте 
от 2 до 10 лет, средний возраст манифестации болезни 
составил 5,38 ± 1,06 года. Данная патология диагности-
руется у мальчиков, описан Х-сцепленный рецессивный 
тип наследования [12, 13]. В нашей выборке присутству-

ют только пациенты мужского пола. Диагноз установлен 
на основании данных молекулярно-генетической экспер-
тизы и повышенного уровня КФК. Акушерский анамнез 
был отягощен у 44,4% (4) матерей, описаны такие про-
явления, как угроза прерывания беременности, анемия, 
преэклампсия. Средний возраст матерей в момент насту-
пления беременности составил 28,2 ± 1,8 года, а чем 
старше был возраст матери, тем выше показатель АСТ 
у детей с миодистрофией Дюшенна —  Беккера (r = 0,61, 
p < 0,05). При гликогенозах и МПС подобной взаимосвя-
зи не установлено. Число беременностей более 3 отмеча-
ли у 44,4% (4) матерей.

Продолжительную желтуху в периоде новорожденно-
сти наблюдали у 22,2% детей. Была обнаружена прямая 
корреляция между показателями билирубина, сохраня-
ющими повышенные значения на сроках более 28 дней 
жизни ребенка, и высоким уровнем трансаминаз —  АСТ 
(r = 0,62) и АЛТ (r = 0,73), где р < 0,05. Объективно гепато-
мегалию наблюдали лишь у 33,0% детей, при этом связь 
размеров печени с гиперферментемией была слабая —  
АСТ (r = 0,32) и АЛТ (r = 0,36), p > 0,05.

Частота описанных клинических признаков при мио-
дистрофии Дюшенна —  Беккера была следующей: сни-
жение мышечной силы —  у 66,7% больных, наличие псев-
догипертрофии мышц голеней —  у 77,8%, затруднения 
при подъеме по лестнице —  у 66,7%, гиперлордоз пояс-
ницы —  у 66,7%, моторная неловкость —  у 66,7%, диф-
фузная мышечная гипотония —  у 66,7%, миопатические 
приемы —  у 55,0%, миопатическая походка —  у 55,0%, 
задержка речевого развития —  у 44,0%, астения —  
у 33,0%, отставание в массе тела —  у 33,0%.

При миопатиях повышенный уровень трансаминаз 
имеет происхождение из нарушенных мышечных волокон 
и не связан с распадом клеток печени. Этот факт под-
тверждается также обнаружением нами прямой корреля-
ции показателей АСТ (r = 0,76) и АЛТ (r = 0,72) с высокой 
активностью КФК, где p < 0,05.

Во вторую группу вошли 5 детей с гликогенозами 
в возрасте от 3 до 7 лет (4,4 ± 0,5 года), 80% (4) из кото-
рых были мальчики. Диагноз поставлен на основании 
молекулярно-генетических исследований. Беременность 
у матерей наступала в возрасте 30,4 ± 2,2 года на фоне 
отягощенного акушерского анамнеза в 60% случаев: 
1–2 выкидыша в анамнезе у 60% женщин, во вре-
мя беременности были выявлены анемия II степени, 
гестационный сахарный диабет, маловодие, пневмония. 
Продолжительная желтуха в периоде новорожденности 
диагностирована у 40% пациентов.

При гликогенозах в 100% случаев была выявлена 
гепатомегалия, за счет которой увеличиваются размер 
и объем живота. У 60% больных отмечалась избыточная 
масса тела, а у 80% регистрировалось отставание в физи-
ческом развитии за счет низкого роста. Характерное 
проявление заболевания в виде «кукольного лица» было 
описано у всех пациентов. Наряду с этим дети часто 
жаловались на проявления диспепсии: тошноту и рвоту 
(60% больных), ощущение дискомфорта в животе выше 
пупка (40%), запоры (60%). Пациенты отмечали сла-
бость в конечностях (80%), астению (60%) и диффузную 
мышечную гипотонию (40%). Такие симптомы, как тошно-
та и рвота, не наблюдались у пациентов с гиперфермен-
темией. Сильные связи определялись между повышен-
ным уровнем щелочной фосфатазы и показателями АСТ 
(r = 0,78) и АЛТ (r = 0,81), p < 0,05.

По нашему мнению, выявленные связи при ПМД 
Дюшенна и ГБ дают информацию к размышлению 
и потребуют дальнейшего изучения проблемы.

Таблица 1. Среднее значение уровня трансаминаз в дебюте 
генетических заболеваний
Table 1. Mean transaminases in the debut of genetic diseases

Заболевания АСТ, Ед/л АЛТ, Ед/л

Миодистрофия
Дюшенна —  Беккера

300,64 ± 53,97 309,38 ± 37,75

Гликогенозы 316,52 ± 177,69 369,42 ± 228,69

Мукополисахаридозы 35,76 ± 6,46 37,80 ± 4,06

Примечание. АСТ —  аспартатаминотрансфераза, АЛТ —  алани-
наминотрансфераза.
Note. AST — aspartate aminotransferase, ALT — alanine ami-
notransferase.
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В третьей группе наблюдали 3 детей с МПС, возраст 
которых варьировал от 8 мес до 14 лет, из них 2 (66,7%) 
были девочки. Существенного повышения уровня транса-
миназ в данной группе заболеваний не выявили. Диагноз 
МПС был установлен на основании экскреции ГАГ, опре-
деления активности специфических ферментов и молеку-
лярно-генетической экспертизы. В периоде новорожден-
ности у одного младенца диагностировали церебральную 
ишемию II степени, перинатальную инфекцию. У второ-
го пациента был выставлен диагноз: внутриутробная 
инфекция, задержка внутриутробного развития плода, 
отечный синдром. У третьего малыша наступил леталь-
ный исход в раннем возрасте. Как показали наблюдения, 
дети с МПС отставали в физическом развитии по длине 
(у 100% больных) и массе тела (у 66,7%). Была выявлена 
гепатомегалия в 66,7% случаев (у 2 детей), гипертри-
хоз —  в 66,7%, сгибательная и разгибательная контрак-
туры коленных суставов —  в 66,7%, деформация груд-
ной клетки —  в 66,7%, нарушение дыхания —  в 66,7%, 
задержка речевого развития —  33,3%, гипотрофия 
мышц верхних и нижних конечностей —  33,3%. У одного 

больного отмечали макроглоссию, эпикант и плоскую 
переносицу.

Таким образом, нами выявлен ряд закономерностей, 
которые помогут врачу-педиатру в проведении диффе-
ренциальной диагностики представленных генетических 
заболеваний на этапе оказания амбулаторно-поликлини-
ческой помощи детям (табл. 2).

ВЫВОДЫ
1. Синдром цитолиза обнаруживается у 100% больных 

с прогрессирующей мышечной дистрофией Дюшенна —  
Беккера и наблюдается у 60% детей с гликогенозами. 
У пациентов с МПС диагностически значимого повышения 
уровня трансаминаз не отмечается.

2. При миодистрофии Дюшенна —  Беккера уста-
новлена прямая корреляция между гиперферментемией 
и активностью КФК, что имеет диагностическую значи-
мость, поскольку причиной упорного цитолиза является 
нарушение структуры мышечных волокон.

3. При гликогенозах синдром цитолиза и гепатомега-
лия обнаруживаются часто, а показатели трансаминаз 

Таблица 2. Дифференциальная диагностика генетических заболеваний по клинико-лабораторным критериям
Table 2. Differential diagnosis of genetic diseases according to clinical and laboratory criteria

Признаки ПМД Дюшенна Гликогенозы Мукополисахаридозы

Биохимические показатели

АЛТ *** **** Норма

АСТ **** *** Норма

ГГТП Норма *** Норма

КФК **** *** Норма

ЩФ Норма **** Норма

Эфиры холестерина Норма *** Норма

Клинические признаки

Гепатомегалия ** **** ***

Затяжная желтуха ** **** Нет

«Кукольное лицо» Нет **** Нет

Астения * *** Нет

Запах ацетона изо рта Нет ** Нет

Запор Нет *** Нет

Тошнота, рвота Нет *** Нет

С трудом поднимается по лестнице **** Нет **

Моторная неловкость *** Нет **

Диффузная мышечная гипотония *** ** Нет

Проксимальная мышечная гипотония *** Нет Нет

Мышечная сила, снижение *** **** **

Миопатические приемы *** Нет Нет

Миопатическая походка *** *** Нет

Гиперлордоз поясницы *** Нет *

Псевдогипертрофия голеней **** Нет Нет

Гипертрихоз Нет Нет ***

Гипотрофия * * ***

Микроаномалии развития Нет * ****

Примечание. ПМД —  прогрессирующая мышечная дистрофия, АЛТ —  аланинаминотрансфераза, АСТ —  аспартатаминотрансфераза, 
ГГТП —  гамма-глютамилтранспептидаза, КФК —  креатинфосфокиназа, ЩФ —  щелочная фосфатаза.
Note. PMD — progressive muscular dystrophy, AST — aspartate aminotransferase, ALT — alanine aminotransferase, GGT — gamma-glutamyl 
transpeptidase, CPK — creatine phosphokinase, ALP — alkaline phosphatase.
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сильно коррелируют с высоким уровнем щелочной фос-
фатазы. При этом у пациентов наблюдается низкорос-
лость и характерное проявление заболевания в виде 
«кукольного лица».

4. При МПС на фоне выявленной гепатомегалии и дис-
пептического синдрома не отмечается синдром цитолиза.

5. В анамнезе у детей, которым в последующем диа-
гностировали ПМД Дюшенна —  Беккера или гликоге-
новую болезнь, достоверно чаще регистрировали эпи-
зоды затяжной желтухи и цитолиза неопределенной 
этиологии в периоде новорожденности и в первые месяцы 
жизни.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ
В настоящей работе преимущественно представле-

на описательная статистика наследственно обусловлен-
ных заболеваний, протекающих с синдромом цитолиза 
и гепатомегалией, которая позволяет выявить ряд отли-
чий их от классических гепатитов. На фоне прогрессирую-
щей мышечной дистрофии Дюшенна —  Беккера синдром 
цитолиза обнаруживается у каждого пациента мужского 
пола, а гиперферментемия коррелирует с высоким уров-
нем КФК. При гликогенозах синдром цитолиза наблю-
дается не у всех пациентов, но повышенный уровень 
трансаминаз регистрируется на фоне таких классических 
проявлений болезни, как феномен «кукольного лица». 
При МПС мы не обнаруживаем повышенной активности 
трансаминаз, но фиксируем увеличение размеров пече-
ни. При длительном неопределенном синдроме цито-
лиза врач-педиатр обязан направить диагностический 
поиск на выявление либо исключение наследственных 
заболеваний у ребенка. Представленные в табл. 2 при-
знаки позволяют обозначить спектр клинико-лаборатор-
ных критериев для проведения первичного этапа диф-
ференциальной диагностики генетических заболеваний 
у детей.
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