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Annotatsiya. Nasliy miodistrofiyalar progressiv mushak degeneratsiyasi bilan
kechadigan irsiy kasalliklar bo'lib, ularning klinik amaliyotdagi muhim laborator
belgilaridan biri transaminazalar, xususan ALT va AST ko'rsatkichlarining oshishidir.
Mazkur holat ko'pincha jigar kasalligi sifatida noto'g'ri talqin qilinadi va nevromushak
kasalligini aniglashni kechiktiradi.Mushak to'qimasidan fermentlarning qonga chiqishi
sababli AST va ALT ko'tarilishi CK, LDH va mioglobin bilan birga baholanishi
zarurligi ko'rsatildi. GGT va bilirubin ko'rsatkichlari esa jigar manbali va mushak
manbali gipertransaminazemiyani ajratishda muhim yordamchi mezon sifatida
tavsiflandi. Maqola natijalari klinik amaliyotda pediatr, gastroenterolog va nevrologlar
uchun erta diagnostik yondashuvni takomillashtirishga xizmat qiladi.

Kalit so'zlar: nasliy miodistrofiya, Duchenne miodistrofiyasi, Becker
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Abstract. Hereditary myodystrophies are inherited disorders characterized by
progressive skeletal muscle degeneration, and one of their important laboratory
manifestations is an elevation of aminotransferases, especially ALT and AST. In routine
practice, this pattern is often misinterpreted as primary liver disease, which delays
recognition of the underlying neuromuscular disorder. The paper emphasizes that
aminotransferase elevation due to muscle membrane damage should be interpreted
together with CK, LDH, and other muscle injury markers. GGT and bilirubin remain
valuable supportive indicators in distinguishing muscle-derived hypertransaminasemia
from true hepatocellular injury.
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npexnae Bcero AJIT u ACT. B xkinMHHYECKON NPAKTHUKE TAKOE COCTOSHUE HEPEIKO
OLIMOOYHO PACLIEHUBAETCS KaK MEPBUYHOE IMOPAKEHUE MEYEHH, YTO MPUBOIUT K
3aJIep’KKe JUArHOCTUKU HEMpOMBIIIeYHOro 3a0oneBanus.[lokazano, yTo NOBBIIEHHUE
ACT u AJIT npu MmuoaucTpo@usix ciaeayeT HHTEPIPETUPOBATE COBMECTHO C YPOBHEM
KK, JIIII' u apyrumMu MapkepamM# MBIIIEYHOTO MOBpEkIeHUs, a noka3arenu [TT u
ounupyonHa MTOMOTal0T OTJIMYHTh MBIIIEYHOE MIPOUCXOXKICHHE
TUNEPTPAHCAMUHA3EMUN OT UCTUHHOTO TENaTOLEIUTIOISIPHOTO TOPAKEHUSL.

KiioueBble ci10Ba: HAclIeCTBEHHAS MUOAUCTPO(US, MBIILICUHAS] TUCTPOPUS
HMiomenna, AJIT, ACT, KK, runeprpancamunazemus, auddepeHnnanibuas
JUAarHOCTUKA

Kirish
Nasliy miodistrofiyalar mushak tolalarining irsiy, progressiv degenerativ
kasalliklari bo'lib, ular orasida Duchenne va Becker miodistrofiyalari amaliyotda eng
ko'p uchraydigan shakllardandir. Ushbu kasalliklar dastlab mushak zaifligi, yugurishda
qiyinchilik, zinadan chiqishda qiynalish va motor rivojlanishning kechikishi bilan
namoyon bo'lishi mumkin. Biroq ayrim bemorlarda birlamchi murojaat sababi klinik

nevrologik shikoyatlar emas, balki laborator tekshiruvda aniqlangan ALT va AST
ko'rsatkichlarining yuqori bo'lishi hisoblanadi.

Klinik amaliyotda ALT va AST ko'pincha 'jigar fermentlari' sifatida gabul
qilinadi. Shu sababli gipertransaminazemiya holatlarida bemorlar ko'pincha jigar
kasalliklari bo'yicha uzoq muddatli tekshiruvlardan o'tadi. Ammo AST va qisman ALT
mushak to'qimasida ham mavjud bo'lgani uchun nasliy miodistrofiyalarda ularning
oshishi mushak hujayralarining parchalanishi bilan bog'liq bo'lishi mumkin.
Fermentlarning noto'g'ri talqini asosiy kasallikni aniqlashni kechiktiradi, ortiqcha
tekshiruvlar sonini ko'paytiradi va bemor hamda oilaga psixologik va iqtisodiy
yuklama keltirib chiqaradi.

Mavzuning dolzarbligi shundaki, nasliy miodistrofiyani erta aniqlash bugungi
kunda nafaqat simptomatik yordam, balki genetik maslahat, yurak va nafas tizimi
monitoringi, reabilitatsiya hamda zamonaviy terapiya strategiyalarini erta boshlash
imkonini beradi. Shu bois gipertransaminazemiya fonida mushak manbali ferment
o'zgarishlarini tanib olish birlamchi bo'g'in shifokorlari va tor mutaxassislar uchun
muhim diagnostik ko'nikma hisoblanadi.
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Materiallar va usullar

Ishda nasliy miodistrofiya bilan bog'liq gipertransaminazemiya holatlarini
baholash uchun qo'llaniladigan laborator ko'rsatkichlar, klinik belgilar va differensial
diagnostik yondashuvlar tizimlashtirildi. Matnning maqgsadi amaliyot uchun
yo'rignoma ko'rinishidagi ilmiy maqola namunasi yaratishdan iborat bo'lib, unda
keltirilgan statistik ko'rsatkichlar illustrativ xarakterga ega.

Namunaviy modelda ikki guruhli taqqoslash yondashuvi qabul qilindi: asosiy
guruhga nasliy miodistrofiya gumoni yoki tashxisi bo'lgan bemorlar, nazorat guruhiga
esa mushak kasalligi belgilari bo'lmagan va jigar shikastlanishining aniq dalillarisiz
shaxslar kiritildi. Yosh oralig'i pediatrik amaliyotga mos holda 3-18 yosh deb gabul
qilindi.

Baholangan laborator ko'rsatkichlar qatoriga ALT, AST, CK (kreatinkinaza),
LDH (laktatdegidrogenaza), GGT, umumiy bilirubin, to'g'ri bilirubin va ishqoriy
fosfataza kiritildi. Shuningdek, klinik baholashda proksimal mushak zaifligi, Gowers
belgisi, yurish xususiyatlari, zinadan chiqish qobiliyati va motor rivojlanish tarixi
e'tiborga olindi.Diferensial diagnostik tahlilning asosiy maqsadi transaminaza
oshishining jigar manbali yoki mushak manbali ekanini aniqlashdan iborat bo'ldi. Shu
sababli CK va GGT ko'rsatkichlari markaziy indikatorlar sifatida garaldi. Statistik
ishlov berish uchun o'rtacha qiymat, median, kvartillar oralig'i hamda Spearman
korrelyatsiya tahlilidan foydalanish ko'zda tutildi; p<0,05 giymati statistik ahamiyat
mezoni sifatida gabul qilindi.

Natijalar

Namunaviy tahlilda nasliy miodistrofiya guruhi bemorlarida ALT va AST
ko'rsatkichlarining nazorat guruhiga nisbatan sezilarli yuqori bo'lishi kuzatildi. Shu
bilan birga, eng yaqqol farq CK darajasida namoyon bo'ldi: asosiy guruhda CK ko'p
hollarda me'yorning o'nlab, hatto yuzlab martagacha oshgan darajalarda qayd etildi. Bu
holat transaminaza oshishining mushak to'qimasi shikastlanishi bilan bog'ligligini
ko'rsatadigan asosiy laborator belgidir.
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2-rasm. Guruhlar bo'yicha jigar fermentlari faolligining shartli tagqoslanishi
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3-rasm. Jigar to'qimasida fermentativ faollik o'zgarishlari bilan bog'l
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Asosiy guruh uchun shartli ravishda hisoblangan median ko'rsatkichlar
quyidagicha bo'ldi: ALT 280 U/L, AST 310 U/L, CK 8500 U/L, LDH 620 U/L. GGT
ko'rsatkichi bemorlarning aksariyatida me'yor doirasida saqlandi yoki fagat minimal
oshdi. Bilirubin va ishqoriy fosfataza ko'rsatkichlari ko'p hollarda me'yor chegarasida

bo'libl bu ieiatotselliiliar shikastlanish ehtimolini kamaitirdi.
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AST va ALT o'rtasidagi nisbat tahlilida kasallikning faol mushak parchalanishi

bosqichlarida AST ko'rsatkichining ALTga nisbatan biroz yuqoriroq bo'lish
tendensiyasi kuzatildi. Bu ASTning mushak to'qimasida kengroq uchrashi va mushak
hujayralari membranasining shikastlanishi bilan bog'liq chiqarilishi bilan izohlanadi.
Biroq ayrim bemorlarda ALTning nisbatan uzoq saqlanishi sababli dinamik kuzatuv
zarurligi qayd etildi.

Korrelyatsion tahlilning namunaviy modelida ALT va CK o'rtasida musbat
bog'liglik (r=0,71), AST va CK o'rtasida esa yanada kuchliroq musbat bog'liglik
(r=0,76) kuzatildi. Ushbu natija transaminaza o'zgarishlarini alohida 'jigar kasalligi'
sifatida emas, mushak parchalanishi biomarkerlari bilan kompleks baholash zarurligini
tasdiglaydi.Klinik belgilarning laborator topilmalar bilan mosligi ham muhim
ahamiyatga ega bo'ldi. Bemorlarning katta qismida yugurishda qiynalish, tez
charchash, zinadan ko'tarilishda qiyinchilik, Gowers belgisi va ayrim hollarda boldir
mushaklarining psevdogipertrofiyasi qayd etildi. Shu bilan birga, bir qator bemorlarda
transaminaza oshishi klinik mushak simptomlari yaqqol namoyon bo'lishidan oldin
aniqlanishi mumkinligi ko'rsatildi.

Muhokama

Nasliy miodistrofiyalarda transaminazalar oshishi fenomeni amaliy tibbiyotda
ko'p uchraydigan diagnostik tuzoglardan biridir. ALT va ASTning jigar kasalliklarida
keng qo'llanishi sababli ularning ko'tarilishi avtomatik ravishda gepatologik
yo'nalishda talqin qgilinadi. Biroq mushak to'qimasi ham ushbu fermentlarning muhim
manbasi bo'lib, ayniqgsa progressiv miodistrofiyalarda sarkolemma beqarorligi fonida
fermentlarning qonga chiqishi keskin ortadi.

Duchenne va Becker miodistrofiyalarida distrofinga oid genetik nugson
mushak tolalarining mexanik barqarorligini pasaytiradi. Natijada oddiy harakat
faolligining o0'zi ham mikroskopik shikastlanishlarni kuchaytiradi, nekroz va
regeneratsiya jarayonlari takrorlanadi, fermentlar va boshqa hujayra ichi
komponentlari qon oqimiga o'tadi. Shuning uchun AST, ALT, CK va LDH
ko'rsatkichlarining oshishi bir-biridan ajralgan hodisa emas, balki yagona
patobiokimyoviy jarayonning turli laborator aksidir.

Amaliyotda eng muhim nuqta - gipertransaminazemiya aniglanganda CK
ko'rsatkichini erta tekshirishdir. Agar CK keskin yuqori bo'lsa, GGT va bilirubin
me'yorida bo'lsa, bemorda mushak manbali ferment o'zgarishini o'ylash kerak.
Aksincha, GGT, bilirubin, koagulyatsiya ko'rsatkichlari va klinik gepatik simptomlar
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bilan birga transaminazalar oshgan bo'lsa, jigar patologiyasini chuqurroq tekshirish
zarur bo'ladi.

Diferensial diagnostik algoritm sifatida quyidagi ketma-ketlik tavsiya etiladi:
birinchidan, ALT/AST ni qayta tekshirish va anamnezni aniqlashtirish; ikkinchidan,
CK, LDH va zaruratga ko'ra mioglobin darajasini aniqlash; uchinchidan, GGT,
bilirubin, ALP va koagulyatsiya ko'rsatkichlari yordamida jigar funksiyasini baholash;
to'rtinchidan, nevrologik ko'rik va mushak zaifligini maqsadli baholash; beshinchidan,
genetik testlar va ixtisoslashgan markazga yo'naltirish. Bunday yondashuv diagnostik
kechikishni sezilarli kamaytiradi.

Magolaning amaliy ahamiyati shundaki, u pediatrlar, oilaviy shifokorlar,
gastroenterologlar va nevrologlar uchun umumiy diagnostik tilni shakllantiradi.
Transaminaza oshishi har doim ham jigar kasalligi emasligi haqidagi konsepsiya
birlamchi bo'g'inda keng qo'llansa, keraksiz UTTlar, invaziv tekshiruvlar va uzoq
muddatli noto'g'ri davolashlarning oldi olinadi. Shu bilan birga, nasliy miodistrofiyalar
erta aniglanib, bemorlar reabilitatsiya, kardiopulmonal monitoring va genetik maslahat
tizimiga o'z vaqtida jalb etiladi.

Ushbu ishning cheklovi shundaki, unda keltirilgan natijalar metodik-
namunaviy xarakterga ega. Kelgusida real klinik tadqiqotlarda genetik tasdiglangan
kohort, yosh bo'yicha stratifikatsiya, kasallik bosqichlariga ko'ra ferment dinamikasi
hamda dori terapiyasi ta'sirini alohida tahlil qilish magsadga muvofiq bo'ladi.

Xulosa

Nasliy miodistrofiyalarda ALT va AST ko'rsatkichlarining oshishi ko'pincha
jigar parenximasining birlamchi zararlanishidan emas, balki mushak to'qimasi
degeneratsiyasi va hujayra membranasi o'tkazuvchanligining ortishidan kelib chigadi.

Gipertransaminazemiya aniqlangan bolalar va o'smirlarda CK ni erta
tekshirish, GGT hamda bilirubin bilan birgalikda laborator natijalarni kompleks talqin
qilish nasliy miodistrofiyalarni erta aniglashda asosiy diagnostik gadam hisoblanadi.

Multidisiplinar yondashuv - pediatr, gastroenterolog, nevrolog va laboratoriya
mutaxassisi hamkorligi - diagnostik kechikishni kamaytiradi, keraksiz tekshiruvlarning

oldini oladi va bemor uchun optimal kuzatuv hamda davolash strategiyasini tezroq
boshlash imkonini beradi.
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