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uchenne müsküler distrofisi (DMD), 
distrofin genindeki mutasyonlara bağlı 
olarak ortaya çıkan, X’e bağlı resesif 

kalıtılan bir hastalıktır. Kas hastalıkları içerisinde 
çocukluk çağında en sık görülen hastalık grubu-
dur.1 Görülme sıklığı 3600 canlı doğumda birdir. 
Etkilenmiş erkek çocuklar doğumda ve erken süt 
çocukluğu döneminde nadiren semptomatiktirler. 
Bulgular genellikle oturma ve yürüme başladıktan 
sonra daha geç dönemde ortaya çıkar.2 Herhangi 
bir semptomu yok iken, serum aminotransferaz 

yüksekliği açısından araştırılırken CPK aktivitesi 
yüksekliğinin saptanmasıyla erken dönemde DMD 
tanısı alan olgumuzu bildirmeyi uygun gördük. 

Olgu Sunumu 
Sekiz aylık erkek hasta kliniğimizde akut 

gastroenterit nedeni ile izlenirken istenen rutin 
tetkiklerinde aspartat aminotransferaz (AST) ve 
alanin aminotransferaz (ALT) enzim yüksek olarak 
saptanmıştı (AST: 233 U/L, ALT: 187 U/L) 
.Gastroenterit bulguları düzelen hastanın enzim 
yüksekliğinin devam etmesi nedeniyle pediyatrik 
gastroenteroloji bilim dalımız tarafından tetkikleri 
planlandı. Özgeçmişinde özellik saptanmayan has-
tanın anne ve babası arasında 2. derece kuzen evli-
liği mevcuttu. Fizik muayenesinde hastanın mental 
ve motor gelişimi yaşına uygun idi, derin tendon 
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 Özet 

Duchenne müsküler distrofisi (DMD)’de semptom ve bulgular, 
genellikle oturma ve yürüme başladıktan sonra ortaya çıkar.Ancak, 
belirti ve bulgular ortaya çıkmadan önce hipertransaminazemi sapta-
nabilir. Kliniğimize ishal ve kusma yakınması ile yatırılan ve
gastroenterit nedeni ile izlenirken hipertransaminazemi saptanan ve 
DMD tanısı konan 8 aylık erkek hasta bu raporda sunuldu. Nörolojik 
muayenede hastanın yaşına uygun mental motor gelişimi belirlenir-
ken, derin tendon refleksleri alınmıyordu ve kreatin fosfokinaz (CPK) 
seviyesi de yüksekti. Açıklanamayan hipertransaminazemisi olan tüm 
yaştaki çocuklar değerlendirilirken, ayırıcı tanıda kas hastalıkları 
düşünülerek nörolojik muayeneleri dikkatlice yapılmalı ve serum CPK 
değerlerine bakılmalıdır.  
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 Abstract 
Symptoms and signs of Duchenne muscular dystrophy (DMD) 

generally become observable after the walking and sitting actions 
have started. However, high transaminase levels can be detected 
before those symptoms and signs. An eight month boy, who was 
admitted with the complaints of diarrhea and vomiting, but after-
wards, had a diagnosis of DMD, was presented. The patient had 
unexplained high levels of transaminases. On neurological examina-
tion, mental motor development was appropriate for his age but deep 
tendon reflexes were absent. His creatine phosphokinase (CPK) level 
was high. We emphasize that in all children with unexplained high 
levels of transaminases, serum CPK should also be evaluated in 
addition to a detailed neurogical examination, and muscle diseases 
should be included in the differential diagnosis. 
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refleksleri alınamıyordu. Diğer sistem muayeneleri 
doğaldı.  

Laboratuvar tetkiklerinde AST: 233 U/L, 
ALT: 187 U/L olmak üzere hipertransaminazemi 
dışında diğer biyokimyasal parametreleri normaldi. 
Hepatit A, B, C, Toxoplasma, Rubella, 
Sitomegalovirus, Herpes virus tip I ve II, Ebstein 
Barr virus ve diğer viral göstergeleri negatif idi. 
Đmmunglobulin A, G, M, E, alfa feto protein düze-
yi ve tiroid fonksiyon testleri normal olup, 
metabolik tarama testleri negatif idi. Hepatobiliyer 
ultrasonografisi normaldi. Hipertransaminazemiye 
neden olabilecek kas hastalıkları açısından bakılan 
serum CPK düzeyi: 10330 U/L ve Laktat 
dehidrogenaz (LDH): 2143 U/L idi. Yapılan kont-
rolde CPK: 15430 U/L ve LDH: 2563 U/L olarak 
bulundu. Hasta pediyatrik nöroloji ile birlikte de-
ğerlendirilerek DMD olarak tanımlandı. Anneden 
gönderilen serumda CPK ve LDH normal sınırlar 
içerisinde geldi. Ailenin diğer bireylerinde de ta-
rama yapılması planlandı. 

Tartı şma 
AST ve ALT yüksekliği karaciğer ile ilgili 

nedenlerden kaynaklanabileceği gibi bazı endok-
rin hastalıklar, enflamatuvar bağırsak hastalıkları, 
kardiyak, hematolojik ve kas hastalıkları olmak 
üzere birçok karaciğer dışı nedenlerden de kay-
naklanabilir.2 Karaciğer dışındaki nedenler araştı-
rılırken serum CPK enzim düzeyinin yüksek sap-
tanması, kas tutulumunun ön planda olduğu nöro-
lojik hastalıklar açısından yol gösterebilir.3 
DMD’de hastanın motor gelişiminin göstergesi 
olan yürüme, gecikme gösterir. Baş kontrolünde 
zayıflık bazen hastalığın en erken bulgusu olarak 
görülebilir. Bulgular genellikle hasta yürümeye 
başladıktan sonra belirgin hale gelir, bu da hasta-
lığın geç süt çocukluğu döneminde bulgu verme-
sine neden olur.2,3 Hastanın oturduğu yerden 
kalkması esnasında ellerinden yardım alarak ken-
di üstüne tırmanır gibi yapması (Gowers belirtisi), 
gastroknemius kasında psödohipertrofi gelişmesi, 
zeka geriliği ve kardiyomiyopati hastalığın diğer 
bulgularıdır. Olgumuzun süt çocukluğu dönemin-
de tanı alması nedeniyle henüz hastalığa ait mua-
yene bulguları belirgin değildi.  Bu durum hasta-

larda zamanla ortaya çıkabilecek sorunların erken 
tanınması, izlemi ve tedavisinde kolaylıklar sağ-
layabilir. Zamanla hastalarda yürümenin kaybı 
görülür ve sonrasında 20’li yaşlarda da ölümle 
sonuçlanır.3 Progresif olarak ilerleyici bir hasta-
lıktır.2,3 Solunum kaslarının etkilenmesine bağlı 
olarak solunum yetmezliği gelişen ve uzun süreli 
mekanik ventilatör kullanımı gerektiren vakalar 
bildirilmi ştir.4 

Serum transaminaz düzeyleri rutin biyokimya-
sal incelemede sıklıkla çalışılan enzimlerdir. Açık-
lanamayan hipertransaminazeminin araştırılmasın-
da karaciğer ilk olarak gözden geçirilmekle bera-
ber, bu enzimlerin yüksekliğine yol açacak karaci-
ğer dışı nedenler de araştırılırken, kas hastalıkları 
mutlaka akla gelmelidir.5-7 Kas ve karaciğer kay-
naklı aminotransferaz yüksekliğinin ayrımında 
AST değerinin daha baskın olması, uyarıcı bir 
işaret olabilir.8 Nitekim AST değeri olgumuzda da 
ALT değerinden daha yüksekti. Müsküler 
distrofilerde serum aminotransferaz enzim düzey-
lerindeki artış, hasarlı kas dokusundan seruma 
geçişin artması nedeniyledir.9 Çeşitli müsküler 
distrofilerde klinik bulgular ortaya çıkmadan önce 
çok yüksek serum CPK düzeyleri görülebilmekte-
dir.10,11 Serum CPK değerini yükselten nedenler 
arasında müsküler distrofiler, miyokard infarktüsü, 
kas travmaları, polimiyozit, ağır egzersiz, 
rabdomiyoliz, serebral infarktüs yer almaktadır.12-14 

Herhangi bir klinik bulgusu yokken, akut 
gastroenterit nedeniyle istenen rutin tetkiklerinde 
hipertransaminazemi saptanan ve buna yol açan 
nedenler arasında kas hastalıklarının bulunduğunun 
da akla getirilmesiyle, CPK enzim yüksekliği sap-
tanan ve DMD tanısı alan olgumuzu, erken süt 
çocukluğu döneminde saptanmış olması nedeniyle 
vurgulamak istedik. 

Sonuç 
Hipertransaminazemi nedeni ile araştırılan 

tüm yaştaki çocuklar, dikkatli bir fizik muayene ile 
değerlendirilmeli ve ayırıcı tanıda kas hastalıkları-
na yönelik tetkikler de yapılmalıdır. Bu sayede 
DMD gibi hızlı ilerleyen kas hastalıklarının 
asemptomatik veya subklinik dönemde saptanma-
ları sağlanabilir.  
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