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Ozet

Duchenne miskuler distrofisi (DMDJe semptom ve bulguli
genelikle oturma ve yirime B&diktan sonra ortaya ¢ikar.Anc
belirti ve bulgular ortaya ¢cikmadan 6nce hiperteanimiazemi sapta-
nabilir. Klinigimize ishal ve kusma yakinmasi ile yatirilan ve
gastroenterit nedeni ile izlenirken hipertransamémai saptanan
DMD tanisi konan 8 aylik erkek hasta bu rapasdauldu. N&rolojil
muayenede hastanin syga uygun mental motor ggiini belirlenir-
ken, derin tendon redksleri alinmiyordu ve kreatin fosfokinaz (CF
seviyesi de yuksekti. Agiklanamayan hipertransamenasi olan tir
yastaki cocuklar dgerlendirilirken, ayirici tanida kas halstdari
distintlerek noérolojik muayeneleri dikkatlice yapilmaé serum CP
degerlerine bakilmalidir.

Anahtar Kelimeler: Duchenne muskdler distrofi;
cocuk; transaaziar
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Abstract

Symptoms and signs of Duchenne muscular dystropf)
generally becomenbservable after the walking and sitting act
have started. However, high transaminase levels lmamdetecte
before those symptoms and signs. An eight month kdy wa:
admitted with the complaints of diarrhea and vongti but after-
wards, had a diagsis of DMD, was presented. The patient
unexplained high levels of transaminases. On negical examina-
tion, mental motor development was appropriatehferage but de¢
tendon reflexes were absent. His creatine phospheki (CPK) lev
was high.We emphasize that in all children with unexplairrégh
levels of transminases, serum CPK should also be evaluat
addition to a detailed neurogical examination, amascle diseas
should be included in the differential diagnosis.

Key Words: Muscular dystrophy, duchenne;
child; transaminases

uchenne miuskiler distrofisi (DMD),

distrofin genindeki mutasyonlara ga

olarak ortaya cikan, X'e Igh resesif
kalitilan bir hastaliktir. Kas hastaliklari icende
¢cocukluk ca&inda en sik gorilen hastalik grubu-
dur! Gérilme sikig 3600 canli dgumda birdir.
Etkilenmis erkek cocuklar dgumda ve erken siit
¢ocuklusu doneminde nadiren semptomatiktirler.
Bulgular genellikle oturma ve yiriime gteediktan
sonra daha ge¢ dénemde ortaya cikberhangi

bir semptomu yok iken, serum aminotransferaz .«troenterit bulgulari
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yukseklgi acisindan agariirken CPK aktivitesi
yukseklginin saptanmasiyla erken dénemde DMD
tanisi alan olgumuzu bildirmeyi uygun gordik.

Olgu Sunumu

Sekiz aylk erkek hasta kligimizde akut
gastroenterit nedeni ile izlenirken istenen rutin
tetkiklerinde aspartat aminotransferaz (AST) ve
alanin aminotransferaz (ALT) enzim yiksek olarak
saptanmyti  (AST: 233 U/L, ALT: 187 UIL)
dizelen hastanin enzim
yukseklginin devam etmesi nedeniyle pediyatrik
gastroenteroloji bilim dalimiz tarafindan tetkikler
planlandi. Ozgegrpinde 6zellik saptanmayan has-
tanin anne ve babasi arasinda 2. derece kuzen evli-
ligi mevcuttu. Fizik muayenesinde hastanin mental
ve motor gekimi yasina uygun idi, derin tendon
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refleksleri alinamiyordu. [@er sistem muayeneleri larda zamanla ortaya cikabilecek sorunlarin erken
dogaldi. taninmasi, izlemi ve tedavisinde kolayliklargsa

Laboratuvar tetkiklerinde AST: 233 UIL, layabilir. Zamanla hastalarda yurimenin kaybi

ALT: 187 UIL olmak Gizere hipertransaminazemi 90rullr ve sonrasinda 20'li yarda da oltumle

disinda dger biyokimyasal parametreleri normaldi. sonu;;lgamﬁ Progresif olarak ilerleyici bir hasta-
Hepatit A, B, C, Toxoplasma, Rubella liktir.=® Solunum kaslarinin etkilenmesine gha

Sitomegalovirus, Herpes virus tip | ve Il, Ebstein olarak §o|unum ygtme@ gelisen ve gzun surel
Barr virus ve dier viral gostergeleri negatif idi mekanik ventilator kullanimi gerektiren vakalar

immunglobulin A, G, M, E, alfa feto protein diize- Plldirimi stir.*

yi ve tiroid fonksiyon testleri normal olup, Serum transaminaz dizeyleri rutin biyokimya-
metabolik tarama testleri negatif idi. Hepatobitiye sal incelemede siklikla cailan enzimlerdir. Agik-
ultrasonografisi normaldi. Hipertransaminazemiye lanamayan hipertransaminazemininsardmasin-
neden olabilecek kas hastaliklari acisindan bakilartla karagier ilk olarak gézden gegirilmekle bera-
serum CPK dizeyi: 10330 U/L ve Laktat ber, bu enzimlerin ylksekine yol agacak karaci-
dehidrogenaz (LDH): 2143 U/L idi. Yapilan kont- ger dsi nedenler de asarilirken, kas hastaliklari
rolde CPK: 15430 U/L ve LDH: 2563 U/L olarak mutlaka akla gelmelidit’ Kas ve karager kay-
bulundu. Hasta pediyatrik noroloji ile birlikte de- nakli aminotransferaz yuksefinin ayriminda
gerlendirilerek DMD olarak tanimlandi. Anneden AST deserinin daha baskin olmasi, uyarici bir
gonderilen serumda CPK ve LDH normal sinirlar isaret olabilir® Nitekim AST deeri olgumuzda da
icerisinde geldi. Ailenin @er bireylerinde de ta- ALT degerinden daha yuksekti. Miuskuiler

rama yapilmasi planlandi. distrofilerde serum aminotransferaz enzim dizey-
lerindeki arts, hasarli kas dokusundan seruma

Tarti sma geckin artmasi nedeniyledir. Cesitli miskiiler
AST ve ALT vyiikseklgi karacger ile ilgili distrofilerde klinik bulgular ortaya ¢cikmadan 6nce

nedenlerden kaynaklanabilggegibi bazi endok-  ¢ok ylksek serum CPK duzeyleri gorllebilmekte-
rin hastaliklar, enflamatuvar pasak hastaliklar;, ~ dir.’** Serum CPK dgerini yiikselten nedenler
kardiyak, hematolojik ve kas hastaliklari olmak arasinda muskuler distrofiler, miyokard infarktisu,
tzere bircok karager dsi nedenlerden de kay- kas travmalari, polimiyozit, @ egzersiz,
naklanabilir’ Karacier dsindaki nedenler agi- rabdomiyoliz, serebral infarktis yer almaktadit?
rilirken serum CPK enzim diizeyinin yiksek sap- Herhangi bir  klinik bulgusu yokken, akut
tanmasi, kas tutulumunun 6n planda @duwoéro-  gastroenterit nedeniyle istenen rutin tetkiklerinde
lojik hastaliklar acisindan yol gosterebilir. hipertransaminazemi saptanan ve buna yol agan
DMD’de hastanin motor geiminin gdstergesi nedenler arasinda kas hastaliklarinin bulgndun
olan yirime, gecikme gosterir. 8&ontrolinde  da akla getirilmesiyle, CPK enzim ylkseklsap-
zayiflik bazen hastain en erken bulgusu olarak tanan ve DMD tanisi alan olgumuzu, erken st
gorulebilir. Bulgular genellikle hasta yurimeye cocuklusu doneminde saptangnolmasi nedeniyle
basladiktan sonra belirgin hale gelir, bu da hasta- vurgulamak istedik.

llgin ge¢ sit cocuklgu déneminde bulgu verme-

sine neden olut® Hastanin oturdiu yerden Sonug

kalkmasi esnasinda ellerinden yardim alarak ken-  Hipertransaminazemi nedeni ile stalan

di Ustline tirmanir gibi yapmasi (Gowers belirtisi), tiim yastaki cocuklar, dikkatli bir fizik muayene ile
gastroknemius kasinda psodohipertrofi geksi,  deserlendirilmeli ve ayirici tanida kas hastaliklari-
zeka gerilgi ve kardiyomiyopati hastadin diger  na yonelik tetkikler de yapiimalidir. Bu sayede
bulgularidir. Olgumuzun stt ¢oculdu donemin-  DMD gibi hizli ilerleyen kas hastaliklarinin

de tani almasi nedeniyle henuz hagtakit mua-  asemptomatik veya subklinik dénemde saptanma-
yene bulgulari belirgin dgldi. Bu durum hasta- |ar| sglanabilir.
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