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An asymptomatic case presenting with
persistent transaminase elevation: Duchenne
muscular dystrophy

Yasin Sahin,*? © Ahmet Uzger,* © Ahmet Rauf Goktepe,* © Nuray Oztiirk?

!Department of Pediatric Gastroenterology, Gaziantep City Hospital, Gaziantep, Tiirkiye

2Department of Pediatric Gastroenterology, Gaziantep islamic University of Science and Technology, Faculty of Medicine, Gaziantep,
Tirkiye

3Department of Pediatric Genetics, Gaziantep City Hospital, Gaziantep, Tiirkiye

ABSTRACT

A two-year-old male patient was referred to our outpatient clinic due to elevated transaminase levels lasting for approx-
imately one year. Physical examination was normal, but a significant elevation in creatine kinase (CK) was detected along
with elevated AST and ALT levels (CK: 7296 U/L). Abdominal ultrasonography revealed no pathology. Although Gowers’
sign was absent on physical examination, the significantly elevated CK level suggested a muscle disease, prompting further
investigation. Genetic analysis revealed a hemizygous deletion (exon 8-11 deletion) in the Duchenne muscular dystrophy
(DMD) gene, leading to a diagnosis of DMD. This case highlights the importance of considering muscle diseases in the
differential diagnosis of persistent transaminase elevation and significant CK elevation, even without Gowers’ sign on
physical examination, both to prevent unnecessary investigations and to enable early diagnosis and treatment.
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Persistan transaminaz yuksekligi ile seyreden asemptomatik bir vaka:
Duchenne muskdler distrofi

OzZET

iki yasinda erkek hasta, yaklasik bir yildir devam eden transaminaz yiiksekligi nedeniyle poliklinigimize yénlendirilmisti. Fizik muayenesi normal olan
hastada AST ve ALT yiiksekligine eslik eden belirgin kreatin kinaz (CK) yiksekligi saptandi (CK: 7296 U/L). Abdominal ultrasonografide patoloji saptanmadi.
Hastanin fizik muayenesinde Gowers belirtisi yoktu; ancak belirgin CK dizeyi ylksekligi nedeniyle hastada kas hastaligi dislinlldi ve buna yonelik ileri
inceleme yapildi. Genetik analizde Duchenne muskiiler distrofi (DMD) geninde hemizigot delesyon (ekzon 8-11 delesyonu) saptanarak hastaya DMD
tanisi konuldu. Persistan transaminaz yiksekligi ve belirgin CK ylksekligi durumunda, fizik muayenede Gowers belirtisi saptanmasa bile ayirici tanida kas
hastaliklarinin distnilmesi gerektigini vurgulayan bu olgu, hem gereksiz tetkiklerin 6nlenmesi hem de erken tani ve tedavi agisindan 6nem tagimaktadir.
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GiRiS

Duchenne muskdler distrofi (DMD), distrofin protein eksikligi ile
karakterize, X'e bagli resesif gecisli ve progresif kas dejenerasyo-
nu ile seyreden en yaygin kas distrofisidir (1). Hastalik genellikle
erken ¢ocukluk doneminde kas gligsiizlUgi ile ortaya ¢cikmakla bir-
likte, bazi olgularda ilk bulgu biyokimyasal anormallikler olabilir.

Transaminazlar yalnizca hepatositlerde degil, ayni zamanda is-
kelet kasinda da bulundugundan kas hasari durumlarinda da
yukselebilir (2, 3). Bu nedenle DMD gibi kas hastaliklari, 6zellik-
le asemptomatik olgularda, yanlslikla karaciger hastaligi olarak
degerlendirilebilmekte ve tanida gecikmeler yasanabilmektedir.
ilaca bagli transaminaz yiiksekligi 6n tanisiyla yaklasik bir yildir
takip edilen, fizik muayenesinde Gowers belirtisi olmayan ve
erken dénemde DMD tanisi alan iki yasindaki bu olgunun sunul-
masinin amaci, aciklanamayan transaminaz yiiksekliginin ayirici
tanisinda asemptomatik olgularda bile DMD’nin duslinilmesi
gerektigini vurgulamaktr.

OLGU SUNUMU

iki yasinda erkek hasta, ilaca bagli transaminaz yiiksekligi nede-
niyle baska bir merkezde yaklasik bir yil takip edilmis ve tran-
saminaz dizeylerinde gerileme olmamasi nedeniyle karaciger
hastaligl 6n tanisi ile poliklinigimize yonlendirilmisti. Hastanin
fizik muayenesinde herhangi bir patoloji saptanmadi ve Gowers
belirtisi yoktu. Ozgecmisinde dzellik yoktu. Soyge¢misinde anne
ve baba arasinda ikinci derece akrabalik mevcuttu.

Hastanin yaklasik bir yil dnce yapilan tetkiklerinde AST: 143 U/L
ve ALT: 280 U/L saptanmis ve ilaca bagli olabilecegi distinulerek
hasta bir yil boyunca baska bir merkezde takibe alinmisti. Tran-

saminaz ylksekliginin devam etmesi Uzerine hasta ileri tetkik
amaciyla poliklinigimize yonlendirilmisti.

Laboratuvar incelemelerinde AST: 204 U/L, ALT: 286 U/L ve krea-
tin kinaz (CK): 7296 U/L idi. Abdominal ultrasonografide patoloji
saptanmadi. Belirgin CK ylksekligi olmasi izerine hasta kas has-
taligi 6n tanisi ile gocuk noroloji béliimine yonlendirildi. Ancak
¢ocuk noroloji bolimi tarafindan hastanin fizik muayenesinde
ozellik saptanmamasi nedeniyle kas hastaligi diislinlilmemisti.

Tarafimizca hastada karaciger hastaligl dusinilmedi; 6ncelikle
kas hastaligr distnildid ve hasta genetik bélimiine yonlendi-
rildi. Yapilan genetik analizde DMD geninin 8-11. ekzonlarinda
hemizigot delesyon saptandi ve hastaya DMD tanisi konuldu.
Hasta ileri takip ve tedavi planlamasi amaciyla ¢ocuk noroloji
klinigine yonlendirildi.

Bu makale igin hastanin ailesinden yazili hasta onami alinmistir.

TARTISMA

Cocukluk caginda hipertransaminazemi sik karsilasilan bir durum-
dur ve etiyolojisi oldukga genistir (3). Yiiksek transaminaz diizeyle-
ri, karaciger disi kaynaklar distnildiglinde en sik kas hastaliklari-
nin ve hemolizin bir belirtisi olabilir. Beraberinde belirgin diizeyde
CK yuksekligi de varsa bu durum kas yikimina isaret eder (3). Bu
hastalarda bilirubin ve GGT diizeyleri de normal seviyededir (4).
CK seviyesindeki ylkselmeye ayrica ilaglar veya toksinlerin neden
oldugu hicresel nekroz ve yogun egzersiz de neden olabilir (5, 6).

Kas hiicre hasari, AST ve ALT diizeylerinde belirgin artisa neden
olabilir. Bu nedenle 6zellikle agiklanamayan transaminaz yiiksek-
liginde ilk agamada CK diizeyinin degerlendirilmesi kritik 6neme
sahiptir (2, 7). DMD gibi kas distrofilerinde CK diizeyleri genel-
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likle belirgin sekilde yiksektir ve bu durum tani igin 6nemli bir
ipucu saglar (8). DMD’nin erken ddoneminde klinik bulgular be-
lirsiz olabilir ve fizik muayene normal saptanabilir. Bu nedenle
yalnizca klinik bulgulara dayanarak tani koymak zor olabilir. Lite-
ratiirde, DMD tanisi alan hastalarin bir kisminin ilk olarak hipert-
ransaminazemi nedeniyle degerlendirildigi bildirilmistir (2, 7, 8).
Bu olgu, persistan transaminaz yiksekligi olan asemptomatik
hastalarda oncelikle kas hastaliklarinin ayirici tanida dusindl-
mesi gerektigini gostermektedir. Erken donemde CK dizeyi 6l-
¢limiinln yapilmasi, gereksiz hepatolojik tetkiklerin nlenmesi-
ne ve taninin hizlandirilmasina katki saglar.

SONUC

Persistan transaminaz yiksekligi ile basvuran asemptomatik ¢o-
cuk hastalarda, ozellikle tabloya belirgin CK yiksekligi de eslik
ediyorsa, kas distrofileri mutlaka ayirici tanida distntlmelidir.
Erken tani, hastalarin uygun sekilde yonlendirilmesi ve yonetimi
acisindan blylik 6nem tasimaktadir.

Etik Kurul Onayi: Bu, tek bir vaka raporudur ve bu nedenle kurum poli-
tikalari uyarinca etik kurul onayi gerekli gériilmemistir.

Hasta Onami (veya goniillii onami): Bu makale igin hastanin ailesinden
yazil hasta onami alinmistir.

Cikar Catigmasi: Yazarlar gikar gatismasi bildirmemistir.

Mali Destek: Yazarlar bu ¢alisma igin mali destek almadiklarini beyan
etmislerdir.

Yazma Yardimi igin Yapay Zeka Kullanimi: Kullanilmadi.
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