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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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GİRİŞ
Duchenne musküler distrofi (DMD), distrofin protein eksikliği ile 
karakterize, X’e bağlı resesif geçişli ve progresif kas dejenerasyo-
nu ile seyreden en yaygın kas distrofisidir (1). Hastalık genellikle 
erken çocukluk döneminde kas güçsüzlüğü ile ortaya çıkmakla bir-
likte, bazı olgularda ilk bulgu biyokimyasal anormallikler olabilir.
Transaminazlar yalnızca hepatositlerde değil, aynı zamanda is-
kelet kasında da bulunduğundan kas hasarı durumlarında da 
yükselebilir (2, 3). Bu nedenle DMD gibi kas hastalıkları, özellik-
le asemptomatik olgularda, yanlışlıkla karaciğer hastalığı olarak 
değerlendirilebilmekte ve tanıda gecikmeler yaşanabilmektedir. 
İlaca bağlı transaminaz yüksekliği ön tanısıyla yaklaşık bir yıldır 
takip edilen, fizik muayenesinde Gowers belirtisi olmayan ve 
erken dönemde DMD tanısı alan iki yaşındaki bu olgunun sunul-
masının amacı, açıklanamayan transaminaz yüksekliğinin ayırıcı 
tanısında asemptomatik olgularda bile DMD’nin düşünülmesi 
gerektiğini vurgulamaktır.

OLGU SUNUMU
İki yaşında erkek hasta, ilaca bağlı transaminaz yüksekliği nede-
niyle başka bir merkezde yaklaşık bir yıl takip edilmiş ve tran-
saminaz düzeylerinde gerileme olmaması nedeniyle karaciğer 
hastalığı ön tanısı ile polikliniğimize yönlendirilmişti. Hastanın 
fizik muayenesinde herhangi bir patoloji saptanmadı ve Gowers 
belirtisi yoktu. Özgeçmişinde özellik yoktu. Soygeçmişinde anne 
ve baba arasında ikinci derece akrabalık mevcuttu.
Hastanın yaklaşık bir yıl önce yapılan tetkiklerinde AST: 143 U/L 
ve ALT: 280 U/L saptanmış ve ilaca bağlı olabileceği düşünülerek 
hasta bir yıl boyunca başka bir merkezde takibe alınmıştı. Tran-

saminaz yüksekliğinin devam etmesi üzerine hasta ileri tetkik 
amacıyla polikliniğimize yönlendirilmişti.
Laboratuvar incelemelerinde AST: 204 U/L, ALT: 286 U/L ve krea-
tin kinaz (CK): 7296 U/L idi. Abdominal ultrasonografide patoloji 
saptanmadı. Belirgin CK yüksekliği olması üzerine hasta kas has-
talığı ön tanısı ile çocuk nöroloji bölümüne yönlendirildi. Ancak 
çocuk nöroloji bölümü tarafından hastanın fizik muayenesinde 
özellik saptanmaması nedeniyle kas hastalığı düşünülmemişti.
Tarafımızca hastada karaciğer hastalığı düşünülmedi; öncelikle 
kas hastalığı düşünüldü ve hasta genetik bölümüne yönlendi-
rildi. Yapılan genetik analizde DMD geninin 8-11. ekzonlarında 
hemizigot delesyon saptandı ve hastaya DMD tanısı konuldu. 
Hasta ileri takip ve tedavi planlaması amacıyla çocuk nöroloji 
kliniğine yönlendirildi.
Bu makale için hastanın ailesinden yazılı hasta onamı alınmıştır.

TARTIŞMA
Çocukluk çağında hipertransaminazemi sık karşılaşılan bir durum-
dur ve etiyolojisi oldukça geniştir (3). Yüksek transaminaz düzeyle-
ri, karaciğer dışı kaynaklar düşünüldüğünde en sık kas hastalıkları-
nın ve hemolizin bir belirtisi olabilir. Beraberinde belirgin düzeyde 
CK yüksekliği de varsa bu durum kas yıkımına işaret eder (3). Bu 
hastalarda bilirubin ve GGT düzeyleri de normal seviyededir (4). 
CK seviyesindeki yükselmeye ayrıca ilaçlar veya toksinlerin neden 
olduğu hücresel nekroz ve yoğun egzersiz de neden olabilir (5, 6).
Kas hücre hasarı, AST ve ALT düzeylerinde belirgin artışa neden 
olabilir. Bu nedenle özellikle açıklanamayan transaminaz yüksek-
liğinde ilk aşamada CK düzeyinin değerlendirilmesi kritik öneme 
sahiptir (2, 7). DMD gibi kas distrofilerinde CK düzeyleri genel-
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ÖZET

İki yaşında erkek hasta, yaklaşık bir yıldır devam eden transaminaz yüksekliği nedeniyle polikliniğimize yönlendirilmişti. Fizik muayenesi normal olan 
hastada AST ve ALT yüksekliğine eşlik eden belirgin kreatin kinaz (CK) yüksekliği saptandı (CK: 7296 U/L). Abdominal ultrasonografide patoloji saptanmadı. 
Hastanın fizik muayenesinde Gowers belirtisi yoktu; ancak belirgin CK düzeyi yüksekliği nedeniyle hastada kas hastalığı düşünüldü ve buna yönelik ileri 
inceleme yapıldı. Genetik analizde Duchenne musküler distrofi (DMD) geninde hemizigot delesyon (ekzon 8-11 delesyonu) saptanarak hastaya DMD 
tanısı konuldu. Persistan transaminaz yüksekliği ve belirgin CK yüksekliği durumunda, fizik muayenede Gowers belirtisi saptanmasa bile ayırıcı tanıda kas 
hastalıklarının düşünülmesi gerektiğini vurgulayan bu olgu, hem gereksiz tetkiklerin önlenmesi hem de erken tanı ve tedavi açısından önem taşımaktadır.
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likle belirgin şekilde yüksektir ve bu durum tanı için önemli bir 
ipucu sağlar (8). DMD’nin erken döneminde klinik bulgular be-
lirsiz olabilir ve fizik muayene normal saptanabilir. Bu nedenle 
yalnızca klinik bulgulara dayanarak tanı koymak zor olabilir. Lite-
ratürde, DMD tanısı alan hastaların bir kısmının ilk olarak hipert-
ransaminazemi nedeniyle değerlendirildiği bildirilmiştir (2, 7, 8).
Bu olgu, persistan transaminaz yüksekliği olan asemptomatik 
hastalarda öncelikle kas hastalıklarının ayırıcı tanıda düşünül-
mesi gerektiğini göstermektedir. Erken dönemde CK düzeyi öl-
çümünün yapılması, gereksiz hepatolojik tetkiklerin önlenmesi-
ne ve tanının hızlandırılmasına katkı sağlar.

SONUÇ
Persistan transaminaz yüksekliği ile başvuran asemptomatik ço-
cuk hastalarda, özellikle tabloya belirgin CK yüksekliği de eşlik 
ediyorsa, kas distrofileri mutlaka ayırıcı tanıda düşünülmelidir. 
Erken tanı, hastaların uygun şekilde yönlendirilmesi ve yönetimi 
açısından büyük önem taşımaktadır.
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