Tirk Pediatri Arsivi 2003; 38: 160-166

Serum aminotransferaz aktivite yuksekliginin
asemptomatik muskuler distrofi tanisindaki onemi

Importance of serum aminotransferase activity elevation in the
diagnosis of asymptomatic muscular distrophy

Fulya G. Demirgeken(*), Emel Derelli(**), Zarife Kuloglu(*), Aydan Kansu(***)
Guldis Deda (****), Nurten Girgin(*****)

Ozet

Asemptomatik gocuklarda serum aminotransferaz aktivitelerinin uzun stireli yiiksek seyretmesinin genellikle karaciger hastaliklarina bagl oldu-
gu dustintilerek pediatrik gastroenteroloji merkezlerine génderilirler. Ancak bu enzimler iskelet kasinin da iginde oldugu karaciger disi doku-
lardan da kaynaklanirlar. Burada uzun siireli serum aminotransferaz yiiksekligi olan ve miiskler distrofi tanisi alan iki gocuk olgu sunuldu. Inat-
¢1, agiklanamayan aminotransferaz yliksekligi olan hastalar ok dikkatli degerlendirilmeli ve ayirici tanida nérolojik kas hastaliklar akilda tutul-
malidir.

Anahtar kelimeler: serum aminotransferaz aktivitesi, miskiiler distrofi, hipertransaminazemi

Summary

Prolonged elevation of serum aminotransferase activity in an asymptomatic child is usually thought to be secondary to liver disease and the
patient is referred to a pediatric gastroenterology department. However these enzymes also originate from different extrahepatic tissues, inc-
luding skeletal muscle. Here two children with persistent elevation of serum aminotransferase levels who were diagnosed as muscular dist-
rophy are presented. Patients with persistent and unexplained hypertransaminasemia should be evaluated very carefully and neurologic
muscle disease should be considered in the differential diagnosis.

Key words: serum aminotranferase activity, muscular distrophy, hypertransaminasemia

Giris aspartat aminotransferaz (AST) karaciger disinda

kalp kasi, iskelet kasi, bébrek, pankreas, akciger,
Aminotransferaz aktivitesi dlgimleri hepatoseliiler beyin ile 16kosit ve eritrosit gibi kan hiicrelerinde
hasarn degerlendirmede en yaygin kullanilan se- de bulunmaktadir. Dolayisiyla serum aminotrans-
rum testleridir. Alanin aminotransferaz (ALT) 6zel- feraz aktivitesinde ylkseklik karaciger disi neden-
likle karaciger igin 6zgiin bir enzim oldudu halde, lerden de kaynaklanabilir (1). Ancak ¢ocukluk ga-
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ginda stliregelen serum aminotransferaz yiiksekligi
ilk basta genellikle kronik karaciger hastaligina
baglanir ve bu yonde arastirmaya gidilir. Oysaki li-
teratlirde kalici, agiklanamayan aminotransferaz
yukseklikleri incelenirken karaciger disi sistem
hastaliklar, 6zellikle de tesadifen saptanan kas
hastaliklarina iliskin olgular bildirilmistir (2-7).
Burada tesadiifi olarak aminotransferaz yliksekligi
bulunan iki olguda karaciger disi nedenler arastiri-
lirken kreatin fosfokinaz (CPK) aktivitesinin taniyi
yonlendirmedeki nemi ve sonug olarak saptanan
kas hastaliklari sunulmustur.

Olgu 1

Onbir yasinda erkek hasta, istahsizlik yakinmasi ile
basvurdugu merkezde tesadiifen AST ve ALT yiik-
sekligi saptanarak kronik karaciger hastaligi yoniin-
den degerlendiriimek Uizere pediatrik gastroentero-
loji bilim dalimiza génderilmisti. Oz gegmisinde
ozellik olmayan hastanin soy gegmisinde anne ve
babanin ikinci dereceden akraba oldugu 6grenildi.
Fizik incelemesinde gelisimi ve tiim sistem incele-
meleri dogaldi. Norolojik incelemesinde higbir pa-
tolojik bulgusu yoktu.

Yapilan laboratuvar incelemesinde AST: 124 U/L
(normali:10-37 U/L), ALT: 146 U/L (normali:10-
37 U/L) olup, diger biyokimyasal parametreleri
normaldi. Hepatit A, B, C, HIV I-ll, EBV, CMV, Ru-
bella, Toxoplasma, Herpes tip I-ll serolojileri Ru-
bella IgG disinda negatif bulunmustu. immiinglo-
bulin (Ig) G, A, M, kompleman, seruloplazmin, al-
fa-1 antitripsin, tiroid fonksiyon testleri, anti-ds
DNA diizeyleri normal, ANA negatif olup, hepato-
bilyer ultrasonografisi (USG) normaldi.

Hastanin olasi kas hastaligina yonelik bakilan CPK
diizeyi 5118 ve 2757 U/L (normali: 0-149 U/L) ile
yuksekti. Noroloji danisimi yapilan hastanin elekt-
ronéromiyografik (ENMG) galismasi miyopatik tu-
tulum &rnegi gosterdi. Takiben yapilan kas biyop-
sisi “yavas seyirli muskdler distrofi” ile uyumlu bu-
lundu. Ailenin diger bireylerinde de bu amagla ta-
rama galismasi yapilmasi planlandi.

Olgu 2

Bes yasinda erkek hasta inmemis testis nedeniyle
operasyona hazirlanirken serum aminotransferaz
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ylUksekligi saptanarak kronik karaciger hastalig
yonlinden degerlendirilmek lizere pediatrik gast-
roenteroloji bilim dalimiza gonderilmisti. Hastanin
oykusi derinlestirildiginde gabuk yorulma ve ne-
densiz diisme yakinmalarinin oldugu, soy gegmi-
sinde ise anne ve baba arasinda ikinci dereceden
akrabalik bulundugu 6grenildi.

Fizik incelemesinde gelisimi normal, fonksiyonel
uftirimd disinda diger sistem incelemeleri dogal-
di. Hastanin nérolojik degerlendirmesinde ise
stipheli “Gowers” belirtisi ve yine stipheli psédo-
hipertrofi gibi silik bulgularn mevcuttu.

Yapilan laboratuvar incelemesinde AST: 121 U/L
(normali:10-37 U/L), ALT: 189 U/L (normali:10-
37 U/L) olup, diger biyokimyasal parametreleri
normaldi. Karaciger hastaligina yénelik yapilan tet-
kikleri normal olup, hepatobilyer USG'de bir 6zel-
lik yoktu.

Olasi kas hastaligina yonelik bakilan CPK diizeyi
12000 ve tekrarinda 10896 U/L (normali: 0-149
U/L) ile oldukga yiiksekti. Néroloji danigimi sonra-
sindaki ENMG galigmasinda miyopatik tutulum
saptanan hastanin yapilan kas biyopsisi “Limb-
Girdle muskiiler distrofi” ile uyumlu bulundu (Tab-
lo I-I1). Ailenin diger bireylerine de tarama yapiima-
sl 6nerildi, ancak hentiz sonug alinamadi.

Tartisma

Serum aminotransferazlari gesitli nedenlerle ve sik
olarak calisilan enzimlerdir. Bu calismalar sirasin-
da beklenmeyen tesadiifi yiikseklikler saptanabil-
mektedir. Agiklanamayan serum aminotransferaz
enzim yiikseklikleri ile karsilasildi§i zaman bu en-
zim yiiksekliklerinin hem karaciger, hem de karaci-
ger disi nedenlerden kaynaklanabilecegi akilda tu-
tulmalidir (1). Karaciger digi sistemlerden kaynak-
lanan enzim yuksekliginde pek ¢ok neden s6z ko-
nusudur. Bu nedenler icinde kas hastaliklari
6nemli bir yer tutar (Tablo IlI).

Karaciger disi nedenlerin arastinldigi durumlarda
serum CPK aktivitelerinin yiksek bulunmasi duru-
munda kas tutulumu ile giden norolojik hastaliklar
ortaya ¢ikabilmektedir. Bu sekilde saptanmis mis-
kuler distrofi olgulan literattirde bildiriimistir. Bun-
lar iginde Becker ve Duchenne tipi miskiler dist-
rofiler en hizli ilerleyen ve gok yliksek serum enzim
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Tablo I: Olgularin klinik 6zellikleri.

Yag Cinsiyet Basvuru nedeni Akraballk  Fizik Norolojik
inceleme inceleme
Olgu1 11 E Tesadufen saptanan 2.derece  Normal Normal
aminotransferaz yuksekligi
Olgu2 5 E Tesadiifen saptanan 2.derece  Fonksiyonel  -Psédohipertrofi (?)
aminotransferaz ytksekligi, uftrtim (+) -Gowers' belirtisi (?)
¢abuk yorulma, nedensiz
diisme
Tablo II: Olgularin laboratuvar 6zellikleri.
AST ALT CPK LDH
(N=10-37 U/L) (N=10-37 U/L) (N=0-149 U/L) (220450 U/L) ENMG
Kas biyopsisi
Olgu1 124 146 5118 - 2757 1602 Miyopatik Yavas seyirli
tutulum muskuler distrofi
Olgu2 121 189 12 000-10 986 1362 Miyopatik “Limb-girdle”
tutulum muskuler distrofi

Tablo lll: Transaminaz ytiksekligi ile giden karaci-
ger disi nedenler.

e Kas dokusu hastaliklari
e Endokrin hastaliklar:
e Hipotiroidi
e Hipertiroidi
e Subklinik Addison hastalig
e Diyabetes mellitus, diyabetik ketoasidoz
e Obezite
¢ Gluten sensitif enteropati
e Enflamatuar barsak hastaliklar
o Kardiyak patolojiler
e Akut / kronik konjestif kalp yetmezligi
e Siyanotik kalp hastaliklari
e Viral miyokarditler
e Hematolojik hastaliklar
e Hemolitik anemiler
e Talasemiler
e Orak hucreli anemi
e Kint karin travmasi
o Asir fiziksel aktivite
e Yaniklar
e Gines carpmasi

162

duzeyleri ile seyreden kas hastaliklandir. Bu hasta-
liklarin presemptomatik dénemlerinde ve diger tip
miuskduler distrofilerde klinik belirtiler ortaya gikma-
dan 6nce belirgin serum CPK yukseklikleri sapta-
nabilmektedir (2-7). Hastaligin ilerlemesiyle serum
CPK diizeylerinde diisme olabilir. Klinik belirtisi
hentiz ortaya gikmamis muskdiler distrofilerde te-
sadiifen saptanan serum aminotransferaz yliksek-
ligi ve eslik eden CPK ytiksekligi bu olasiliga karsi
uyarici olmalidir (2, 4, 7).

Miskdiler distrofi olgularinda serum aminotransfe-
raz aktivitelerinin artigi, bu enzimlerin zedelenmis
kas membranindan gecisine baglidir. Hastalik iler-
ledikge kas kitlesinin azalmasi ile birlikte serum
aminotransferaz ve CPK diizeylerinde disme géz-
lenir (4).

Burada sunulan iki olgu, yiiksek serum ami-
notransferaz diizeyleri nedeniyle kronik karaciger
hastaligi diistintlerek bilim dalimiza yénlendirilmis-
ti. ikinci olguda 6ykii derinlestirildiginde gabuk yo-
rulma ve nedensiz diisme yakinmalar yaninda silik
norolojik bulgularinin varhi@i dikkati gekmistir. Di-
ger olgu ise tamamen normal 6yki ve fizik incele-
me bulgularina sahipti. Her iki hastada da akraba
evliliginin olmasi ve serum CPK aktivitelerinin gok




ylksek bulunmasi karaciger disi nedenlerden oto-
zomal resesif gecisli, asemptomatik veya subklinik
seyreden norolojik kas hastaliklarini akla getirmis-
tir (7). Hastalarin nérolojik danigimi sonrasinda én-
ce ENMG cgalismalari yapilmis ve her iki hastada
da myopatik tutulum 6rnegdi goriilmesi lizerine ya-
pilan kas biyopsilerinde degisik tip muskuler dist-
rofiler saptanmustir.

Bu olgular nedeniyle karaciger hastaliklar ile agik-
lanamayan transaminaz yuksekligi saptanan du-
rumlarda dikkatli 6ykli alma ve fizik incelemenin
O6nemi; Oyki ve fizik incelemede karakteristik n6ro-
lojik semptom ve bulgular olmasa da nérolojik kas
hastaliklarinin akla getirilmesi gerekliligi ve CPK
ylksekliginin taniya yaklagimdaki dnemi bir kez da-
ha vurgulanmak istenmistir.
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