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Serum aminotransferaz aktivite yüksekli¤inin
asemptomatik müsküler distrofi tan›s›ndaki önemi
Importance of serum aminotransferase activity elevation in the
diagnosis of asymptomatic muscular distrophy
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ÖÖzzeett
Asemptomatik çocuklarda serum aminotransferaz aktivitelerinin uzun süreli yüksek seyretmesinin genellikle karaci¤er hastal›klar›na ba¤l› oldu-
¤u düflünülerek pediatrik gastroenteroloji merkezlerine gönderilirler. Ancak bu enzimler iskelet kas›n›n da içinde oldu¤u karaci¤er d›fl› doku-
lardan da kaynaklan›rlar. Burada uzun süreli serum aminotransferaz yüksekli¤i olan ve müsküler distrofi tan›s› alan iki çocuk olgu sunuldu. ‹nat-
ç›, aç›klanamayan aminotransferaz yüksekli¤i olan hastalar çok dikkatli de¤erlendirilmeli ve ay›r›c› tan›da nörolojik kas hastal›klar› ak›lda tutul-
mal›d›r.

AAnnaahhttaarr  kkeelliimmeelleerr::  sseerruumm  aammiinnoottrraannssffeerraazz  aakkttiivviitteessii,,  mmüüsskküülleerr  ddiissttrrooffii,,  hhiippeerrttrraannssaammiinnaazzeemmii

SSuummmmaarryy
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.

KKeeyy  wwoorrddss::  sseerruumm  aammiinnoottrraannffeerraassee  aaccttiivviittyy,,  mmuussccuullaarr  ddiissttrroopphhyy,,  hhyyppeerrttrraannssaammiinnaasseemmiiaa

Girifl

Aminotransferaz aktivitesi ölçümleri hepatoselüler
hasar› de¤erlendirmede en yayg›n kullan›lan se-
rum testleridir. Alanin aminotransferaz (ALT) özel-
likle karaci¤er için özgün bir enzim oldu¤u halde,

aspartat aminotransferaz (AST) karaci¤er d›fl›nda
kalp kas›, iskelet kas›, böbrek, pankreas, akci¤er,
beyin ile lökosit ve eritrosit gibi kan hücrelerinde
de bulunmaktad›r. Dolay›s›yla serum aminotrans-
feraz aktivitesinde yükseklik karaci¤er d›fl› neden-
lerden de kaynaklanabilir (1). Ancak çocukluk ça-
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¤›nda süregelen serum aminotransferaz yüksekli¤i
ilk baflta genellikle kronik karaci¤er hastal›¤›na
ba¤lan›r ve bu yönde araflt›rmaya gidilir. Oysaki li-
teratürde kal›c›, aç›klanamayan aminotransferaz
yükseklikleri incelenirken karaci¤er d›fl› sistem
hastal›klar›, özellikle de tesadüfen saptanan kas
hastal›klar›na iliflkin olgular bildirilmifltir (2-7). 
Burada tesadüfi olarak aminotransferaz yüksekli¤i
bulunan iki olguda karaci¤er d›fl› nedenler araflt›r›-
l›rken kreatin fosfokinaz (CPK) aktivitesinin tan›y›
yönlendirmedeki önemi ve sonuç olarak saptanan
kas hastal›klar› sunulmufltur.

Olgu 1

Onbir yafl›nda erkek hasta, ifltahs›zl›k yak›nmas› ile
baflvurdu¤u merkezde tesadüfen AST ve ALT yük-
sekli¤i saptanarak kronik karaci¤er hastal›¤› yönün-
den de¤erlendirilmek üzere pediatrik gastroentero-
loji bilim dal›m›za gönderilmiflti. Öz geçmiflinde
özellik olmayan hastan›n soy geçmiflinde anne ve
baban›n ikinci dereceden akraba oldu¤u ö¤renildi. 
Fizik incelemesinde geliflimi ve tüm sistem incele-
meleri do¤ald›. Nörolojik incelemesinde hiçbir pa-
tolojik bulgusu yoktu. 
Yap›lan laboratuvar incelemesinde AST: 124 U/L
(normali:10-37 U/L), ALT: 146 U/L (normali:10-
37 U/L) olup, di¤er biyokimyasal parametreleri
normaldi. Hepatit A, B, C, HIV I-II, EBV, CMV, Ru-
bella, Toxoplasma, Herpes tip I-II serolojileri Ru-
bella IgG d›fl›nda negatif bulunmufltu. ‹mmünglo-
bulin (Ig) G, A, M, kompleman, seruloplazmin, al-
fa-1 antitripsin, tiroid fonksiyon testleri, anti-ds
DNA düzeyleri normal, ANA negatif olup, hepato-
bilyer ultrasonografisi (USG) normaldi.
Hastan›n olas› kas hastal›¤›na yönelik bak›lan CPK
düzeyi 5118 ve 2757 U/L (normali: 0-149 U/L) ile
yüksekti. Nöroloji dan›fl›m› yap›lan hastan›n elekt-
ronöromiyografik (ENMG) çal›flmas› miyopatik tu-
tulum örne¤i gösterdi. Takiben yap›lan kas biyop-
sisi “yavafl seyirli müsküler distrofi” ile uyumlu bu-
lundu. Ailenin di¤er bireylerinde de bu amaçla ta-
rama çal›flmas› yap›lmas› planland›.

Olgu 2

Befl yafl›nda erkek hasta inmemifl testis nedeniyle
operasyona haz›rlan›rken serum aminotransferaz

yüksekli¤i saptanarak kronik karaci¤er hastal›¤›
yönünden de¤erlendirilmek üzere pediatrik gast-
roenteroloji bilim dal›m›za gönderilmiflti. Hastan›n
öyküsü derinlefltirildi¤inde çabuk yorulma ve ne-
densiz düflme yak›nmalar›n›n oldu¤u, soy geçmi-
flinde ise anne ve baba aras›nda ikinci dereceden
akrabal›k bulundu¤u ö¤renildi.
Fizik incelemesinde geliflimi normal, fonksiyonel
üfürümü d›fl›nda di¤er sistem incelemeleri do¤al-
d›. Hastan›n nörolojik de¤erlendirmesinde ise
flüpheli “Gowers” belirtisi ve yine flüpheli psödo-
hipertrofi gibi silik bulgular› mevcuttu.
Yap›lan laboratuvar incelemesinde AST: 121 U/L
(normali:10-37 U/L), ALT: 189 U/L (normali:10-
37 U/L) olup, di¤er biyokimyasal parametreleri
normaldi. Karaci¤er hastal›¤›na yönelik yap›lan tet-
kikleri normal olup, hepatobilyer USG’de bir özel-
lik yoktu. 
Olas› kas hastal›¤›na yönelik bak›lan CPK düzeyi
12000 ve tekrar›nda 10896 U/L (normali: 0-149
U/L) ile oldukça yüksekti. Nöroloji dan›fl›m› sonra-
s›ndaki ENMG çal›flmas›nda miyopatik tutulum
saptanan hastan›n yap›lan kas biyopsisi “Limb-
Girdle müsküler distrofi” ile uyumlu bulundu (Tab-
lo I-II). Ailenin di¤er bireylerine de tarama yap›lma-
s› önerildi, ancak henüz sonuç al›namad›. 

Tart›flma

Serum aminotransferazlar› çeflitli nedenlerle ve s›k
olarak çal›fl›lan enzimlerdir. Bu çal›flmalar s›ras›n-
da beklenmeyen tesadüfi yükseklikler saptanabil-
mektedir. Aç›klanamayan serum aminotransferaz
enzim yükseklikleri ile karfl›lafl›ld›¤› zaman bu en-
zim yüksekliklerinin hem karaci¤er, hem de karaci-
¤er d›fl› nedenlerden kaynaklanabilece¤i ak›lda tu-
tulmal›d›r (1). Karaci¤er d›fl› sistemlerden kaynak-
lanan enzim yüksekli¤inde pek çok neden söz ko-
nusudur. Bu nedenler içinde kas hastal›klar›
önemli bir yer tutar (Tablo III).
Karaci¤er d›fl› nedenlerin araflt›r›ld›¤› durumlarda
serum CPK aktivitelerinin yüksek bulunmas› duru-
munda kas tutulumu ile giden nörolojik hastal›klar
ortaya ç›kabilmektedir. Bu flekilde saptanm›fl müs-
küler distrofi olgular› literatürde bildirilmifltir. Bun-
lar içinde Becker ve Duchenne tipi müsküler dist-
rofiler en h›zl› ilerleyen ve çok yüksek serum enzim
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düzeyleri ile seyreden kas hastal›klar›d›r. Bu hasta-
l›klar›n presemptomatik dönemlerinde ve di¤er tip
müsküler distrofilerde klinik belirtiler ortaya ç›kma-
dan önce belirgin serum CPK yükseklikleri sapta-
nabilmektedir (2-7). Hastal›¤›n ilerlemesiyle serum
CPK düzeylerinde düflme olabilir. Klinik belirtisi
henüz ortaya ç›kmam›fl müsküler distrofilerde te-
sadüfen saptanan serum aminotransferaz yüksek-
li¤i ve efllik eden CPK yüksekli¤i bu olas›l›¤a karfl›
uyar›c› olmal›d›r (2, 4, 7).
Müsküler distrofi olgular›nda serum aminotransfe-
raz aktivitelerinin art›fl›, bu enzimlerin zedelenmifl
kas membran›ndan geçifline ba¤l›d›r. Hastal›k iler-
ledikçe kas kitlesinin azalmas› ile birlikte serum
aminotransferaz ve CPK düzeylerinde düflme göz-
lenir (4).
Burada sunulan iki olgu, yüksek serum ami-
notransferaz düzeyleri nedeniyle kronik karaci¤er
hastal›¤› düflünülerek bilim dal›m›za yönlendirilmifl-
ti. ‹kinci olguda öykü derinlefltirildi¤inde çabuk yo-
rulma ve nedensiz düflme yak›nmalar› yan›nda silik
nörolojik bulgular›n›n varl›¤› dikkati çekmifltir. Di-
¤er olgu ise tamamen normal öykü ve fizik incele-
me bulgular›na sahipti. Her iki hastada da akraba
evlili¤inin olmas› ve serum CPK aktivitelerinin çok

• Kas dokusu hastal›klar›
• Endokrin hastal›klar: 

• Hipotiroidi
• Hipertiroidi 
• Subklinik Addison hastal›¤› 
• Diyabetes mellitus, diyabetik ketoasidoz

• Obezite
• Gluten sensitif enteropati
• Enflamatuar barsak hastal›klar›
• Kardiyak patolojiler 

• Akut / kronik konjestif kalp yetmezli¤i
• Siyanotik kalp hastal›klar›
• Viral miyokarditler

• Hematolojik hastal›klar 
• Hemolitik anemiler
• Talasemiler
• Orak hücreli anemi

• Künt kar›n travmas› 
• Afl›r› fiziksel aktivite 
• Yan›klar
• Günefl çarpmas›

Tablo III: Transaminaz yüksekli¤i ile giden karaci-
¤er d›fl› nedenler.

YYaaflfl CCiinnssiiyyeett BBaaflflvvuurruu  nneeddeennii AAkkrraabbaall››kk FFiizziikk  NNöörroolloojjiikk
‹‹nncceelleemmee ‹‹nncceelleemmee

OOllgguu  11 11 E Tesadüfen saptanan 2.derece Normal Normal
aminotransferaz yüksekli¤i

OOllgguu  22 5 E Tesadüfen saptanan 2.derece Fonksiyonel -Psödohipertrofi (?)
aminotransferaz yüksekli¤i, üfürüm (+) -Gowers’ belirtisi (?)
çabuk yorulma, nedensiz 
düflme

Tablo I: Olgular›n klinik özellikleri.

AASSTT AALLTT CCPPKK LLDDHH
((NN==1100--3377  UU//LL)) ((NN==1100--3377  UU//LL)) ((NN==00--114499  UU//LL)) ((222200--445500  UU//LL)) EENNMMGG

KKaass  bbiiyyooppssiissii

OOllgguu  11 124 146 5118 - 2757 1602 Miyopatik Yavafl seyirli 
tutulum müsküler distrofi

OOllgguu  22 121 189 12 000-10 986 1362 Miyopatik “Limb-girdle” 
tutulum müsküler distrofi 

Tablo II: Olgular›n laboratuvar özellikleri.
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yüksek bulunmas› karaci¤er d›fl› nedenlerden oto-
zomal resesif geçiflli, asemptomatik veya subklinik
seyreden nörolojik kas hastal›klar›n› akla getirmifl-
tir (7). Hastalar›n nörolojik dan›fl›m› sonras›nda ön-
ce ENMG çal›flmalar› yap›lm›fl ve her iki hastada
da myopatik tutulum örne¤i görülmesi üzerine ya-
p›lan kas biyopsilerinde de¤iflik tip müsküler dist-
rofiler saptanm›flt›r. 
Bu olgular nedeniyle karaci¤er hastal›klar› ile aç›k-
lanamayan transaminaz yüksekli¤i saptanan du-
rumlarda dikkatli öykü alma ve fizik incelemenin
önemi; öykü ve fizik incelemede karakteristik nöro-
lojik semptom ve bulgular olmasa da nörolojik kas
hastal›klar›n›n akla getirilmesi gereklili¤i ve CPK
yüksekli¤inin tan›ya yaklafl›mdaki önemi bir kez da-
ha vurgulanmak istenmifltir. 
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