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A rare extrahepatic cause of prolonged elevation of serum
aminotransferase: alfa sarcoglycanopathy

Sebat Eden Aminotransferaz Yiiksekliginin Karaciger Disi Nadir Bir Nedeni:
Alfa-Sarkoglikanopati

Samil Hizli, Mine Tinmaz, Yasemin inan, Safak Giicer, Mesut Kocak, Gonca Yilmaz

! Ankara Yildinm Beyazit Universitesi Yenimahalle Egitim ve Aragtirma Hastanesi, Ankara
2Saglik Bilimleri Universitesi Ankara Kegiéren Egitim ve Arastirma Hastanesi, Ankara
Hacettepe Universitesi, Cocuk Sag ve Hastaliklari Anabilim Dali Patoloji Unitesi, Ankara
Karabiik Universitesi, Cocuk Sag ve Hastaliklari Anabilim Dali, Ankara

Oz ABSTRACT

Sebat eden amino transferaz(AT) yiiksekligi etiolojisinde Prolonged elevation of serum aminotransferase activity in an

karaciger hastaliklari ilk akla gelen etiyolojidir. Bu nedenle AT asymptomatic child is usually thought to be secondary to hepatic

yiiksekligi saptanan hastalarda etiolojiye yonelik kan tetkikleri disease. These enzymes also originate from skeletal muscle. Here

yaplimaktadir. Kan tetkiklerinin yeterli olmadig hastalarda ise a case with persistent elevation of serum aminotransferase levels

karaciger biyopsisi yapiimaktadir. Ancak karacigeri saglam olan who were diagnosed as alpha-sarcoglycanopathy in the group of

kas hastalarinda da AT vyiksekligi bulunabilmektedir. Kas
hastaliginin  etiolojide duslinilmesi ise kas hastaliklarinin

limb girdle disease. Patients with persistent
hypertransaminasemia should be evaluated for muscle disease

tanisinin konulmasinda en dnemli basamaktir. AT yiiksekligi ile should be considered in the differential diagnosis especially if

bagvuran hastalarda kreatin fosfo kinaz (CPK) degerinin de comes with high creatinine phosphokinase level.
yuksek olmasi durumunda kas hastaliklari akla gelmelidir. Kas
hastaliklarinin  nadir bir form olan Limb girdle hastaligi
grubundan alfa sarkoglikanopati tanisi biyopsi sonucu konulan

bu vaka konudaki farkindaligin arttirilmasi igin sunulmaktadir. Keywords: elevated transaminases, liver, children, limb gridle

disease
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Girig

Sebat eden amino transferaz(AT) yliksekligi
ile basvuran hastalarda ilk akla gelen neden
karaciger patolojileridir (2). Amino
transferazlar olarak bilinen alanin amino
transferaz(ALT) ve aspartat amino
transferaz(AST) karaciger fonksiyon testleri
olarak  bilindiklerinden ilgili uzmanlarca
genellikle karaciger fonksiyon bozuklugu yapan
hastaliklari iceren uzunca bir nedenler listesi
Gzerinde durulur ve hastada karacigere yonelik
bircok laboratuvar testi yapilir. Karacigere
yonelik tim kan tetkikleri yapildigi halde
normal bulunan ve karaciger biyopsisi
yapilabilen hastalar oldugu bildiriimektedir.
Ancak c¢ocuklarda aminotransferazlarin sebat
eden yulksekligi karaciger hastaliklarina bagli
olabilecegi gibi bu enzimlerin kaynaklari
arasinda iskelet kasi da bulunmaktadir (2,3).
Soyle ki hastamiz sebat eden aminotransferaz
enzim ylksekligi ile basvurdugu uzmanlarca
gorilip bir cok kan tetkiki ile degerlendirilmis
ve cocuk gastroenterolojisi poliklinigine ALT ve
AST yiksekliginin ileri tetkiklerle arastiriimasi
icin yonlendirilmisti. Bu hasta daha once
tarafimizdan gorulip vyapilan tetkiklerde
karaciger hastaligi  duslindirecek bulgu
olmadigindan karaciger hastaligi ekarte
edildikten sonra kas hastaliklari testleri ve kas
biyopsisi yapilarak Limb Girdle hastaliginin
nadir bir alt grubu olan Alfa-sarkoglikanopati
tanisi almisti (4). Bu hasta sebat eden serum
aminotransferaz yuksekliginin karaciger disi
nedenlerinin olabileceginin akilda tutulmasi ve
karacigere vyonelik ileri ve invaziv testler
yapilmadan 6nce kas hastaliklarinin etiolojide
disinidlmesi gerektigini hatirlatmak amaciyla
sunulmaktadir.

Olgu sunumu

Bes yasinda erkek hasta, ates yuksekligi
nedeniyle basvurdugunda saptanan
aminotransaminaz yuksekligi nedeniyle
klinigimize ¢ocuk saghg ve hastaliklar
nitesinden konsiilte edildi. ilk kez ti¢ yil 6nce
farkedilen aminotransaminaz yuksekligi
nedeniyle farkh merkezlerde etiolojik agidan
incelenmisti. Oz ve soygecmisinde o&zellik
olmayan hastanin fizik incelemesinde; viicut
agirhgr 15,5 kg(10-25p), boy 96 cm(3-10p),
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karaciger kot altinda 2 cm ele geliyordu,
gastroknemius kaslari hafif hipertrofik, hafif
mental retardasyon saptandi. Laboratuvar
incelemesinde AST: 323 U/L(normali:10-37
U/L), ALT: 608 U/L (normali:10-37 U/L), kreatin
fosfo kinaz(CPK) 13796 U/L(normali:0-149 U/L)
olup, diger biyokimyasal parametreleri
normaldi. Laboratuvar tetkiklerinde Hepatit A,
B, C, Human Immunodeficiency Virls I-Il,
Ebstein Barr Virls, Sitomegalo Virls, Rubella,
Toxoplasma, Herpes tip I-1l serolojileri, anti-ds
DNA, Anti Nikleer Antikor, otoimmiin hepatit
belirtecleri negatif, imminglobulin G, A, M,
kompleman, seruloplazmin, alfa-1 antitripsin,
¢inko, selenyum, tiroid fonksiyon testleri, idrar
kan aminoasitleri ve tandem mass analizi,
hepatobilier ultrasonografisi normaldi.
Klinigimizde karacigere yonelik testler normal
oldugundan muskuler distrofi 6n tanisi ile
yonlendirilerek kas biyopsisi sonrasi Limb
Girdle hastaligi-alfa sarkoglikanopati tanisi
almisti.

Tartisma

Aminotransferaz yuksekliginin nedenleri
arasinda karaciger fonksiyon bozuklugu basta
gelmekle beraber kas hastaliklari da listede yer
almaktadir (1). Muskiler distrofi alt motor
néronda yapisal anormallik olmaksizin, iskelet
kaslarinin ~ progresif  dejenerasyonu ile
karakterize, kaslarda gligstizlik ve atrofiyle
giden genetik hastaliktir. Muskdler distrofilerin
bazi tiplerinde serum  aminotransferaz
ylksekligi literatlirde de bildirilmistir (5).
Sarkoglikonopatiler progresif muskdiler
distrofilerin nadir gorialen bir tipi olup
otozomal resesif gecisli Limb Girdle hastalig
denilen grupta yer almaktadir. Limb girdle
hastaligi  grubunun alt tipleri arasinda
sarkoglikanopatiler disinda kalpainopatiler,
disferlinopatiler distroglikonopatiler de yer alir.
Bu gruptaki hastaliklarin ortak 6zelligi omuz ve
pelvik kemer kaslarinin zayifligi ve siireg icinde
atrofiye ilerlemeleridir. Limb Girdle
Hastaliginin  tanisal  degerdeki  bulgular
arasinda proksimal kaslarda ozellikle gluteus
maksimus, gluteus medius, biseps femoris
kaslarinda zayiflik yer alir. Limb girdle hastaligi-
alfa-sarkoglikonopati hastalarinda ilk yaslarda
kas atrofisi cok belirgin degildir ayrica kas giici
azalmasi da her hastada baslangicta
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bulunmayabilir ~ (3-5). AT  yiksekliginin
karaciger disi  nedenlerinin  arastirildig
hastalarda bizim hastamizda oldugu gibi serum
kreatin fosfakinaz(CPK) aktivitelerinin de
ylksek bulunmasi durumunda kas tutulumu ile
giden norolojik hastaliklar akla gelmelidir (6).
Bizim hastamiz AT yiliksekligi nedeniyle pek ¢cok
merkezde arastirilan ancak en son CPK
yuksekliginin saptanmasiyla baslayan tanisal
surecte kas biyopsisi ile Limb Girdle hastaligi-
alfa-sarkoglikanopati tanisi alan bir hastadr.
Ancak kas tutulumu akilda tutulmadigindan
cok fazla karacigere yonelik test tekrar tekrar
yapilmis ve dogru taninin  konulmasi
gecikmistir.

Bu hasta nedeniyle sebat eden
aminotransferaz yiksekliginin sadece karaciger
hastaliklarinin bulgusu olmayip kas kaynakli da
olabileceginin akilda tutulmasi gerektigi
hatirlatilmak istenmistir. Sebat eden AT
ylksekligi olan hastalarda ileri veya invaziv
karaciger testleri yapilmadan dnce bu taninin
akla gelmesi ve bu hastalarda mutlaka CPK
diizeyinin bakilmasi gerekliligi hatirlanmalidir.
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