
J Kartal TR 2014;25(3):187-190
doi: 10.5505/jkartaltr.2014.99705

KLİNİK ÇALIŞMA
ORIGINAL ARTICLE

187

Musküler Distrofi ve Transaminazlar
Muscular Dystrophy and Transaminases

Meltem UĞRAŞ,1 Öznur KÜÇÜK,1 Canan KOCAMAN YILDIRIM,2 Ayça VİTRİNEL1

İletişim: Dr. Öznur Küçük.
 Yeditepe Üniversitesi Tıp Fakültesi, Çocuk Sağlığı ve
 Hastalıkları Anabilim Dalı, İstanbul 
Tel: 0216 - 578 00 00

Başvuru tarihi: 30.08.2013  
Kabul tarihi: 16.12.2013
Online baskı: 20.11.2014
e-posta:  oznur.kucuk@yeditepe.edu.tr

Özet

Amaç: Aspartat aminotransferaz (AST) ve alanin aminot-
ransferaz (ALT) en fazla karaciğerde bulunan ancak karaci-
ğere özgül olmayan testlerdir. Bazı çocuklarda uzun süreli 
ve ciddi karaciğer fonksiyon testi (KCFT) yüksekliği karaciğer 
dışı nedenlerden de kaynaklanabilmektedir. Bu çalışmada, 
çocuklarda uzun süren KCFT yüksekliğinde kas kaynaklı ne-
denler araştırıldı.

Gereç ve Yöntem: Çocuk polikliniğine başvuran ve karaciğer 
enzim yüksekliğine bağlı olarak musküler distrofi tanısı alan 
çocuklar geriye dönük olarak değerlendirildi.

Bulgular: Yaşları 5-10 yaş arası olan 11 çocuk değerlendirildi. 
Hastaların 9’u erkek (%81.8) ve 2’si (%18.2) kız idi. Fizik muaye-
nede tüm çocukların boy ve kilosu 3. persentilin üzerinde ve 
hepsinin nörolojik gelişimi normal bulundu. Beş erkek çocukta 
(%45.5) gastroknemius kasında hipertrofi saptandı. ALT seviye-
si 70-2400 IU/L arasında, AST seviyesi 70-1300 IU/L arasında ve 
kreatinin kinaz (CK) 900-20389 IU/L değişmekteydi. Karaciğer 
biyopsisi 2 hastaya (%18.2) yapıldı ve normal morfoloji saptan-
dı. Kas biyopsisi 8 çocuğa (%72.7) yapıldı, 1 hastada distrofino-
pati ve 7 hastada musküler distrofi saptandı. Genetik test ile 2 
erkek hastaya (%18.2) Becker müsküler distrofisi tanısı kondu.

Sonuç: Çocuklarda uzun süreli, nedeni açıklanamayan KCFT 
yüksekliği araştırılırken, musküler distrofi ayırıcı tanıda yer 
almalıdır. Serum CK düzeyinin temel tanı testlerine eklenme-
si erken tanıya yardımcı olacağı gibi gereksiz incelemeleri de 
önleyecektir.

Anahtar sözcükler: Karaciğer enzim; kas hastalığı.

Summary

Background: Aspartate aminotransferase (AST) and alanine 
aminotransferase (ALT) are mostly found in the liver but are 
not the only tests for liver function. Prolonged elevated trans-
aminases can be due to extrahepatic reasons. We aimed to 
evaluate muscle diseases associated with elevations of trans-
aminases among children.

Methods: Data of children who were admitted to a pediatric 
polyclinic due to elevated transaminases and who were di-
agnosed with muscular dystrophy were evaluated retrospec-
tively.

Results: There were 11 children aged between 5-10 years, 9 
of them were boys (81.1%) and 2 were girls (18.2%). Physical 
examination revealed normal developed children with normal 
neurologic examination in all children. Five boys (45.5%) had 
hypertrophied gastrocnemius muscles. Levels of AST, ALT and 
CK ranges were 70-1300 IU/L, 70-2400 IU/L, and 900-20389 
IU/L, respectively. A liver biopsy was performed on 2 patients 
(18.2%) and revealed normal histology. A muscle biopsy was 
performed to 8 children (72.7%) and revealed dystrophinopa-
thy in 1 and muscular distrophy in 7 children. Genetic testing 
revealed Becker muscular dystrophy in 2 boys.

Conclusion: Muscular dystrophy should be suspected in chil-
dren who have long term elevated transaminases. Creatinine 
kinase testing would help diagnose the disease and prevent 
unnecessary tests.
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Giriş
Karaciğer fonksiyon testleri hekimler tarafından sık 
istenen testlerdendir. Aspartat amino transferaz (AST) 
ve alanin amino transferaz (ALT) genellikle ‘’karaciğer 
fonksiyon testleri’’ olarak adlandırılmakla birlikte as-
lında bu deyim gerçeği yansıtmamaktadır. AST ve ALT 
karaciğer hasarını gösteren testlerdendir. AST hem 
sitozolik hem de mitokondriyal bir enzim olup, kara-
ciğer, kalp kası, iskelet kası, böbrek, beyin, pankreas, 
akciğer, lökosit ve kırmızı küreler gibi çok sayıda do-
kuda bulunmaktadır. ALT ise sitozolik bir enzim olup 
karaciğerde en yüksek konsantrasyonda yer almakta-
dır.[1] Bu enzimlerin serum düzeylerindeki artış, ami-
notransferazlardan zengin dokulardaki hasar veya bu 
enzimlerin seruma sızmasına yol açan membran ge-
çirgenlik değişiklikleri ile ilgilidir.[2] Karaciğer, kalp kası, 
böbrekler ve pankreastaki ilaca, enfeksiyona, iskemiye 
ya da travmaya bağlı doku hasarı ya da hemoliz en-
zimleri artırır. AST ve ALT yüksekliği olan hastalar he-
moliz ve miyopatiyi dışlamak için LDH ve CK düzeyle-
rine bakılarak araştırılmaya başlanmalıdır. Hiçbir klinik 
bulgu olmaksızın tesadüfen bakılan transaminazların 
yüksekliğinden yola çıkılarak kas hastalığı erken tanı-
nabilmektedir.[3]

Duchenne musküler distrofisi (DMD) bir kas hastalığı 
olup özellikle pelvik kuşak, alt ekstremite proksimal 
kaslarda güçsüzlük ve atrofi ile karakterizedir. İlerle-
yen dönemlerde omuz kuşak kasları ve alt ektremite 

kaslarında psödohipertrofi, hareket bozukluğu, hori-
zontal pozisyondan ayağa kalkmada (gowers belirtisi) 
veya merdiven çıkmada güçlük görülür. Biyokimyasal 
testlerde kreatinin kinaz (CK) yükselmiştir. ALT, AST, 
LDH ve aldolaz düzeyindeki yükselme kronik hepatik 
hastalık gibi tanı hatalarına yol açabilir. DMD tanısı kli-
nik muayene, biyokimyasal testler, elektromiyografi ve 
moleküler incelemelere dayanır.[4-6]

Bu çalışmada, geriye dönük olarak karaciğer enzimle-
rindeki yükseklik irdelenirken musküler distrofi tanısı 
alan çocuklar değerlendirildi.

Hastalar ve Yöntem
Çocuk polikliniğine başvuran karaciğer enzimleri yük-
sek olan ve musküler distrofi tanısı konmuş olan has-
taların kayıtları geriye dönük olarak incelendi. Viral he-
patit, CMV, EBV enfeksiyonu olan, metabolik hastalık, 
biliyer hastalık, Wilson hastalığı, alfa 1 antitripsin ek-
sikliği olan çocuklar çalışma dışı bırakıldı. Çocukların 
hiç birinde ilaç kullanım öyküsü ve ailede karaciğer 
hastalığı hikayesi yoktu. Çalışma verileri 2007-2013 yıl-
ları arasında hasta verileri incelenerek elde edildi.

Bulgular
Yaşları 5-10 yaş arası olan 11 çocuk bu kriterlere uy-
makta idi. Hastaların dokuzu erkek (%81.8) ve ikisi 
(%18.2) kız idi. Fizik muayenede tüm çocukların boy 
ve kilosu üçüncü persentilin üzerinde ve hepsinin nö-
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 No Yaş Cinsiyet ALT AST AST/ALT CK Fizik Karaciğer  Genetik
    (IU/L) (IU/L) (IU/L)  muayene biyopsisi/ test
         Kas biyopsisi

 1 5 Erkek 70 105 1.5 3750 GKH+HM Normal BMD
 2 5 yaş, 8 ay Erkek 2400 1300 0.5 10978 GKH+HM Yapılmadı 
 3 6 Erkek 400 250 0.6 6500 HM Normal BMD
 4 4 Erkek 180 120 0.7 2326 GKH Yapılmadı/MD Normal
 5 6 Erkek 265 219 0.8 12283 GKH Yapılmadı/MD 
 6 7 Kız 55 70 1.2 900 HM Yapılmadı/MD 
 7 5 Erkek 450 290 0.6 20389 HM Yapılmadı/MD 
 8 8 yaş, 8 ay Kız 240 180 0.7 6200 HM Yapılmadı/MD 
 9 6 Erkek 350 120 0.3 7963 HM Yapılmadı/MD 
 10 10 Erkek 290 390 1.3 18150 HM Distrofinopati 
 11 9 Erkek 47 67 1.4 1747 GKH Yapılmadı/MD

AST: Aspartat amino transferaz; ALT: Alanin aminotransferaz; CK: Kreatin kinaz; HM: Hepatomegali; GKH: Gastroknemius kas hipertrofisi; 
MD: Musküler distrofi; BMD: Becker musküler distrofisi.

Tablo 1. Hastaların demografik, klinik ve laboratuvar bulguları



Uğraş ve ark. Musküler Distrofi ve Transaminazlar

rolojik gelişimi normal bulundu. Çocukların sekizinde 
(%72.7) hafif hepatomegali vardı. Beş erkek çocukta 
(%45.5) gastroknemius kasında hipertrofi saptandı. 
Laboratuvar bulgularında hastaların ALT seviyesi 70- 
2400 IU/L arasında, AST seviyesi 70-1300 IU/L arasında 
ve CK 900-20389 IU/L değişmekteydi. Etiyolojiyi açık-
lamak amaçlı hepatit ayırıcı tanısı için hepatit A, B, C 
seroloji testleri, otoimmün belirteçler, serum serulop-
lazmin ve alfa 1 antitripsin düzeyi bakılmıştı. Serum 
protein, albümin, bilirubin, elektrolit seviyeleri ve koa-
gülasyon testleri normal idi. Karaciğer biyopsisinin iki 
hastaya (%18.2) yapıldığı ve normal morfoloji olduğu 
saptandı. Kas biyopsisi sekiz çocuğa (%72.7) yapılmış-
tı, bir hastada distrofinopati ve yedi hastada muskü-
ler distrofi (DMD) saptandı. Genetik test ile iki erkek 
hastaya (%18.2) Becker musküler distrofi tanısı kondu. 
Hastalar musküler distrofi tanısı ile pediatrik nöroloji 
bölümüne yönlendirildi ve takipleri devam etmekte-
dir. Hastaların AST, ALT CK ve bazı klinik bulguları Tablo 
1’de görülmektedir.

Tartışma
Yüksek karaciğer enzimlerinin değerlendirilmesi aşa-
malarında musküler distrofi hakkında oldukça faydalı 
sonuçlar elde edilmiştir.[7-12] Kohli ve ark semptomsuz 
transaminaz yüksekliği olan ve kas hastalığı tanısı alan 
dört çocuk olgu bildirmişlerdir. Yazarların olguları iki 
ve 16 yaş arasında çocuklar olup en yüksek AST, ALT 
ve CK değerleri 489 IU/L, 557 IU/L ve 32265 IU/L olarak 
bildirilmiştir. Aynı yazıda daha önce benzer nedenle 
rapor edilmiş çocukların laboratuvar verileri de be-
lirtilmiştir. Nathwani ve ark.[13] karaciğer hastalığının 
diğer bulgularının olmadığı fakat polimiyozit has-
tası olan ve ağır nöbetler geçiren çocuklarda AST ve 
ALT’nin yüksek olduğunu göstermişlerdir. Bizim çalış-
mamızda hastaların ALT seviyelerin normal üst sınırın 
(44IU/L) 1.25-54 katı, AST seviyelerinin normalin üst 
sınırının (%55IU/L) normal üst sınırının 1.21-23.6 katı 
ve CK seviyelerinin (üst sınır 139IU/L) 6.47-146 kat art-
tığı görüldü. Bu bulgular ülkemizden ve yurtdışından 
yapılan çalışmalarla benzerlik göstermektedir.

Duchenne musküler distrofi geni, DMD’li hastalarda 
eksiktir. Sarkolemma ile ilişkili olan kastaki bu genin 
kopya ürünü distrofindir. Lederfein ve ark.[14] CDNA 
klon metodunu kullanarak DMD geninin kasta bulun-
duğu kadar karaciğerde de bulunduğun göstermiş-
lerdir. Urganci ve ark.[10] bir kız hastada sürekli yüksek 
karaciğer enzimlerinden dolayı yapılan kas biyopsisi 
ve genetik testler ile musküler distrofi tanısı koymuş-

lardır ve yazarlar Türkiye’de akraba evliliklerinin önemi 
üzerinde durmuşlardır.

Musküler distrofilerdeki yüksek CK seviyeleri hakkında 
bazı görüşler bildirilmiştir. Tay ve ark.[15] yüksek tran-
saminaz seviyelerinin karaciğer patolojisinden ziyade 
kas yıkımına bağlı olduğunu ifade etmişlerdir. Kohli ve 
ark.[12] ise yüksek transaminaz seviyelerinin kas kütle-
sine dayandırılabileceğini fakat kas dışı dokuda dist-
rofin geni varlığının da bu enzimlerdeki artışa katkı 
sağlayabileceğini vurgulamışlardır.

Karaciğer biyopsisi musküler distrofi düşünülen hasta-
larda önerilmemektedir, çünkü karaciğerde özgül bul-
gular yoktur, kas hastalıkları tanısında özellikle DMD’de 
serum CK seviyesi en değerli tarama testidir. CK kas 
izoenzim düzeyleri hastalığın erken dönemlerinde 
10000-30000 IU/L seviyelerinde tipik olarak artmış ola-
rak görülür. Sarkolemmadaki boşluklar dolaşıma kre-
atin kinaz akışına izin verir. Klinik bulguların ciddiyeti 
ve tedaviye cevap ile serum CK seviyeleri arasında ko-
relasyon yoktur. Hücre içi kas proteinlerinin sızıntısına 
bağlı diğer kas izoenzimleri dolaşımda artar. Hekimler 
bu enzim yüksekliklerinin kas kökenli olduğunu fark 
etmeden önce karaciğer biyopsisi dahil ileri inceleme-
ler yapabilir.[16] Benzer tanı karmaşası Becker musküler 
distrofilerin semptomlu olmadan önceki döneminde 
meydana gelebilir.[11,17] Karaciğere özgü gama glutamil 
transferaz (GGT) seviyesi tanı hatasını ortadan kaldırır.

Ülkemizde transaminaz yüksekliği ayırıcı tanısı sıra-
sında kas hastalığı konulup sunulmuş çeşitli raporlar 
mevcuttur.[18,19] Demirçeken ve ark. çalışmasında yük-
sek transaminazlar nedeniyle pediatrik gastroente-
roloji ve hepatoloji bölümüne yönlendirilen iki olgu 
bildirilmiştir. Olguların ileri incelemelerinde serum CK 
değerleri 2757 ve 10896 U/L satanmış ve hastaların 
transaminaz yüksekliğinin musküler kaynaklı olduğu 
saptanmıştır.[19] Yazarlar açıklanamayan transaminaz 
yüksekliği olan olgularda öykü ve fizik muayenede 
karakteristik bulgu olmasa dahi nörolojik hastalıkların 
akla getirilmesinin önemini vurgulamışlardır.

Alanin amino transferaz ve AST değerleri arasındaki 
oran bazı araştırmacılar tarafından araştırılmış ve ALT/
AST oranın genel olarak bu çocuklarda biri aşmış ola-
rak bildirilmiştir. Araştırmacılar ALT’nin yarılanma öm-
rünün AST‘nin yarılanma ömründen kısa olduğunu, 
bu nedenle düşük evredeki kas hastalığı ALT düzeyi-
nin AST düzeyinden daha fazla olduğunu bildirmiştir-
ler. Ancak bizim çalışmamızda sekiz çocuktan üçünde 
AST/ALT oranı yüksek bulunmuştur.
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Sonuç olarak, musküler distrofi hastalarında AST ve/
veya ALT yüksekliği olabilir ve bu hastalığın ilk bulgu-
su da olabilmektedir. Bu nedenle geç tanının yanı sıra, 
gereksiz risk ve tanı değerlendirmenin maliyetini en-
gellemek için açıklanamayan transaminaz yükseklikle-
rinde, serum CK seviyeleri transaminaz değerleri yük-
sek saptanan hastada ilk yapılması gereken testlerden 
biri olarak akılda tutulmalıdır.
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