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GİRİŞ 

Duchenne Musküler Distrofisi (DMD), distrofin 
proteininin eksik veya kusurlu sentezinin neden 
olduğu X’e bağlı resesif bir bozukluktur. DMD, en sık 
görülen musküler distrofi formudur. Görülme sıklığı 
3,600 canlı doğumda birdir (1). Bulgular genellikle 
oturma ve yürüme başladıktan sonra ortaya çıkar. 
Tanı koydurucu bulguları kaba motor gelişim basa-
maklarında gecikme şeklinde kendini gösterir. 
Hastanın oturduğu yerden kalkması sırasında elle-
rinden yardım alarak kendi üstüne tırmanır gibi yap-
ması (Gowers belirtisi) bulgusu görülür. Etkilenmiş 

çocuklar doğumda ve erken sütçocukluğu dönemin-
de nadiren semptomatiktirler ve tanı konması zor-
dur hatta rastlantılara kalmıştır (2). Bu makalede 
sünnet operasyonu öncesi rutin olarak yapılan genel 
anestezi hazırlıkları sırasında karaciğer fonksiyon 
testlerinde yükseklik saptanan ve etiyolojiye yönelik 
incelemede DMD tanısı konulmuş 5,5 aylık bir erkek 
olgu sunulmuş ve normal fizik muayene bulguları ile 
beraber herhangi bir nedenle karaciğer enzim yük-
sekliği saptanan küçük sütçocuklarında nadir görü-
len bu hastalığın da dikkate alınması gerekliliği vur-
gulanmıştır.
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ÖZ

Duchenne Musküler Distrofisi (DMD), distrofin proteininin eksik veya kusurlu sentezinin neden olduğu X’e 
bağlı resesif bir bozukluktur. Etkilenmiş çocuklar doğumda ve erken sütçocukluğu döneminde nadiren 
semptomatiktirler ve tanı konması zordur hatta rastlantılara kalmıştır. Bu makalede, sünnet operasyonu 
öncesi rutin olarak yapılan genel anestezi hazırlıkları sırasında karaciğer fonksiyon testlerinde yükseklik 
saptanan ve etiyolojiye yönelik incelemede Duchenne musküler distrofisi tanısı konulmuş 5,5 aylık bir erkek 
olgu sunulmuş ve normal fizik muayene bulguları ile beraber herhangi bir nedenle karaciğer enzim yüksek-
liği saptanan küçük sütçocuklarında nadir görülen bu hastalığın da dikkate alınması ve daha ileri ve ayrın-
tılı tetkiklere girmeden önce serum CK düzeyinin ölçümü gibi basit biyokimyasal belirteçlerin hızlı ve kolay 
tanı koymada yararlı olacağının göz önünde bulundurulması gerektiği vurgulanmıştır.

Anahtar kelimeler: Hipertransaminazemi, kreatinin kinaz yüksekliği, Duchenne muskuler distrofi

ABSTRACT

Duchenne muscular dystrophy (DMD) is an X linked recessive disorder caused by a deficient or defective 
synthesis of dystrophine protein. Children with DMD are rarely symptomatic at birth or in early infancy, 
and the diagnosis is extremely difficult to establish and even it is made by chance. In this article a 5.5-
month-old infant in whom increases in liver function tests were detected in routine tests performed for 
general anesthesia and later diagnosed as Duchenne muscular dystrophy is presented. It has been emp-
hasized that DMD, as a rare disease should be considered in etiological investigations in infants with ele-
vations in liver function tests of any origin but with normal physical examination findings, and the utility 
of testing for simple biochemical markers such as creatinin kinase in establishing diagnosis before perfor-
ming further detailed investigations should be kept in mind.

Keywords: Hypertransaminasemia, increase in creatinin kinase, Duchenne muscular dystrophy

ID

Sünnetten Önce Duchenne Musküler Distrofisi 
Tanısı: Çok Erken Bir Tanı

Diagnosis of Duchenne Muscular Dystrophy Before 
Circumcision: A Very Early Diagnosis

Serdar Ümit Sarıcı
Kübra Deretarla

Lütfiye İdil Emral
Çiçek Ceren

Hatice Ece Özütok
Demet Altun

Dilek Sarıcı

© Telif hakkı İzmir Dr. Behçet Uz Çocuk Hastalıkları ve Cerrahisi Eğitim ve Araştırma Hastanesi’ne aittir. Logos Tıp Yayıncılık tarafından yayınlanmaktadır.
Bu dergide yayınlanan bütün makaleler Creative Commons Atıf-GayriTicari 4.0 Uluslararası Lisansı ile lisanslanmıştır.

© Copyright İzmir Dr. Behçet Uz Children’s Hospital. This journal published by Logos Medical Publishing. 
Licenced by Creative Commons Attribution-NonCommercial 4.0 International (CC BY-NC 4.0)

Alındığı tarih: 05.04.2019 
Kabul tarihi: 22.08.2019 

Online Yayın tarihi: 06.12.2019

K. Deretarla 0000-0002-9478-1463 
L. İ. Emral 0000-0002-3775-4215 

Ç. Ceren 0000-0001-8235-0124 
H. E. Özütok 0000-0002-6202-4740 

D. Altun 0000-0003-4061-8510 
Ufuk Üniversitesi Tıp Fakültesi 

Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 
Anabilim Dalı

Ankara, Türkiye

D. Sarıcı 0000-0002-7671-3010 
Keçiören Eğitim ve Araştırma Hastanesi 

Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Servisi 
Ankara, Türkiye

Serdar Ümit Sarıcı 
Ufuk Üniversitesi Tıp Fakültesi 

Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı
Ankara, Türkiye

✉ susarici@gmail.com
ORCİD: 0000-0003-0363-6584

ID

ID

ID

ID

ID

ID

https://orcid.org/0000-0002-9478-1463
mailto:susarici@gmail.com
https://orcid.org/0000-0003-0363-6584
https://orcid.org/0000-0002-3775-4215
https://orcid.org/0000-0001-8235-0124
https://orcid.org/0000-0002-6202-4740
https://orcid.org/0000-0003-4061-8510
https://orcid.org/0000-0002-7671-3010


269

S.Ü. Sarıcı ve ark., Sünnetten Önce Duchenne Musküler Distrofi Tanısı: Çok Erken Bir Tanı

Olgu Sunumu

Beş ay on altı günlük erkek hasta, sünnet öncesi 
genel anestezi hazırlıkları sırasında saptanan karaci-
ğer fonsiyon testleri yüksekliğinin araştırılması ama-
cıyla polikliniğimize başvurdu. Aktif yakınması olma-
yan hastanın fizik muayenesinde mental ve motor 
gelişimi yaşına uygun idi. Sistemik muayenesi nor-
maldi. Özgeçmişinde idrar yolu enfeksiyonu nedeniy-
le 3 aylıkken intramusküler olarak gentamisin tedavi-
si aldığı öğrenildi. Soygeçmişinde 3. ve 4. dereceden 
iki akrabasında kas hastalığı olduğu belirlendi.

Biyokimyasal tetkiklerinde aspartat aminotrans-
feraz (AST) ve alanin aminotransferaz (ALT) düzeyleri 
sırasıyla 263 U/L ve 108 U/L olarak belirlendi. 
Hipertransaminazemi etiyolojisine yönelik tetkikler-
den hepatit belirteçleri ve TORCH serolojisi negatif 
olarak saptandı, seruloplazmin: 8 mg/dl (5-18 mg/
dl), alfa-1 antitripsin düzeyi: 95 mg/dl (80-210 mg/
dl) olarak saptandı. Hipertransaminazemiye neden 
olabilecek kas hastalıkları açısından bakılan serum 
kreatinin kinaz (CK) düzeyi >8450 U/L idi. Bu CK yük-
sekliğini ve hastanın yaşı ile soygeçmişini dikkate 
alarak distrofin geni delesyonu/duplikasyonu tara-
ması için kan örneği gönderildi. Analiz sonucunda 
DelE48-50 (ekzon 48-50 delesyonu) saptandı ve bu 
distrofin gen haritasına göre “nonsense” mutasyona 
yol açtığı için DMD tanısı düşünüldü.

Tartışma

ALT ve AST gibi karaciğer enzimleri gerek ameliyat 
hazırlıklarında gerekse kontrol ve tarama amaçlı 
ayaktan ve yatan hasta muayenelerinde en sık iste-
nen laboratuvar tetkiklerindendir. Bizim olgumuzda 
da sünnet öncesi yapılan ameliyat hazırlıklarında 
karaciğer enzim yüksekliği tesadüfen saptanmıştır.

Hipertransaminazemide ilk akla gelen odak kara-
ciğer patolojileri olsa da daha az oranla görülen 
nedenlerden birisi de kas kaynaklı patolojilerdir. Kas 
patolojilerinde özellikle serum AST ve daha az oran-
da ALT yüksekliği yanı sıra daha spesifik bir kas hasta-
lığı belirteci olan CK yüksekliği de görülür (3). CK kas 
hücrelerinde bulunan bir enzim olduğu için serum CK 
düzeyi, kas hastalıkları tanısında özellikle de DMD’de 

en değerli tarama testidir (4). Kas hastalıklarında 
görülen hipertransaminazemi kas yıkımına bağlı ola-
bileceği gibi (5), kas dışı dokulardaki distrofin geni 
varlığı da bu enzimlerdeki artışa katkı sağlayabilir (6). 
Distrofin proteininin yokluğu, kas hücresindeki bazal 
membran stabilizasyonunu bozar. Buna bağlı bazal 
lamina ve hücre iskeletindeki bozukluklar kas hücre-
sinin fonksiyonunun bozulmasına ve hücreden dışarı 
kas hücre enzimlerinin kaçışına neden olur (7). Yine 
mitokondriden zengin kas hücrelerinde, hücresel 
fonksiyon gösteren AST ve ALT enzim değerleri de 
hücre harabiyetine bağlı olarak yükselir (4).

Rastlantısal transaminaz yüksekliğiyle başvuran 
olgularda iyi alınan öyküdeki akraba evlilikleri veya 
akrabalarda kas hastalıklarının olması (8), iyi bir fizik 
muayene ile saptanan kas-iskelet sistemi gelişim 
anormallikleri ve klinik şüphe ile saptanan hipertran-
saminazemiye eşlik edebilecek yüksek serum CK 
düzeyi, klinisyeni miyopatilere yönlendiren önemli 
ipuçlarıdır (8,9). Ancak bazı olgu serilerinde, aile öykü-
sü, perinatal veya gelişimsel hikayeleri distrofinopati-
ler ile uyumsuz olduğu halde transaminaz ve CK 
yüksekliği saptandıktan sonra klinik kuşku ile distrofi-
nopati tanısı alan olgulardan bahsedilmiştir (10).

Olgumuzda da AST ve ALT’ye ilaveten CK yüksekli-
ğinin saptanması ve eşzamanlı yapılan diğer tetkik 
sonuçlarının normal bulunması tanıya götürmüştür.

DMD’nin ilk klinik bulguları genellikle hastanın 
motor gelişim basamaklarında ve sıklıkla da yürüme-
de gecikme şeklinde kendini gösterir. Kaba motor 
gelişim basamaklarında gecikmeler hastalığın geç süt 
çocukluğu döneminde bulgu vermesine neden olur 
(2,11). Gowers belirtisi, gastrokinemius kasında psödo-
hipertrofi gelişmesi, zeka geriliği ve kardiyomiyopati 
hastalığın diğer bulgularıdır. Zamanla hastalarda 
mevcut olan yürüme becerisinin kaybı görülür ve 
sonrasında da hastalık 20’li yaşlarda da ölümle sonuç-
lanır (11). Ölüm çoğu kez solunum yetmezliğinden, 
sıklıkla solunum yolu enfeksiyonu veya ilerleyici kar-
diyomiyopatiye bağlı kalp yetmezliğinden kaynakla-
nır. Olgumuz çok erken süt çocukluğu döneminde 
tanı aldığı için tanı esnasında hastalıkla ilişkili muaye-
ne bulgusu saptanmadı. Bu denli erken tanı konması-
nın hem hastamızda zamanla ortaya çıkabilecek 
sorunların erken tanınmasına neden olacağı hem de 
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izlem ve tedavisinde kolaylıklar sağlayabileceği düşü-
nülmektedir.

Sonuç olarak, çok erken sütçocukluğu döneminde 
muayenede eşlik eden majör motor gelişme geriliği 
gibi anormal muayene bulguları olmaksızın izole ve 
açıklanamayan transaminaz yüksekliklerinde DMD 
gibi kas hastalıkları akla getirilmeli ve daha ileri ve 
ayrıntılı tetkiklere girmeden önce serum CK düzeyi-
nin ölçümü gibi basit biyokimyasal belirteçlerin hızlı 
ve kolay tanı koymada yararlı olacağı dikkate alınma-
lıdır.
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