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Olgu Sunumu / Case Report

Siinnetten Once Duchenne Muskiiler Distrofisi
Tanisi: Cok Erken Bir Tani

Diagnosis of Duchenne Muscular Dystrophy Before
Circumcision: A Very Early Diagnosis
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Duchenne Muskdiler Distrofisi (DMD), distrofin proteininin eksik veya kusurlu sentezinin neden oldugu X’e
badl resesif bir bozukluktur. Etkilenmis ¢ocuklar dogumda ve erken siitcocuklugu déneminde nadiren
semptomatiktirler ve tani konmasi zordur hatta rastlantilara kalmistir. Bu makalede, siinnet operasyonu
oncesi rutin olarak yapilan genel anestezi hazirliklari sirasinda karaciger fonksiyon testlerinde yiikseklik
saptanan ve etiyolojiye yénelik incelemede Duchenne muskdiler distrofisi tanisi konulmus 5,5 aylik bir erkek
olgu sunulmus ve normal fizik muayene bulgulari ile beraber herhangi bir nedenle karaciger enzim yiiksek-
ligi saptanan kiiglik stitcocuklarinda nadir gériilen bu hastaligin da dikkate alinmasi ve daha ileri ve ayrin-
tili tetkiklere girmeden dnce serum CK diizeyinin él¢limi gibi basit biyokimyasal belirteglerin hizli ve kolay
tani koymada yararli olacadinin g6z éntinde bulundurulmasi gerektigi vurgulanmustir.

Anahtar kelimeler: Hipertransaminazemi, kreatinin kinaz yiiksekligi, 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.
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GIRIS

Duchenne Muskdiler Distrofisi (DMD), distrofin
proteininin eksik veya kusurlu sentezinin neden
oldugu X’e bagli resesif bir bozukluktur. DMD, en sik
goralen muskdiler distrofi formudur. Goriilme sikhgi
3,600 canli dogumda birdir . Bulgular genellikle
oturma ve yirliime basladiktan sonra ortaya cikar.
Tani koydurucu bulgulari kaba motor gelisim basa-
maklarinda gecikme seklinde kendini gosterir.
Hastanin oturdugu yerden kalkmasi sirasinda elle-
rinden yardim alarak kendi Ustline tirmanir gibi yap-
masi (Gowers belirtisi) bulgusu gorilar. Etkilenmis

cocuklar dogumda ve erken siitgcocuklugu dénemin-
de nadiren semptomatiktirler ve tani konmasi zor-
dur hatta rastlantilara kalmistir @, Bu makalede
siinnet operasyonu 6ncesi rutin olarak yapilan genel
anestezi hazirhklari sirasinda karaciger fonksiyon
testlerinde yikseklik saptanan ve etiyolojiye yonelik
incelemede DMD tanisi konulmus 5,5 aylik bir erkek
olgu sunulmus ve normal fizik muayene bulgulari ile
beraber herhangi bir nedenle karaciger enzim yuk-
sekligi saptanan kigik sutcocuklarinda nadir gori-
len bu hastaligin da dikkate alinmasi gerekliligi vur-
gulanmistir.
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OLGU SUNUMU

Bes ay on alti giinliik erkek hasta, slinnet dncesi
genel anestezi hazirliklari sirasinda saptanan karaci-
ger fonsiyon testleri yiksekliginin arastirilmasi ama-
ciyla poliklinigimize basvurdu. Aktif yakinmasi olma-
yan hastanin fizik muayenesinde mental ve motor
gelisimi yasina uygun idi. Sistemik muayenesi nor-
maldi. Ozgecmisinde idrar yolu enfeksiyonu nedeniy-
le 3 aylikken intramuskdiler olarak gentamisin tedavi-
si aldigl 6grenildi. Soyge¢misinde 3. ve 4. dereceden
iki akrabasinda kas hastaligi oldugu belirlendi.

Biyokimyasal tetkiklerinde aspartat aminotrans-
feraz (AST) ve alanin aminotransferaz (ALT) diizeyleri
sirastyla 263 U/L ve 108 U/L olarak belirlendi.
Hipertransaminazemi etiyolojisine yonelik tetkikler-
den hepatit belirtegleri ve TORCH serolojisi negatif
olarak saptandi, seruloplazmin: 8 mg/dl (5-18 mg/
dl), alfa-1 antitripsin diizeyi: 95 mg/dl (80-210 mg/
dl) olarak saptandi. Hipertransaminazemiye neden
olabilecek kas hastaliklari agisindan bakilan serum
kreatinin kinaz (CK) dizeyi >8450 U/L idi. Bu CK yiik-
sekligini ve hastanin yasi ile soyge¢misini dikkate
alarak distrofin geni delesyonu/duplikasyonu tara-
masi icin kan 6rnegi gonderildi. Analiz sonucunda
DelE48-50 (ekzon 48-50 delesyonu) saptandi ve bu
distrofin gen haritasina gore “nonsense” mutasyona
yol agtigi icin DMD tanisi diistinaldd.

TARTISMA

ALT ve AST gibi karaciger enzimleri gerek ameliyat
hazirhiklarinda gerekse kontrol ve tarama amach
ayaktan ve yatan hasta muayenelerinde en sik iste-
nen laboratuvar tetkiklerindendir. Bizim olgumuzda
da slnnet oncesi yapilan ameliyat hazirliklarinda
karaciger enzim ylksekligi tesadlifen saptanmistir.

Hipertransaminazemide ilk akla gelen odak kara-
ciger patolojileri olsa da daha az oranla gorilen
nedenlerden birisi de kas kaynakli patolojilerdir. Kas
patolojilerinde 6zellikle serum AST ve daha az oran-
da ALT yuksekligi yani sira daha spesifik bir kas hasta-
g1 belirteci olan CK yuksekligi de gorulir ©). CK kas
hiicrelerinde bulunan bir enzim oldugu icin serum CK
diizeyi, kas hastaliklari tanisinda 6zellikle de DMD’de

en degerli tarama testidir ¥, Kas hastaliklarinda
gorilen hipertransaminazemi kas yikimina bagl ola-
bilecegi gibi ®, kas disi dokulardaki distrofin geni
varligi da bu enzimlerdeki artisa katki saglayabilir ©,
Distrofin proteininin yoklugu, kas hiicresindeki bazal
membran stabilizasyonunu bozar. Buna bagl bazal
lamina ve hiicre iskeletindeki bozukluklar kas hicre-
sinin fonksiyonunun bozulmasina ve hiicreden disari
kas hiicre enzimlerinin kacisina neden olur 7. Yine
mitokondriden zengin kas hiicrelerinde, hiicresel
fonksiyon gosteren AST ve ALT enzim degerleri de
hiicre harabiyetine bagh olarak yukselir 4,
Rastlantisal transaminaz yuksekligiyle basvuran
olgularda iyi alinan oykldeki akraba evlilikleri veya
akrabalarda kas hastaliklarinin olmasi @, iyi bir fizik
muayene ile saptanan kas-iskelet sistemi gelisim
anormallikleri ve klinik siphe ile saptanan hipertran-
saminazemiye eslik edebilecek yuksek serum CK
dizeyi, klinisyeni miyopatilere yonlendiren 6nemli
ipuclandir @, Ancak bazi olgu serilerinde, aile dyku-
s, perinatal veya gelisimsel hikayeleri distrofinopati-
ler ile uyumsuz oldugu halde transaminaz ve CK
ylksekligi saptandiktan sonra klinik kusku ile distrofi-
nopati tanisi alan olgulardan bahsedilmistir 9,
Olgumuzda da AST ve ALT’ye ilaveten CK yuksekli-
ginin saptanmasi ve eszamanl yapilan diger tetkik
sonuclarinin normal bulunmasi taniya gotirmustir.
DMD’nin ilk klinik bulgulari genellikle hastanin
motor gelisim basamaklarinda ve siklikla da yiriime-
de gecikme seklinde kendini gosterir. Kaba motor
gelisim basamaklarinda gecikmeler hastaligin geg siit
cocuklugu déneminde bulgu vermesine neden olur
211 Gowers belirtisi, gastrokinemius kasinda psédo-
hipertrofi gelismesi, zeka geriligi ve kardiyomiyopati
hastaligin diger bulgularidir. Zamanla hastalarda
mevcut olan yirime becerisinin kaybi gorilir ve
sonrasinda da hastalik 20’li yaslarda da 6limle sonug-
lanir @9, Olim cogu kez solunum yetmezliginden,
siklikla solunum yolu enfeksiyonu veya ilerleyici kar-
diyomiyopatiye bagh kalp yetmezliginden kaynakla-
nir. Olgumuz cok erken sit ¢ocuklugu déneminde
tani aldigi icin tani esnasinda hastalikla iliskili muaye-
ne bulgusu saptanmadi. Bu denli erken tani konmasi-
nin hem hastamizda zamanla ortaya cikabilecek
sorunlarin erken taninmasina neden olacagi hem de
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izlem ve tedavisinde kolayliklar saglayabilecegi dis-
nldlmektedir.

Sonug olarak, cok erken stitcocuklugu doneminde
muayenede eslik eden major motor gelisme geriligi
gibi anormal muayene bulgulari olmaksizin izole ve
aciklanamayan transaminaz yiksekliklerinde DMD
gibi kas hastaliklari akla getirilmeli ve daha ileri ve
ayrintili tetkiklere girmeden once serum CK diizeyi-
nin 6lcimi gibi basit biyokimyasal belirteclerin hizli
ve kolay tani koymada yararl olacagi dikkate alinma-
hdir.
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