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GIRIS

Kalitsal metabolik hastaliklar (KMH), bir enzimin veya kofaktoriiniin yoklu-
gundan veya anormalliginden kaynaklanan ve bir metabolitin birikmesine veya
eksikligine yol agan hastaliklardir. Intrauterin hayattan eriskinlik donemine ka-
dar her yagsta goriilebilirler *¥. Kalitsal metabolik hastaliklarin her biri tek bagina
100.000 canli dogumda 1den az insidansi olan nadir bozukluklardir. Ancak, top-
luca ele alindiginda, insidans 800-2500 canli dogumda 1% yaklasabilir. Metabolik
hastalik belirti ve bulgularinin erken taninmasi, hizli bir sekilde degerlendirilme-
si, tedavi ve takip i¢in tecriibeli bir merkeze yonlendirilmesi prognozu olumlu
yonde etkiler. Tanida gecikme, akut metabolik dekompansasyon, ilerleyici néro-
lojik hasar veya 6liime neden olabilir 2.

PATOGENEZ VE SINIFLANDIRMA

Metabolik bozukluklar gesitli mekanizmalardan kaynaklanabilir. Cogu meta-
bolik hastalik, bir metabolik yolun bir basamagini bozan tek bir enzim eksikligin-
den kaynaklanir .

Metabolik hastaliklarin ¢ogu otozomal resesif, ancak birka¢1 Xe bagl resesif
(ornitin karbamoiltransferaz eksikligi) kalitim gekline sahiptir **. Cogu KMH’nin
fetlisiin saglig1 ve gelisimi iizerinde etkisi yoktur, ¢iinkii plasental perfiizyon, en-
zim defektinin neden oldugu sistemik metabolik bozukluklar: diizeltebilir .
Hastalarin ¢ogunun dogum kilosu normaldir ve dogumda genel durumlari iyi-
dir . Ancak, hiicresel enerji tiretimindeki baz1 defektler (6r. mitokondriyal bo-
zukluklar), dogumda fiziksel malformasyonlara veya fetal yasamda ciddi hasara
neden olabilir. Lizozomal depolanma hastaliklarinda (LDH), ciddi semptomlar
dogumdan bir siire sonra ortaya ¢cikmasa da, defektli enzimin substratinin hiicre
ici birikimi fetal yagamda etkilerini gosterilebilir .
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Sekil 1. Metabolik hastaliklara yaklasim (42 numarali kaynaktan uyarlanmigtir)
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