COCUKLARDA SIK GORULEN
DOGUSTAN OLAN
METABOLIZMA HASTALIKLARI

Sevil DORUM'

Dogustan olan metabolizma hastaliklari cogunlukla genetik (irsi) gecisli has-
tahklardir. Gelismis Glkelere oranla akraba evliliklerinin ve dogum sayisinin yuk-
sek olmasi sonucunda llkemizde bu hastaliklara oldukga sik olarak rastlanmak-
tadir.

Bu bolimde bu hastaliklar hakkinda genel bilgiler verilecektir. Dogustan olan
metabolizma hastaliklarinin nedenleri, belirtileri, hangi durumlarda sliphele-
nilmesi gerektigi ve erken teshisin 6nemi hakkinda sizleri bilgilendirecegiz. Bu
hastaliklarin ¢ok sayida tlrl bulunmaktadir. Bazi tlrleri daha sik gérilmektedir.
Bazl dogustan metabolizma hastaliklari ise nadiren gortlirler. Sik gorilen bazi
turleriyle ilgili bilgi sahibi olmaniz amaglanacaktr.

METABOLIZMA NE DEMEKTIR?

Vicudumuzdaki tiim organlar hiicre denen sadece mikroskopla gorilebilen ya-
pilardan olusurlar. Vicudumuzu bir fabrika olarak diistiiniirsek organlarimizi o
fabrikanin icindeki ayri gorevleri olan bélimleri olarak varsayabiliriz. Hicreler
ise her bolimiin icindeki odaciklar olarak adlandirilabilir. Bir fabrikanin (viicu-
dumuzun) dizenli ve verimli calismasi icin kendi icinde farkli gorevler tstlenmis
bélimleri (organlari) bulunmaktadir. Bu fabrikanin her bolim digeriyle uyum
icinde calisir. Her bolimin kendine 6zgl odalarinda, fabrikada tretilen Grin igin
cesitli parcalar uretilir. iste bu odaciklar icinde gerceklestirilen bircok islemin ku-
rallari vardir. Ve cesitli ham maddelere ihtiya¢ duyulur. Bu maddeler bu odacik-
larda islenir ve istenilen sekle sokulur. Bu fabrikada (viicudumuzda) gergeklesen
tiim bu islemlere metabolizma denir. Bu ham maddelerin (besinlerin, vitamin-
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