Rl DOGUMSAL METABOLIK
1?2 HASTALIKLARDA
BESLENME TEDAVISI

Nafiye Emel CAKAR!

Dogumsal metabolik hastaliklar bir enzim ve/veya enzimin kofaktoriiniin yoklugu/
eksikligi sonucu olusan hastaliklardir. Bu biyokimyasal bozukluk sonucu yikilacak olan
6n madde birikir ve olusmasi beklenen iiriin olusamaz. Metabolik hastaliklar dogum
sonrasi saatler-giinler icinde bulgu verebilecegi gibi, yillar sonra da ortaya ¢ikabilir.

Bu hastaliklarin ¢ogu otozomal resesif gegisli olup, anne-baba tastyicidir. Bir
kismi ise otozomal dominant, Xe bagl ve maternal kalitilmaktadir.

METABOLIiK HASTALIKLARIN SINIFLANDIRILMASI @

1. Intoksikasyon tipi metabolik hastaliklar; aminoasit metabolizmas1 bozukluk-
lar1 (fenilketoniiri, tirozinemi, homosistiniiri, ak¢aagag surubu idrar1 hastali-
g1), organik asidemiler (metilmalonik asidemi, propiyonik asidemi, izovalerik
asidemi), iire dongiisii bozukluklari, galaktozemi, herediter fruktoz intoleran-
SL

2. Enerji metabolizmasini etkileyen metabolik hastaliklar; mitokondriyal hasta-
liklar, yag asidi oksidasyon bozukluklari, keton cisimleri metabolizmas1 bo-
zukluklari, glikojen metabolizmasi bozukluklari, glukoneogenez bozukluklari.

3. Kompleks molekiilleri iceren metabolik hastaliklar; lizozomal depo hastalikla-
r1, peroksizomal hastaliklar, konjenital glikolizasyon defektleri

Son giinlerde ayr1 olarak s6z edilen, nérotransmitter bozukluklary; nérotrans-
mitterin olusumu, yikimi, taginimi sirasindaki bozukluklardir. Pterin metaboliz-
ma bozukluklari, monoamin yapim bozukluklari, dopamin yikim bozukluklar:
bu gruba dahil edilmektedir.

Son yillarda; Saglik Bakanligi Yenidogan Tarama Programlari, genisletilmis
yenidogan tarama testlerindeki gelismeler sayesinde metabolik hastaliklara erken
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