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DOĞUMSAL METABOLİK 
HASTALIKLARDA 

BESLENME TEDAVİSİ

Nafiye Emel ÇAKAR1

Doğumsal metabolik hastalıklar bir enzim ve/veya enzimin kofaktörünün yokluğu/
eksikliği sonucu oluşan hastalıklardır. Bu biyokimyasal bozukluk sonucu yıkılacak olan 
ön madde birikir ve oluşması beklenen ürün oluşamaz. Metabolik hastalıklar doğum 
sonrası saatler-günler içinde bulgu verebileceği gibi, yıllar sonra da ortaya çıkabilir.

Bu hastalıkların çoğu otozomal resesif geçişli olup, anne-baba taşıyıcıdır. Bir 
kısmı ise otozomal dominant, X’e bağlı ve maternal kalıtılmaktadır.

METABOLİK HASTALIKLARIN SINIFLANDIRILMASI (1).

1. İntoksikasyon tipi metabolik hastalıklar; aminoasit metabolizması bozukluk-
ları (fenilketonüri, tirozinemi, homosistinüri, akçaağaç şurubu idrarı hastalı-
ğı), organik asidemiler (metilmalonik asidemi, propiyonik asidemi, izovalerik 
asidemi), üre döngüsü bozuklukları, galaktozemi, herediter fruktoz intoleran-
sı.

2. Enerji metabolizmasını etkileyen metabolik hastalıklar; mitokondriyal hasta-
lıklar, yağ asidi oksidasyon bozuklukları, keton cisimleri metabolizması bo-
zuklukları, glikojen metabolizması bozuklukları, glukoneogenez bozuklukları.

3. Kompleks molekülleri içeren metabolik hastalıklar; lizozomal depo hastalıkla-
rı, peroksizomal hastalıklar, konjenital glikolizasyon defektleri
Son günlerde ayrı olarak söz edilen, nörotransmitter bozuklukları; nörotrans-

mitterin oluşumu, yıkımı, taşınımı sırasındaki bozukluklardır. Pterin metaboliz-
ma bozuklukları, monoamin yapım bozuklukları, dopamin yıkım bozuklukları 
bu gruba dahil edilmektedir.

Son yıllarda; Sağlık Bakanlığı Yenidoğan Tarama Programları, genişletilmiş 
yenidoğan tarama testlerindeki gelişmeler sayesinde metabolik hastalıklara erken 
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