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Metabolik karaciger hastaliklarinin 6nemli bir
kismi ¢ocukluk ¢aginda klinige yansimasi nede-
niyle pediatri bilim dalinin konusu olmustur an-
cak azimsanmayacak bir kismu ise erigkin dénem-
de klinige yansir.

Bu boliimde bir dizi test ve klinik ile tan1 ko-
nulup biriken metalin viicuttan uzaklastirilmasi
ile tedavi edilip ancak tedavi edilmediginde siroza
hatta kansere neden olabildigi gibi pek ¢ok organ-
da hasar ile gidebilen Herediter Hemakromatozis
ve Wilson Hastaligrndan, enzim diizeyi 6l¢iilerek
tan1 konulan ve tek tedavisi enzim replasmani
olan Gaucher Hastalig1 ve Alfa 1 antitripsin eksik-
ligi (karaciger nakli de gerekebilir)’nden, ter tes-
ti ve mutasyon analizi ile tan1 konulup maalesef
nedene yonelik tedavisi heniiz gelistirilememis
olup komplikasyonlara yonelik tedavi uygulanan
Kistik Fibrozis'ten, idrar testleri ile tani konulup,
diyet kisitlamalari, eksiklerin yerini konmas: ve
tirozin toksik iriinlerinin olusumunu Onleyen
2-nitro-4-trifluorometil-benzoil-1,3-siklohek-
zanedion ile tedavi edilen Tirozinemiden, ailesel
kolestatik hastaliklardan, glikojenin yikimindaki
bozukluk sonucu pek ¢ok organda metabolitlerin
birikmesi ile karakterize Glikojen Depo Hastalik-
larrndan bahsedilecektir.

Hemakromatozis, karaciger, endokrin organlar,
kalp ve retikiiloendotelyal sistem gibi ¢esitli doku
ve organlarda fazla miktarda demir birikmesi de-
mektir. Demir birikimin sekonder nedenleri ola-
bilecegi gibi kalitsal nedenlerle de ortaya ¢ikabilir.
Burada kalitsal metabolik karaciger hastalig1 olan
Herediter Hemakromatozis (HH)den bahsedece-
giz.

Organlarda demir birikimi ile giden hasta-
lik, 1900’1i yillarin bagindan beri taninmaktaydi.
Giinimiizde ise hangi gende mutasyon oldugu
ve fenotipik 6zellikleri dahi belirlenmistir. Here-
diter hemakromatozis, demir homeostazisi ile il-
gili genlerde mutasyon olan, otozomal gecjsli bir
metabolizma hastaligidir. Genetik anomali 6. Kro-
mozomda yer alan HFE'nin iki major mutasyonu
olan C282Y ve H63Ddir.

HFE mutasyonunun, demir mekanizmasinda
ne sekilde etki ederek asir1 demir birikimine ne-
den oldugu net degildir. Bununla birlikte demir
metabolizmasinda HFEden bagimsiz etki eden
hemojuvelin, ferroportin, hepsidin, divalent metal
transporter-1 ve transferrin reseptor-2 gibi demir
homeostazisinde ve regiilasyonunda gorevli gesit-
li proteinler vardir ve bu proteinlerini kodlayan
genlerdeki bozukluklar da demir birikimi ile so-
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seviyeleri normaldi, bu sayede tip 1 glikojen depo
hastaligindan ayirimi saglanir.

Karaciger ve kas tutulumu 6n plandadir. {lerle-
yici iskelet ve kardiyak tutulum nedeniyle aktivite
kisitlanmasi s6z konusudur. Hepatik adenom ve
siroz gelisebilir (57).

Tedavide sik araliklarla disitk karbonhidratli,
proteinden zengin diyet 6nerilir. Bu tedaviye rag-
men direngli hepatomegali hipoglisemi varsa gece
devamli infiizyon halinde misir nisastasi verile-
bilir. Tiim tedavilere yanitsiz hastalarda karaciger
nakli diistiniilebilir.

Tip 4 glikojen depo hastaligi, Amilo 1,4-
1,6 transglikozidaz eksikligi, Andersen
Hastalig:

Yaygin glikojenezis ile karakterizedir. Anormal
yapida glikojen ve amilopektin birikimi s6z konu-
sudur. Karaciger yetersizligi, siroz, hepatik ade-
nom gelisebilir. Erken yasta hepatosplenomegali,
asit, motor gelisim geriligi, kardiyomyopati, kas
atrofisi, hipotoni gelisir. Agir olgular hayatin ilk 3
yilinda kaybedilir (58).

Hipoglisemi diger GDH’ye gore daha nadirdir.
Galaktoz ve friiktoz verilmesine yanit normaldir.
Serum laktat ve piirin seviyeleri normaldir. Kara-
ciger sirozu , hepatik adenom ve HSK gelisebilir.

Diisiik karbonhidratl, yiiksek proteinli diyet
onerilir ancak karaciger tizerine etkisi kisithidir.
Karaciger nakli ise etkili bir tedavidir.(59).

Tip 6 glikojen depo hastaligi, Hepatik

fosforilaz eksikligi, Hers hastaligi

Sadece karaciger tutulumu vardir. Cocukluk
doneminde hepatomegali ve gelisme geriligi klini-
ge yansir. Uzamis aglikta hipoglisemi gelisir. Pek-
¢ok hasta erigkin yasa asemptomatik olarak ulasir.

Sonug

Metabolik karaciger hastaliklari diger kronik
karaciger hastaliklar1 nedenlerine gore daha na-
dir olmalar1 sebebiyle hak ettikleri ilgiyi gérme-
mektedirler. Nadirdirler evet ancak akla gelip tani
konulmadiklarinda karaciger sirozu, kanser hatta
hizla 6liime neden olabilirler. Oysaki ayirici tanida
yer alip erken tani konulup tedavi edildiginde si-
roz ilerleme , HSK ve nakil ihtiyaci 6nlenmis olur.
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