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GİRİŞ

Organik asidemiler; özellikle dallı zincirli ami-
noasitlerin (valin, lösin, izolösin) yıkım basa-
maklarındaki bozukluk sonucu ortaya çıkan 
bir hastalık grubudur. Enzim eksikliğinin et-
kilediği düzeye göre farklı tipte organik asitler 
vücut sıvılarında birikerek idrarla atılmaktadır. 
Bu grubun en önemli hastalıkları akçaağacı 
şurubu hastalığı (MSUD), propionik asidemi 
(PA), izovalerik asidemi (İVA) ve metil malo-
nik asidemidir (MMA). Genellikle otozomal 
resesif kalıtılmaktadırlar. Ağır bozukluklar 
yenidoğan döneminde beslenememe, kusma, 
letarji, dehidratasyon, hipoglisemi ve ketoasi-
doz (anyon gap artışı ile) tablosuyla karşımıza 
çıkabilmektedir. Bu hastalıkların tanısı vücut 
sıvılarında (kan, idrar) spesifik organik asitle-
rin artışı, enzim analizi ve mutant genin tespit 
edilmesi ile konulur.1

Organik asidemiler sadece dallı zincirli 
aminoasitlerin katabolizması sonucu ortaya 
çıkmamaktadır. Lizin katabolizma bozukluk-
ları (Glutarik asidüri tip 1), mitokondriyal yağ 
asidi oksidasyon bozuklukları (Glutarik asidü-
ri tip 2, HMG CoA sentetaz eksikliği, ketotiolaz 
eksikliği) bu grupta değerlendirilebilmektedir. 
Ayrıca vücuttaki bütün karboksilaz enzimlerin 

kofaktörü olan biotin kullanımını bozan hasta-
lıklarda (biotinidaz eksikliği, halokarboksilaz 
sentetaz eksikliği gibi) organik asidemi tablosu 
görülebilmektedir.2

Dallı zincirli aminoasitlerin metaboliz-
malarının kısaca gözden geçirilmesi bu grup 
hastalıkların anlaşılması açısından önem arz 
etmektedir. Dallı zincirli aminoasitler (valin, 
izolösin ve lösin) genel yakıttırlar. Bu üç ami-
noasit aynı zamanda esansiyel aminoasitlerdir. 
En çok kas dokusunda bulunmaktadırlar ve 
ortalama protein içeriğinin %25’ini oluştur-
maktadırlar.3 Bu yolağın ikinci basamağında 
yer alan α-ketoasit dehidrojenaz enzim eksikli-
ğinde α-ketoasitler birikerek MSUD hastalığı-
na yol açmaktadır. Valin ve izolösin katabolize 
edilerek süksinil CoA’ya dönüştürülür. İzolö-
sinden aynı zamanda asetil CoA’da ortaya çı-
kar. Lösin katabolizması sonucu ise asetoasetat 
ve asetil CoA oluşur (Şekil 1).1,3

GENETİK

MSUD otozomal resesif kalıtılmaktadır. Or-
talama insidansı 1:120000-500000’dır.1 Türki-
ye’de ise akraba evliliğinin sık olması nedeniyle 
1:50000 görülmektedir.4 Bu hastaların %75’ini 
şiddetli klasik form oluşturmaktadır. Hasta-
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