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VITAMIN METABOLIZMA BOZUKLUKLARI

GiRi$

Vitaminler temel besin bilesenleridir. Bircok
metabolik yolakta enzim kofaktorii, antioksi-
dan, transkripsiyon faktorii olarak veya sinyal
iletiminde gorev alirlar. Insanlar endojen yol-
la vitamin sentezleyemedikleri icin beslenme
yolu ile almalar1 gerekir. Vitaminin eksikligi
ozellikle gelismekte olan iilkelerde, kronik has-
talig1 olan kisilerde, diyalize giren hastalarda,
kemoterapi ve parenteral beslenme destegi
alan hastalarda goriilebilmektedir.

Vitaminlerin ¢ogunun emilimi, taginmasi
ve aktivasyonu olduk¢a karmasik yollarla ger-
ceklestirilir. Vitaminlerin emilim, tasinma ve
metabolizmasinda spesifik basamaklar1 etki-
leyen veya vitaminin inaktivasyonuna neden
olan gittikge artan sayida kalitsal metabolik
hastalik tanimlanmigtir. Bu hastaliklar siste-
mik tutulum yapabilecegi gibi sadece santral
sinir sistemini de etkileyebilir. Diyetle alim ek-
sikliginin aksine 6miir boyu vitamin takviye-
si gerektirir. Bu hastaliklarin erken taninmasi
ve tedaviye hizli bir sekilde baslanmas: ciddi
norolojik sekelleri onleyebilir. Ayrica bu has-
talarin tedavisi i¢in kullanilan dozlar, giinlitk
tizyolojik vitamin ihtiyacinin ¢ok tizerindedir.!

Esra GURKAS!

TiAMIN (B1 VITAMINI)

Tiamin, B vitamin kompleks ailesine ait suda
¢ozlinir kiikiirt igeren bir esansiyel vitamindir.
Endojen yolla sentezlenemedigi ici diyet yolu
ile alinir. Insan viicudunda tiamin acisindan
zengin dokular iskelet kaslari, kalp, karaciger,
bobrek ve beyindir. Tiamin, ¢ogunlugu mito-
kondride yer alan birgok enzimin kofaktorii-
diir. Tiamine bagli enzimlerin bir kismi enerji
metabolizmasinda, niikleik asitlerin biyosente-
zinde yer alirken, diger kismi antioksidan me-
kanizmalarin pargasidir.?

Tiamin iist ince bagirsakta emilir ve hiicre
zarlar1 boyunca SLCI19A2 ve SLC19A3 tara-
findan kodlanan iki tastyici tarafindan tasinir.
Tiamin hiicre i¢inde aktif formu olan tiamin
pirofosfata (TPP) tiamine pirofosfokinaz-1
(TPK-1) tarafindan fosforile edilir ve sitozo-
lik transketolazin kofaktort olarak calisir. SL-
C25A19 tarafindan kodlanan bagka bir tastyic,
TPP’yi mitokondriye aktarir ve burada piruvat
dehidrogenaz kompleksinin, dall1 zincirli ke-
totiolaz dehidrogenazin ve alfa-ketoglutarat
dehidrogenazin kofaktorii olarak gorev yapar.’
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En sik goriilen klinik bulgu 3 yastan 6nce
baslayan gelisimsel gecikme ve/veya gerileme-
dir. Miyoklonik karakterdeki nébetler siklikla
antiepileptik ilaglara direnglidir. flerleyici ataksi,
koreoatetoid hareketler, trunkal hipotoni ve alt
ekstremitede spastisite diger norolojik bulgular-
dir. Hastalarin ¢ogu sosyal iletisim becerilerini
kaybeder ve otizm benzeri davranislar gosterir-
ler. Hastalar izlemde mikrosefali gelistirir.

Beyin goriintiileme bulgularinda sereb-
ral, serebellar atrofi ve gecikmis miyelinasyon
mevcuttur. MR spektroskopisinde serebral
beyaz cevherde diisitk konsantrasyonlarda
inositol ve kolin oldugu goriiliir. Hastaligin
ilerleyen donemlerinde beyin MR goriintiile-
melerinde beyaz cevherde fokal T2 hiperin-
tensiteleri saptanabilir. EEGde siklikla zemin
ritminde yavaglama ve multifokal epileptiform
aktiviteler goriiliir. Beyin omurilik sivisindan
5-metil-THF diizeyleri ¢ok diigiiktiir.”®

Serebral folat eksikligi potansiyel olarak te-
davi edilebilir bir durumdur fakat hastalarin
erken taninmasi ve tedaviye erken baglanmasi
gerekir. Oral 5-10 mg/kg folinik asit takviyesi,
serebral kolin ve inositol konsatrasyonlarinin
normallesmesine ve 5-metil-THF diizeyleri-
nin yitkselmesine neden olur. Bazi hastalarda
folinik asit intravenoz veya intratekal olarak da
uygulanabilir.
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