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Nörometabolik hastalıklar, vücutta belirli bir 
kimyasal reaksiyon için gerekli olan bir enzim 
veya vitaminin eksikliği veya işlevsizliği ile ka-
rakterize edilen bir grup bozukluğu ifade eder.1

Bir enzimin eksikliği veya işlevsizliği, be-
yinde belirli tipte nörometabolik hastalıklara 
yol açan temel bir ürünün (metabolitler) ek-
sikliğine neden olabilir. Bu temel metabolitle-
rin eksikliği normal beyin gelişimini bozabilir. 
Ayrıca, bu temel metabolit eksikliği, özellikle 
çocuklarda gelişen beyinlerde beyin için toksik 
hale gelebilecek depolanmış materyallere de 
neden olabilir.1

Aksi takdirde toksik malzeme spesifik en-
zimler tarafından metabolize edilecektir. Bu 
toksik metabolitlerin birikmesi beyin üzerinde 
zararlı etkiye sahiptir ve sinir hücrelerinin kay-
bına ve beyin beyaz ve gri maddelerinin bozul-
masına yol açar. 1

Nörometabolik hastalıklar, bireysel olarak 
nadir görülen ancak grup olarak önemli bir 
yükü olan kalıtsal bozukluklardır. Tek bir gen-
deki kusurlar veya mutasyonlar, önemli nöro-
metabolik hastalığa yol açan ilgili protein enzi-
minin yapısını ve işlevini bozar. Çocuklar aynı 

gen mutasyonuna sahip olmalarına rağmen 
aynı nörometabolik problemlerden muzda- 
rip olmasalar da, bazı çocuklar doğumda ağır 
hastadır ve semptomların ortaya çıkmasından 
hemen sonra ölürken, diğerleri sadece hafifçe 
etkilenebilir ve semptomları daha sonra ortaya 
çıkabilir. Doğuştan metabolizma hatalarının 
en yaygın görülen belirtileri nörolojik belir-
tilerdir. Nörogelişimsel gecikme, bu ilerleyici 
bozuklukların çoğunda yalnızca ilk belirtiler-
dir.

Nörolojik semptomlar, birçok kalıtsal me-
tabolik bozuklukla ilişkili ortaya çıkan ve en 
belirgin klinik problemlerdir. Bununla birlik-
te, genel olarak nörolojik problemler, özellik-
le psikomotor retardasyon yaygındır ve kimin 
araştırılacağına ve yapılacak testin türüne ka-
rar vermek genellikle zordur. Başlangıç yaşı ve 
klinik seyir genellikle bozukluğun metabolik 
doğasına ilişkin önemli ipuçları sağlar. Bu aynı 
zamanda patolojinin kapsamının tanımlan-
masının çoğu zaman paha biçilmez olduğu bir 
durumdur. Sinir sistemi içindeki patolojinin 
kapsamını belirlemenin yanı sıra, kalıtsal me-
tabolik hastalığın hızlı bir şekilde teşhis edil-
mesi için diğer organ ve dokuların ne ölçüde 
dâhil olduğunu belirlemek önemlidir.
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4. Dermatolojik anormallikler (örneğin biyo-
tinidaz eksikliği, mitokondriyal hastalık-
lar, bazı lizozomal depo bozuklukları)

5. Karakteristik MRG anormallikleri (örn. 
mitokondriyal hastalıklar, glutarik asidü-
ri-1, depolama bozuklukları, konjenital 
glikozilasyon bozuklukları)

6. Akut metabolik dekompansasyon epizod-
ları (örn. mitokondriyal hastalık, organik 
asidüri, konjenital glikozilasyon bozukluk-
ları)

7. Dismorfizm (örneğin, depo hastalıkları, 
peroksizomal hastalıklar, konjenital gliko-
zilasyon bozuklukları)

8. Karakteristik oftalmolojik bulgular (örn. 
depo hastalığı, mitokondriyal hastalıklar)

9. Karakteristik EEG anormallikleri (örn. Al-
pers sendromunda epilepsia partia lis con-
tinua).35

Son olarak, sinir sistemini etkileyen çoğu 
DMH’de, MR’dan önce veya sonra, bir takım 
ekstranörolojik işaretler ve varlığı tanıda çok 
yardımcı olan çeşitli nörolojik sendromlar bu-
lunmaktadır.
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