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NOROMETABOLIK HASTALIKLARA GIRIS

GIRIS
Norometabolik hastaliklar, viicutta belirli bir
kimyasal reaksiyon i¢in gerekli olan bir enzim
veya vitaminin eksikligi veya islevsizligi ile ka-
rakterize edilen bir grup bozuklugu ifade eder.!
Bir enzimin eksikligi veya islevsizligi, be-
yinde belirli tipte ndrometabolik hastaliklara
yol agan temel bir {riiniin (metabolitler) ek-
sikligine neden olabilir. Bu temel metabolitle-
rin eksikligi normal beyin gelisimini bozabilir.
Ayrica, bu temel metabolit eksikligi, 6zellikle
¢ocuklarda gelisen beyinlerde beyin i¢in toksik
hale gelebilecek depolanmis materyallere de
neden olabilir.!

Aksi takdirde toksik malzeme spesifik en-
zimler tarafindan metabolize edilecektir. Bu
toksik metabolitlerin birikmesi beyin {izerinde
zararli etkiye sahiptir ve sinir hiicrelerinin kay-
bina ve beyin beyaz ve gri maddelerinin bozul-
masina yol agar. '

Norometabolik hastaliklar, bireysel olarak
nadir goriilen ancak grup olarak 6nemli bir
yikii olan kalitsal bozukluklardir. Tek bir gen-
deki kusurlar veya mutasyonlar, 6nemli noéro-
metabolik hastaliga yol acan ilgili protein enzi-
minin yapisini ve iglevini bozar. Cocuklar ayni
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gen mutasyonuna sahip olmalarina ragmen
aynt norometabolik problemlerden muzda-
rip olmasalar da, bazi ¢ocuklar dogumda agir
hastadir ve semptomlarin ortaya ¢ikmasindan
hemen sonra 6liirken, digerleri sadece hafifce
etkilenebilir ve semptomlar1 daha sonra ortaya
¢ikabilir. Dogustan metabolizma hatalarinin
en yaygin goriilen belirtileri norolojik belir-
tilerdir. Norogelisimsel gecikme, bu ilerleyici
bozukluklarin ¢ogunda yalnizca ilk belirtiler-
dir.

Norolojik semptomlar, bir¢ok kalitsal me-
tabolik bozuklukla iliskili ortaya ¢ikan ve en
belirgin klinik problemlerdir. Bununla birlik-
te, genel olarak norolojik problemler, 6zellik-
le psikomotor retardasyon yaygindir ve kimin
aragtirilacagina ve yapilacak testin tiiriine ka-
rar vermek genellikle zordur. Baglangig yas1 ve
klinik seyir genellikle bozuklugun metabolik
dogasina iliskin 6nemli ipuglar1 saglar. Bu ayn
zamanda patolojinin kapsaminin tanimlan-
masinin ¢ogu zaman paha bi¢ilmez oldugu bir
durumdur. Sinir sistemi i¢indeki patolojinin
kapsamini belirlemenin yani sira, kalitsal me-
tabolik hastaligin hizli bir sekilde teshis edil-
mesi igin diger organ ve dokularin ne élgtide
dahil oldugunu belirlemek 6nemlidir.
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Dermatolojik anormallikler (6rnegin biyo-
tinidaz eksikligi, mitokondriyal hastalik-
lar, baz1 lizozomal depo bozukluklar:)
Karakteristik MRG anormallikleri (6rn.
mitokondriyal hastaliklar, glutarik asidii-
ri-1, depolama bozukluklari, konjenital
glikozilasyon bozukluklar)

Akut metabolik dekompansasyon epizod-
lar1 (6rn. mitokondriyal hastalik, organik
asidiiri, konjenital glikozilasyon bozukluk-
lar1)

Dismorfizm (6rnegin, depo hastaliklars,
peroksizomal hastaliklar, konjenital gliko-
zilasyon bozukluklar1)

Karakteristik oftalmolojik bulgular (6rn.
depo hastaligi, mitokondriyal hastaliklar)
Karakteristik EEG anormallikleri (6rn. Al-
pers sendromunda epilepsia partia lis con-
tinua).®

Son olarak, sinir sistemini etkileyen ¢ogu

DMHde, MRdan 6nce veya sonra, bir takim

ekstranorolojik isaretler ve varligi tanida ¢ok

yardimct olan ¢esitli norolojik sendromlar bu-

lunmaktadir.
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