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NÖROMETABOLİK ACİLLER

GİRİŞ

Doğuştan metabolizma hastalıklarının neden 
olduğu akut metabolik bozulmaların pek ço-
ğunda hastalar acil servise ani bilinç değişik-
liği -akut ensefalopati- tablosu ile başvururlar. 
İnme/inme benzeri atak, karaciğer tutulumuna 
ait bulgular, rabdomiyoliz, hareket bozukluğu, 
nöbet geçirme gibi klinik bulgular daha nadir 
olarak esas yakınma olarak karşımıza çıkarlar 
ya da ensefalopati tablosuna eşlik edebilirler. 
Etkin tedavisi olan hastalıklarda ve akut ense-
falopatik tablolarda hızlı yaklaşım ve acil tedavi 
önemlidir.

Akut ensefalopati, doğuştan metabolik has-
talığı olan bebek ve çocuklarda sık görülen bir 
sorundur. Açıklanamayan bir bilinç değişikliği 
ya da koma tablosu her zaman, fokal nörolojik 
bulgular olsun ya da olmasın doğuştan meta-
bolik bir hastalığı düşündürmelidir. Başlangıç ​​
yaşı, bulguların ilerleyiş şekli, eşlik eden bul-
gular ve rutin laboratuvar verileri, doğuştan 
bir metabolik bir hastalığa ait ipuçları sağlaya-
bilir.1,2 Tablo 1’de akut ensefalopati ile getirilen 
bir çocukta metabolizma hastalıklarını düşün-
dürecek bulguların başlıcaları özetlenmiştir.

METABOLIK KOMA

Metabolik komalarda önde gelen bulgu “ense-
falopati” olsa da eşlik eden nörolojik bulgular 
görülebilir. Ayırıcı tanıya yaklaşımı kolaylaş-
tırmak açısından iki sınıfa ayrılarak incelene-
bilir.1

1.	 Fokal nörolojik bulgu olmadan metabolik 
koma: Metabolik asidoz, hiperamonemi, 
hipoglisemi ya da bu üç temel metabolik 
bozukluğun kombinasyonları ile birlikte 
(Tablo 2)

2.	 Fokal nörolojik bulgular, hareket bozuk-
lukları, nöbetler, intrakranial hipertansi-
yon, inme veya inme benzeri ataklar, rab-
domyoliz gibi bulgular ile birlikte (Tablo 3)

Entoksikasyon tipi metabolik hastalıklar 
ve enerji metabolizması bozuklukları ensefa-
lopatiye en sık neden olan doğuştan metabo-
lik hastalıklar grupları içindedir. Protein, yağ 
ve karbonhidrat metabolizmasını ilgilendiren 
ilk grupta kranial MRG; normal olabilir ya da 
beyin ödemi, jeneralize lökoensefalopati gibi 
özgül olmayan bulgular gösterir. Enerji meta-
bolizması bozukluklarında ise bilateral bazal 
ganglion lezyonları (Leigh sendromu) veya 
inme benzeri lezyonlar gibi daha özgül bulgu-
lar görülür.3 İnme ve inme benzeri lezyonlar 
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Riboflavin 
transporter 
bozuklukları

Kranial sinir paralizileri, 
sensorinöral sağırlık, anormal 
göz hareketleri, dizartri, disfaji

Yüksek doz riboflavin: 13 mg/kg/gün

Thiamin 
transporter 
bozuklukları

Tekrarlayan ensefalopati 
atakları, distoni, nöbet, dorsal 
striatum ve medial talamik 
nukleus lezyonları, idrarda 
alfaketoglutarat atılımı

Thiamin
Riboflavin

Fabry hastalığı
İnme, kardiyomiyopati, aritmi, 
proteinüri, böbrek yetmezliği, 
nöropati, anjiokeratomalar

Enzim replasman tedavisi,
Bazı mutasyonlar için şaperon tedavisi

MPI-CDG hepatik 
fibrozis enteropati

Kusma, hipoglisemi, büyüme 
geriliği, karaciğer fibrozisi, 
protein kaybettiren enteropati, 
hipoalbüminemi, tromboz

Oral mannoz tedavisi
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