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Dogustan metabolizma hastaliklarinin neden
oldugu akut metabolik bozulmalarin pek ¢o-
gunda hastalar acil servise ani biling degisik-
ligi -akut ensefalopati- tablosu ile bagvururlar.
Inme/inme benzeri atak, karaciger tutulumuna
ait bulgular, rabdomiyoliz, hareket bozuklugu,
nobet gecirme gibi klinik bulgular daha nadir
olarak esas yakinma olarak karsimiza ¢ikarlar
ya da ensefalopati tablosuna eslik edebilirler.
Etkin tedavisi olan hastaliklarda ve akut ense-
falopatik tablolarda hizl1 yaklasim ve acil tedavi
onemlidir.

Akut ensefalopati, dogustan metabolik has-
talig1 olan bebek ve ¢cocuklarda sik goriilen bir
sorundur. Agiklanamayan bir biling degisikligi
ya da koma tablosu her zaman, fokal norolojik
bulgular olsun ya da olmasin dogustan meta-
bolik bir hastalig1 diistindiirmelidir. Baslangig
yasi, bulgularin ilerleyis sekli, eslik eden bul-
gular ve rutin laboratuvar verileri, dogustan
bir metabolik bir hastaliga ait ipuglar1 saglaya-
bilir."* Tablo 1'de akut ensefalopati ile getirilen
bir ¢cocukta metabolizma hastaliklarini disiin-
diirecek bulgularin baslicalar1 6zetlenmistir.

1

Ozlem UNAL UZUN'!
Nesrin YILMAZ SENBIL 2

METABOLIK KOMA

Metabolik komalarda 6nde gelen bulgu “ense-

falopati” olsa da eslik eden nérolojik bulgular

goriilebilir. Ayiric1 taniya yaklagimi kolaylas-
tirmak agisindan iki sinifa ayrilarak incelene-
bilir.!

1. Fokal norolojik bulgu olmadan metabolik
koma: Metabolik asidoz, hiperamonemi,
hipoglisemi ya da bu ii¢ temel metabolik
bozuklugun kombinasyonlar: ile birlikte
(Tablo 2)

2. Fokal norolojik bulgular, hareket bozuk-
luklar, nobetler, intrakranial hipertansi-
yon, inme veya inme benzeri ataklar, rab-

domyoliz gibi bulgular ile birlikte (Tablo 3)

Entoksikasyon tipi metabolik hastaliklar
ve enerji metabolizmas1 bozukluklar1 ensefa-
lopatiye en sik neden olan dogustan metabo-
lik hastaliklar gruplar: i¢cindedir. Protein, yag
ve karbonhidrat metabolizmasini ilgilendiren
ilk grupta kranial MRG; normal olabilir ya da
beyin 6demi, jeneralize 16koensefalopati gibi
ozgiil olmayan bulgular gosterir. Enerji meta-
bolizmasi bozukluklarinda ise bilateral bazal
ganglion lezyonlar1 (Leigh sendromu) veya
inme benzeri lezyonlar gibi daha 6zgiil bulgu-
lar goriiliir’ Inme ve inme benzeri lezyonlar
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Riboflavin Kranial sinir paralizileri,
transporter sensorinoral sagirlik, anormal
bozukluklar: g6z hareketleri, dizartri, disfaji
Tekrarlayan ensefalopati
Thiamin ataklari, distoni, nobet, dorsal
transporter striatum ve medial talamik
bozukluklar: nukleus lezyonlari, idrarda

alfaketoglutarat atilimi

Inme, kardiyomiyopati, aritmi,
Fabry hastalig proteiniiri, bobrek yetmezligi,
noropati, anjiokeratomalar

Kusma, hipoglisemi, bitytime
MPI-CDG hepatik geriligi, karaciger fibrozisi,
fibrozis enteropati  protein kaybettiren enteropati,

hipoalbiiminemi, tromboz
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Yiitksek doz riboflavin: 13 mg/kg/giin

Thiamin
Riboflavin

Enzim replasman tedavisi,
Bazi mutasyonlar i¢in saperon tedavisi

Oral mannoz tedavisi
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