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TANIM
Doğumsal metabolik hastalıklar; protein, karbon-
hidrat ve yağ asitlerinin sentezi ve/veya kataboliz-
masında bozukluk sonucu gelişen hastalıklardır. 
Bu bozukluklar genelde, bir maddenin başka bir 
maddeye çevrilmesini kolaylaştıran enzimlerin 
ve/veya enzimin kofaktörünün eksikliğinden kay-
naklanır. Enzim veya kofaktör eksikliği nedeniyle 
gerekli son ürün üretilemez, öncül maddeler ve/
veya alternatif yollarla oluşan başka metabolitler 
birikerek vücutta toksik etki gösterirler.

KALITIM VE SIKLIK
Metabolik hastalıkların çoğu otozomal resesif 
geçişlidir, az bir kısmı ise otozomal dominant 
veya X’e bağlı kalıtım göstermektedir. Ülkemiz-
de akraba evliliklerinin ve doğum sayısının yük-
sek olması sonucu metabolik hastalıklar daha sık 
görülmektedir. Dünya genelinde 1/10000 sıklıkla 
görülen fenilketonüri ülkemizde 1/4500, 1/60000 
sıklıkta görülen biyotinidaz eksikliğine ülkemizde 
1/11000 oranında saptanmıştır (1).

YENIDOĞAN TARAMA PROGRAMI
Metabolik hastalıklar, yenidoğan döneminde saat-
ler-günler içinde bulgu verebileceği gibi, bazı has-
talıklarda organlarda ve vücut sıvılarında zararlı 
metabolitlerin birikmesi zaman almakta ve daha 
geç dönemde bulgular ortaya çıkmaktadır. Hasta-
lıkların erken tanınması ve erken tedavi uygulan-
ması morbidite ve mortalite üzerine etkilidir.

Ülkemizde Ulusal Yenidoğan Tarama Prog-
ramı kapsamında; fenilketonüri, hipotiroidi, bi-
yotinidaz eksikliği, kistik fibrozis hastalığı taran-
maktadır. Son olarak konjenital adrenal hiperplazi 
taraması pilot bölgelerde başlamıştır. Başarılı bir 
tarama programının temel unsurları; numunele-
rin yenidoğan tarama laboratuvarına hızlı ulaşı-
mı, zamanında çalışılması ve anormal sonuçların 
tanımlanarak ilgili uzmanlara bildirilmesi ve etkili 
tedavinin başlatılmasıdır.

Genişletilmiş yenidoğan taramasının (tandem 
kütle spektrometresinin) kullanımı daha fazla 
hastalığa (karnitin metabolizması bozukluğu, yağ 
asidi oksidasyon bozuklukları, organik asidemi-
ler) erken tanı olanağı sağlamaktadır.

DOĞUMSAL METABOLIK 
HASTALIKLARIN KLINIK BELIRTI VE 
BULGULARI

Yenidoğan döneminde klinik prezentasyon;

1- 	Nörolojik bozulma (metabolik ensefalopati); 
akçaağaç şurubu idrarı hastalığı (MSUD), or-
ganik asidemi, üre döngü bozukluklarında

2- 	Karaciğer yetmezliği; galaktozemi, tirozinemi 
tip1’de

3- 	Hipoglisemi; glikojen depo hastalığı, yağ asidi 
oksidasyon bozukluğunda

4- 	Kalp yetmezliği; yağ asidi oksidasyon bozuklu-
ğu, Pompe hastalığında
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