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TANIM

Dogumsal metabolik hastaliklar; protein, karbon-
hidrat ve yag asitlerinin sentezi ve/veya kataboliz-
masinda bozukluk sonucu gelisen hastaliklardir.
Bu bozukluklar genelde, bir maddenin bagka bir
maddeye ¢evrilmesini kolaylastiran enzimlerin
ve/veya enzimin kofaktoriiniin eksikliginden kay-
naklanir. Enzim veya kofaktor eksikligi nedeniyle
gerekli son iiriin {iretilemez, 6nciil maddeler ve/
veya alternatif yollarla olugsan bagka metabolitler
birikerek viicutta toksik etki gosterirler.

KALITIM VE SIKLIK

Metabolik hastaliklarin ¢ogu otozomal resesif
gecislidir, az bir kismi ise otozomal dominant
veya Xe bagh kaliim gostermektedir. Ulkemiz-
de akraba evliliklerinin ve dogum sayisinin yiik-
sek olmasi sonucu metabolik hastaliklar daha sik
goriilmektedir. Diinya genelinde 1/10000 siklikla
goriilen fenilketoniiri iilkemizde 1/4500, 1/60000
siklikta goriilen biyotinidaz eksikligine tilkemizde
1/11000 oraninda saptanmugtir .

YENIDOGAN TARAMA PROGRAMI

Metabolik hastaliklar, yenidogan déoneminde saat-
ler-giinler i¢inde bulgu verebilecegi gibi, bazi has-
taliklarda organlarda ve viicut sivilarinda zararl
metabolitlerin birikmesi zaman almakta ve daha
ge¢ donemde bulgular ortaya ¢ikmaktadir. Hasta-
liklarin erken taninmasi ve erken tedavi uygulan-
mas1 morbidite ve mortalite tizerine etkilidir.

1

DOGUMSAL METABOLIK
HASTALIKLAR VE TEDAVI
YAKLASIMLARI

Nafiye Emel CAKAR!

Ulkemizde Ulusal Yenidogan Tarama Prog-
ram1 kapsaminda; fenilketoniiri, hipotiroidi, bi-
yotinidaz eksikligi, kistik fibrozis hastalig1 taran-
maktadir. Son olarak konjenital adrenal hiperplazi
taramasi pilot bolgelerde baglamistir. Basarili bir
tarama programinin temel unsurlar;; numunele-
rin yenidogan tarama laboratuvarina hizli ulasi-
mi, zamaninda galisilmasi ve anormal sonuglarin
tanimlanarak ilgili uzmanlara bildirilmesi ve etkili
tedavinin baglatilmasidir.

Genisletilmis yenidogan taramasinin (tandem
kiitle spektrometresinin) kullanimi daha fazla
hastaliga (karnitin metabolizmasi bozuklugu, yag
asidi oksidasyon bozukluklari, organik asidemi-
ler) erken tani olanag: saglamaktadir.

DOGUMSAL METABOLIK
HASTALIKLARIN KLINiK BELIRTI VE
BULGULARI

Yenidogan doneminde klinik prezentasyon;

1- Norolojik bozulma (metabolik ensefalopati);
akgaagac surubu idrar1 hastaligi (MSUD), or-
ganik asidemi, iire dongii bozukluklarinda

2- Karaciger yetmezligi; galaktozemi, tirozinemi
tiplde

3- Hipoglisemi; glikojen depo hastalig1, yag asidi
oksidasyon bozuklugunda

4- Kalp yetmezligi; yag asidi oksidasyon bozuklu-
gu, Pompe hastaliginda

Cocuk Metabolizma Hastaliklar1 Uzmani, SBU Okmeydan1 Egitim ve Arastirma Hastanesi, dremelyaman@gmail.com

-227 -



Cocuklarda A'dan Z'ye Beslenme

REFERANSLAR

1. Blau N, van Spronsen FJ, Levy HL. Phenylketonu-
ria. Lancet. 2010; 23:1417-27. doi: 10.1016/ S0140-
6736(10)60961-0.

2. Jean-Marie Saudubray Matthias R. Baumgartner John
Walter (2016). Inborn Metabolic Diseases, Diagnosis
and Treatment (6th Edition) 3-52. Heidelberg, Berlin:
Spinger.

3.  Blau N, Hoffmann GF, Leonard JV, Clarke JTR (2006).
Physician’s Guide to the Treatment and Follow-Up of
Metabolic Diseases. Heidelberg, Berlin: Springer.

4. Prietsch V, Lindner M, Zschocke J, Nyhan WL, Hoft-
mann GE. Emergency management of inherited metabo-
lic diseases. ] Inherit Metab Dis. 2002 Nov;25(7):531-46.
doi:10.1023/a:1022040422590.

5. Aktuglu Zeybek C, Dogumsal Metabolik Hastaliklarda
Beslenme. 1.U. Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Siirekli Tip Egi-
timi Etkinlikleri, Saglikta ve Hastalikta Beslenme, Sem-
pozyum Dizisi. 2004; 41: 217-32.

6. Ronald E. Kleinman (2009). Pediatric Nutrition Hand-
book (6th Edition) 661-672. United States of America,
American Academy of Pediatrics.

7. Boyer SW, Barclay L], Burrage LC. Inherited Meta-
bolic Disorders: Aspects of Chronic Nutrition Ma-
nagement. Nutr Clin Pract. 2015; 30(4):502-10. doi:
10.1177/0884533615586201

8. Georg E Hoffmann, JohannesZschocke, WilliamL.Ny-
han (2017). Inherited Metabolic Diseases -A Clinical
Approach (second edition) 139-53. Heidelberg, Berlin:
Springer.

9. Shaw V (2015). Clinical Pediatric Dietetics (fourth editi-
on), 381-363. West Sussex, UK: John Wiley & Sons Ltd.

-232-



