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Kardiyo-Diyabetik Etkileri Bulunan Erişkin 
Kalıtsal Metabolizma Hastalıkları

GIRIŞ

Kalıtsal Metabolik Hastalıklar (KMH) bir enzi-
min ya da kofaktörünün yokluğuna ya da fonksi-
yon bozukluğuna bağlı olarak bir metabolitin bi-
rikmesi ya da eksikliği ile karakterize, multisistem 
tutulum yapan hastalıklardır. 750’nin üzerinde alt 
grubu tanımlanmış olan kalıtsal metabolik hasta-
lıkların, her biri ayrı ayrı incelendiğinde nadir gö-
rülen hastalık olarak değerlendirilmekle birlikte, 
kümülatif insidansları önem arz etmektedir. Top-
lam insidans incelendiğinde 2000-5000 canlı do-
ğumda bir rastlandıkları bilinmekle birlikte, 784 
doğumda bir olarak daha yüksek insidans göste-
ren çalışmalar da mevcuttur (1). Ülkemizde ak-
raba evliliklerinin sık olması nedeniyle görece sık 
görülen bu hastalıkların, pediatrik dönemde tanı 
alma sıklıklarının artması ve tedavi olanaklarının 
gelişmesi ile erişkin hekimlerine, eskiye göre daha 
sık başvurmaktadırlar. Ayrıca KMH’ın önemli bir 
kısmı, ki bu oranın %46 olduğunu belirten yayın-
lar mevcuttur, erişkin dönemde tanı almaktadır 
(2). Bu nedenle erişkin hekimlerinin de bu konu-
da bilgi ve deneyimini arttırması gerekmektedir. 
Endokrin ve kardiyovasküler sistem, sistemik 

tutulum yapan bu hastalık grubunun başlıca tu-
tulum alanlarındandır. Bu bölümde hem diyabete 
hem de kardiyak tutuluma sebep olan kalıtsal me-
tabolik hastalıklar aşağıda verilen başlıklar halin-
de incelenecektir.

1.	 Mitokondriyal Hastalıklar
2.	 Glikojen Depo Hastalıkları
3.	 Lipodistrofi Sendromları
4.	 Herediter Hemokromatoz

MITOKONDRIYAL HASTALIKLAR

Mitokondriyal hastalıklar, mitokondriyal solu-
num zinciri ve oksidatif fosforilasyon sisteminin 
işlevini doğrudan veya dolaylı olarak etkileyen, 
klinik olarak heterojen bir hastalık grubudur. 
Dünya genelinde sıklığının 1/5000 olduğu düşü-
nülmektedir (3). Mitokondri, çok sayıda fonksi-
yona sahip dinamik hücresel organellerdir, en 
önemlisi, oksidatif fosforilasyon yoluyla hücresel 
enerji birimi olan ATP’nin üretimidir. Diğer mi-
tokondriyal fonksiyonlar arasında kalsiyum ho-
meostazı, temel hücresel sinyal molekülleri olan 
reaktif oksijen türlerinin üretimi, apoptozun dü-
zenlenmesi ve tüm steroid hormonlarının (glu-
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