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Kalitsal Metabolik Hastaliklar (KMH) bir enzi-
min ya da kofaktoriiniin yokluguna ya da fonksi-
yon bozukluguna bagli olarak bir metabolitin bi-
rikmesi ya da eksikligi ile karakterize, multisistem
tutulum yapan hastaliklardir. 750’nin tizerinde alt
grubu tanimlanmis olan kalitsal metabolik hasta-
liklarin, her biri ayr1 ayr1 incelendiginde nadir go-
riilen hastalik olarak degerlendirilmekle birlikte,
kiimiilatif insidanslar1 6nem arz etmektedir. Top-
lam insidans incelendiginde 2000-5000 canli do-
gumda bir rastlandiklar: bilinmekle birlikte, 784
dogumda bir olarak daha yiiksek insidans goste-
ren ¢alismalar da mevcuttur (1). Ulkemizde ak-
raba evliliklerinin sik olmasi nedeniyle gorece sik
goriilen bu hastaliklarin, pediatrik donemde tani
alma sikliklarinin artmasi ve tedavi olanaklarinin
gelismesi ile eriskin hekimlerine, eskiye gore daha
sik basvurmaktadirlar. Ayrica KMH’1n 6nemli bir
kismi, ki bu oranin %46 oldugunu belirten yayin-
lar mevcuttur, erigkin donemde tan1 almaktadir
(2). Bu nedenle eriskin hekimlerinin de bu konu-
da bilgi ve deneyimini arttirmasi gerekmektedir.
Endokrin ve kardiyovaskiiler sistem, sistemik
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tutulum yapan bu hastalik grubunun baglica tu-
tulum alanlarindandir. Bu béliimde hem diyabete
hem de kardiyak tutuluma sebep olan kalitsal me-
tabolik hastaliklar asagida verilen bagliklar halin-
de incelenecektir.
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MITOKONDRIYAL HASTALIKLAR

Mitokondriyal hastaliklar, mitokondriyal solu-
num zinciri ve oksidatif fosforilasyon sisteminin
islevini dogrudan veya dolayli olarak etkileyen,
klinik olarak heterojen bir hastalik grubudur.
Diinya genelinde sikliginin 1/5000 oldugu diisii-
niilmektedir (3). Mitokondri, ¢ok sayida fonksi-
yona sahip dinamik hiicresel organellerdir, en
onemlisi, oksidatif fosforilasyon yoluyla hiicresel
enerji birimi olan ATP’nin iiretimidir. Diger mi-
tokondriyal fonksiyonlar arasinda kalsiyum ho-
meostazi, temel hiicresel sinyal molekiilleri olan
reaktif oksijen tiirlerinin {iretimi, apoptozun dii-
zenlenmesi ve tiim steroid hormonlarinin (glu-
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