GIRiS

Kalitsal metabolik hastaliklar (KMH), genel-
likle kalbi de etkileyen ve kardiyovaskiiler olum-
suz sonuglara neden olan heterojen bir hastalik
grubudur. Genel popiilasyondaki prevalansi
1.000de bir ile 2.500de bir arasindadir. KMH’lar
yasam boyunca herhangi bir zamanda kardiyo-
vaskiiler hastalikla ortaya cikabilirler, ancak ge-
nellikle bebeklik veya erken ¢ocukluk donemin-
de ¢oklu organ sistem disfonksiyonunun belirti
ve semptomlari ile ortaya ¢ikarlar. Pediatrik kar-
diyomiyopatilerin %5’i kalitsal metabolik hasta-
liklardan kaynaklanir. Erigkinlerde ise KMH ilis-
kili kardiyomiyopatilerin epidemiyolojisi ile ilgili
veriler yetersizdir. Yag asidi oksidasyon defekti
(YAOD), glikojen depo hastaliklar1 (GDH), lizo-
zomal depo hastaliklar1 (LDH) (mukopolisakka-
ridozlar (MPS), mukolipidozlar (ML)) ve perok-
sizomal depo hastaliklar1 (PDH), mitokondriyal
kardiyomiyopatiler, organik asidemiler, amino-
asidopatiler ve konjenital glikozilasyon bozuk-
luklar:1 dahil olmak tizere 40’tan fazla KMH’nin
kardiyomiyopatiye neden oldugu bildirilmistir '.
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Meri¢ COSKUN'
Mehmet Muhittin YALCIN?

PATOFIZYOLOJi

Normal bir yetiskin kalbi gerekli enerji ihti-
yacindaki hizli degisikliklere neredeyse aninda
ve kesintisiz bir sekilde uyum saglayabilir. Bu,
kalbin yiiksek enerjili fosfat tiretmek icin gli-
koz, serbest yag asidi, piruvat ve keton cisimleri
dahil olmak tizere bir dizi farkli substrat1 ener-
ji kaynag: olarak kullanmasina izin veren gen
ekspresyonunun, enzim aktivitesinin ve sinyal
yolaklarinin diizenlenmesi ile saglanir. Ince-
likle diizenlenmis metabolik fonksiyon iliskisi
icinde kalitsal veya edinilmis degisiklikler, ATP
tiretiminde uygunsuz degisikliklere ve ardindan
kardiyak hiicresel siireclerin diizensizligine yol
acarak, bozuk embriyojenez, yapisal kardiyak
kusurlar, kardiyak hipertrofi ve kalp yetersizligi-
ne yol acar. Hastalik patofizyolojisindeki temel
i¢ etmen bozulmus enerji tiretimini, depolanan
substrat ile kardiyak miyositlerin infiltrasyonu-
nu ve apoptoza yol agabilen toksik ara metabo-
litlerin tretimidir 2.
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Komplex Il eksikligi

Komplex Il eksikligi (histiyosid kardiyomyopati)
Komplex IV eksikligi

Komplex V eksikligi

Cytochrome-c rediiktaz koenzim eksikligi
Cytochrome-c oksidaz eksikligi
Cytochrome-coxidaz eksikligi

Kearns-Sayre syndrome (mitekondrial DNA delesyon/
duplikasyon)

MELAS (mitekondrial transfer RNA mutasyonu)
MERRF (mitekondrial transfer RNA mutasyonu)
Refsum hastaligi (fitanik asit oksidaz eksikligi)

Kisaltmalar; Anderson-Fabry  Hastalig1
(AFH), Dilate Kardiyomiyopati (DKMP), Glu-
kozaminoglikan (GAG), Glikojen Depo Has-
taliklar1 (GDH), Hipertrofik Kardiyomiyopati
(HKMP), Kalitsal metabolik hastaliklar (KMH),
Lizozomal Depo Hastaliklar1 (LDH), Mitokond-
rial Ensefalopati, Laktik asidoz, Stroke- Like
episodlar (MELAS), Miyoklonik Epilepsi, Rag-
ged-Red Fiber Sendromu (MERRF), Otozomal
Dominant (OD), Otozomal Resesif (OR), Muko-
polisakkaridozlar (MPS), Mukolipidozlar (ML),
Peroksizomal depo hastaliklar1 (PDH), Restriktif
Kardiyomiyopati (RKMP), Sol Ventrikiiler Non-
kompakt Kardiyomiyopati (SVNKMP), Yag asidi
oksidasyon defekti (YAOD).
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