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HIPEREKOJEN BAGIRSAK iZLENEN VAKALARDA

METABOLIK HASTALIKLARIN AYIRICI TANIDA
ONEMi: SISTINURI OLGUSU

Yasemin Beyza KAYA PARSPANCI!
Reyhan AYAZ BILIR?

|GiRris

Sistiniiri, renal tiibiillerden sistin ve dibazik amino asitlerin (ornitin, lizin, argi-
nin) reabsorpsiyonunda bozukluk ile karakterize, otozomal resesif gegisli nadir
(1/7000) bir kalitsal hastaliktir. Sistin idrardaki ¢oziiniirliigti diisiik bir amino
asit olup, sistiniiri durumunda idrarda yiiksek konsantrasyonlarda birikerek ve
sistin taglarinin olusumuna neden olur (1). Esas olarak SLC3A1 ve SLC7A9 gen
mutasyonlart ile iliskilendirilmistir ve yasamin erken donemlerinde tekrarlayan
sistin taglarina (sistiniirolithiazis) yol agarak 6nemli morbiditeye sebep olabilir.

Fetal gelisim sirasinda tiibiiler olgunlagsma gebeligin 14. haftasindan sonra
baslar ve 20. haftadan sonra bobrek amniyotik sivi hacminin %90’ indan fazla-
sindan sorumludur. Bobrekte sistin emilimindeki bozukluga bagl idrarla atilim1
artar, sindirim bozukluguna bagl olarak da sindirim yoluyla emilimi azalarak
amniyotik sivida sistin birikimine sebep olur. Amniyon sivisinin 12.haftada
yutulmaya baslamas: ytiksek miktarlarda sistin birikimine neden olmaktadir.
Anal sfinkter fizyolojik olarak islevsel olmadigindan 22 haftalik gebelige kadar
kolonda sistin birikimi olmaz. Ancak 22. Haftada sfinkter olgunlasmasini ta-
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hastaligin yonetimi agisindan yonlendirici olabilmektedir. Bu bilgiler 1s181nda,
prenatal hiperekojen bagirsak saptanan fetiislerde dikkatli anamnez alinmasi ve
gerektiginde postnatal metabolik degerlendirme yapilmasini 6nermekteyiz.
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