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SANTRAL SINIR SISTEMININ

METABOLIK HASTALIKLARI

GIRIS

Santral sinir sistemi (SSS) diger tiim sistemlerin
bir denge i¢inde ¢aligmasi i¢in diizenleyici rol tist-
lenmistir. SSS'nin herhangi bir nedenle etkilen-
mesi kontrol mekanizmasinin bozulmasina neden
olacag igin diger sistemlerin ¢alisma diizeni de
etkilenecektir. Sinir sistemi tim sistemik hasta-
liklarda patofizyolojik siireglere katilmaktadur. Si-
nir sistemi gelisiminden sorumlu ¢ok sayida gen
oldugu igin bu sisteme ait genetik anormallikler
de diger sistemlere gore daha sik goriilmektedir.
Kalitsal hastaliklarin yaklasik 1/3’tinii nérolojik
hastaliklar olusturmaktadir. SSSnin metabolik
hastaliklar1 kalitsal ve edinsel olarak iki baglikta
incelenebilir (Tablo 1, 2).

Tablo 2: Santral sinir sisteminin edinsel metabolik
hastaliklar1

Glikoz metabolizmasi bozukluklar:
Hipoglisemi

Hiperglisemi

Siv1 ve elektrolit metabolizmasi bozukluklar:
Hiponatremi

Hipernatremi

Kalsiyum metabolizmasi bozukluklar:
Magnezyum metabolizmasi bozukluklar1

Potasyum metabolizmasi bozukluklari+

1
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Santral sinir sisteminin kalitsal
metabolik hastaliklar:

Kalitimsal metabolik hastaliklarin kalitimi sik-
likla otozomal resesiftir ve kalitim enzimin veya
kofaktoriiniin eksikligi ile sonuglanir. Az bir kismi
otozomal dominant (akut intermittan porfiri, ai-
lesel hiperkolesterolemi), X’ bagl kalitim (Fabry
hastalig1, Lesh-Nyhan sendromu, ornitin transkar-
bamilaz eksikligi, fosforilaz kinaz eksikligi, 2-me-
til-3-hidroksibiitiril CoA dehidrogenaz eksikligi)
ve maternal yol ile (mitokondriyal DNA defektle-
ri) kalitilir. Kalitimsal metabolik hastaliklarin er-
ken tanis1 genetik danismanlik ve tedavi edilebilir
hastaliklarda erken tedaviye baglanmasi agisindan
onemlidir. Ulkemizde akraba evlilikleri nedeni
ile bu hastaliklar sik goriilmektedir ve tanida aile
oykiisti onemlidir. Hastalara ayrintili sistemik ve
norolojik muayene yapilmalidir. Asidoz, ketoz,
hipoglisemi, hiperamonyemi agisindan hastala-
rin kan ve idrar ornekleri incelenmelidir. Beyin
omurilik sivis1 (BOS) incelemesi baz1 hastaliklarin
tanisinda yardimci olabilir. Bu hastalarda kranial
manyetik rezonans goriintiilleme de yapilmasi ge-
reken tetkikler arasindadir. Yenidogan déneminde
ilk birkag giin icinde yapilan kan ve idrar tarama
testleri ile fenilketoniiri ve konjenital hipotiroidi
gibi mental gerilige sebep olabilecek metabolik
hastaliklarin tanisi erkenden konularak metabo-
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rin tendon reflekslerinde artis, karpopedal spazm,
depresyon goriilebilir. Hipotansiyon, bradikardi,
QT mesafesinde uzama seklinde kardiyak bulgu-
lar goriilebilir. Hafif hipokalsemiler asemptomatik
olabilir ve tedavi gerektirmeyebilir. Agir hipokal-
semilerde kalsiyum replasmani yapilmas1 gerekli-
dir.

Magnezyum metabolizmasi
bozukluklar:

Viicudumuzda bulunan 6nemli minerallerden
biridir. Viicutta tiretilmedigi i¢in besinlerle digar-
dan alinmasi gereklidir. Viicut bu minerali yeteri
kadar disardan alamazsa kemiklerde depolanmis
olan magnezyumu kullanmaya baglar. Diiiretik
kullanimi, agir1 terleme ve besinlerle yetersiz ali-
ma bagli olarak magnezyum diizeyi azalabilir. Ge-
belik ve emzirme doneminde kisinin magnezyum
ihtiyaci artar. Kaslarin giiclenmesinde magnezyu-
mun rolii 6nemlidir.

Hipermagnezemi asetilkolin salinimini inhibe
ederek néromiiskiiler iletinin bozulmasina neden
olur. Hipotansiyon, uyusukluk, kardiyak ileti bo-
zukluklar: ve kardiyak arreste neden olabilir. Hi-
pomagnezemide bulanti, kusma, letarji, tetani go-
rilebilir. Klinik olarak izole hipermagnezemi ve
hipomagnezemi goriilmesi nadirdir.

Potasyum metabolizma bozukluklari

Potasyum hiicre i¢indeki en 6nemli katyondur.
Insiilin potasyumun hiicre igine gegisini kolaylas-
tirirken hiperglisemi hiicre disina gegisini kolay-
lagtirir.

Hipopotasemi plazma potasyum diizeyinin
3,5 mmol/L altina diigmesidir. Hipopotaseminin
en stk sebebi disardan insiilin uygulanmasidir.
Diyabetik ketoasidozun insiilinle tedavisi sirasin-
da oliimcil hipopotasemi ortaya ¢ikabilecegi i¢in
dikkatli olunmalidir. Hipopotasemide halsizlik,
giigsiizliik, kas agrilari, aritmi goriilebilir. Teda-
vide etiyolojik neden tesbit edilerek tedavisinin
saglanmasi, eksik potasyumun takviyesi ve kardi-
yak-solunum sistemi komplikasyonlarinin gelis-
mesini 6nlemek gereklidir.

Hiperpotasemi plazma potasyum diizeyinin
5 mmol/L {izerinde olmasidir. Artmis alima veya
azalmis renal atilima bagl olarak ortaya ¢ikabilir.
Hiperpotaseminin en ciddi yan etkisi kardiyak
toksisitedir. Kas giigsiizligli, solunum durmasi
goriilebilir. Tedavide potasyumu hiicre igine sok-
mak ve viicuttan potasyum atilimini saglamak ge-
reklidir.

Sonug¢

SSS’nin metabolik hastaliklarinda ister kalitsal
ister edinsel olsun erken tani ve tedavi 6nemlidir.
Tedavisi miimkiin olmayan hastaliklar i¢in bilgi-
lendirme, genetik danigmanlik ve egitim verilerek
yasam kosullarinin kismen iyilestirilmesi sagla-
nabilir. Akraba evlilikleri nedeni ile {ilkemizde
kalitsal metabolik hastaliklarin daha fazla gorilii-
yor olmasi toplumu bu konuda bilgilendirmenin
onemli oldugunu gostermektedir. Kalitsal meta-
bolik hastaliklar a¢isindan yenidogan doneminde
yapilan tarama testleri hayat kurtarici 6neme sa-
hiptir. Néron hasarinin irreversibl olmasi nedeni
ile metabolik hastaliklarin iyi taninmasi ve zama-
ninda tedaviye baglanmasi mortalite ve morbidite-
yi azaltic1 6nemli bir etkendir.

Anahtar Kelimeler: Metabolik Hastaliklar, ka-
litsal, edinsel
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