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GIRIŞ

Santral sinir sistemi (SSS) diğer tüm sistemlerin 
bir denge içinde çalışması için düzenleyici rol üst-
lenmiştir. SSS’nin herhangi bir nedenle etkilen-
mesi kontrol mekanizmasının bozulmasına neden 
olacağı için diğer sistemlerin çalışma düzeni de 
etkilenecektir. Sinir sistemi tüm sistemik hasta-
lıklarda patofizyolojik süreçlere katılmaktadır. Si-
nir sistemi gelişiminden sorumlu çok sayıda gen 
olduğu için bu sisteme ait genetik anormallikler 
de diğer sistemlere göre daha sık görülmektedir. 
Kalıtsal hastalıkların yaklaşık 1/3’ünü nörolojik 
hastalıklar oluşturmaktadır. SSS’nin metabolik 
hastalıkları kalıtsal ve edinsel olarak iki başlıkta 
incelenebilir (Tablo 1, 2).

Tablo 2: Santral sinir sisteminin edinsel metabolik 
hastalıkları

Glikoz metabolizması bozuklukları
 Hipoglisemi
 Hiperglisemi
Sıvı ve elektrolit metabolizması bozuklukları
 Hiponatremi
 Hipernatremi
 Kalsiyum metabolizması bozuklukları
 Magnezyum metabolizması bozuklukları
 Potasyum metabolizması bozuklukları+

Santral sinir sisteminin kalıtsal 
metabolik hastalıkları
Kalıtımsal metabolik hastalıkların kalıtımı sık-

lıkla otozomal resesiftir ve kalıtım enzimin veya 
kofaktörünün eksikliği ile sonuçlanır. Az bir kısmı 
otozomal dominant (akut intermittan porfiri, ai-
lesel hiperkolesterolemi), X’e bağlı kalıtım (Fabry 
hastalığı, Lesh-Nyhan sendromu, ornitin transkar-
bamilaz eksikliği, fosforilaz kinaz eksikliği, 2-me-
til-3-hidroksibütiril CoA dehidrogenaz eksikliği) 
ve maternal yol ile (mitokondriyal DNA defektle-
ri) kalıtılır. Kalıtımsal metabolik hastalıkların er-
ken tanısı genetik danışmanlık ve tedavi edilebilir 
hastalıklarda erken tedaviye başlanması açısından 
önemlidir. Ülkemizde akraba evlilikleri nedeni 
ile bu hastalıklar sık görülmektedir ve tanıda aile 
öyküsü önemlidir. Hastalara ayrıntılı sistemik ve 
nörolojik muayene yapılmalıdır. Asidoz, ketoz, 
hipoglisemi, hiperamonyemi açısından hastala-
rın kan ve idrar örnekleri incelenmelidir. Beyin 
omurilik sıvısı (BOS) incelemesi bazı hastalıkların 
tanısında yardımcı olabilir. Bu hastalarda kranial 
manyetik rezonans görüntüleme de yapılması ge-
reken tetkikler arasındadır. Yenidoğan döneminde 
ilk birkaç gün içinde yapılan kan ve idrar tarama 
testleri ile fenilketonüri ve konjenital hipotiroidi 
gibi mental geriliğe sebep olabilecek metabolik 
hastalıkların tanısı erkenden konularak metabo-
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rin tendon reflekslerinde artış, karpopedal spazm, 
depresyon görülebilir. Hipotansiyon, bradikardi, 
QT mesafesinde uzama şeklinde kardiyak bulgu-
lar görülebilir. Hafif hipokalsemiler asemptomatik 
olabilir ve tedavi gerektirmeyebilir. Ağır hipokal-
semilerde kalsiyum replasmanı yapılması gerekli-
dir.

Magnezyum metabolizması 
bozuklukları

Vücudumuzda bulunan önemli minerallerden 
biridir. Vücutta üretilmediği için besinlerle dışar-
dan alınması gereklidir. Vücut bu minerali yeteri 
kadar dışardan alamazsa kemiklerde depolanmış 
olan magnezyumu kullanmaya başlar. Diüretik 
kullanımı, aşırı terleme ve besinlerle yetersiz alı-
ma bağlı olarak magnezyum düzeyi azalabilir. Ge-
belik ve emzirme döneminde kişinin magnezyum 
ihtiyacı artar. Kasların güçlenmesinde magnezyu-
mun rolü önemlidir.

Hipermagnezemi asetilkolin salınımını inhibe 
ederek nöromüsküler iletinin bozulmasına neden 
olur. Hipotansiyon, uyuşukluk, kardiyak ileti bo-
zuklukları ve kardiyak arreste neden olabilir. Hi-
pomagnezemide bulantı, kusma, letarji, tetani gö-
rülebilir. Klinik olarak izole hipermagnezemi ve 
hipomagnezemi görülmesi nadirdir.

Potasyum metabolizma bozuklukları

Potasyum hücre içindeki en önemli katyondur. 
İnsülin potasyumun hücre içine geçişini kolaylaş-
tırırken hiperglisemi hücre dışına geçişini kolay-
laştırır.

Hipopotasemi plazma potasyum düzeyinin 
3,5 mmol/L altına düşmesidir. Hipopotaseminin 
en sık sebebi dışardan insülin uygulanmasıdır. 
Diyabetik ketoasidozun insülinle tedavisi sırasın-
da ölümcül hipopotasemi ortaya çıkabileceği için 
dikkatli olunmalıdır. Hipopotasemide halsizlik, 
güçsüzlük, kas ağrıları, aritmi görülebilir. Teda-
vide etiyolojik neden tesbit edilerek tedavisinin 
sağlanması, eksik potasyumun takviyesi ve kardi-
yak-solunum sistemi komplikasyonlarının geliş-
mesini önlemek gereklidir.

Hiperpotasemi plazma potasyum düzeyinin 
5 mmol/L üzerinde olmasıdır. Artmış alıma veya 
azalmış renal atılıma bağlı olarak ortaya çıkabilir. 
Hiperpotaseminin en ciddi yan etkisi kardiyak 
toksisitedir. Kas güçsüzlüğü, solunum durması 
görülebilir. Tedavide potasyumu hücre içine sok-
mak ve vücuttan potasyum atılımını sağlamak ge-
reklidir.

Sonuç
SSS’nin metabolik hastalıklarında ister kalıtsal 

ister edinsel olsun erken tanı ve tedavi önemlidir. 
Tedavisi mümkün olmayan hastalıklar için bilgi-
lendirme, genetik danışmanlık ve eğitim verilerek 
yaşam koşullarının kısmen iyileştirilmesi sağla-
nabilir. Akraba evlilikleri nedeni ile ülkemizde 
kalıtsal metabolik hastalıkların daha fazla görülü-
yor olması toplumu bu konuda bilgilendirmenin 
önemli olduğunu göstermektedir. Kalıtsal meta-
bolik hastalıklar açısından yenidoğan döneminde 
yapılan tarama testleri hayat kurtarıcı öneme sa-
hiptir. Nöron hasarının irreversibl olması nedeni 
ile metabolik hastalıkların iyi tanınması ve zama-
nında tedaviye başlanması mortalite ve morbidite-
yi azaltıcı önemli bir etkendir.

Anahtar Kelimeler: Metabolik Hastalıklar, ka-
lıtsal, edinsel
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