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11.1 Giris

Dogustan metabolizma bozukluklari (DMB), bir enzimin veya
kofaktoriiniin yoklugu veya anormalli§inden kaynaklanir, bu
da belirli bir metabolitin birikmesine veya eksikligine yol acar.
DMB’ler nedeniyle meydana gelen yaklasik 500 tane hasta-
lik insanlarda tanimlanmistir. Yeni teknikler ortaya ciktikca
ve bunlarda yeni biyokimyasal ve molekiiler anormalliklerin
tanimlanmasina izin verdikce; bu say1 daha da artacaktir [1].
DMB bireysel olarak nadirdir; ancak birlikte ele alindiginda,
yaklasik 1000’de 1 ila 4500 kiside 1 kisiyi etkiler [2]. Hastaligin
¢ogunlugu pediatriktir; Bununla birlikte, ge¢ baslangi¢l form-
larin belirlenmesi ve sagkalimin artmasi ile birlikte, her yastan
hastalarda dikkate alinmasi gereken durumlar haline gelmistir.
DMB'’li cocuklarin prognozunun iyilesmesi, bu kosullara sahip
yetiskin hasta sayisin1 6nemli 6lgiide artirmistir ve YBU’lerin
bu hastalarla ilgilenmeleri esnasinda karsilasabilecekleri risk-
ler ve sikintilarin farkinda olmasi gerekir.
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11.5.2 Enerji Eksikligi ile Iliskili Bozukluklar

YAOD’nin biyokimyasal takibi glukoz, serbest karnitin ve acil-
karnitinler, CK ve transaminazlarin izlenmesini icerir. Primer
karnitin eksikligi olan hastalarda karnitin takviyesini izlemek
icin de serbest karnitin l¢iiliir [16]. Plazma karnitin seviyele-
rinin ciddi sekilde azalmas1 disinda, karnitin takviyesi su anda
diger YAODrlarda 6nerilmemektedir. Karnitin takviyesi, uzun
zincirli acilkarnitinlerin kardiyotoksisitesi nedeniyle, karnitin
dongiistiniin uzun zincirli yag asidi oksidasyonu bozuklukla-
rinda bile zararh olabilir.

GSD 1 ile ilgili olarak, metabolik kontrol saglandiginda
(stabil glukoz seviyesi = 70 mg / dL) ve enteral yol tolere edil-
diginde sik ogiinler verilebilir (besin dagilimt: % 60-70 kar-
bonhidrat,% 10-15 protein, <% 30 yag). lyi glukoz kontrolii
GSD I'in uzun vadeli komplikasyonlarini 6nlemeye yardimei
olabilir.

11.6 Sonug

Bu boliimiin amaci okuyucuya metabolik dekompanzasyona
yatkin olan ve YBU’ye kabul edilebilecek olan DMB hasta-
larinda beslenme tedavisinin nasil baslanacagi hakkinda bilgi
saglamaktir. Yeterli beslenme tedavisi genellikle bu hastalarin
iyi prognozu i¢in esastir ve spesifik tedavi ve takip acisindan
ozel dikkat gerektirir.
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