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11.1 Giriş

Doğuştan metabolizma bozuklukları (DMB), bir enzimin veya 
kofaktörünün yokluğu veya anormalliğinden kaynaklanır, bu 
da belirli bir metabolitin birikmesine veya eksikliğine yol açar. 
DMB’ler nedeniyle meydana gelen yaklaşık 500 tane hasta-
lık insanlarda tanımlanmıştır. Yeni teknikler ortaya çıktıkça 
ve bunlarda yeni biyokimyasal ve moleküler anormalliklerin 
tanımlanmasına izin verdikçe; bu sayı daha da artacaktır [1]. 
DMB bireysel olarak nadirdir; ancak birlikte ele alındığında, 
yaklaşık 1000’de 1 ila 4500 kişide 1 kişiyi etkiler [2]. Hastalığın 
çoğunluğu pediatriktir; Bununla birlikte, geç başlangıçlı form-
ların belirlenmesi ve sağkalımın artması ile birlikte, her yaştan 
hastalarda dikkate alınması gereken durumlar haline gelmiştir. 
DMB’li çocukların prognozunun iyileşmesi, bu koşullara sahip 
yetişkin hasta sayısını önemli ölçüde artırmıştır ve YBÜ’lerin 
bu hastalarla ilgilenmeleri esnasında karşılaşabilecekleri risk-
ler ve sıkıntıların farkında olması gerekir.
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11.5.2	 Enerji	Eksikliği	ile	İlişkili	Bozukluklar

YAOD’nin biyokimyasal takibi glukoz, serbest karnitin ve açil-
karnitinler, CK ve transaminazların izlenmesini içerir. Primer 
karnitin eksikliği olan hastalarda karnitin takviyesini izlemek 
için de serbest karnitin ölçülür [16]. Plazma karnitin seviyele-
rinin ciddi şekilde azalması dışında, karnitin takviyesi şu anda 
diğer YAOD’larda önerilmemektedir. Karnitin takviyesi, uzun 
zincirli açilkarnitinlerin kardiyotoksisitesi nedeniyle, karnitin 
döngüsünün uzun zincirli yağ asidi oksidasyonu bozuklukla-
rında bile zararlı olabilir.

GSD I ile ilgili olarak, metabolik kontrol sağlandığında 
(stabil glukoz seviyesi ≥ 70 mg / dL) ve enteral yol tolere edil-
diğinde sık öğünler verilebilir (besin dağılımı: % 60-70 kar-
bonhidrat,% 10-15 protein, <% 30 yağ). İyi glukoz kontrolü 
GSD I’in uzun vadeli komplikasyonlarını önlemeye yardımcı 
olabilir.

11.6 Sonuç

Bu bölümün amacı okuyucuya metabolik dekompanzasyona 
yatkın olan ve YBÜ’ye kabul edilebilecek olan DMB hasta-
larında beslenme tedavisinin nasıl başlanacağı hakkında bilgi 
sağlamaktır. Yeterli beslenme tedavisi genellikle bu hastaların 
iyi prognozu için esastır ve spesifik tedavi ve takip açısından 
özel dikkat gerektirir.
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