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Doğuştan metabolizma hastalıkları (DMH), karbonhidratları, yağları ve pro-
teinleri etkileyen biyokimyasal ve metabolik yollardaki enzim kusurlarından 
kaynaklanan, birçok organ ve sistemi tutabilen bozukluklardır. DMH’lar, altta 
yatan patofizyolojik mekanizmalara göre üç gruba ayrılabilir(Tablo 1).

Yenidoğan döneminde akut bulgularla ortaya çıkan metabolik hastalıklar 
klinik olarak sepsisten ayırt edilememektedir. Özgül olmayan metabolik bo-
zukluklar altta yatan patolojik neden bulunamamış olsa da tedavi edilmelidir. 
Doğumsal metabolik hastalık (DMH) insidansı 1/800 ile 1/2500 arasında de-
ğişmektedir. Bireysel olarak bakıldığında hastalıklar çok nadir olmakla birlik-
te toplamda oldukça sık görünen bir durumu oluşturmaktadır (1). Tanıda en 
önemli nokta hekimin ayırıcı tanıları arasında DMH’ ların yer almasıdır. Bu 
hastaların yaklaşık %25’i yenidoğan döneminde bulgu verir (2). Yenidoğanlar 
beslenmeyi takiben, genellikle doğumdan saatler ya da günler sonra başlayan 
aktivitede azalma, emmeme, solunum sıkıntısı, uykuya meyil veya nöbet gibi 
non-spesifik semptomlarla getirilebilir. Bazı çocuklarda atağı tetikleyen stres 
oluşturan bir durum (enfeksiyon, diyet değişikliği, açlık, ani başlayan enfeksi-
yon, aşılama, cerrahi operasyon ya da travma) gelişinceye kadar tanı gecike-
bilir (3). Bazı hastalarda doğumdan itibaren hipotoni, solunum güçlüğü, kalp, 
kas ve karaciğer tutulumu vardır.
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tarama programlarına 2008 yılında biyotinidaz eksikliği paneli, 2015 yılında 
Kistik fibrozis taraması, 2021 yılında konjenital adrenal hiperplazi (KAH) ta-
raması eklenmiştir (9).
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