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GIRIS
Dogustan metabolizma hastaliklar1 (DMH), karbonhidratlari, yaglar1 ve pro-
teinleri etkileyen biyokimyasal ve metabolik yollardaki enzim kusurlarindan

kaynaklanan, birgok organ ve sistemi tutabilen bozukluklardir. DMHlar, altta
yatan patofizyolojik mekanizmalara gore {i¢ gruba ayrilabilir(Tablo 1).

Yenidogan déneminde akut bulgularla ortaya ¢ikan metabolik hastaliklar
klinik olarak sepsisten ayirt edilememektedir. Ozgiil olmayan metabolik bo-
zukluklar altta yatan patolojik neden bulunamamis olsa da tedavi edilmelidir.
Dogumsal metabolik hastalik (DMH) insidans1 1/800 ile 1/2500 arasinda de-
gismektedir. Bireysel olarak bakildiginda hastaliklar ¢ok nadir olmakla birlik-
te toplamda oldukga sik goriinen bir durumu olusturmaktadir (1). Tanida en
onemli nokta hekimin ayiric1 tanilar1 arasinda DMH’ larin yer almasidir. Bu
hastalarin yaklasik %251 yenidogan doneminde bulgu verir (2). Yenidoganlar
beslenmeyi takiben, genellikle dogumdan saatler ya da giinler sonra baslayan
aktivitede azalma, emmeme, solunum sikintisi, uykuya meyil veya nobet gibi
non-spesifik semptomlarla getirilebilir. Baz1 ¢ocuklarda atag: tetikleyen stres
olusturan bir durum (enfeksiyon, diyet degisikligi, aclik, ani baslayan enfeksi-
yon, agilama, cerrahi operasyon ya da travma) gelisinceye kadar tani gecike-
bilir (3). Baz1 hastalarda dogumdan itibaren hipotoni, solunum giigliigi, kalp,
kas ve karaciger tutulumu vardur.
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tarama programlarina 2008 yilinda biyotinidaz eksikligi paneli, 2015 yilinda

Kistik fibrozis taramasi, 2021 yilinda konjenital adrenal hiperplazi (KAH) ta-
ramast eklenmistir (9).
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