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-Premature yenidoganlarda:

>150 pmol/L
-Term yenidoganlarda >100
pmol/L
-SUt ¢ocugu ve blyuk
cocuklarda >60 umol/L

Acil tedavi

-Tedavi ajanlari ve yan
etkileri

-Amonyak >250
umol/L: ACIL IV TEDAVI

Hiperamonyemi? — Amonyak >400

umol/L: DIYALIZ

Acil tedavi
gerektiren
hiperamonyemi?

-Primer hiperamonyemi
-Sekonder
hiperamonyemi



HIHA, metilsitrat
Glutamat NH;+HCO;
| NAGS——NAG ﬁb CPS1 «&— ATP Eksikligi

Asetil-CoA TOA, valproat Karbamil fosfat

T \ LPI, PSCS
YAOD,PDHCD,Karaciger yetmezIigi / G\ /

Ornitin Sllrulm

LPI, P5CS, HHI—/ ASS
ARGI1 Afjininosiiksinat
/ Arjinin ASL
Ure T ~~a Fumarat

LPI, PSCS



Hiperamonyemi

l kan gazi

anyon acig| artmis m. Asidoz asidoz yok/r.alkaloz
lkan ve idrar ketonu plazma kan aa
Ketotik Hipoketotik spesifik aa yuksekligi spesifik aa yuk. yok
Organik asidemi  yag asidi oksidasyon def. Sitrallinemi idrarda orotik asit
tandem mass ile acil karnitin profili argininemi
l idrar organik asit analizi argininosuksinik asiduri  var yok
Propiyonik asidemi sistemik karnitin eks 1}
Metilmalonik asidemi orta zincirli acil koa dehid eks OTC eks. Plazma sitrullin
izovalerik asidemi uzun zincirli yag asidi oks. Def.
CPS1/NAGS eks yenidoganin

gecici hiperamonyemisi



Hiperamonyemi

1- MUCADELE EDILMESI GEREKEN TOKSiIK MADDE:

HIPERAMONYEMI/ HIPERAMONYEMIi

ENSEFALOPATISI
2- ALARM BULGULAR:

*Kusma
*Beslenmede azalma
*Huzursuzluk
*Bilin¢ duzeyi degisikligi
*Solunum duzensizligi
» Kan basinci degisiklikleri
*Olim

3- LABORATUVAR TETKIKLER:

* kan gazi, laktat

«Ure,kreatinin, (irik asit, elektrolitler,ast,alt,ck,koagiilasyon

etam idrar tetkiki (keton ?)

*Plazma kantitatif aminoasit analizi, tandem ms ile asil karnitin
profili, idrarda organik asit analizi

4- ACIL TEDAVI:

» Katabolizmanin dnlenmesi

* Anabolizmanin saglanmasi

* Toksik maddenin uzaklastiriimasi
* Altta yatan nedenin duzeltilmesi



Hiperamonyemi
ACIL TEDAVI

ENDOJEN:

-Yenidoganlarda 10-12 mg/kg/dk,s ut ¢ocuklarinda 6-8
mg/kg/dk, buyuk cocuklarda 4-6 mg/kg/dk yuksek glukoz
perflzyon hizi ve dengeli elektrolit iceren (Na:77-100 meQ/It,
K:20 meq/It) iv hidrasyon tedavisi

-Yag asidi oksidasyon defektleri dislandiktan sonra 2-3
gr/kg/gun lipid ilavesi

-0,05- 0,1 unite/kg/saat insulin inflzyon tedavisi

—yakin aldigi-cikardig takibi, uygunsuz ADH sendromu ve
serebral odem acisindan dikkat

EKZOJEN:

- protein alimi kesilir

-Saf enerji karisimi (karbonhidrat+yag)

—Protein alimina en ge¢ 48-72 saatte tekrar baslaniimaldir

-Diyaliz
-Ure dénglist substratlari
-Azot tutuculari

-Tum kulturler alindiktan sonra genis spektrumlu antibiyotik
tedavisi

solunum ve kardiyovaskuler destek, beyin
odemi tedavisi, ondansetron



| |\ AZOT TUTUCULARI

{ Hiperamonyemi

=

-sodyum benzoat yukleme 250 mg/kg 2 saatlik iv infuzyon
idame 250 mg/kg 22 saatlik iv infuzyon

-sodyum fenilbutirat yikleme 250 mg/kg 2 saatlik iv infuzyon
idame 250 mg/kg 22 saatlik iv infuzyon

-iv formlarin bulunamamasi durumunda ayni dozda oral tedavi,

biyoyararlanimi dusik

-Na benzoat ve na fenilasetat iv preparat: AMMONUL %10’luk.

Hesaplanan doz %10 oraninda dilue edilerek %10 dex iginde

hazirlanir

-URE DONGUSU SUBSTRATLARI

-L-arginin hidroklorid yukleme 250 mg/kg 2 saatlik iv infuzyon
idame 250 mg/kg 22 saatlik iv infuzyon

-L-arginin HCL %21’lik flakon. Hesaplanan doz %10 oraninda

dille edilerek %10 dex icinde hazirlanir

-Sitrullin tedavisi : 100-200 mg/kg/g 4-6 dozda bolunmus
S dozda po (OTC eksikliginde ile CPS1 eksikliginde)
<D: -N-karbamil glutamat yukleme 100 mg/kg po tek doz
LII_J idame 100-200 mg/kg/g 4doz
iy -nedeni bilinmeyen hiperamonyemide,NAGS eksikligi kesin
5 tedavisi )

—-carbaglu: 1 tb=200 mg etken madde



0lik asidoz

otasemi
6demi

ebit

MONYEMi

iperamonyemi
ACIL TEDAVI

t{

VA:3kg, 3 gunluk yd, bilinci kapali , entibe, NH3: 3500
mmol/L, ph:7,46 pco2:28 laktat:3,2 hco3:17
Tit: 1keton (+)

1- oral alimi kes

2-10-12 mg/kg/dk glukoz, 77 meq/It Na, 20 meq/It K iceren
Sivi

3- ondansetron 0,15 mg/kg/doz, ampislin-sefotaksim tedavisi
4- 0,05 unite/kg/saat iv insulin tedavisi

5- Ammonul tedavisi: 250 mg/kg yukleme,250 mg/kg idame

-yukleme 750 mg na benzoat. 750 mg na fenilasetat/ 2
saatlik Iv inf

- idame 750 mg na benzoat. 750 mg na fenilasetat/ 22
saatlik iv inf

100 ml ammonul 10 gr na benzoat+ 10 gr na fenilasetat

7.5 mlammonul 750 mg na benzoat+ 750 mg na fenilasetat
7.5 ml ammonul 75 ml %10 dex’a tamamlanarak 2 saatlik v inf

100 ml ammonul 10 gr na benzoat+ 10 gr na fenilasetat
7.5 mlammonul 750 mg na benzoat+ 750 mg na fenilasetat
7.5 ml ammonul 75 ml %10 dex’a tamamlanarak 22 saatlik Iv inf



VA:3kg, 3 gunluk yd, bilinci kapali , entibe, NH3: 3500
mmol/L, ph:7,46 pco2:28 laktat:3,2 hco3:17
Tit: 1keton (+)

6- L-Arginin tedavisi: 250 mg/kg yukleme,250 mg/kg idame

. -yukleme 750 mg l-arginin 2 saatlik iv inflUzyon
metabolik - idame 750 mg l-arginin 22 saatlik iv inflUzyon

asidoz it it
. 100 ml L-arginin HCL 21 gr L-arginin HCL
flebit 3.5 ml L-arginin HCL 750 mg L-arginin HCL
3.5 ml L-arginin HCL 35 ml %10 dex’a tamamlanarak 2 saatlik Iv inf

100 ml L-arginin HCL 21 gr L-arginin HCL
3.5 ml L-arginin HCL 750 mg L-arginin HCL
3.5 ml L-arginin HCL 35 ml %10 dex’a tamamlanarak 22 saatlik v inf

7- N-karbamil glutamat : yikleme 100 mg/kg ,idame 100-
200 mg/kg/g

-300 mg, 1,5 tb carbaglu po yukleme
-4x150 mg carbaglu po idame

8-DiYALIiZ




» 5giinliikerkek bebek beslenme gligligu nedeni
ile getirildi.

» Fizik muayenede ekstremitelerde tonusartigi ve

Kan gazi: Normal
Elektrolitler:Normal
‘Kan sekeri: 104 mg/dl
TIT: Keton (+4)




N

Keton (++)

v

Asidoz/alkalozyapmaksizin
entoksikasyon tipi metabolik hastalik

idrardaDNPH: +++

|
i Kan aminoasit analizi:

MSUD

el

Losm duzeyi 1567 mmoI/L valmve':‘:
izolosin duzeyu bellrgmartmls I
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2.gunlikerkek bebekte doéumdan 36 saat sonragelisen solunumsikintisi
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Kan gazi: Solunumsal alkaloz
Elektrolitler: Normal

Kan sekeri: 124 mg/dl

TIT: Keton (-)




\ Solunumsal alkalo

VVMAM A AL AL

\

Sitrullinemi

Sitrullin M
‘artmigtir.

!




= 10aylikerkek hasta birkaggtndirbeslenme giigliigii ve

hizli soluk alma nedeniile bagvurdu.

.....................

----------

------------

et

Keton (++1) Ll
‘Amonyak:350mmol/L,

----------------------

—— Na-HCO3 +Cl >18

Olgu-



Beslenmeyi reddetme

kusma, dehidratasyon

asidoz, notropeni
hipoglisemi

VAAANARAAANA LY

Cilt bulgusu yok

I

Koku (-)

PPA
MMA

l

Koku (+)

izovalerik asidemi

MSUD

)

Cilt bulgusu var

Multip! Karboksilaz eksiki

|

VAN AN

HMG COA liyaz sentaz eksikligi
Acil CoA dehidrogenaz eksikli

—0A: 3-Oh-propiyonik asit, propiyonik asit,
propiyonil glisin, metilsitrat atiliminda

- Tandem ms: CO dusuk, C3 yuksek

artma




* 1.glnlikkiz bebekte dogumdan hemensonra hizli soluk alipverme,

emmede glicliik
" Fizik muayanede genelbir hipotonosite, tasipne, dismorfik bir yiiz meveut.

PAAAAAAARAAAAAAANAAAAALAA,

Laboratuar

Kan gazi: Metabolik asidoz
TIT: Keton (-)
Kansekeri:85mg/al ... =~
Anyonaggi3smmolt

EEEE




* Hastanin asidozu diizeltildi. Ancak 48 saat sonra apne, kol ve bacaklarda
pedal cevirme tarzinda kasiimalari olustu.

'EEG: Diffliz ensefalopati

MR:

Korpus kallozum hipoplazisi
Kortikal kistik lezyonlar

Sol oksipital boyunda asimetri




Enerjiyetersizligi  Serebral anomali

Laboratuar

Keton () i
Laktat:8 mmol
Organik:

Primer laktik asidemi -

(Piruvat dehidrogenaz eksikIigi)




" 6 ayllk kiz hasta karin siskinligi nedeni ile basvurduklarl

gonderilmis.
" Beslenmeden 2 saatsonra seker diisiiyor

Glukoz 30 mg/dl Laktat 6 mmol/L(N< 2mmoI/L) ldrarda keton: (), ;
Kan gazinda HCO3: 15 mEq/L O

) Glikojen DepoTip 1
Olgu-5



Glikoien

r T ¥ |Glikoz Trigliserid
Glikoz-1fosfat «--» «--» «--» Glikoz-6p ¥ Glikdz » &)

!

l

Piruvat - Laktat

\ 1

Hepatomegali Yag asitleri

Nefromegal ASEtICOA web  wp = b =
Hierkidem i
Hiperlipidemi P
JOA
Laktik asidemi // 3
achik/tokluk |
(a ! !\ Krebs
Hiperdrisemi \ dongisd /
Keton (-)
wElh ‘N’VL g iiia .
B — 32 Glikojen depo tip




Olgu-6

getirildi. Hikayesinde benzer bir durumun4 ay 6nce asi sonrasi oldugu 6grenildi.

Glukoz: 31 mg/dl, CK: 2475, Urik asit: 8 mg/dl, AST:1200 IU/L, ALT: 956 IU/L,
GGT: 80 IU/L, T.Bil: 3,4, I.Bil: 1.2, APTT, PT yiiksek, Laktat: 5,4 mmol/L, Idrarda
keton: (-), Kan gazinda metabolik asidoz

PEKO: Dilate kardiyomyopati, EF: % 35, USG:Grade'IIA hepatosteatoz

‘Tandem MS: Serbest karnitin: 1 (N:10-90)

| Acil karnitin:3,2 (N >5)

. C140H, C16:10H, C160H, C18:10H, C18 yuksek.
idrar Organik asit analizi: Dikarboksilik asiduri




Glikoz-1fosfat «» « < Glikoz-6p ->Glikoz »

Kardiyomiyopati
Miyopati

Keton (-)

Laktat &

7 Alanin
- Aspartat
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oKsIdasyon

v

Keton cisimleri

Yag oksidasyon defekti



Olgu-7

12 aylik erkek olgu tist solunum infeksiyonu olmus. Aksam yemegini yememis. Sabaha

---------------------------

dogru kusma, suur bulanik g1 tablosunda hastaneye getirildi. Genel durumu kétii
oldugu icinyogun bakimalind..

Bagvurussirasinda organomegaliyok, dehidrate, KS: 28 mg/dl, suur kapal.

AST: 145 |U/L, ALT: 152 IU/L, GGT: 100 IU/L, T.Bil: 0,8, .Bil: 0.2, APTT, PT normal
Urik asit: 4.2 mg/d|, Glukoz: 28 mg/dl, Laktat: 1,3 mmol/L, Idrarda keton: (+++)
Kan gazinda metabolik asidoz (artmis anyon agikli)

MR da bazal ganglionlarda hiperintens goriinim.

mm) Keton yikim defekti






