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DOĞUMSAL METABOLİK HASTALIK  
SINIFLANDIRILMASI

Ara metabolizma bozuklukları Karmaşık molekül
bozuklukları

Nörotransmitter
bozuklukları

Zehirlenme tipi küçük
molekül hastalıkları

Enerji metabolizması
bozuklukları
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rı 1- Aminoasit katabolizması 
bozuklukları

2- Organik asidüriler

3- Üre döngüsü bozuklukları

4- Metal zehirlenmeleri (Wilson, 
Menkes, hemokromatoz)

5- Porfiriler

6- Şeker entoleransları
1. Galaktozemi
2. HFI
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ı A- Mitokondriyal enerji 
eksiklikleri:

• Konjenital laktik 
asidemiler

(Purivat transporter, 
piruvat karboksilaz, piruvat
dehidrogenaz ve Krebs
döngüsü)

• Mitokondriyal
solunum zinciri 
bozuklukları

• Yağ asidi oksidasyon
bozuklukları

• Keton cisimcikleri 
üretim bozukluklar

B- Sitoplazmik enerji 
metabolizması 
bozuklukları:

• Glikoliz bozuklukları

• Glukoneogenez
bozuklukları

• Glikojen 
Metabolizması 
bozuklukları

• Kreatin
metabolizması 
bozuklukları

• Pentoz fosfat yolu 
bozuklukları

Hipoglisemi
Hipotoni
Miyopati, kardiyomiyopati
Laktik asidoz
Gelişme geriliği
Kardiyak yetersizlik
Dolaşım kollapsı
Ani bebek ölümü (SIDS)



Enfeksiyon Ameliyat

KATABOLİZMA

Uzamış açlık Stres

METABOLİK 
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UZAMIŞ DOĞUM
YÜKSEK PROTEİN 
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TEDAVİ İLE, TANI KONULMASINI SAĞLAYACAK 
PATOLOJİK METABOLİTLER NORMALLEŞEBİLİR !!!!

ÖRNEKLERİ TEDAVİ 
ÖNCESİNDE AL!

SONUÇLARI 
BEKLERKEN ZAMAN 

KAYBETME!



Temel metabolik tetkikler Özel metabolik tetkikler
• Tam kan sayımı
• Glukoz (plazma)
• Elektrolitler
• Transaminazlar ve karaciğer

fonksiyon testleri (bilirubin,
ALT, AST, ALP, INR, PT,
aPTT)

• CK, kreatinin, üre, ürik asit
• Kan gazı
• Laktat (plazma)
• Amonyak (plazma)
• Keton (idrar)

• Asilkarnitinler (kuru kan damla
örneği)

• Amino asitler (plazma)
• Organik asitler (İdrar)
• Plazma (5 ml) ve idrar (5-20 ml)

dondurulup saklanır
• Guthrie kağıdına emdirilmiş kuru

kan damlası saklanır (4◦C)

TETKİK SONUÇLARI EN 
FAZLA 30 DAKİKA 
İÇERİSİNDE ELİNİZDE 

OLMALIDIR !!!!

TETKİK SONUÇLARI EN 
FAZLA 24-48 SAAT 
İÇERİSİNDE ELİNİZDE 

OLMALIDIR !!!!



AMONYAK, pH, ELEKTROLİTLER

Amonyak yüksek
Asidoz yok

Amonyak normal
Asidoz yok

Amonyak normal 
ya da artmış,

Asidoz-anyon gap
Masif ketonüri

Amonyak normal, 
asidoz yok, 

DNPH (-)

Primer
hiperamonyemi

•Üre döngüsü boz
•Geçici
hiperamonyemi

(+)

•MSUD

DNPH
IOA
tandem

Organik asidemi

•Propiyonik
asidemi
•İzovalerik asidemi
•Metilmalonik
asidemi

AA 

•Nonketotik HG
•Sülfit oksidaz eks
•Ksantin oks eks
•CbC-CbD MMA
•MTHFR eksikliği





ÖLÜM HALİNDE

Ðplazma (5 ml) ve idrar (5-20 ml) 
dondurularak saklanmalı

Ðkuru kan (karta emdirilmiş kan) 4°de 
saklanmalı

ÐMoleküler tanı için DNA çok önemli !!!



AKUT METABOLİK KRİZDE

Kesin tanı zaman gerektirir !!!

Tedaviye başlamak için kesin tanı 
bekleme !!!

Erken-etkin tedavi
prognozu belirleyen en önemli faktör

ACİL DURUM 
KARTLARI



METABOLİK ACİLLE KARŞILAŞMADA 
TEDAVİ PLANI

BİRİNCİ BASAMAK TEDAVİLER
Tanı bilinmeden DMH şüphesinde 

İKİNCİ BASAMAK TEDAVİLER
İlk laboratuar sonuçlarına göre  

ÜÇÜNCÜ BASAMAK TEDAVİLER
Özgün metabolik tetkik sonuçları ile
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1- Uyarıcı bulguları farket, uygun numuneleri 

yolla ve laboratuar sonuçlarının 
çıkmasını beklemeden glukoz ve 
elektrolit içeren sıvı tedavisine başla

-yenidoğan:10-12 mg/kg/dk
-süt çocuğu: 6-8 mg/kg/dk
-büyük çocuk:4-5 mg/kg/dk

2- Olası toksik maddelerin alımı kesilmeli 
(protein, yağ, galaktoz, fruktoz). Protein
kaynaklarını 48 saatten daha uzun süre 
kesme

3- Semptomatik tedavi

• Ventilatör ve dolaşım desteği
• Hidrasyonun sağlanması
• Antikonvülzan tedavi
• Beyin ödemi tedavisi
• Geniş spektrumlu antibiyoterapi



İK
İN

Cİ
BA

SA
M

AK
TE

DA
Vİ

LE
R

1- Birinci basamak temel laboratuar 
tetkiklerinin sonucu çıktığında 
hipoglisemi, ketozis, metabolik asidoz, 
hiperamonyemi gibi anahtar bulguları 
yorumla

2- Amaç: anabolizmanın sağlanması
Yüksek glukoz debili sıvı tedavisine ek olarak 
iv insulin tedavisi: (0.02-0.03 Ü/kg/st (Kan 
şekerini 120-150 mg/dl)

3- Sonuçları yorumla:
Asidoz++  NH3 +/++   laktat+/- sitopeni, 

keton +++-Organik asidüri
Keton +++  NH3 +/- , karakteristik koku 

MSUD
NH3++/+++  asidoz - l aktat +/-
Üre döngüsü  
Asidoz++  ,Keton - NH3 +/++   laktat+/-
sitopeni Yağ asidi oksidasyon defekti
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ÖZGÜN METABOLİK 
SONUÇLARA GÖRE TEDAVİ

14 ARALIK 2016’da görüşmek üzere




