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ALTERNATIF YOLAK

Yan metabolit birikimi
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Kompleks molekiil Ara metabolit Basit molekiil Enerji
( Glikojen) ( tirozin) ( propiyonik asit ) ( Glukoz)
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Organomegali

Depo hastaliklar Toksik Toksik Enerji eksikligi




DOGUMSAL METABOLIK HASTALIK
SINIFLANDIRILMASI

Ara metabolizma bozukluklari Karmasik molekdl Norotransmitter
bozukluklari bozukluklari

Zehirlenme tipi kiic

Enerji m lizmas
molekiil hastaliklari il B0

bozukluklari




LZehirlenme tipi kicuk molekul hastaliklari }

minoasit kataboliz
bozukluklari
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@ongusu bOZ@FI

4- Metal zehirlenmeleri (Wilson,
Menkes, hemokromatoz)

@Porfiriler>

0- Seker entoleranslari
1. Galaktozemi
2. HFI




Enerji metabolizmasi bozukluklari

Hipoglisemi

Hipotoni

Miyopati, kardiyomiyopati
Laktik asidoz

Gelisme geriligi

Kardiyak yetersizlik
Dolasim kollapsi

Ani bebek olumu (SIDS)

uretim bozukluklar




SAATLER-HAFTALAR-YILLAR
SUREN
SAGLIKLI DONEM

P UZAMIS DOGUM PPEVUKSEK PROTEIN
UZAMIS DOGUM o

Enfeksiyon | Ameliyat

METABOLIK
ATAK



TEDAVI ILE, TANI KONULMASINI SAGLAYACAK
PATOLOJIK METABOLITLER NORMALLESEBILIR !I!

SONUCLARI
BEKLERKEN ZAMAN
KAYBETME!

ORNEKLERI TEDAVI
ONCESINDE AL!




Temel metabolik tetkikler

Ozel metabolik tetkikler

« Tam kan sayimi
* Glukoz (plazma)
 Elektrolitler

TETKIK SONUCLARI EN
FAZLA 30 DAKIKA
ICERISINDE ELINIZDE
OLMALIDIR !!!!

* Laktat (plazma)
« Amonyak (plazma)
« Keton (idrar)

 Asilkarnitinler (kuru kan damla
ornegi)
- Amino asitler (plazma)

TETKIK SONUGLARI EN |
FAZLA 24-48 SAAT
ICERISINDE ELINIZDE |y
OLMALIDIR !!!!
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AMONYAK, pH, ELEKTROLITLER

Amonyak yuksek Amonyak normal
Asidoz yok Asidoz yok
Primer (+)

hiperamonyemi

Amonyak normal
ya da artmis,
Asidoz-anyon gap
Masif ketonuri

Organik asidemi

|

o =

*Propiyonik
asidemi

eizovalerik asidemi
*Metilmalonik
asidemi

~

J

Amonyak normal,
asidoz yok
DNPH (-

\

*Nonketotik HG
*Sulfit oksidaz eks
*Ksantin oks eks
*CbC-CbD MMA
*MTHFR eksikligi

o J




idrar organik asit analizi ve tandem MS ile agilkarnitin analizi

LAKTIK ASIDOZ

ANORMALYA DATANISALPROFIL

Hipoketotik hipoglisemi

Ketotik hipo/hiperglisemi

|

YAG ASiDi OKSIDASYON DEFEKTLERI

|

KETON KULLANIM DEFEKTLERI

Cilt bulgulari/ndrolojik

bulgular

ORGANIK ASIDEMILER

BiYOTIN METABOLIZMASI BOZUKLUKLARI




OLUM HALINDE

xplazma (5 ml) ve idrar (5-20 ml)
dondurularak saklanmali

xkuru kan (karta emdirilmis kan) 4°de
saklanmali

xMolekuler tani icin DNA ¢cok onemli !!!



OBHTMETARQLIK KRIZRE

Kesin tani




METABOLIK ACILLE KARSILASMADA
TEDAVI PLANI

BIiRINCi BASAMAK TEDAVILER
Tani bilinmeden DMH suphesinde

IKINCI BASAMAK TEDAVILER
Ik laboratuar sonuclarina gére

UCUNCU BASAMAK TEDAVILER
Ozglin metabolik tetkik sonuclari ile



%iRiNCi BASAMAK TEDAVILER

1- Uyarici bulgulari farket, uygun numuneleri
yolla ve laboratuar sonuglarinin
cikmasini beklemeden glukoz ve
elektrolit iceren sivi tedavisine basla

-yenidogan:10-12 mg/kg/dk
-sut cocugu: 6-8 mg/kg/dk
-buyuk cocuk:4-5 mg/kg/dk

2- Olasi toksik maddelerin alimi kesilmeli
(protein, yag, galaktoz, fruktoz). Protein
kaynaklarini 48 saatten daha uzun slre
kesme

3- Semptomatik tedavi

. Ventilator ve dolasim destegi

. Hidrasyonun saglanmasi

. Antikonvulzan tedavi

. Beyin 6demi tedavisi

. Genis spektrumlu antibiyoterapi



tKiNci BASAMAK TEDAVILER

1- Birinci basamak temel laboratuar
tetkiklerinin sonucu ciktiginda
hipoglisemi, ketozis, metabolik asidoz,
hiperamonyemi gibi anahtar bulgular
yorumia

2- Amagc: anabolizmanin saglanmasi

Yuksek glukoz debili sivi tedavisine ek olarak
iv insulin tedavisi: (0.02-0.03 U/kg/st (Kan
sekerini 120-150 mg/dl)

3- Sonuclari yorumla:

Asidoz++ NH3 +/++ laktat+/- sitopeni,

keton +++-Organik asiduri

Keton +++ NH3 +/-, karakteristik koku
MSUD

NH3++/+++ asidoz- | aktat +/-
Ure déngusi
Asidoz++ ,Keton - NH3 +/++ laktat+/-
sitopeni Yag asidi oksidasyon defekti



OZGUN METABOLIK
SONUGCLARA GORE TEDAVI

14 ARALIK 2016’da gorusmek Uzere

UCUNCU BASAMAK TEDAVILER
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