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DOGUMSAL METABOLiK HASTALIK SINIFLAMASI

ZEHIRLENME TiPi DMH

ENERJI METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

KOMPLEKS MOLEKUL
HASTALIKLARI

NOROTRANSMITTER
HASTALIKLARI

1. Aminoasit katabolizmasi bozukluklari
Fenilketontri

. DOGUMWWQWW surubu kokulu idrar hastaligi)

Tirozinemi
°2. Semphtgmﬁkmsidmam;‘mterval stiresi: «GUNLER-YILLAR»
e Propiyonik asidemi
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. izovalerik asidemi

) Glutarik asidemi tip 1
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ekere toleranslari
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HFI(Herediter fruktoz intoleransi)



DOGUMSAL METABOLiK HASTALIK SINIFLAMASI

ZEHIRLENME TiPi DMH

ENERJI METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

KOMPLEKS MOLEKUL
HASTALIKLARI

NOROTRANSMITTER
HASTALIKLARI

A Doéﬁmag@mptom olabilir B- Sitoplazmik enerji

enerji eksiklikleri: metabolizmasi bozukluklar::
Siklikla ATAKLAR HALINDE ve ataklar arasinda NORMAL

Konjenital laktik asidemiler . Glikoliz bozukluklari

KLiNi i Ve ERYPITTIVACYLAN ORGANIN ENERJISIZ KALMASI

karboksilaz, piruvat . Glukoneogenez

TETikdgdepenaz VEAPOR: UZAMIS bozukipitdnK, KUSMA,

dongusu)
ENFEKSIYON,ASI,CERRAHI GIiRiSiM, ILAGIARN Metabolizmasi
. Mitokondriyal solunum bozukluklari
Hipreglisernkiuklar
. Kreatin metabolizmasi

Hiyagteidi oksidasyon bozukluklari

bozukluklari
Miyopati, kardiyomiyopati

Keton cisimcikleri tiretim . Pentoz fosfat yolu
Lalddlkrsigioz, gelisme geriligi bozukluklari

Egzersiz entoleransi ve yineleyici miyoglobintri
Kardiyak vyetersizlik, dolasim kollapsi, ani bebek o&limi

sendromu



KiMDE DOGUMSAL METABOLIK HASTALIK DUSUNELIM?
«YENIDOGANLAR»

Baslangicta bulgular normal, hizli klinik kotulesme

Daha sik gorialen hastaliklar icin yapilan tetkikler ve tedaviye ragmen devam eden

bulgular
Aile oykiisi, benzer vaka

Akraba evliligi

HASTA GORUNUMLU TUM YENIiDOGANLARDA AYIRICI TANIDA DOGUMSAL
METABOLIiZMA HASTALIKLARI DUSUNULMELIDIR.




KiMDE DOGUMSAL METABOLiIK HASTALIK DUSUNELIM?

«FARKLI SISTEMLERE AIT KLINiK BULGULAR»

Beyin Stroke benzeri epizodlar, ndbetler, ataksi, ensefalopati, hipotoni,
parkinsonizm, distoni, ekstrapiramidal bulgular

GOz Pitoz, progresif eksternal oftalmopleji, katarakt, retinitis pigmentosa,
optik atrofi

Kulak Sensorinoral isitme kaybi

Kalp Hipertrofik KMP, dilate KMP, ileti defektleri

Akciger Pulmoner HT, kronik akciger hastaligi

Bobrek Fanconi send, nefrit, steroide direncli nefrotik sendrom

Karaciger Karaciger yetersizligi, hepatomegali, kolestaz

Gut Enteropati, dismobilite, ps6doobstruksiyon, pankreas yetersizligi

Endokrin DM, Hipo/hipertroidi, GH eksikligi, Hipoparatiroidi, adrenal yetersizlik

Gonadlar Birincil overyan yetersizlik, hipogonadism

Kemik iligi Sideroblastik anemi, nétropeni, pansitopeni

Kas Miyopati, rabdomiyoliz

Periferik sinirler

Noropati

Cilt

Hipertrikoz, anjiokeratom
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FiZiK BAKI

BIRINCI BASAMAK
LABORATUVAR TETKIKLERI

YARDIMCI TANI
YONTEMLERI

OZEL METABOLIK
TETKIKLER




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI
«Muhtesem besli»

KAN SEKERI HiIPOGLISEMIYE REAKTIF METABOLIK YANITLAR
GLIKOJENOLIZ
KAN GAZI LiPOLiZ
GLUKONEOGENEZ
LAKTAT KETOGENEZ
AMONYAK Yetersiz keton yapimi: yag asidi oksidasyon
defektleri
Beklenenden once ve abartili keton yaniti:
KETON y

glikojen depo tip 0
Laktik asidoz ve belirgin ketoz:

glukoneogenez defektleri

HIPERGLISEMi DURUMUNDA
DiKKAT!
ORGANIK ASIDEMILER
KETON KULLANIM
DEFEKTLERI
MITOKONDRIYAL
HASTALIKLAR




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

KAN SEKERI

KAN GAZI

«Muhtesem begsli»

Metabolik Asidoz

Anyon acigl = [Na] - [HCOs + CI]

LAKTAT

AMONYAK

KETON

N

Normalanyon acig Artmis anyon acigl

l l

Anormal HCO;s kayiplarn Asit birikimi

l l

Renal tabudlerasidoz Laktik asidoz

intestinal kayiplar Ketoasidoz

Organik asidemiler

Respiratuvar alkalozu da unutma!!!
Ure doéngtisti bozukluklari




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

KAN SEKERI

«Muhtesem begsli»

KAN GAZI

HIPERLAKTATEMI: Plazma laktat > 25 mg/dl YA DA > 2,5 mmol/It

Analitik sureglere dikkat!

LAKTAT

AMONYAK

KETON

ml ‘bohydrates inner membrane
mitochondrial matrix
é PDHC |G vaon
Acetﬁ(‘oA
actate ..........
— NAQ{.” citrate .
Fatty acids- . :
Protein- .'.. C'J’ CI e : T NADH :
ADP/ATP- 7 RA NN ATP  ADP-Pi
Redox- - L/“'\ N~
Transport FADH F 1,0 Q .
R
E I 10 TR, o A
§ VH’ *H‘ Cyt - |
3 oxidative phosphorylation

cytosol




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

KAN SEKERI

«Muhtesem besli»

KAN GAZI

LAKTAT

AMONYAK

KETON

**Yenidogan dénemi:

saglikh <110 pumol/I

hasta < 150 umol/I

DMH siiphesi > 150-200 umol/I

**Yenidogan déneminden sonra:
saglikli: 50-80 umol/I

DMH siiphesi >100 umol/I

¢ Birim dénisimlerini unutma!!!

umol/l = mg/dl x 0.59
umol/l = mcg/dl /1.4




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

KAN SEKERI

KAN GAZI

LAKTAT

AMONYAK

KETON

«Muhtesem besli»

Lipolysis
FFA P ~
v / 0AA§ Citrat
Acyl CoA , /
-oxXi i Malate Cis-aconi tat
B-oxidation Aostyl CoA
Acetyl CoA r _
1 Ketosis| u Fumarate  TCA cycle isocitrate
Acetoacetyl CoA ‘
Ketogenesis AcetoacetylCoA  Succinate
J\Q— Succin yl CoA
———————— =P Acetoacetate
NADH + H
"\cNAD
—————————— <> 3-OH butyrate
Liver Muscle

Plazma keton > 0,6 mmol/It




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

Hemogram/B12/Folat/homosistein

B12/FOLAT
HOMOSISTEIN

/MMA

METABOLIK
ASIiDOZ

URIK ASIT
DUSUK

Bisitopeni/pansitopeni

oblastik anemi

-

LAKTAT

emolitik anemi
otropeni
Vakuollii lenfositler

ik homosistein

«Digerleri»

Gaucher hastalig
Niemann Pick tip C
Organik asidemi

Kobalamin metabolizmasi
bozukluklar

olat metabolizmasi bozukluklari
Serin biyosentez defekti
Tiamin yanith megaloblasti

Piroglutamik asiduri
URIK ASIT
PNP eksikligi DUSUK

Lizozomal depo hastj

Molibden kofaktor eksikligi
Sulfit oksidaz eksikligi



BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

o W [ )
«Digerleri»
Hemogram/B12/Folat/homosistein
. Ure diizeyinde diisiikliik Primer hiperamonyemi
Ure/transaminazlar/kreatinin kinaz «iire donguisti bozukluklari»
o Hipokolesterolemi Smith Lemli Opitz sendromu
Lipid profili
Konjenital glikozilasyon bozukluklar

Peroksizomal hastaliklar

Dislipidemi Niemann Pick tip C

Wolman hastaligi




BiRINCi BASAMAK LABORATUVAR TETKIKLERI

Hemogram/B12/Folat/homosistein

Ure/transaminazlar/kreatinin kinaz

Lipid profili

Elektrolit diizeyleri

Koagiilasyon testleri

Adrenal yetersizlik?
«hiponatremi, hiperpotasemi,
hipoglisemi»

Proksimal tiibiilopati?
«hiponatremi, hipopotasemi,
hipofosfatemi»

Direngli hiponatremi ve
hipomagnezemi

Hiperkalsemi,hipofosfatemi,
diisiik ALP

«Digerleri»

Peroksizomal hastaliklar

Wolman hastaligi

Sistinoz

Tirozinemi tip 1
Galaktozemi

Fanconi Bickel sendromu
Lowe sendromu

Porfiri

Hipofosfatazya
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ILERI METABOLIK TETKIKLER

Karnitin/acil karnitin profili
v Yag asidi oksidasyon defektlerinde
altin standart tani testi

Kan aminoasit analizi
v' Ure dénglisu bozukluklari

v" Aminoasit metabolizmasi
bozukluklari

idrar organik asit analizi

v' Organik asidemilerde altin standart
tani testi

Biyotinidaz aktivitesi
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ILERI METABOLIK TETKIKLER

idrar aminoasit analizi
v" LizinUrik protein intoleransi

Cok uzun zincirli yag asitleri analizi,
fitanik asit, pristanik asit

Transferin izoelektrik odaklama

Es zamanl kan ve BOS orneklerinin
degerlendirilmesi

v" Glukoz
v' Laktat

v' Aminoasit

BOS’ta norotransmitter analizi



OLUM DURUMUNDA

ORNEKLER TEDAVI ONCESINDE
plazma (5 ml) ve idrar (5- | | ALINMALI, DOGRU KOSULLARDA

20 ml) dondurularak SAKLANMALIDIR.

saklanmali (-20 derece)

kuru kan (karta TETKiK SONUCLARI EN FAZLA 24-48
emdirilmis kan) 4°de SAAT iCERISINDE ELINiZDE OLMALIDIR
saklanmali

* Molekiler DNA analizi TEDAVIYE BASLAMAK iCiN SONUCLAR

icin plazma 4°de BEKLENMEMELIDIR.

. ngzomal enziiﬂ analizi ZAMAN KAYBETME!!!
icin kuru kan 4°de




[ HIPERAMONYEMI ]

m

ANYON ACIGI ARTMIS ASIDOZ YOK/RESPIRATUVAR
METABOLIK ASiDOZ

ALKALOZ
I kan/idrar keton I e \
aminoasit
_ _ . analizi \
KETOTIK HiIPOKETOTIK ERKEN
BASLANGICLI
ANORMAL VE NORMAL
& PLAZMA AMINOASIT
I AMINOASIT \_ ROFIL )
O - .
RO PROFILI
O O\
Y O
S A .
&
T
Tandem MS ile asilkarnitin analizi "\3&01,3{‘\

idrarda organik asit analizi O




ENSEFALOPATIDEKi YENIDOGANA YAKLASIM

Amonyak yiiksek
Asidoz yok

|

Primer
hiperamonyemi

|

d ™
*Ure déngiisii boz
*Gegici
hiperamonyemi

" J

Amonyak normal
Asidoz yok

(++++)

Amonyak normal ya da
artmis,
Metabolik Asidoz

Artmis anyon gap

&

Organik asidemi

|

4 )

*Propiyonik asidemi
sizovalerik asidemi
*Metilmalonik
asidemi

- J

Amonyak normal,
asidoz yok,
DNPH (-)

|

4 )

*Nonketotik HG
*Sulfit oksidaz eks
*Ksantin oks eks




LASSIC SERIES IS BACK!
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OLGU-1:6 AYLIK, ERKEK

»Yakinma: emmede azalma, uykuya egilimde artma, kusma

A/

** Dogumda yakinmasiz olan hastanin son 1 aydir yakinmalari
baslamis

 3ayannesiti ile beslendikten sonra 1 numaral formul mamaya
baslanmis. 1 ay 6nce beslenmesine sebze ve meyve eklenmis.

* Son 1 aydir tarti alimi azalmis, tekrarlayan kusma ataklari ile
hastane yatisi olmus

« Son 2 giindiir viral USYE bulgulari sonrasi genel durumda hizli
kotiilesme



OZGECMIS-SOYGECMIS

Anne baba arasinda akrabalik yok. Saglikli bir kiz kardesi
var.

Prenatal/natal/postnatal hikaye: 6zellik yok
Asilari yapilmis

Noromotor gelisim: bas tutma halen gevsek, destekle
oturma yok, donme yok



FiZIK BAKI

Kilo: 7200 gr (10-25p), boy: 70 cm (50-75p), BC: 44 cm (25-50p)
Genel durumu kotii, letarjik, modifiye Glaskow koma skoru:9 puan
KTA: 147/dk, ritmik, S1-S2 dogal, Gflirim yok

DSS: 52/dk , solunum sesleri dogal ama solunumu diizensiz

Karin sis, barsak sesleri normoaktif. Karaciger 5 cm ele geliyor.
Dalak ele gelmiyor.

Trunkal hipotonisite, periferik hipertonisitesi mevcut. Derin
tendon refleksleri hiperaktif.



OLGU 1, PATOLOJIK BULGULAR

AKUT BILINC DEGISIKLIGI
SON 1 AYDA BASLAYAN GIDEREK ARTAN YAKINMALAR

GELiSIMSEL BASAMAKLARDA GECIKME

BiLINC DUZEYi DEGiSiKLiGi, TAKIPNE, TASIKARDI, SOLUNUM
DUZENSIZLiGi, HEPATOMEGALI, 1. MOTOR NORON BULGULARI




BK: 13 000mm3 Hgh: 5 g/dl Hct: 15% MCV:60
HEMOGRAM Trombosit: 80 000mm3

i i Ure: 18 mg/d|
BIYOKI MYASAL Kreatinin: 0,3 mg/dI AST: 23 U/I
TETKIKLER Urik asit: 7,2 mg/d ALT:31 U/I
Na: 140 mmol/I GGT:28 U/I
K: 5,7 mmol/I CK: 350 U/I
Cl: 102 mmol/I Total protein:6,1 gr/dl
Ca: 9,7 mg/dl Albumin:4,3 gr/dl
P: 4,8 mg/dl
ALP:430 U/I

Glukoz:148 mg/dl

1. BASAMAK Amonyak:570 mmol/It

METABO |_| K pH:7,28 pC02:30 mmHg hco3:16,1 mmol/It anyon gap:22
meq/It
TESTLER Laktat:5,1 mmol/It

Tit: keton (++)
Kan keton:3,1 mmol/L




BiSITOPENi/HIPERURISEMi/HIPERAMONYEMi/ANYON ACIGI ARTMIS
METABOLIK ASiDOZ/HIPERLAKTATEMIi/HIPERGLISEMI

brain

STORMIN




BiSITOPENi/HIPERURISEMi/HIPERAMONYEMi/ANYON ACIGI ARTMIS
METABOLIK ASiDOZ/HIPERLAKTATEMIi/HIPERGLISEMI

Metabolik Asidoz

{ HIPERAMONYEM| ]

kan ga

ANYON ACIGI ARTMIS
METABOLIK ASIDOZ

ASIDOZ YOK/RESPIRATUVAR /

ALKALOZ Normal anyon agig|

l

Anormal HCO3 kayiplar

l

Renal tibiler asidoz

intestinal kayiplar

\ Anyon acig = [Na] - [HCO3 + Cl]
Zl

Artmis anyon acig|

4
Asit birikimi

L /
Laktik asidoz

Ketoasidoz

Organik asidemiler
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OLGU 1, PATOLOJIK BULGULAR

AKUT BILINC DEGISIKLIGI
SON 1 AYDA BASLAYAN GIDEREK ARTAN YAKINMALAR

GELiSIMSEL BASAMAKLARDA GECIKME

BiLINC DUZEYi DEGiSiKLiGi, TAKIPNE, TASIKARDI, SOLUNUM
DUZENSIZLiGi, HEPATOMEGALI, 1. MOTOR NORON BULGULARI




HEMOGRAM

BIYOKIMYASAL
TETKIKLER

1. BASAMAK
METABOLIK
TESTLER

BK: 15 000 mm3 Hgb: 11,6 gr/dl Hct: 33,7%
Trombosit: 910 000 mm3

Ure: 8 mg/dI

Kreatinin: 0,2 mg/dI AST: 110 U/I

Urik asit: 4,8 mg/d| ALT:118 U/I

Na: 136 mmol/I GGT:38 U/I

K: 4,6 mmol/l CK: 71 U/

Cl: 106 mmol/I Total protein:6,2 gr/dl
Ca: 8,9 mg/dI Albumin:4,4 gr/dI

P: 4,1 mg/dl

Glukoz:76 mg/dl

Amonyak:290 mmol/It

pH:7,48 pC02:30,2 mmHg hco3:18,9 mmol/It
Laktat:4,6 mmol/It

Tit: normal ,keton (-)




URE DUSUKLUGU/TRANSAMINAZ YUKSEKLiIGi/HIPERAMONYEMI
RESPIRATUVAR ALKALOZ/HIPERLAKTATEMI

brain

STORMING
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URE DONGUSU

Glutamin
Alanin — NH; (M)
Glisin +bikarbonat (4  Neasetil glutamat
Karbamil fosfat sentetaz glutamat + asetil KoA
NAG sentetaz

Orotik asit «— <= Karbamil Fosfat

D

Aspartat Ornitin Transkarbamilaz (OTC)
Ornitin SI rullin
e Aspartat
Ure (V)
Argininosuksinat sentaz (Sitrullinemi tip 1)
Arginaz
Arglnln Argininosuksinik asit

Argmmosuksmat Liyaz



Kan aminoasit analizi: Idrarda organik asit:
Glutamin:2288 (435-721) orotik asit atiiminda artma

Alanin:631 (182-500) TAN I D

Arginin:38 (45-150)
Sitriilin:9,2 (16-60)

t | T ()
Diger aa +bi nat )  Nasetl  glutamat
%ﬂ fosfat se@ glutamat til KoA
QAG sente;jB
Orotik asit J . Karbami
Mopai wat Ornitin Transkarbamila@

Ornitin Sitrullin

Ure (‘Jnl’) Aspartat

Argininosuksinat sentaz (Sitrullinemi tip 1)

Arginaz

‘l\rginin Argininosuksinik asit

Argininosuksinat Liyaz



Kan aminoasit analizi:

Glutamin:1280 (435-721)

Alanin:772 (182-500)

Arginin:28 (45-150) TAN I ? ASA?
Sitriilin:492 (16-60)

Guomin | —— v, (1)
Diger aa +bikarbonat (4 Neasetl _ glutamat
Karbamil fosfat sentetaz < glutamat + asetil KoA
NAG sentetaz

Orotik asit <«— <= Karbamil Fosfat

D

Aspartat Ornitin Transkarbamilaz (OTC)

Ornitin

itrullin
. As partat
Ure (V)
Argmmosuksmat sentaz (SltrullmemD
Arginaz

rglmnosuksmlk asit

rgmm

Argininosuksinat L:yD




OLGU-2:8 AYLIK, KlZ

»Yakinma: hizli nefes alip verme, agiz kokusu, ates

=] guin oncesinde baslayan ates, en ylksek 38,5 °C

mAtesi takiben kusma yakinmasi baslayan hasta, giin
boyunca 5-6 defa kusmus, ishali yok

=Kusmayi takiben aile cocugun hizli nefes alip verdigini
farketmis, hastaneye basvurusuna kadar olan dénemde
genel uyku hali mevcutmus



OZGECMIS-SOYGECMIS
* Anne baba arasinda 1. derece kuzen evliligi(+)

* Prenatal/natal/postnatal hikaye: 6zellik yok

* Asilari yapilmis, né6romotor gelisim yasina uygun

< ilk defa 7 aylikken Ust solunum yolu enfeksiyonu sonrasi hizli nefes alip
verme ve bayginlik yakinmalariyla hastaneye basvurmus, kan sekerinin
dustugii soylenmis, o donemde tutulan hastane notlarinda karacigerinin
buyiik oldugu yazilmis, hasta 1 hafta icerisinde taburcu edilmis. Kontrolde
yapilan muayenesi timuyle normalmis.

/7

** Daha sonrasinda ayni yakinmalar ile 4 defa daha hastane yatisi olmus.



FiZIK BAKI

Kilo: 13,5 kg (25-50p), boy: 95 cm (25-50p), bg:

Genel durumu kotu, duskiin, cevre ile ilgisi azalmis , uyku
halinde

Agiz mukozasi kuru
KTA: 178/dk, ritmik, S1-S2 dogal, tftrim yok
DSS: 52/dk, solunum sesleri dogal, Kusmaul solunumu(+)

Karin rahat, karaciger 6 cm ele geliyor. Dalak ele gelmiyor

Akut biling degisikligi, strip ile parmak ucu ks:26 mg/dl, damar yolu
acilirken tetkikleri alinip, iv glukoz verildi




OLGU 2, PATOLOJIK BULGULAR

AKUT BILINC DEGISIKLIGI

ENFEKSIYONU TAKiP EDEN, HIZLI GELISEN KLiNiK
KOTULESME

ENFEKSIYONLA TETIKLENEN BENZER ATAKLAR,
AKRABA EVLILIGI

BiLINC DUZEYi DEGiSiKLiGi, TAKIPNE, TASIKARDI, KUSMAUL
SOLUNUMU, HEPATOMEGAL]




HEMOGRAM

BIYOKIMYASAL
TETKIKLER

1. BASAMAK
METABOLIK
TESTLER

BK: 10 400mm3 Hgb: 9,8 mg/dl Hct: 31,7%

Trombosit: 287 000 mm3

Ure: 48 mg/dI
Kreatinin: 0,7 mg/dlI
Urik asit: 11,3 mg/dI
Na: 136 mmol/I

K: 4,1 mmol/l

Cl: 103 mmol/I

Ca: 10,1 mg/dl

P: 4,1 mg/dl

AST: 182 U/I

ALT:125 U/I

CK: 88 U/I

Total protein:7,2 gr/dl
Albumin:3,9 gr/dI
Total bil:1,2 mg/d|
Direk bil:0,4 mg/dI

Glukoz:26 mg/dlI

Amonyak:62 mmol/It

pH:7,05 pC02:20,2 mmHg hco3:5 mmol/It anyon

acigl:32 meq/It

Laktat:6,8 mmol/It, Tit: keton 3(+)




HiPOGLISEMi/TRANSAMINAZ YUKSEKLiIGI/HIPERURISEMI
ANYON ACIGI ARTMIS METABOLIK ASiDOZ/HIPERLAKTATEMIi/KETOZ

brain

STORMIN




HIPOGLISEMi/TRANSAMINAZ YUKSEKLiIGI/HIPERURISEMI
ANYON ACIGI ARTMIS/METABOLIK ASiDOZ/HIPERLAKTATEMI/KETOZ

Enfeksiyonla tetiklenen ataklar
Hipoglisemi, metabolik asidoz «ENERJi YETERSIZLIGI»

Keton liretimi (+)

ENERJI iHTIYACIMIN ARTTIGI DURUMLARDA VUCUDUM NASIL BiR YANIT VERIR?

- Glikojen depolarimi kullanirim
- Yag asidi oksidasyonu ile keton uretimini saglarim.
- Farkli 6ncullerden glukoz Uretirim

GEREKLI YANIT ORTAYA CIKMADIGINA GORE SORUN NERDE OLMALI?




GLUKONEOGENEZ DEFEKTI

hexokinase '» glucose 6-phosphatase

I Glucose 6-phosphate |
phosphohexose isomerase J l 1r phosphohexose isomerase

Fructose 6-phosphate |

fructose

phosphofructokinase-1 1,6-bisphosphatase

Fructose 1,6-bisphosphate '

Ve

aldolase [ aldolase

0 Dihydroxyacetone '<: Dihydroxyacetone ‘

phosphate phosphate

triose phosphate triose phosphate
< isomerase isomerase
W

N -

o Glyceraldehyde 3-phosphate (2)
o glyceraldehyde phosphate ﬂ H glyceraldehyde phosphate
—

dehydrogenase dehydrogenase
I 1,2-bisphosphoglycerate (2) I
phosphoglycerate M I phosphoglycerate
kinase Kinase

3-phosphoglycerate (2) ||

phosphoglycerate i 3 phosphoglycerate
mutase mutase

sishA

Gluconeogenesis

Lz-phosphoglycerate 2) ]

enolase ﬂ ﬂ enolase

Phosphoenolpyruvate (2) '<\PEP carboxykinase

pyruvale kinase Oxaloacetate (2)

Pyruvate (2)

pyruvate carboxylase




OLGU 2, PATOLOJIK BULGULAR

AKUT BILINC DEGISIKLIGI

ENFEKSIYONU TAKiP EDEN, HIZLI GELISEN KLiNiK
KOTULESME

ENFEKSIYONLA TETIKLENEN BENZER ATAKLAR,
AKRABA EVLILIGI

BiLINC DUZEYi DEGiSiKLiGi, TAKIPNE, TASIKARDI, KUSMAUL
SOLUNUMU, HEPATOMEGAL]

Glukoz:26 mg/dl, amonyak:142 mmol/It
pH:7,13 pC02:28 mmHg hco3:9 mmol/It
Laktat:6,8 mmol/It, Tit: keton @




HiIPOGLISEMi/TRANSAMINAZ YUKSEKLIGi/HIiPERURISEMI
ANYON ACIGI ARTMIS METABOLIK
ASIiDOZ/HIPERLAKTATEMIi/HIPERAMONYEMIi/KETON YAPIMI @
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SON SOZLER

«Cocuk hekiminin sorumlulugu»

Siiphe etmek

Birinci basamak tetkikleri dogru
yorumlamak

ikinci basamak tetkikleri uygun sekilde
almak ve saklamak

Yiiksek glukoz debili sivi yaziyor
olabilmek

Siiphe etmek

Kendine glivenmek







