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HOMOSISTINURI

Siilfiir iceren elzem aminoasit METIONIN
metabolizmasindaki bozukluk homosistiniiriye neden
olur. Homosistiniiriye neden olan 3 tip vardir.

Tip 1: Sistation B-sentetaz

Tip 2: Kobalamin metabolizmasi bozuklugu

Tip 3: N°7*° metilentetrahidrofolat rediiktaz
im eksikligi

Sistation B sentetazin aktif olmasi igin,
vitamin Be gerekli, hastaligi iyilestirmese
de bulgular: biraz diizeltir.
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HOMOSISTINURI

Sistationin

sentetaz
Metionin |‘=’| Homosistein Sistationin
1 \ Folik asit
Homosistin T

Vit B,,
Kolin

sistationaz

‘\ Homoserin + Sistein |
=4/ Homosistein ve CH3: Metilasyon
icin gereklidir. KVH da verilir,
ancak Homosistiniride etkili

degil®

Sistein |
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* Kollojen doku degisiklikleri

- Korlik, katarakt (metionin)

+ Sinir sistemi bozukluklari

* Mental gerilik (beyinde sistationin-)
* Trombosit anomalisi, pithtilasma

bozukluklari, beyin kanamasi, &liim

- Sistin ve sistein | sa¢ ve tirnaklarda

renk agilmasi

- Anemi
 Osteoporozis
- Biylme ve gelisme geriligi
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* Metionin sinirlanir, degisim listesi yok,
besin bilesim cetvelleri kullanihir.

T
E 0-1 yas :10-30 mg/kg
D 1-11 yas : 6-20 mg/kg
A + Sistin eklenmesi gerekli
v
I

(780 oraninda metionin gereksinmesini
karsilar)

0-1 yas : 200-300 mg/kg
1-11 yas : 100-200 mg/kg
Protein:
0-6 ay. 3 g/kg, 6-12 ay. 2 g/kg
2~ (kan albumin diizeyine gére ayarlama yapilir)
* Enerji yiiksek verilmeye calisilir
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TEDAVI

O Vitamin Be, Bi2, folik asit ve kolin eklemesi, fazlasiyla
O Anemik vakalarda Fe eklemesi

O Kurubaklagiller ve hayvansal besinler yasak

O Formula + bitkisel besinler

O Kullanilan formulalar (metionin icermez, sistin, vitamin,
mineral ve eser elementlerden zengin)

HOM 1 Mix (0-6 ay)

HOM 1 (6-24 ay)

HOM 2 (2 yas sonrasi)

HCY 1 (0-1 yas)

HCY 2 (2 yas ve sonrasi)
Hominex 1 (0-4 yas)
Hominex 2 (4 yas ve sonrasi)
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MAPLE SYRUP URINE DISEASE (MSUD)

(Idrarda ak¢aagag surubu kokusu)
1954 -Menkes, 1957-Westall
Otozomal resesif gegisli

Dalli zincirli aa’leri pargalayan dalli zincirli
ketoasit dehidrogenaz enzim kompleksi aktivitesi
bozuktur

GORULME SIKLIGI
Dinya: 185000/1
Tiirkiye: 200000/1
Gircistan: 84000/1
Ispanya: 12000-50000/1
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TIPLERI

Klasik MSUD: Neonatal donemdeki en
siddetli tip (1-2 haftada 6liim)

Intermittent MSUD: Aralikli tip (en ¢ok
gorilen)

Intermediate MSUD: Ara tip, nérolojik hasar
gelismemis

’Valin toksik intermittent tip

Tiamine cevap veren tip
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BULGULARI

+ Siit alimiyla beraber beslenme giigliigi
- Idrar ve ter kokusu, ketoasidoz

+ Solunum diizensizligi, koma

» Konviilsiyon, motor reflekslerde azalma
* Mental gerilik

* Deri lezyonlari

+ Sik enfeksiyonlar

+ Anemi

* Kontrol altina alinmayan vakalarda 6lim
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TEDAVI

Akut kriz ataklarda tedavi (periton diyaliz)
Yasam boyu diyet tedavisi (Ort, 8-10 yasa kadar)

Dalli zincirli aa igermeyen 6zel mamalar
kullanilir.Yenidoganda IS veya yenidogan mamasi ile
16ysin ihtiyaci karsilanir. Izoloysin ve valin diizeyine

bakilir, eksik ise, toz seklinde besine eklenir. Burada
prt hesabina 6zel mama prteini ve siit proteini katilir.
Enerji agigi igin seker, yag, fantomalt kullanilir.

@ Aile egitimi 8znemli, aile bulgulara gére gelemsi
N U agretilmeli.

Pdstalik, bosaltma diyetine cevap veremeyecek akdar
hizlidir.
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DIYET TEDAVISI

- Diyet Ldysin'e gore diizenlenir
3 ay ve kiiglik; 60-100 mg/kg
4-12 ay: 30-55 mg/kg
- Isoldysin ve valin agigi kalirsa toz amino asit olarak
diyete eklenir

Isoldysin Valin

‘ 3 ay ve; 30-60 mg/kg 3 ay ve kiigiik: 42-70 mg/kg

4-12 ay; 18-33 mg/kg 4-12 ay; 21-38 mg/kg
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- Enerji 1
* Protein | (oldugu agirlik iizerinden)

+ Vitamin ve mineral destegi (6zellikle Fe)

IZLEM:

Ilk 6 ay haftada 2
6 aydan sonra 6 ayda bir
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ORGANIK ASIDEMILER
(Otozomal resesif gegisli)

Gordlme sikhgi 1/5000

fppt.com



GENEL BULGULAR

- Beslenme giigliigii, kusma

- Biyiime geriligi

+  Sivi-elektrolit bozukluklar:

» Konwviilsiyon

* Laterji (tepkisizlik), Koma

+ Respiratuvar sorunlar

- Anemi

* Notropeni: Beyaz hiicreler <2500
- Immun yetmezlik

: Hlpogllsemn
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PROPIYONIK ASIDEMI

Propiyonik asidin
7%50'si izoloysin, valin, teronin ve metionin
katabolizmasindan; %20'si barsaktaki anaerobik

bakteriyel fermentasyondan; %30'u; 15-17 C'lu
uzun zincirli yag asitlerinin oksidasyonundan olugur

Nedeni: Propiyonil CoA karboksilaz |
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DIYET TEDAVISI

Enteral-parenteral beslenme

Hidrasyonun diizeltilmesi (Periton diyalizi hizl
tedavide 6nemli. Hidrasyon diizeltilirken
24x0.5xVA+Idrar miktari. Idrara ¢ikma
sikintili, bébrek hastasi gocuk gibi diyalize
gir'er'ler').

Karnitin ve biotin eklenmesi
Formulalar: OS1 (0-1 yas), OS2 (1yas 1)
OA1l (0-1 yas), OA2 (1yas 1)
(izolésin, teronin, metionin ve valin icermez,
vitamin mineral ve eser elementlerden zengin)

EnerJl T SIvi ye1'er‘||
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METIL MALONIK ASIDEMI (MMA)

[ Propionil CoA }

[ Metil Malonil CoA mutaz ]
veya adenozil kobalamin

[Me’ril Malonil CoA}

!

[ Sitksinil CoA }
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BULGULAR

+ BOS'da metilmalonat birikimi
+ Agiz kenarinda yaralar

» Cok ince telli sag

* Hipo-hiperglisemi

* Uykuya egilim
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DIYET TEDAVISI

* Gerekirse diyaliz

 Karnitin eklenmesi

* Protein; ilk 3 ay 1.5, 4-12 ay 1.2 g/kg|

- Enerji 1, sivi yeterli

+ Formulalar: OS1 (0-1 yas) ve OS2 (lyas 1)

(izolosin, teronin, metionin ve valin icermez,
vitamin mineral ve eser elementlerden
zengin)
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IZOVALERIK ASIDEMI

Léysin metabolizmasi bozuklugu

Diyet Tedavisi
Kan diizeylerine gore minimum miktarda
l6ysin verilir

(50 mg/kg'i asmamalidir)
Enerji 1

- Sivi yeterli

* Protein | (O-1 yas 2 g/kg, 1-3 yas 1-1.5
g/kg, 3 yas sonrasi 1g/kg)
Formula; LEU 1 ve LEU 2

~ (karigima gereksinim kadar izol6ysin ve valin
eklenir)

Diyete ek olarak verilen glisin ve karnitinin
olumlu etkileri gorilmds)
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URE SIKLUSU ENZIM DEFEKTLERI

Ure siklusu;

+ Artik nitrojeni, idrarla atilacak ireye
gevirir

* Arjinin sentezinde gorevlidir

* Bozukluk sonucunda: amonyak ve
glutamin birikir (ikisi de toksiktir)

(2 :

- Ensefalopatiye neden olur
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HIPERAMONEMI

+ Bebekler dogumda normal

- Protein alimiyla beraber, kusma, later;i,

konviilsiyon, koma, hepatomegali gériiliir

* Plazma amonyak diizeyi:
400umol/Lt (N: 35-50 ymol/L)
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TEDAVI

Amonyak diizeyini hemen disiirmek onemli
(gerekirse diyaliz uygulamasi, ilag tedavisi ve
arjinin destegi)
Amag.
- Yeterli hidrasyonu saglamak
Protein katabolizmasini 6nlemek

Biiylimeyi aksatmadan sinirli protein vermek (0.5-
1.5 g/kg)

Enerjit, gerekirse parenteral destek saglanir
y For'mi.ila' UCD 1 ve UCD 2
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SITRULINEMI
(otozomal resesif gegisli)

* Plazma sitrullin diizeyi 1
* Hiperamonemi gorildr

Tedavi
+ Yiksek enerji

.+ Sinirh protein
+ Formiiller; UCD 1 ve UCD 2
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TIROZINEMI

Tirozin—— asetoasetik asit
TURLERI
TIP 1 (herediter tirozinemi)

Fumaril aseto asetat hidroksilaz | ve
parahidroksi fenil piriivik asit oksidaz |

Bulgulari

- Agir KC, bobrek ve MSS bozukluklar:
* Mental gerilik, gelisme geriligi

- Rikets, sarilik, hepatomegali*

”- Anoreksi, kusma, ishal, distansiyon

*Bozuk olan metabolizmay: diizeltmek igin doku fazla
galisir. Cho ve yagalrdan enerji saglanmasi nedeniyle aa
met. Bozukluklarinda hapatosteatoz gériilebilir.
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TIP 2: tirozin amino transferaz |

Bulgular:
Mental gerilik
Kornea ve deri lezyonlari

Pretermlerde;
Para hidroksi fenil piriivik asit oksidaz |
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DIYET TEDAVISI

- Tirozin sinirlanir

(kan tirozin diizeyi 10 mg/dL|)

+ Formidiller;

TYR 1-Mix, TYR 1, TYR 2

(fenilalanin ve tirozin (-), vitamin, mineral 1)
* Protein |; 1-1.5 g/kg

(KC-bobrek fonksiyonlarina gore hastaya 6zgii
diizenlemeler gerekebilir)

* Enerji yiiksek diizeyde

Vitamin-mineral destegi yapilmalidir
(6zellikle D vitamini, folik asit, bikarbonat ve
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