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Deĵerli Meslektaĸlarēm, 

 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Derneĵi olarak 27 Nisan - 1 Mayēs 2026 tarihleri arasēnda 
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SS04 

Ķnfantil Baĸlangē­lē Pompe Hastalēĵē ile Ķliĸkili mikroRNAôlarēn Belirlenmesi 

 

Harun Bayrak 1,2, Fatma Tosun3, Harun Yēldēz4 
1TOBB Ekonomi ve Teknoloji ¦niversitesi, Ankara;  
2Sincan Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Ankara;  
3Yēldēz Teknik ¦niversitesi, Ķstanbul;  
4Ke­iºren Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Ankara. 

 
Giriĸ: Ķnfantil baĸlangē­lē Pompe hastalēĵē (IOPD), yeni doĵanlarda spesifik olmayan 

bulgularla seyreden ve tanē s¿recindeki gecikmeler nedeniyle geri dºn¿ĸ¿ms¿z organ 

hasarēna yol a­abilen nadir bir lizozomal depo hastalēĵēdēr. Bu ­alēĸma, IOPD patogenezinde 

rol oynayan mikroRNAôlarēn (miRNA) iĸlevsel rollerini ve hastalēkla iliĸkilerini 

biyoinformatik yºntemlerle aydēnlatmayē ama­lamaktadēr. 

Yºntem: GSE38680 veri setine ait transkriptomik veriler (9 IOPD, 10 kontrol ºrneĵi) 

Affymetrix platformunda normalize edilmiĸtir. Diferansiyel gen ifadesi analizi (DEG) 

R/Bioconductor platformundaki limma paketiyle ger­ekleĸtirilmiĸtir. Anlamlē sinyal yollarē 

KEGG ve GO veritabanlarē kullanēlarak WebGestalt ile analiz edilmiĸtir. miRNA-gen 

etkileĸimleri ise miRNATap ve multiMiR paketleri aracēlēĵēyla 11 farklē veritabanē ¿zerinden 

sorgulanmēĸtēr. 

Bulgular:  Analiz sonucunda 1.108ôi artmēĸ, 859ôu azalmēĸ olmak ¿zere toplam 1.967 

diferansiyel ifade edilen gen (DEG) saptanmēĸtēr. GO ve KEGG analizleri, bu genlerin en 

belirgin ĸekilde kas kasēlmasē, kas sistemi s¿re­leri ve lizozom yolaklarē ile iliĸkili olduĵunu 

gºstermiĸtir. miRNA hedef analizleri sonucunda, GAA geninin 3ǋ-UTR bºlgesine doĵrudan 

baĵlanma potansiyeli olan 10 aday miRNA belirlenmiĸtir. Biyoinformatik analizler, hsa-

miR-548c-3p'nin IOPD ile en g¿­l¿ potansiyel iliĸkiye sahip miRNA olduĵunu ortaya 

koymuĸtur. 

Sonu­: Bu ­alēĸma, IOPD tanēsē ve tedavi yanētēnēn izlenmesinde biyobelirte­ olma 

potansiyeli taĸēyan yeni miRNA dizilerini belirlemiĸtir. Belirlenen miRNA'larēn klinik 

ge­erliliĵinin doĵrulanmasē i­in ileri in vitro ve in vivo ­alēĸmalara ihtiya­ duyulmaktadēr. 

Anahtar Kelimeler:  Biyoinformatik, Ķnfantil baĸlangē­lē Pompe hastalēĵē, Glikojen depo 

hastalēĵē tip II, mikroRNA, Yolak analizi. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 



 

SS09 

Oktopin: Biyotinidaz Eksikliĵinde Yeni Bir Biyobelirtecin Keĸfi 

 

Ezgi ¦nl¿ Torlak1, Merve Ko­ Yeked¿z2, Yunus Emre B¿lb¿l1, Sevilay Erdoĵan 

Kablan3, Cemil Can Eylem3, B¿ĸra U­ar3, Ķncilay S¿sl¿3, Ķpek Baysal4, Samiye 

Yabanoĵlu-¢iftci5, Fatma Tuba Eminoĵlu2,6, Emirhan Nemutlu3, Engin Kºse2,6 

1Ankara ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 
2Ankara ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 
3Hacettepe ¦niversitesi, Eczacēlēk Fak¿ltesi, Analitik Kimya Anabilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 
4Hacettepe ¦niversitesi, Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksekokulu, Ankara, T¿rkiye 
5Hacettepe ¦niversitesi, Eczacēlēk Fak¿ltesi, Biyokimya Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 
6Ankara ¦niversite, Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi, Ankara, T¿rkiye 

Giriĸ: 

Biyotinidaz eksikliĵi, biyotin geri dºn¿ĸ¿m¿n¿n bozulmasē sonucu karboksilaz 

enzimlerinin sekonder disfonksiyonu ile seyreden otozomal resesif bir metabolik hastalēktēr. 

Erken dºnemde baĸlanan biyotin tedavisinin majºr klinik bulgularē ºnlediĵi bilinmesine 

raĵmen, hastalēĵēn uzun dºnem biyokimyasal etkileri yeterince aydēnlatēlamamēĸtēr.   

¢alēĸmanēn amacē, biyotin tedavisi altēnda olan biyotinidaz eksikliĵi tanēlē pediatrik 

hastalarda sistemik metabolik deĵiĸiklikleri saĵlēklē kontrollerle karĸēlaĸtērmalē olarak 

deĵerlendirmektir. 

Yºntem: 

Genetik olarak doĵrulanmēĸ biyotinidaz eksikliĵi bulunan ve biyotin tedavisi almakta 

olan 54 pediatrik hasta ile yaĸ ve cinsiyet a­ēsēndan eĸleĸtirilmiĸ 30 saĵlēklē kontrol ­alēĸmaya 

dahil edildi. A­lēk plazma ºrnekleri alēndē ve kapsamlē metabolomik ile lipidomik profilleme 

ger­ekleĸtirildi. Metabolomik analizler gaz kromatografisi-k¿tle spektrometrisi (GC-MS), 

lipidomik analizler ise sēvē kromatografisi-dºrt kutuplu u­uĸ zamanē k¿tle spektrometrisi (LC-

qTOF-MS) kullanēlarak yapēldē. Veriler temel bileĸen analizi (PCA) ve kēsmi en k¿­¿k kareler 

diskriminant analizi (PLS-DA) ile deĵerlendirildi. Ayērt edici metabolitler VIP skorlarē ve 

regresyon katsayēlarē temelinde belirlendi, metabolik yolak analizleri ger­ekleĸtirildi. 

 



 

Bulgular:   

¢alēĸmada amino asit, enerji ve tek karbon metabolizmasē baĸta olmak ¿zere geniĸ 

kapsamlē bozukluklar saptandē. L-serin, L-treonin, glisin, ornitin ve sitrat, fumarat, 2-

oksoglutarat gibi trikarboksilik asit dºng¿s¿ ara ¿r¿nlerinde azalma gºzlendi. Bu bulgular 

mitokondriyal enerji metabolizmasēnēn etkilendiĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Metabolitler arasēnda 

oktopin, yaklaĸēk 11 kat artēĸ gºstermesi ve en y¿ksek VIP skoruna sahip olmasēyla en g¿­l¿ 

biyobelirte­ adayē olarak ºne ­ēktē. Bu artēĸ, anaerobik metabolizmaya kayēĸē yansētmaktadēr. 

Ayrēca pikolinik asit, asetil-L-serin ve homoserin d¿zeylerinde azalma saptandē. Lipidomik 

analizlerde ise sfingolipidler, fosfatidilkolinler, gliserolipidler, uzun zincirli yaĵ asitleri, asil 

karnitinler ve sterollerde anlamlē artēĸlar gºzlendi. Bu deĵiĸiklikler h¿cre zar yapēsē, lipid 

oksidasyonu ve h¿cresel stres yanētlarēnda yaygēn bozulmalara iĸaret etmektedir. 

Sonu­: 

Biyotinidaz eksikliĵinde, biyotin tedavisine raĵmen amino asit, enerji ve lipid 

metabolizmasēnē i­eren sistemik metabolik bozukluklar devam etmektedir. Oktopin, tanē ve 

izlemde kullanēlabilecek g¿­l¿ bir biyobelirte­ adayē olarak ºne ­ēkmaktadēr. Bulgular, klinik 

izlemin yanē sēra uzun dºnem biyokimyasal takibin ºnemini vurgulamakta ve hasta 

yºnetiminde metabolomik profillemenin entegrasyonunun katkē saĵlayabileceĵini 

gºstermektedir. 

 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS16 

Atorvastatin Tedavisinin ¢ocukluk ¢aĵē Ailesel Hiperkolesterolemisinde Lipidomik 

Profillere Etkisi  

Yunus Emre B¦LB¦L1, Ezgi ¦NL¦ TORLAK1, Merve KO¢ YEKED¦Z2, Zeyneb 

G¿ls¿m SAKAL3, Cemil Can EYLEM 3, Ķpek BAYSAL4, Samiye YABANOĴLU 

¢ĶFT¢Ķ5, Fatma Tuba EMĶNOĴLU2,6, Emirhan NEMUTLU 3, Engin K¥SE2,6 

1Ankara ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 

2Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 

3Hacettepe ¦niversitesi Eczacēlēk Fak¿ltesi, Analitik Kimya Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

4Hacettepe ¦niversitesi Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksekokulu, Ankara, T¿rkiye 

5Hacettepe ¦niversitesi Eczacēlēk Fak¿ltesi, Biyokimya Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

6Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi, 

Ankara, T¿rkiye 

 

Giriĸ: 

Ailesel hiperkolesterolemi (FH), yaĸam boyu LDL y¿ksekliĵi ile karakterize, aterosklerotik 

kardiyovask¿ler hastalēĵa yatkēnlēk yaratan genetik bir hastalēktēr. Statinler g¿ncel tedavinin 

temelini oluĸturmakta ve LDL d¿zeylerini d¿ĸ¿rd¿ĵ¿ gºsterilmiĸtir. Ancak buna raĵmen 

rezid¿el kardiyovask¿ler risk varlēĵēnē s¿rd¿rmektedir. Bu durum, geleneksel lipid 

parametrelerinin ºtesinde lipid alt sēnēflarēndaki deĵiĸikliklerin hastalēk patogenezine katkēda 

bulunabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Lipidomik analiz, lipid t¿rlerinin kapsamlē bi­imde 

deĵerlendirilmesine olanak saĵlayarak bu molek¿ler deĵiĸikliklerin ortaya konmasēna yardēmcē 

olur. Bu ­alēĸmanēn amacē, atorvastatin tedavisinin pediatrik FH hastalarēnda plazma 

lipidomunda oluĸturduĵu deĵiĸiklikleri incelemek ve tedaviye yanēt veren lipid t¿rlerini 

belirlemektir. 

Gere­ ve Yºntem: 

Bu prospektif ­alēĸmaya genetik olarak doĵrulanmēĸ FH tanēlē 22 ­ocuk hasta ile yaĸ ve cinsiyet 

a­ēsēndan eĸleĸtirilmiĸ 26 saĵlēklē kontrol dahil edilmiĸtir. Plazma ºrnekleri atorvastatin tedavisi 

ºncesinde ve en az iki aylēk tedavi sonrasēnda toplanmēĸtēr. Hedefsiz lipidomik analiz y¿ksek 



 

­ºz¿n¿rl¿kl¿ sēvē kromatografisiïkuadrupol zaman-u­uĸ k¿tle spektrometrisi (LC-qTOF-MS) 

kullanēlarak ger­ekleĸtirilmiĸ ve 200ôden fazla lipid t¿r¿ tanēmlanmēĸtēr. Veri seti temel bileĸen 

analizi (PCA), kēsmi en k¿­¿k kareler-ayrēm analizi (PLS-DA), hiyerarĸik k¿meleme ve yanlēĸ 

keĸif oranē d¿zeltmeli istatistiksel testler ile analiz edilmiĸtir. 

Bulgular:  

Atorvastatin tedavisi total kolesterol, LDL, VLDL ve trigliserid d¿zeylerinde anlamlē d¿ĸ¿ĸ 

saĵlarken HDL d¿zeylerinde anlamlē deĵiĸiklik olmamēĸtēr. Lipidomik analiz, kontrol grubu, 

tedavi ºncesi ve sonrasē FH grubu arasēnda belirgin ayrēm olduĵunu gºstermiĸtir. PLS-DA 

modeli g¿­l¿ bir performans sergilemiĸ (RĮY>0,85; QĮ>0,70) ve bir­ok lipid alt sēnēfēnēn 

tedaviye yanēt verdiĵini ortaya koymuĸtur. ¥zellikle lizofosfatidilkolinler (LPC) dikkat ­ekmiĸ 

ve LPC 18:0 en ayērt edici biyobelirte­ olarak belirlenmiĸtir. Buna karĸēn bazē seramidler ve 

plazmalojen tipi fosfatidilkolinler tedavi sonrasēnda da y¿ksek kalmēĸtēr. 

Sonu­: 

Atorvastatin tedavisi pediatrik FH hastalarēnda plazma lipidomunda kēsmi bir yeniden 

yapēlanma saĵlamaktadēr. Ancak sfingolipid ve plazmalojen yollarēndaki bazē anormallikler 

s¿reĵen olup bu durum kardiyovask¿ler riskin biyokimyasal temelini oluĸturabilir. Lipidomik 

analiz, tedaviye yanēt veren biyobelirte­lerin belirlenmesi ve yeni terapºtik hedeflerin ortaya 

konmasē a­ēsēndan umut vaat etmektedir. 

Anahtar kelimeler:  Ailesel hiperkolesterolemi, atorvastatin, lipidomik 

 
 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 



 

SS24 

Lizozomal Depo Hastalēklarēnda Enzim Replasman Tedavisine Baĵlē Aĸērē Duyarlēlēk 

Reaksiyonlarēnēn Yºnetimi: Tek Merkez Deneyimi 

 

Ķlke Baĸ, Handan Duman ķenol, Pēnar ķahin, Emine ¦lgen, Fehime Erdem, Havva 

Yazēcē, Ebru Canda, Sema Kalkan U­ar, Esen Demir, Figen G¿len  

Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi 

 

Ama­: 

Lizozomal depo hastalēklarēnda (LDH), genetik enzim eksikliĵini telafi etmek amacēyla 

uygulanan insan rekombinant enzim replasman tedavisi (ERT), hastalēĵēn progresyonunu 

yavaĸlatmakta ve yaĸam kalitesini artērmaktadēr. Ancak ERT sērasēnda aĸērē duyarlēlēk 

reaksiyonlarē (ADR) geliĸebilmektedir. Bu ­alēĸmada, LDH tanēlē ve ERT almakta olan ­ocuk 

hastalarda geliĸen ADRôlerin klinik ºzellikleri, reaksiyon ĸiddetine gºre uygulanan yºnetim 

stratejileri ve desensitizasyon protokolleri deĵerlendirilerek bireyselleĸtirilmiĸ tedavi 

yaklaĸēmlarēnēn etkinliĵi araĸtērēlmēĸtēr. 

Yºntem: 

Ocak 2009 ï Mayēs 2025 tarihleri arasēnda Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma 

Bilim Dalēônda LDH tanēsēyla izlenen ve ERT baĸlanan hastalar retrospektif olarak 

incelenmiĸtir. Enzim tedavisi sērasēnda ADR geliĸtiĵi belgelenen hastalar ­alēĸmaya dahil 

edilmiĸtir. Bu hastalara ait demografik veriler, klinik tanēlar, uygulanan enzim t¿r¿, 

reaksiyonun ortaya ­ēktēĵē zaman ve doz, eĸlik eden semptom ve bulgular, tanēsal 

deĵerlendirmeler, uygulanan tedavi yaklaĸēmlarē ve tedavinin s¿rd¿r¿lebilirliĵine yºnelik 

protokoller sistematik olarak analiz edilmiĸtir. 

Bulgular:  

ERT uygulanan toplam 70 hastanēn 13ô¿nde (%18,5) ADR geliĸtiĵi saptanmēĸtēr. 

Reaksiyonlarēn ­oĵu hafif ĸiddette olup (n=6; %46,1), bu hastalarda premedikasyon ve 

inf¿zyon hēzēnēn azaltēlmasē ile tedavi sorunsuz ĸekilde s¿rd¿r¿lebilmiĸtir. On ¿­ hastanēn 

dºrd¿nde anafilaksi geliĸmiĸ olup, bu hastalara desensitizasyon protokol¿ uygulanmēĸtēr. Bir 

hastada desensitizasyon s¿recinde anafilaksi geliĸmesi ¿zerine tedaviye omalizumab 

eklenmiĸtir. ADR geliĸen t¿m hastalarda ERT, kiĸiselleĸtirilmiĸ yaklaĸēm stratejileri sayesinde 

g¿venli bir ĸekilde devam ettirilmiĸtir. 



 

Sonu­: 

LDHôlerde yaĸam kalitesi ve hastalēk kontrol¿ a­ēsēndan hayati ºneme sahip olan ERT sērasēnda 

aĸērē duyarlēlēk reaksiyonlarē geliĸebilmektedir. Bu reaksiyonlarēn yºnetimi, premedikasyon ve 

inf¿zyon s¿resi modifikasyonlarē ile m¿mk¿n olmakla birlikte; ĸiddetli olgularda 

desensitizasyon protokolleri ve gerektiĵinde biyolojik ajan desteĵi ile tedavinin g¿venli bir 

ĸekilde s¿rd¿r¿lmesi saĵlanabilmektedir. Bu nedenle, ERT sērasēnda geliĸen ADRôlere yºnelik 

bireyselleĸtirilmiĸ yaklaĸēm stratejileri, tedavi s¿rekliliĵi a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS28 

 

Metilmalonik Asidemide Diyet Protein Kompozisyonu, Baĵērsak Mikrobiyotasē ve 

Metabolik Kontrol: Prospektif Uzunlamasēna Bir ¢alēĸma 

 

Engin KºseĭĮ, Berkay Yekta Ekrenį, Neslihan Doĵuluĭ, Furkan Yolcuĭ, Cemil Can 

Eylem , Emirhan Nemutlu , Uĵur Sezerman , Fatma Tuba EminoĵluĭĮ 

ĭ Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk 

Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Į Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi (NADĶR), Ankara, 

T¿rkiye 

į Acēbadem Mehmet Ali Aydēnlar ¦niversitesi, Saĵlēk Bilimleri Enstit¿s¿, Biyoistatistik ve 

Biyoinformatik Anabilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 

 Hacettepe ¦niversitesi Eczacēlēk Fak¿ltesi, Analitik Kimya Anabilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 

 Acēbadem Mehmet Ali Aydēnlar ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Biyoistatistik ve Tēbbi Biliĸim 

Anabilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 

 
Giriĸ 

Metilmalonik asidemi (MMA), metilmalonil-KoAônēn s¿ksinil-KoAôya dºn¿ĸ¿m¿ndeki 

enzimatik bozukluk sonucu geliĸen nadir bir organik asidemidir. Hastalēkta propiyonil-KoA 

metabolizmasēnēn bozulmasē nedeniyle metilmalonik asit ve iliĸkili metabolitlerin birikimi 

gºr¿l¿r. Bu metabolitlerin birikimi metabolik asidoz, nºrolojik bulgular, b¿y¿me geriliĵi ve 

kronik organ hasarē ile iliĸkilidir. 

MMA tedavisinin temelini diyet tedavisi oluĸturur. Diyet yaklaĸēmē genellikle valin, izolºsin, 

metiyonin ve treonin gibi propiyojenik aminoasitlerin kēsētlanmasēna dayanēr. Bununla birlikte 

bu hastalarda kullanēlan medikal aminoasit karēĸēmlarēnēn y¿ksek lºsin i­eriĵi dallē zincirli 

aminoasit dengesizliĵine yol a­abilmektedir. Bu durum ºzellikle valin ve izolºsin d¿zeylerinin 

d¿ĸmesine ve metabolik kontrol¿n olumsuz etkilenmesine neden olabilir. 

Son yēllarda baĵērsak mikrobiyotasēnēn MMA patogenezindeki rol¿ giderek daha fazla ilgi 

­ekmektedir. Baĵērsak bakterileri tarafēndan ¿retilen propiyonat, MMA hastalarēnda metabolik 

y¿k¿ artērabilmektedir. Bu nedenle metronidazol gibi antibiyotiklerin baĵērsak kaynaklē 

propiyonat ¿retimini azaltmak amacēyla klinik pratikte uzun s¿redir kullanēldēĵē bilinmektedir. 

Bununla birlikte diyet protein kompozisyonundaki deĵiĸikliklerin ve baĵērsak mikrobiyotasēna 

yºnelik m¿dahalelerin birlikte deĵerlendirilmesi sēnērlē sayēda ­alēĸmada incelenmiĸtir. Bu 

­alēĸmada, MMA hastalarēnda diyet protein kompozisyonunun kademeli olarak 

deĵiĸtirilmesinin ve kēsa s¿reli metronidazol tedavisinin metabolik parametreler, baĵērsak 

mikrobiyotasē ve metabolomik profiller ¿zerindeki etkilerinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 



 

 

Yºntem 

Bu prospektif ve uzunlamasēna ­alēĸma, ¿niversite hastanesi ­ocuk metabolizma merkezinde 

izlenen genetik olarak doĵrulanmēĸ MMA tanēlē hastalarda ger­ekleĸtirildi. ¢alēĸmaya MMAA, 

MMAB veya MMUT genlerinde patojenik varyantlarē bulunan sekiz hasta dahil edildi. 

T¿m hastalar standart tedavi kapsamēnda hidroksokobalamin ve L-karnitin tedavisi almaktaydē. 

¢alēĸma s¿resince tedavi protokol¿nde deĵiĸiklik yapēlmadē. 

¢alēĸmada dºrt ardēĸēk diyet fazē uygulandē: 

1. Baĸlangē­ fazē: %50 doĵal protein ve %50 medikal aminoasit karēĸēmē i­eren diyet 

2. Protein kēsētlē faz: doĵal protein ve medikal form¿l oranē korunarak toplam protein 

miktarēnēn azaltēldēĵē dºnem 

3. Doĵal protein artērēlmēĸ faz: %80 doĵal protein ve %20 medikal aminoasit karēĸēmē 

i­eren diyet 

4. Antibiyotik fazē: ¿­¿nc¿ fazdaki diyet ile birlikte ayda 10 g¿n s¿reyle metronidazol 

tedavisi 

Her faz en az iki ay s¿rd¿r¿ld¿. Diyet uyumu haftada en az iki kez diyetisyen tarafēndan tele-

tēp yºntemi ile deĵerlendirildi. 

Her faz sonunda hastalardan kan, idrar ve dēĸkē ºrnekleri alēndē. Plazma aminoasitleri sēvē 

kromatografisi-k¿tle spektrometrisi yºntemi ile analiz edildi. Ķdrar metabolitleri gaz 

kromatografisi-k¿tle spektrometrisi yºntemi ile deĵerlendirildi. Baĵērsak mikrobiyotasē analizi 

i­in dēĸkē ºrneklerinden elde edilen DNA ¿zerinde tam uzunlukta 16S rRNA gen dizilemesi 

ger­ekleĸtirildi. 

¢alēĸma Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Etik Kurulu tarafēndan onaylandē ve t¿m 

katēlēmcēlardan yazēlē bilgilendirilmiĸ onam alēndē. 

 

Bulgular 

¢alēĸmaya dahil edilen sekiz hastanēn beĸi kēz (%62,5) idi. Ortalama yaĸ 5,8Ñ4,1 yēl olarak 

bulundu. 

Plazma aminoasit analizinde, medikal form¿l aĵērlēklē diyet dºnemlerinde lºsin d¿zeylerinin 

daha y¿ksek olduĵu gºzlendi. Doĵal protein oranēnēn artērēldēĵē ¿­¿nc¿ fazda plazma lºsin 

d¿zeylerinde anlamlē azalma saptandē. Valin ve izolºsin d¿zeylerinde ise anlamlē bir deĵiĸiklik 

gºzlenmedi. 

Dallē zincirli aminoasit oranlarē incelendiĵinde, ºzellikle lºsin/valin ve lºsin/izolºsin 



 

oranlarēnēn doĵal protein oranēnēn artērēldēĵē fazlarda belirgin ĸekilde azaldēĵē gºr¿ld¿. 

Ķdrar metabolit analizlerinde metilmalonik asit, 3-hidroksipropiyonat, laktat ve pir¿vat 

d¿zeylerinin diyet fazlarē boyunca kademeli olarak azaldēĵē saptandē. Metronidazol tedavisinin 

eklenmesi ile metilmalonik asit ve 3-hidroksipropiyonat d¿zeylerinde ek bir azalma gºzlendi. 

Baĵērsak mikrobiyotasē analizinde toplam mikrobiyal ­eĸitliliĵin diyet fazlarē boyunca 

kademeli olarak azaldēĵē saptandē. Butirat ¿reten bazē bakteri cinslerinde azalma gºr¿l¿rken, 

antibiyotik tedavisi sonrasēnda Proteobacteria filumuna ait bakterilerin relatif bolluĵunda artēĸ 

gºzlendi. 

Dēĸkē metabolomik analizinde ­eĸitli metabolitlerde anlamlē deĵiĸiklikler saptandē. ¥zellikle 

lºsin metabolizmasē ile iliĸkili bazē ara metabolitlerde artēĸ, triptofan metabolizmasē ile iliĸkili 

metabolitlerde ise azalma gºzlendi. 

 

Tartēĸma 

Bu ­alēĸma, MMA hastalarēnda diyet protein kompozisyonundaki deĵiĸikliklerin ve kēsa s¿reli 

antibiyotik tedavisinin metabolik kontrol ve baĵērsak mikrobiyotasē ¿zerindeki etkilerini 

uzunlamasēna olarak deĵerlendiren sēnērlē sayēdaki ­alēĸmalardan biridir. 

Elde edilen bulgular, doĵal protein oranēnēn artērēlmasēnēn dallē zincirli aminoasit dengesini 

iyileĸtirebileceĵini gºstermektedir. Medikal aminoasit karēĸēmlarēnēn y¿ksek lºsin i­eriĵi, valin 

ve izolºsin metabolizmasēnē baskēlayarak aminoasit dengesizliĵine yol a­abilmektedir. Bu 

nedenle doĵal protein i­eriĵinin dikkatli ĸekilde artērēlmasē fizyolojik aminoasit dengesinin 

saĵlanmasēna katkēda bulunabilir. 

Metronidazol tedavisinin eklenmesi ile idrar metilmalonik asit ve 3-hidroksipropiyonat 

d¿zeylerinde ek bir azalma gºzlenmesi, baĵērsak kaynaklē propiyonat ¿retiminin metabolik y¿k 

¿zerinde ºnemli rol oynayabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bununla birlikte antibiyotik 

tedavisine baĵlē mikrobiyal ­eĸitlilikte azalma ve Proteobacteria artēĸē ge­ici bir disbiyoz 

geliĸimine iĸaret etmektedir. 

Bu bulgular diyet ve baĵērsak mikrobiyotasē arasēndaki karmaĸēk etkileĸimin MMA 

metabolizmasē ¿zerinde ºnemli rol oynayabileceĵini gºstermektedir. 

 

 

 

 

 



 

 

Sonu­ 

Doĵal protein oranē artērēlmēĸ diyet yaklaĸēmē MMA hastalarēnda dallē zincirli aminoasit 

dengesini iyileĸtirebilir ve metabolik y¿k¿n azalmasēna katkēda bulunabilir. Aralēklē 

metronidazol tedavisi baĵērsak kaynaklē propiyonat ¿retimini azaltarak metabolik kontrol¿ 

destekleyebilir. 

Bu bulgular MMA ve diĵer organik asidemilerde diyet ve baĵērsak mikrobiyotasēnē hedefleyen 

tedavi stratejilerinin ºnemini vurgulamaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS39 

Kalētsal Metabolik Hastalēklarda Humoral Ķmm¿n Yanētēn Klinik Deĵerlendirilmesi 

 

Merve Yoldaĸ ¢elik1, Ay­a Aydoĵan2, Burcu Kºĸeci1, Ezgi Burga­1 
1Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 
2Mersin ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

 
Giriĸ: Kalētsal metabolik hastalēklarda (KMH) imm¿n sistem iĸlevi ­ok yºnl¿ etkilenmekle 

birlikte, humoral imm¿n yanētēn belirleyicileri hen¿z yeterince aydēnlatēlamamēĸtēr. ¥zellikle 

hepatit B aĸēsēna verilen yanēt yalnēzca sēnērlē sayēda ­alēĸmada deĵerlendirilmiĸtir. Bu 

­alēĸmada, KMHôlē ­ocuklarda serum imm¿noglobulin (IgG, IgA, IgM) d¿zeyleri ile anti-HBs 

yanētēnēn klinik fenotip, hastalēk ĸiddeti ve beslenme ĸekli ile iliĸkisi incelendi. 

Yºntem: Kesitsel bu ­alēĸmaya KMH tanēlē 138 ­ocuk (ortanca yaĸ: 48 ay [IQR: 24,2ï84,5]; 

kēz/erkek: 69/69) dahil edildi. Serum IgG, IgA ve IgM d¿zeyleri yaĸa gºre uyarlanmēĸ referans 

aralēklarē (Jolliff, 1982; Aksu, 2006) ile karĸēlaĸtērēldē. T¿m hastalarda hepatit B aĸē serisi 

tamamlanmēĸ olup anti-HBs d¿zeyi ile aĸē yanētē deĵerlendirildi. Hastalēk ĸiddeti; aĵēr fenotip 

olarak organomegali ve/veya nºrolojik tutulum varlēĵē, hafif fenotip olarak ise bu bulgularēn 

yokluĵu ĸeklinde sēnēflandērēldē. 

Bulgular: Hastalarēn %23,9ôunda (n=33) aĸē serisi tamamlanmēĸ olmasēna raĵmen koruyucu 

anti-HBs yanētē saptanmadē. Anti-HBs negatifliĵi yaĸ ile arttē (p<0,05); 0ï12 ay grubunda %0 

iken, 84 ay ¿zerinde %45,7ôye ulaĸtē. Dikkat ­ekici olarak, anti-HBs negatif hastalarda IgG ve 

IgA d¿zeyleri anlamlē olarak daha y¿ksek bulundu (p<0,05); IgM d¿zeyleri benzerdi (p=0,702). 

Aĵēr klinik fenotipli hastalarda anti-HBs negatifliĵi daha sēk saptandē (%36,2 vs. %17,6; 

p<0,05). Doĵal protein kēsētlē diyet uygulanan grupta anti-HBs negatifliĵi en d¿ĸ¿k (%10), 

nazogastrik sonda/gastrostomi ile beslenenlerde en y¿ksek (%50) idi; bu durumun beslenme 

ĸeklinden ­ok hastalēk ĸiddeti ile iliĸkili olduĵu deĵerlendirildi. D¿ĸ¿k IgG yalnēzca %2,9 

hastada gºr¿ld¿; iki olguda tablo s¿t ­ocuĵu ge­ici hipogamaglobulinemisi ile uyumluydu. 

Sonu­: KMHôlē ­ocuklarda hepatit B aĸēsēna yetersiz imm¿n yanēt, imm¿noglobulin 

eksikliĵinden ziyade antijene ºzg¿ imm¿nolojik belleĵin etkilendiĵi fonksiyonel bir imm¿n 

disreg¿lasyona iĸaret etmektedir. Yaĸla artan anti-HBs negatifliĵi ve aĵēr klinik fenotiple olan 

iliĸki, y¿ksek riskli hastalarda bireyselleĸtirilmiĸ izlem ve rapel doz stratejilerinin gerekliliĵini 

d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Kontroll¿ doĵal protein kēsētlē diyetin humoral imm¿nite ¿zerinde olumsuz 

etkisinin olmamasē ise klinik a­ēdan dikkat ­ekici bir bulgudur. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 



 

SS45 

Glikojen Depo Tip 1a Hastalarēnda Biyotin Takviyesinin Glikoz Dengesi ¦zerine Etkisi 

 

Pervin DOVAN ķAFAKLI1, Sakēna MAMMADOVA2, Sedef ALPDOĴAN2, Ayĸe 

Y¦KSEL YANBOLU2, Havva YAZICI 2, K¿bra ATAKUL1, Yasemin Hande ATĶK 

ALTINOK 3, Ebru CANDA 2, Mahmut ¢OKER2, Sema KALKAN U¢AR2 
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana Bilim Dalē  
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Ana bilim Dalē, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 
3Ķzmir Tēnaztepe ¦niversitesi Saĵlēk Bilimleri Fak¿ltesi, Beslenme ve Diyetetik Ana Bilim Dalē  

 
Giriĸ: Glikojen Depo Hastalēĵē Tip1a (GDH Tip1a), glikojenin yēkēmēnda ve 

glukoneogenezde gºrevli enzim olan glikoz-6-fosfatazēn aktivitesindeki eksiklikten 

kaynaklanēr. Hipoglisemi, hiperlipidemi, laktik asidoz, hiper¿risemi ile seyreder. Hastalarda 

biyotinidaz aktivitesi d¿zeyi, GDH Tip1aôda glukoneogenez yolaĵēndan akēĸta artēĸ olmasē 

nedeniyle artan biyotin ihtiyacēnē karĸēlamak i­in y¿ksek saptanmakta olup biyobelirte­ olarak 

kullanēlabilmektedir. Bu ­alēĸmamēzda Glikojen Depo Hastalēĵē Tip1a ile izlenen olgularda; 

biyotin takviyesinin metabolik parametreler ve glikoz homeostazē ¿zerine etkisinin S¿rekli 

Glikoz Ķzlem Sistemi (Continuous Glucose Monitoring System) (CGMS) kullanēlarak 

deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr.  

 

           Yºntem: ¢alēĸmamēz iki aĸamalē planlanmēĸ olup retrospektif olarak hastalarēn uzun 

dºnem izlemdeki metabolik parametreleri deĵerlendirilmiĸtir. Prospektif aĸamada ise 

hastalarēn g¿ncel bazal metabolik durumunu deĵerlendirmek adēna biyotin takviyesi 

baĸlanmadan ve bu m¿dahalenin sonu­larēnē gºrmek adēna tedaviden altē ay sonra metabolik 

parametreleri alēnmēĸtēr. Olgulara altē ay boyunca oral biyotin 10 mg/g¿n dozunda verilmiĸtir. 

Bazal deĵerlerin alēnmasēnēn ardēndan ve tedavinin altēncē ay bitiminden sonra Ege ¦niversitesi 

Bilimsel Araĸtērma Projeleri desteĵi ile temin edilen CGMS ile t¿ketim listesi eĸliĵinde 10 

g¿nl¿k izlemi yapēlarak deĵiĸimler incelenmiĸtir.  

 

       Bulgular:  Glikojen Depo Hastalēĵē Tip1a tanēlē dokuz olgu incelenmiĸ olup uzun dºnem 

izlemde olgularēn biyotinidaz aktivitesinin y¿ksek olduĵu gºr¿lm¿ĸt¿r (>%100). Biyotin 

takviyesi sonrasēnda ise biyotinidaz enzim aktivitesinde (p=0,018) ve trigliserit d¿zeylerinde 

(p=0,038) d¿ĸme; HDL d¿zeylerinde artma (p=0,041) ve CGMSôte glikoz dengesinde iyileĸme 

gºzlenmiĸtir. CGMS verilerinde hipoglisemide ge­irilen s¿re uzadēk­a; biyotidinaz aktivitesi 

(r=0,836)(p<0,05) ve LDL d¿zeylerinin (r=0,745)(p<0,05) arttēĵē gºr¿lm¿ĸt¿r. CGMSôte 

hiperglisemide ge­irilen s¿re uzadēk­a; hastalarēn v¿cut kitle indeksi deĵerlerinin 

(r=0,760)(p<0,05) daha y¿ksek olduĵu, bununla birlikte dislipideminin aĵērlaĸtēĵē (total 

kolesterol (r=0,756)(p<0,05) ve trigliserit (r=0,916)(p<0,05)) gºr¿lm¿ĸt¿r. 

 

        Sonu­: GDH Tip 1a olgularēnda biyotin 10 mg/g¿n peroral takviyesi ile biyotinidaz enzim 

aktivitesinde ve trigliserit d¿zeylerinde d¿ĸme; HDL d¿zeylerinde artma ve CGMS verilerinde 

glikoz dengesinde iyileĸme saptanmēĸtēr. Biyotin takviyesinin hastalēĵēn metabolik 

komplikasyonlarēnda ve glikoz dengesinde iyileĸme saĵlamada umut vadeden, ulaĸēlabilir ve 

kullanēĸlē bir uygulama olabileceĵini gºstermektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Hastalēk mē, Biyokimyasal Fenotip mi: 3-Metilkrotonil -CoA Karboksilaz ve Kēsa 

Zincirli Asil -CoA Dehidrojenaz Eksikliĵi Hastalarēnda Uzun Dºnem Ķzlem Sonu­larē 

 

Kaĵan ¢alēĸgan1, Hanēm Aghakishili1, Elif Ķĸler Soylu1, Tuĵ­e Aras ¢ºl1 

Selin Akbulut ¢akēr1, Sedanur Ak­a Yeĸil1, Esma Uygur1, Mehmet ķerif Cansever2,  

Tanyel  Z¿barioĵlu1, Ertuĵrul Kēykēm1, Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1 
1Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk metabolizma BD. 
2Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa-Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksekokulu 

 
Giriĸ: 3-metilkrotonil-CoA karboksilaz (3-MCC) ve kēsa zincirli asil-CoA dehidrojenaz 

(SCAD) eksiklikleri, geniĸletilmiĸ yenidoĵan tarama programlarēyla sēklēkla saptanan ancak 

klinik ºnemleri tartēĸmalē metabolik durumlardēr. Mevcut literat¿r aĵērlēklē olarak tarama 

yapan ¿lkelere ait olup erken tedavinin doĵal seyri maskeleyip maskelemediĵine yºnelik 

tartēĸmalar s¿rmektedir. Bu ­alēĸmada, geniĸletilmiĸ yenidoĵan taramasē yapēlmayan 

¿lkemizde farklē klinik bulgularla tanē alan hastalarēn uzun dºnem sonu­larēnēn 

deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: Merkezimizde 3-MCC ve SCAD eksikliĵi tanēsē alan hastalarēn demografik, 

genetik, biyokimyasal ve klinik verileri retrospektif olarak incelendi. Semptomatik baĸvuran 

hastalarda bulgularēn ilgili metabolik hastalēkla iliĸkisi, molek¿ler genetik analizlerin ve 

detaylē klinik deĵerlendirme ile irdelendi. 

Bulgular:  Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē tarafēndan 

2004ï2026 yēllarē arasēnda takip edilen 21 hasta (3-MCC: 12, SCAD: 9) ­alēĸmaya dahil 

edildi. Ortanca izlem s¿resi 74,8 aydē (IQR: 21ï122). Hastalarēn %66,7'si (14/21) tanē anēnda 

asemptomatikti. Semptomatik baĸvuran 7 hastanēn hi­birinde semptomlar ilgili metabolik 

hastalēkla iliĸkilendirilmedi; tamamēnda baĸka etiyolojiler mevcuttu. (Ailesel optik atrofi, 

Gilbert sendromu, olasē mitokondriyal hastalēk, konjenital katarakt gibi). Hastalēĵa ikincil 

nºrogeliĸimsel gerilik, metabolik kriz ve mortalite saptanmadē. Buna karĸēn 3-MCC 

grubunda ortanca serbest karnitin d¿zeyi belirgin d¿ĸ¿k bulundu (6,8 ɛmol/L; IQR: 3,7ï11,9) 

ve hastalarēn %33,3'¿ yorgunluk yakēnmasē bildirdi. 

Sonu­: Bulgularēmēz, geniĸletilmiĸ yenidoĵan taramasē uygulanmayan ¿lkemizde 3-MCC ve 

SCAD eksikliklerinin klinik hastalēk yaratmadēĵēnē ve semptomatik baĸvurulardaki 

bulgularēn baĵēmsēz etiyolojilerle a­ēklanabildiĵini ortaya koymaktadēr. Bu veriler, her iki 

durumun da klinik bir hastalēktan ziyade biyokimyasal fenotip olarak deĵerlendirilmesini 

desteklemektedir. ¥te yandan, 3-MCC eksikliĵinde serbest karnitin d¿zeylerinin belirgin 

ĸekilde d¿ĸebildiĵi ve buna eĸlik eden yorgunluk yakēnmalarē gºzlenmiĸtir. Bu nedenle, 

hastalarēn d¿zenli asilkarnitin profili ile izlenmesi ve gerektiĵinde karnitin replasmanē 

yapēlmasē ºnerilmektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Multipl A­il-KoA Dehidrogenaz Eksikliĵi Tanēlē Hastalarda Tedavi ¥ncesi ve Sonrasē 

Biyokimyasal Deĵiĸikliklerin Deĵerlendirilmesi 

 

Elif  Ķĸler Soylu1 ,Tuĵ­e Aras ¢ºl1 , Hanēm Babazade Aghakishili1, Kaĵan ¢alēĸgan1, 

Selin Akbulut ¢akēr1, Sedanur Ak­a Yeĸil1, Esma  Uygur1, Mehmet ķerif Cansever2, 

Tanyel Z¿barioĵlu1, Ertuĵrul Kēykēm1,Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1 

1Ķstanbul ¦niveristesi- Cerrahpaĸa Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 
2Ķstanbul ¦niveristesi- Cerrahpaĸa Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksek Okulu, Tēbbi Hizmetler 

ve Teknikler Bºl¿m¿, Tēbbi Laboratuvar Teknikleri Programē 

 

1.Giriĸ: 

¢oklu A­il-CoA Dehidrogenaz Eksikliĵi (MADD), ETFA, ETFB veya ETFDH gen 

mutasyonlarēyla ETF/ETF:QO aracēlē elektron transfer mekanizmasē bozukluĵuna baĵlē, 

kalētsal bir mitokondriyal metabolizma hastalēĵēdēr. Bu yetmezlik; ­oklu a­il-CoA birikimine, 

ikincil karnitin eksikliĵine ve kas, karaciĵer, kalp gibi organlarda toksik metabolit birikimine 

yol a­ar. 

Hastalēk, baĸlangē­ yaĸē ve ĸiddetine gºre neonatal (Tip 1-2) ve ge­ baĸlangē­lē (Tip 3) olarak 

sēnēflandērēlēr. En sēk gºr¿len Tip 3'te kas g¿­s¿zl¿ĵ¿, egzersiz intoleransē ve miyalji ºne 

­ēkar. Tedavi, riboflavin yanētēna gºre planlanēr; yanētsēz hastalarda protein ve yaĵ kēsētlē diyet 

eklenir. 

Literat¿rde tedavi yanētē genellikle klinik iyileĸme ve kas enzimlerinin normalleĸmesi 

¿zerinden deĵerlendirilmiĸ olup, a­ilkarnitin profili gibi biyokimyasal parametrelerin 

sistematik karĸēlaĸtērēlmasē sēnērlēdēr. Bu ­alēĸma, MADD'de biyokimyasal tedavi yanētēnē ­ok 

parametreli bir yaklaĸēmla deĵerlendirmeyi ama­lamaktadēr. 

2. Metod: 

Bu retrospektif kohort ­alēĸmasē, Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē'nda 1996-2026 yēllarē arasēnda takip edilen MADD hastalarēnēn 

verilerini incelemiĸtir. Tanē, genetik analiz veya karakteristik biyokimyasal bulgularla 

(a­ilkarnitin profili, idrar organik asitleri) doĵrulanmēĸtēr. 

Temel sonlanēm noktasē, tedavi ºncesi ve stabil dºnemdeki serum CK, ALT, AST, C0-C18 

a­ilkarnitin fraksiyonlarē ile idrar glutarik asit, izovalerik asit, etilmalonik asit ve 

dikarboksilik asit d¿zeylerinin karĸēlaĸtērēlmasēdēr. Analizler LC-MS/MS (a­ilkarnitin) ve 

GC-MS (organik asitler) ile yapēlmēĸtēr. T¿m hastalara tanē anēnda d¿ĸ¿k protein/yaĵ diyeti, 

L-karnitin (25-50 mg/kg/g¿n), riboflavin (100-200 mg/g¿n) ve koenzim Q10 (100 mg/g¿n) 

tedavisi baĸlanmēĸtēr. 

Ķstatistiksel analizler (Wilcoxon, McNemar) IBM SPSS v31.0 ile yapēlmēĸ olup, p<0,05 

istatistiksel anlamlēlēk sēnērē kabul edilmiĸtir. 



 

3. Bulgular: 

¢alēĸmaya katēlan 17 hastanēn 15'i (%88,2) hayatta, 2'si (%11,8) vefat etmiĸtir. T¿m 

hastalarēn medyan yaĸē 20 yēl (11,5ï25), yaĸayanlarēn yaĸ ortalamasē 20,6 yēldēr. Medyan ilk 

bulgu yaĸē 8 yēl (0,5ï11), tanē yaĸē 8 yēl (0,5ï12) ve izlem s¿resi 12 yēl (8,5ï13,75) olarak 

saptanmēĸtēr. Hastalarēn 3'¿ (%17,6) Tip 2 (yenidoĵan baĸlangē­lē, konjenital anomalisiz), 

14'¿ (%82,4) ge­ baĸlangē­lē formdadēr. Olgularēn 13'¿nde (%76,5) akraba evliliĵi ºyk¿s¿ 

mevcut olup, 2 hasta aile taramasē ile teĸhis edilmiĸtir. 

Tablo 1. Hastalarēn Demografik ve Klinik ¥zellikleri 

Deĵiĸkenler (n=17) Medyan (25-75p) 

Yaĸ (yēl) 20 (11,5ï25) 

Ķlk bulgu yaĸē (yēl)* 8 (0,5ï11) 

Tanē yaĸē (yēl) 8 (0,5ï12) 

Ķzlem s¿resi (yēl) 12 (8,5ï13,75) 

Akraba Evliliĵi, n (%) 13 (76,5) 

Saĵkalēm Durumu, n (%) 

Yaĸēyor 15 (88,2) 

Exitus 2 (11,8) 

*Dipnot: Ķki hasta aile taramasē kapsamēnda kaskad tarama ile asemptomatik dºnemde tanē 

aldēĵē i­in "Ķlk bulgu yaĸē" analizine dahil edilmemiĸtir (n=15). 

Semptomatik hastalarēn ilk bulgularē en sēk kas g¿­s¿zl¿ĵ¿yd¿ (n=8, %53.3); bunu karēn 

aĵrēsē (n=3, %20.0), dekompanzasyon (n=3, %20.0) ve hipoglisemi (n=1, %6.7) izledi. 

Klinik deĵerlendirmede sēk gºr¿len bulgular kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ (%76.5), egzersiz intoleransē 

(%47.1), myalji (%41.2), kardiyomiyopati (%17.6), rabdomiyoliz (%5.9) ve karaciĵer 

yaĵlanmasēydē (%47.1). 

Hastalarēn %35.3'¿n¿n hi­ yatēĸ ºyk¿s¿ yokken, geri kalan 11 hasta toplam 40 kez hastaneye 

yattē. Yatēĸlarēn %60'ē (n=24) dekompanzasyon ataklarēydē.Diĵer yatēĸ nedenleri arasēnda 

enfeksiyonlar, rabdomiyoliz ve tanē ºncesi karēn aĵrēsē ataklarē vardē. 

 

 

 

 

 

 



 

Tablo 2. Hastalarēn Baĸvuru Bulgularē, Mevcut Klinik Durumlarē 

Klinik Parametreler  n (%) 

Semptomatik Hastalarēn Ķlk Bulgularē (n=15)* 

 Kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ 8 (53,3) 

 Karēn aĵrēsē 3 (20,0) 

 Dekompanzasyon** 3 (20,0) 

 Hipoglisemi 1 (6,7) 

Mevcut Klinik Bulgular (n=17)  

 Kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ 13 (76,5) 

 Karaciĵer yaĵlanmasē 8 (47,1) 

 Egzersiz intoleransē 8 (47,1) 

 Myalji  7 (41,2) 

 Kardiyomiyopati 3 (17,6) 

 Rabdomiyoliz 1 (5,9) 

*Dipnot 1: Asemptomatik dºnemde kaskad tarama ile tanē alan 2 hasta "ilk bulgu" analizine 

dahil edilmemiĸtir. 

**Dipnot 2: Katabolik s¿re­ nedeniyle oluĸmuĸ hipoketotik hipoglisemi, metabolik asidoz, 

hiperamonyemi, transaminaz y¿ksekliĵi ,CK y¿ksekliĵi bulgularēndan bir veya birka­ēnēn 

bulunduĵu durum. 

¢alēĸma kohortundaki t¿m MADD hastalarēna tanē sonrasē, MADD yºnetim ilkeleri 

doĵrultusunda, medyan %12 protein (%10ï14,25) ve medyan %20 yaĵ (%20ï25) i­eren 

kēsētlē diyet tedavisi ve  riboflavin, Koenzim Q10 ve L-karnitin baĸlandē. 

3.4. Biyokimyasal Parametreler 

Tedavi ºncesi ve sonrasē biyokimyasal parametreler karĸēlaĸtērēldēĵēnda, h¿cresel hasar 

belirte­lerinde belirgin iyileĸme saptanmēĸtēr. Serum CK d¿zeyleri medyan 547 U/L'den 158 

U/L'ye (p<0,001), ALT 60 U/L'den 34 U/L'ye (p=0,003) ve AST 43 U/L'den 27 U/L'ye 

(p=0,011) gerilemiĸtir. 

A­ilkarnitin profilinin sayēsal analizinde, L-karnitin replasmanēna paralel olarak serbest 

karnitin (C0) d¿zeyleri 11,5 Õmol/L'den 32,0 Õmol/L'ye y¿kselmiĸ (p<0,001), asetilkarnitin 

(C2) d¿zeylerinde anlamlē artēĸ (p=0,015) ve stearoilkarnitin (C18) d¿zeylerinde anlamlē 

azalma saptanmēĸtēr (p=0,015). Orta ve uzun zincirli diĵer a­ilkarnitin fraksiyonlarēnda (C12, 

C14, C16) sayēsal d¿ĸ¿ĸ eĵilimi izlenmekle birlikte bu deĵiĸimler istatistiksel anlamlēlēĵa 

ulaĸmamēĸtēr. Kategorik normalleĸme analizinde ise C14:1 y¿ksekliĵi olan 10 hastanēn 

6'sēnda (%60) tam normalleĸme saptanmēĸ ve bu deĵiĸim anlamlē bulunmuĸtur (p=0,031). 

C12 ve C14 parametrelerinde de sērasēyla %80 ve %75 oranēnda normalleĸme izlenirken, C6, 

C8 ve C10 y¿ksekliĵinin bir kēsmēnda tedavi sonrasēnda da devam ettiĵi gºr¿lm¿ĸt¿r.  



 

Ķdrar organik asit analizinde en belirgin d¿zelme dikarboksilik asid¿ri (DCA) profilinde 

gºzlenmiĸtir. Baĸlangē­ta hastalarēn %70,6'sēnda saptanan DCA y¿ksekliĵi tedavi sonrasēnda 

%29,4'e gerilemiĸ; pozitif olan 12 hastanēn 7'sinde (%58,3) tam normalleĸme saĵlanmēĸtēr 

(p=0,016). Glutarik asit, etilmalonik asit ve izovalerik asit d¿zeylerinde de deĵiĸen oranlarda 

normalleĸme izlenmiĸtir.  

 

Tablo 3. Tedavi ¥ncesi ve Sonrasē Biyokimyasal Parametrelerin Karĸēlaĸtērēlmasē 

Parametre (Õmol/L) n Tedavi ¥ncesi 

Medyan (25-75p) 

Tedavi Sonrasē 

Medyan (25-75p) 

p * 

Genel Biyokimya     

CK (U/L) 17 547 (186,5ï

1388,5) 

158 (102ï276,5) <0,001 

ALT (U/L)  17 60 (31ï192,5) 34 (24,5ï55) 0,003 

AST (U/L) 17 43 (21,5ï168) 27 (15ï65,5) 0,011 

A­ilkarnitin Profili     

C0 (Serbest Karnitin) 16 11,5 (8,89ï23,7) 32,0 (26,75ï43,4) <0,001 

C2 (Asetilkarnitin) 16 9,48 (5,62ï16,11) 18,1 (11,0ï35,1) 0,015 

C18 (Stearoilkarnitin) 15 1,23 (0,62ï2,50) 0,83 (0,54ï0,96) 0,015 

C5DC (Glutarilkarnitin) 16 0,08 (0,07ï0,16) 0,09 (0,06ï0,11) 0,776 

C6 (Hekzanoilkarnitin) 16 0,205 (0,15ï0,51) 0,44 (0,115ï0,57) 0,755 

C8 (Oktanoilkarnitin) 16 0,335 (0,185ï

0,833) 

0,64 (0,305ï2,025) 0,134 

C10 (Dekanoilkarnitin) 16 0,67 (0,465ï1,385) 1,08 (0,43ï3,045) 0,187 

C10:1 (Dekenoilkarnitin) 16 0,15 (0,123ï0,298) 0,32 (0,12ï0,535) 0,201 

C12 (Dodekanoilkarnitin) 13 0,85 (0,465ï1,315) 0,46 (0,13ï0,93) 0,116 

C14 (Tetradekanoilkarnitin) 16 0,665 (0,383ï

1,138) 

0,38 (0,215ï0,755) 0,115 

C14:1 

(Tetradekenoilkarnitin) 

16 0,565 (0,225ï

0,705) 

0,31 (0,15ï0,54) 0,408 

C14:2 

(Tetradekadienoilkarnitin) 

16 0,155 (0,105ï

0,288) 

0,12 (0,05ï0,205) 0,325 

C16 (Palmitoilkarnitin) 16 1,495 (0,94ï1,85) 1,44 (0,99ï2,08) 0,897 

C18:1 (Oleoilkarnitin) 16 1,35 (0,685ï2,48) 1,11 (0,82ï1,45) 0,103 

 

 

 

 

 



 

Tablo 4 . Tedavi ¥ncesi ve Sonrasē Metabolik Parametrelerin Normalleĸme Oranlarē 

Parametre n Baĸlangē­ta 

Patolojik, n (%) 

Tedavi Sonrasē 

Normalleĸme, n (%) 

p 

Deĵeri* 

A­ilkarnitin Profili     

C14:1 (Tetradekenoil) 17 10 (%58,8) 6/10 (%60,0) 0,031 

C0 (Serbest Karnitin) 16 4 (%25,0)** 3/4 (%75,0) 0,250 

C12 (Dodekanoil) 14 10 (%71,4) 8/10 (%80,0) 0,109 

C14 (Tetradekanoil) 16 8 (%50,0) 6/8 (%75,0) 0,125 

C18 (Stearoil) 16 4 (%25,0) 3/4 (%75,0) 0,250 

C2 (Asetilkarnitin) 16 4 (%25,0)** 3/4 (%75,0) 0,250 

C8 (Oktanoil) 17 8 (%47,1) 1/8 (%12,5) 0,125 

C6 (Hekzanoil) 16 5 (%31,3) 1/5 (%20,0) 0,219 

Ķdrar Organik Asitleri     

DCA (Dikarboksilik 

asid¿ri) 

17 12 (%70,6) 7/12 (%58,3) 0,016 

EMA (Etilmalonik 

asit) 

17 6 (%35,3) 5/6 (%83,3) 0,453 

GA (Glutarik asit) 17 7 (%41,2) 4/7 (%57,1) 0,375 

IVA (Ķzovalerik asit) 17 4 (%23,5) 2/4 (%50,0) 1,000 

 

*Not:  Kategorik karĸēlaĸtērmalarda McNemar testi kullanēlmēĸtēr.  

**Not 2: C0 ve C2 i­in "Patolojik" ifadesi "D¿ĸ¿k" seviyeyi temsil etmektedir. 

 

4.Tartēĸma: 

¢alēĸmamēzda MADDôde tedaviye biyokimyasal yanēt kapsamlē olarak deĵerlendirilmiĸtir. 

Tedavi sonrasēnda serum CK, AST ve ALT d¿zeylerinde belirgin gerileme ile idrarda 

dikarboksilik asit atēlēmēnda anlamlē azalma saptanmēĸ, ayrēca serbest karnitin (C0) 

d¿zeylerinin karnitin replasmanēna paralel olarak normalleĸtiĵi gºsterilmiĸtir. Literat¿rde yaĵ 

asidi oksidasyon defektlerinde tanēda a­ilkarnitin analizinin ºnemi vurgulanērken takip i­in 

kullanēmēnda kēsētlēlēklar bildirilmiĸtir. ¥zellikle a­ilkarnitin d¿zeylerinin YAOD hastalarēnda 

g¿n i­inde a­lēkta, toklukta, egzersiz ile deĵiĸtiĵi gºsterilmiĸ, bu nedenle a­ilkarnitin 

analizinin alēnma zamanēnēn ve koĸullarēnēn da deĵerlendirme i­in ºnemli olduĵu 

vurgulanmēĸtēr. Daha ºnce YAOD hastalarēnēn tedavi ºncesi ve sonrasē klinik ve 

biyokimyasal deĵiĸikliklerini deĵerlendiren ­alēĸmalarda da bulgularēmēza benzer ĸekilde 

a­ilkarnitin d¿zeylerinde tedavi yanētēnē gºstermede yetersiz kaldēĵē gºsterilmiĸtir. Bununla 

birlikte beta oksidasyonun defektif olduĵu durumlarda biriken yaĵ asitlerinin omega 

oksidasyona kaymasē ile oluĸan dikarboksilik asit ¿r¿nlerinin azalmasēnēn metabolik dengenin 

d¿zeldiĵini gºstermedi tedavi izlemi i­in daha g¿venli bir belirte­ haline getirmektedir.   
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SS52 

Gaucher tip I ve tip III Hastalarēnda Serum Glial Fibriler Asidik Protein ile 

Nºrofilament Hafif Zincir D¿zeylerinin Nºrolojik Bulgularla Ķliĸkisi 
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Giriĸ-Ama­:Gaucher Hastalēĵē(GH), GBA1 genindeki biallelik patojenik varyantlarēn neden 

olduĵu en yaygēn lizozomal depo hastalēĵēdēr. Nºrolojik belirtilere gºre GH-II(akut 

nºronopatik), GH-III(kronik nºronopatik) ve GH-1(nonnºronopatik) olarak sēnēflandērēlēr. GH-

I/IIIônin her ikisi de aynē visseral bulgularla baĸlayēp, nºrolojik bulgularēn ortaya ­ēkēĸē/fark 

edilmesi bazen yēllar almaktadēr. G¿ncel yaklaĸēmlardan biri olan enzim replasman 

tedavisi(ERT) kan-beyin bariyerini ge­emediĵi i­in nºrolojik bulgular ¿zerine etkisizdir. 

Astrosit motilite ve ĸeklinin d¿zenlemesinde gºrev yapan ve beyin omurilik sēvēsēna(BOS) 

ge­en glial fibriler asidik proteinin(GFAP) motor ve biliĸsel etkilenmenin biyobelirte­lerinden 

biri olduĵu d¿ĸ¿n¿lmektedir. Nºronlarēn h¿cre iskeletine yapēsal destek veren, akson boyut, 

ĸekil ve kalibrasyonunu saĵlayan yapē taĸlarēndan olan nºroflament hafif zincirin(NfL), BOSôa 

salēnan bir nºronal hasar belirteci olabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Bu nºrobelirte­lerle Alzheimer, 

Parkinson, X-ALD, SMA ve fenilketon¿ride yapēlmēĸ ­alēĸmalar bulunmaktadēr.  

Materyal-Metod:GD-I ve tip-III  hastalarēnda serumda ELĶSA yºntemiyle ºl­¿len  GFAP ve 

NfL d¿zeylerinin nºrolojik bulgularla iliĸkisinin araĸtērēlmasē ama­landē. 

Sonu­lar-Tartēĸma:¢alēĸmaya hepsi ERT ile izlenen g¿ncel yaĸ ortancasē 232(54ï589) ay 

olan, 20 GH-I, 20 GH-III ve 20 kontrol alēndē. T¿m hastalar deĵerlendirildiĵinde sērasēyla 

serum GFAP ve NfL d¿zeyleri kontrol grubundan y¿ksek saptandē (p<0,001), (p=0,140). GD-I 

hastalarēnda serum GFAP d¿zeyi medyan 2593,8pg/ml(308,7ï2957,3), GD-III hastalarēnda 

medyan 2623,2 pg/ml(834,1ï2929,7) olarak bulundu (p=0,665). Serum NfL d¿zeyi GH-I 

hastalarēnda medyan 46,0pg/ml(17,4ï683,9), GH-III hastalarēnda medyan 32,1pg/ml(17,7ï

479,7) olarak bulundu (p=0,079). Hastalarēn %47,5ôunda epilepsi, miyoklonus, ince tremor, 

psikomotor retardasyon, hiperaktivite, ok¿lomotor apraksi ve strabismus gibi nºrolojik 

bulgulardan en az birisi mevcuttu. Serum GFAP d¿zeyi nºrolojik bulgusu olmayan hastalarda 

medyan 2538,0pg/ml(308,7ï2929,7), nºrolojik bulgusu olanlarda medyan 2675,1pg/ml(527,5ï

2957,3) olarak ºl­¿ld¿. Serum NfL d¿zeyi nºrolojik bulgusu olmayan hastalarda medyan 

43,4pg/ml(17,4ï683,9), nºrolojik bulgusu olanlarda medyan 34,3pg/ml(17,7ï479,7) olarak 



 

bulundu. Elektroensefalografi, gºrsel uyarēlmēĸ potansiyel, sensºronºronal uyarēlmēĸ 

potansiyel, beyin sapē iĸitsel uyarēlmēĸ potansiyel deĵerlendirmelerinde patoloji saptanan 

hastalarda bu iki biyobelirte­den biri sonu­larēn normal olduĵu gruptan y¿ksekti. GFAP ve 

NfLônin GHôda nºrolojik bulgularla iliĸkisi ve tanēsal nºrobiyobelirte­ler olup olmadēĵē 

konusunda daha fazla ­alēĸmaya ihtiya­ vardēr.  

Anahtar Kelimeler: Gaucher Hastalēĵē, Nºrolojik bulgu, Glial fibriller asidik protein, 

Nºrofilament hafif zinciri 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Mitokondriyal Nºrogastrointestinal Ensefalomiyopatide Endokrin Fonksiyonlarēn 

Deĵerlendirilmesi: Tek Merkezli Bir Kohort ¢alēĸmasē 
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Giriĸ: Mitokondriyal nºrogastrointestinal ensefalomiyopati (MNGIE), TYMP genindeki 

bialelik varyantlara baĵlē ultra nadir, multisistem mitokondriyal hastalēktēr. MNGIEôde  

endokrin tutuluma dair bilgiler yetersizdir. MNGIE tanēlē olgularēn endokrin sistem 

tutulumlarēnē deĵerlendirmeyi ama­ladēk.   

Yºntem: MNGIE tanēlē 8 olgunun antropometrik ºl­¿mleri, fizik muayene ve laboratuvar 

bulgularē retrospektif incelendi. V¿cut kompozisyonu biyoimpedans analiz (BĶA) ve t¿m v¿cut 

DEXA ile; glukoz metabolizmasē sēk aralēklē oral glukoz tolerans testi (OGTT) ve s¿rekli 

glukoz izlem sistemiyle (SGĶS) deĵerlendirildi. Kemik metabolizmasē biyokimyasal 

parametreler ve kemik DEXA ile incelenirken, tiroid fonksiyonlarē tiroid fonksiyon testleri 

aracēlēĵēyla deĵerlendirildi. TYPM gen analizi sonu­larē ñAmerican College of Medical 

Genetics and Genomicsò kritlerlerine gºre sēnēflandērēldē. 

Bulgular:  Medyan yaĸ 13,6 yēl (aralēk:4,8ï25,0) ve cinsiyet daĵēlēmē eĸitti. Ebeveyn akrabalēĵē 

7 hastada mevcuttu. Olgularēn medyan semptom baĸlangē­ yaĸē 2 yēl (aralēk:0,5-14), tanē yaĸē 

8,4 yēl (aralēk:1-16,6), izlem s¿resi 7,37 yēldē (aralēk:4,05-14,87). TYMP gen analizinde 7 

hastada c.392C>T ve 1 hastada c.866A>C homozigot patojenik varyant saptandē. 

B¿y¿meleri deĵerlendirmesinde; tanē sērasēnda medyan boylarē ī0,65 SDSôydi (aralēk:ī1,49ï

0,84), hi­birinde boy kēsalēĵē yoktu, ikisinde hedef boydan -1 SDSôden fazla sapma vardē. 

Hipofiz, gonad ve adrenal aks deĵerlendirmesinde; pubertal geliĸim 7 hastada kronolojik yaĸ 

ile uyumluydu. Bir erkek hastada pubertal arrest izlenmiĸ olup klinik ve laboratuvar bulgularē 

parsiyel gonadal yetmezliĵi d¿ĸ¿nd¿rmekteydi. Ķns¿lin direnci bulunan ve sekonder amenore 

geliĸen kēz hastada ise hirsutizm ve hiperandrojenizm bulgularē vardē. 

Tiroid deĵerlendirmesinde; bir hastada santral hipotiroidi, bir hastada evre 2 guatr ile birlikte 

antikor-negatif tiroidit bulgularē mevcuttu. 

DEXA incelemesinde yaĵ kitle indeksi 3,16kg/mĮ (aralēk:2,08-6,68), yaĵsēz kitle indeksi (LMI) 

9,99kg/mĮ (aralēk:7,21-14,8) ve apendik¿ler LMI 4,06kg/mĮôydi (aralēk:2,51-4,49). Ķki hastada  

jeneralize lipodistrofi d¿zeyinde d¿ĸ¿k yaĵ dokusu saptanērken, t¿m hastalarda yaĵ doku 

y¿zdesinin belirgin olarak d¿ĸ¿k olduĵu dikkat ­ekti. Yaĵ kitle indeksi ile toplam ins¿lin yanētē 

arasēnda ters iliĸki vardē (ɟ=ī0.607, p=0.148). Beĸ hastada leptin d¿zeyi d¿ĸ¿k saptandē. 

Glukoz metabolizmasē deĵerlendirmesinde; olgularēn medyan a­lēk plazma glukozu 75 mg/dL 

(aralēk:57ï127) ve HbA1c %5,05ôydi (aralēk: 4,7ï8,1). Aĵēr jeneralize lipodistrofi ve ins¿lin 

direnci olan bir hasta, diyabet geliĸimi nedeniyle ins¿lin tedavisi almaktaydē. Konvansiyonel 

tedaviyle metabolik kontrol¿ saĵlanamadēĵē i­in ins¿lin inf¿zyon pompa tedavisine ge­ildi. 



 

Diĵer hastalarēn SGĶS verilerinde, sēkē hedef aralēkta ge­irilen (70ï140 mg/dL)  medyan s¿re 

%93 idi (aralēk:82ï99,1). Sēk aralēklē OGTTôde 6 hastada y¿kselmiĸ birinci saat glukoz d¿zeyi, 

3 hastada biyokimyasal ins¿lin direnci saptandē.  

Kemik saĵlēĵē deĵerlendirmesinde; t¿m hastalarēn kemik metabolizmasē parametreleri 

normaldi. 2 hastada kemik mineral yoĵunluĵu d¿ĸ¿k saptanērken, olgularēn hi­birinde 

osteoporoz saptanmadē. 

Sonu­: MNGIE hastalarēnda ­eĸitli endokrin bozukluklar gºr¿lebilmekte olup ºzellikle yaĵ 

dokusu kaybēna baĵlē geliĸen kazanēlmēĸ jeneralize lipodistrofi ve buna ikincil ins¿lin direnci 

ile iliĸkili erken glukoz metabolizmasē bozukluklarē dikkat ­ekmektedir. Bu nedenle hastalarēn 

izleminde glukoz metabolizmasēnēn OGTT ve s¿rekli glukoz izlem sistemleri ile 

deĵerlendirilmesi ºnemlidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Romatolojik Yakēnmalarēn Gºr¿nmeyen Y¿z¿: ¢ocuklarda Kalētsal Metabolik 

Hastalēklarēn Rol¿ 

 

Bahar Kulu 1, Raziye Burcu Taĸkēn1 
1SB¦ Tepecik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk Romatoloji Kliniĵi,Ķzmir 

 
Giriĸ: Kalētsal metabolik hastalēklar (KMH), nonspesifik kas-iskelet ve abdominal 

yakēnmalar ile romatolojik hastalēklarē taklit edebilir ve tanēda gecikmelere yol a­abilir. Bu 

­alēĸmada, KMH ĸ¿phesi ile pediatrik romatoloji polikliniĵinden ­ocuk metabolizma 

polikliniĵine yºnlendirilen hastalarēn metabolik analizlerinin deĵerlendirilmesi ama­landē. 

Yºntem: Ocak-Aralēk 2025 tarihleri arasēnda yºnlendirilen 0ï18 yaĸ arasēnda toplam 60 

hasta ­alēĸmaya dahil edildi. T¿m hastalarēn muayene, metabolik ve genetik tetkik sonu­larē 

kaydedildi.  

Bulgular: Hastalarēn medyan yaĸē 13 yēl [1ï17]  olup %36,7ôsi kēzdē. Olgularēn %33,3ô¿nde 

ebeveyn akrabalēĵē mevcuttu. En sēk yºnlendirilme nedenleri veya ºn tanēlar Fabry hastalēĵē 

(32 hasta (%53,3): karēn aĵrēsē, bacak aĵrēsē, ateĸ veya artralji); mukopolisakkaridozlar (12 

hasta (%20): iskelet ve eklemlerde yapēsal anormallikler); kreatin kinaz y¿ksekliĵi ve 

metabolik kas hastalēklarē ºn tanēsē (10 hasta (%16,7): bacaklarda, ellerde g¿­s¿zl¿k, ­abuk 

yorulma); laboratuvar veya radyolojik incelemelerde rastlantēsal olarak saptanan 

hiperlipidemi ve hepatosplenomegali (6 hasta (%10)) idi. 

Ķskelet deformiteleri, kaba y¿z gºr¿n¿m¿ ve boy kēsalēĵē olan 16 yaĸēnda kēz hastada kemik 

grafilerinde el ve ayak parmaklarēnda kontrakt¿rler, vertebralarda irregularite izlendi. 

Molek¿ler analizde GNPTG geninde heterozigot intronik patojenik varyant (c.53-1_71dup) 

saptandē ve mukolipidoz tip III gamma kliniĵi ile uyumlu bulundu. Enzim d¿zeyi 

bakēlamayan hastada, ebeveyn segregasyon analizi ve Sanger dizileme planlandē. 

Hiperlipidemi ve hepatomegali ile yºnlendirilen bir hastada GBA geninde, kreatin kinaz 

y¿ksekliĵi ile baĸvuran diĵer bir hastada ise GAA gende heterozigot varyant saptandē. Her iki 

hastanēn hastalēĵa ait enzim d¿zeyleri normaldi ve MLPA ile doĵrulama analizine alēndē. 

Tekrarlayan y¿ksek ateĸ ataklarē ve karēn aĵrēsē olan bir hastada idrar organik asit 

incelemesinde mevalonik asit d¿zeyi 4,19 mmol/molkr (N: 0,2-0,3) saptandē, mevalonik 

asid¿ri ºn tanēsē ile MVK gen analizi gºnderildi. 

Sonu­: Romatolojik yakēnmalarla baĸvuran ­ocuklarda ayērēcē tanēda KMH ºnemlidir. Rutin 

tarama testlerinin normal olmasē tanēyē dēĸlamaz; uygun olgularda ileri metabolik ve genetik 

deĵerlendirme yapēlmasē kritik ºneme sahiptir. 

Anahtar kelimeler: Kalētsal metabolik hastalēklar, romatolojik yakēnmalar, GNPTG, 

mukolipidoz tip III gama, MVK 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Pompe Hastalarēnda Santral Sinir Sistemi Tutulumu: Klinik ve Radyolojik Bulgular 

 

Yasemin ¥zgen1, Ercan Ayaz2, Hamide Sevin­ Gen­1, Aslē ¢etin1, Hasan ¥nal1 
1Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 
2Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Radyoloji Bilim Dalē 

 
Ama­ 

Pompe hastalēĵē, lizozomal asit alfa-glukozidaz(GAA) eksikliĵine baĵlē geliĸen ve baĸlēca 

kas ve kardiyak dokuda glikojen birikimi ile karakterize nadir bir metabolik hastalēktēr. 

Enzim replasman tedavisinin(ERT) kullanēma girmesi ile saĵkalēm belirgin ĸekilde artmēĸtēr. 

Ancak ERTônin kan-beyin bariyerini ge­ememesi nedeniyle uzun dºnem izlemde SSS 

tutulumu daha fazla tanēmlanmaktadēr. ¢alēĸmamēzda Pompe hastalarēnda SSS tutulumunun 

klinik ve radyolojik ºzelliklerinin deĵerlendirilmesi ama­landē. 

 

Yºntem 

Merkezimizde takip edilen Pompe tanēlē hastalar retrospektif ve prospektif olarak 

deĵerlendirildi. Demografik veriler, tanē yaĸē, ERT baĸlama zamanē ve nºrolojik bulgular 

klinik kayētlardan elde edildi. Hastalarēn beyin MRG incelemeleri deĵerlendirildi. Beyaz 

cevher hiperintensiteleri deneyimli bir radyolog tarafēndan Fazekas skorlama sistemi 

kullanēlarak derecelendirildi. Fazekas skoru, beyin MRGôde beyaz cevher lezyonlarēnēn 

yaygēnlēĵēnē deĵerlendiren bir derecelendirme yºntemidir. Ayrēca bazal ganglion ve diĵer 

derin gri cevher yapēlarē  tutulum a­ēsēndan incelendi. 

 

Bulgular 

¢alēĸmaya toplam 7 Pompe hastasē dahil edildi(5 erkek, 2 kēz). Hastalarēn yaĸ ortalamasē 

11.4Ñ3.7 yēldē. T¿m hastalar uzun s¿redir ERT almaktaydē. Beyin MRG incelemelerinde bazē 

hastalarda supratentoryal beyaz cevher hiperintensiteleri saptandē. Lezyonlar ­oĵunlukla 

periventrik¿ler ve subkortikal beyaz cevher bºlgelerinde yerleĸimliydi. Fazekas skorlarē 0ï

21 arasēnda deĵiĸmekte olup ortalama skor 8.4Ñ8.1 olarak bulundu. Ķzlem sērasēnda bir 

hastada ensefalopati ve bir hastada epilepsi geliĸti ve bu hastalarda Fazekas skorlarēnēn daha 

y¿ksek olduĵu gºr¿ld¿(18 ve 21). Bazē hastalarda beyaz cevher deĵiĸikliklerine ek olarak 

bazal ganglion ve diĵer derin gri cevher yapēlarēnda tutulum izlenmiĸtir. ¥zellikle y¿ksek 

Fazekas skoruna sahip hastalarda derin gri cevher tutulumu daha belirgin olarak saptanmēĸtēr. 

Sonu­ 

¢alēĸmamēz, ERT alan Pompe hastalarēnda beyaz cevher deĵiĸikliklerinin yanē sēra bazal 

ganglion ve diĵer derin gri cevher yapēlarēnda tutulabileceĵini gºstermektedir. Ayrēca y¿ksek 

Fazekas skorlarēnēn epilepsi ve ensefalopati gibi nºrolojik bulgularla iliĸkili olabileceĵi 

dikkati ­ekmektedir. ERTônin kan-beyin bariyerini ge­ememesi nedeniyle bu hastalarda SSS 

bulgularēnēn ortaya ­ēkabileceĵi ve uzun dºnem izlemde nºrolojik deĵerlendirme ile beyin 

MRG incelemelerinin ºnemli olduĵu d¿ĸ¿n¿lmektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Kalētsal Metabolik Hastalēk Tanēlē Olgularēn Gebelik Yºnetimindeki Deneyimlerimiz 

 

G¿lĸah Ortan Efe 1, Pelin Teke Kēsa 1, Sevil Yēldēz2, Merve Bilen 1, Duygu Uzun Din­t¿rk 1, 

Emine Didem Demirdºken 1, Melis Kērmēzētaĸ 1, Esra Er3, Ķbrahim Can G¿ner4, Ķbrahim 

Yal­ēn4, Erkan ¢aĵlēyan4, Nur Arslan1   

1 Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 
2Bursa Y¿ksek Ķhtisas Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Bursa 
3Dr. Beh­et Uz ¢ocuk Hastalēklarē ve Cerrahisi Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 
4Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Kadēn Hastalēklarē ve Doĵum Ana Bilim Dalē, Ķzmir  

 
Ama­: 

Kalētsal metabolik hastalēk (KMH) tanēlē bireylerde gebelik ºzg¿n obstetrik ve metabolik riskler 

taĸēr. Bu s¿re­ yakēn izlem gerektiren y¿ksek riskli bir durumdur. KMH tanēlē hastalarda gebelik 

sonu­larēnē deĵerlendiren ­alēĸmalar ­oĵunlukla vaka serileri ĸeklinde olup genellikle tek bir 

hastalēĵa odaklanmaktadēr. KMH ve gebelik arasēndaki iliĸkiyi b¿t¿nc¿l olarak ele alan ­alēĸmalar 

ise sēnērlēdēr. Bu ­alēĸmada, KMH tanēlē hastalarēn perinatolojik s¿re­leri deĵerlendirilerek, maternal 

KMH varlēĵēnēn obstetrik etkilerinin incelenmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: 

2000ï2025 yēllarē arasēnda ­ocuk metabolizma ve beslenme ile perinatoloji kliniklerinde izlenen 

KMH tanēlē hastalarēn dosyalarē retrospektif olarak deĵerlendirildi. KMH tanēlarē, tanē alma zamanē, 

maternal ile neonatal komplikasyonlar ve tedavi yºnetimine ait tēbbi kayētlar veri formuna 

kaydedildi. 

Bulgular:  

Toplam 23 hasta ­alēĸmaya dahil edildi.  Onbir hasta (%47.8) aminoasit metabolizmasē bozukluĵu, 

8 hasta lizozomal depo hastalēĵē (%34.8) ve iki hasta (%8.7) vitamin metabolizmasē bozukluĵu idi. 

Geriye kalan birer hasta (%4.3) ise yaĵ asidi oksidasyon defekti ve akut intermitan porfiri 

idi.  Hastalarēn 13ô¿ (% 56.5) prekonsepsiyonel dºnemde tanēsē mevcuttu. Bir hasta (%4.3) perinatal 

dºnemde metabolik dekompanzasyona girerek gebeyken tanē almēĸtē. Dokuz hasta ise (%39.1) 

gebelikten sonra KMH tanēsē almēĸtē. Ortalama gebelik yaĸē 27.74 Ñ6.62 yēldē. Gebelik haftasē 

ortalama 38 Ñ 2 hafta ve doĵum kilosu 3026 Ñ 0.597 gr idi. 23 hastanēn toplam 36 gebelik dºnemi 

olduĵu gºr¿ld¿. ¦­ hastanēn toplamda dºrt abortus ºyk¿s¿ mevcuttu. Bir FKU tanēlē hastanēn 

fenilalaninleri hedef aralēkta bulunmamasē, takipsiz olmasē ve annenin aĵēr nºrokognitif bulgularē 

olmasē nedeniyle gebeliĵi sonlandērēldē. Geriye kalan 31 gebelik canlē doĵumla sonu­landē. Altē 

(%26) hastada gebelik sērasēnda KMH ile iliĸkili semptomlarēn ortaya ­ēktēĵē ve gebelik s¿recinde 

veya postpartum dºnemde klinik ĸik©yetlerinde artēĸ olduĵu belirlendi. ¦­ hasta komplikasyonlar 

nedeniyle yatērēlarak izlendi.  

Sonu­: Prekonsepsiyonel dºnemde baĸlatēlan multidisipliner yaklaĸēm, maternal ve neonatal 

sonu­larēn iyileĸtirilmesinde kritik rol oynamaktadēr. 

Anahtar Kelimeler:  Gebelik yºnetimi, Kalētsal metabolik hastalēklar, Metabolik Dekompansasyon, 

Maternal hastalēk 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Sistinozisde Nadir Bir Tutulum:  OGTT ile Endokrin Pankreas Etkilenimi 

 

Ķrem Kaplan1, Ezgi Burga­2, Burcu  Kºĸeci2, Esra  Kara 3, Nazmiye T¿zel G¿nd¿z4  

Elif  Arslanoĵlu4, Fatma Derya Bulut 4, Bahriye  Atmēĸ4, Eda Mengen U­akt¿rk4, 

Neslihan ¥nenli Mungan4, Deniz  Kor 4 
1Seyhan Devlet Hastanesi 
2Adana ķehir Hastanesi 
3Mersin ķehir Hastanesi 
4¢ukurova ¦niversitesi 

 
Giriĸ:Sistinozis, CTNS genindeki biallelik patojenik varyantlarēn sorumlu olduĵu sistinozin 

proteininin defektif ¿retimi sonucu t¿m doku ve organlardaki lizozomlarda sistin birikimiyle 

karakterize otozomal resesif ge­iĸli bir metabolik hastalēktēr. En belirgin klinik tablo renal 

fankoni sendromu olup ayrēca gºz, tiroid, kemik, gonadlar, pankreas, kas ve merkezi sinir 

sistemi etkilenimi de izlenir. Hipogonadizm, hipotiroidi gibi daha iyi tanēmlanmēĸ endokrin 

tutulumlarēn yanē sēra hem bulgularē nedeniyle tanēsē maskelenebilecek, hem de klinik 

bulgularē aĵērlaĸtērabilecek pankreas etkileniminin de deĵerlendirilmesi ºnemlidir.  

 

Yºntem:Sistinozis tanēsēyla takip edilen 5 yaĸēn ¿zerindeki toplam 25 hastaya pankreas 

endokrin fonksiyonunu deĵerlendirmek amacēyla oral glukoz tolerans testi(OGTT) yapēldē. 

  

Bulgular:Hastalarēn 12ôsi kēz, 13ô¿ erkek, dokuzu(%36) eriĸkin yaĸtaydē. OGTT olgularēn 

%36ôsēnda anormal sonu­landē. OGTTôde bozulmuĸ a­lēk glukozu  (> 100 mg/dL) saptanan 

yedi olgunun beĸinde kronik bºbrek hastalēĵē vardē ve iki hasta periton diyaliz tedavisi 

almaktaydē. Olgularēn tamamēnda b¿y¿me geriliĵi mevcuttu. Bir hastaya takipte b¿y¿me 

hormon tedavisi uygulanmēĸtē. OGTTônin 120. dakikasēnda ºl­¿len plazma glukoz d¿zeyi 

dºrt olguda 140-199 mg/dL aralēĵēnda olduĵu i­in bozulmuĸ glukoz toleransē tanēsē aldēlar. 

Bunlardan ikisi aynē zamanda bozulmuĸ a­lēk glukozu mevcut olan hastalardē. Bozulmuĸ 

glukoz toleransē saptanan dºrt olguda kronik bºbrek hastalēĵē mevcuttu. Bunlardan 18 yaĸ 

altēndaki iki olgunun b¿y¿me geriliĵi mevcuttu. HbA1c d¿zeyi yalnēzca bir olguda 

prediyabet sēnērēnēn ¿zerinde (%5,8) ºl­¿ld¿, diĵer olgularēn HbA1c d¿zeyleri normaldi. 

¢alēĸmamēzdaki olgularēn 4ô¿ne renal transplantasyon yapēlmēĸtē. 

 

Sonu­:Sistinozis hastalarēnda renal t¿b¿ler asidoz tablosunun yol a­tēĵē poli¿ri-polidipsi ve 

metabolik asidoz aynē zamanda tip 1 diyabetes mellitusun da en sēk baĸvuru bulgularē 

arasēnda yer almaktadēr. Bu nedenle, sistinozisli hastalarēn endokrin pankreatik tutulum 

yºn¿nden OGTT ile deĵerlendirilmesi ºzellikle renal fonksiyon bozukluĵuna ek y¿k 

getirebilecek olan olasē prediyabet/diyabet gibi komplikasyonlarēn erken tespiti a­ēsēndan 

ºnemlidir. Ayrēca, olgularēmēzda HbA1c deĵeri normal iken OGTTôde bozukluk olmasē, 

endokrin pankreas tutulumu a­ēsēndan HbA1c ºl­¿m¿n¿n yetersiz olduĵunu da ortaya 

koymuĸtur.  

 

Anahtar sºzc¿kler: Sistinozis, Oral glukoz tolerans testi, Proksimal renal t¿b¿ler asidoz 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Eriĸkin Yaĸta Kalētsal Metabolik Hastalēk Tanēsē Alan Hastalarēmēzēn Klinik ve 

Demografik ¥zellikleri: 

Tanēdan Tedaviye Tek Merkez Deneyimi 

 

Busenur ERDĶN¢, Merve ATASOY K¦TRĶ, Gonca KILI¢ YILDIRIM 

Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

 
GĶRĶķ 

Kalētsal metabolik hastalēklar, enzim, kofaktºr veya transport proteinlerindeki genetik 

defektlere baĵlē olarak geliĸen geniĸ ve heterojen bir hastalēk grubudur. Her biri nadir gºr¿lse 

de toplam sēklēklarē yaklaĸēk 1/800 ile 1/2500 arasēndadēr. ¦lkemizde akraba evliliklerinin 

yaygēn olmasē nedeniyle bu hastalēklarēn gºr¿lme sēklēĵē d¿nya geneline gºre daha y¿ksektir. 

Bug¿ne kadar 1.450ôden fazla tanēmlanmēĸ KMH mevcut olup, genetik tanē yºntemlerinin 

geliĸtirilmesi ile bu sayē giderek artmaktadēr. Birka­ KMH dēĸēnda b¿y¿k ­oĵunluĵu 

otozomal resesif olarak kalētēlmaktadēr. Xô e baĵlē kalētēm gºsteren hastalēklarda aile 

bireylerinde hasta dayē veya erkek kardeĸ, hafif etkilenmiĸ, fazla klinik vermeyen kēz olgular 

bulunurken mitokondriyal hastalēklar ­oĵunlukla maternal kalētēlmaktadēr.  

Klinik bulgular ­oĵunlukla ­ocukluk ­aĵēnda baĸlasa da ºnemli bir hasta grubu eriĸkin yaĸta 

tanē almaktadēr. Bu hastalarda en ºnemli sorun, klinik bulgularēn olduk­a heterojen ve 

multisistemik olmasēdēr. 

Hastalar sēklēkla nºrolojik (inme, koma), psikiyatrik (diren­li psikoz), renal (protein¿ri, 

bºbrek yetmezliĵi) veya ortopedik (erken yaĸta osteoartrit) yakēnmalarla baĸvurmaktadēr. Bu 

bulgular ilk bakēĸta daha yaygēn gºr¿len hastalēklarē taklit ettiĵi i­in tanē yaĸē gecikmektedir 

ve bu gecikme geri dºn¿ĸ¿ms¿z organ hasarlarēna yol a­maktadēr. Tanē s¿recinde y¿ksek 

klinik ĸ¿phenin ardēndan; tandem MS analizi, plazma amino asitleri, idrar organik asitleri ve 

kurutulmuĸ kan ºrneĵi gibi ileri biyokimyasal testler ile genetik analizlerin koordineli 

kullanēmē ºnemlidir.  

Eriĸkin KMH olgularēnēn ºnemli bir kēsmē diyet, kofaktºr veya enzim replasman tedavisi gibi 

spesifik yºntemlerle tedavi edilebilmektedir. Bu nedenle erken tanē, morbidite ve 

mortalitenin azaltēlmasē a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. Bu ­alēĸmada, eriĸkin yaĸta tanē alan 

KMH hastalarēnēn klinik, biyokimyasal ve genetik ºzelliklerini deĵerlendirmek ve bu hasta 

grubuna yºnelik klinik farkēndalēĵēn artērēlmasē ama­lanmēĸtēr. 

 

MATERYAL METOD  

Bu ­alēĸmada, Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma 

Polikliniĵiônde izlenen ve 18 yaĸ ve ¿zerinde kalētsal metabolik hastalēk tanēsē alan 47 hasta 

retrospektif olarak deĵerlendirildi. 

Hastalarēn klinik ve demografik ºzellikleri, enzim analizleri, genetik sonu­larē ile tedavi ve 

takip s¿re­leri hasta dosyalarē ¿zerinden retrospektif olarak analiz edildi. 

BULGULAR  

Toplam 47 hastanēn 26ôsē kadēn (%55,3), 21ôi erkek (%44,7) idi. G¿ncel yaĸ ortancasē 40 

(21ï74) yēl, baĸvuru yaĸē ortancasē 35 (19ï68) yēl, semptom baĸlangē­ yaĸē ortancasē 14,5 (1ï

65) yēl ve tanē yaĸē ortancasē 35,5 yēl idi. Bu bulgular, belirgin bir tanēsal gecikmeye iĸaret 

etmektedir. Hastalarēn ortalama takip s¿resi beĸ yēl olarak bulundu. 

En sēk tanē Gaucher hastalēĵē olup %31,9 (n=15) oranēnda saptandē. Bunu Fabry hastalēĵē 

%27,6 (n=13) ve glikojen depo hastalēklarē %12,7 (n=6; tip 2, 3A, 5 ve 9B) izledi. Ķkiĸer 

hastada (%4,3) karnitin palmitoiltransferaz (CPT) II eksikliĵi, Niemann-Pick tip C (NPC), 



 

homosistin¿ri ve serebrotendinºz ksantomatozis (CTX) tanēlarē mevcuttu. Birer hastada ise 

biyotinidaz eksikliĵi, multipl a­il-KoA dehidrogenaz eksikliĵi (MADD), alkapton¿ri, 

mukopolisakkaridoz tip VI ve mitokondriyal miyopati saptandē. 

Hastalarēn %34ô¿ (n=16) aile taramasē ile tanē aldē. Tanē anēnda hastalarēn %56ôsē (n:9) 

semptomatik, %43ô¿ (n: 7) ise asemptomatikti. 

Klinik bulgular hastalēklara gºre deĵiĸkenlik gºstermekteydi. Gaucher hastalarēnda 

hepatosplenomegali/splenektomi ºyk¿s¿ ve sitopeni; Fabry hastalarēnda protein¿ri, bºbrek 

yetmezliĵi, akroparestezi ve sol ventrik¿l hipertrofisi ºn plandaydē. Kas tutulumu olan 

hastalarda ise proksimal kas g¿­s¿zl¿ĵ¿, miyalji ve egzersiz intoleransē en sēk baĸvuru 

ĸikayetleriydi. Hastalar tanē almadan ºnce en sēk hematoloji, nefroloji, nºroloji ve romatoloji 

polikliniklerine baĸvurmuĸtu. 

Tanē s¿recinde farklē biyokimyasal testler kullanēldē. Gaucher hastalēĵēnda enzim analizi, 

Fabry hastalēĵēnda enzim analizi ile Lyso-Gb3 d¿zeyleri, MPS tip VI i­in enzim analizi ve 

idrar GAG elektroforezi, alkapton¿ri i­in idrarda homogentisik asit, CTX i­in kolestanol 

d¿zeyi, homosistin¿ri i­in serum homosistein ve amino asit analizi; CPT II eksikliĵi ve 

MADD i­in tandem MS ve idrar organik asit analizleri kullanēldē.  

Hastalarēn %57,4ô¿nde (n=27) tanē enzim analizi ile konuldu. Olgularēn %82ôsinde (n=39) 

biyokimyasal bulgular genetik analiz ile doĵrulandē. Otuz dokuz hastaya hastalēĵa ºzg¿ 

tedavi baĸlandē ve bunlarēn %66ôsē enzim replasman tedavisi idi. Diĵer tedaviler arasēnda 

CTX i­in kenodeoksikolik asit, mitokondriyal miyopati ve MADD i­in riboflavin ve 

koenzim Q10, homosistin¿ri i­in betain ve biyotinidaz eksikliĵi i­in biyotin desteĵi yer aldē. 

Altē hastaya ise hastalēklarēna ºzg¿ diyet tedavisi uygulandē. 

Hastalarēn ºzellikleri tablo 1ôde ºzetlenmiĸtir. 

Tablo 1: Eriĸkin dºnemde kalētsal metabolik hastalēk tanēsē alan olgularēn klinik ºzellikleri 

(n=47). 
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E: erkek; K: kadēn; lyso-Gb3: Globotriaosylsphingosine, Fabry hastalēĵēna ºzg¿ biyobelirte­; 

ERT: enzim replesman tedavisi; CPT II: Karnitin palmitoiltransferaz eksikliĵi; 

GAG:Glikozaminoglikanlar. CTX: Serebrotendinºz ksantomatozis, GDH: Glikojen depo 

hastalēĵē, NPC: Nieman Pick Tip, MADD: Multipl a­il-Koa Dehidrogenaz eksikliĵi 

 

SONU¢ 

Eriĸkin yaĸta tanē alan kalētsal metabolik hastalēklar, multisistemik ve heterojen klinik 

bulgular nedeniyle sēklēkla farklē branĸlarda uzun s¿re izlenmekte ve tanē gecikmektedir. 

¢alēĸmamēzda semptom baĸlangēcē ile tanē yaĸē arasēndaki belirgin fark, bu gecikmeyi a­ēk­a 

ortaya koymaktadēr. 

Bu nedenle eriĸkin hastalarda a­ēklanamayan hepatosplenomegali, sitopeni, protein¿ri, 

hipertrofik kardiyomiyopati ve progresif kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ varlēĵēnda ayērēcē tanēda kalētsal 

metabolik hastalēklar mutlaka akēlda tutulmalēdēr. 

Erken tanē ve uygun tedavi ile bu hastalēklarda morbidite ve mortalite azaltēlabilmekte olup, 

multidisipliner yaklaĸēm tanē ve tedavi s¿recinde kritik ºneme sahiptir. 

Bu nedenle eriĸkin hastalarda da metabolik hastalēklarē d¿ĸ¿nmek, tanē gecikmesini 

ºnlemenin en ºnemli adēmēdēr. 
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Mitokondriyal Hastalēk Tanēlē Hastalarēn Semptom ve Bulgularēnēn Mitokondriyal 

Hastalēk Tanē Kriterleri ile Deĵerlendirilmesi 

 

Sezen Yēldēz1, Ali  Dursun1 
1Hacettepe ¦niversitesi Ķhsan Doĵramacē ¢ocuk Hastanesi 

 

Giriĸ: 

Mitokondriyal hastalēklar, mitokondriyal veya n¿kleer DNA mutasyonlarēna baĵlē geliĸen, 

fenotipik ve genotipik a­ēdan heterojen bir hastalēk grubudur. H¿cresel enerji 

metabolizmasēndaki merkezi rolleri nedeniyle ºzellikle y¿ksek enerji gereksinimi olan 

organlarē etkiler ve geniĸ bir klinik yelpazede bulgularla seyredebilir. Bu durum tanēyē 

g¿­leĸtirmektedir. 

 

Yºntem: 

Bu ­alēĸmada, Hacettepe ¦niversitesi Ķhsan Doĵramacē ¢ocuk Hastanesiônde mitokondriyal 

hastalēk tanēsē ile izlenen hastalarēn klinik, laboratuvar, gºr¿nt¿leme, histopatolojik ve genetik 

bulgularē retrospektif olarak deĵerlendirilmiĸtir. Hastalar, tanēmlanmēĸ tanē kriterlerine gºre 

olasē deĵil, m¿mk¿n, muhtemel ve kesin vaka olarak sēnēflandērēlmēĸ; multisistemik tutulum 

a­ēsēndan analiz edilmiĸtir. 

 

Bulgular:  

Toplam 144 hasta deĵerlendirilmiĸtir. ¦­ hasta olasē deĵil, 28 hasta m¿mk¿n, 57 hasta 

muhtemel ve 56 hasta kesin vaka olarak sēnēflandērēlmēĸtēr. Kesin vaka grubunda mortalite ve 

multisistem tutulumu daha y¿ksek bulunmuĸtur. Ayrēca kas g¿­s¿zl¿ĵ¿, nºbet, migren, yutma 

g¿­l¿ĵ¿, hepatomegali ve optik nºropati daha sēk saptanmēĸtēr. Laboratuvar incelemelerinde 

laktat, kreatin kinaz ve alanin d¿zeylerinde artēĸ daha sēk gºzlenmiĸtir. Gºr¿nt¿leme 

bulgularēnda kraniyal manyetik rezonans gºr¿nt¿leme ve spektroskopide anormallikler, bazal 

gangliyon tutulumlarē ve laktat piki belirgin olarak izlenmiĸtir. Gruplar arasēnda istatistiksel 

olarak anlamlē fark bulunmuĸtur. Kesin vaka grubunun bir kēsmēnda genetik doĵrulama 

yapēlmēĸ olup, genotip-fenotip iliĸkisi literat¿r ile uyumlu bulunmuĸtur. 

 

 

 

 



 

 

Sonu­: 

Mitokondriyal hastalēklar multisistemik etkileri ve heterojen klinik ºzellikleri nedeniyle 

multidisipliner yaklaĸēm gerektirir. Tanē kriterlerinin yeni nesil genetik yºntemlerle birlikte 

kullanēlmasē, tanē s¿recini hēzlandērarak erken tanē, uygun izlem ve genetik danēĸmanlēk 

s¿re­lerine ºnemli katkēlar saĵlayabilir. 
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Fenilketon¿ride Ebeveynlerin Stres Y¿k¿, Aile Saĵlēk Davranēĸē ve Yaĸam Kalitesinin 

¢ocuklarda Besin Neofobisi ¦zerine Etkisinin Deĵerlendirilmesi 

 

Merve Eĸgi1, ¥zlem ¦nal Uzun1, Meral Bahar Ķster1, M¿ge ¢ēnar1, Sine Yēlmaz2 
1Kocaeli ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 
2Ankara Medipol ¦niversitesi Beslenme ve Diyetetik Anabilim Dalē 

 
Giriĸ:  

Fenilketon¿ri (FK¦) tedavisinde diyet uyumundaki zorluklar, ailelerin yaĸadēĵē stres, aile 

saĵlēk davranēĸē ve yaĸam kalitesi olumsuz etkilenebilmektedir. Doĵumundan itibaren 

sakēncalē, sēnērlē, yasak gibi kelimelerle b¿y¿yen ­ocukta besinlere karĸē oluĸan korku, endiĸe 

gibi durumlar diyet tedavisinin psikolojik zorluklarē arasēnda yer almaktadēr.  

Yºntem: 

¢alēĸmamēzēn iki amacē bulunmaktadēr. Birincisi, FK¦ôde ebeveynlerin stres y¿k¿, aile 

saĵlēk davranēĸē ve yaĸam kalitesinin ­ocuklarda besin neofobisi ¿zerine etkisini belirlemeyi 

ama­layan tanēmlayēcē bir ­alēĸma olmasēdēr. Ķkincisi ise Aile Saĵlēk Davranēĸ ¥l­eĵiônin 

(ASD¥) 6-12 yaĸ arasēndaki Fenilketon¿rili ­ocuklarda ge­erlilik ve g¿venirliliĵi 

ger­ekleĸtirilmesidir. 

¢alēĸma Kocaeli ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesiônde ve PKU Aile Derneĵiônde iki merkezli olarak 

planlanmēĸtēr. ¢alēĸmaya 6-12 yaĸ arasē FK¦ôl¿ ­ocuĵu olan 242 gºn¿ll¿ anne katēlmēĸtēr. 

Araĸtērmaya katēlan ebeveynlere ve ­ocuklara ait bilgiler kaydedilmiĸtir. Ayrēca ebeveynler 

ASD¥, FK¦ôl¿ ¢ocuklarda Besin Neofobisi ¥l­eĵi, Ebeveyn Stres ¥l­eĵi ve Saĵlēklē Aile 

¥l­eĵi bºl¿mlerini yanētlamēĸlardēr. 

Bulgular:  

Ebeveynlerin yaĸ ortalamasē 36,6 Ñ 4,11 yēl; ­ocuklarēn ise 8,5 Ñ 1,89 yēldēr. Ebeveynlerin 

%25,2ôsi ve ­ocuklarēn %19,1ôi fazla kilolu/obezdir. ASD¥ôn¿n doĵrulayēcē faktºr analizi 

sonucunun ºl­eĵin orijinal yapēsēnē doĵruladēĵē, Cronbachôs Alpha i­ tutarlēlēk katsayēsēnēn 

0,92 olduĵu, FK¦ôl¿ ­ocuklar ve ebeveynlerinin, obezojenik faktºrlerin ve saĵlēk 

davranēĸlarēnēn deĵerlendirmesinde ge­erli ve g¿venilir bir ºl­ek olduĵu bulunmuĸtur. 

Ebeveynlerin ortalama ASD¥ puanē 66,2 Ñ 7,10 olarak belirlenmiĸtir. Besin Neofobisi 

¥l­eĵi sonu­larē 25,21 Ñ 5,64 puan ile ­ocuklarda besin neofobisinin ortalamanēn ¿zerinde 

olduĵu; Ebeveyn Stres ¥l­eĵi puanēnēn ise 34,3 Ñ 5,03 olup ebeveynlerde stres d¿zeyinin 

orta d¿zeyde olduĵu tespit edilmiĸtir. Ebeveynlerin ASD¥ toplam puanlarē ile Ebeveyn Stres 

¥l­eĵi ve FK¦ôl¿ ¢ocuklarda Besin Neofobisi ¥l­eĵi toplam puanlarē arasēnda negatif yºnl¿ 

bir iliĸki mevcuttur (p<0,01).  

Sonu­:  

¢alēĸmada ASD¥ FK¦ôde ge­erli ve g¿venilir bir ºl­ek olarak kabul edilmiĸtir. FK¦ôde 

yalnēzca diyet deĵil, ailenin yaĸam bi­imi belirleyicidir. Ebeveyn stresinin azaltēlmasē ve 

saĵlēklē aile davranēĸlarēnēn g¿­lendirilmesi, ­ocuklarda besin neofobisinin azaltēlmasēnda 

kritik rol oynamaktadēr. Bu nedenle FK¦ yºnetimi, tēbbi beslenmenin ºtesinde psikososyal 

destek ve s¿rd¿r¿lebilir bakēm eriĸimini kapsayan b¿t¿nc¿l bir yaklaĸēm gerektirir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Homozigot Ailesel Hiperkolesterolemide Lipid Aferezi ve Farmakolojik Tedavilerin 

Klinik Sonu­larē 
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2¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Adana 

 
Giriĸ: Homozigot ailesel hiperkolesterolemi (HoFH), doĵumdan itibaren ­ok y¿ksek d¿ĸ¿k 

yoĵunluklu lipoprotein kolesterol (LDL-K) d¿zeyleri ile karakterize nadir bir kalētsal lipid 

metabolizma hastalēĵēdēr. Hastalēk ­oĵunlukla LDLR, APOB, PCSK9 ve LDLRAP1 

genlerindeki mutasyonlardan kaynaklanēr. G¿n¿m¿zde ­eĸitli lipid d¿ĸ¿r¿c¿ tedaviler 

bulunmasēna raĵmen bir­ok HoFH hastalarēnda hedef LDL-K d¿zeylerine ulaĸmak g¿­t¿r. 

Bu ­alēĸmada merkezimizde izlenen homozigot ailesel hiperkolesterolemi hastalarēnēn klinik 

ºzellikleri, uygulanan tedaviler ve lipid kontrol¿n¿n deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: ¢alēĸmaya, 2023ï2025 yēllarē arasēnda merkezimizde izlenen ailesel homozigot 

hiperkolesterolemi tanēlē 10 hasta dahil edildi. Hastalarēn klinik kayētlarē geriye dºn¿k olarak 

incelenerek tanē yaĸē, takip s¿resi, baĸlangē­ lipid profili, genetik analiz sonu­larē, uygulanan 

tedaviler, tedavi sonrasē LDL kolesterol d¿zeyleri kaydedildi.  

Bulgular:  Hastalarēn ortalama tanē yaĸē 7,3 yēl, ortalama takip s¿resi 3,2 yēl idi. Beĸ hastada 

LDLR geninde, 4 hastada LDLRAP1 geninde homozigot patojenik varyant,1 hastada ise 

LDLR ile PCSK9 genlerinde heterozigot patojenik varyant birlikteliĵi saptandē. Ortalama 

baĸlangē­ LDL kolesterol d¿zeyi 532 mg/dL, total kolesterol d¿zeyi ise 670 mg/dL olarak 

saptandē. T¿m hastalar statin ve ezetimib tedavisi kullanmaktaydē. LDLR homozigot 

mutasyonu olan hastalarda (n=5) baĸlangē­ LDL d¿zeyi ortalama 624 mg/dL, lipid aferezi 

uygulanan hastalarda (n=4) ilk LDL d¿zeyi ortalama 711 mg/dL idi. Lipid aferezi hemen 

sonrasē ºl­¿len ortalama LDL d¿zeyleri 129 mg/dL idi. Ancak takiplerinde tekrar y¿kselerek 

ortalama LDL d¿zeyleri 444 mg/dL olarak ºl­¿ld¿. LDLRAP1 mutasyonu olan hastalarda 

(n=4) baĸlangē­ LDL d¿zeyi ortalama 497 mg/dL iken ezetimib tedavisi eklendikten sonra 

ortalama LDL d¿zeylerinin 186 mg/dLôye d¿ĸt¿ĵ¿ gºzlemlendi. 

Sonu­: Homozigot ailevi hiperlipidemide, ¿lkemizdeki ruhsatlē farmakolojik ajanlarēn ve 

lipit aferezinin etkinliĵi sēnērlē olup yeni ajanlara ihtiya­ duyulmaktadēr. Buna karĸēlēk 

LDLRAP1 mutasyonu olan hastalarda ezetimib tedavisi ile daha etkili yanēt elde 

edilebilmektedir. ¢alēĸmamēz, HoFH hastalarēnda bireyselleĸtirilmiĸ tedavi yaklaĸēmlarēnēn 

ºnemini, genotipin tedavi yanētē ¿zerinde belirleyici olduĵunu vurgulamaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Eskiĸehir ve ¢evresinde Biyotinidaz Eksikliĵinde Genetik Mutasyon Spektrumu:  

Tek Merkez Deneyimi 
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Giriĸ ve Ama­: Biyotin, yaĵ asidi sentezi, dallē zincirli aminoasit katabolizmasē ve 

glukoneogenez gibi temel metabolik s¿re­lerde gºrev alan karboksilaz enzimleri i­in esansiyel 

bir kofaktºrd¿r. Diyetle alēnan biyotin ­oĵunlukla proteinlere baĵlē formda bulunur ve biyolojik 

olarak aktif hale gelebilmesi i­in biyotinidaz enzimi aracēlēĵēyla serbest forma dºn¿ĸt¿r¿lmesi 

gereklidir. 

Biyotinidaz eksikliĵi (BE), BTD genindeki mutasyonlara baĵlē olarak geliĸen, otozomal resesif 

kalētēlan bir doĵumsal metabolik hastalēk olup ilk kez 1983 yēlēnda tanēmlanmēĸtēr. Hastalēĵēn 

insidansē d¿nya genelinde 1:40.000ï60.000 arasēnda bildirilirken, ¿lkemizde 2008 yēlēndan bu 

yana y¿r¿t¿len yenidoĵan tarama programē sayesinde daha y¿ksek sēklēkta (yaklaĸēk 1:7116) 

saptanmaktadēr. G¿n¿m¿ze kadar 290ôdan fazla mutasyon tanēmlanmēĸ olmasēna raĵmen 

genotip-fenotip iliĸkisi tam olarak ortaya konulamamēĸtēr. 

Klinik spektrum olduk­a geniĸ olup, enzim aktivitesine gºre kēsmi (%10ï30) ve tam (<%10) 

eksiklik olarak sēnēflandērēlmaktadēr. Hastalēk yaĸamēn herhangi bir dºneminde bulgu 

verebilmekle birlikte, erken dºnemde beslenme g¿­l¿ĵ¿, apne, hipotoni, konv¿lziyonlar, 

alopesi, iĸitme kaybē ve optik atrofi gibi nºrolojik ve dermatolojik bulgularla prezente olabilir. 

Tedavi edilmediĵi durumlarda ise laktik asidoz, ketozis, hiperamonemi, koma ve ani ºl¿m gibi 

aĵēr metabolik komplikasyonlara yol a­abilmektedir. 

Biyotinidaz eksikliĵi tedavisinde temel yaklaĸēm oral biyotin replasmanēdēr ve genellikle 5ï20 

mg/g¿n doz aralēĵē ºnerilmektedir. Erken tedavi ile geri dºn¿ĸ¿ms¿z nºrolojik hasarēn 

ºnlenmesi hedeflenmekle birlikte, bazē hastalarda erken ve uygun tedaviye raĵmen iĸitme kaybē, 

optik atrofi ve nºrogeliĸimsel sekellerin geliĸebildiĵi bildirilmektedir. 

Bu ­alēĸmada, merkezimizde BE tanēsēyla izlenen hastalarēn klinik ve genetik ºzelliklerinin 

deĵerlendirilmesi ve elde edilen bulgularēn literat¿r eĸliĵinde tartēĸēlmasē ama­lanmēĸtēr. 

 

Yºntem: Bu ­alēĸmaya, Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Polikliniĵiônde yenidoĵan tarama programē, aile taramasē veya ĸ¿pheli klinik 

bulgulara dayanarak ya da BTD genetik analizinde patojenik varyant saptanmasē sonucu BE 

tanēsē konulan 161 hasta dahil edilmiĸtir. Hastalarēn demografik ºzellikleri (yaĸ, cinsiyet), 

biyotinidaz enzim aktiviteleri ve genotipik ºzellikleri geriye dºn¿k olarak hasta dosyalarē 

¿zerinden deĵerlendirilmiĸtir. 

¢alēĸma i­in Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Klinik Araĸtērmalar Etik Kuruluôndan onay 

alēnmēĸtēr. 

Ķstatistiksel analizler uygun yazēlēm programē kullanēlarak ger­ekleĸtirilmiĸ olup, s¿rekli 

deĵiĸkenler ortalama Ñ standart sapma veya medyan (minimumïmaksimum) olarak, kategorik 

deĵiĸkenler ise sayē ve y¿zde (%) olarak ifade edilmiĸtir. 

 

 

 

 

 



 

Bulgular: ¢alēĸmaya dahil edilen 161 hastanēn 71ôi (%44,1) kēz, 90ôē (%55,9) erkek olup, yaĸ 

ortancasē 6 (0ï28) yēl idi. Hastalarēn b¿y¿k ­oĵunluĵu (n=146, %90,6) yenidoĵan tarama 

programē kapsamēnda yºnlendirilerek tanē almēĸtē. 

Baĸvuru anēnda 10 hastada (%6,2) dermatit benzeri cilt lezyonlarē, 5 hastada (%3,1) nºromotor 

geliĸim geriliĵi (NMGG) saptandē. Ķki kardeĸte NMGG ve cilt bulgularēnēn bulunmasē ¿zerine 

yapēlan aile taramasēnda dºrt ebeveynin BE tanēsē aldēĵē ve bu bireylerin tamamēnda homozigot 

p.Asp444His mutasyonu bulunduĵu gºr¿ld¿. Bu ebeveynlerin izlem s¿recinde herhangi bir 

klinik bulgu geliĸtirmediĵi gºzlendi. 

Ķzlemde t¿m hastalara yēllēk gºz ve iĸitme deĵerlendirmesi planlandē; ancak NMGG bulunan iki 

hastada uyumsuzluk nedeniyle bu deĵerlendirmeler ger­ekleĸtirilemedi. Takip s¿recinde 

Homozigot p.Arg157His mutasyonu olan iki hastada (%1,2) optik disk solukluĵu, bir hastada 

(homozigot p.Arg157His) sensºrinºral iĸitme kaybē, bir hastada (p.Asp444His/p.Gln156Arg) da 

tekrarlayan otitis media sebebi ile iletim tipi iĸitme kaybē geliĸti. 

Hastalarēn 126ôsēnda (%78,2) kēsmi eksiklik, 35ôinde (%21,7) tam eksiklik saptandē. Genotipik 

analizlerde en sēk saptanan varyantlar sērasēyla p.Asp444His (%78,7), p.Arg157His (%24,8) ve 

p.Cys33Phefs*36 (%9,3) idi. Kēsmi eksiklik grubunda 19 farklē mutasyon (3 homozigot, 16 

birleĸik heterozigot), tam eksiklik grubunda ise 14 farklē mutasyon (5 homozigot, 9 birleĸik 

heterozigot) belirlendi. 

En sēk mutasyon p.Asp444His homozigot mutasyonu olup, kēsmi eksiklik grubunun %77ôsinde 

ve t¿m hasta grubunun %46ôsēnda saptandē. Tam eksiklik grubunda ise homozigot p.Asp444His 

mutasyonu izlenmedi. Ķkinci sēklēkta gºr¿len p.Arg157His/p.Asp444His birleĸik heterozigot 

mutasyonu, 22 hastada (%13,6) kēsmi eksiklik, 4 hastada (%2,5) ise tam eksiklik ile iliĸkili 

bulundu. 

T¿m hastalarēn biyotinidaz enzim aktivite verilerine ulaĸēlamamēĸtēr. En sēk saptanan varyant 

olan homozigot p.Asp444His varyantēna sahip 53 hastada ortalama biyotinidaz aktivitesi 3,87 

U/L olarak bulunmuĸtur. p.Asp444His varyantēnē tek allelde taĸēyan birleĸik heterozigot 18 

hastada ise ortalama aktivite d¿zeyi 2,61 U/Lôdir. Her iki grup arasēnda istatistiksel olarak 

anlamlē fark izlenmemiĸtir (p=0,285). Tam eksikliĵi olan 12 hastanēn (homozigot p.Arg157His 

mutasyonu olan sekiz hasta ile homozigot p.Cys33Phefs*36 mutasyonuna sahip dºrt hasta) 

ortalama biyotinidaz aktivitesi 0,83 U/L olarak belirlenmiĸtir.  

Homozigot p.Arg157His ve homozigot p.Cys33Phefs*36 mutasyonlarē birlikte 

deĵerlendirildiĵinde, bu grubun hem homozigot p.Asp444His hem de tek allelde p.Asp444His 

taĸēyan gruplara gºre anlamlē derecede daha d¿ĸ¿k enzim aktivitesine sahip olduĵu gºsterilmiĸtir 

(sērasēyla p<0,001 ve p=0,005). 

T¿m hastalara biyotin tedavisi baĸlandē; kēsmi eksiklikte 5 mg/g¿n, tam eksiklikte 10 mg/g¿n 

doz uygulandē. Ķzlemde tam eksiklik grubundaki 4 hastada (%2,5) semptom geliĸimi nedeniyle 

doz artērēmē yapēldē. Bu hastalardan birinde alopesi, birinde yaygēn dermatit benzeri lezyonlar, 

iki hastada ise serum laktat y¿ksekliĵi saptandē. Sºz konusu hastalarēn genotiplerinin sērasēyla 

homozigot p.Arg157His (n=2), homozigot p.Cys33Phefs*36 (n=1) ve 

p.Arg157His/p.Asp444His (n=1) olduĵu belirlendi. 

 

Tartēĸma: Biyotinidaz eksikliĵi, biyotinin karboksilaz enzimleri i­in kofaktºr olarak 

kullanēlmasēnē engelleyen ve multipl karboksilaz eksikliĵi bulgularēna yol a­an ºnemli bir 

doĵumsal metabolik hastalēktēr. Yenidoĵan tarama programlarēnēn yaygēnlaĸmasē ile hastalar 

semptom geliĸmeden tanē almakta ve erken baĸlanan tedavi sayesinde klinik bulgular b¿y¿k 

ºl­¿de ºnlenebilmektedir. ¢alēĸmamēzda da hastalarēn %90,6ôsēnēn yenidoĵan tarama programē 

kapsamēnda tanē almēĸ olmasē ve bu grupta semptom geliĸiminin olduk­a d¿ĸ¿k oranda (%2,4) 

izlendi. Bu geniĸ hasta serisi, BEôde yenidoĵan tarama programlarēnēn erken tanē ve tedaviye 

olanak saĵlayarak semptom geliĸimini belirgin ĸekilde azalttēĵēnē ortaya koymaktadēr. 

Buna karĸēn, tarama programē ºncesinde tanē alan hastalarda nºromotor geliĸim geriliĵi ve ciddi 



 

nºrolojik komplikasyonlarēn daha sēk gºr¿lmesi, gecikmiĸ tanēnēn olumsuz etkisini ortaya 

koymaktadēr. ¥zellikle homozigot p.Arg157His ve p.Cys33Phefs*36 mutasyonlarēnēn daha aĵēr 

fenotiple iliĸkili olduĵu gºzlenmiĸ olup, literat¿r ile uyumlu ĸekilde bu mutasyonlarēn tam 

eksiklik ve ciddi klinik bulgularla iliĸkili olduĵu d¿ĸ¿n¿lmektedir.  

Tedavi altēnda dahi optik atrofi ve iĸitme kaybē gibi nºrolojik sekellerin geliĸebileceĵi 

bilinmekte olup, ­alēĸmamēzda da sēnērlē sayēda hastada bu bulgularēn izlenmesi dikkat ­ekicidir. 

Bu durum, erken tanē ve uygun tedaviye raĵmen bazē hastalarda hastalēĵēn tamamen 

ºnlenemeyebileceĵini gºstermektedir. 

Genotip daĵēlēmē incelendiĵinde, homozigot p.Asp444His mutasyonunun en sēk varyant olduĵu 

ve ºzellikle kēsmi eksiklik ile iliĸkili olduĵu saptanmēĸtēr. Bunu p.Arg157His ve 

p.Cys33Phefs*36 varyantlarē takip etmiĸtir. ¢alēĸmamēzdaki sēk gºr¿len mutasyonlar, 

literat¿rde bildirilenlere benzerdir. Aile taramasē ile tanē alan ve homozigot p.Asp444His 

mutasyonuna sahip ebeveynlerin asemptomatik seyretmesi, bu varyantēn d¿ĸ¿k klinik 

penetransēnē desteklemekte ve bu grupta tedavi gerekliliĵi ile dozajēn yeniden deĵerlendirilmesi 

gerektiĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. ¦­ hastamēzda saptanan c.190G>A (p.Glu64Lys) varyantē, 

ºzellikle T¿rk pop¿lasyonunda sēklēkla tespit edilmiĸ olup, tam BEône neden olduĵu 

bilinmektedir. Klinik deĵiĸkenlik ve enzim aktivitesi ºl­¿mlerindeki sēnērlēlēklar nedeniyle 

molek¿ler genetik analizler tanēyē desteklemede ºnemlidir. 

Sonu­ olarak, bu geniĸ hasta serisi; yenidoĵan tarama programlarēnēn biyotinidaz eksikliĵinde 

erken tanē ve semptomlarēn ºnlenmesindeki kritik rol¿n¿ vurgularken, genotip-temelli risk 

deĵerlendirmesi ve ºzellikle p.Asp444His mutasyonunun klinik ºneminin yeniden gºzden 

ge­irilmesi gerektiĵini ortaya koymaktadēr. Bireyselleĸtirilmiĸ izlem yaklaĸēmlarēnēn klinik 

yºnetimde giderek daha fazla ºnem kazanacaĵē d¿ĸ¿n¿lmektedir. 
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Giriĸ: 

Ak­aaĵa­ ĸurubu idrar hastalēĵē (MSUD), dallē zincirli amino asit metabolizmasēndaki dallē 

zincirli Ŭ-ketoasit dehidrogenaz kompleksinin eksikliĵi sonucu geliĸen bir kalētsal metabolik 

hastalēktēr. Akut metabolik dekompansasyon ataklarē ve buna baĵlē nºrolojik hasar iyi 

tanēmlanmēĸ olmakla birlikte, hastalēĵēn uzun dºnem nºrolojik, biliĸsel ve psikiyatrik etkileri 

yeterince aydēnlatēlamamēĸtēr. 

 

Yºntem: 

Bu ­alēĸmada, ¿­¿nc¿ basamak bir metabolizma merkezinde izlenen doĵrulanmēĸ MSUD 

tanēlē hastalarda kesitsel bir deĵerlendirme yapēlmēĸtēr. T¿m hastalara nºrolojik muayene, 

biliĸsel deĵerlendirme ve yapēlandērēlmēĸ psikiyatrik gºr¿ĸmeler uygulanmēĸtēr. Biliĸsel 

deĵerlendirme ­ocuk hastalarda Wechsler ¢ocuklar Ķ­in Zek© ¥l­eĵi-Gºzden Ge­irilmiĸ 

Formu (WISC-R), eriĸkin hastalarda ise Wechsler Eriĸkinler Ķ­in Zek© ¥l­eĵi (WAIS) 

kullanēlarak yapēlmēĸtēr. Psikiyatrik deĵerlendirme ­ocuklarda ve eriĸkinlerde yaĸa uygun 

ºl­ekler ile yapēlmēĸtēr. Ayrēca yaĸam kalitesi, agresyon, uyku bozukluklarē ve dikkat 

eksikliĵi hiperaktivite bozukluĵu belirtilerini deĵerlendiren ºl­ekler de uygulanmēĸtēr. Bu 

ºzet, yaklaĸēk 40 hastayē i­ermesi planlanan ­alēĸmanēn ara bulgularēnē sunmaktadēr. 

 

Bulgular:  

Toplam 14 hasta deĵerlendirilmiĸtir; bunlarēn 5ôi 12ï17,5 yaĸ aralēĵēnda ­ocuk, 9ôu ise 17,5ï

36 yaĸ aralēĵēnda eriĸkindir. Nºrolojik bulgular heterojen olup, hareket bozukluklarē (n=7), 

piramidal sistem bulgularē (n=7) ve nºbet (n=2) izlenmiĸtir. Biliĸsel deĵerlendirmede normal 

zeka d¿zeyi (n=2), hafif (n=5), orta (n=6) ve aĵēr (n=1) zihinsel yetersizlik saptanmēĸtēr. 

Psikiyatrik deĵerlendirmede ­ocuk hastalarēn 4ô¿nde (n=4) en az bir psikiyatrik bozukluk 

saptanērken, 1 hastada (n=1) yalnēzca eĸik altē belirtiler gºzlenmiĸtir. Eriĸkin hastalarēn 

1ôinde (n=1) psikiyatrik bulgu saptanmazken, 2 hastada (n=2) psikiyatrik bozukluk ve 7 

hastada (n=7) olasē veya eĸik altē psikiyatrik bozukluklar belirlenmiĸtir. Bir­ok hastada 

birden fazla psikiyatrik komorbidite izlenmiĸtir, bu durum kategorik tanēlarēn ºtesinde daha 

geniĸ bir nºropsikiyatrik y¿k¿ d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

 

 

 

 

 

 



 

Sonu­: 

Bu ara bulgular, MSUD hastalarēnda nºrolojik komplikasyonlar ve psikiyatrik 

komorbiditelerin sēk gºr¿ld¿ĵ¿n¿ gºstermektedir. ¢ocuk ve eriĸkin hastalarda gºzlenen 

y¿ksek psikiyatrik tanē sēklēĵē ve eĸik altē belirtiler, nºropsikiyatrik bulgularēn MSUD 

fenotipinin yeterince tanēnmamēĸ bir bileĸeni olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bu nedenle 

uzun dºnem izlemde sistematik nºropsikiyatrik deĵerlendirme ve multidisipliner yaklaĸēm 

ºnem taĸēmaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS123 

HĶPOFOSFATEMĶK RĶKETSTE YENĶ TEDAVĶ DENEYĶMĶ 

 

Hasan Fehmi Asarĭ, Leyla T¿merĭ, ¢iĵdem Seher Kasapkaraĭ, Ķlyas Okurĭ, Hakan 

AtalarĮ, Ali ErenĮ, K¿bra ¢ilesizĭ, Aslē Ķnciĭ, Ayĸe Aky¿zĭ, Sedef Karaĭ, Fatih S¿heyl 

Ezg¿ĭ 

ĭGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē 

ĮGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Ortopedi ve Travmatoloji Ana Bilim Dalē 

 
¥ZET:  

PHEX mutasyonlarē, osteositler tarafēndan salgēlanan hormon olan fibroblast b¿y¿me faktºr¿ 

23'¿n (FGF23) hidrolitik inaktivasyonunu bozabilir. FGF23, fosfat geri emilim 

taĸēyēcēlarēnēn ekspresyonunu ve proksimal t¿b¿l h¿crelerinde 25-hidroksivitamin D'nin 1Ŭ-

hidroksilaz aktivitesini down reg¿le eder. Bu nedenle, XLH hastalarēnda FGF23 serum 

konsantrasyonundaki artēĸ, fosfatēn t¿b¿ler reabsorpsiyonunun ve baĵērsak emiliminin 

inhibisyonuna, serum fosfat konsantrasyonlarēnēn azalmasēna ve osteomalazi ile raĸitizmin 

geliĸmesine yol a­ar. Burosumab, hipofosfatemi ile giden kalētsal bir bozukluk olan PHEX 

geninde mutasyonlara baĵlē ortaya ­ēkan X'e baĵlē hipofosfatemik rikets (XLH) tedavisinde 

kullanēlan bir ila­tēr. 

 

¢alēĸmamēzda XLH tanēlē burosumab tedavisi alan 5 pediatrik hasta (3 kēz 2 erkek) klinik ve 

laboratuvar bulgularēyla retrospektif olarak deĵerlendirilmiĸtir. Hastalarēn ortalama ilk 

baĸvuru yaĸē 23,4 ay (14-37 ay) olup, t¿m hastalarda ilk baĸvuru ĸikayeti bacaklarda eĵrilikti. 

Burosumab tedavisine baĸlama yaĸē ortalama 62,2 ay (54-86 ay), tedavi s¿resi ise 4 hafta ile 

26 ay arasēnda deĵiĸmekte idi.  Tedavi ºncesi serum fosfor deĵerleri 2,4-2,8 mg/dl olarak 

saptanmēĸtēr. Hastalarēn burosumab tedavisi ºncesindeki konvansiyonel oral fosfor 

tedavisine uyumda g¿­l¿k ­ektikleri gºzlenmiĸtir. Baĸlangē­ dozu olarak 0.8 mg/kg/2 hafta 

subkutan yol kullanēlmēĸtēr. Ķki hastada hedef fosfor d¿zeylerine ulaĸēlamamasē ¿zerine 

protokole uygun kademeli artēĸ yapēlmēĸtēr. Tedavi sonrasē fosfor deĵerleri ortalama 3.2 

mg/dl saptandē.  

 

Tedavi s¿resince yaĸa gºre alkalen fosfataz d¿zeyleri ve metafizlerdeki radyolojik 

d¿zensizliklerde belirgin iyileĸme kaydedilmiĸtir. Tedavi ile iliĸkili ciddi yan etkiler 

gºr¿lmemiĸ olup enjeksiyon yeri veya aĸērē duyarlēlēk reaksiyonu geliĸmemiĸtir. Burosumab 

tedavisi; eklem grafi bulgularēnē iyileĸtirirken, boylarēnda ortalama 20 persentillik bir artēĸ 

saĵlayarak lineer uzamaya katkē saĵlamēĸtēr.  

 

Sonu­: PHEX mutasyonlarēnēn neden olduĵu hipofosfatemik rikets tedavisinde burosumab 

etkili bir tedavi yºntemi olarak kullanēlmaktadēr. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

Tablo 1: Hastalarēn demografik, antropometrik deĵerlendirmeleri 

 
 

VAKA 

GENOT

ĶP 

CĶNSĶY

ET 

BAķVU

RU 

YAķI 

TEDAV

Ķ 

BAķLA

NGI¢ 

YAķI 

G¦NC

EL 

YAķI 

TEDAV

Ķ 

S¦RES

Ķ 

BAķV

URU 

BOY 

PERS

ANTĶ

LĶ 

FĶN

AL  

BOY  

1 PHEX 

c.824 

T>C ERKEK 26 AY 86 AY 112 AY 26 AY 3p 3p 

2 PHEX 

c.824 

T>C ERKEK 14 AY 66 AY 93  AY 27 AY 10p 27p 

3 PHEX 

c.1415_1

418 del KIZ 21 AY 32 AY 51 AY 19 AY 19p 36p 

4 PHEX  

c.1699 

C>T  del KIZ 19 AY 54 AY 76 AY 22 AY 39p 83p 

5 PHEX 

c.436+ 

5G>A  KIZ 37 AY 73 AY 74 AY 1 AY 15p 15p 

 

 

 

 

Tablo 2: Hastalarēn tedavi ºncesi ve sonrasē laboratuvar bulgularēnēn deĵerlendirmesi 

 
 

 

VAK

A 

TEDAV

Ķ 

¥NCES

Ķ  P    

(mg/dl) 

TEDAVĶ 

SONRA

SI   

P (mg/dl) 

TEDAVĶ 

¥NCESĶ 

ALP   (U/L) 

TEDAVĶ 

SONRASI  

ALP  

 (U/L) 

TEDAVĶ 

¥NCESĶ 

PTH 

(pg/ml) 

TEDA

VĶ 

SONR

ASI 

PTH 

(pg/ml) 

TED

AVĶ 

¥NC

ESĶ 

TPR 

TED

AVĶ 

SON

RASI  

TPR 

1 2,8  ( 4-

7) 3 ( 3-5,4) 

571 ( 104-

345) 

361( 142-

335) 

141 (11-

54) 

84 ( 17-

74) 83% 91% 

2 

2,7 (4-7) 

3,4(3,2-

5,5) 

526 (104-

345) 

289 (142-

335) 

89 (11-

54) 

38 ( 17-

74) 86% 95% 

3 2,8 (4,4-

6,2) 

3,8(3,2-

5,5) 

1456 (163-

427) 

513(142-

335) 

155 (18-

88) 

40 (17-

74) 78% 93% 

4 

2,7 (4-7) 

2,3 ( 3,2-

5,5) 565(163-427) 

430 (142-

335) 

156 (11-

54) 

36 (17-

74) 72% 86% 

5 2,4 (4,4-

6,2) 

3,6 (3,2-

5,5) 

588 (163-

427) 

410 (142-

335) 

195( 17-

74) 

37(17-

74) 82% 82% 

P:fosfor, ALP:alkalen fosfataz, PTH:parathormon, TPR:T¿b¿ler fosfor rearbsorbsiyonu 
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SS126 

Prolidaz Eksikliĵi; On Olguluk Seriden Klinik ve Biyokimyasal Spektrum 

 

K¿bra ¢ilesiz ĭ, ¢iĵdem Seher Kasapkara ĭ, Leyla T¿mer ĭ, Ķlyas Okur ĭ, Esra AdēĸenĮ, 

Mehmet S¿han Ayhanį, Sevcan Bakkaloĵlu Ezg¿ , Avniye K¿bra Baskēn , ¦lker 

Ko­ak , Mehmet Ali Erg¿n , Fatih S¿heyl Ezg¿ ĭ 

ĭGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

ĮGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Dermatoloji Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

įGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Plastik,Rekonstriktif ve Estetik Cerrahi Anabilim Dalē, 

Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nefroloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi,¢ocuk Ķmm¿noloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbē Genetik Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Giriĸ ve Ama­: Prolidaz Eksikliĵi (PE), PEPD gen mutasyonlarēna baĵlē geliĸen; diren­li 

kutanºz ¿lserler, dismorfik y¿z gºr¿n¿m¿ ve biliĸsel gerilikle karakterize, nadir bir otozomal 

resesif metabolik hastalēktēr. Geniĸ klinik spektrumu nedeniyle tanēsal g¿­l¿kler i­eren PEôde, 

merkezimizde izlenen 10 olgunun multisistemik tutulumlarēnēn, biyokimyasal parametrelerinin 

ve fenotipik heterojenitesinin sunulmasē ama­landē. 

Gere­ ve Yºntem: Gazi ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bºl¿m¿nde izlenen molek¿ler 

analizle tanēsē kesinleĸmiĸ, yaĸlarē 7-43 yēl arasēnda deĵiĸen 10 PE hastasē (5 erkek, 5 kadēn) 

dahil edildi. Hastalarēn demografik verileri, klinik fenotipleri ve amino asit profillerini i­eren 

laboratuvar parametreleri retrospektif olarak incelendi. 

Bulgular:  Olgularēn %90ôēnda ilk baĸvuru semptomu kronik kutanºz bulgular iken, bir olgu 

epistaksis sonrasē saptanan transaminaz y¿ksekliĵi ile prezente oldu. Kutanºz lezyonlar; 

diren­li ¿lserler (%70), cilt kuruluĵu (%60), telenjiektazi (%60), atopik dermatit (%10) ve 

psºriazis (%10) ĸeklinde geniĸ bir spektrum gºsterdi. T¿m olgularda (%100) dismorfik y¿z 

bulgularē, dental anomaliler ve rek¿rren enfeksiyon ºyk¿s¿; %50ôsinde oftalmolojik bulgular 

saptandē. Klinik spektrumda imm¿n disreg¿lasyon (%70), hemafagositik lenfohistiyositozis 

(HLH) benzeri tablo (%10), splenomegali (%40), kronik artrit (%10), hepatosteatoz (%20) ve 

transaminaz y¿ksekliĵi (%20) gºzlendi. Hematolojik bulgular (anemi, trombositopeni, HLH) 

(%60), yatēĸ gerektiren enfeksiyonlar (%80), osteonekroz (%20) ve karaciĵer fibrozisi (%10) 

gibi yaĸamē tehdit eden komplikasyonlar da kaydedildi. Plazma/idrar amino asit d¿zeyleri ve 

bazal metabolik tetkiklerde patolojik sapma izlenmedi. 

Sonu­: PE, yalnēzca kutanºz bulgularla sēnērlē olmayēp hematolojik, romatolojik, hepatik ve 

oftalmolojik sistemleri i­eren multisistemik bir spektrum sergiler. Bazal metabolik tetkiklerin 

normal olabildiĵi bu heterojen tabloda, karaciĵer fibrozisi ile dismorfik bulgular ve 

multisistemik bulgularēn eĸlik etmesinin tanēda akēlda tutulmasē ve molek¿ler analizlerle 

desteklenmesi ºnemlidir. 

Anahtar Kelimeler:  Prolidaz Eksikliĵi, PEPD geni, Deri ¦lserleri, Ķmm¿n Disreg¿lasyon, 

Hematolojik Tutulum, Hepatosteatoz. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 



 

 

SS139 

Konjenital Glikozilasyon Bozuklukluĵu Tanēlē 24 Olguda Klinik Deĵerlendirme 

 

Meral Bahar Ķster1, Gamze Karamanlē2 , Duygu Din­t¿rk3, M¿ge ¢ēnar1, Merve 

Atasoy Kutri 4, ¥zge Kamer Karalar Pekuz3, Oĵuzhan Delican1, Sevil Dorum5, Nafiye 

Emel ¢akar2, Gonca Kēlē­ Yēldērēm4, Pelin Teke Kēsa3, Nur Arslan3, ¥zlem ¦nal Uzun1 

1Kocaeli ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 
2Ķstanbul Prof. Dr. Cemil Taĸ­ēoĵlu ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim 

Dalē 
3Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 
4Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim 

Dalē 
5Bursa Y¿ksek Ķhtisas Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

 
GĶRĶķ: Konjenital glikozilasyon bozukluklarē (CDG), glikoprotein ve glikolipid glikanlarēn 

sentez ve baĵlanmasēndaki kusurlardan kaynaklanan, nadir ve heterojen bir metabolik 

hastalēk grubudur. Multisistemik klinik bulgulara yol a­maktadēr. CDGôler genellikle 

otozomal resesif kalētēm gºsterir. Tanēda serum transferrin izoelektrik odaklama analizi 

ºnemli bir tarama yºntemi olup, kesin tanē molek¿ler genetik testlerle konulmaktadēr. Erken 

tanē ve multidisipliner yaklaĸēm hastalarēn prognozunu iyileĸtirmede kritik rol oynamaktadēr. 

Y¥NTEM: 2010-2026 yēllarē arasēnda 5 merkezde tanē alan 24 olgunun demografik, klinik, 

laboratuvar ve molek¿ler analiz verileri elektronik ve dosya kayētlarē kullanēlarak retrospektif 

olarak incelendi. 

BULGULAR: ¢alēĸmaya 5 merkezden 24 CDG tanēlē hasta alēndē. Hastalarēn %37,5ôi kēz, 

%62,5ôi erkekti. Semptomlarēn baĸlama yaĸē ortalama 20,4 ay; tanē yaĸē ortalama 58,7 aydē. 

Akraba evliliĵi ºyk¿s¿ olan olgu sayēsē 18 (%75) idi. Genetik analiz sonu­larēna gºre 2 

DPAGT1, 3 PGM1, 2 MPI, 1 COG6, 1 DPM1, 1 NGLY1, 1 MPAK1, 1 ATP6V0A2, 1 

TMEM199, 1 ALG1, 2 ALG3, 1 ALG 6, 2 PMM2, 2 SLC35A2, 1 SLC39A8 geninde 

mutasyon saptandē. 

Multisistem tutulumu olan hastalarda en sēk gºr¿len nºbet, hipotoni, geliĸim geriliĵi ve ataksi 

gibi nºrolojik bulgulardē. 2 hastada hepatosteatoz, 3 hastada karaciĵer yetmezliĵi geliĸmiĸ, 1 

hastada nakil ihtiyacē olmuĸtu. Bunun dēĸēnda dismorfik bulgular, ambigus genitalya, 

perianal malformasyonlar, psikiyatrik bozukluk, parkinsonizm bulgularē, katarakt, kardiyak 

ve nefrolojik bulgular eĸlik ediyordu. Kranial magnetik rezonans gºr¿nt¿leme sonucunda 

hastalarda serebral, serebellar atrofi, hipomiyelinizasyon, kistik geniĸlemeler ve korpus 

kallozumda atrofi izlendi. Hastalardan 5ôine  galaktoz tedavisi 2ôsine mannoz tedavisi 

uygulandē, belirgin yanēt alēnamadē.  

SONU¢: CDGôler multisistemik tutulum ile seyreden, klinik a­ēdan olduk­a heterojen bir 

hastalēk grubudur ve bu durum tanēda gecikmelere yol a­abilmektedir. Bizim olgularēmēzda 

da ilk semptom yaĸē ile tanē yaĸē arasēnda belirgin bir fark saptanmēĸ olup, bu durum 

literat¿rle uyumludur. 
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NGLY1 eksikliĵinde klinik ve genetik ºzellikler: T¿rkiye deneyimi 

 

Emel Yēlmaz G¿m¿ĸ1, Sebile Kēlavuz1, Ay­a Aydoĵan2, Emine Gen­1, Halil Tuna Akar 3, 

Ķsmail Hakkē Akbeyaz4, Nafiye Emel ¢akar5, ķenol Demir6, Esra Er7, Aliye G¿lbah­e8, 

Hatice G¿neĸ8, Fatih Kardaĸ8, Mustafa Kēlē­3, Hasan ¥nal9, Ķbrahim Taĸ10, Dilĸad 

T¿rkdoĵan4, Ali Dursun11, Burcu ¥zt¿rk Hiĸmi1 

1. Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, 
Ķstanbul 

2. Mersin ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi, Mersin 

3. Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi, Ankara 

4. Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nºroloji Bilim Dalē, Ķstanbul 

5. Ķstanbul Prof. Dr. Cemil Taĸcēoĵlu ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 
Bilim Dalē, Ķstanbul 

6. Marmara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbi Genetik Ana Bilim Dalē, Ķstanbul 

7. SB¦ ĶTF Dr. Beh­et Uz ¢ocuk Hastalēklarē ve Cerrahisi Eĵitim ve Araĸtērma 
Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 

8. Erciyes ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, 
Kayseri 

9. Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim 
Dalē, Ķstanbul 

10. ¦mraniye Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim 
Dalē, Ķstanbul 

11. Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, 
Ankara 

 
Giriĸ: NGLY1 eksikliĵi multisistem tutulumuyla seyreden ultra nadir bir hastalēktēr. Baĸlēca 

klinik bulgularē geliĸme geriliĵi, hiperkinetik haraket bozukluĵu, hipo-/alakrima, polinºropati 

ve transaminaz y¿ksekliĵi olan hastalēĵēn sēk gºr¿len diĵer bulgularē epilepsi, iĸitsel nºropati, 

skolyoz, yapēsal kalp anomalileri, konstipasyon, adrenal yetmezlik, hipolipidemidir.  

NGLY1 proteini, endoplazmik retikulum iliĸkili yēkēm (ERAD) yolunda gºrev alan bir sitozolik 

N-glikanazdēr ve yanlēĸ katlanmēĸ glikoproteinlerin sitoplazmada deglikozilasyonunu saĵlar. 

NGLY1 eksikliĵinde deglikozilasyon alternatif mekanizmalarla ger­ekleĸir ve N-

asetilglukozamin-asparajin (GlcNAc-Asn) birikir. Ķdrarda ve kanda tespit edilebilen bu molek¿l 

biyobelirte­ olarak kullanēlabilmektedir.  

Biz bu ­alēĸmamēzda, hastalarēn klinik, biyokimyasal ve molek¿ler ºzelliklerini 

deĵerlendirerek hastalēĵa yºnelik farkēndalēĵēnēn artērēlmasēnē ve doĵal seyrine iliĸkin mevcut 

bilgileri geniĸletmeyi ama­ladēk. 

Yºntem: ¢ok merkezli, retrospektif bu ­alēĸmada, NGLY1 eksikliĵi tanēlē 15 hastanēn klinik, 

biyokimyasal ve molek¿ler verileri hasta dosyalarēndan elde edilerek deĵerlendirildi. 

 



 

 

Bulgular: ¢alēĸmaya 11 aileden toplam 15 hasta dahil edildi. Yaĸayan 13 hastanēn medyan yaĸē 

6 yēl (16 ayï17 yēl) idi. Hastalarēn tamamēnda geliĸim geriliĵi ve dismorfik y¿z bulgusu vardē. 

EEG bozukluĵu (10/15), nºbet (9/15), periferik nºropati (3/5), hiperkinetik hareket bozukluĵu 

(8/15), azalmēĸ derin tendon refleksi (6/15) sēk gºr¿len nºrolojik bulgulardē. Beslenme g¿­l¿ĵ¿ 

(9/15), skolyoz (7/13), iĸitsel nºropati (2/4), hipo-/alakrima (6/15), konstipasyon (6/15) diĵer 

sēk gºr¿len bulgulardē. Periferik nºropati ve iĸitsel nºropati bulgularēnēn zaman i­inde ortaya 

­ēktēĵē gºzlendi. Transaminaz y¿ksekliĵi (12/14) en sēk gºr¿len laboratuvar bulgusuyken, bunu 

total kolesterol (7/10) ve HDL (6/10) d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ izlemekteydi. Hastalarēn ­oĵunda (9/12) 

karaciĵer enzim y¿ksekliĵi ge­iciydi. Kohortumuzda 10 farklē varyant vardē, hastalarēn ­oĵu 

homozigot olup bir hastada bileĸik heterozigot varyant mevcuttu. Genotip-fenotip iliĸkisi 

saptanmadē. 

Sonu­: NGLY1 eksikliĵi, geniĸ ve heterojen klinik spektruma sahip multisistemik bir 

hastalēktēr. Bulgularēmēz, hastalēĵēn dinamik ve progresif seyrini gºstermekte olup, hastalarēn 

d¿zenli ve uzun dºnemli klinik izlem gereksinimini desteklemektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS145 

Tirozinemi Tip 1 Hastalarēnda D¿ĸ¿k Fenilalanin Ķ­erikli Serbest Besin Uygulamasēnēn 

Metabolik Kontrol ve Diyet Uyumuna Etkisinin Ķncelenmesi 

 

Esma Uygur - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Sedanur Ak­a Yeĸil - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Selin Akbulut ¢akēr - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Hanēm Aghakishili - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Kaĵan ¢alēĸgan - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Elif  Ķĸler Soylu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Tuĵ­e  Aras ¢ºl - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Mehmet ķerif Cansever - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri Meslek 

Y¿ksek Okulu, Tēbbi Hizmetler Ve Teknikler Bºl¿m¿, Tēbbi Labaratuvar Teknikleri 

Programē 

Tanyel Z¿barioĵlu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ertuĵrul Kēykēm - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp 

Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ 

Tirozinemi Tip 1, tirozin (Tyr) yēkēm yolaĵēnda gºrev alan fumarilasetoasetat hidrolaz 

eksikliĵi sonucu geliĸen kalētsal bir metabolizma hastalēĵēdēr. Bu enzim eksikliĵi toksik 

metabolit birikimine ve hepatosel¿ler karsinom riskinde artēĸa yol a­maktadēr. Tedavide 

kullanēlan nitisinon toksik metabolit ¿retimini baskēlasa da plazma Tyr d¿zeylerini 

artērabilmektedir. Bu nedenle nitisinon tedavisi alan hastalarda Tyr ve fenilalanin (Phe) 

d¿zeylerinin g¿venli aralēkta tutulmasē i­in tēbbi beslenme tedavisi (TBT) uygulanmaktadēr. 

Bu ­alēĸmada, Phe i­eriĵi d¿ĸ¿k sebze ve meyvelerin serbest bērakēldēĵē TBT yaklaĸēmēnēn 

metabolik kontrol ve tedavi uyumu ¿zerine etkileri deĵerlendirilmiĸtir. 

Yºntem 

Genetik olarak tirozinemi Tip 1 tanēsē almēĸ hastalar ­alēĸmaya dahil edilmiĸtir. Hastalar, 100 

gramēnda 75 mgôdan az Phe i­eren sebze ve meyvelerin serbest bērakēldēĵē, 75 mg/100 gôdan 

fazla Phe i­eren besinlerin ise porsiyonlanarak diyete eklendiĵi yeni beslenme protokol¿ne 

ge­irilmiĸtir. D¿zenli kan kontrol¿ yapēlan hastalar ­alēĸmaya alēnmēĸ; d¿zensiz kan kontrol¿ 

olanlar ve karaciĵer transplantasyonu yapēlanlar dēĸlanmēĸtēr. Hastalar 1 yēl izlenmiĸ; Phe ve 

Tyr d¿zeyleri ile total protein, aminoasit karēĸēmē (AAK) ve doĵal protein alēmlarē 

kaydedilmiĸtir. Protokol ºncesi 1 yēl Dºnem 1, protokol sonrasē 1 yēl Dºnem 2 olarak 

karĸēlaĸtērēlmēĸ; ayrēca uyum 5 soruluk anketle deĵerlendirilmiĸtir. 

Bulgular  

¢alēĸmaya 9 hasta dahil edilmiĸ, hastalarēn %22.2ôsi erkek, %77.8ôi kēz bulunmuĸtur. Yaĸ 

ortalamasē 14.88Ñ5.3 yēldēr. Dºnem 1 ve Dºnem 2 karĸēlaĸtērēldēĵēnda plazma Phe d¿zeyleri 



 

sērasēyla 55.97Ñ13.10 ve 55.19Ñ14.65 Õmol/L, Tyr d¿zeyleri 475.89Ñ113.32 ve 

468.07Ñ98.55 Õmol/L bulunmuĸtur. AAK alēmē benzer olup 1.35Ñ0.67 ve 1.35Ñ0.55 

g/kg/g¿n saptanmēĸtēr. Buna karĸēlēk Buna karĸēlēk Phe alēmēnēn 674.62Ñ177.66 mg/g¿nden 

1055.44Ñ218.79 mg/g¿ne ve doĵal protein alēmēnēn 0.31Ñ0.21 g/kg/g¿nden 0.50Ñ0.33 

g/kg/g¿ne y¿kseldiĵi gºr¿lm¿ĸt¿r. Genel olarak Dºnem 2ôde protein alēm parametrelerinde 

artēĸ olduĵu, buna karĸēn plazma Phe, Tyr ve AAK d¿zeylerinin benzer seyrettiĵi 

saptanmēĸtēr. Ankette t¿m hastalar yeni sistemin diyete uyumu artērdēĵēnē belirtmiĸtir.  

Sonu­ 

Phe i­eriĵi d¿ĸ¿k sebze ve meyvelerin serbest bērakēldēĵē bu protokol¿n, tirozinemi Tip 1 

hastalarēnda Tyr d¿zeylerini artērmadan protein alēmēnē ve diyete uyumu artērdēĵē 

gºsterilmiĸtir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS148 

Klinik Pratikte Homosistein: Deĵeri Bilinmeyen Bir Biyobelirte­ mi? Ķstem Sēklēĵē ve 

Klinik Farkēndalēk Ger­ekliĵi 

 

S¿meyra KORKMAZ - Marmara ¦niversitesi, Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, 

¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Ķstanbul 

Burcu ¥ZT¦RK HĶķMĶ - Marmara ¦niversitesi, Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, 

¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ķstanbul 

Erhan ¦NER - Marmara ¦niversitesi, Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Tēbbi 

Biyokimya Anabilim Dalē, Ķstanbul 

Goncag¿l HAKLAR - Marmara ¦niversitesi, Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Tēbbi 

Biyokimya Anabilim Dalē, Ķstanbul 

Sebile KILAVUZ - Marmara ¦niversitesi, Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk 

Metabolizma Bilim Dalē, Ķstanbul 

 
Giriĸ ve Ama­: Homosistein, metiyonin metabolizmasēnda oluĸan s¿lf¿rl¿ bir amino asittir. 

Artmēĸ d¿zeyleri (hiperhomosisteinemi; HHcy) kardiyovask¿ler, serebrovask¿ler ve 

tromboembolik olaylarla iliĸkilendirilmiĸtir. Hafif HHcy vitamin eksiklikleri veya kronik 

hastalēklara, ciddi y¿kseklikler ise genetik/metabolik bozukluklara iĸaret etmektedir. Erken 

tanēnēn prognozu deĵiĸtirebildiĵi bu hastalēklarda, semptomlarēn heterojenliĵi ve d¿ĸ¿k 

klinik farkēndalēk tanēda gecikmelere yol a­maktadēr. Klinik pratikte total plazma 

homosistein (tHcy) testi yeterince istenmemekte, y¿ksek deĵerler takip edilmemekte ve 

metabolizma kliniĵine yºnlendirme yetersiz kalmaktadēr. 

 

Bu ­alēĸmada, tHcy test istem sēklēĵē, HHcy prevalansē, y¿ksek deĵerlerde 

yºnlendirme/tetkik davranēĸlarē ve orta-aĵēr HHcy olgularēnda kalētsal metabolik tanē 

oranlarēnē inceleyerek klinik farkēndalēĵē artērmak ve yºnetimi iyileĸtirmek ama­lanmēĸtēr. 

 

 

Gere­ ve Yºntem: 01 Mart 2020 ï 31 Aralēk 2023 arasēnda Marmara ¦niversitesi Pendik 

Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesiônde yapēlan 9141 tHcy ºl­¿m¿ retrospektif olarak incelenmiĸ, 

testin istendiĵi klinikler, demografik veriler, eĸ zamanlē B12, folat ve kreatinin d¿zeyleri 

kaydedilmiĸtir. Plazma tHcy d¿zeyi Ó50 Õmol/L saptanan olgularēn klinik notlarē ve tetkikleri 

detaylē incelenmiĸ; onamē alēnan hastalara ileri metabolik ve genetik tetkikler uygulanmēĸtēr. 

 

 

Bulgular:  ¢alēĸma grubunun %68ôi ­ocuk, %32ôsi eriĸkin olup %51ôi erkektir. Ortalama 

tHcy d¿zeyi ­ocuklarda 9,9 Õmol/L, eriĸkinlerde 13,6 Õmol/L saptanmēĸtēr. Plazma tHcy 

d¿zeyi; yaĸ, erkek cinsiyet ve kreatinin ile pozitif; B12 ve folat ile negatif korelasyon 

gºstermiĸtir (p<0,001). HHcy prevalansē %16,6ôdēr. 

  

Test istemlerinin %74ô¿ ­ocuk kliniklerinden (en sēk ¢ocuk Metabolizma, Nºroloji ve 

Pediatri) yapēlmēĸ; eriĸkin branĸ istemleri HHcy iliĸkili semptomlarēn gºr¿lme sēklēĵēna 

kēyasla (Nºroloji %5,7, Kardiyoloji %2,6) beklenenin altēnda kalmēĸtēr. 

Plazma tHcy d¿zeyi Ó50 Õmol/L olan 42 hastanēn %73,8ôinin tanēsēz olduĵu, yalnēzca 

%25,8ôine metabolik deĵerlendirme yapēldēĵē gºr¿lm¿ĸt¿r. Prospektif olarak deĵerlendirilen 

tanēsēz 10 olgudan birine klasik homosistin¿ri tanēsē konulmuĸtur. 

 

Sonu­lar: ¢alēĸmamēz, tHcy testinin uygun endikasyonlarda klinik pratikte yeterince yer 



 

bulamadēĵēnē ve y¿ksek deĵerlerin yºnetiminde aksaklēklar yaĸandēĵēnē ortaya koymaktadēr. 

Tedavi edilebilir hastalēklarēn erken tanēsē i­in homosistein d¿zeylerinin ºnemi gºz ardē 

edilmemelidir. Klinik farkēndalēĵēn artērēlmasē ve disiplinler arasē sistematik yaklaĸēmlarēn 

benimsenmesi; tanē ve yºnetim s¿re­lerini iyileĸtirecektir. 

 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

SS149 

Mitokondriyal Hastalēklarda Nºrogºr¿nt¿leme: Beyin MRG Bulgularēnēn Analizi 

 

Hanēm Aghakēshēlē1, Elif Ķĸler Soylu1, Kaĵan ¢alēĸgan1, Ekin Nurhan2, M¿ge Deveci2, 

Tuĵ­e Aras ¢ºl1, Mehmet ķerif Cansever3, Tanyel Z¿barioĵlu1, Ertuĵrul Kēykēm1 Ayĸe 

¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1,3, Cengiz Yal­ēnkaya4 

1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē 
3Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Araĸtērma 

Laboratuvarē, Ķstanbul 
4Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, Nºroloji ABD 

 
GĶRĶķ 

Mitokondriyal hastalēklar, mtDNA veya mitokondriyal proteinleri kodlayan n¿kleer 

genlerdeki patojenik varyantlardan kaynaklanan, klinik ve genetik a­ēdan son derece 

heterojen kalētsal bir hastalēk grubudur. Temel patofizyolojik mekanizmalar arasēnda 

oksidatif fosforilasyon iĸlevinin bozulmasē, heteroplazmi ile baĵlantēlē eĸik etkileri, artmēĸ 

reaktif oksijen t¿rleri birikimi, mitokondriyal dinamikler ile mitofajinin aksamasē ve anormal 

kalsiyum sinyal iletimi yer almakta; t¿m bu s¿re­ler bir arada y¿ksek enerji gereksinimli 

dokularda doku spesifik iĸlev kaybēna yol a­maktadēr (Mei ve ark., 2025). Beyin, iskelet kasē 

ve kalp y¿ksek enerji baĵēmlēlēklarē nedeniyle bu hastalēklardan en ­ok etkilenen organlar 

arasēndadēr. Nºrolojik tutulum klinik tablonun ayrēlmaz bir bileĸenini oluĸturmakta; nºbet, 

psikomotor gerileme, hipotoni ve inme benzeri epizodlar baĸlēca bulgular arasēnda yer 

almaktadēr (McFarland ve ark., 2010). 

Beyin manyetik rezonans gºr¿nt¿lemesi (MRG), mitokondriyal hastalēklarda tanē s¿recinde 

kritik bir ara­ olarak ºne ­ēkmaktadēr. Bazal gangliyonlar ve beyin sapēnda bilateral simetrik 

T2 sinyal artēĸē, lºkoensefalopati ile serebral ve serebellar atrofi bu hastalēklarda sēk 

gºzlemlenen nºrogºr¿nt¿leme bulgularēdēr (Sarma ve ark., 2021; Wong, 2012). 

Lºkoensefalopati baĸta n¿kleer gen defektleri olmak ¿zere ­eĸitli mitokondriyal alt gruplarda 

rapor edilmekte; derin ak madde, periventrik¿ler ak madde ve beyin sapē tutulumunun 

daĵēlēmē genetik etiyolojiye gºre farklēlēk gºstermektedir (Wong, 2012). Bununla birlikte, 

farklē genetik alt gruplarēn ºzg¿l nºrogºr¿nt¿leme fenotiplerini sistematik bi­imde 

tanēmlayan ­alēĸmalar sēnērlē kalmakta; bu durum nºrogºr¿nt¿lemenin tanēsal potansiyelinin 

tam olarak kullanēlmasēnē g¿­leĸtirmektedir. 

Bu ­alēĸmanēn amacē, genetik olarak doĵrulanmēĸ mitokondriyal hastalēk tanēsē alan 

hastalarda beyin MRG bulgularēnē etiyolojik alt gruplara gºre sistematik bi­imde analiz 

etmek ve tanēyē destekleyecek ºzg¿n nºrogºr¿nt¿leme fenotiplerini belirlemektir. 

MATERYAL VE METOT  

Bu ­alēĸma, Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma 

ve Nºroloji Anabilim Dallarē'nda y¿r¿t¿len tek merkezli, retrospektif bir araĸtērmadēr. Dahil 

edilme kriterleri: mtDNA'da patojenik veya muhtemel patojenik varyant saptanmēĸ genetik 

olarak doĵrulanmēĸ mitokondriyal hastalēk tanēsē, beyin MRG tetkikinin mevcut olmasē ve 

merkezimizde d¿zenli takip. Gºr¿nt¿ kalitesi yetersiz MRG incelemeleri olan ve genetik 

tanēsē tamamlanmamēĸ hastalar dēĸlanmēĸtēr. ¦niversitemiz etik kurul onayē alēnmēĸ, 

ailelerden ve hastalardan yazēlē bilgilendirilmiĸ onam temin edilmiĸtir. 

Demografik deĵiĸkenler, semptom baĸlangē­ yaĸē, tanē yaĸē, nºrolojik ve sistemik bulgular 

ile genotip verileri tēbbi kayētlardan retrospektif olarak toplandē. T¿m beyin MRG 



 

incelemeleri, nºrometabolik gºr¿nt¿leme alanēnda deneyimli tek bir okuyucu tarafēndan 

standardize bir kontrol listesi kullanēlarak deĵerlendirildi. Supratentoriyel ak madde 

(subkortikal, derin, periventrik¿ler), derin gri madde yapēlarē (globus pallidus, kaudat, 

putamen, talamus, substantia nigra, tegmentum), beyin sapē, serebellum ve omurilik 

sistematik bi­imde incelendi. Hastalar, etkilenen gen ¿r¿n¿n¿n iĸlev ve patofizyolojik 

yolaĵēna gºre Mei ve ark. (2025) tarafēndan ºnerilen mitokondriyal hastalēk sēnēflamasē esas 

alēnarak genetik alt gruplara ayrēldē. 

Ķstatistiksel analizler Jamovi (s¿r¿m 2.3, The jamovi project, Sidney, Avustralya) yazēlēmē 

kullanēlarak ger­ekleĸtirildi. S¿rekli deĵiĸkenlerin normal daĵēlēma uygunluĵu Shapiro-Wilk 

testi ile deĵerlendirildi. Normal daĵēlēm gºsteren deĵiĸkenler ortalama Ñ standart sapma, 

normal daĵēlēm gºstermeyen deĵiĸkenler ise ortanca (­eyrekler arasē aralēk, IQR) olarak ifade 

edildi. Ķki baĵēmsēz grup arasēndaki karĸēlaĸtērmalarda normal daĵēlēm koĸulunun 

saĵlanamadēĵē durumlarda Mann-Whitney U testi uygulandē. Kategorik deĵiĸkenler sayē ve 

y¿zde (%) olarak sunuldu. T¿m analizlerde istatistiksel anlamlēlēk eĸiĵi p < 0,05 olarak kabul 

edildi. 

BULGULAR  

Kliniĵimizde 85 hasta mitokondriyal hastalēk ºn tanēsēyla takip edilmekteydi. Genetik test 

sonu­larē 50 hastada mevcuttu; bunlarēn 5'i klinik fenotiple uyumsuz bulgular nedeniyle 

dēĸlanarak 45 hasta nihai analize alēndē. Beyin MRG t¿m hastalarda (%100) mevcuttu. 

Deĵerlendirme sērasēndaki ortanca yaĸ 13 yēl (IQR 8-18) olup hastalarēn 21'i (%46,6) kēzdē. 

Akraba evliliĵi 28 hastada (%62,2) tespit edildi. Semptom baĸlangēcēnēn ortanca yaĸē 12 ay 

(IQR 5-24), tanē ortanca yaĸē 69,5 ay (IQR 23-127) ve ortanca tanē gecikmesi 36 ay (IQR 

13,5-80,5) olarak saptandē. 

En sēk nºrolojik bulgular sērasēyla kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ (%77,3), post¿ral instabilite (%75,0), 

nºromotor geliĸme geriliĵi (%70,5) ve hipotoni (%68,2) idi. Hastalarēn %50'sinde y¿ksek 

laktat d¿zeyi, %18,2'sinde solunum yetmezliĵi ve %9,1'inde kardiyomiyopati saptandē. 

NADH dehidrogenaz alt birimleri bozukluklarēnda (n=10) beyin sapē tutulumu %50,0 

oranēnda ºne ­ēkarken, derin ak madde, internal kaps¿l, putamen, substantia nigra ve omurilik 

tutulumu her biri %30,0 oranēnda gºzlemlendi. Mitokondriyal aminoasil-tRNA sentetaz 

bozukluklarēnda (n=5) derin ak madde ve beyin sapē tutulumu %80,0, periventrik¿ler ak 

madde ve tegmentum tutulumu %60,0 oranēnda saptandē. 

Piruvat metabolizmasē bozukluklarēnda (n=5) serebral atrofi baskēn bulgu (%60,0) iken 

serebellar ak madde, korpus kallozum tutulumu ve serebellar atrofi %40,0 oranēnda izlendi. 

mtDNA ile kodlanan OXPHOS protein bozukluklarēnda (n=4) putamen tutulumu %75,0, 

globus pallidus tutulumu %50,0 oranēnda saptandē. Kompleks IV alt birimi ve asembli 

faktºr¿ bozukluklarēnda (n=3) derin ak madde, periventrik¿ler ak madde ve putamen 

tutulumu her biri %66,7 oranēnda gºzlemlendi. Koenzim Q10 biyosentez bozukluklarēnda 

(n=3) serebellar atrofi baskēn nºrogºr¿nt¿leme bulgusu olarak %66,7 oranēnda saptandē. 

TARTIķMA 

Bu ­alēĸmada mitokondriyal hastalēĵē olan 45 hastada alt gruba ºzg¿ beyin MRG fenotipleri 

tanēmlanmēĸtēr. NADH dehidrogenaz bozukluklarēnda beyin sapē tutulumu, aminoasil-tRNA 

sentetaz bozukluklarēnda beyin sapē ve derin ak maddeyi birlikte kapsayan lºkoensefalopati 

ºr¿nt¿s¿, mtDNA ile kodlanan OXPHOS protein bozukluklarēnda putamen ve globus 

pallidus aĵērlēklē bazal ganglion tutulumu, piruvat metabolizmasē bozukluklarēnda serebral 

ve serebellar atrofi, koenzim Q10 biyosentez bozukluklarēnda ise serebellar atrofi baskēn 

nºrogºr¿nt¿leme bulgularē olarak saptanmēĸtēr. 

mtDNA ile kodlanan OXPHOS protein bozukluklarēnda gºzlemlenen putamen ve globus 

pallidus tutulumu, NADH dehidrogenaz bozukluklarēndaki beyin sapē ve substantia nigra 

lezyonlarē ile literat¿rdeki Leigh sendromu bulgularē arasēndaki ºrt¿ĸme dikkat ­ekicidir. 

Sarma ve ark. (2021), Leigh sendromunun karakteristik MRG gºr¿n¿m¿ olarak kaudat ve 



 

putamende bilateral simetrik T2 hiperintensite ile periakuaduktal gri madde, tegmentum ve 

substantia nigra tutulumunu tanēmlamēĸtēr. Wong (2012) da mtDNA mutasyonlarēna baĵlē 

mitokondriyal ensefalopatilerde derin gri madde yapēlarēnēn tercihli tutulumunun belirgin 

MRG ºr¿nt¿s¿n¿ oluĸturduĵunu bildirmiĸtir. 

Aminoasil-tRNA sentetaz bozukluklarēnda saptanan derin ve periventrik¿ler ak madde 

tutulumunu i­eren lºkoensefalopati gºr¿n¿m¿, n¿kleer gen defektlerine baĵlē mitokondriyal 

hastalēklarda ak maddenin tercihli etkilendiĵine dair literat¿r bulgularēyla uyuĸmaktadēr. 

Wong (2012), n¿kleer genleri etkileyen Kompleks I ve IV defektlerinde supratentoriyel derin 

ak maddede yaygēn tutulumun mtDNA mutasyonlarēna kēyasla daha sēk izlendiĵini 

vurgulamēĸtēr. Piruvat metabolizmasē bozukluklarēndaki serebral ve serebellar atrofi ile 

koenzim Q10 biyosentez bozukluklarēndaki serebellar atrofi ºr¿nt¿s¿ de yine Wong (2012) 

tarafēndan ilgili alt gruplarda tanēmlanan nºrogºr¿nt¿leme fenotiplerine karĸēlēk gelmektedir.  

Bu ­alēĸmanēn sēnērlēlēklarē arasēnda tek merkez ve retrospektif tasarēm ile bazē alt gruplardaki 

sēnērlē hasta sayēsē yer almakta olup bulgularēn ­ok merkezli kohortlarda doĵrulanmasē 

gerekmektedir. 

SONU¢ 

Mitokondriyal hastalēklarda beyin MRG bulgularē etiyolojik alt gruplara gºre belirgin 

farklēlēklar sergilemekte; tanēmlanabilen nºrogºr¿nt¿leme fenotipleri genetik yºnlendirme 

s¿recine katkē saĵlayabilmektedir. Nºrogºr¿nt¿leme bulgularēnēn klinik ve genetik verilerle 

entegre deĵerlendirilmesi, tanē gecikmesinin azaltēlmasēna ve hasta yºnetiminin 

iyileĸtirilmesine katkē sunabilir. 
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GĶRĶķ: 

Yaĵ asidi oksidasyonu; v¿cudun katabolik s¿re­lerinde (a­lēk, ateĸ, uzun s¿reli egzersiz vb.), yaĵ 

asitlerinin par­alanēp, asetil koAôya dºn¿ĸt¿r¿lerek enerji elde edilmesini saĵlayan en temel yoldur ve 

ºzellikle kalp, iskelet kasē ve bºbreklerde kullandēĵēmēz baĸlēca enerji kaynaĵēdēr. Yaĵ asitlerinin ɓ-

oksidasyonu, mitokondride bulunan a­il-KoA dehidrogenaz enzimleri aracēlēĵē ile ger­ekleĸir ve yaĵ 

asitlerinin mitokondri i­ine taĸēnabilmesi i­in karnitin dºng¿s¿nde yer alan ­eĸitli enzimlere ihtiya­ 

vardēr. (ķekil 1) Yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē (YAOB) konjenital metabolik hastalēklardan olup, 

mitokondriyal beta oksidasyonda veya yaĵ asitlerinin mitokondriye karnitin aracēlē veya aracēsēz 

transportunda yaĸanan patolojilerdir. Sēnēflamalarē yaĵ asidi zincirinin uzunluĵuna gºre yapēlmaktadēr. 
[1] Yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē, ºnemli morbitide ve mortalite ile iliĸkili otozomal resesif 

bozukluklar grubudur, ancak yenidoĵan tarama programlarē sayesinde (NBS) erken tanē ve tedavi ile 

klinik sonu­larda belirgin iyileĸmeler saĵlanmaktadēr. [2] Yenidoĵan taramasē yoluyla yaĵ asidi 

oksidasyon bozukluklarēnē tespit etme ve hastalarē erken dºnemde tedavi etme ­abalarēna raĵmen, 

semptom baĸlangēcē ani ve ciddi olabilir, hatta ºl¿me yol a­abilir. Bu nedenle, metabolik 

dekompansasyonlarē yºnetmek ve ciddi eĸlik eden hastalēklarē ºnlemek i­in YAOB hastalarēn temel 

belirti ve semptomlarēnē hēzlē ve doĵru bir ĸekilde belirlemek kritik ºnem taĸēmaktadēr. [3] Hastalarda 

gºr¿len klinik belirtiler etkilenen enzimin gºrev basamaklarēna baĵlē olarak deĵiĸkenlik gºstermekle 

birlikte; genelde hipoglisemik hipoketotik koma (uzayan a­lēk, enfeksiyon, stres durumlarēnda), 

kardiyomiyopati, rabdomiyoliz, karaciĵer disfonksiyonu ĸeklinde ortaya ­ēkabilmektedir. Yaĵ asidi 

oksidasyon bozukluklarēnda tanēda ise; biyokimyasal analizler (tandem k¿tle spektrometresi, 

a­ilkarnitin profili ve idrar organik asit analizi), enzim ­alēĸmalarē (fibroblast veya lºkositlerde enzim 

aktivitesinin ºl­¿lmesi) ve molek¿ler genetik testler kullanēlmaktadēr. Molek¿ler genetik testler, ilgili 

genlerdeki patolojiyi ortaya ­ēkardēĵē i­in tanēda altēn standart olarak kabul edilmektedir. Yaĵ asidi 

oksidasyon bozukluklarēnēn patofizyolojisinin anlaĸēlmasēnda kaydedilen ilerlemelere raĵmen, tedavi 

se­enekleri hala sēnērlēdēr ve h©l© diyet, farmakolojik ve metabolik dekompansasyon ºnlemlerine 

dayanmaktadēr. Baĸlēca ºnlem, yeterli ve kesintisiz kalori alēmēnē korurken, yaĵ asitlerinin yakēt olarak 

kullanēmēnē m¿mk¿n olduĵunca azaltmak i­in lipolizi ºnlemektir. ¥zellikle yenidoĵan dºneminde ve 

metabolik dekompansasyonlarda, yaĵ dokusunun lipolizini ºnlemek i­in hastaya yeterli glukoz 

saĵlanmasē ĸarttēr. [4] ¥zetle yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarēnda tedavi; yaĵdan fakir diyet, uzun s¿re 

a­lēktan ka­ēnēlma ve gerekli durumlarda karnitin, riboflavin takviyesi ĸeklinde yorumlanabilir.  

Bu ­alēĸmada, merkezimizde tanē almēĸ veya bu tanē ile izlenmekte olan yaĵ asidi oksidasyon bozukluĵu 

olan hastalarēn klinik, biyokimyasal ve molek¿ler ºzellikleri deĵerlendirilmiĸtir. 



 

 

ķekil 1:Yaĵ Asidi Oksidasyonu 

Y¥NTEM:  

¢alēĸmamēz; 2019-2026 yēllarē arasēnda, kurumumuzda yaĵ asidi oksidasyon bozukluĵu tanēsē 

alan veya bu tanē ile kurumumuzda takibi s¿rd¿r¿len olgularla ilgili, retrospektif veriler analiz 

edilerek yapēlmēĸtēr. ¢alēĸma grubu oluĸturulurken, yaĸ veya cinsiyet gibi demografik ºzellikler 

a­ēsēndan herhangi bir sēnērlama yapēlmamēĸ olup, mevcut t¿m olgular ­alēĸmamēza dahil 

edilmiĸtir. Hastalarēn tanē aĸamasēnda klinik bulgular ve biyokimyasal incelemelerin yanēnda, 

genetik doĵrulamalar yapēlarak b¿t¿nc¿l bir yaklaĸēmla kesin tanēya ulaĸēlmēĸtēr.  

 

BULGULAR: 

¢alēĸmamēz 0-21 yaĸ aralēĵēnda olan, 9ôu erkek (%47,36), 10ôu kēz (%52,64) olmak ¿zere, 

toplam 19 hasta ile yapēlmēĸtēr. ¢alēĸmaya katēlan hastalarēn; hastalēk alt gruplarēna gºre 

daĵēlēmē incelendiĵinde (Tablo 1); hastalarēmēzēn 6ôsēnda trifunctional protein eksikliĵi (MTP 

eksikliĵi) olduĵu gºr¿lm¿ĸt¿r. Bu da y¿zdelik olarak ifade etmek istediĵimizde hastalarēmēzēn 

%31,6 sēnē temsil etmektedir. Hastalarēmēzēn 5ôi orta zincirli a­il-koa-dehidrogenaz eksikliĵi 

(MCAD eksikliĵi-%26,3), 2ôsi ­ok uzun zincirli a­il-koa-dehidrogenaz eksikliĵi (VLCAD 

eksikliĵi-%10,5), 1ôi izole uzun zincirli 3-hidroksia­il-koa dehidrogenaz eksikliĵi (LCHAD 

eksikliĵi-%5,3), 2ôsi karnitin palmitoil transferaz 1 eksikliĵi (CPT 1 eksikliĵi-%10,5), 1ôi 



 

karnitin transport defekti (OCTN2 eksikliĵi-%5,3), 1ôi multipl a­il-koa dehidrogenaz eksikliĵi 

(MADD eksikliĵi-%5,3) alt gruplarēnē i­ermektedir. Hastalarēmēzēn 1ôi ise, postnatal 1. g¿nde 

kaybedilmiĸ olup, bu hastamēzēn kardeĸlerinde a­il-koa dehidrogenaz eksikliĵi (ACAD9 

eksikliĵi-%5,3) ile kaybedilme ºyk¿s¿ olmasē ve hastamēzda da kardeĸlerine benzer klinik 

bulgular olmasē sebebiyle, hastamēz ACAD9 eksikliĵi olarak kabul edilmiĸtir. Hastalarēmēzdan 

bir diĵeri, postnatal 16.g¿nde LCHAD eksikliĵi sebebi ile, yine bir diĵer hastamēz da 14 

yaĸēnda MTP eksikliĵi tanēlarēyla kaybedilmiĸtir. Yani ­alēĸmamēzdaki hastalarēmēzēn %15,79 

u kaybedilmiĸtir. Kontrollerimiz altēnda olan, takip ettiĵimiz, yaĸ olarak en b¿y¿k iki hastamēz 

21 yaĸēndadērlar. Klinik ve laboratuvar bulgularē, bu hastalēĵē desteklemiĸ olsa bile, ayērēcē tanē 

aĸamasēnda, takibimizde olan t¿m hastalarēmēza genetik test yapēlmēĸ olup, ilgili tanē 

koyulmuĸtur. Yaĸayan diĵer hastalarēmēzēn d¿zenli ĸekilde kontrolleri devam etmekte olup, 

tarafēmēzca yakēnen takipleri devam etmektedir. 

Hastalēk Alt Gruplarē 
 

Hasta Sayēsē 

(n) 

Y¿zde 

(%)  

Trifonksiyonel Protein Eksikliĵi (MTP Eksikliĵi) 6 31.6 

Orta Zincirli A­il-KoA Dehidrogenaz Eksikliĵi (MCAD 

Eksikliĵi) 

5 26.3 

¢ok Uzun Zincirli A­il-KoA Dehidrogenaz Eksikliĵi 

(VLCAD Eksikliĵi) 

2 10.5 

Karnitin Palmitoil Eransferaz 1 Eksikliĵi (CPT-1 Eksikliĵi) 2 10.5 

Ķzole Uzun Zincirli 3-Hidroksia­il-KoA Dehidrogenaz 

Eksikliĵi (LCHAD Eksikliĵi) 

1 5.3 

Karnitin Transport Defekti (OCTN2 Eksikliĵi) 1 5.3 

Multipl A­il-KoA Dehidrogenaz Eksikliĵi (MADD Eksikliĵi) 1 5.3 

A­il-Koa Dehidrogenaz Eksikliĵi (ACAD9 Eksikliĵi) 1 5.3 

Toplam 19 100 

Tablo 1: Hastalēk Alt Gruplarē 

 

TARTIķMA: 

Yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē (YAOB), v¿cudumuzun enerji metabolizmasēnda rol 

oynayan metabolik hastalēk grubudur. Literat¿r verilerinde, yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē 

alt gruplarē arasēnda en yaygēn olarak gºr¿lenin MCAD eksikliĵi olduĵu bildirilmiĸtir.[2] Ancak 

bizim ­alēĸmamēzēn verileri sonucunda, en yaygēn yaĵ asidi oksidasyon bozukluĵu alt grubu 

MTP eksikliĵi olarak sonu­lanmēĸtēr.  Bu farklēlēĵēn sebebi araĸtērēldēĵēnda ise, ­alēĸmamēzdaki 

MTP eksikliĵi tanēlē hastalarēn 4ô¿n¿n arasēndaki akrabalēk olduĵu gºr¿lm¿ĸt¿r. ¢¿nk¿ YAOB 



 

otozomal resesif olarak kalētēlan bir hastalēk grubudur ve ¿lkemiz gibi akrabalēk evliliklerinin 

yaygēn olduĵu toplumlarda, hastalēk daĵēlēmē etkilenebilmektedir. Bu bulgumuz ile, genetik 

danēĸmanlēĵēn ve toplum farkēndalēĵēnēn ºnemi ortaya ­ēkmaktadēr. 

¢alēĸmamēzda mortalite oranē %15,79 olarak saptanmēĸtēr. Yaĵ asidi oksidasyon bozuklarēnda, 

ºzellikle yenidoĵan ve s¿t ­ocukluĵu dºneminde gºr¿len mortalitenin, ­oĵunlukla tanē 

gecikmesi ve metabolik dekompansasyonlarēn hēzlē ilerlemesi ile iliĸkili olduĵu bilinmektedir. 

Literat¿rde de benzer ĸekilde, erken tanē alamayan olgularda ani ºl¿m ve aĵēr klinik tablolarēn 

daha sēk gºr¿ld¿ĵ¿ bildirilmektedir. Bizim ­alēĸmamēzda da erken dºnemde kaybedilen 

hastalarēn olmasē, bu hastalēk grubunda erken tanēnēn hayati ºnemini desteklemektedir. 

 

YAOB tanēsēnda, yenidoĵan dºneminde yapēlan tarama programlarēnēn rol¿ olduk­a ºnemlidir. 

Tandem k¿tle spektrometrisi ile yapēlan taramalar sayesinde, hen¿z semptom geliĸmeden ºnce 

tanē koyulabilmekte ve uygun tedavi ile ciddi komplikasyonlarēn ºn¿ne ge­ilebilmektedir. 

Ancak buna raĵmen bazē hastalarda semptomlarēn ani ve aĵēr ĸekilde ortaya ­ēkabildiĵi 

bilinmektedir. Bu sebeple, ºzellikle hipoglisemi, kardiyomiyopati, rabdomiyoliz ve karaciĵer 

disfonksiyonu gibi bulgular varlēĵēnda, YAOB mutlaka ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. [2] 

¢alēĸmamēzda test yapēlmasē m¿mk¿n olan t¿m hastalara genetik doĵrulama yapēlmasē; 

molek¿ler genetik testlerin, tanē aĸamasēnda altēn standart olmasēnē desteklenmiĸtir. Hastanēn 

genetik olarak tanē almasē, hastalēĵēn kesinleĸtirilmesinin yanē sēra aile taramasē yapēlmasēna ve 

planlanan gebeliklerde prenatal tanē olanaklarēnēn deĵerlendirilmesine imk©n saĵlamaktadēr. 

Bu sayede, ºzellikle tekrarlayan kayēp ºyk¿s¿ bulunan ailelere genetik danēĸmanlēk verilerek 

sonraki gebeliklerin daha saĵlēklē yºnetilmesi m¿mk¿n olmaktadēr. 

Yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarēnda tedavi, uzun s¿reli a­lēktan ka­ēnma, yeterli kalori 

alēmēnēn saĵlanmasē ve gerektiĵinde karnitin veya riboflavin desteĵi verilmesi gibi metabolik 

dengenin korunmasēna yºnelik yaklaĸēmlardēr. ¢alēĸmamēzda, takip ettiĵimiz hastalarēmēzēn 

tedavi yaklaĸēmē da literat¿rdeki temel tedavi prensipleri ile uyumlu ĸekildedir. ¥zellikle, 

hastalēĵēn akut dekompansasyon dºnemlerinde, hēzlē glukoz desteĵi saĵlanmasē, lipolizin 

baskēlanmasē a­ēsēndan hayati ºneme sahiptir. 

 

SONU¢:  

Yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē, erken tanē almadēĵēnda yaĸamē tehdit edebilen, ancak erken 

tanē ve uygun tedavi ile, prognozu belirgin ĸekilde iyileĸtirebilen kalētsal metabolik hastalēk 

grubudur. Hipoglisemi, kardiyomiyopati, rabdomiyoliz ve karaciĵer disfonksiyonu gibi 

bulgular varlēĵēnda yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē mutlaka ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. 

Yapēlan ­alēĸmalar sonucu elde edilen veriler; yenidoĵan tarama programlarēnēn etkin 

uygulanmasē ve genetik danēĸmanlēk hizmetlerinin yaygēnlaĸtērēlmasēnēn, erken tanēyē 

kolaylaĸtērarak, bu hastalēk grubunda morbidite ve mortaliteyi ºnemli ºl­¿de azaltma a­ēsēndan 

kritik ºneme sahip olduĵunu desteklemektedir. Bununla birlikte, tarama programlarēna raĵmen 



 

ani ve aĵēr klinik tablolar geliĸebileceĵi gºz ºn¿nde bulundurulmalēdēr. Genetik tanēnēn 

doĵrulanmasē hem kesin tanē hem de aile taramasē ve prenatal danēĸmanlēk a­ēsēndan b¿y¿k 

ºnem taĸēmaktadēr. Bu nedenle riskli ailelerde genetik danēĸmanlēk hizmetlerinin 

yaygēnlaĸtērēlmasē gerekmektedir. Sonu­ olarak, erken tanē, uygun tedavi yaklaĸēmlarē ve 

d¿zenli takip ile bu hastalarda yaĸam s¿resi ve yaĸam kalitesi anlamlē ĸekilde artērēlabilir. 
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Giriĸ: 

 

        Peroksizomlar, ­ok uzun zincirli yaĵ asitlerinin (C22:0, C24:0, C26:0) ɓ-oksidasyonu, 

pristanik asit ve di- ve trihidroksikolestanoik asitlerin oksidasyonu ile safra asitlerinin 

oluĸumunda rol oynar. Peroksizomal bozukluklar biyokimyasal a­ēdan; peroksizomal 

biyogenez bozukluklarē (PBB), tek bir peroksizomal enzim veya proteinin eksikliĵi ile oluĸan 

bozukluklar, peroksizom bºl¿nme bozukluklarē ĸeklinde ¿­ sēnēfa ayrēlēr. Bu sēnēflama 

i­erisinde en sēk gºr¿len PBBônin ºnemli bir alt grubu olan Zelweger spektrum bozukluklarē 

(ZSB), PEX genlerindeki varyantlar nedeniyle ortaya ­ēkan otozomal resesif hastalēklardēr. 

ķimdiye kadar 14 farklē PEX geni tanēmlanmēĸtēr. Vakalarēn yaklaĸēk %70' inden PEX1 gen 

varyantlarē sorumlu iken, geri kalan olgularēn b¿y¿k ­oĵunluĵunu PEX6, PEX10, PEX12 ve 

PEX26 gen varyantlarē oluĸturmaktadēr. PEX26 geni, PEX1-PEX6 kompleksini peroksizomal 

membrana taĸēyarak otofaji reg¿lasyonuna katkēda bulunur (1,2) 

        ZSB, belirgin kraniofasiyal dismorfizm (epikantal kēvrēmlar, geniĸ burun kºpr¿s¿, 

hipoplastik supraorbital ­ēkēntēlar, geniĸ anterior fontanel, y¿ksek alēn), ĸiddetli hipotoni, 

psikomotor geliĸim geriliĵi, karaciĵer fonksiyon bozukluĵu, sensorinºral iĸitme kaybē ve gºz 

bulgularē (katarakt, retinitis pigmentoza gibi) ile karakterizedir. Neonatal ve erken infant 

dºneminde kolestatik sarēlēk, hipotoni ve beslenme g¿­l¿klerine yol a­abilir.  

       Peroksizomal hastalēklarda adrenal yetmezlik ve rikets sēklēĵēnēn arttēĵē bildirilmekle 

birlikte, konuya iliĸkin veriler olduk­a sēnērlēdēr (3,4,5). Peroksizomal bozukluklarda adrenal 

yetmezlik sēklēĵēnēn artmasē, peroksizomlarēn ­ok uzun zincirli yaĵ asitlerinin (VLCFA) ɓ-

oksidasyonundaki rol¿n¿n bozulmasēna baĵlē olarak bu yaĵ asitlerinin ºzellikle adrenal 

kortekste birikmesi, bunun sonucunda h¿cre membran b¿t¿nl¿ĵ¿n¿n ve steroidogenez 

s¿re­lerinin zarar gºrmesi ve ilerleyici h¿cresel hasar ile kortikal atrofi geliĸmesi ile 

a­ēklanmaktadēr. 



 

        Bu ­alēĸmanēn amacē; peroksizomal hastalēk tanēsēyla izlenen hastalarda adrenal yetmezlik 

ve rikets prevalansēnē, iliĸkili klinik-biyokimyasal parametreleri ve molek¿ler genetik 

varyantlarē retrospektif olarak deĵerlendirmektir. 

 

Ama­-Yºntem: 

 

        ¢alēĸmaya merkezimizde kesinleĸmiĸ peroksizomal hastalēk tanēsē ile izlenen toplam 18 

hasta dahil edilmiĸtir. Hastalarēn demografik verileri, klinik bulgularē, biyokimyasal 

parametreleri (serum kortizol, ACTH, 25-OH vitamin D, kalsiyum, fosfor, alkalen fosfataz 

d¿zeyleri) ve molek¿ler genetik analiz sonu­larē hasta dosyalarēndan elde edildi. Hastalar 

g¿ncel peroksizomal hastalēk sēnēflandērmasēna gºre; peroksizomal biyogenez bozukluklarē, tek 

bir peroksizomal enzim/protein eksikliĵi ile seyreden hastalēklar ve diĵer nadir peroksizomal 

bozukluklar olarak gruplandērēldē.  

 

 

Bulgular:  

 

       ¢alēĸmaya dahil edilen 18 hastanēn 9ôu ZSB, 8ôi tek bir peroksizomal enzim/protein 

eksikliĵi ile seyreden hastalēklar (7 hasta Xôe baĵlē adrenolºkodistrofi (X-ALD), 1 hasta FAR1 

eksikliĵi) ve 1 hasta PBD (GDAP1 eksikliĵi) olarak sēnēflandērēldē. Hastalarēn 12'si erkek 

(%66,7), 6'sē kēz (%33,3) olup, 15'inde (%83,3) akraba evliliĵi ºyk¿s¿ mevcuttu (ķekil 1). 

      18 hastanēn 14ô¿nde semptomlarēn ortalama baĸlangē­ yaĸē 21,5 Ñ 29,5 ay (1-84) olup, 

medyan baĸlangē­ yaĸē 2,5 ay olarak saptandē. 3 hasta aile ºyk¿s¿ nedeniyle tanē alērken, bir 

hastanēn ºzge­miĸine ulaĸēlamadē. Hastalarēn tanē alma yaĸē ortalama 74,22 Ñ 100 ay (1-420) 

olup, medyan tanē yaĸē 54 ay olarak saptandē.  

      ZSB grubunda tanēmlanan varyantlar: PEX1 (n=3), PEX6 (n=1), PEX26 (n=1), PEX16 

(n=1) ve HSD17B4 (n=2). Bir hastada PEX5 ve PEX26 genlerinde biallelik varyant 

kombinasyonu saptandē. PEX1 varyantē taĸēyan iki kardeĸte ve PEX26 varyantē olan hastada 

belirgin karaciĵer fonksiyon bozukluĵu mevcuttu. 

X-ALD tanēsē alan t¿m hastalarda, DBP eksikliĵi olan hastalarēmēzēn t¿m¿nde ve PEX-26 gen 

defekti olan hastada  adrenal yetmezlik mevcuttu. 11 hasta rikets a­ēsēndan deĵerlendirilmiĸ 

olup, bir hastada rikets mevcuttu. ALD olan 3 hastaya kemik iliĵi nakli yapēlmēĸtē. Ķzlem 

s¿resince 4 hasta kaybedildi.  

 



 

 

ķekil 1: Hastalarēn tanē daĵēlēmē, cinsiyet ve akrabalēk durumu 

 

 

Tartēĸma: 

  

      Xôe baĵlē adrenolºkodistrofide (X-ALD) adrenal yetmezlik geliĸimi literat¿rde ayrēntēlē 

olarak tanēmlanmēĸtēr (4). ¥zellikle erkek hastalarda yaĸam boyu k¿m¿latif adrenal yetmezlik 

riski %80ôe kadar ulaĸmakta olup, hastalēĵēn en erken ve en sēk gºr¿len endokrin 

komplikasyonu olarak kabul edilmektedir. ¢alēĸmamēzda da X-ALD tanēlē t¿m hastalarda 

adrenal yetmezlik saptanmēĸ olup mevcut literat¿r ile uyumlu bulunmuĸtur. 

        D-bifonksiyonel protein eksikliĵi olan hastalarda adrenal yetmezlik daha nadir bildirilmiĸ 



 

olmakla birlikte, son yēllarda bu durumun klinik spektrumun bir par­asē olabileceĵi 

gºsterilmiĸtir (6). ¢alēĸmamēzda DBP eksikliĵi olan t¿m hastalarda adrenal yetmezlik 

saptanmasē, bu iliĸkinin beklenenden daha g¿­l¿ olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

        Yakēn zamanda yayēmlanan tek merkezli bir olgu serisinde peroksizomal hastalēĵē olan 7 

hastanēn 4ô¿nde (%66,7) primer adrenal yetmezlik saptanmēĸ. Aynē ­alēĸmada, adrenal 

yetmezlik geliĸen PBD hastalarēnēn tamamēnda PEX1 geninin 13. ekzonunda yer alan bileĸik 

heterozigot patojenik varyantlarēn [c.2097dupT (p.Ile700Tyrfs*42) ve c.2528G>A 

(p.Gly843Asp)] bulunmasē, genotip-fenotip iliĸkisi a­ēsēndan dikkat ­ekicidir. Buna karĸēn 

adrenal yetmezlik saptanmayan hastalarda bu varyantlarēn bulunmamasē, sºz konusu 

mutasyonlarēn adrenal fonksiyon bozukluĵu ile iliĸkili olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Ayrēca 

nadir olmakla birlikte mineralokortikoid eksikliĵi gereksiniminin de bildirildiĵi bu ­alēĸma, 

peroksizomal hastalēklarda adrenal yetmezliĵin yalnēzca glukokortikoid eksikliĵi ile sēnērlē 

olmayabileceĵini ortaya koymaktadēr. Bu bulgular, peroksizomal hastalēĵē olan bireylerde 

adrenal fonksiyonlarēn d¿zenli olarak izlenmesi gerektiĵini desteklemektedir (2).  Zellweger 

spektrum bozukluklarēnda adrenal yetmezlik daha deĵiĸken sēklēkta bildirilmiĸ olup, 

­alēĸmamēzda bu grubun daha d¿ĸ¿k oranda etkilenmiĸ olmasē, hastalēk spektrumunun 

heterojen yapēsē ile iliĸkili olabilir. Peroksizomal disfonksiyonun kolesterol biyosentezi ve 

adrenokortikal h¿cre homeostazēna etkilerinin farklē PEX gen varyantlarēnda farklē ĸiddette 

ortaya ­ēktēĵē d¿ĸ¿n¿lmektedir. 

      Bir ­alēĸmada Zellweger sendromu tanēsē alan 13 hastanēn kemik mineral yoĵunluklarē 

incelenmiĸ ve 9 hastada d¿ĸ¿k kemik mineral yoĵunluĵu gºzlemlenmiĸ ve bunun, 

peroksizomal enzim disfonksiyonu nedeniyle olgun safra asidi sentezinde oluĸan bir kusura 

baĵlē olarak yaĵda ­ºz¿nen vitaminlerin malabsorpsiyonundan kaynaklanabileceĵi ºne 

s¿r¿lm¿ĸt¿r. Ancak, bu hastalarēn testleri incelendiĵinde, hi­birinde kalsiyum, fosfor, 

parathormon veya vitamin D eksikliĵi bulunmamēĸ (5). ¢alēĸmamēzda d¿ĸ¿k rikets sēklēĵēmēz 

dikkat ­ekicidir. Bu bulgu; d¿zenli klinik takip, profilaktik D vitamini desteĵi ve erken 

m¿dahalelerin koruyucu etki saĵladēĵē ĸeklinde yorumlanabilir. ¥te yandan, Zellweger 

sendromunda KMY'nin normal vitamin D d¿zeyleri eĸliĵinde d¿ĸ¿k bulunabildiĵi gºz ºn¿ne 

alēndēĵēnda, peroksizomal disfonksiyonun kemik metabolizmasēna doĵrudan etkilerinin de 

gºzetilmesi gerektiĵi anlaĸēlmaktadēr. 

     ¢alēĸmamēzda, peroksizomal hastalēklara sahip hastalarda adrenal yetmezlik ve rikets sēklēĵē 

retrospektif olarak deĵerlendirilmiĸ ve ºzellikle Xôe baĵlē adrenolºkodistrofi (X-ALD)ônin 

yanē sēra D-bifonksiyonel protein eksikliĵinde de adrenal yetmezliĵin belirgin olarak daha sēk 

olduĵu saptanmēĸtēr. 

 

 

 



 

Sonu­lar: 

 

        Bu ­alēĸma, peroksizomal hastalēklarda, ºzellikle X-ALD ónin yanē sēra, D-bifonksiyonel 

protein eksikliĵi gibi belirli alt gruplarda da adrenal yetmezliĵin sēk gºr¿len ve mortalite ile 

iliĸkili ciddi bir komplikasyon olduĵunu vurgulamaktadēr. Literat¿rde, riketsin peroksizomal 

hastalēĵa eĸlik edebileceĵi bildirilsede, yakēn takip ve tedavi ile bu komplikasyonun 

ºnlenebileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Ayrēca, erken tanē ve uygun tedavi ile adrenal krizlerin 

ºnlenmesi ve mortalitenin azaltēlmasē m¿mk¿n olabilir. Farklē genetik varyantlarēn adrenal 

yetmezlik ve kemik metabolizmasē bozukluklarē ¿zerindeki etkisini daha iyi anlamak ve 

genotip-fenotip korelasyonunu kesinleĸtirmek i­in ­ok merkezli ­alēĸmalara ihtiya­ 

duyulmaktadēr. 
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Molibden Kofaktºr Eksikliĵinde Tanē Yolculuĵu 

 

Tuĵba Aysun Gºren - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

Sedef Alpdoĵan - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

Sakina Kurt - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve Beslenme 

Bilim Dalē 

Ayĸe Y¿ksel Yanbolu - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

Gºk­e Atikeler - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Biyokimya Anabilim Dalē 

Havva Yazēcē - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

Asude Durmaz - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Genetik Anabilim Dalē 

Ay­a Aykut - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Genetik Anabilim Dalē 

Cenk Eraslan - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Radyoloji Anabilim Dalē 

Ebru Canda - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve Beslenme 

Bilim Dalē 

Sema Kalkan U­ar - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

Mahmut  ¢oker - Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

Beslenme Bilim Dalē 

 
Giriĸ: 

Molibden kofaktºr eksikliĵi (MoCD), nadir, otozomal resesif ge­iĸli ve sēklēkla yenidoĵan 

dºneminde aĵēr nºrolojik tutulumla seyreden kalētsal bir metabolik hastalēktēr. Klinik 

heterojenite ve ºzg¿l olmayan baĸlangē­ bulgularē tanēda gecikmelere yol a­abilmektedir. Bu 

­alēĸmada MoCD tanē yolculuĵundaki hastalarda tanē s¿recinin klinik, biyokimyasal ve 

genetik a­ēdan deĵerlendirilmesi ama­landē. 

Yºntem: 

Ege ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalēônda izlenen MoCD tanēsēndan 

ĸ¿phelenilen 10 hastanēn demografik verileri, baĸvuru yaĸē, klinik bulgularē, laboratuvar 

sonu­larē (¿rik asit, homosistein, plazma aminoasit profili, idrar s¿lfit testi), nºrogºr¿nt¿leme 

bulgularē ve genetik analiz sonu­larē retrospektif olarak incelendi. 

Bulgular: 

Hastalarēn baĸvuru yaĸē ortalama 10.1 aydē (1 ay-3 yēl). 6ôsē(%60) erkekti. En sēk baĸvuru 

nedenleri diren­li nºbetler (%70ôinde), ¿rik asit d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ (%50ôsinde) ve beslenme g¿­l¿ĵ¿ 

(%10ôunda) idi. Fizik muayenede mikrosefali (%80ôinde), hipotoni (%20ôsinde) ve dismorfik 

bulgular (%30ôunda) ºn plandaydē. Laboratuvar incelemelerinde hipourisemi (<2 mg/dL) 

(%90ôēnda) ve idrar s¿lfit d¿zeylerinde anlamlē artēĸ (100ï180; normal <10) (%42ôsinde) 

saptandē. Homosistein %44ô¿nde d¿ĸ¿k bulundu. Plazma aminoasit analizinde deĵiĸken 

taurine y¿ksekliĵi (%37ôsinde) ve sistein d¿zeylerinde farklēlēklar (%25) izlendi. Kraniyal 

MR incelemelerinde 8ôinde(%80) periventrik¿ler lºkomalazi, serebral ve serebellar atrofi, 

hipomiyelinizasyon ve bazal gangliyon tutulumuna ait bulgular gºzlendi. Genetik analizlerde 

3ô¿nde (%30) MOCS1 ve 2ôsinde (%20) MOCS2 gen varyantlarē tespit edildi. Hi­birinde 

lens subluksasyonu saptanmadē.  

Sonu­: 

MoCD, erken dºnemde spesifik olmayan aĵēr nºrolojik bulgularla seyreden ve hēzlē 



 

progresyon gºsteren bir hastalēktēr. Bu nedenle, tanē s¿recinde hipourisemi ve idrar s¿lfit 

y¿ksekliĵi gibi kolay eriĸilebilir biyokimyasal belirte­ler kritik ipu­larē sunmaktadēr. Klinik 

ĸ¿phe varlēĵēnda metabolizma uzmanē aracēlēĵēyla erken bilin­li bir metabolik tarama ve 

ardēndan genetik doĵrulama; tanē s¿resini kēsaltarak hasta yºnetimini kolaylaĸtērabilir ve 

sonrasēnda tedavi i­in yol gºsterici olabilir. 

 

 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Varyant Yorumlama Kriterlerine Gºre Patojenik Klinikte Sessiz: Metabolik 

Hastalēklarda Varyant Yorumlanmasēnēn Yeniden Deĵerlendirilmesi 

 

Kazēm Se­gen - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē Bilimdalē 

K¿bra ¢ilesiz - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilimdalē 

Ayĸe Nur  Altun - Diyarbakēr Gazi Yaĸargil Eĵitim Ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk 

Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi 

Ceyhun Dalkan - Yakēn Doĵu ¦niversitesi, Neonatoloji Bilimdalē 

Haydar Ali  Taĸdemir - Ondokuz Mayēs ¦niversitesi ¢ocuk Nºroloji Bilimdalē (Emekli 

¥ĵretim ¦yesi) 

Aslēhan Sanrē - Samsun ķehir Hastanesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē Kliniĵi 

Filiz Baĸak Cengiz Ergin - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma 

Hastalēklarē Bilimdalē 

¢iĵdem Seher Kasapkara - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma 

Hastalēklarē Bilimdalē 

Ķlyas Okur - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilimdalē 

Leyla T¿mer - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilimdalē 

Fatih S¿heyl Ezg¿ - Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve 

¢ocuk Genetik Hastalēklarē Bilimdalē 

 
Giriĸ: 

Genetik tanēda, American College of Medical Genetics and Genomics ile Association for 

Molecular Pathologyônin 2015 yēlēnda yayēmladēĵē (ACMG/AMP 2015) varyant yorumlama 

kriterleri temel bir ­er­eve sunmakla birlikte, kalētsal metabolik hastalēklarda tek baĸēna 

kullanēldēĵēnda ºnemli sēnērlēlēklar taĸēyabilmektedir. Bu ­alēĸmada, dokuz farklē gen (ASS1, 

IDS, PYGM, GLA, AUH, MCCC2, CBS, BTD, PAH) ve on olgu ¿zerinden, ACMGôye gºre 

patojenik ya da olasē patojenik olarak sēnēflandērēlan bir varyantēn klinik d¿zeyde her zaman 

ger­ek hastalēk nedeni olmayabileceĵini gºstermek ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: 

On hastaya tek gen dizi analizi ya da t¿m ekzom dizileme yapēldē. Dokuz farklē gende 

homozigot ya da hemizigot varyant tespit edildi. Saptanan varyantlar ACMG/AMP 2015 

kriterlerine gºre sēnēflandērēldē, ardēndan fenotip uyumu, hastalēĵa ºzg¿ biyobelirte­ler ve 

literat¿r verileri ēĸēĵēnda yeniden yorumlandē. 

Bulgular:  

Saptanan varyantlar ACMG kriterlerine gºre patojenik/olasē patojenik olarak sēnēflandērēlmēĸ; 

bazē olgularda enzim aktivitesinde azalma, biyokimyasal deĵiĸiklikler veya diĵer molek¿ler 

etkiler de ortaya konmuĸtur. Ancak bu molek¿ler ve biyokimyasal etkilenmeye raĵmen 

hastalarda beklenen klinik hastalēk fenotipi geliĸmemiĸtir. Olgularēmēz, ACMG/AMP 2015 

kriterlerinin metabolik hastalēklarda ­eĸitli a­ēlardan yetersiz kalabildiĵini gºstermektedir. 

Bunlar arasēnda laboratuvarlar arasē yorum farklēlēklarē, bazē kriterlerin uygulanmasēndaki 

belirsizlikler ve kēsmen ºrt¿ĸen kanētlarēn birden fazla kez sayēlabilmesi yer almaktadēr. 

¥zellikle fenotipik uyumsuzluk, biyokimyasal imza, enzim eksikliĵi eĸiĵi, deĵiĸken penetrans 

ve hipomorfik aleller gibi hastalēĵa ºzg¿ ºzellikler yeterince dikkate alēnmadēĵēnda ACMG 

sēnēflamasē patojeniteyi olduĵundan fazla gºsterebilmektedir. Bu gºzlem, metabolik 

hastalēklarda molek¿ler etkilenmenin tek baĸēna klinik hastalēk anlamēna gelmediĵini ve 



 

varyant patojenitesinin klinik nedensellikle her zaman ºrt¿ĸmediĵini gºstermektedir. 

Sonu­: 

ACMG/AMP 2015 kriterleri deĵerli bir genel ­er­eve sunmakla birlikte, metabolik 

hastalēklarda tek baĸēna yeterli deĵildir. Doĵru bir klinil deĵerlendirme i­in klinik fenotip, 

metabolik biyobelirte­ler, enzim verileri, pop¿lasyon verileri ve fonksiyonel ­alēĸmalar 

birlikte deĵerlendirilmelidir. Yanlēĸ sēnēflandērmayē ve uygunsuz tanē ya da tedavi kararlarēnē 

ºnlemek i­in hastalēĵa ve gene ºzg¿ yorumlama rehberlerinin geliĸtirilmesi gereklidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Ulusal Yenidoĵan Tarama Programēndan Biyotinidaz Eksikliĵi ķ¿phesi Ķle 

Yºnlendirilen Hastalarēmēzēn Retrospektif Deĵerlendirilmesi ve Tarama Yºnlendirme 

Eĸik Deĵerlerinin Pozitif Prediktivitesinin Deĵerlendirilmesi 

 

Billur  Korkmaz Katēlmēĸ1, Burcu ¥zt¿rk Hiĸmi1, Sebile  Kēlavuz1  
1Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē  

 

Giriĸ ve Ama­: Biyotinidaz Eksikliĵi (BE), nºrolojik, dermatolojik bulgular, gºrme ve iĸitme 

sorunlarē, zihinsel kēsētlēlēk gibi kliniĵe yol a­abilen kalētsal metabolik hastalēktēr. Serum 

biyotinidaz enzim aktivitesinin (BEA) <%10 olmasē aĵēr eksiklik, %10-30 olmasē kēsmi 

eksiklik olarak tanēmlanēr. Tanēsē serum BEA ºl­¿m¿yle konabilse de ºl­¿m yºntemlerinin 

bir­ok ­evresel faktºrden etkilenebildiĵinden molek¿ler analiz tanēnēn kesinleĸtirilmesinde 

ºnemlidir. 

Gere­ ve Yºntem: ¢alēĸmamēzda, 2020-2022 yēllarē arasēnda merkezimize ulusal yenidoĵan 

tarama programēndan (UYTP) BE ĸ¿phesiyle yºnlendirilen t¿m bebeklerin taramadaki BEA, 

kliniĵimizde bakēlan BEA ve molek¿ler analiz sonu­larē retrospektif olarak incelenmiĸtir.  

Bulgular: 2020-2022 yēllarē arasēnda UYTPôden BE ĸ¿phesiyle kliniĵimize yºnlendirilen 441 

bebekten 364ô¿nde(%82,5) nihai olarak hastalēk dēĸlanarak bebekler ñNormalò olarak 

tanēmlanmēĸtē. T¿m yºnlendirmelerin %17,5ôinde(77 bebek); tekrarlayan BEA ºl­¿mleri ve 

molek¿ler veriyle hastalēk tanēsē kesinleĸmiĸti. 441 bebeĵin 332ôsinde(%75,3) molek¿ler analiz 

verisi mevcuttu ve p.Asp444His(c.1330G>C) varyantē 1.sēklēkta saptanmēĸtē. p.Asp444His 

homozigotluĵu bulunan bebeklerin tarama yºnlendirme BEA ve kliniĵimizde bakēlan BEA, 

patojenik varyant homozigotluĵu bulunanlar ile birden fazla varyant birlikte saptanmēĸ 

bebeklerinkinden istatistiksel anlamlē olarak daha y¿ksekti ve hi­biri nihai olarak ñHastaò tanēsē 

almamēĸtē. ¢alēĸmamēzda, 441 bebeĵin tarama yºnlendirme BEA deĵerleri ROC eĵrileriyle 

incelendi ve UYTPôden BE ĸ¿phesiyle yºnlendirilen bebeklerde ger­ekten hasta olanlar ile 

hasta ­ēkmayanlarē ayērmak i­in eĸik deĵeri; 1.tarama testi i­in 42,25 MRU ve 2.tarama testi 

i­in 51,5 MRU olarak bulundu. Aĵēr ve kēsmi BE olgularēnē taramada ayērmak i­in 

kullanēlabilecek eĸik deĵeri; kēsmi eksiklik hastalarēnē ayērmada 59,08 MRU ve aĵēr eksiklik 

hastalarēnē ayērmada 44,59 MRU olarak bulundu. 

Sonu­ ve ¥neriler: ¢alēĸmamēzda, UYTPôden BE ĸ¿phesi ile yºnlendirilen t¿m bebekler 

arasēnda molek¿ler analiz verisi mevcut olanlarēn %70ôinde heterozigot taĸēyēcēlēk ve 



 

kliniĵimizce polimorfizm kabul edilerek tedavi verilmeyen p.Asp444His homozigotluĵu gibi 

hastalēĵē dēĸlamaya yetecek genotipler saptanmēĸtē. YTPôden bu yanlēĸ pozitif yºnlendirmelerin 

ºnlenmesiyle, bu olgularēn tanēsēnēn kesinleĸtirilmesi ama­lē genetik analiz yºntemlerine 

harcanacak maliyet y¿k¿n¿n azaltēlmasē saĵlanmēĸ olacaktēr. Bu a­ēdan yenidoĵan taramasēnda 

kullanēlan testin pozitif prediktivitesinin artērēlmasē i­in, yºnlendirme eĸik deĵerinin duyarlēlēk 

ve ºzg¿ll¿ĵ¿ korunarak daha aĸaĵē bir deĵere ­ekilmesi m¿mk¿n gºr¿nmektedir. 

ANAHTAR KELĶMELER: kalētsal metabolik hastalēklar, biyotinidaz eksikliĵi, yenidoĵan 

taramasē 

KEYWORDS: inborn metabolic diseases, biotinidase deficiency, newborn screening 

ķEKĶLLER VE TABLOLAR: 

 
 



 

 

 

Tablo 1. Ulusal yenidoĵan tarama programēndan biyotinidaz eksikliĵi ĸ¿phesiyle 

yºnlendirilen bebeklerde 1. tarama testinin prediktif ºzellikleri 

Kes m deĵer Duyarlēlēk (%) ¥zg¿ll¿k (%) PPD (%) NPD (%) 

65,00 - - 17,5 (77 / 439) 100,0 (2 / 2) 

60,00 100,0 (77 / 77) 28,8 (105 / 364) 22,9 (77 / 336) 100,0 (105 / 105) 

55,00 98,7 (76 / 77) 44,5 (162 / 364) 27,3 (76 / 278) 99,4 (162 /163) 

50,00 92,2 (71 / 77) 61,5 (224 / 364) 33,6 (71 / 211) 97,4 (224 / 230) 

45,00 87,0 (67 / 77) 72,8 (265 / 364) 40,4 (67 / 166) 96,4 (265 / 275) 

42,25 85,7 (66 / 77) 79,7 (290 / 364) 47,1 (66 / 140) 96,3 (290 / 301)  

PPD: Poz t f pred kt f deĵer, NPD: Negat f pred kt f deĵer 

 

 

 

 

 

 

 



 

Tablo 2. Ulusal yenidoĵan tarama programēndan biyotinidaz eksikliĵi ĸ¿phesiyle 

yºnlendirilen bebeklerde 2. tarama testinin prediktif ºzellikleri 

Kes m deĵer Duyarlēlēk (%) ¥zg¿ll¿k (%) PPD (%) NPD (%) 

65,0 - - 17,5 (77 / 441) - 

60,0 96,1 (74 / 77) 50,5 (184 / 364) 29,0 (74 / 254) 98,4 (184 / 187) 

55,0 88,3 (68 / 77) 69,0 (251 / 364) 37,6 (68 / 181) 96,5 (251 / 260) 

51,5 88,3 (68 / 77) 76,6 (279 / 364) 44,4 (68 / 153) 96,9 (279 / 288) 

50,0 84,4 (65 / 77) 79,9 (291 / 364) 46,8 (65 / 138) 96,0 (291 / 303) 

45,0 77,9 (60 / 77) 88,7 (323 / 364) 47,1 (60 / 101) 95,0 (323 / 340) 

PPD: Poz t f pred kt f deĵer, NPD: Negat f pred kt f deĵer 
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  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Mukopolisakkaridoz Hastalarēnda Klinik Faydasē-Morbidite -Mortalite ile 

Hematopoetik Kºk H¿cre Nakli: Tek Merkez Deneyimi 

Billur  Korkmaz Katēlmēĸ - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Emine  Gen­ - Zeynep Kamil Kadēn ve ¢ocuk Hastalēklarē Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

ceren  Bilg¿n - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Emel Yēlmaz G¿m¿ĸ - Kocaeli ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Burcu ¥zt¿rk Hiĸmi - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Sebile Kēlavuz - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Ķrem Akbolat Sakar - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk 

Genetik Bilim Dalē 

Huriye Nursel El­ioĵlu - Marmara ¦niversitesi Pendik Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

¢ocuk Genetik Bilim Dalē 

Koray Yal­ēn - Bah­eĸehir ¦niversitesi Hastanesi Medicalpark Gºztepe ¢ocuk 

Hematolojisi Bilim Dalē 

 
GĶRĶķ: 

Mukopolisakkaridozlar(MPS), glikozaminoglikanlarēn(GAG) yēkēmēnda gºrevli lizozomal 

enzimlerin eksikliĵi sonucunda ortaya ­ēkan lizozomal depo hastalēklarēndandēr. MPSôlerin 

tedavisinde temel ama­ hastalēk ilerleyiĸini yavaĸlatēcē ve yaĸam kalitesini artērēcē 

yaklaĸēmlardēr. Eksik enzimi yerine koyma; Enzim Replasman Tedavisi(ERT) ve Kemik iliĵi 

nakli (HSCT) MPSôler i­in deneyimin daha ­ok olduĵu, uzun yēllardēr kullanēlan tedavi 

se­enekleridir. HSCT; eksik olan lizozomal enzimi sentezleyebilecek saĵlēklē donºr 

h¿crelerinin hastaya transfer edilmesidir.  

 

AMA¢-Y¥NTEM: 

Kliniĵimizce takipli MPS hastalarēmēzdan HSCT olanlarēn verileri retrospektif taramayla 

incelenerek nakil sonrasē klinik izlemleri, morbidite ve mortalite verilerinin paylaĸēmē 

hedeflenmiĸtir. 

 

BULGULAR:  

Kliniĵimizde takipli MPS hastalarēmēzēn 17ôsi HSCT olmuĸ; 4ô¿ MPS Tip I, 4ô¿ MPS Tip II, 

6ôsē MPS Tip IVA ve 4ô¿ MPS Tip 6 tanēlēydē. Hastalarēn ortalama tanē yaĸē 13 ay, ortalama 

nakil yaĸlarē ise; 5 yēl 3 ay idi. Nakil sonrasē ortalama izlem s¿releri 2 yēl 11 aydēr. 

 

GVHD geliĸimi (n=2), akut rejeksiyon (n=1) ve akut imm¿n trombositopeni (n=1) nakil 

sonrasē hastalarēmēzda gºzlenen morbiditeler olmuĸtur. Akut rejeksiyon geliĸen hastamēzda 

ilk nakilden 19 ay sonrasēnda 2.kez HSCT gerekmiĸtir. GVHD geliĸtiren hastamēzla aynē 

tanēya sahip kardeĸi halen kliniĵimizden takiple ERTône devam etmektedir. 

 

Nakil sonrasē MPS Tip 2 tanēlē 1 hastamēz nakil ile iliĸkilendirilemeyen hastalēĵēn doĵal 

seyrinde aĵēr progresyonu neticesinde ex olmuĸtur. Mortalite oranēmēzē % 55.88 (1/17) olarak 

verebiliriz.  



 

 

Nakil sonrasē aile beyanē ve klinik izlemlerine gºre hastalardaki en b¿y¿k kazanēm eklem 

hareket a­ēklēĵēnda artēĸ spastisitelerinde gerileme olmuĸtur. Hastalarēmēzēn sistem 

tutulumlarē nakil ºncesi-sonrasē karĸēlaĸtērmalē olarak incelenmiĸtir.  

 

SONU¢: 

HSCTônin, ERTôye gºre tek seferlik uygulanan bir protokol olmasē, hasta ve yakēnlarēnē 

ERTônin tekrarlayan klinik ve psikolojik y¿k¿nden kurtarmasē bir avantajēdēr. HSCTôde 

uygun donºr bulma zorluĵu, ERTôde anti-ERT antikor geliĸimi gibi ciddi kēsētlēlēklar 

mevcuttur. Erken dºnemde, doĵru hasta ve donºr se­imiyle uygulandēĵēnda HSCT; 

MPSôlerde hastalēĵēn somatik bulgularēnē gerileten, yaĸam kalitesini artērmada ERTôden daha 

etkin olabilen bir tedavi se­eneĵidir. Nakil sonrasē erken dºnem komplikasyonlar, morbidite 

ve mortalite riski HSCTônin en ºnemli dezavantajlarēndandēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Apoc2 Eksikliĵi Tanēsē Ķle Ķzlediĵimiz Olgularēn Klinik ¥zellikler ve Yatēĸ Verilerinin  

Deĵerlendirilmesi-Tek Merkez Deneyimi  

 

*Tuĵba Akbey Ko­ak, Mehmet Nuri ¥zbek  

*Mardin Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi, Mardin  

 
Giriĸ ve Ama­: Lipoprotein lipaz enzim aktivitesini d¿zenleyen kofaktºrlerden biri olan 

APOC2, lipid metabolizmasēnda ºnemli bir rol oynar. APO C2 eksikliĵi, ailesel 

ĸilomikronemi sendromunun son derece nadir gºr¿len otozomal resesif bir nedenidir. Bu 

­alēĸmada, APO C2 eksikliĵi olan 13 hastanēn klinik ºzellikleri ve yatēĸ verileri incelenmiĸtir.  

 

Gere­ ve yºntemler: Mardin eĵitim ve araĸtērma hastanesi ­ocuk metabolizma kliniĵinde 

APOC2 eksikliĵi tanēsē ile izlediĵimiz 13 olgunun klinik ºzellikleri deĵerlendirilmiĸtir. 

Hastalarēmēzēn yaĸē,cinsiyeti, anne-baba akrabalēĵē, ilk baĸvuru ĸik©yeti, tanē alma yaĸē, 

abdomen ultrasonografi bulgularē, eko bulgularē, gºz bulgularē, mct ve omega 3 kullanēmē, 

yatēĸ gereken hastalarda yatēĸ ve ­ēkēĸ trigliserid d¿zeyleri, yatēĸ s¿resi, ka­ kez yatēĸ 

gerekliliĵi olduĵu, trigliserid d¿ĸme y¿zdeleri, pankreatit ge­irme sayēsē, genetik sonu­larē 

kaydedilmiĸtir. 

 

Bulgular: APOC2 eksikliĵi tanēsē ile izlediĵimiz 13 hastanēn 5ôi (%38) kēz. 8ôi (%62) 

erkektir. Hastalarēmēzēn tamamēnda (%100) akraba evliliĵi ºyk¿s¿ vardēr ve bunlarēn 10ôu 

(%76) 1. derece kuzen evliliĵidir. Hastalarēmēzēn tamamēnēn APOC2 geninde homozigot 

mutasyonu saptanmēĸtēr. 11 hastanēn APOC2 geninde c.55+6T>G homozigot patojenik 

mutasyon, 1 hastanēn APOC2 geninde c.10C>T homozigot patojenik mutasyon, 1 hastanēn 

APOC2 geninde VS2+6T>G homozigot patojenik mutasyon saptanarak tanēsē 

kesinleĸtirilmiĸtir. Hastalarēn yaĸē 2,5 ile 17 yaĸ arasēndadēr. Tanē alma yaĸlarē en erken 7 

g¿n, en ge­ 1,5 yaĸtēr. Ķlk ĸikayetleri 9 hastada lipemik serum ya da topuk kanēnda fark edilen 

lipemi iken, 4 hasta kardeĸ tanēlē olmasē nedeni ile yenidoĵan dºneminde kardeĸ taramasē ile 

tanē almēĸtēr. 5 (%38) hastada pankreatit ge­irme ºyk¿s¿ vardēr, 3 (%23) hastada ise birden 

­ok kez pankreatit ge­irme ºyk¿s¿ vardēr. Hastalarēmēzēn tamamēnda eko normal 

saptanmēĸtēr ve lipemia retinalis yoktur. Abdomen usgôde 5 (%38) hastamēzda hafif 

hepatosplenomegali vardēr, hastalarēmēzēn hi­ birinde hepatosteatoz saptanmamēĸtēr. 

Hastalarēmēzēn tamamē yaĵdan kēsētlē diyet, mct yaĵ ve omega 3 tedavilerini almaktadēr.  

Ciddi hipertrigliseridemi (>1500 mg/dL) nedeni ile 9(%69) hastanēn yatēĸē yapēlarak tedavi 

edilmiĸ, trigliserid <1000 mg/dL altēna d¿ĸ¿r¿lerek taburcu edilmiĸtir. Bu hastalar genetik 

tanēlē olduĵundan tamamēna yatēĸta orali kapatēlarak y¿ksek dextrozlu sēvē tedavisi baĸlanmēĸ 

ve 10 cc/kg taze donmuĸ plazma inf¿zyonu verilmiĸtir. 9 hastanēn toplam 27 kez yatēĸē 

olmuĸtur, yatēĸ s¿resi 15 (%55) yatēĸta 1 g¿n, 9 (%33) yatēĸta 2 g¿n, 3 (%11) yatēĸta 3 g¿nd¿r.  

En y¿ksek yatēĸ trigliserid 7454 mg/dLôdir ve bu hastanēn 9 ayda 6 kez yatēĸē olmuĸtur.  

 

Sonu­: APOC2 eksikliĵi ¿lkemizde ­ok nadir gºr¿lmekle birlikte, ¿lkemizde akraba 

evliliĵinin yaygēn olduĵu bºlgelerde sēklēĵē artmēĸtēr. Hastalarēn diyet tedavisine uyumu, 

ciddi hipertrigliseridemiye sekonder yatēĸlarē ve pankreatit riskini azaltan ana unsurdur. 

Prenatal tanē, bu hastalēklarēn sonraki gebeliklerde gºr¿lmesini ºnlemek a­ēsēndan 

ºnemlidir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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PMM2-CDG Tanēlē Hastalarda Mannoz ve Beslenme Tedavisinin Klinik Ķzlem 

Sonu­larēna Etkisi 

 

Fatma  Polat Bayana1, Esra  Kara1, Ķlknur  S¿r¿c¿ Kara1 
1 Gaziantep ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Bºl¿m¿ 

 
 

Giriĸ 

Konjenital glikozilasyon bozukluklarē (CDG), glikozilasyon s¿re­lerindeki genetik defektler 

sonucu geliĸen nadir metabolik hastalēklar grubudur. En sēk alt tip, fosfomannomutaz-2 

(PMM2) eksikliĵine baĵlē PMM2-CDG'dir (OMIM #212065; ~1/20.000). PMM2 enzimi 

mannoz-6-fosfatē mannoz-1-fosfata dºn¿ĸt¿r¿r; bu basamaktaki defekt GDP-mannoz 

sentezini bozarak N-glikozilasyonu etkiler. Hastalēk geliĸimsel gecikme, hipotoni, serebellar 

ataksi, epileptik nºbetler, hepatik disfonksiyon, koag¿lasyon bozukluklarē, gastrointestinal 

semptomlar ve b¿y¿me geriliĵi ile seyreder. Klinik tablonun heterojen yapēsē 

bireyselleĸtirilmiĸ yºnetimi zorunlu kēlmaktadēr (1, 2). 

PMM2-CDG i­in kesin etkinliĵi kanētlanmēĸ spesifik bir tedavi hen¿z mevcut deĵildir. Taday 

ve ark.(3) 20 hastalēk uzun s¿reli oral mannoz ­alēĸmasēnda (1ï2 g/kg/g¿n, ort. 57,75 ay), 

hi­bir hasta transferrin glikozilasyonunun referans aralēĵēna ulaĸamasa da hastalarēn 

­oĵunluĵunda protein glikozilasyonunda anlamlē biyokimyasal d¿zelme saptanmēĸtēr (3). 

Bazē ­alēĸmalarda transferrin izoformlarēnēn yaĸla spontan normalleĸtiĵi vurgulanmēĸ bu 

doĵal seyrin gºz ºn¿nde bulundurulmasē gerektiĵini bildirmiĸtir (4). Bazē ­alēĸmalarda farklē 

organ belirtileri, embriyogenez ve bebeklik dºnemindeki kritik geliĸimsel adēmlarēn 

hipoglikozilasyondan olumsuz etkilenmesi nedeniyle mannoz tedavisine farklē etkili yanētlar 

verebileceĵi bildirilmiĸtir (3). PMM2-CDG tanēlē hastalarēmēzda bireyselleĸtirilmiĸ mannoz 

ve RDA uyumlu beslenme tedavisinin klinik, b¿y¿me ve biyokimyasal izlem sonu­larēna 

etkisinin deĵerlendirilmesi ama­landē. 

Gere­ ve Yºntem 

Gaziantep ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalēônda PMM2-CDG 

tanēsē ile izlenen mannoz tedavisi baĸlanmēĸ olan hastalar dahil edildi. Tanē veya baĸvurudaki 

tetkikleri, klinik bulgularē, beslenme toleransē, b¿y¿me izlemi, sosyodemografik ºzellikleri 

ve biyokimyasal parametreleri deĵerlendirildi 

Bulgular  

4 aileden 8 ôI (%80) erkek, toplam 10 hasta ­alēĸmaya dahil edildi. Hastalarēn ortalama 

baĸvuru yaĸē 37,90   Ñ38,38 (minimum: 1, maksimum:103) aydē. Baĸvuruda %90ôēnda 

geliĸimsel gecikme vardē, %70ôinde hipotonisite veya ­abuk yorulma vardē, %50ôsinde 

hipoglisemi vardē, %30 ôunda ciddi transaminaz y¿ksekliĵi, %20ôsinde epilepsi, %10ôunda 

hipoglisemi, epilepsi, %10ôunda kemik iliĵi baskēlanmasēna baĵlē ciddi pansitopeni vardē. 

Hastalarēn %100ô¿nde anne baba akrabaydē. Baĸvuruda %60ôēnda besin reddi, besin se­imi, 

oral alēm yetersizliĵi, iĸtahsēzlēk, kusma, gastrointestinal intolerans sorunlarē vardē. T¿m 

hastalara bireysel titrasyon ile mannoz tedavisi (Doz aralēĵē: 0.1ï1.5 g/kg/g¿n. literat¿r 

ºnerisi: 1ï2 g/kg/g¿n) baĸlanmēĸtē; RDA deĵerlerini karĸēlayan beslenme programlarē 

d¿zenlenmiĸti (3). Mannoz tedavisi ve eĸzamanlē ek enteral form¿l desteĵi 5/10 hastada 

uygulanmēĸtē; beslenme toleransē ve aĵērlēk kazanēmē ¿zerinde olumlu katkē saĵlamēĸtē ayrēca 

gastrointestinal semptomlarēnda azalma, ºĵ¿n d¿zeninde iyileĸme gºzlenmiĸti. Ayrēca 

hastalarda karaciĵer enzim d¿zeyleri normale yaklaĸmēĸtē. Kemik iliĵi baskēlanmasē olan iki 

hastada deĵerlerde iyileĸme olmamēĸtē. 

Tartēĸma ve Sonu­ 



 

PMM2-CDG tanēlē hastalarda mannoz tedavisinin uzun s¿reli ve kesintisiz s¿rd¿r¿lmesi 

klinik yanēt i­in kritik ºneme sahip olabilir. Mannoz tedavisi tek baĸēna belirleyici olmamakla 

birlikte RDA uyumlu beslenme ile kombinasyonu bazē hastalarda anlamlē klinik ve 

biyokimyasal fayda saĵlamaktadēr (3).  Hastalarēmēzda transaminaz d¿zeylerinin normale 

yaklaĸmasē, mannoz sonrasē hipoglisemik nºbetlerinin (bir hastamēz) olmamasē, beslenme 

toleransē ve aĵērlēk kazanēmē, ºĵ¿n d¿zeyinde iyileĸme olmasē nedeniyle biz de literat¿rle 

uyumlu olarak bazē hastalarēn mannoz tedavisinden kēsmen klinik ve biyokimyasal fayda 

gºrebileceĵini sºyleyebiliriz. PMM2-CDG tanēlē hastalarda mannoz tedavisinin RDA 

uyumlu beslenme ile kombinasyonu; GI tolerans, b¿y¿me ve hepatik enzim d¿zeyleri 

¿zerinde olumlu katkēlar saĵlayabilir. Doz bireysel titrasyon ile belirlenmeli, tedavi 

s¿rekliliĵi korunmalēdēr. ¢oklu organ tutulumu olmasē nedeniyle PMM2-CDG tanēlē 

hastalarēn yºnetimi multidisipliner yaklaĸēmla y¿r¿t¿lmeli; daha geniĸ ve prospektif 

­alēĸmalarla desteklenmelidir. 

Kaynaklar  
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SS183 

¢oklu a­il-KoA dehidrogenaz eksikliĵi tanēlē hastalarēn Ege Tēp izlem verileri  

 

Ayĸe Y¿ksel Yanbolu1, Sedef Alpdoĵan1, Sakine Kurt1, Tuĵba Aysun Gºren1, Havva 

Yazēcē1, Fehime Erdem Karapēnar1, Ebru Canda1, Sema Kalkan U­ar1, Sara Habif2,  

Mahmut ¢oker1  
1Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē ve Beslenme Bilim Dalē 
2Ege ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Klinik Biyokimya Bilim Dalē 

 
Ama­: ¢oklu a­il-KoA dehidrogenaz eksikliĵi (Glutarik asid¿ri tip 2) tanēlē hastalarēn klinik 

ve laboratuvar bulgularē ile uzun dºnem izlem sonu­larēnēn deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr.  

 

Yºntem: 16 hastanēn dosya kayētlarē retrospektif olarak deĵerlendirildi. Demografik, klinik, 

laboratuvar, gºr¿nt¿leme ve genetik ºzellikleri kayēt altēna alēndē.  

 

Bulgular:  Hastalarēn 9'u erkek (%56,2), 7'si kadēndē (%43,8). G¿ncel medyan yaĸ 18 yēl (10-

49), tanē medyan yaĸē 13 yēldē (0,4-34). 13(%82) hastada akraba evliliĵi ºyk¿s¿ mevcuttu. 

Hastalarēn 13'¿ (%81,2) semptom sonrasē, 3'¿ (%18,8) tarama ile tanē almēĸtē. 2 hasta 

asemptomatikti. Egzersiz intoleransē ve kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ 11 (%68,8) hastada mevcuttu ve en 

sēk gºr¿len semptomdu. Myalji 8 hastada (%50,0) mevcuttu. Tanē anēnda a­il-karnitin 

profilinde 13 hastada (%81.2) kēsa,orta ve uzun zincirli a­il-karnitinlerde y¿kseklik, 10 

hastada (%62,5) serbest karnitin d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ve idrar organik asit analizinde 10 (%62,5) 

hastada dikarboksilik asid¿ri mevcuttu. 10 hastada (%62,5) CK y¿ksekliĵi, 5 hastada (%31) 

metabolik asidoz, 2 hastada hiperamonyemi gºr¿ld¿. 5 hastada (31,2) hepatosteatoz 

mevcuttu. 2 hastaya kas biyopsisi yapēlmēĸ olduĵu ve polimyozit ile uyumlu deĵiĸiklikler 

saptandēĵē tēbbi kayētlardan gºr¿ld¿. Hastalardan 1ôine ekstremite MR ­ekilmiĸ olduĵu, 

bilateral crural ve uyluk kaslarēnda miyozit lehine T2A sinyal artēĸē saptandēĵē gºr¿ld¿. T¿m 

hastalarda riboflavin kullanēmē mevcuttu ve riboflavin sonrasē 11 (%68,7) hastanēn idrar 

organik asitlerinde d¿zelme olduĵu gºr¿ld¿. Baĸlangē­ta 10 kgôēn ¿zerinde kilo kaybē olan 

ve kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ nedeniyle tekerlekli sandalyeye baĵēmlē olan bir erkek hastanēn tedavi 

sonrasē belirgin kilo artēĸē oldu ve kas g¿­s¿zl¿ĵ¿ azalarak hasta mobilize oldu.  

 

Sonu­: ¢alēĸmada yer alan hastalarda literat¿r ile benzer ĸekilde klinik ve biyokimyasal 

heterojenite olduĵu, aynē mutasyona sahip hastalarda bile kliniĵin deĵiĸken olabildiĵi 

gºr¿ld¿. Hastalarēn ­oĵunluĵunun riboflavin yanētlē olduĵu gºr¿ld¿.  

Anahtar kelimeler: glutarik asid¿ri tip 2; serbest karnitin; idrar organik asitleri; riboflavin 
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SS190 

Kalētsal Fruktoz Metabolizmasē Bozukluklarēnda Beslenme Tedavisinin Metabolik 

Etkileri ve Antropometrik ¥zelliklerin Deĵerlendirilmesi 

 

Ķlknur Hacēoĵlu, Vehibe Berber, Ķrem Durdaĵ ¥zt¿rk, ķebnem Kēlē­, Dilek G¿neĸ, 

Meryem Karaca, Mehmet Cihan Balcē 

Ķstanbul Tēp Fak¿ltesi 

 
Ama­ 

Bu ­alēĸmada, herediter fruktoz intoleransē (HFI) ve fruktoz-1,6-bisfosfataz (F16DF) 

eksikliĵi tanēlē hastalarda tanē anēndaki biyokimyasal parametreler ile beslenme tedavisinin 

bu parametreler ¿zerindeki etkisinin deĵerlendirilmesi ve antropometrik ºzelliklerinin 

incelenmesi ama­landē. 

Yºntem  

Merkezimizde takip edilen HFI (n=7) ve F16DF (n=6) eksikliĵi tanēlē hastalarēn verileri 

retrospektif olarak incelendi. Hastalarēn tanē anē ve beslenme tedavisi sonrasē ALP, AST, 

ALT, alb¿min, trigliserid ve ¿rik asit d¿zeyleri karĸēlaĸtērēldē. Antropometrik 

deĵerlendirmede aĵērlēk ve boy uzunluĵu standart sapma skoru (ASDS, BSDS) ve v¿cut kitle 

indeksi standart sapma skoru (VKĶ SDS) deĵerleri analiz edildi. Ķstatistiksel analizde t-testi 

kullanēldē ve p<0,05 anlamlē kabul edildi. 

Bulgular  

Antropometrik deĵerlendirmede, HFI tanēlēlarda boy uzunluĵunun daha d¿ĸ¿k olduĵu 

izlenirken (BSDS: -1,13 Ñ 0,74 vs -0,20 Ñ 1,39; p=0,113), F16DF eksikliĵi tanēlēlarda 

VKĶônin anlamlē olarak daha y¿ksek olduĵu saptandē (1,59 Ñ 0,46 vs -0,38 Ñ 0,91; p=0,001). 

Tanē anē ve beslenme tedavisi sonrasē biyokimyasal parametrelerin karĸēlaĸtērēlmasēnda 

yalnēzca AST d¿zeylerinde istatistiksel olarak anlamlē azalma saptanērken (39,93 Ñ 18,20 

U/Lôden 18,91 Ñ 8,08 U/Lôye; p=0,032), diĵer parametrelerde anlamlē deĵiĸiklik gºzlenmedi 

(p>0,05).  

Sonu­ 

F16DF eksikliĵi tanēlēlarda daha y¿ksek VKĶ deĵerlerinin gºzlenmesi, bu hasta grubunda 

hipoglisemiden korunmaya yºnelik artmēĸ enerji alēmēnēn olasē bir yansēmasē olabilir. Buna 

karĸēlēk, HFI tanēlē hastalarda daha d¿ĸ¿k boy uzunluĵu, uzun s¿reli beslenme kēsētlēlēĵē ve 

t¿b¿lopati ile iliĸkili olabilir. Antropometrik farklēlēklar, bu iki hastalēk grubunda beslenme 

yºnetimi ve metabolik gereksinimlerin farklēlēk gºsterebileceĵine iĸaret etmektedir. Bununla 

birlikte daha geniĸ ºrneklemli ve prospektif ­alēĸmalarla bulgularēn desteklenmesi 

gerekmektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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PS02 

Nadir Bir Lºkodistrofi Nedeni; Alkalin Seramidaz 3 (ACER 3) Eksikliĵi 

 

Zeynep Aylin  Kurt - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Didem  Ardē­lē - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi ¢ocuk Nºroloji Kliniĵi 

Aynur  K¿­¿kcongar Yavaĸ - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Mehmet  G¿nd¿z - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Berrak  Bilginer G¿rb¿z - Ankara Yēldērēm Beyazēt ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Kliniĵi 

 
Giriĸ: Lºkodistrofiler, merkezi sinir sisteminin beyaz cevherini oluĸturan myelin geliĸimini 

etkileyen, ­oĵunluĵu kalētsal nadir bozukluklardēr. Sfingolipid metabolizmasēnda ºnemli rol 

oynayan seramidazlarēn yēkēmēndan sorumlu olan ACER 3 enzimini kodlayan, ACER3 

genindeki patojenik varyantlar bu enzimin eksikliĵine neden olmaktadēr.  ACER 3 eksikliĵi, 

beyaz cevherde toksik seramid birikimine, mitokondriyal disfonksiyona (Complex 

I/NDUFA6 etkileĸimi ¿zerinden) ve artmēĸ oksidatif strese neden olmaktadēr. 6-24 ay arasē 

baĸlayan motor regresyon, spastisite ve progresif lºkodistrofi ile karakterize bir klinik tabloya 

yol a­ar. Burada, motor regresyon ile baĸvuran ve genetik analizinde ACER3 eksikliĵi tanēsē 

alan bir olgu sunulmaktadēr. 

 

Olgu Sunumu: 14 aylēk erkek hasta, y¿r¿me becerilerinin kaybē (motor regresyon) 

nedeniyle nºrodejeneratif hastalēklar a­ēsēndan yºnlendirildi. Miadēnda, 2930 gr, sezaryen ile 

doĵan hastanēn motor geliĸimi 10. aya kadar normal seyretmiĸ (8. ayda emekleme, 9-10. 

aylarda tutunarak y¿r¿me). Son bir aydēr sēralamayē bēraktēĵē, desteksiz ayakta duramadēĵē 

ve emeklerken ayaklarēnē s¿r¿klediĵi ºĵrenildi. Soyge­miĸinde anne ve baba arasēnda birinci 

derece kuzen evliliĵi mevcuttu. Fizik incelemesinde, boy, kilo, baĸ ­evresi persentilleri 

normal aralēktaydē. Nºrolojik muayenesinde aksiyel ve periferik kas tonusu doĵal, derin 

tendon refleksleri (DTR) canlē olarak saptandē, patolojik refleks izlenmemiĸti. Dil geliĸimi 2-

3 kelime ile sēnērlēydē. Kranial MR gºr¿nt¿lerinde, bilateral peritrigonal, posterior 

supraventrik¿ler beyaz cevherde ve subkortikal alanlarda T2A/FLAIR hiperintens sinyal 

deĵiĸiklikleri (lºkodistrofi ile uyumlu) izlendi. EEGôsinde, bilateral posterior bºlgelerde 

yavaĸlama ve keskin dalga aktivitesi mevcut olan hastanēn metabolik testlerinde patoloji 

saptanmadē. Ķleri genetik analizinde ACER3 geninde c.449G>T (p.Gly150Val) homozigot 

varyant saptandē. 

 

 Sonu­ 

ACER3 eksikliĵi nadir bir sfingolipid metabolizmasē bozukluĵu olup,  lºkodistrofi nedeniyle 

araĸtērēlan hastalarda mutlaka akēlda tutulmalēdēr. ACER3 eksikliĵi tanēsēnēn konulmasē, 

aileye genetik danēĸmanlēk verilmesi ve bu nadir hastalēĵēn doĵal seyrinin anlaĸēlmasē 

a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Ķnfantil Baĸlangē­lē Pompe Hastalēĵē ile Ķliĸkili mikroRNAôlarēn Belirlenmesi  

 

Harun Bayrak 1,2, Fatma Tosun3, Harun Yēldēz4  
1TOBB Ekonomi ve Teknoloji ¦niversitesi, Ankara; 2Sincan Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, 

Ankara; 3Yēldēz Teknik ¦niversitesi, Ķstanbul; 4Ke­iºren Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, 

Ankara. 

 
Giriĸ 

Ķnfantil baĸlangē­lē Pompe hastalēĵē (IOPD), GAA genindeki mutasyonlar sonucu asit alpha-

glukozidaz enzim eksikliĵi ile karakterize, nadir gºr¿len otozomal resesif ge­iĸli bir 

lizozomal depo hastalēĵēdēr. Yeni doĵan dºneminde hipotoni, kardiyomiyopati ve genel kas 

g¿­s¿zl¿ĵ¿ ile seyreder (1). Erken tanē, geri dºn¿ĸ¿ms¿z organ hasarēnē ºnlemek adēna kritik 

ºneme sahiptir ancak yenidoĵan taramasēnēn olmadēĵē bºlgelerde tanēsal gecikmeler 

yaĸanmaktadēr. MikroRNA'lar (miRNA), gen ifadesini post-transkripsiyonel d¿zeyde 

d¿zenleyen k¿­¿k protein kodlamayan molek¿llerdir ve hastalēklarēn teĸhisinde stabil 

biyobelirte­ adaylarēdēr (2). Bu ­alēĸmada, IOPD patogenezindeki miRNA'larēn rollerini 

biyoinformatik yºntemlerle belirlemeyi ama­ladēk. 

Yºntem 

¢alēĸmada Gene Expression Omnibus (GEO) veritabanēndan alēnan GSE38680 numaralē 

transkriptomik veri seti kullanēlmēĸtēr. 9 IOPD ve 10 kontrol ºrneĵinden oluĸan veriler, 

Affymetrix platformunda Robust Multi-array Average (RMA) yºntemiyle normalize 

edilmiĸtir. Diferansiyel gen ifadesi analizi (DEG), R/Bioconductor ortamēnda limma paketi 

kullanēlarak yapēlmēĸtēr (3). Ķstatistiksel anlamlēlēk i­in d¿zeltilmiĸ p-deĵeri < 0.05 ve 

|log2FC| > 1 kriterleri baz alēnmēĸtēr. Anlamlē yolaklar WebGestalt aracēlēĵēyla KEGG ve GO 

veritabanlarē ¿zerinden incelenmiĸ; miRNA-gen etkileĸimleri ise multiMiR ve miRNATap 

paketleri kullanēlarak 11 farklē veritabanēnda sorgulanmēĸtēr. 

Bulgular  

Analizler sonucunda 1.108ôi artmēĸ, 859ôu azalmēĸ olmak ¿zere toplam 1.967 anlamlē DEG 

saptanmēĸtēr. GO analizinde kas kasēlmasē ve kas sistemi s¿reci en belirgin biyolojik s¿re­ler 

olarak ºne ­ēkarken; KEGG analizinde lizozom ve kas h¿crelerinde h¿cre iskeleti yolaklarē 

anlamlē bulunmuĸtur. miRNA analizlerinde, IOPD ºrneklerinin kontrol grubundan net bir 

ĸekilde ayrēldēĵē gºr¿lm¿ĸt¿r. 11 veritabanē ¿zerinden yapēlan konsens¿s analizi sonucunda 

hsa-miR-548c-3p'nin en y¿ksek etkileĸim potansiyeline sahip olduĵu saptanmēĸtēr. Ayrēca, 

GAA geninin 3ǋ-UTR bºlgesine doĵrudan baĵlanma potansiyeli olan 10 aday miRNA (hsa-

miR-548c-3p, hsa-miR-92a-3p, hsa-miR-25-3p vb.) belirlenmiĸtir. 

Sonu­ 

Bu ­alēĸma, y¿ksek verimli analiz teknikleri kullanarak IOPD i­in potansiyel miRNA 

adaylarēnē ortaya koymuĸtur. ¥zellikle kas dokusuna ºzg¿ olduĵu bilinen miRNA'larēn yanē 

sēra, doĵrudan GAA genini hedefleyen adaylar, hastalēĵēn erken tanēsēnda ve tedavi yanētēnēn 

izlenmesinde yeni biyobelirte­ler olabilir (4,5). Bulgularēmēzēn klinik kullanēmē i­in ileri 

deneysel validasyon ­alēĸmalarē gerekmektedir. 

Kaynaklar  

1. Al-Hassnan Z, Hashmi NA, Makhseed N, Omran TB, Al Jasmi F, Teneiji AA. Expert 

Group Consensus on early diagnosis and management of infantile-onset pompe disease 

in the Gulf Region. Orphanet J Rare Dis. 2022;17(1):388. 

2. Ho PTB, Clark IM, Le LTT. MicroRNA-Based Diagnosis and Therapy. Int J Mol Sci. 

2022;23(13):7167.  

3. Rosati D, Palmieri M, Brunelli G, Morrione A, Iannelli F, Frullanti E, et al. Differential 



 

gene expression analysis pipelines and bioinformatic tools for the identification of 

specific biomarkers: A review. Comput Struct Biotechnol J. 2024;23:1154ï1168. 

4. Rupaimoole R, Slack FJ. MicroRNA therapeutics: towards a new era for the 

management of cancer and other diseases. Nat Rev Drug Discov. 2017;16(3):203-222.  
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Fig¿rler ve Tablolar Listesi 

¶ Fig¿r 1: IOPD ile iliĸkili DEG'lere ait Volcano plot ve Heatmap verileri. 

¶ Fig¿r 2: Anlamlē genlerin GO biyolojik s¿re­ analiz sonu­larē. 

¶ Fig¿r 3: IOPD ve kontrol gruplarē arasēndaki miRNA benzerliklerinin UMAP 

gºrselleĸtirmesi. 

¶ Fig¿r 4: Veritabanlarē tarafēndan tahmin edilen en g¿­l¿ miRNA adaylarē. 

 

Fig¿r 1. 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

Fig¿r 2. 



 

 
Fig¿r 3. 

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

 

Fig¿r 4. 

 
Fig¿r 5. 
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Fenilketon¿rinin Tēbb´ Beslenme Tedavisinde Hibrit ¦retken Yapay Zek©:  

Sistem G¿venilirliĵi, Denetlenebilirlik ve Uzman Gºzetimi 

 

H¿rmet K¿­¿kkatērcē Baykan 

Kapadokya ¦niversitesi 

 
Giriĸ: Fenilketon¿ri (PKU) hastalēĵēnēn tedavisi, dar tolerans aralēklarēna sahip, bireysel 

metabolik gereksinimlere gºre uyarlanmēĸ ve yaĸam boyu s¿rd¿r¿len d¿ĸ¿k fenilalaninli 

diyeti gerektirir. Yapay zek© sistemleri, tēbb´ beslenme tedavisi planlamasēnda umut vaat etse 

de genel ama­lē modellerin PKU gibi metabolik hastalēklarda otonom kullanēmē ºnemli 

g¿venlik riskleri de beraberinde getirmektedir. Bu ­alēĸmanēn amacē, PKU hastalēĵēnēn tēbbi 

beslenme tedavisinde Geri ¢aĵērēmla Artērēlmēĸ ¦retim (Retrieval-Augmented Generation, 

RAG) destekli, hibrit, ¿retken yapay zek© tabanlē Klinik Karar Destek Sistemi'nin (KKDS) 

klinik doĵruluĵunu, denetlenebilirliĵini ve zamansal stabilitesini deĵerlendirmektir. 

 

Yºntem: Kural tabanlē doĵrulama katmanē ve alana ºzg¿ ¿r¿n veritabanē ile entegre ­alēĸan 

hibrit KKDS geliĸtirilmiĸtir. Sistem, ROSS protokol¿ tanēmlamalarēna gºre okul ºncesi, okul 

­aĵē ve adºlesan dºnem olmak ¿zere farklē yaĸ ve tolerans seviyelerini temsil eden 7 sim¿le 

edilmiĸ klinik senaryo ¿zerinden 4 farklē zaman noktasēnda test edilmiĸtir. Yapay zek© 

tarafēndan ¿retilen diyet planlarēnēn hastalēĵa ºzg¿ temel diyet kurallarēna, ROSS 

protokol¿ne (enerji-protein-fenilalanin) ve ºĵ¿n planlamasēna uygunluĵu 

deĵerlendirilmiĸtir. ¢ēktēlarēn zamansal tutarlēlēĵē Cochran Q testi, g¿venilirliĵi ise Gwet'in 

AC1 katsayēsē kullanēlarak istatistiksel olarak deĵerlendirilmiĸtir. 

 

Bulgular:  Sistem; yasaklē gēdalardan ka­ēnma, yaĸa uygun form¿l se­imi ve besin ­eĸitliliĵi 

saĵlama gibi hastalēĵa ºzg¿ temel diyet kurallarēnda %100,00 baĸarē elde etmiĸtir. Buna 

karĸēn, ROSS hedeflerine uyum (enerji:%17,86; fenilalanin:%60,71; protein:%82,14) ve 

ºĵ¿n bazlē uygulanabilirlikte (%17,86-21,43) sistemin yetersiz kaldēĵē gºr¿lm¿ĸt¿r. Kritik 

fenilalanin hedefi i­in negatif AC1 deĵeri (-0,047) saptanmēĸtēr. Ayrēca, form¿ladan gelen 

nitrojen miktarē ve ROSS protein hedefine uyum gibi nicel parametrelerde zaman noktalarē 

arasēnda istatistiksel olarak anlamlē (sērasēyla p=0.007 ve p=0.002) farklēlēk tespit edilmiĸtir. 

 

Sonu­: RAG destekli hibrit KKDS mimarisi, niteliksel klinik g¿venliĵi ve izlenebilirliĵi 

saĵlama konusunda baĸarēlē bulunmuĸtur. Ancak dar tolerans aralēklarēna sahip nicel 

hesaplamalardaki d¿ĸ¿k performans ve sistem ­ēktēlarēndaki zamansal istikrarsēzlēk, mevcut 

mimarilerin otonom kullanēmēnēn h©len riskli olduĵunu gºstermektedir. G¿venli PKU diyet 

yºnetimi i­in yapay zekanēn otonom deĵil, metabolizma diyetisyenlerinin gºzetiminde 

(dºng¿de insan) ­alēĸan karar destek aracē olarak kullanēlmasē zorunludur. 

 

Anahtar kelimeler:  Fenilketon¿ri, geri ­aĵērēmla arttērēlmēĸ ¿retim, klinik karar destek 

sistemi, tēbbi beslenme tedavisi, yapay zek© 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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SERAC1 Varyantē, Yeni Bir Fenotip 

 

G¿lhan Karakaya Molla1,2, Cumali Alan1  
1 Tekirdaĵ ķehir Hastanesi 
2 Kocaeli ķehir Hastanesi 

 
GĶRĶķ: 

Biallelik SERAC1 varyantlarē, nadir gºr¿len otozomal resesif ge­iĸli mitokondriyal hastalēk olan 3-

metilglutakonik asid¿ri, distoni-saĵērlēk, ensefalopati ve Leigh benzeri sendroma (MEGDHEL) neden 

olur. Genellikle MEGDHEL sendromu yenidoĵan dºneminde baĸlar ve yaĸam beklentisi kēsadēr. 

Hastalarda hipotoni, spastisite, epilepsi ve zihinsel gerilik gºr¿l¿r. Son yēllarda SERAC1 varyantlarēnēn 

eriĸkin baĸlangē­lē distoni ile seyreden yeni fenotiplerde tanēmlanmēĸtēr. Nºromotor geliĸim geriliĵi, 

dikkat eksikliĵi, ºĵrenme g¿­l¿ĵ¿ ile ­ocuk nºroloji ve ­ocuk psikiyatride takip edilen 8 yaĸ 2 aylēk 

hastanēn nºbet ĸik©yeti olmasē ¿zerine bakēlan t¿m ekzon analizinde SERAC1 geninde homozigot 

c.661A>G(p.T221Ala) varyantē tespit edilmiĸ. ¢ocuk metabolizma bºl¿m¿ne yºnlendirilen hastanēn 

metabolik tetkikleri normal, nºbeti tekrar olmadē, hareket bozukluĵu yok, sadece ºĵrenme g¿­l¿ĵ¿ 

mevcuttu. 

OLGU:  

Aralarēnda birinci derecede akrabalēk olan saĵlēklē annenin dºrd¿nc¿ gebeliĵinden ¿­¿nc¿ yaĸayan 

­ocuĵu olarak 28. gebelik haftasēnda sezaryen ile 1250 gram doĵan erkek bebek. Yenidoĵan dºneminde 

55 g¿n yenidoĵan yoĵun bakēmda yatēĸē olmuĸ, 10 g¿n ent¿be olarak izlenmiĸ. Yirmi aylēkken y¿r¿m¿ĸ, 

3 yaĸēnda konuĸmuĸ, 5 yaĸēnda dikkat eksikliĵi i­in metilfenidat baĸlanan hasta 1,5 ay sonra nºbet 

ge­irmiĸ. Kranial MR gºr¿nt¿lemesi normal, EEG normal olarak deĵerlendirilmiĸ. T¿m ekzon 

analizinde SERAC1 geninde homozigot c.661A>G(p.T221Ala) varyantē tespit edilmiĸ, anne baba 

segregasyon analizi yapēlmēĸ her ikiside taĸēyēcē olarak saptanmēĸ. Hastanēn metabolik tetkikleri normal, 

son muayenesinde genel durumu iyi, oryante, koopere, ºĵrenme g¿­l¿ĵ¿ var, diĵer nºrolojik muayenesi 

normal, gºz muayenesi normal, iĸitme muayenesi normal. 

TARTIķMA: 

SERAC1 gen mutasyonlarē ilk olarak MEGDEL sendromu ile tanēmlanmēĸ olup, tipik olarak 3-

metilglutakonik asid¿ri, saĵērlēk, distoni ve bazal ganglion tutulumu ile karakterize progresif bir 

nºrometabolik hastalēk spektrumuna yol a­maktadēr. SERAC1 proteini, mitokondri ile iliĸkili 

membranlarda fosfolipid remodeling ve kolesterol taĸēnmasēnda rol oynar ve bu nedenle h¿cresel enerji 

metabolizmasē ile membran b¿t¿nl¿ĵ¿n¿n s¿rd¿r¿lmesinde kritik ºneme sahiptir. Fenotipik spektrumu 

olduk­a geniĸtir. Yenidoĵan dºneminde hipoglisemi ve enfeksiyºz bir ajan olmaksēzēn sepsis benzeri 

klinik ile giden infantil baĸlangē­lē tip gºr¿l¿r. Dalgalē transaminaz d¿zeyleri, hiperbilirubinemiden 

hiperamonemiye kadar deĵiĸen d¿zeyde karaciĵer yetmezliĵi geliĸebilir. Ķlerleyen yaĸlarda beslenme 

sorunlarē, geliĸme geriliĵi, kas hipotonisi, hipoakuzi, spastisite, distoni veya afoni geliĸebilir. Juvenil 

baĸlangē­lē tip daha az semptom ve daha iyi seyirli bir klinik ile ortaya ­ēkabilmektedir. Beyin manyetik 

rezonans gºr¿nt¿lemede bulgularē genellikle leigh benzeri ºzellikler gºstermektedir. Kesin tanē 

mutasyon analizi ile konur. Tedavisi semptomatiktir. Literat¿rde bildirilen olgularēn b¿y¿k 

­oĵunluĵunda klinik tablo erken bebeklik dºneminde baĸlamakta ve sēklēkla neonatal dºnemde 

hipoglisemi, ge­ici hepatopati ve laktik asidoz gibi metabolik bozukluklar izlenmektedir. Takip eden 

s¿re­te ise progresif nºrolojik kºt¿leĸme, ºzellikle distoni, spastisite, geliĸimsel gerilik ve sensºrinºral 

iĸitme kaybē ºn plana ­ēkmaktadēr. Nºrogºr¿nt¿leme bulgularē genellikle bilateral bazal ganglion 

tutulumu ile karakterizedir ve bu bulgu hastalēk i­in ayērt edici kabul edilmektedir. 

Sunulan olgu, literat¿rde tanēmlanan klasik SERAC1 iliĸkili fenotipten belirgin ĸekilde ayrēlmaktadēr. 

Hastada premat¿rite ve yenidoĵan yoĵun bakēm ºyk¿s¿ bulunmakla birlikte, neonatal dºnemde 

MEGDEL sendromu i­in tipik olan metabolik dekompansasyon bulgularē saptanmamēĸtēr. Ayrēca, izlem 

s¿recinde metabolik tetkiklerin normal olmasē ve 3-metilglutakonik asid¿riye dair biyokimyasal kanēt 

bulunmamasē dikkat ­ekicidir. Bu durum, SERAC1 mutasyonlarēnēn her zaman klasik metabolik profil 

ile seyretmeyebileceĵini gºstermektedir. 

Nºrolojik a­ēdan deĵerlendirildiĵinde, hastada yalnēzca hafif geliĸimsel gecikme ve tek bir nºbet ºyk¿s¿ 



 

bulunmakta olup progresif nºrodejeneratif bir seyir izlenmemiĸtir. Literat¿rde bildirilen olgularēn 

aksine distoni, spastisite veya belirgin hareket bozukluĵu saptanmamēĸtēr. Benzer ĸekilde, sensºrinºral 

iĸitme kaybēnēn olmamasē da bu olguyu klasik fenotipten ayēran ºnemli bir bulgudur. Kranial manyetik 

rezonans gºr¿nt¿lemenin normal olmasē ise ºzellikle dikkat ­ekicidir; zira SERAC1 iliĸkili 

hastalēklarda bazal ganglion anormallikleri en sēk bildirilen radyolojik bulgular arasēnda yer almaktadēr. 

Genetik a­ēdan deĵerlendirildiĵinde, hastada saptanan homozigot c.661A>G (p.Thr221Ala) varyantē bir 

missense deĵiĸiklik olup, bu tip varyantlarēn genellikle protein fonksiyonunu tamamen ortadan 

kaldērmak yerine kēsmi fonksiyon kaybēna yol a­tēĵē d¿ĸ¿n¿lmektedir. Literat¿rde bildirilen daha aĵēr 

fenotipli olgularēn ­oĵunda nonsense, frameshift veya splice-site gibi protein fonksiyonunu ciddi ºl­¿de 

bozan mutasyonlarēn bulunmasē, bu olgudaki daha hafif klinik seyri a­ēklayabilir. Bu durum, SERAC1 

mutasyonlarēnda genotip-fenotip korelasyonunun ºnemli olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

Son yēllarda yayēnlanan bazē olgular, SERAC1 mutasyonlarēnēn fenotipik spektrumunun klasik 

MEGDEL sendromundan daha geniĸ olduĵunu ortaya koymaktadēr. ¥zellikle daha hafif nºrogeliĸimsel 

bozukluklar, atipik baĸlangē­ yaĸē ve minimal metabolik bulgular ile seyreden vakalar tanēmlanmēĸtēr. 

Sunulan olgu, bu geniĸ spektrum i­inde yer almakta olup, normal nºrogºr¿nt¿leme ve biyokimyasal 

bulgulara raĵmen genetik tanē konulabilmesi a­ēsēndan dikkat ­ekicidir. 

SONU¢:  

SERAC1 ile iliĸkili hastalēklarēn fenotipi; ĸiddetli sendromik formlardan yetiĸkin baĸlangē­lē distoni-

parkinsonizme kadar uzanan geniĸ bir spektrumda gºr¿lmektedir.  Olgumuz SERAC1 iliĸkili 

hastalēklarēn yalnēzca klasik MEGDEL fenotipi ile sēnērlē olmadēĵēnē, daha hafif ve atipik klinik 

tablolarla da prezente olabileceĵini gºstermektedir. ¥zellikle a­ēklanamayan geliĸimsel gecikme veya 

nºbet ºyk¿s¿ olan hastalarda, metabolik ve radyolojik bulgular normal olsa dahi geniĸletilmiĸ genetik 

analizlerin tanē koydurucu olabileceĵi unutulmamalēdēr. Bu t¿r olgularēn bildirilmesi, SERAC1 

mutasyonlarēna baĵlē hastalēklarēn fenotipik spektrumunun daha iyi anlaĸēlmasēna katkē saĵlayacaktēr. 
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Nºbet nedeni ile takip edilen hastada trans biallelik POLG patojenik varyantlarēnēn 

deĵerlendirilmesi: Eĸlik Eden HUWE1 Mutasyonu ile ¢ift Tanē Perspektifi 

 

Saffa Ahmadzada 1 , Ķsmihan Merve Tekin 2, Burak Tatlē 3 

1. Bezmialem Vakēf ¦niversitesi, Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, 
Ķstanbul, T¿rkiye 

2. Genoks Genetik Hastalēklar Deĵerlendirme Merkezi, Ankara, T¿rkiye 

3. Prof. Dr. Burak Tatlē ¢ocuk Nºroloji Muayenehanesi, Ķstanbul, T¿rkiye 

 
Giriĸ 

POLG geni, mitokondriyal DNA (mtDNA) replikasyon ve onarēmēnda gºrevli DNA 

polimeraz gammaônēn katalitik alt birimini kodlar ve mitokondriyal genom b¿t¿nl¿ĵ¿ i­in 

kritiktir. POLG iliĸkili hastalēklar; epilepsi, geliĸimsel gerilik, ataksi-nºropati spektrumu, 

progresif eksternal oftalmopleji ve hepatik tutulumla seyreden geniĸ bir nºrometabolik 

spektrum oluĸturur. Erken baĸlangē­lē olgularēn ºnemli kēsmē otozomal resesif biallelik 

patojenik varyantlarla iliĸkilidir. Bu nedenle yalnēzca varyant saptanmasē deĵil, allelik fazēn 

(cis/trans) gºsterilmesi, aile segregasyon analizi ve fenotipik baĵlamēn birlikte 

deĵerlendirilmesi klinik yorum i­in kritiktir. HUWE1 varyantlarē ise Xôe baĵlē sendromik 

nºrogeliĸimsel fenotipler ve dismorfik bulgularla iliĸkili olup eĸlik eden ikinci molek¿ler tanē 

olarak genotip-fenotip korelasyonunu g¿­leĸtirebilir. Bu olgu, nºbetle baĸvuran bir ­ocukta 

trans biallelik POLG varyantlarēnēn klinik ºnemini ve eĸlik eden HUWE1 mutasyonunun 

fenotip yorumuna etkisini gºstermektedir. 

Olgu 

On beĸ yaĸēnda erkek hasta, ­ocukluk ­aĵēnda baĸlayan nºbet ºyk¿s¿ ve biliĸsel geliĸim 

geriliĵi nedeniyle ileri tanēsal deĵerlendirme i­in yºnlendirildi. Ķlk bulgu nºbetti; 3-5 yaĸ 

arasēnda 3-4 kez unilateral kolda atoni ĸeklinde, fokal ºzellikte, yayēlēm gºstermeyen 

nºbetler izlendi. EEGôde saĵ santroparietal bºlgede d¿ĸ¿k amplit¿dl¿ keskin yavaĸ dalgalar 

saptandē, kranial MR normaldi. Geliĸim ºyk¿s¿nde hafif nºromotor geliĸim geriliĵi ve 

entelekt¿el yetersizlik vardē. Fizik muayenede geniĸ burun kemeri, basēk burun ucu, y¿ksek 

damak, hafif pektus, kubitus valgus, 2. ve 5. parmaklarda klinodaktili, palmar hiperkeratoz 

ve palmar hiperhidroz saptandē. Ekzom analizinde POLG geninde c.3151G>C 

(p.Gly1051Arg) ve c.1760C>T (p.Pro587Leu) patolojik varyantlarē (trans biallelik), ayrēca 

HUWE1 geninde c.12559C>T (p.Arg4187Cys) hemizigot patolojik varyant saptandē. Aile 

­alēĸmasēnda annede POLG p.Pro587Leu homozigotluĵu ve ptozis vardē. Dismorfik bulgular 

HUWE1 ile daha uyumlu gºr¿nse de nºbet fenotipi ve annedeki ptozis nedeniyle olgu ­ift 

tanē perspektifiyle deĵerlendirildi. 

 

Sonu­ 

Bu olgu, nºbetle baĸlayan klinik tabloda trans biallelik POLG varyantlarēnēn, eĸlik eden 

HUWE1 mutasyonu varlēĵēnda fenotipik yorumu g¿­leĸtirebileceĵini gºstermektedir. 

Dismorfik bulgular HUWE1 ile daha uyumlu gºr¿n¿rken nºbet ºyk¿s¿ ve annedeki ptozis 

POLG iliĸkili spektrum a­ēsēndan dikkat ­ekicidir. Olgu, allelik fazēn gºsterilmesi ve aile 

fenotipinin deĵerlendirilmesinin genotip-fenotip korelasyonunda kritik olduĵunu; ­ift 

molek¿ler tanē olasēlēĵēnēn klinik izlem ve genetik danēĸmanlēkta mutlaka gºz ºn¿nde 

bulundurulmasē gerektiĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 
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Ķki Nadir Hastalēĵēn Birlikteliĵi: 

Glikojen Depo Hastalēĵē tip 6 ve Ķmm¿n Yetmezlik tip 14B 

 

Fatma Derya Bulut, Burcu Kuĸ, Deniz Kor, Nazmiye T¿zel G¿nd¿z, Elif Arslanoĵlu, 

Dilek ¥zcan, Mahir Serbes, Gºkhan T¿mgºr, Ali Ķĸlek, ¦mm¿han ¢ay,  

Neslihan ¥nenli Mungan 

¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē ABD, Adana 

 
Giriĸ: Glikojen depo hastalēĵē tip-VI (GDH-VI), PYGL genindeki biallelik patojenik 

varyantlar nedeniyle geliĸen karaciĵer glikojen fosforilaz enziminin eksikliĵinden 

kaynaklanan nadir bir kalētsal metabolik hastalēktēr. Hepatomegali, b¿y¿me geriliĵi, ketotik 

hipoglisemi, transaminaz y¿ksekliĵi ve hiperlipidemiye neden olabilmektedir. Siroza kadar 

deĵiĸebilen heterojen bir klinik tabloya sahiptir. Ķmm¿n yetmezlik tip 14B, PIK3CD 

genindeki biallelik patojenik varyantlarēn sebep olduĵu bir humoral imm¿n yetmezliktir. 

Erken ­ocuklukta tekrarlayan enfeksiyonlar ve inflamatuvar baĵērsak hastalēĵyla prezente 

olmaktadēr. Olgumuzu tek hastalēkla a­ēklanamayan klinik bulgularēn varlēĵēnda nadir de olsa 

iki hastalēk birlikteliĵini vurgulamak amacēyla sunduk. 

Olgu: Beĸ yaĸēndaki erkek hasta karēn ĸiĸliĵi nedeniyle baĸvurduĵunda boy kēsalēĵē, 

hepatomegali, hepatosteatoz ve karaciĵer transaminaz y¿ksekliĵi saptanmēĸtē. Anne-baba 

akrabalēĵē olan olgunun genetik panel ile PYGL geninde homozigot patojenik c.1768+1G>A 

varyantē saptandē ve GDH-VI tanēsē aldē. Olgunun takibinde hipoglisemi, hepatik fibroz veya 

siroz gibi komplikasyonlar geliĸmedi. Kontrollerine d¿zensiz olarak gelen hasta 15 

yaĸēndayken 1 aydēr d¿zelmeyen ishal ve aĵēr b¿y¿me geriliĵi nedeniyle tekrar baĸvurdu. 

Campylobacter jejuni enfeksiyonu saptanan hastada ºyk¿ derinleĸtirildiĵinde 2 yaĸēndan beri 

yēlda 2-3 kez ishal ataklarē olduĵu, her seferinde 2 haftadan fazla s¿rd¿ĵ¿, medikal tedaviyle 

d¿zelmediĵi ve kendiliĵinden d¿zelen nºtropeninin buna eĸlik ettiĵi ºĵrenildi. 

Ķmm¿nglobulin d¿zeylerinin t¿m¿ d¿ĸ¿k saptanan hastada t¿m ekzom sekanslama ile 

PIK3CD geninde homozigot p.(Ala189Profs*28) patojenik varyantē tespit edildi ve imm¿n 

yetmezlik tip 14B tanēsē konuldu. Hastaya aylēk intravenºz imm¿nglobulin tedavisi baĸlandē.  

Sonu­: Hastalarēn t¿m semptomlarēnē a­ēklayabilen tek bir tanē varsa, genellikle ºnce onu 

d¿ĸ¿nme eĵilimi vardēr. Fakat hastadaki bulgular tek bir hastalēĵē iĸaret etmediĵinde mutlaka 

ek tanēlar gºz ºn¿nde bulundurulmalēdēr. Olgumuzda da benzer ĸekilde kronik ishal, 

Campylobacter jejuni gibi fērsat­ē bir patojenle enfeksiyon ve nºtropeni ºyk¿s¿n¿ tek baĸēna 

GDH-VI tanēsē izah etmeye yetmiyordu. Bu noktadan yola ­ēkēlarak yapēlan genetik analizle 

hastanēn diĵer bulgularēna neden olabilecek imm¿n yetmezlik tip 14B tanēsē konuldu. Hasta 

bu iki nadir kalētsal hastalēĵēn birlikteliĵini gºsteren ilk olgu olduĵu i­in ilgin­ bulunarak 

paylaĸēldē.  

Anahtar kelimeler:  Glikojen depo hastalēĵē tip-VI, imm¿n yetmezlik, kronik ishal, 

nºtropeni 
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Propiyonil -KoA Metabolizmasē Bozukluklarēnēn Ayērēcē Tanēsēnda Yeni Bir Aday Oran: 

C3/(C4DC+C5-OH) Oranēnēn Tanēsal Performansē 
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Giriĸ ve Ama­: Propiyonil-KoA metabolizmasē bozukluklarēnēn (metilmalonik asidemi 

[MMA] ve propiyonik asidemi [PA]) taranmasēnda propionil karnitin (C3) , C3/C0 ve C3/C2 

oranlarē standart olarak kullanēlsa da, serbest (C0) ve asetil karnitin (C2) d¿zeylerindeki 

­eĸitli varyasyonlar bu belirte­lerin ºzg¿ll¿ĵ¿n¿ sēnērlayabilmektedir. Bu ­alēĸmada, MMA 

ve PA olgularēnēn a­ilkarnitin profillerinin deĵerlendirilmesinde yeni bir oranēn 

[C3/(C4DC+C5-OH)] tanēsal etkinliĵi araĸtērēlmēĸtēr. 

Gere­ ve Yºntem: ¢alēĸmaya MMA (n=10) ve PA (n=2) tanēlē hastalar ile yaĵ asidi 

oksidasyon bozukluklarē ve diĵer organik asid¿rilerden oluĸan (n=18) toplam 30 olgu 

retrospektif olarak dahil edildi. Hastalarēn a­ilkarnitin profil verileri normalize edilerek 38 

metabolit ve/veya oran ¿zerinden analiz ger­ekleĸtirildi. Gruplar arasē farklar Kruskalï

Wallis ve MannïWhitney U testleri ile, tanēsal performans ise ROC analizi (AUC) ve 

Random Forest deĵiĸken ºnem sēralamasē ile deĵerlendirildi. 

Bulgular:  Ķncelenen 38 parametre arasēnda, Random Forest algoritmasēna gºre en y¿ksek 

tanēsal ayērēcēlēĵa sahip deĵiĸken C3/(C4DC+C5-OH) oranē olarak belirlendi (¥nem skoru: 

0.162). C3/(C4DC+C5-OH) oranēnēn, MMA+PA grubunda diĵer hastalara gºre en keskin 

ayrēmē saĵladēĵē (Medyan [IQR]: 10.52 [3.68ï14.33] vs. 1.76 [1.04ï2.66]; p<0.001) ve etki 

b¿y¿kl¿ĵ¿ en y¿ksek (Cliffôs ŭ=0.852) parametre olduĵu bulundu. Bu oranēn, ROC 

performansē  da (AUC=0.926) diĵer parametrelerden daha y¿ksekti. Klinik pratikte standart 

olarak kullanēlan C3 ve C3/C2, C3/C0 oranlarē MMA+PA grubunda anlamlē y¿kseklik 

gºsterse de, tanēsal performanslarē C3/(C4DC+C5-OH) oranēna gºre daha sēnērlē kalmēĸtēr. 

Sonu­: Bu retrospektif kohort ­alēĸmasē, C3/(C4DC+C5-OH) oranēnēn MMA ve PA 

tanēsēnda, karnitin stat¿s¿nden baĵēmsēz, y¿ksek ayērt edici g¿ce sahip potansiyel bir 

biyobelirte­ olabileceĵini gºstermektedir. Bulgularēn klinik rutin kullanēma girmesi i­in 

geniĸ ­aplē prospektif ­alēĸmalarla doĵrulanmasē ºnerilir. 

Anahtar Kelimeler:  Metilmalonik asidemi, Propiyonik asidemi, Acilkarnitin profili, 

Propiyonilkarnitin, Ayērēcē tanē, ROC analizi. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Bireyselleĸtirimiĸ Nitisinon Tedavisi: Pediatrik- Geriatrik Ķki Alkapton¿ri Vaka 

Sunumu 

 

Melis Kērmēzētaĸ1, Emine Didem Demirdºken1, Duygu Uzun Din­t¿rk1, G¿lĸah Ortan 

Efe1, Merve Bilen1, Pelin Teke Kēsa1, Nur Arslan1 

1Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 

 
Ama­: Alkapton¿ri (AKU), homogentisat 1,2- dioksigenaz enzim eksikliĵine baĵlē olarak 

ortaya ­ēkan otozomal resesif kalētēlan nadir metabolik hastalēktēr. Homogentisik asit(HGA) 

birikimine baĵlē olarak zamanla dokularda okronozis, dejeneratif artropati ve multisistemik bir 

tutulum geliĸebilmektedir. G¿ncel literat¿rlerde Nitisinon(NTBC) ve tirozin kēsētlē diyet 

standart olarak kullanēlmaktadēr. Ancak klinik pratikte hastalar farklē ĸiddette hastalēk tutulumu 

ile karĸēmēza ­ēkmaktadēr.  Bu ­alēĸmada, farklē yaĸlarda farklē klinik bulgular ile baĸvuran, 

farklē NTBC dozunda tedavi uygulanan iki vaka sunulmasē ama­lanmēĸtēr.  

Yºntem: AKU tanēsē ile takip edilen hastalarēn demografik ve klinik bulgular incelendi. NTBC 

dozu, uygulama s¿resi, g¿nl¿k alēnan kalori, total protein, tirozin miktarē kaydedildi.  Tedavi 

ºncesi ve sonrasēndaki klinik ve biyokimyasal (HGA atēlēmlarē ve plazma tirozin d¿zeyleri) 

verileri deĵerlendirildi. 

Bulgular: Olgu 1; Ķki yaĸēnda kēz hasta, iki aylēktan itibaren hemat¿ri ĸik©yeti mevcuttu. 

Ķdrarda siyahlaĸma ĸik©yeti olan hastanēn idrar organik asit analizinde HGA 2633 mmol/molkr 

olarak sonu­landē. AKU tanēsē ile takip edilen hastanēn dºrt yaĸēnda iken eklem ve karēn 

aĵrēlarēnē olmasē, HGA d¿zeyinin y¿ksek seyretmesi ¿zerine NTBC tedavisi 0.2mg/g¿n 

dozunda baĸlandē. Tedavi sonrasēnda eklem ve karēn aĵrēsē ĸikayetlerinde azalma ve HGA 

d¿zeyinde %96.4 oranēnda d¿ĸ¿ĸ saptandē.  

Olgu 2; 72 yaĸ kadēn hasta, uzun s¿redir v¿cutta yaygēn aĵrē ĸik©yeti mevcuttu.  Ķdrar organik 

asit analizinde HGA d¿zeyi 1536mmol/molkr olarak sonu­lanmasē ¿zerine AKU tanēsē aldē. 

Fizik muayenede bilateral skleralarēnda, auriculada ve avu­ i­lerinde okronotik birikimleri 

mevcuttu. Olgunun VKĶ: 14.9 kg/m2 olan olguya NTBC tedavisi 1,25 mg/g¿n olarak baĸlandē. 

Tedavi sonrasēnda olgunun eklem hareket kapasitesinde artēĸ ve HGA %76.9 oranēnda d¿ĸ¿ĸ 

saptandē. 

Sonu­: AKU tanēsē ile takip edilen bu iki olgu, hastalēĵēn geniĸ klinik spektrumunu ve NTBC 

tedavisinin farklē yaĸ gruplarēnda ve farklē dozlarda uygulanabilirliĵini gºstermektedir. NTBC 

tedavisi ile hem klinik bulgularda hem de biyokimyasal parametrelerde etkili bir yanēt 

saĵlanmēĸtēr. Bu durum, AKUôda standart tedavi yaklaĸēmlarēnēn her hasta i­in yeterli 

https://www.sciencedirect.com/topics/pharmacology-toxicology-and-pharmaceutical-science/alkaptonuria


 

olmayabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmekte ve hasta bazēnda bireyselleĸtirilmiĸ tedavi stratejilerinin 

geliĸtirilmesine ihtiya­ olduĵunu gºstermektedir. 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Metilmalonik Asidemide MMUT  Genini Hedefleyen Korunmuĸ MikroRNA Ķmzasēnē 

Ortaya ¢ēkaran T¿rler Arasē Transkriptomik Analiz 

 

Harun Bayrak 1, Elif Duymaz Yēlmaz2, Sinem Gen­er3 

1Sincan Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Ankara.  
2Ķzmir Bakēr­ay ¦niversitesi, Ķzmir.  
3Manisa Celal Bayar ¦niversitesi, Manisa. 

 
Giriĸ 

Metilmalonik Asidemi (MMA), tek zincirli yaĵ asitleri ve valin, izolºsin, metiyonin ve 

treonin gibi amino asitlerin katabolizmasēndaki bir kusurla karakterize, nadir gºr¿len 

otozomal resesif ge­iĸli doĵuĸtan bir metabolizma hatasēdēr. Hastalēĵēn temelinde 

mitokondriyal enzim olan metilmalonil-CoA mutazēn (MMUT) eksikliĵi veya disfonksiyonu 

yatmaktadēr (1). Bu enzimin eksikliĵi, metilmalonik asit, propiyonil-CoA ve metilsitrat gibi 

toksik metabolitlerin h¿cre i­i birikimine yol a­ar (2). Bu metabolitlerin birikimi 

mitokondriyal enerji ¿retimini doĵrudan inhibe ederek, y¿ksek enerji gereksinimi olan beyin 

ve bºbrek dokularēnda ciddi hasarlara neden olmaktadēr (3). Hastalēĵēn molek¿ler 

patogenezinin hen¿z tam olarak aydēnlatēlamamēĸ olmasē, yeni nesil tanē ve tedavi 

stratejilerinin geliĸtirilmesini zorunlu kēlmaktadēr. 

MikroRNA'lar (miRNA), gen ifadesinin post-transkripsiyonel d¿zenleyicileridir ve 

hastalēĵēn molek¿ler mekanizmalarēnē anlamada yeni bir perspektif sunarlar (4). Yaklaĸēk 19-

25 n¿kleotid uzunluĵunda olan bu kodlamayan k¿­¿k RNA molek¿lleri, protein 

kodlamasalar da protein ¿retimini kontrol ederler (5). Ķnsan genomundaki protein kodlayan 

genlerin yaklaĸēk %60'ēnēn miRNA'lar tarafēndan d¿zenlendiĵi gºz ºn¿ne alēndēĵēnda, 

hastalēkla iliĸkili spesifik miRNA'larēn belirlenmesi b¿y¿k ºnem taĸēmaktadēr (6). Bu 

­alēĸma, insan ve fare transkriptomik verilerini entegre ederek MMA patogenezinde rol 

oynayan temel gen imzasēnē belirlemeyi ve MMUT genini hedefleyen evrimsel olarak 

korunmuĸ miRNA d¿zenleyicilerini keĸfetmeyi ama­lamēĸtēr. 

Yºntem 

Bu ­alēĸmada, MMA'nēn transkriptomik manzarasēnē araĸtērmak i­in Homo sapiens ve Mus 

musculus'a ait mikrodizi tabanlē gen ekspresyon verileri karĸēlaĸtērmalē olarak analiz 

edilmiĸtir. Ķlgili veri setleri Gene Expression Omnibus (GEO) veritabanēndan alēnmēĸtēr (7). 

Ķnsan analizi i­in GSE120683 veri seti kullanēlmēĸ olup, bu set 3 mutant ve 3 kontrol 

ºrneĵinden oluĸmaktadēr. Fare analizleri i­in biyolojik varyasyonu kapsamak ve hastalēĵēn 

metabolik bozulmalarēna ­oklu organ perspektifi saĵlamak amacēyla bºbrek ve karaciĵer 

dokularēndan elde edilen GSE41044 ve GSE118862 veri setleri kullanēlmēĸtēr. 

Verilerin ºn iĸleme ve normalizasyon adēmlarēnda RMA (Robust Multi-array Average) 

algoritmasē uygulanmēĸtēr (8). Diferansiyel gen ekspresyonu (DEG) analizi i­in limma paketi 

kullanēlmēĸ ve d¿zeltilmiĸ p-deĵeri < 0.05 ile |log FC| > 0.5 olan genler anlamlē kabul 

edilmiĸtir (9). Biyolojik fonksiyonlarē aydēnlatmak i­in clusterProfiler paketi aracēlēĵēyla 

KEGG yolak ve Gene Ontology (GO) biyolojik s¿re­ analizleri ger­ekleĸtirilmiĸtir. miRNA-

gen etkileĸimlerini ve evrimsel korunumu belirlemek i­in multiMiR ve Biostrings 

paketlerinden yararlanēlmēĸtēr (10). 

Bulgular  

Ķnsan veri setinde (GSE120683) hasta ve kontrol gruplarē arasēnda yapēlan diferansiyel 

ekspresyon analizi sonucunda toplam 1.098 genin anlamlē d¿zeyde deĵiĸtiĵi tespit edilmiĸtir. 

Fare modellerinde ise baĵēmsēz iki veri setinin kesiĸimi alēnarak her iki deneyde de ortak 

olarak deĵiĸen 60 genden oluĸan bir ­ekirdek gen imzasē tanēmlanmēĸtēr (ķekil 1). 



 

T¿rler arasē entegre analiz, MMUT, FGF1 ve SLC8A1 genlerinin tutarlē bir ĸekilde birlikte 

aĸaĵē reg¿le edildiĵi son derece korunmuĸ bir molek¿ler imza ortaya koymuĸtur. T¿m 

modellerde MMUT geninin aĸaĵē reg¿lasyonu, MMA'daki birincil genetik kusuru temsil 

ettiĵi i­in se­ilen veri setlerinin transkriptomik b¿t¿nl¿ĵ¿n¿ doĵrulamaktadēr (ķekil 2). 

Ķĸlevsel zenginleĸtirme analizleri, hastalēk patogenezinde rol oynayan evrimsel olarak 

korunmuĸ mekanizmalarē ortaya ­ēkarmēĸtēr. Ķnsan verilerinde GO analizleri; yara iyileĸmesi, 

aksonogenez ve bºbrek/nefron geliĸimi s¿re­lerinin baskēn olduĵunu gºstermiĸtir. Her iki 

t¿r¿n karĸēlaĸtērmalē analizi, MAPK, PI3K-Akt sinyal yolaĵē ve Fokal adhezyon gibi temel 

h¿cresel mekanizmalarēn istatistiksel olarak anlamlē d¿zeyde ve ortak bir ĸekilde 

etkilendiĵini gºstermiĸtir (ķekil 3). 

Transkripsiyonel verileri epigenetik mekanizmalarla iliĸkilendirmek i­in yapēlan miRNA 

taramalarēnda, MMUT genini hedefleyen 34 fare ve 182 insan miRNA'sē filtrelenmiĸtir. Ķnsan 

ve fare listeleri karĸēlaĸtērēldēĵēnda, her iki t¿rde de aynē dizi korunumuna sahip 17 ortak 

miRNA tespit edilmiĸtir. Yapēlan in silico analizler, bu havuzdan miR-181d-5p'nin MMUT 

geninin 3' UTR bºlgesine doĵrudan ve spesifik olarak baĵlandēĵēnē gºstermiĸtir (Tablo 1). 

Sonu­ 

Bu ­alēĸma, nadir gºr¿len ve ciddi klinik sonu­larē olan MMA'nēn molek¿ler patogenezini 

aydēnlatmak i­in in silico yºntemlerle potansiyel miRNA hedeflerini tanēmlayan kapsamlē 

bir ­er­eve sunmaktadēr. Ķnsan ve fare modellerinde MMUT geni ile yaygēn olarak iliĸkili 17 

adet evrimsel olarak korunmuĸ miRNA tanēmlanmēĸtēr. ¥zellikle mmu/hsa-miR-181d-5p'nin 

MMUT geninin 3' UTR bºlgesine doĵrudan baĵlanma potansiyeli, bu molek¿l¿ hastalēĵēn 

d¿zenlenmesinde kritik bir aday yapmaktadēr (ķekil 4). 

Elde edilen bulgular, MMA'da klinik genotip-fenotip korelasyonunun anlaĸēlmasēna, iliĸkili 

patojenik yolaklarēn aydēnlatēlmasēna ve hastalēĵa ºzg¿ yeni biyobelirte­lerin keĸfedilmesine 

zemin hazērlayarak gelecekteki RNA tabanlē tedavi stratejilerinin geliĸtirilmesine ēĸēk 

tutabilir. 
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ķekil 1: Metilmalonik Asidemi Ķnsan ve Fare Modellerinde K¿resel Gen Ekspresyon 

Profillerinin Karĸēlaĸtērmalē Analizi. (A) Homo sapiens: MMA hastalarē ve saĵlēklē kontroller 

arasēndaki diferansiyel gen ekspresyonunu gºsteren Volkan Grafiĵi (GSE120683). Toplam 

1.098 anlamlē DEG tanēmlanmēĸtēr. (B) Mus musculus Veri Seti 1: Ķlk baĵēmsēz fare veri seti 

(GSE41044) i­in diferansiyel ekspresyon profili. (C) Mus musculus Veri Seti 2: Ķkinci 

baĵēmsēz fare veri seti (GSE118862) i­in diferansiyel ekspresyon profili. T¿m grafiklerde, X 

ekseni log2 kat deĵiĸimini, Y ekseni ise istatistiksel anlamlēlēĵē (-log10 p-deĵeri) temsil 

etmektedir. Kērmēzē noktalar anlamlē d¿zeyde yukarē reg¿le edilen (upregulated) genleri 

gºsterirken, mavi noktalar aĸaĵē reg¿le edilen (downregulated) genleri gºstermektedir (p < 

0.05, |log FC| > 0.5). Gri noktalar anlamlēlēk kriterlerini karĸēlamayan genleri temsil 

etmektedir. T¿rler arasēnda gºzlemlenen tutarlē bozulma kalēplarē, hastalēk patolojisinin 

molek¿ler d¿zeyde korunduĵunu vurgulamaktadēr. 

 

 
ķekil 2: Ķnsan ve fare MMA modellerinde farklē ifade edilen genlerin (DEG) karĸēlaĸtērmalē 

Venn ĸemasē analizi. ķemalar, Homo sapiens (GSE120683), Mus musculus-Veri Seti 1 

(GSE41044) ve Mus musculus-Veri Seti 2 (GSE118862) arasēnda (A) yukarē reg¿le edilen 

ve (B) aĸaĵē reg¿le edilen genlerin ºrt¿ĸmesini gºstermektedir. Aĸaĵē reg¿le edilen paneldeki 

her ¿­ veri setinin kesiĸimi, ¿­ genden oluĸan temel bir imzayē vurgulamaktadēr: MMUT, 

FGF1 ve SLC8A1. 



 

 
ķekil 3: Ķnsan ve Fare modellerinde etkilenen biyolojik s¿re­lerin ve sinyal yolaklarēnēn 

karĸēlaĸtērmalē analizi. (A) Homo sapiens ve (C) Mus musculus i­in Gen Ontolojisi (GO) 

Biyolojik S¿re­ analizi sonu­larē. Yara iyileĸmesi (Wound healing), bºbrek geliĸimi (Kidney 

development) ve kas organē geliĸimi s¿re­lerinin her iki t¿rde de ortak olarak zenginleĸtiĵi 

gºzlenmektedir. (B) Homo sapiens ve (D) Mus musculus i­in KEGG Sinyal Yolaĵē analizi 

sonu­larē. Baloncuklarēn boyutu gen sayēsēnē (Gene Count), rengi ise istatistiksel anlamlēlēk 

derecesini (kērmēzē: y¿ksek, mavi: d¿ĸ¿k p-deĵeri) gºstermektedir. PI3K-Akt, MAPK ve 

Fokal Adhezyon gibi kritik sinyal yolaklarēnēn her iki t¿rde de korunmuĸ bir ĸekilde 

etkilendiĵi belirlenmiĸtir. 

 

 
ķekil 4: Homo sapiens ve Mus musculus arasēnda MMUT genini hedefleyen miR-181d-5p'nin 

dizi korunumu. Ķnsan ve farelerde miR-181d-5p'nin olgun miRNA dizilerinin karĸēlaĸtērmasē. 

 

Tablo 1: Ķnsan (MMUT) ve Fare (Mmut) Genlerini Hedefleyen T¿rler Arasē Dizi 

Korunumuna Sahip Ortak miRNA'lar 

Fare (Mus musculus) 

miRNA 

Ķnsan (Homo sapiens) 

miRNA Dizi (Sequence) 

mmu-let-7a-5p hsa-let-7a-5p 

UGAGGUAGUAGGUUGUAUAG

UU 

mmu-let-7b-5p hsa-let-7b-5p 

UGAGGUAGUAGGUUGUGUGG

UU 

mmu-let-7c-5p hsa-let-7c-5p 

UGAGGUAGUAGGUUGUAUGG

UU 

mmu-let-7d-5p hsa-let-7d-5p 

AGAGGUAGUAGGUUGCAUAG

UU 



 

mmu-miR-106b-5p hsa-miR-106b-5p 

UAAAGUGCUGACAGUGCAGA

U 

mmu-miR-15a-5p hsa-miR-15a-5p 

UAGCAGCACAUAAUGGUUUG

UG 

mmu-miR-16-5p hsa-miR-16-5p 

UAGCAGCACGUAAAUAUUGG

CG 

mmu-miR-17-5p hsa-miR-17-5p 

CAAAGUGCUUACAGUGCAGG

UAG 

mmu-miR-181d-5p hsa-miR-181d-5p 

AACAUUCAUUGUUGUCGGUG

GGU 

mmu-miR-191-5p hsa-miR-191-5p 

CAACGGAAUCCCAAAAGCAGC

UG 

mmu-miR-195a-5p hsa-miR-195-5p 

UAGCAGCACAGAAAUAUUGG

C 

mmu-miR-1a-3p hsa-miR-1-3p 

UGGAAUGUAAAGAAGUAUGU

AU 

mmu-miR-221-3p hsa-miR-221-3p 

AGCUACAUUGUCUGCUGGGU

UUC 

mmu-miR-23a-3p hsa-miR-23a-3p AUCACAUUGCCAGGGAUUUCC 

mmu-miR-29a-3p hsa-miR-29a-3p 

UAGCACCAUCUGAAAUCGGUU

A 

mmu-miR-29c-3p hsa-miR-29c-3p 

UAGCACCAUUUGAAAUCGGU

UA 

mmu-miR-30d-5p hsa-miR-30d-5p 

UGUAAACAUCCCCGACUGGAA

G 

Koyu yazēlan miRNA'lar in silico analizde MMUT geninin 3' UTR bºlgesine baĵlandēĵē 

ºngºr¿lenlerdir. 

  
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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GĶRĶķ 

Tirozinemi tip-1(TT-1), tirozin katabolizmasēnda gºrevli fumarilasetoasetat hidrolaz enzim eksikliĵine baĵlē, 

otozomal resesif kalētēlan nadir bir kalētsal metabolik hastalēktēr. Toksik ara ¿r¿nlerin birikmesi karaciĵer ve 

bºbrek hasarēna yol a­ar. Yenidoĵan veya s¿t ­ocukluĵunda kolestaz, b¿y¿me geriliĵi ve renal t¿b¿lopatiyle 

prezente olabilir. Klinik spektrumu asemptomatik bireylerden akut karaciĵer yetmezliĵine kadar geniĸ bir 

yelpazede deĵiĸkenlik gºsterebilir. Erken tanēyla nitisinon tedavisi, karaciĵer yetmezliĵi ve hepatosel¿ler 

karsinom (HCC) geliĸimini ºnlemede ­ok ºnemlidir. Aynē ailede, anne ve ­ocukta deĵiĸken fenotipik seyre 

dikkat ­ekmek amacēyla olgularēmēzē sunduk. 

OLGU-1:Anne-baba akrabalēĵē bulunan, 35 gestasyonel haftada, 2660 gram olarak doĵan erkek bebek 

solunum sēkēntēsē nedeniyle yenidoĵan yoĵun bakēm ¿nitesinde izlenmiĸti. ¦­ aylēkken kolestazla 

baĸvurduĵunda hepatosplenomegali, yaygēn asit, bozulmuĸ karaciĵer fonksiyon testleri ve hiperamonyemi 

saptanarak takibe alēnmēĸtē. Nºrolojik sorunu yoktu. ¢arpēcē laboratuvar bulgularē arasēnda ilk baĸvurusunda 

>18.000 ng/mL olan alfa-fetoprotein (AFP) d¿zeyi, izlemde 50ï70 ng/mLôe gerilese de y¿ksekliĵi devam 

etmiĸti. M¿kerrer s¿ksinilaseton d¿zeyleri normaldi. Bu nedenle tanē amacēyla yapēlan t¿m ekzom dizilemede 

FAH geninde homozigot, y¿ksek olasēlēkla patojenik c.696C>T(p.Asn232Asn) varyantē saptanarak tirozinemi 

tip-1 tanēsē konuldu. On aylēkken nitisinon tedavisi ve tirozinden kēsētlē diyet baĸlandē. Ķzlemde hastada 

tedaviye raĵmen kronik karaciĵer bulgularē ve karaciĵer nod¿lleri geliĸti. 

OLGU-2:Aile taramasēnda olgunun 40 yaĸēndaki annesinde de FAH geninde aynē homozigot varyant bulundu. 

Dºrt sorunsuz doĵum ºyk¿s¿ olan annede hepatomegali, karaciĵer fonksiyon bozukluĵu, tirozin ve 

s¿ksinilaseton y¿ksekliĵi veya gºr¿nt¿lemede anormal bulgu saptanmadē. AFP 8,02 ng/mL idi.  

TARTIķMA 

¢ocuk olgumuzda olduĵu gibi tirozinemi tip-1, s¿ksinilaseton d¿zeyleri normal olsa dahi a­ēklanamayan 

kolestaz, karaciĵer yetmezliĵi ve HCCônin ayērēcē tanēsēnda akla gelmeli ve tanē i­in genetik ­alēĸma 

yapēlmalēdēr. Ayrēca olgularēmēz, bir kez daha aynē aile i­inde aynē mutasyona sahip olgularda bile ­ok ciddi 

fenotipik farklēlēklar olabileceĵini ortaya koymaktadēr. ¢ocuk olguda aĵēr hepatik bulgular izlenirken, annede 

klinik ve biyokimyasal olarak sessiz seyir dikkat ­ekicidir. Bu farklēlēĵē a­ēklayabilmek i­in ve literat¿rde TT-

1ôde benzer bir duruma rastlanmadēĵēndan detaylē genetik analizler yapēlmaktadēr.  

Anahtar kelimeler:  Tirozinemi tip-1, s¿ksinilaseton, FAH geni, HCC 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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GM1 Gangliosidozun ¢ok Boyutlu Anatomisi: GM1 Gangliosidoz Olgularēnda Doĵal 

Seyir, Lyso-GM1 ve Nºrositoliz Belirte­leri 

 

Elif  G¿ler, Halil Tuna  Akar , Mustafa Kēlē­ 

Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

 
Giriĸ: GM1 gangliosidoz, GLB1 genindeki bialelik patojenik varyantlarēn varlēĵē ile presente 

olan ve lizozomal ɓ-galaktozidaz enzim aktivitesinin eksikliĵi gºr¿len, nadir otozomal 

resesif ge­iĸli nºrodejeneratif bir lizozomal depo hastalēĵēdēr. Klinik tablo, baĸlangē­ yaĸēna 

gºre infantil (Tip 1), ge­-infantil/juvenil (Tip 2) ve eriĸkin (Tip 3) olmak ¿zere ¿­ tipe 

ayrēlmaktadēr. Bu ­alēĸmanēn amacē, merkezimizde GM1 gangliosidoz tanēsē alan altē 

hastanēn demografik, klinik ve biyokimyasal verilerini literat¿r eĸliĵinde deĵerlendirmektir. 

Yºntem: ¢alēĸmaya GM1 gangliosidoz tanēsēyla izlenen altē hasta (5 kēz, 1 erkek) dahil 

edilmiĸtir. Veriler geriye dºn¿k olarak incelenmiĸ olup; hastalarēn klinik bulgularē, semptom 

baĸlangē­ yaĸlarē, ɓ-galaktozidaz enzim seviyeleri, Lyso-GM1 ve serum Aspartat 

transaminaz (AST) / Alanin transaminaz (ALT) d¿zeyleri ile molek¿ler genetik analiz 

sonu­larē deĵerlendirilmiĸtir. 

Bulgular: Hastalarēn 5'i kēz (%83.3), 1'i erkektir (%16.7) ve 3'¿nde (%50) anne baba arasēnda 

akraba evliliĵi ºyk¿s¿ bulunmaktadēr. Ciddi seyirli infantil form ile uyumlu olarak  beĸ 

hastada semptom baĸlama yaĸē 1 ay ile 6 ay arasēndadēr. T¿m hastalarda belirgin ɓ-

galaktozidaz enzim d¿zeyi d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ saptanmēĸtēr. Klinik ºzellikler incelendiĵinde; 

hastalarēn tamamēnda hipotoni ve geliĸimsel gerilik saptanmēĸtēr. Hepatomegali veya 

hepatosplenomegali, kaba y¿z gºr¿n¿m¿, mongol lekesi ve maln¿trisyon en sēk gºr¿len ek 

bulgulardēr. Hastalarēn 4'¿nde (%66) gºz muayenesinde Japon bayraĵē bulgusu, bir hastada 

(%16.7) nistagmus ve bir hastada (%16.7)   hiperakuzi tespit edilmiĸtir. Biyokimyasal 

incelemelerde, nºrositolizin ve nºrodejenerasyonun biyobelirteci olan AST'nin beĸ hastada 

belirgin y¿ksek olduĵu ve  bakēlabilen hastalarda plazma Lyso-GM1 d¿zeylerinin de anlamlē 

ĸekilde y¿ksek olduĵu gºzlenmiĸtir.  

Sonu­: GM1 gangliosidoz, hipotoni, geliĸimsel gerilik ve organomegali gibi sistemik ve 

nºrolojik bulgularla seyreden ºl¿mc¿l bir depo hastalēĵēdēr. Retrospektif verilerimiz, 

karaciĵer fonksiyonlarē normal olmasēna raĵmen gºr¿len izole serum AST y¿ksekliĵi ve 

y¿ksek Lyso-GM1 seviyelerinin tanēda ­ok deĵerli biyobelirte­ler olduĵunu gºstermektedir. 

Bu progresif hastalēkta bulgularēn erken fark edilmesi, biyobelirte­lerin hemen gºnderilmesi 

ile genetik analiz sonucunu beklemeden tanē alma ĸansē artmaktadēr.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Lizozomal Asit Lipaz Eksikliĵi Tanēlē Hastada Gebelik Yºnetimi: Bir Olgu Sunumu 

 

Nazmiye T¿zel G¿nd¿z - ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD, Adana 

Elif  Arslanoĵlu - ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD, Adana 

Berrak Bilginer G¿rb¿z - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

Kliniĵi, Ankara 

Fatma Derya Bulut - ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD, Adana 

Deniz Kor - ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD, Adana 

Mete Sucu - ¢ukurova ¦niversitesi, Kadēn Hastalēklarē ve Doĵum Anabilim Dalē, Adana 

Neslihan ¥nenli Mungan - ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma BD, Adana 

 
Giriĸ:Lizozomal asit lipaz eksikliĵi(LAL-D), LIPA genindeki biallelik patojenik varyantlara baĵlē 

olarak geliĸen nadir bir lipid depo hastalēĵēdēr. Ķnfantil baĸlangē­lē Wolman hastalēĵē ile ge­ 

baĸlangē­lē kolesteril ester depo hastalēĵē(CESD) alt tipleri vardēr. Lizozomal asit lipaz aktivitesinin 

azalmasē lizozomlarda kolesterol esterleri ve trigliseridlerin birikimi ile hepatomegali, 

hepatosteatoz, fibrozis, dislipidemi ve erken aterosklerozla karakterizedir. Sebelipaz-alfa ile 

yapēlan enzim replasman tedavisi(ERT), lipid profilini ve karaciĵer fonksiyonlarēnē iyileĸtirebilen 

etkili bir tedavidir. Gebelikte sebelipaz-alfa kullanēmēna iliĸkin veriler sēnērlēdēr. Bu nedenle CESD 

tanēlē hastamēzda gebelik dºnemindeki ERT deneyimini paylaĸmak istedik. 

Olgu:Yirmi bir yaĸēnda kadēn hastanēn yenidoĵan dºneminde ge­irilmiĸ sarēlēk ºyk¿s¿ mevcuttu. 

Beĸ yaĸēnda karēnda ĸiĸlik fark edilmesi ¿zerine yapēlan deĵerlendirmede hepatomegali 

saptanmēĸtē. Aile ºyk¿s¿nde anne-babanēn akrabaydē ve 3 yaĸēndaki kardeĸinde de benzer 

yakēnmalar vardē. Muayenesinde boy kēsalēĵē ve hepatomegali dēĸēnda patoloji yoktu. Nºrolojik 

deĵerlendirme ve gºz muayenesi doĵaldē. Laboratuvarēnda; total kolesterol: 284 mg/dL, LDL-

kolesterol: 215 mg/dL, HDL-Kolesterol: 36 mg/dL, trigliserid: 161 mg/dL, ALT: 64 U/L ve AST: 

49 U/L olarak saptandē. Batēn ultrasonografide hepatomegali, hepatosteatoz ve aksesuvar dalak 

saptandē. Diĵer sēk gºr¿len enfeksiyºz, otoimmun ve hemato-onkolojik nedenler dēĸlanan hastaya 

14 yaĸēnda aile ºyk¿s¿, klinik ve laboratuvar bulgularē ile d¿ĸ¿n¿len CESD tanēsē LIPA geninde 

saptanan homozigot patojenik varyant ile konuldu. Sebelipaz alfa tedavisi baĸlandē. On dokuz 

yaĸēnda bildirilmeyen bir gebelik ºyk¿s¿yle baĸvurduĵunda bu s¿re­te 3 doz ERT aldēĵē ºĵrenildi. 

Tedaviye emzirme dºnemi d©hil 17 ay ara verildi. Takibinde, obstetrik komplikasyon geliĸmedi ve 

miadēnda 2900 g aĵērlēĵēnda saĵlēklē bir bebek doĵurdu.  

Tartēĸma-Sonu­:CESD, hepatomegali, dislipidemi ve transaminaz y¿ksekliĵiyle baĸvuran 

hastalarda ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmesi gereken tedavi edilebilir bir h¿cre i­i kolesterol trafik 

bozukluĵudur. Sebelipaz-alfa tedavisinin ­ocuk ve eriĸkin hastalarda biyokimyasal parametreler ve 

karaciĵer hastalēĵē ¿zerine olumlu etkileri gºsterilmiĸtir. Ancak, literat¿rde CESDôde gebelik 

deneyimi, izlem parametreleri ve ERT kullanēmēna ait bilgiler ­ok sēnērlēdēr. Bu nedenle olgumuz, 

CESDôde gebelik ve laktasyon dºnemlerindeki izlem ve tedavi deneyiminin paylaĸēlmasē a­ēsēndan 

deĵerli bulunarak sunulmuĸtur.  

Anahtar Kelimeler:  Kolesteril ester depo hastalēĵē, enzim replasman tedavisi, gebelik, 

dislipidemi, karaciĵer disfonksiyonu 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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NKX2-1 Ķliĸkili Benign Herediter Kore: Bir Olgu Sunumu 

 

G¿l Akēn1, Serkan Kērēk2, Abdurrahman Akg¿n3 
1Fērat ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē ABD, El©zēĵ 
2Fethi Sekin ķehir Hastanesi, ¢ocuk Nºroloji Kliniĵi, El©zēĵ 
3 Fērat ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē ABD, ¢ocuk Metabolizma 

BD, El©zēĵ 

 
Giriĸ: 

NKX2-1 geni; tiroid, akciĵer ve santral sinir sistemi geliĸiminde rol oynayan bir 

transkripsiyon faktºr¿n¿ kodlar. Bu genle iliĸkili hastalēklar, benign herediter kore, 

konjenital hipotiroidi ve solunum sistemi bulgularēnē i­erebilen geniĸ bir klinik spektrumla 

ortaya ­ēkabilir. Nºrolojik bulgularēn ºn planda olduĵu olgularēn ayērēcē tanēsēnda metabolik 

ve genetik hastalēklarēn deĵerlendirilmesi ºnemlidir. 

Olgu: 

Anne ve babasē arasēnda akrabalēk olmayan ve geliĸim basamaklarēnē zamanēnda edinen 9 

yaĸ kēz hasta, y¿r¿meye baĸladēktan sonra farkedilen yaygēn v¿cut titremeleri, y¿r¿rken 

d¿ĸecek gibi olma ve hareket bozukluĵu benzeri yakēnmalarē nedeniyle ¿nitemize 

baĸvurdu.Ayrēca anormal hareketlerin uyku sērasēnda da olduĵu ºĵrenildi. Fizik muayenede 

hastanēn v¿cut aĵērlēĵē 14,7 kg (<3P) ve boyu 113 cm (3-10P) olduĵu saptandē. Anormal 

hareketler daha ­ok istemsiz atēmlar ĸeklinde olduĵu gºr¿ld¿. Laboratuvar incelemelerinde 

rutin biyokimyasal, kan gazē ve amonyak d¿zeylerinin normal sēnērlarda olduĵu gºr¿ld¿. 

Metabolik tarama testlerinde belirgin bir bozukluk saptanmadē. Peroksizomal hastalēklarēn 

ayērēcē tanēsē i­in deĵerlendirilen VLCFA d¿zeyleri de normal bulundu. Ķdrar katekolamin 

d¿zeyleri normal saptandē. Beyin MRôēnda Bilateral terminal zonlarda hafif simetrik sinyal 

artēĸē saptandē. Etyolojik araĸtērma a­ēsēndan bakēlan WES analizinde otozomal dominant 

ge­iĸli bening herediter koreôye neden olan NKX2-1 geninde c.547del (p.Met183Trpfs*45) 

heterozigot, muhtemel patojenik frameshift varyant saptandē. NKX2-1 genine baĵlē 

hastalēklarēn benign herediter koreden konjenital hipotiroidi ve koreoatetoz gibi farklē klinik 

spektrumlarda gºr¿lebileceĵi bilinmektedir. Mevcut klinik bulgular, nºrolojik semptomlar 

ve b¿y¿me geriliĵi nedeniyle hasta multidisipliner olarak izlenmek ¿zere planlandē. Anne-

baba taĸēyēcēlēk analizi ºnerildi.  

Sonu­: 

NKX2-1 gen mutasyonlarē ºzellikle ­ocukluk ­aĵēnda koreiform hareketler ve nºrolojik 

bulgularla prezente olabilir. Nºrolojik semptomlarē bulunan hastalarda metabolik ve genetik 

etiyolojilerin dēĸlanmasē tanē s¿recinde kritik ºneme sahiptir. Bu olgu, hareket bozukluĵu ile 

baĸvuran hastalarda NKX2-1 iliĸkili hastalēklarēn ayērēcē tanēda gºz ºn¿nde bulundurulmasē 

gerektiĵini gºstermektedir. Hasta d¿zenli klinik izlem i­in kontrole ­aĵrēlmēĸtēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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¢ocukluk ¢aĵēnda Tekrarlayan Akut Karaciĵer Yetmezliĵinin Nadir Bir Nedeni: 

NBAS ve SCYL1 Olgu Sunumu 

 

Emine Didem Demirdºken1,  Ay­a Yiĵit2, Merve Bilen1, Duygu Uzun Din­t¿rk1, Mert 

Pekerbaĸ2, Pelin Teke Kēsa1, Nur Arslan1 
1Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 
2Ķzmir Biyotēp ve Genom Merkezi, Ķzmir 

 
Giriĸ 

¢ocukluk ­aĵēnda tekrarlayan akut karaciĵer yetmezliĵi nadir gºr¿lmekle birlikte y¿ksek 

morbidite ve mortalite ile iliĸkilidir. Son yēllarda vezik¿ler trafik bozukluklarēnēn 

enfeksiyonla tetiklenen akut karaciĵer yetmezliĵi ataklarēnda rol oynadēĵē gºsterilmiĸtir. 

NBAS gen varyantlarē infantil karaciĵer yetmezliĵi sendromu tip 2 ile iliĸkilendirilirken, 

SCYL1 gen varyantlarē ise kolestaz, akut karaciĵer yetmezliĵi ve nºrodejenerasyon ile 

karakterize CALFAN sendromu ile iliĸkilidir. Bu ­alēĸmada ateĸli enfeksiyonlarla tetiklenen 

akut karaciĵer yetmezliĵi ataklarē bulunan ve t¿m ekzom dizileme analizi ile NBAS ve 

SCYL1 gen varyantlarē saptanan olgu sunulmuĸtur.  

Olgu sunumu 

Yedi yaĸēnda erkek hasta ¿st solunum yolu enfeksiyonlarē sērasēnda geliĸen kusma ve belirgin 

transaminaz y¿ksekliĵi ataklarē nedeniyle deĵerlendirildi. Ķlk atak ¿­ yaĸēnda gºr¿lm¿ĸ olup 

benzer klinik tablo sonraki yēllarda 2 kez daha tekrarlamēĸtē. Ataklar sērasēnda AST d¿zeyi 

1400 IU/Lôye, ALT d¿zeyi 860 IU/Lôye kadar y¿kselmiĸ, INR deĵerinin 1.7ôye ulaĸtēĵē 

saptandē. Ataklar arasēnda karaciĵer enzimleri ve koag¿lasyon testleri normal sēnērlarda 

bulundu. Metabolik, enfeksiyºz ve otoimm¿n etiyolojiye yºnelik yapēlan geniĸ laboratuvar 

incelemelerinde patoloji saptanmadē. Abdominal ultrasonografi ve manyetik rezonans 

kolanjiyopankreatografi (MRCP) incelemelerinde yapēsal patoloji izlenmedi, kraniospinal 

manyetik rezonans gºr¿nt¿leme normal bulundu. Hastaya uygulanan t¿m ekzom dizileme 

analizinde SCYL1 geninde homozigot frameshift varyant ve NBAS geninde homozigot 

missense varyant saptandē. Segregasyon analizinde anne, baba ve saĵlēklē kardeĸte 

heterozigot taĸēyēcēlēk gºsterildi. Tanēnēn ardēndan ateĸli enfeksiyon sērasēnda erken dºnemde 

deĵerlendirildi. Hastaneye yatērēlarak intravenºz hidrasyon baĸlandē. Ķzlem sērasēnda 

karaciĵer fonksiyon testlerinde y¿kselme ve koag¿lasyon parametrelerinde bozulma 

geliĸmesi ¿zerine N-asetilsistein(NAC) tedavisi baĸlandē, tedavi ile birlikte erken dºnemde 

iyileĸme gºzlendi.  

Sonu­ 

Vezik¿ler taĸēnma ve golgi-endoplazmik retikulum geri dºn¿ĸ yolaklarēnda gºrev alan 

NBAS ve SCYL1 gen varyantlarē hepatosel¿ler stres ve h¿cre hasarēna yol a­arak ateĸli 

enfeksiyonlarla tetiklenen akut karaciĵer yetmezliĵi ataklarēna neden olmaktadēr. Bu olgu, 

ºzellikle enfeksiyonla iliĸkili tekrarlayan karaciĵer yetmezliĵi ataklarē olan ­ocuk hastalarda 

vezik¿ler trafik bozukluklarēnēn ayērēcē tanēdaki ºnemini vurgulamaktadēr. Erken genetik 

tanē, uygun klinik takip, ataklarēn yºnetimi ve aileye genetik danēĸmanlēk verilmesi a­ēsēndan 

kritik ºneme sahiptir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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A­ēklanamayan Metabolik Ensefalopatinin Nadir Nedeni: ACAT1 Eksikliĵi 

 

Merve Bilen1, Pelin Teke Kēsa1, Emine Didem Demirdºken1, Duygu Uzun Din­t¿rk1, 

Melis Kērmēzētaĸ1, G¿lĸah Ortan Efe1, Nur Arslan1 
1Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 

 
Giriĸ: ɓ-ketotiyolaz eksikliĵi, keton cisimcikleri ve izolºsin metabolizmasēnēn nadir gºr¿len, 

otozomal resesif ge­iĸli bozukluĵudur. Hastalēk genellikle metabolik stres ile tetiklenen aĵēr 

ketotik metabolik krizler ve ensefalopati ile prezente olan doĵumsal bir metabolik hastalēktēr. 

Bu ­alēĸmada, akut ensefalopati tablosu ile baĸvuran, ultranadir bir metabolik hastalēk olan 

ɓ-ketotiyolaz eksikliĵi olgusu sunulmaktadēr. 

Olgu: On bir aylēk kēz hasta, genel durum bozukluĵu, ensefalopati, aĵēr metabolik asidoz 

bulgularē ile pediatrik yoĵun bakēm ¿nitesinde takip edilmekteydi. Asidoz anēnda metabolik 

tetkikleri alēnan hastaya, y¿ksek doz glikoz inf¿zyonu, ins¿lin tedavileri baĸlandē. Kraniyal 

manyetik rezonans gºr¿nt¿lemede bilateral kaudat nukleus ve globus pallidus baĸta olmak 

¿zere bazal gangliyonlar ile mezensefalon d¿zeylerinde sinyal artēĸlarē ve dif¿zyon kēsētlēlēĵē 

izlenen hastanēn tedavisine mitokondriyal kokteyl (biotin, riboflavin, koenzim Q10, L-

karnitin ve tiamin) eklendi. ¥yk¿s¿nde ¿st solunum yolu enfeksiyonu sonrasē ĸikayetlerinin 

baĸladēĵē, doĵum ºyk¿s¿n¿n normal olduĵu, iki saĵlēklē kardeĸi bulunduĵu ve ebeveynlerinin 

birinci derece kuzen olduĵu ºĵrenildi. Sekiz saat sonra yapēlan deĵerlendirmede 

biyokimyasal parametrelerin ve kan gazēnēn normal sēnērlara ulaĸtēĵē gºr¿ld¿, klinik 

bulgularēnda kademeli gerileme gºzlendi. Metabolik incelemelerde, a­ilkarnitin profilinde 

C5-OH (3-hidroksizovaleril karnitin) ve C5:1 (tiglilkarnitin) d¿zeylerinde artēĸ ile idrar 

organik asit analizinde belirgin 2-metil-3-hidroksibutirik asit atēlēmē saptandē. Molek¿ler 

genetik analizde ACAT1 geninde homozigot c.547G>A (p.Gly183Arg) patojenik varyantē 

saptanarak ɓ-ketotiyolaz eksikliĵi tanēsē doĵrulandē. Tedavide katabolizmayē tetikleyecek 

enfeksiyon, a­lēk gibi durumlardan korunmasē, sēk beslenme, protein kēsētlanmasē ºnerildi. 

Acil durumlar i­in tedavi yºnetimi oluĸturuldu. Son deĵerlendirmesinde 4,5 yaĸēnda olan 

hastanēn konuĸabildiĵi ve baĵēmsēz y¿r¿yebildiĵi, ancak dikkat eksikliĵi hiperaktivite 

bozukluĵu ve hafif d¿zeyde geliĸimsel geriliĵin devam ettiĵi gºzlendi. 

Sonu­: Erken ­ocukluk dºneminde akut metabolik stres sonrasē geliĸen, a­ēklanamayan aĵēr 

metabolik asidoz ve ensefalopati tablolarēnda, ayērēcē tanēda ɓ-ketotiyolaz eksikliĵi 

d¿ĸ¿n¿lmelidir. Erken tanē ve uygun metabolik tedavi, uzun s¿reli yoĵun bakēm gereksinimi 

ve nºrolojik morbiditenin azaltēlmasēnda kritik ºneme sahiptir. 
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Giriĸ: N-asetilglutamat sentaz (NAGS) eksikliĵi, yaĸamē tehdit eden neonatal hiperamonyemi ile 

seyreden nadir bir proksimal ¿re dºng¿s¿ bozukluĵudur. Bruck sendromu tip 1 (BRKS1) ise 

konjenital eklem kontrakt¿rleri ve tekrarlayan kērēklarla karakterize, osteogenezis imperfekta ile 

iliĸkili aĵēr bir genetik hastalēktēr. Bu iki ultra nadir hastalēĵēn birlikte gºr¿lmesi daha ºnce literat¿rde 

bildirilmemiĸtir. 

Yºntem: Zor makat doĵum sonrasē doĵan term bir erkek yenidoĵan olgu sunulmaktadēr. Yaĸamēn 

52. saatinde solunum sēkēntēsē, beslenme g¿­l¿ĵ¿, letarji ve koma geliĸmiĸtir. Plazma amonyak 

d¿zeyi 1.404 Õmol/L olarak ºl­¿lm¿ĸt¿r. Hastaya intravenºz glukoz, sodyum benzoat, sodyum 

fenilb¿tirat ve karbamilglutamat tedavileri baĸlanmēĸ ve eĸ zamanlē diyaliz hazērlēklarē yapēlmēĸtēr. 

Metabolik incelemeler ve molek¿ler genetik analizler ger­ekleĸtirilmiĸtir. 

Bulgular:  Metabolik testler ¿re dºng¿s¿ bozukluĵunu d¿ĸ¿nd¿rm¿ĸ ve molek¿ler genetik analizde 

NAGS geninde bialelik patojenik varyant saptanarak NAGS eksikliĵi tanēsē doĵrulanmēĸtēr. Ķzlem 

sērasēnda hastada femur, tibia, fibula ve humerusu i­eren ­oklu atraumatik kērēklar ile konjenital 

eklem kontrakt¿rleri geliĸmiĸtir. Radyolojik bulgular ve ileri genetik inceleme sonucunda FKBP10 

geninde homozigot patojenik varyant saptanmēĸ ve eĸlik eden Bruck sendromu tip 1 tanēsē 

konulmuĸtur. 

Sonu­: Neonatal dºnemde a­ēklanamayan letarji veya koma varlēĵēnda amonyak d¿zeylerinin 

deĵerlendirilmesi gereklidir ve y¿ksek saptandēĵēnda acil m¿dahale yapēlmalēdēr. Klinik bulgular 

mevcut hastalēk ile uyumlu deĵilse ºzellikle akraba evliliklerinin yaygēn olduĵu toplumlarda ek bir 

genetik hastalēk olasēlēĵē d¿ĸ¿n¿lmelidir. Bu olgu, NAGS eksikliĵi ve Bruck sendromu tip 1ôin aynē 

hastada birlikte gºr¿lebileceĵini gºsteren literat¿rdeki ilk bildirimdir. 

Anahtar Kelimeler: Hiperamonyemi, N-asetilglutamat sentaz eksikliĵi, Bruck sendromu tip 1 

 

 

Giriĸ 

N-asetilglutamat sentaz (NAGS) eksikliĵi, genellikle yaĸamēn neonatal dºneminde yaĸamē tehdit 

eden hiperamonyemi ile ortaya ­ēkan nadir bir otozomal resesif ¿re dºng¿s¿ bozukluĵudur. NAGS, 

¿re dºng¿s¿n¿n ilk ve hēz kēsētlayēcē enzimi olan karbamoil fosfat sentetaz Iôin (CPS I) zorunlu 

allosterik aktivatºr¿ olan N-asetilglutamatēn sentezini katalizler. Biyokimyasal olarak NAGS 

eksikliĵi; belirgin ĸekilde artmēĸ plazma amonyak ve glutamin d¿zeyleri ile birlikte ciddi derecede 

d¿ĸ¿k sitr¿lin konsantrasyonlarē ile karakterizedir. Tam enzim eksikliĵinde hiperamonyemi ve 

nºrolojik bozulma genellikle doĵum sonrasē adaptasyon dºneminden kēsa s¿re sonra geliĸirken, 

parsiyel eksiklikler infant, ­ocukluk veya eriĸkin dºnemde ortaya ­ēkabilir. ¦re dºng¿s¿ 

bozukluklarē arasēnda NAGS eksikliĵi, hedefe yºnelik farmakolojik tedavi ile tedavi edilebilmesi 

a­ēsēndan benzersizdir. G¿ncel tedavi yaklaĸēmē genellikle diyet protein kēsētlamasē ve/veya N-

asetilglutamatēn yapēsal analoĵu olan karbamilglutamat uygulanmasēnē i­erir. Bununla birlikte akut 

hiperamonyemi tēbbi bir acil durumdur. ¢ok y¿ksek amonyak d¿zeylerinde ekstrakorporeal 

detoksifikasyon gerekebilir, ancak bu tedaviye hēzlē baĸlanmasē her zaman m¿mk¿n olmayabilir ve 



 

prosed¿rel riskler i­erir. Kesin tanē metabolik incelemelerin ardēndan yapēlan molek¿ler genetik 

analiz ile konur. Bruck sendromu ilk olarak 1897 yēlēnda konjenital eklem kontrakt¿rleri ve kemik 

kērēlganlēĵē ile karakterize bir durum olarak tanēmlanmēĸtēr. G¿n¿m¿zde FKBP10 veya PLOD2 

genlerindeki patojenik varyantlara baĵlē geliĸen ve kolajen katlanmasē ile ­apraz baĵlanmasēnda 

bozulmaya yol a­an nadir bir otozomal resesif osteogenezis imperfekta formu olarak kabul 

edilmektedir. Bu genotipler arasēnda klinik fenotip b¿y¿k ºl­¿de benzer olmakla birlikte, hastalēĵēn 

nadirliĵi klinik spektrumun ve uzun dºnem sonu­larēn tam olarak anlaĸēlmasēnē sēnērlandērmaktadēr. 

Bu makalede NAGS eksikliĵi ve Bruck sendromu tip 1ôin birlikte gºr¿ld¿ĵ¿ literat¿rdeki ilk olgu 

sunulmaktadēr. 

Olgu Sunumu 

Hasta, birinci derece akraba olan saĵlēklē ebeveynlerin ilk ­ocuĵu olarak doĵan erkek bir 

yenidoĵandē. Gebelik s¿reci yaĸam tarzē deĵiĸiklikleri ile kontrol altēna alēnan gestasyonel diyabet 

ile komplike olup prenatal ultrasonografide sol alt ekstremitede kēsalēk saptanmēĸtē. Bebek makat 

prezentasyonu nedeniyle 38+5 gebelik haftasēnda sezaryen ile doĵurtuldu. Apgar skorlarē birinci ve 

beĸinci dakikalarda sērasēyla 8 ve 9 olarak deĵerlendirildi. Doĵum aĵērlēĵē 3765 g, boyu 47 cm ve 

baĸ ­evresi 37 cm idi. Fizik muayenede bilateral pes equinovarus ile birlikte el ve ayak bileklerinde 

hafif kontrakt¿rler saptandē. Yaĸamēn 52. saatinde yetersiz beslenme ve belirgin kilo kaybē nedeniyle 

yenidoĵan yoĵun bakēm ¿nitesine yatērēlan hastada kēsa s¿rede progresif taĸikardi, taĸipne, solunum 

sēkēntēsē ve letarji geliĸmesi ¿zerine endotrakeal ent¿basyon uygulandē. Ardēndan geliĸen nºbet 

benzeri hareketler fenobarbital ve s¿rekli midazolam inf¿zyonu ile kontrol altēna alēndē. Laboratuvar 

incelemesinde plazma amonyak d¿zeyinin 1.404 Õmol/L (referans aralēĵē: 18ï72 Õmol/L) olduĵu 

saptandē ve aĵēr neonatal hiperamonyemi ile uyumlu bulundu. Kan gazē analizinde respiratuvar 

alkaloz izlenirken, ¿re, kreatinin ve sodyum d¿zeyleri dehidratasyona baĵlē olarak hafif y¿ksek 

bulundu. Hiperamonyemiye yºnelik acil tedavi kapsamēnda y¿ksek doz intravenºz glukoz, sodyum 

benzoat, sodyum fenilb¿tirat ve karbamilglutamat tedavileri baĸlandē ve eĸ zamanlē 

hemodiyafiltrasyon uygulandē. Hemodiyafiltrasyon sonrasē sekiz saat i­inde plazma amonyak d¿zeyi 

144 Õmol/Lôye geriledi ve izlemde normal sēnērlara ulaĸtē. ¦re dºng¿s¿ bozukluĵu ºn tanēsē ile 

amonyak d¿ĸ¿r¿c¿ tedavi s¿rd¿r¿l¿rken protein kēsētlē diyet baĸlandē. Metabolik stabilizasyon 

sonrasēnda devam eden irritabilite nedeniyle yapēlan deĵerlendirmede femur diyafiz kērēĵē ile birlikte 

tibia ve fibulada diyafizer kērēklar saptandē. Serum kalsiyum, fosfor, alkalen fosfataz ve paratiroid 

hormon d¿zeyleri normal bulunurken, 25-hidroksivitamin D d¿zeyinin d¿ĸ¿k olduĵu belirlenerek 

replasman tedavisi baĸlandē. Metabolik incelemelerde plazma glutamin d¿zeyinde belirgin artēĸ, 

sitr¿lin d¿zeyinde belirgin azalma ve arginin d¿zeyinde hafif d¿ĸ¿kl¿k saptandē. A­ilkarnitin profili 

normal bulunurken idrar organik asit analizinde orotik asid¿ri saptanmadē ve bu bulgular proksimal 

¿re dºng¿s¿ bozukluĵu ile uyumluydu. Karbamilglutamata hēzlē biyokimyasal yanēt alēnmasē ¿zerine 

N-asetilglutamat sentaz eksikliĵi d¿ĸ¿n¿ld¿ ve molek¿ler genetik analizde NAGS geninde homozigot 

patojenik varyant (c.1450T>C; p.Trp484Arg) saptanarak tanē doĵrulandē. Tanēnēn kesinleĸmesinin 

ardēndan sodyum benzoat ve sodyum fenilb¿tirat tedavileri kesildi, karbamilglutamat tedavisine 

devam edildi ve doĵal protein alēmē kademeli olarak artērēldē. Ķzlem sērasēnda sol humerusta spontan 

kērēk geliĸmesi ¿zerine kemik kērēlganlēĵē a­ēsēndan geniĸletilmiĸ genetik inceleme yapēldē ve 

FKBP10 geninde homozigot patojenik varyant (c.890_897dup; p.Gly300Ter) saptanarak eĸlik eden 

Bruck sendromu tip 1 tanēsē konuldu. Hastaya pamidronat tedavisi baĸlandē ve tedavi s¿resince 

metabolik dekompansiyon veya inf¿zyon iliĸkili advers etki gºzlenmedi. Ķzlem boyunca plazma 

amonyak d¿zeyleri referans aralēĵēnda seyretti. Hasta dºrt haftalēk karbamilglutamat 

monoterapisinin ardēndan taburcu edildi. Dºrt aylēk izlemde b¿y¿me ve nºrogeliĸim yaĸēna uygun 

olarak deĵerlendirildi ve takip s¿recinde yeni hiperamonyemi ataĵē veya kērēk geliĸmedi. 

Segregasyon analizinde her iki ebeveynin de NAGS ve FKBP10 genleri a­ēsēndan heterozigot taĸēyēcē 

olduĵu gºsterildi. 

Tartēĸma 

N-asetilglutamat sentaz (NAGS) eksikliĵi, ¿re dºng¿s¿ bozukluklarē arasēnda en nadir gºr¿len 



 

hastalēklardan biri olup ­oĵu zaman rutin metabolik tarama testleri ile saptanamayabilmektedir. Bu 

nedenle kesin tanē genellikle metabolik incelemelerin ardēndan yapēlan molek¿ler genetik analiz ile 

konulmaktadēr. NAGS eksikliĵi, spesifik farmakolojik tedavi ile tedavi edilebilen tek ¿re dºng¿s¿ 

bozukluĵu olmasē a­ēsēndan da benzersizdir. G¿ncel tedavi yaklaĸēmlarēnda karbamilglutamatēn acil 

tedavi protokollerine erken dºnemde eklenmesi ºnerilmektedir. ¥zellikle neonatal dºnemde kēsa bir 

asemptomatik periyodun ardēndan ortaya ­ēkan a­ēklanamayan letarji veya koma durumlarēnda 

hiperamonyemi a­ēsēndan hēzlē deĵerlendirme yapēlmasē b¿y¿k ºnem taĸēmaktadēr. Erken tanē ve 

hēzlē tedavi ile ciddi hiperamonyemiye raĵmen uzun dºnem nºrogeliĸimsel sonu­larēn iyi olabileceĵi 

gºsterilmiĸtir. Bruck sendromu tip 1 ise konjenital eklem kontrakt¿rleri ve kemik kērēlganlēĵē ile 

karakterize nadir bir otozomal resesif osteogenezis imperfekta formudur. Hastalēĵēn ortopedik seyri 

genellikle doĵumda mevcut olan kontrakt¿rler ile baĸlamakta, izleyen dºnemlerde tekrarlayan uzun 

kemik kērēklarē ve progresif iskelet deformiteleri geliĸmektedir. FKBP10 genindeki bialelik patojenik 

varyantlarēn kolajen katlanmasē ve ­apraz baĵlanma s¿re­lerini bozarak bu fenotipe yol a­tēĵē 

bilinmektedir. Uzun dºnem yºnetim fizyoterapi, ortotik destek, gerektiĵinde ortopedik cerrahi 

giriĸimler, kemik mineral yoĵunluĵunun izlenmesi ve intravenºz bifosfonat tedavisini i­ermektedir. 

Bifosfonatlar kemik mineral yoĵunluĵunu artērmakta ve kērēk sēklēĵēnē azaltabilmektedir; ancak 

skolyoz progresyonu veya uzun dºnem fonksiyonel sonu­lar ¿zerindeki etkileri sēnērlēdēr. Bu olgu, 

klinik bulgularēn tek bir hastalēk ile tam olarak a­ēklanamadēĵē durumlarda birden fazla genetik 

hastalēĵēn birlikte bulunabileceĵini gºstermesi a­ēsēndan dikkat ­ekicidir. Yeni nesil dizileme 

teknolojilerinin yaygēnlaĸmasē ile birlikte kompleks fenotipli hastalarda ­ift molek¿ler tanē giderek 

daha sēk bildirilmektedir. Bu durum ºzellikle akraba evliliklerinin yaygēn olduĵu pop¿lasyonlarda 

daha olasēdēr. Sunulan olguda neonatal hiperamonyemi ile seyreden NAGS eksikliĵine ek olarak 

Bruck sendromu tip 1 tanēsēnēn konulmasē, klinik deĵerlendirme sērasēnda farklē sistemleri 

ilgilendiren bulgularēn dikkatle yorumlanmasēnēn ºnemini vurgulamaktadēr. Bildiĵimiz kadarēyla bu 

olgu, N-asetilglutamat sentaz eksikliĵi ile Bruck sendromu tip 1ôin aynē hastada birlikte gºr¿ld¿ĵ¿n¿ 

bildiren literat¿rdeki ilk vakadēr. Bu durum, nadir hastalēklarēn tanēsēnda geniĸ kapsamlē genetik 

deĵerlendirmelerin ºnemini ve klinik fenotip ile genetik bulgular arasēndaki iliĸkinin dikkatle 

deĵerlendirilmesi gerektiĵini ortaya koymaktadēr. 
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ķekil 1. ¦st ekstremitelerde (dirsek ve el bileĵi) ile alt ekstremitelerde (diz) fleksiyon kontrakt¿rleri 

ve bilateral konjenital talipes ekinovarus deformitesi. 

 
 



 

 

 

 

 

ķekil 2. A, B: Sol femur, tibia ve fibula diyafiz kērēklarēnē gºsteren radyografik gºr¿nt¿ler. C: Sol 

humerus diyafiz kērēĵēnē gºsteren radyografi. D: Saĵ femur diyafiz kērēĵēnē gºsteren radyografi. 
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Giriĸ 

Pompe hastalēĵē, lizozomal asit alfa-glukozidaz eksikliĵine baĵlē geliĸen ve infantil 

baĸlangē­lē aĵēr kardiyak formdan ge­ baĸlangē­lē daha silik kas tutulumuna kadar uzanan 

geniĸ klinik spektruma sahip otozomal resesif bir lizozomal depo hastalēĵēdēr. Erken 

baĸlangē­lē olgularda kardiyomiyopati ve hipotoni ºn plandayken, ge­ baĸlangē­lē olgularda 

bulgular daha silik olup tanē gecikebilir. Bu ­alēĸmada, Pompe hastalēĵēnēn farklē yaĸlarda ve 

farklē klinik fenotiplerle ortaya ­ēkan iki olgusunun klinik, biyokimyasal ve molek¿ler 

ºzelliklerinin karĸēlaĸtērēlmasē ama­landē. 

Olgu Sunumu 

Ķlk olgu, yenidoĵan dºneminde iĸitme kaybē, aksiyel hipotoni, myopatik y¿z gºr¿n¿m¿ ve 

hipertrofik kardiyomiyopati nedeniyle deĵerlendirilen erkek hastaydē. Kuru kan ºrneĵinde 

alfa-glukozidaz enzim aktivitesi belirgin d¿ĸ¿k bulundu (1.00 pmol/punch.saat; 

referans>7.50). GAA gen analizinde homozigot c.2662G>T (p.Glu888Ter) patojenik varyant 

saptandē. Varyantēn CRIM-negatif fenotip ile iliĸkili olabileceĵi ºngºr¿lerek imm¿ntolerans 

ind¿ksiyonu eĸliĵinde erken dºnemde enzim replasman tedavisi baĸlandē ve hasta d¿zenli 

enzim replasman tedavisi ile izleme alēndē. 

Ķkinci olgu, 14 yaĸēnda erkek hasta olup rutin tetkiklerde saptanan ve 2020 yēlēndan beri 

devam ettiĵi anlaĸēlan transaminaz ve kreatin kinaz y¿ksekliĵi nedeniyle deĵerlendirildi. 

Hastada kas g¿­s¿zl¿ĵ¿, efor intoleransē veya g¿nl¿k yaĸam kēsētlēlēĵē yoktu. EKO normal 

olarak raporlandē. Lºkosit alfa-glukozidaz aktivitesi d¿ĸ¿k bulundu (3.50 nmol/saat/mg 

protein; referans> 6.70) ve idrar Glc4 d¿zeyi hafif y¿ksek saptandē. GAA gen analizinde c.-

32-13T>G (IVS1-13T>G) ve c.2662G>T (p.Glu888Ter) birleĸik heterozigot varyant 

saptandē ve olgu ge­ baĸlangē­lē Pompe hastalēĵē olarak deĵerlendirildi. 

Sonu­ 

Bu iki olgu, Pompe hastalēĵēnēn aynē gen i­indeki patojenik varyantlara raĵmen infantil 

dºnemde kardiyomiyopati ve hipotoni ile seyreden aĵēr formdan, adolesan dºnemde yalnēzca 

persistan kreatin kinaz ve transaminaz y¿ksekliĵi ile fark edilen ge­ baĸlangē­lē forma kadar 

uzanan geniĸ fenotipik spektrumunu gºstermektedir. A­ēklanamayan hipertrofik 

kardiyomiyopati, hipotoni, persistan kreatin kinaz ve transaminaz y¿ksekliĵi bulunan 

hastalarda Pompe hastalēĵē ayērēcē tanēda akēlda tutulmalēdēr. Erken enzimatik tarama ve 

molek¿ler doĵrulama, tanēnēn kesinleĸtirilmesi ve uygun tedavinin zamanēnda baĸlanmasē 

a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Literat¿rde Ķlk Olgu: PGM1-CDG Tanēlē Bir Hastada D-Galaktoz Tedavisi Altēnda 

Baĸarēlē Gebelik ve Canlē Doĵum 

 

Merve Setenay AKY¦ZL¦ER G¦NEķ - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Merve KO¢ YEKED¦Z - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Ķlknur  S¦R¦C¦ KARA - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Engin K¥SE - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Semra ¢ETĶNKAYA - Ankara Etlik ķehir Hastanesi ¢ocuk Endokrinoloji 

N¿ket Y¦R¦R KUTLAY - Ankara ¦niversitesi Tēbbi Genetik 

Fatma Tuba EMĶNOĴLU - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma 

Giriĸ: 

Fosfoglukomutaz-1 eksikliĵi (PGM1-CDG), glikojen metabolizmasē ile protein 

glikozilasyonunu etkileyen, multisistemik tutulumla seyreden nadir ve tedavi edilebilir bir 

konjenital glikozilasyon bozukluĵudur. Klinik spektrum; hipoglisemi, karaciĵer 

disfonksiyonu, miyopati, kardiyomiyopati, endokrin bozukluklar ve koag¿lasyon 

anomalilerini i­erebilir. D-galaktoz tedavisinin hastalēĵēn biyokimyasal ve klinik bulgularēnē 

iyileĸtirebildiĵi gºsterilmiĸ olsa da, PGM1-CDGôli kadēnlarda fertilite ve gebelik 

sonu­larēna iliĸkin veriler olduk­a sēnērlēdēr. Bu ­alēĸmada PGM1-CDG tanēlē bir hastada 

bilinen ilk baĸarēlē gebelik ve doĵum deneyiminin sunulmasē ama­lanmēĸtēr.  

Yºntem: 

PGM1-CDG tanēsē genetik ve biyokimyasal olarak doĵrulanmēĸ bir kadēn hastanēn klinik, 

laboratuvar ve gebelik s¿recine ait verileri retrospektif olarak deĵerlendirildi. Hastanēn 

gebelik ºncesi, gebelik s¿reci ve postpartum dºnemdeki metabolik, hepatik, kardiyak ve 

koag¿lasyon parametreleri ile klinik seyri incelendi.  

Olgu: 

Hastaya ­ocukluk ­aĵēnda kēsa boy, dismorfik bulgular, hipoglisemi, transaminaz y¿ksekliĵi 

ve kreatin kinaz artēĸē nedeniyle yapēlan deĵerlendirmeler sonucunda PGM1 geninde 

homozigot c.1508G>A (p.Arg503Gln) varyantē saptanarak PGM1-CDG tanēsē konuldu. D-

galaktoz tedavisi (0,5 g/kg/g¿n) ile izlemde metabolik parametrelerde stabilizasyon ve 

kardiyak bulgularda gerileme gºzlendi. Hasta 25 yaĸēnda yardēmcē ¿reme teknikleri ile gebe 

kaldē ve gebelik s¿resince multidisipliner bir ekip tarafēndan yakēndan takip edildi. Gebelik 

boyunca karaciĵer fonksiyon testleri stabil seyretti, kreatin kinaz d¿zeylerinde anlamlē artēĸ 

gºzlenmedi ve kardiyak fonksiyonlar korunmuĸ olarak izlendi. Yirmi beĸinci gebelik 

haftasēnda geliĸen gestasyonel diyabet, diyet ile kontrol altēna alēndē. Gebelik s¿resince 

trombotik, hepatik veya kardiyak komplikasyon geliĸmedi. Otuz sekizinci gebelik haftasēnda 

sezaryen ile 3070 g aĵērlēĵēnda saĵlēklē bir kēz bebek doĵurdu. Yenidoĵanēn metabolik 

deĵerlendirmesi normal bulunurken genetik analizde aynē varyant a­ēsēndan heterozigot 

taĸēyēcēlēk saptandē.  

Sonu­: 

Bu olgu, klinik olarak stabil seyreden ve uygun metabolik tedavi alan PGM1-CDGôli 

kadēnlarda gebeliĵin baĸarēlē bir ĸekilde s¿rd¿r¿lebileceĵini gºstermektedir. Yakēn 

multidisipliner izlem ve devam eden D-galaktoz tedavisinin maternal ve fetal sonu­larēn iyi 

olmasēna katkē saĵlayabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Bu bulgular, PGM1-CDGôli hastalarda 

¿reme danēĸmanlēĵē ve gebelik yºnetimi a­ēsēndan ºnemli klinik bilgiler sunmaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Doĵumsal Metabolik Hastalēklarda Akut Metabolik Dekompansasyon Tedavisinde S¿rekli 

Renal Replasman Tedavisi: 11 Yēllēk Tek Merkez Deneyimi 

 

Merve Setenay AKY¦ZL¦ER G¦NEķ - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Engin K¥SE - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Eda  EYDURAN  - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē 

Doĵan KAYMAZ  - Ankara ¦niversitesi Yenidoĵan Bilim Dalē 

Leyla KAYA  - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Bilim Dalē 

Merve HAVAN  - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē 

Emel OKULU  - Ankara ¦niversitesi Yenidoĵan Bilim Dalē 

Tanēl KENDĶRLĶ - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē 

Fatma Tuba EMĶNOĴLU - Ankara ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ: 

Kalētsal metabolik hastalēklar (KMH), ºzellikle yaĸamēn erken dºnemlerinde toksik 

metabolitlerin hēzlē birikimine baĵlē olarak akut metabolik dekompansasyon ile prezente 

olabilirler. ¦re dºng¿s¿ bozukluklarē ve organik asidemilerde hiperammonemi, ak­aaĵa­ ĸurubu 

idrar hastalēĵēnda (MSUD) ise y¿ksek lºsin d¿zeyleri ciddi nºrolojik hasara yol a­abilir. 

Amonyak ve lºsin gibi toksik metabolitlerin birikimi ile ger­ekleĸen akut metabolik 

dekompansasyon durumlarēnda renal replasman tedavileri toksik metabolitlerin hēzlē 

uzaklaĸtērēlmasēnē saĵlar. Bu ­alēĸmada KMHôlē ­ocuklarda akut metabolik dekompansasyon 

tedavisinde s¿rekli renal replasman tedavilerinin (CRRT) etkinliĵi ve g¿venliĵi 

deĵerlendirilmiĸtir.  

 

Yºntem: 

Bu retrospektif kohort ­alēĸmasēnda, Aĵustos 2014ïHaziran 2025 tarihleri arasēnda ¿­¿nc¿ 

basamak bir merkezde yenidoĵan ve pediatrik yoĵun bakēm ¿nitelerinde hiperammonemi veya 

hiperlºsinemi nedeniyle CRRT uygulanan KMH tanēlē hastalar incelendi. ¦re dºng¿s¿ 

bozukluklarē, organik asidemiler ve MSUD tanēlē hastalarēn CRRT seanslarēna ait demografik, 

klinik ve laboratuvar verileri analiz edildi. 

 

Bulgular:  

Toplam 38 hastada ger­ekleĸtirilen 49 CRRT seansē deĵerlendirildi. Hastalarēn ortanca CRRT 

baĸlama yaĸē 1,4 ay idi. Diyaliz seanslarēnēn 27ôsi (%55,1) MSUD, 16ôsē (%32,6) ¿re dºng¿s¿ 

bozukluklarē ve 6ôsē (%12,2) organik asidemi nedenli ger­ekleĸtirildi. CRRT modaliteleri 

arasēnda s¿rekli venovenºz hemodiyaliz (CVVHD) 28 seans (%57,1) ve s¿rekli venovenºz 

hemodiyafiltrasyon (CVVHDF) 21 seans (%42,9) olarak uygulandē. CRRT sonrasē metabolit 

d¿zeylerinde belirgin azalma gºzlendi; ortalama amonyak d¿ĸ¿ĸ oranē %87,6; lºsin d¿ĸ¿ĸ oranē 

%74,8 olarak saptandē. Modaliteler karĸēlaĸtērēldēĵēnda trombositopeni (p=0,044) ve 

hipoalbuminemi (p=0,006) CVVHD grubunda anlamlē olarak daha sēk gºr¿l¿rken, diĵer 

komplikasyonlar ve mortalite a­ēsēndan iki modalite arasēnda anlamlē fark saptanmadē. Genel 

mortalite %28,9 (11/38) olup en y¿ksek organik asidemilerde %50 (3/6) ve ¿re dºng¿s¿ 

bozukluklarēnda %40 (6/15), en d¿ĸ¿k ise MSUDôde %11,8 (2/17) olarak gºzlendi. 

 

 

 

 

 



 

Sonu­: 

CRRT, KMHôlarda geliĸen akut metabolik dekompansasyon sērasēnda amonyak ve lºsin 

d¿zeylerini hēzla d¿ĸ¿rmede etkili ve iyi tolere edilen bir tedavi yºntemidir. Mortalite b¿y¿k 

ºl­¿de altta yatan metabolik tanēya baĵlē olup CRRT modaliteleri (CVVHD ve CVVHDF) 

arasēnda etkinlik ve g¿venlik a­ēsēndan anlamlē fark saptanmamēĸtēr.  

 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Kalētsal Metabolik Hastalēklarda Dermatolojik Bulgular:  

Tek Merkezli Bir Kohort ¢alēĸmasē 

 

Merve KO¢ YEKED¦Z1,2, Fatma Tuba EMĶNOĴLU1,2, Ķlknur S¦R¦C¦ KARA1, 

Merve Setenay AKY¦ZL¦ER G¦NEķ1, Ķlayda K¦T¦KKIRAN3, Engin K¥SE1,2 

1Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 
2Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi 
3Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē 

 
Ama­: 

Kalētsal metabolik hastalēklar, yaĸam boyu izlem gerektiren nadir ve multisistemik 

hastalēklardēr. Klinik tablo ­oĵunlukla sistemik bulgularla seyretmekle birlikte, dermatolojik 

bulgular erken tanē a­ēsēndan ºnemli ipu­larē saĵlayabilir veya tedavi etkinliĵinin gºstergesi 

olabilir. 

Yºntem: 

Bu retrospektif kohort ­alēĸmasēnda, 2012ï2025 yēllarē arasēnda izlenen 1.012 kalētsal 

metabolik hastalēk olgusu arasēndan cilt tutulumu bulunan 252 hasta deĵerlendirilmiĸtir. 

Demografik, biyokimyasal ve klinik veriler hasta dosyalarēndan elde edilmiĸtir. Dermatolojik 

bulgular hastalēk alt tiplerine gºre sēnēflandērēlmēĸ ve sēklēk daĵēlēmlarē tanēmlayēcē 

istatistiklerle analiz edilmiĸtir. Temsili olgular bilgilendirilmiĸ onam alēnarak gºrsel olarak 

kaydedilmiĸtir. 

Bulgular:  

Toplam 1.012 hastanēn %24,9ôunda (n=252) dermatolojik tutulum saptanmēĸtēr. Bu 

hastalarēn %53,2ôsi erkek, %46,8ôi kēz olup medyan yaĸ 7,7 yēl [4,3ï12,2] olarak 

belirlenmiĸtir. Kutanºz bulgular en sēk aminoasidopatiler (%22,2), biyotinidaz eksikliĵi 

(%19,4) ve lizozomal/peroksizomal depo hastalēklarē (%13,1) grubunda gºr¿lm¿ĸt¿r. En 

yaygēn lezyon tipi ekzematºz/inflamatuvar dºk¿nt¿ler (%66,1) olarak saptanmēĸtēr. 

Diĵer dermatolojik bulgular arasēnda persistan Mongol lekeleri, hiperpigmentasyon, 

hipopigmentasyon, hipertrikoz, ksantomlar, iktiyozis, total alopesi, tērnak distrofileri, 

vask¿ler lezyonlar, yapēsal anomaliler (ºrneĵin inverted meme baĸē, lipodistrofi) ve azalmēĸ 

deri elastikiyeti yer almēĸtēr. Bulgularēn bir kēsmē doĵrudan hastalēĵa baĵlē iken, bir kēsmēnēn 

ºzellikle protein veya karbonhidrat kēsētlamasē i­eren diyet tedavilerine sekonder geliĸtiĵi 

deĵerlendirilmiĸtir. 

Sonu­: 

Dermatolojik bulgular kalētsal metabolik hastalēĵē olan her dºrt hastadan birinde gºr¿lmekte 

olup tanē ve izlem a­ēsēndan ºnemli klinik deĵer taĸēmaktadēr. Ķnflamatuvar dºk¿nt¿lerden 

pigment deĵiĸikliklerine kadar uzanan bu bulgularēn tanēnmasē tanēsal doĵruluĵu artērabilir. 

Dermatolojik deĵerlendirme, kalētsal metabolik hastalēklarēn rutin izleminde b¿t¿nc¿l 

yaklaĸēmēn ayrēlmaz bir par­asē olmalēdēr. 

Anahtar Kelimeler:  dermatoloji, dermatozlar, kalētsal metabolik hastalēklar, deri bulgularē. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Aĵērlēklē Klinik Skorlama ile Se­ilmiĸ Pediatrik Nºrogeliĸimsel Olgularda T¿m Ekzom 

Dizilemenin Tanē G¿c¿ 

 

Merve Ko­ Yeked¿zĭ,Į,į, Ece Eker, Engin Kºseĭ,Į, Duygu DumanĮ,, Burak ¥zerdem, 

Mert Altēntaĸ, G¿lcan Adēyaman KorkmazĮ, Arzu Ay, ¢iĵdem Seher Kasapkara, 

Aynur K¿­¿kcongar Yavaĸ, Berrak Bilginer G¿rb¿zĭ, Asbur­e Olga­ĭĭ, Ayĸe AksoyĭĮ, 

Gºk­en ¥z Tun­erĭĮ, ¦mm¿han ¥nc¿l, Mira­ Yēldērēm, Serap Teber, Hatice Mutlu , 

Fatma Tuba EminoĵluĭĮ 

ĭ Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Į Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi, Ankara, T¿rkiye 

į Harvard Tēp Fak¿ltesi, Boston ¢ocuk Hastanesi, Anesteziyoloji, Kritik Bakēm ve Aĵrē 

Tēbbē Bºl¿m¿, Boston, MA, ABD 

 Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Genetik Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

 Ankara ¦niversitesi Saĵlēk Bilimleri Fak¿ltesi, Odyoloji Bºl¿m¿, Ankara, T¿rkiye 

 Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Ankara, 

T¿rkiye 

 Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nºrolojisi Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

 Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

 Ankara Bilkent ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi, Ankara, T¿rkiye 

ĭ  Ankara Yēldērēm Beyazēt ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, 

Ankara, T¿rkiye 

ĭĭ Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi, Ankara, T¿rkiye 

ĭĮ Ondokuz Mayēs ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nºrolojisi Bilim Dalē, Samsun, T¿rkiye 

 
Ama­  

Nadir nºrogeliĸimsel bozukluklar sēklēkla tanēsēz kalmaktadēr. Bu hastalēklarēn yaklaĸēk 

%80ôi genetik kºkenlidir ve t¿m ekzom dizileme g¿­l¿ bir tanēsal ara­tēr. Molek¿ler tanē, 

prognostik deĵerlendirme, genetik danēĸmanlēk ve hedefe yºnelik tedavilere olanak 

saĵlayabilir. 

Yºntem 

2022ï2025 yēllarē arasēnda, sekonder nedenler dēĸlandēktan sonra a­ēklanamayan 

nºrogeliĸimsel gecikme tanēsē olan 117 pediatrik hasta deĵerlendirildi. Hasta se­imi, ºnceden 

tanēmlanmēĸ nºrolojik, nºrogºr¿nt¿leme, nºrolojik dēĸē ve aile ºyk¿s¿ alanlarēndan elde 

edilen toplam Ó3 puan gerektiren aĵērlēklē bir klinik skorlama sistemi ile yapēldē. T¿m 

olgularda t¿m ekzom dizileme uygulandē ve varyantlar ilgili uluslararasē sēnēflama 

kriterlerine gºre deĵerlendirildi. Anlamē belirsiz varyantlar, yapēlandērēlmēĸ genotipïfenotip 

korelasyonunu desteklemek amacēyla tamamlayēcē bir sēnēflama sistemi ile ayrēca incelendi. 

Bulgular  

341 tanēsēz hasta baĸvurusu i­erisinden 117 kriterlere uygun hasta belirlendi ve 117 pediatrik 

hastanēn 69ôunda (%58,9) molek¿ler tanē elde edildi. Ortalama yaĸ 10,46 Ñ 5,89 yēl (medyan 

11; aralēk 1ï30) olup hastalarēn %55,1ôi kēzdē. Tanē alan olgularēn %43,5ôinde ebeveyn 

akrabalēĵē mevcuttu. En sēk klinik ºzellik epilepsi (%46,4) olup bunu 

gastrointestinal/sistemik tutulum (%26,1) ve hipotoni (%23,2) izledi. 69 hastanēn 13ô¿n¿n 

(%18.8) tanēsē kalētsal metabolik hastalēktē. Tanē daĵēlēmē; 6 mitokondriyal hastalēk, 2 

Sepiapterin red¿ktaz eksikliĵine baĵlē dopa-yanētlē distoni, 1 Gaucher hastalēĵē, 1 MPS tip 3, 

1 glikojen depo hastalēĵē tip I (dual), 1 serebral folat transport eksikliĵi ve 1 peroksizom 

biyogenez bozukluĵu ĸeklindeydi. 

Bulgularēn %42ôsini patojenik varyantlar oluĸturdu ve en sēk otozomal resesif kalētēm gºr¿ld¿ 



 

(%56). Varyantlarēn ­oĵu homozigot (%57) olup, olgularēn %86ôsēnda tek gen tanēsē 

saptandē. Anlamē belirsiz varyantlarēn ºnemli bir kēsmē destekleyici sēnēflama sistemine gºre 

orta ve y¿ksek olasēlēk kategorilerinde yer aldē. 

Sonu­ 

Multidisipliner deĵerlendirme ve ayrēntēlē fenotipleme ile desteklenen t¿m ekzom dizileme, 

nadir nºrogeliĸimsel bozukluklarda y¿ksek tanē oranē saĵlamēĸtēr. Klinik skorlama temelli 

hasta se­imi genomik analizlerin tanēsal g¿c¿n¿ artērmēĸtēr. 

Anahtar Kelimeler:  nºrogeliĸimsel bozukluklar, t¿m ekzom dizileme, nadir hastalēk, ­ift 

tanē, akrabalēk. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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NiemannïPick Tip B Tanēlē Ķki Hastada Olipudase Alfa Enzim Replasman Tedavisi 

Deneyimi 

 

Gºzde Uzunyayla1, Fehime Erdem Karapēnar1 

1Van Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi, VAN 

 
Giriĸ 

NiemannïPick hastalēĵē tip B, asid sfingomiyelinaz eksikliĵine baĵlē geliĸen lizozomal depo 

hastalēklarēndan biridir ve hepatosplenomegali, dislipidemi, sitopeniler ve akciĵer tutulumu 

ile karakterizedir. Son yēllarda rekombinant insan asid sfingomiyelinaz enzimi olan olipudase 

alfa ile enzim replasman tedavisi klinik kullanēma girmiĸtir. Klinik ­alēĸmalarda tedavinin 

organomegaliyi azalttēĵē, pulmoner fonksiyonlarē iyileĸtirdiĵi ve metabolik parametrelerde 

d¿zelme saĵladēĵē gºsterilmiĸtir (1,2). Bu ­alēĸmada, merkezimizde NiemannïPick hastalēĵē 

tip B tanēsēyla izlenen ve olipudase alfa tedavisi baĸlanan iki hastanēn tedavi ºncesi ve tedavi 

sērasēndaki klinik ve laboratuvar bulgularēnēn deĵerlendirilmesi ama­landē. 

Bulgular  

¦­ yaĸ kēz hasta(Hasta 1), altē aylēkken fark edilen karēnda ĸiĸlik nedeniyle, altē yaĸēndaki kēz 

hasta(Hasta 2) ise, ¿­ yaĸēnda iken ciltteki morarmalar ve muayenede fark edilen 

organomegali sebebiyle, enzimatik ve genetik olarak tanē almēĸtēr. Akraba evliliĵi ºyk¿s¿ 

mevcut olan her iki hastada tedavi ºncesinde belirgin hepatosplenomegali ve biyokimyasal 

anormallikler mevcuttu. Olipudase alfa tedavisi sonrasēnda Hasta 1ôde karaciĵer boyutunun 

16 cmôden 12 cmôye, dalak boyutunun ise 18 cmôden 15 cmôye gerilediĵi gºzlendi. Hasta 

2ôde ise karaciĵer boyutu stabil kalērken dalak boyutunun 12 cmôden 11 cmôye azaldēĵē 

saptandē. Transaminaz d¿zeylerinde her iki hastada da belirgin d¿zelme izlendi; Hasta 1ôde 

AST ve ALT d¿zeyleri sērasēyla 301 U/Lôden 70 U/Lôye ve 223 U/Lôden 21 U/Lôye 

geriledi.  Hasta 2ôde AST 94.6 U/Lôden 48.3 U/Lôye ve ALT 52.6 U/Lôden 24.5 U/L ĸeklinde 

stabildi. Hematolojik parametrelerde Hasta 1ôde hemoglobin d¿zeyinin artmasē ve 

trombosit sayēsēnda y¿kselme dikkat ­ekti (Tablo 1). Lipid parametrelerinde d¿zelme 

gºzlenmedi. Bu bulgular, olipudase alfa tedavisinin hepatosplenomegaliyi azaltēcē ve 

metabolik parametreleri iyileĸtirici etkilerini gºsteren literat¿r verileri ile uyumludur (3,4). 

Sonu­ 

Olipudase alfa enzim replasman tedavisi, NiemannïPick hastalēĵē tip B tanēlē hastalarda 

hepatosplenomegali ve metabolik parametrelerde iyileĸme saĵlayabilen umut verici bir 

tedavi se­eneĵidir. Merkezimizde izlenen iki hastanēn erken dºnem sonu­larē da literat¿r 

bulgularēnē desteklemektedir. Hastalarēn uzun dºnem enzim tedavisi altēnda izlemi, tedavinin 

uzun dºnem etkinliĵi ve g¿venliliĵinin daha iyi anlaĸēlmasēna katkē saĵlayacaktēr. 

Kaynaklar  

1. Wasserstein MP, Diaz GA, Lachmann RH, et al. A randomized, placebo-controlled 

clinical trial evaluating olipudase alfa enzyme replacement therapy for chronic acid 

sphingomyelinase deficiency in adults: one-year results. Genet Med. 2022;24:1423-

1434. doi:10.1016/j.gim.2022.03.021 

2. Diaz GA, Jones SA, Scarpa M, et al. One-year results of olipudase alfa enzyme 

replacement therapy in pediatric patients with acid sphingomyelinase deficiency. 

Genet Med. 2021;23:1543-1550. doi:10.1038/s41436-021-01156-3 

3. Diaz GA, Wasserstein MP, Jones SA, et al. Long-term safety and clinical outcomes of 

olipudase alfa enzyme replacement therapy in pediatric patients with acid 

sphingomyelinase deficiency. Orphanet J Rare Dis. 2022;17:437. doi:10.1186/s13023-

022-02587-0 



 

4. Garside B, et al. Changes in lipid metabolism after enzyme replacement therapy with 

olipudase alfa in acid sphingomyelinase deficiency. Orphanet J Rare Dis. 2021;16:84. 

doi:10.1186/s13023-021-01739-y 

Tablo 1. Olipudase Alfa Tedavisi ¥ncesi ve Sonrasē Klinik ve Laboratuvar 

Parametrelerinin Karĸēlaĸtērēlmasē 

Parametre Hasta 1 ( 3 yaĸ, K) Hasta 2 (6,5 yaĸ / K) 

 Tedavi ¥ncesi Ÿ 

Sonrasē 

Tedavi ¥ncesi Ÿ 

Sonrasē 

V¿cut Aĵērlēĵē (kg) 11 Ÿ 12.5 17 Ÿ 18 

Boy (cm) 78 Ÿ 82 100 Ÿ 102 

Karaciĵer boyutu 

(cm) 
16 Ÿ 12 10 Ÿ 10 

Dalak boyutu (cm) 18 Ÿ 15 12 Ÿ 11 

Hemoglobin (g/dL) 8.9 Ÿ 11.9 13.6 Ÿ 12.1 

Trombosit (/mmį) 173000 Ÿ 212000 52000 Ÿ 61000 

AST (U/L)  301 Ÿ 70 94.6 Ÿ 48.3 

ALT (U/L)  223 Ÿ 21 52.6 Ÿ 24.5 

Total Kolesterol 

(mg/dL) 
167 Ÿ 205 124.5 Ÿ 103.7 

LDL Kolesterol 

(mg/dL) 
104 Ÿ 156 73.4 Ÿ 51.3 

HDL Kolesterol 

(mg/dL) 
17 Ÿ 17 36.1 Ÿ 40.2 

Trigliserid (mg/dL)  224 Ÿ 160 74.8 Ÿ 60.7 
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Kalētsal Metabolik Hastalēklarda Ok¿ler Bulgularēn Retrospektif Deĵerlendirmesi: 13 

Yēllēk Tek Merkez Deneyimi 

 

Burak ¥ZERDEM1, Merve KO¢ YEKED¦Z2,3, Pēnar BĶNG¥L KIZILTUN¢4, H¿ban 

ATĶLLA4, Engin K¥SE2,3, Fatma Tuba EMĶNOĴLU2,3 

1Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē 
2Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 
3Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi 
4Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Gºz Hastalēklarē Anabilim Dalē 

 
Giriĸ: Kalētsal metabolik hastalēklar (KMH), yaĸamēn farklē dºnemlerinde ortaya ­ēkabilen 

multisistemik hastalēklardēr ve ok¿ler bulgular sēk eĸlik eder. Patofizyolojik olarak 

intoksikasyon, enerji metabolizmasē ve kompleks molek¿l tipi olmak ¿zere ¿­ gruba ayrēlēr. 

Bu ­alēĸmada, KMH tanēlē ­ocuklarda ok¿ler tutulum sēklēĵē, hangi segmentlerin etkilendiĵi  

ve farklē KMH gruplarēndaki daĵēlēmē deĵerlendirilmiĸtir. 

 

Yºntem: Bu retrospektif ­alēĸmada, 1 Ocak 2012ï21 Eyl¿l 2025 arasēnda izlenen 1.746 

KMH olgusu deĵerlendirildi. Gºz hastalēklarē kliniĵince muayene edilen 384 hastanēn 

312ôsinde KMH tanēsē doĵrulandē. Demografik, klinik ve ok¿ler veriler hasta dosyalarēndan 

elde edildi. Ok¿ler bulgular KMH gruplarēna gºre sēnēflandērēlarak analiz edildi. 

 

Bulgular:  KMH tanēsē kesinleĸmiĸ ve gºz tutulumu a­ēsēndan gºz hastalēklarē kliĵimizde 

deĵerlendirilmiĸ 312 hastanēn %56,7ôsi erkek, %43,3ô¿ kēzdē. Olgularēn %56,7ôsinde 

ebeveynler arasēnda akrabalēk ºyk¿s¿ vardē. Kardeĸlerde KMH ºyk¿s¿ %20,5 oranēndaydē. 

312 hastanēn 122ôsinde gºz tutulumu saptandē. Bu hastalarēn 112ôsi KMH tanēsē sonrasē gºz 

deĵerlendirmesi i­in ­ocuk metabolizma kliniĵinden yºnlendirilmiĸti; 10 hasta ise gºz 

hastalēklarē kliniĵinde saptanan ok¿ler bulgular sonrasē ­ocuk metabolizma kliniĵine 

yºnlendirilerek KMH tanēsē almēĸtē. Gºz tutulumu olan 122 hastada ek sistem tutulumlarē; 

%62,3 nºrolojik tutulum, %59,0 nºromotor geliĸme geriliĵi, %38,5 karaciĵer tutulumu, 

%13,9 ilerleyici seyir veya kazanēlmēĸ beceri kaybē, %13,1 kardiyak tutulum, %11,5 iĸitme 

kaybē ve %8,2 renal tutulum ĸeklindeydi. Tanē daĵēlēmē; %44,2 kompleks molek¿l tipi, %27,9 

enerji metabolizmasē tipi ve %27,9 intoksikasyon tipi KMHôtē. Ok¿ler bulgular; %29 

kayma/ĸaĸēlēk, %19 optik sinir tutulumu, %14 lens tutulumu, %11 kornea tutulumu, %10 

anormal gºz hareketi/bakēĸ kēsētlēlēĵē, %7 retina tutulumu, %5 pitozis ve %5 kiraz kērmēzē 

nokta olarak saptandē. Kornea tutulumu (p<0,001), optik sinir tutulumu (p=0,015) ve kiraz 

kērmēzē makula (p=0,003) kompleks molek¿l tipi KMHôda; lens tutulumu (p<0,001) 

intoksikasyon tipi KMHôda daha sēk gºr¿ld¿. 

 

Sonu­: Kalētsal metabolik hastalēĵē olan olgular gºz tutulumu a­ēsēndan deĵerlendirilmelidir. 

¢ocuk saĵlēĵē ve hastalēklarē, ­ocuk metabolizma ve gºz hastalēklarē uzmanlarē arasēndaki 

etkin iĸ birliĵi; KMH tanēsēnēn konulmasē, ok¿ler tutulumun belirlenmesi, hastalarēn 

izlenmesi ve uygun tedavinin planlanmasē a­ēsēndan ºnem taĸēr. 

 

Anahtar Kelimeler:  Kalētsal metabolik hastalēk, gºz tutulumu, gºz hastalēklarē 
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Postprandiyal hiperglisemi ve hiperlaktatemi ile glikojen depo hastalēĵē tip 0a tanēsē 

alan olguda tanēmlanan novel GYS2 varyantē 

 

Ayĸenur Engin Erdal1, Meltem Didem ¢akēr2, Ay­a Kocaaĵa3 

1Eskiĸehir ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

2Eskiĸehir ķehir Hastanesi, ¢ocuk Endokrin Kliniĵi 

3Eskiĸehir ķehir Hastanesi, Tēbbi genetik 

 
Giriĸ: Glikojen depolama hastalēĵē tip 0a (OMIM #240600), 12p12 kromozomunda yer alan 

ve 16 ekzondan oluĸan GYS2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanan nadir bir otozomal 

resesif metabolik bozukluktur. GYS2 geni, glikogenezde ºnemli bir enzim olan hepatik 

glikojen sentazē kodlar ve b¿y¿yen glikojen zincirine Ŭ-1,4-baĵlē glikozun eklenmesini 

katalize eder. Enzim aktivitesindeki bozulma, karaciĵerdeki glikojen depolamasēnēn 

azalmasēna neden olur ve a­lēk ketotik hipoglisemisi ve yemek sonrasē hiperglisemi ve 

hiperlaktatemi, sabah uyuĸukluĵu ve letarji, nºbet, geliĸim geriliĵi, b¿y¿me yetersizliĵi 

gºr¿lebilmektedir. 

Olgu sunumu: 4 yaĸ erkek hasta kilo alēm azlēĵē ve boy kēsalēĵē nedeniyle baĸvurdu. 

¥zge­miĸinde annenin ikinci gebeliĵinden ikinci yaĸayan olarak zamanēnda doĵduĵu, 

k¿vºzde kalmadēĵē, anne babasēnēn kuzen olduĵu ºĵrenildi. Hastanēn 2 yaĸēnda iken birden 

fazla ĸ¿pheli bayēlma/nºbet ºyk¿s¿n¿n olduĵu ancak nºrolojik deĵerlendirmesinde patoloji 

saptanmadēĵē ºĵrenildi. Beslenme ºyk¿s¿ sorgulandēĵēnda ekmek ve basit ĸeker i­eren 

gēdalardan zengin beslendiĵi ºĵrenildi. Soyge­miĸinde ºzellik yoktu, kardeĸleri saĵ 

saĵlēklēydē. DS¥ verilerine gºre deĵerlendirilen persentil deĵerleri b¿y¿me geriliĵini 

gºstermekteydi. Karaciĵeri kot altē 1-2 cm ele geliyordu. Kan ĸekeri takiplerinde a­ken 

bakēlan kan glukoz deĵeri 30-50 mg/dL  aralēĵēnda iken beslenme sonrasē ºl­¿len kan glukoz 

deĵeri 200-300 mg/dL aralēĵēnda olduĵu gºr¿ld¿. Ķdrardan bakēlabilen keton deĵerinin 4+ 

olacak kadar y¿kseldiĵi gºr¿ld¿. Boy kēsalēĵē nedeniyle yapēlan endokrinolojik tetkikler 

normal sonu­landē. Hasta hiperglisemik iken bakēlan kan laktat:8.2 mmol/L (0.5-2.2) y¿ksek 

saptandē. Karnitin-a­ilkarnitin analizi normalken, idrar organik asit incelemesinde laktik asit 

ve piruvik asit, 3-hidroksib¿tirik asit y¿ksek saptandē. Glikojen depo hastalēĵē d¿ĸ¿n¿len 

hastanēn klinik ekzom analizi sonucunda GYS2 geni NM_021957.4 c.1527T>G 

p.(Tyr509Ter) varyantē homozigot olarak saptandē. Bu null varyant gende fonksiyon kaybēna 

neden olduĵu bilinen bir mekanizma ile veri tabanlarēnda olasē patojenik olarak 

sēnēflandērēlmēĸtēr. 

Sonu­: Glikojen depo hastalēĵē tip 0a olduk­a nadir gºr¿len, genellikle ge­ tanē alan bir 

glikojen depo alt tipidir. Literat¿rde tanēmlanmēĸ az sayēda vaka olmasē nedeniyle klinik 

bulgular ve genotip-fenotip uyumu hen¿z tanēmlanmamēĸtēr.  

 

kaynaklar  

1. Iijima H, Ago Y, Fujiki R, Takayanagi T, Kubota M. Novel GYS2 mutations in a 

Japanese patient with glycogen storage disease type 0a. Mol Genet Metab Rep. 2021 

Jan 10;26:100702. doi: 10.1016/j.ymgmr.2020.100702. PMID: 33489759; PMCID: 

PMC7808955.  

2. Buschiazzo A, Ugalde JE, Guerin ME, Shepard W, Ugalde RA, Alzari PM. Crystal 

structure of glycogen synthase: homologous enzymes catalyze glycogen synthesis and 

degradation. EMBO J. 2004 Aug 18;23(16):3196-205. doi: 

10.1038/sj.emboj.7600324. Epub 2004 Jul 22. PMID: 15272305; PMCID: 

PMC514502.  



 

3. Arko JJ, Debeljak M, Tansek MZ, Battelino T, Groselj U. A patient with glycogen 

storage disease type 0 and a novel sequence variant in GYS2: a case report and 

literature review. J Int Med Res. 2020 Aug;48(8):300060520936857. doi: 

10.1177/0300060520936857. PMID: 32779500; PMCID: PMC7425267.  

4. Hacēhamdioĵlu B, ¥zg¿rhan G, ¢aran B, Meydan-Aksanlē E, Keskin E. Glycogen 

storage disease type 0 due to a novel frameshift mutation in glycogen synthase 2 

(GYS2) gene in a child presenting with fasting hypoglycemia and postprandial 

hyperglycemia. Turk J Pediatr. 2018;60(5):581-583. doi: 

10.24953/turkjped.2018.05.018. PMID: 30968641.  

5. Soggia AP, Correa-Giannella ML, Fortes MA, Luna AM, Pereira MA. A novel 

mutation in the glycogen synthase 2 gene in a child with glycogen storage disease type 

0. BMC Med Genet. 2010 Jan 5;11:3. doi: 10.1186/1471-2350-11-3. PMID: 

20051115; PMCID: PMC2837020.  

6. Orho M, Bosshard NU, Buist NR, Gitzelmann R, Aynsley-Green A, Bl¿mel P, Gannon 

MC, Nuttall FQ, Groop LC. Mutations in the liver glycogen synthase gene in children 

with hypoglycemia due to glycogen storage disease type 0. J Clin Invest. 1998 Aug 

1;102(3):507-15. doi: 10.1172/JCI2890. PMID: 9691087; PMCID: PMC508911.  

7. Weinstein DA, Correia CE, Saunders AC, Wolfsdorf JI. Hepatic glycogen synthase 

deficiency: an infrequently recognized cause of ketotic hypoglycemia. Mol Genet 

Metab. 2006 Apr;87(4):284-8. doi: 10.1016/j.ymgme.2005.10.006. Epub 2005 Dec 6. 

PMID: 16337419; PMCID: PMC1474809.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS36 

Ķleri Yasta Tanē Alan L-2-Hidroksiglutarik Asid¿ri Olgusu 

 

Harun Yēldēz - Ankara Atat¿rk Sanatoryum Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk 

Metabolizma Uzmanē 

Sevgi  Doĵan - Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Gizem Gºk­e Altaĸ - Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Sabire Gºkalp - Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Halil  ¥nder - Ankara Etlik ķehir Hastanesi Nºroloji Kliniĵi 

Asbur­e  Olga­ - Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

 
Giriĸ  

L-2-Hidroksiglutarik asid¿ri (L2HGA), L-2-hidroksiglutarat dehidrogenaz enzimindeki 

defekt sonucu ortaya ­ēkan ve otozomal resesif kalētēm gºsteren nadir bir nºrometabolik 

hastalēktēr. Hastalēk genellikle yavaĸ ilerleyici bir seyir gºsterir ve klinik bulgular ­oĵunlukla 

nºrolojik semptomlarēn baskēn olduĵu bir tablo ile karakterizedir. Belirti ve bulgularēnēn 

hastalēĵa spesifik olmamasē nedeniyle hastalarēn tanēsēnda gecikme yaĸanmakta, bazē hastalar 

ancak eriĸkin yaĸlarda tanē alabilmektedir. Bu olgu sunumunda, ileri yaĸta L2HGA tanēsē alan 

bir erkek hasta sunulmuĸtur. 

Olgu Sunumu  

Kērk sekiz yaĸēnda erkek hasta, son bir yēldēr devam eden y¿r¿me g¿­l¿ĵ¿ ve yukarē bakēĸ 

kēsētlēlēĵē ĸikayetleriyle baĸvurdu. Bir yēldēr nºroloji bºl¿m¿nde takipli olan hastaya 

parkinsonizm ºn tanēsē ile levodopa tedavisi baĸlanmēĸtē. Hastanēn ºyk¿s¿nden; 

ĸikayetlerinin son bir yēl i­erisinde belirginleĸtiĵi, ancak ­ocukluk dºneminden itibaren 

ºĵrenme g¿­l¿ĵ¿ ve epilepsi tanēlarēnēn bulunduĵu ve anne-babasē arasēnda birinci derece 

akraba evliliĵi (kuzen evliliĵi) olduĵu ºĵrenildi. Dēĸ merkezde ­ekilen kraniyal MRôda 

hidrosefali ve ensefalomalazi alanlarē dēĸēnda patolojik bulgu saptanmamēĸtē. Kraniyal MR 

bulgularē nedeniyle hastanemizin ­ocuk metabolizma hastalēklarē bºl¿m¿ne yºnlendirilen 

hastanēn yapēlan metabolik tetkikleri neticesinde, idrar organik asit analizinde 2-

hidroksiglutarik asit atēlēmēnēn 11 kat arttēĵē tespit edildi. Diĵer metabolik tetkiklerinde 

patolojik bir bulguya rastlanmadē. L2HGA ºn tanēsē ile yapēlan metabolik gen paneli 

analizinde, L2HGDH geninde patojenik homozigot bir mutasyon saptandē ve hastaya 

L2HGA tanēsē konuldu. Riboflavin, L-karnitin ve koenzim Q10 desteĵi baĸlandē. 

Sonu­  

L-2-hidroksiglutarik asid¿ri (L2HGA); farklē derecelerde psikomotor gerilik, makrosefali, 

tremor, piramidal ve ekstrapiramidal bulgular, nºbetler, ataksik y¿r¿y¿ĸ ve davranēĸ 

bozukluklarē ile karakterize olan serebral bir organik asid¿ridir. Klinik pratikte, ­eĸitli 

doĵuĸtan metabolizma hastalēklarēnēn belirtilerinin spesifik olmayabileceĵi her zaman akēlda 

tutulmalēdēr. ¥zellikle yavaĸ seyirli hastalēklarēn erken dºnemde gºzden ka­abileceĵi, ve 

yetiĸkin dºnemde tanē alabileceĵi unutulmamalēdēr.  
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Metilmalonik Asideminin Diyet Tedavisinde Yapay Zeka Destekli ChatGPT Tavsiyelerinin 

Bilimsel Ge­erliliĵinin ve Uygunluĵunun Deĵerlendirilmesi 
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F. Tuba  EMĶNOĴLU - Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma 

 
Giriĸ: 

Chat Generative Pretrained Transformer (ChatGPT), hastalarēn ve saĵlēk profesyonellerinin saĵlēk 

ve beslenme ºnerileri hakkēnda bilgi almak i­in giderek daha sēk baĸvurduĵu bir ara­ h©line 

gelmiĸtir. ¥nceki ­alēĸmalar, ChatGPT tarafēndan sunulan diyet ºnerilerinin doĵruluĵuna iliĸkin 

kaygēlar olduĵunu gºstermiĸtir. Bu ­alēĸmada, Ekim 2024 itibarēyla ChatGPTônin metilmalonik 

asidemi (MMA) i­in diyet tedavisi saĵlamada bir ara­ olarak potansiyelini deĵerlendirmeyi 

ama­ladēk. 

Yºntem: 

Bu ­alēĸma, Ekim 2024ôte ChatGPT-4.0 kullanēlarak MMAônin beslenme tedavisine iliĸkin 15 

soru ingilizce olarak ¿­er kez, her defasēnda yeni sohbet oturumlarēnda soruldu. Sorularēn 13ô¿ 

hastalēĵa ºzg¿ beslenmede temel bilgileri, 2ôsi ise beslenme planē oluĸturma becerisini 

deĵerlendirmiĸtir. ChatGPTônin oluĸturduĵu en kapsamlē yanētlar, MMA diyet tedavisinde 

deneyimli diyetisyen ve metabolizma hekimlerinden oluĸan uzman panel tarafēndan kanēta dayalē 

kēlavuzlar ve g¿ncel literat¿rle karĸēlaĸtērēlarak deĵerlendirildi. Yanētlar uygun, uygun deĵil, tam 

uyumlu deĵil ve genel ºneri olarak sēnēflandērēldē. ¢alēĸma insan veya hayvan i­ermediĵinden etik 

kurul onayē gerektirmedi. 

Bulgular:  

ChatGPTônin 15 soruya oluĸturduĵu yanētlarēn ­oĵu g¿ncel kēlavuzlarla uyumlu deĵildi. 

Yanētlarēn %53,4ô¿ uygunsuz, %20ôsi uygun, %20ôsi ise tam uyumlu deĵil ve %6,6ôsē genel ºneri 

olarak deĵerlendirilmiĸtir. ¥zellikle bilinen tek tedavisi diyet tedavisi olan bu hasta grubunda, 

ChatGPT tarafēndan ºnerilen diyet tedavisi de incelenen iki olgu i­in uygunsuz bulunmuĸtur. 

Sonu­: 

Bu ­alēĸma, kalētsal metabolik hastalēklarēn ºzel diyet yºnetiminde yapay zek© ºnerilerinin 

uygunluĵunu deĵerlendiren ilk ­alēĸmadēr. Sonu­ olarak, mekanizmasē ve tedavisi bu kadar a­ēk 

olan ve bireyselleĸtirilmiĸ tedavi yaklaĸēmlarē gerektiren bir hastalēkta bile baĸarē oranēnēn d¿ĸ¿k 

olmasē gºz ºn¿ne alēndēĵēnda, yapay zek©nēn yakēn gelecekte insan emeĵinin yerini alabileceĵi 

d¿ĸ¿ncesi olduk­a uzak gºr¿nmektedir. 
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Pediatrik Ailevi Hiperkolesterolemide Tedaviye Uyumun Davranēĸsal Belirleyicileri 
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Yeliz ¦lk¿ - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

 
Giriĸ: Ailevi hiperkolesterolemi(AH), erken ateroskleroz riski nedeniyle ­ocukluk ­aĵēndan 

itibaren tedavi gerektiren kalētsal bir hastalēktēr. Diyet ve farmakolojik tedavi yaklaĸēmlarē 

uygulanmasēna karĸēn, pediatrik hastalarda diyete uyum ­oĵunlukla yetersizdir. Bakēm 

vericilerin beslenmeye iliĸkin tutum ve algēladēklarē engellerin bu s¿re­te belirleyici 

olabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Bu ­alēĸmada, bakēm verici beslenme bilgisi ve tutumunun 

pediatrik AH hastalarēnda diyete uyum ¿zerindeki etkisi deĵerlendirilmiĸtir. 

Metod: Kesitsel tasarēmlē bu ­alēĸmaya ¿­¿nc¿ basamak bir merkezde izlenen 44 AH tanēlē 

­ocuk (yaĸ: 11,1 Ñ 3,7 yēl; %56,8 kēz) dahil edilmiĸtir. Diyete uyum PDAQ-FH (0ï63), ila­ 

uyumu MMAS-8 ve bakēm verici tutumu SBĶT¥ ile deĵerlendirilmiĸtir. 

Bulgular:  Bakēm verici tutumu, diyete uyum ile baĵēmsēz olarak iliĸkili bulunurken 

(p<0,05), bu iliĸkinin bilgi d¿zeyinden ziyade algēlanan engeller tarafēndan ĸekillendiĵi 

gºr¿ld¿ (p<0,05). PDAQ-FH ile deĵerlendirilen diyete uyum ile besin t¿ketim sēklēĵē 

arasēnda g¿­l¿ korelasyon gºzlendi (p<0,05). Diyet uyumu genel olarak orta d¿zeydeydi; en 

d¿ĸ¿k uyum trans yaĵ, kēzartma ve ĸekerli i­ecek kēsētlamasēnda, en y¿ksek uyum ise saĵlēklē 

bitkisel yaĵ kullanēmēnda saptandē. Ķla­ kullananlarēn yaklaĸēk yarēsē y¿ksek uyum 

kategorisindeydi; ila­ uyumu ile diyete uyum birbirinden baĵēmsēz bulundu (p>0,05). 

Fiziksel aktivite d¿zeyi d¿ĸ¿k olup katēlēmcēlarēn yarēsēndan fazlasē hareketsiz veya az aktifti. 

Ailelerin yarēsēndan fazlasē ­ocukla birlikte fiziksel aktivite yapmadēĵēnē bildirdi. Eĵitim 

d¿zeyi ile diyete uyum iliĸkili deĵilken (p>0,05), d¿ĸ¿k gelir grubunda diyete uyum ve 

SBĶT¥ puanlarē daha d¿ĸ¿kt¿ (p<0,05). 

Sonu­: Pediatrik AHôda diyete uyum durumu, bakēm verici tutumu ve algēlanan engeller ile 

baĵēmsēz olarak iliĸkili bulunmuĸtur. Diyet ve ila­ uyumunun birbirinden baĵēmsēz olmasē, 

bu alanlarēn ayrē ayrē deĵerlendirilmesi gerektiĵini gºstermektedir. D¿ĸ¿k fiziksel aktivite 

d¿zeyi ve sēnērlē aile katēlēmē, yaĸam tarzē m¿dahalelerinin g¿­lendirilmesi gerekliliĵini 

ortaya koymaktadēr. D¿ĸ¿k gelir grubunda daha d¿ĸ¿k uyum ve bakēm verici tutumu 

saptanmasē sosyoekonomik eĸitsizliklerin ºnemini vurgulamaktadēr. Bu bulgular, pediatrik 

AH yºnetiminde bilgi temelli yaklaĸēmlarēn ºtesine ge­ilerek davranēĸsal ve b¿t¿nc¿l 

m¿dahalelere odaklanēlmasē gerektiĵini desteklemektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Kalētsal Metabolik Hastalēklarē Taklit Eden Nadir Bir Hiperamonyemi Nedeni: 

Konjenital Portosistemik ķant 

 

Merve Yoldaĸ ¢elik1 , Burcu Kºĸeci1 , Ezgi Burga­1 , Ayĸe Selcan Ko­2 

1Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 
2Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Radyolojisi 

 
Giriĸ: Hiperamonyemi, ºzellikle ¿re dºng¿s¿ bozukluklarē olmak ¿zere kalētsal metabolik 

hastalēklarēn ºnemli ve yaĸamē tehdit eden bir bulgusudur. Bununla birlikte, konjenital 

portosistemik ĸantlar hepatik detoksifikasyonun bypass edilmesine baĵlē olarak 

hiperamonyemiye yol a­abilen nadir vask¿ler anomalilerdir. Klinik ve biyokimyasal 

bulgularēn kalētsal metabolik hastalēklarē taklit edebilmesi nedeniyle bu durumlar tanēsal 

s¿re­te gºzden ka­abilmektedir. 

 

Olgu Sunumu: Bilin­ deĵiĸikliĵi ataklarē ve akut gºrme bozukluĵu ile baĸvuran 2 yaĸ 4 aylēk 

erkek hastada yapēlan ilk deĵerlendirmede belirgin hiperamonyemi (amonyak: 359 Õmol/L) 

ve splenomegali saptandē. Hastanēn ºyk¿s¿nde yenidoĵan yoĵun bakēm yatēĸē, tekrarlayan 

solunum yolu enfeksiyonlarē ve global geliĸim geriliĵi dikkat ­ekmekteydi. Yapēlan 

metabolik incelemelerde (plazma amino asit analizi, a­il karnitin profili, idrar organik asit 

analizi, idrar orotik asit d¿zeyi ve hedefe yºnelik hiperamonyemi gen paneli) patolojik bulgu 

saptanmadē. T¿m ekzom dizilemesinde NOTCH1 ve ABCB6 genlerinde heterozigot 

varyantlar tespit edilmekle birlikte bu bulgular insidental olarak deĵerlendirildi. Kraniyal 

manyetik rezonans gºr¿nt¿leme normaldi. Abdominal ultrasonografide splenomegali 

saptanērken portal venin net olarak izlenemediĵi gºr¿ld¿. Ardēndan yapēlan abdominal 

manyetik rezonans gºr¿nt¿leme ve dinamik kontrastlē bilgisayarlē tomografide karaciĵer 

i­inde ­ok sayēda portosistemik ĸant gºsterildi ve Abernethy sendromu tip 2 tanēsē 

doĵrulandē. Hasta ileri deĵerlendirme amacēyla pediatrik kardiyoloji bºl¿m¿ne yºnlendirildi. 

 

Sonu­: Konjenital portosistemik ĸantlarda portal dolaĸēmdaki kanēn karaciĵerden ge­meden 

sistemik dolaĸēma katēlmasē, barsak kaynaklē amonyaĵēn hepatik detoksifikasyon s¿recinden 

ka­masēna ve hiperamonyemi geliĸmesine neden olur. Bu olgu, hiperamonyemi ayērēcē 

tanēsēnda vask¿ler anomalilerin gºz ºn¿nde bulundurulmasē gerektiĵini gºstermektedir. 

Metabolik ve genetik incelemelerin normal olduĵu durumlarda tanēsal gecikmeyi ve gereksiz 

ampirik metabolik tedavileri ºnlemek amacēyla gºr¿nt¿leme yºntemlerinin erken dºnemde 

deĵerlendirilmesi ºnemlidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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BAAT Ķliĸkili Safra Asit Konjugasyon Defekti Tip 1: ¦­ Olgu Sunumu 

 

Merve Yoldaĸ ¢elik1, Sevin­ Garip2, Ezgi Burga­1, Burcu Kºĸeci1, Kanay Yararbaĸ3  
1Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 
2Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Gastroenteroloji 

3Sapiens Genetik Hastalēklar Deĵerlendirme Merkezi 

 
GĶRĶķ: Safra asit konjugasyon defekti tip 1, BAAT (bile acid-CoA:amino acid N-

acyltransferase) genindeki biallelik mutasyonlar sonucu safra asitlerinin glisin ve taurin ile 

konjugasyonunun bozulduĵu nadir bir metabolik hastalēktēr. Konjuge olmayan safra 

asitlerinin birikimi yaĵda ­ºz¿nen vitamin eksiklikleri, dislipidemi ve b¿y¿me geriliĵi ile 

seyredebilir. Bu ­alēĸmada, BAAT geninde homozigot mutasyon saptanan, ikisi kardeĸ olan 

¿­ olgunun klinik ve genetik ºzellikleri sunulmuĸtur. 

Olgu 1: 3 yaĸ 8 aylēk erkek olgu, geliĸim geriliĵi ve splenomegali ile baĸvurdu. Anne baba 

arasēnda akraba evliliĵi vardē. Fizik muayenede hepatosplenomegali ve hafif dismorfik 

bulgular saptandē. Laboratuvar incelemesinde d¿ĸ¿k HDL kolesterol (27 mg/dL; N: >40 

mg/dL) ve d¿ĸ¿k E vitamini d¿zeyi (3,6 mg/L; N: >5 mg/L) vardē. Karaciĵer fonksiyon 

testleri normldi. Molek¿ler analizde BAAT geninde homozigot c.955C>T varyantē saptandē.  

Olgu 2: 1 yaĸ 7 aylēk erkek olgu, Olgu 1ôin kardeĸi olup aile taramasē kapsamēnda  

deĵerlendirildi. ¥zge­miĸinde hipokalsemik nºbet ºyk¿s¿ vardē. Fizik muayenede  

hepatosplenomegali saptandē. Laboratuvar incelemesinde E vitamini d¿zeyi d¿ĸ¿k bulundu 

(1,1 mg/L; N: >3,8 mg/L). Karaciĵer fonksiyon testleri normaldi. Genetik analizde aynē 

homozigot varyant (c.955C>T) doĵrulandē.  

Olgu 3: 2 yaĸ 10 aylēk kēz olgu, ekimoz ve b¿y¿me geriliĵi nedeniyle baĸvurdu. Anne baba 

arasēnda akraba evliliĵi vardē. Laboratuvarēnda  INR y¿ksekliĵi (1.5; N: <1.2), alkalen 

fosfataz y¿ksekliĵi (1375 U/L; N: <420 U/L), d¿ĸ¿k HDL kolesterol (16 mg/dL; N: >40 

mg/dL), hipertrigliseridemi (325 mg/dL; N: <150 mg/dL) ve 25-OH D vitamini d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ 

(7 ng/mL; N: >20 ng/mL) saptandē. El bilek grafisinde rikets ile uyumlu bulgular mevcuttu. 

Genetik incelemede BAAT geninde homozigot c.2T>A varyantē saptandē. 

TARTIķMA: BAAT iliĸkili safra asit konjugasyon defektinde b¿y¿me geriliĵi, rikets, 

koag¿lopati ve yaĵda ­ºz¿nen vitamin eksiklikleri ile birlikte dislipidemi bildirilmektedir. 

Bizim olgularēmēzda da benzer ĸekilde yaĵda ­ºz¿nen vitamin eksiklikleri ve d¿ĸ¿k HDL 

kolesterol d¿zeyleri saptanmēĸtēr. A­ēklanamayan yaĵda ­ºz¿nen vitamin eksiklikleri, d¿ĸ¿k 

HDL kolesterol ve deĵiĸken hepatik bulgularēn birlikte bulunduĵu olgularda safra asit 

konjugasyon defektleri ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Glutarik Asid¿ri Tip 1 Hastalarēnda Beslenme ve Uyku Kalitesi Ķliĸkisinin  

Serebral Palsi ile Kēyaslanmasē 

 

Ebru ¢i­ek T¿rkºz1, Tuĵ­e Kartal1, Sema Uzunoĵlu1, S¿leyman Gºnkek1,  

Nazmiye T¿zel G¿nd¿z1, Elif  Arslanoĵlu1, Fatma Derya Bulut1, Narmina Mirzayeva2, 

Serdar Pekuz3, Neslihan ¥nenli Mungan1, Deniz Kor1 
1¢ukurova ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē 
2¢ukurova ¦niversitesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē 
3¢ukurova ¦niversitesi ¢ocuk Nºrolojisi Bilim Dalē 

 
GĶRĶķ-AMA¢: Glutarik asid¿ri tip-1(GA1), glutaril-KoA dehidrojenaz eksikliĵine baĵlē 

geliĸen bir kalētsal metabolik hastalēktēr. Distoni ve ciddi motor disfonksiyonla seyreden GA1 

bu a­ēdan serebral palsiyle(SP) benzerlik gºstermektedir. GA1 tedavisinde uygulanan protein 

kēsētlē diyetin, nºrotransmitter sentezinde rol oynayan triptofan ve tirozin d¿zeylerini, 

dolayēsēyla uyku ve yaĸam kalitelerini etkileyebileceĵi d¿ĸ¿n¿lm¿ĸt¿r. ¢alēĸmamēzda, GA1 

tanēlē hastalarda uyku kalitesini deĵerlendirmeyi ve sonu­larēnē SPôyle karĸēlaĸtērmayē 

ama­ladēk.  

Y¥NTEM: ¢alēĸmaya ¢ukurova ¦niversitesiônde takipli 10 GA1 ve 9 SP tanēlē hasta alēndē. 

Hastalarēn besin t¿ketim kayētlarē, antropometrik ºl­¿mleri, kan aminoasit d¿zeyleri ve uyku 

kaliteleriШ[¢ocuk Uyku Alēĸkanlēklarē Anketi(¢UAA) ve ¢ocuklar Ķ­in Uyku Bozukluĵu 
¥l­eĵiyle(¢UB¥)]Шdeĵerlendirildi.  

BULGULAR: Yaĸ ortalamasē 8,9Ñ5,0 yēl olan 19 hastanēn %42,1ôi erkekti. Aĵērlēk SDS(-

2,5Ñ2,6), boy SDS(-1,9Ñ2,1), BKĶ SDS(-1,9Ñ2,8) idi. Hastalarēn %52,6ôsēnēn zayēf ve %31,6ôsē 

bodurdu. Uyku kalitesi deĵerlendirilmesinde, ¢UAAôya gºre hastalarēn %89,5ôinin uyku 

sorunu yaĸadēĵē, ¢UB¥ôye gºre ise %52,6ôsēnda uyku bozukluĵu olduĵu belirlendi. GA1 

(¢UAA:%90, ¢UB¥: %50) ve SP (¢UAA:%88,9, ¢UB¥: %55.6) gruplarēnda uyku skorlarē 

benzer olup, aralarēnda istatistiksel olarak anlamlē bir fark bulunmadē. Beslenme 

deĵerlendirmesinde, GA1ôde g¿nl¿k triptofan (358,0Ñ214,6mg) ve tirozin (1131,5Ñ622,2mg) 

t¿ketimleri, SPôye gºre (sērasēyla 564,9Ñ174,1mg ve 1749,1Ñ580,2 mg) daha d¿ĸ¿k bulundu 

(p<0,05). Ancak, bu aminoasitlerin t¿ketimiyle uyku skorlarē arasēnda anlamlē iliĸki saptanmadē 

(p>0,05).ШÂlazma triptofan ve tirozin d¿zeyleri GA1ôde daha d¿ĸ¿k olsa da istatistiksel a­ēdan 
gruplar arasēnda anlamlē fark yoktu.   

TARTIķMA-SONU¢: Literat¿rde GA1ôde uyku kalitesini deĵerlendiren bir ­alēĸmaya 

rastlanmamēĸtēr.  Ancak, SPôli ­ocuklarda uyku bozukluklarē sēk olarak bildirilmektedir. Benzer 

nºrolojik sorunlar nedeniyle uyku kalitesinin bozulabileceĵinden hareketle yapēlan 

­alēĸmamēzda GA1ôde de uyku sorunlarēnēn olduĵu gºsterilmiĸtir. Diyetle alēnan triptofan ve 

tirozin miktarlarē daha d¿ĸ¿k olduĵundan ve triptofan melatonin sentezinde rol alarak uyku 

kalitesini iyileĸtirdiĵi, tirozin ise dopamin ve norepinefrin aracēlēĵēyla biliĸsel fonksiyonlarē 

desteklediĵinden uyku sorunlarēnēn GA1ôde SPôden daha fazla olabileceĵi ºngºr¿ld¿. Fakat 

her iki grupta da uyku kalitesi benzer ĸekilde d¿ĸ¿k olduĵundan, uyku kalitesinin beslenme 

dēĸēnda nºrolojik ve ­evresel faktºrlerle de iliĸkili olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rd¿.  

Anahtar Kelimeler: Glutarik Asid¿ri tip 1, Serebral Palsi, Tirozin, Triptofan, Uyku Kalitesi 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Tetrahidrobiopterin Metabolizma Bozukluklarēnda Erken Tanēnēn ¥nemi:  

Bir Olgu Sunumu 

Meryem Sena Doĵan1, Merve Yoldaĸ ¢elik2, Ezgi Burga­2, Burcu Kºĸeci2, Basri 

G¿lbakan3 
1Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Adana Tēp Fak¿ltesi, Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma 

Hastanesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Kliniĵi, Adana, T¿rkiye 
2 Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi, 

Adana, T¿rkiye  
3Hacettepe ¦niversitesi, ¢ocuk Saĵlēĵē Enstit¿s¿, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dalē, 

Ankara, T¿rkiye 

 
Giriĸ: Dihidrobiyopterin red¿ktaz (DHPR) eksikliĵi, QDPR gen mutasyonlarēna baĵlē olarak 

tetrahidrobiopterin (BH4) rejenerasyonunu bozan ve dopamin, serotonin, norepinefrin ile 

epinefrin d¿zeylerinde azalmaya yol a­an otozomal resesif bir hastalēktēr. Hipotoni, ºzellikle 

distoni gibi hareket bozukluĵu, biliĸsel gerilik, konuĸma g¿­l¿ĵ¿ ve nºbetlerle seyreder. 

Hiperfenilalaninemi saptanan olgularda BH4 metabolizma bozukluklarēnēn ayērēcē tanēda 

akēlda tutulmasē gerekir. 

Olgu: Sekiz bu­uk yaĸēnda kēz hasta, son bir ay i­erisinde iki kez yaklaĸēk ¿­ dakika s¿ren 

jeneralize tonik nºbet nedeniyle acil servise baĸvurdu. Son zamanlarda merdiven ­ēkarken 

yorulma ve d¿ĸme ĸikayetlerinin baĸladēĵē ºĵrenildi. Anne ve babasē arasēnda akrabalēk olan 

hastanēn ailesinde bilinen bir hastalēk yoktu. Fizik muayenesinde saĵ distal fleksºr kas 

gruplarēnda kas g¿c¿ azalmasē, saĵ tarafta intansiyonel tremor ve distoni tespit edildi. 

Hastanēn parmak ucunda y¿r¿yebildiĵi, ancak topuk ¿zerinde y¿r¿yemediĵi ve tandem 

y¿r¿y¿ĸ sērasēnda denge kaybē yaĸadēĵē gºzlendi. Distoni ve tremor varlēĵē ¿zerine ºyk¿ 

derinleĸtirildiĵinde, yenidoĵan tarama programēnda hastanēn fenilalanin d¿zeyinin y¿ksek 

saptandēĵē, ancak sonraki takiplerde d¿zeylerin normal sēnērlarda seyrettiĵi ºĵrenildi. 

Laboratuvar incelemelerinde tekrarlayan plazma fenilalanin d¿zeyleri 100ï104 Õmol/L 

aralēĵēnda idi. Tetrahidrobiopterin (BH4) metabolizma bozukluĵu ºn tanēsēyla gºnderilen 

Dihidropteridin red¿ktaz (DHPR) enzim aktivitesi 0 mU/mg olarak ºl­¿ld¿. Genetik analizde 

QDPR geninde homozigot c.607A>G varyantē saptandē. Hastaya sapropterin dihidroklor¿r, 

L-dopa, 5-hidroksitriptofan ve folinik asit tedavileri baĸlandē. Tedavi sonrasē yapēlan son 

kontrolde hastanēn tremor ve distonisinde belirgin d¿zelme olduĵu ve kas g¿c¿n¿n normale 

dºnd¿ĵ¿ gºzlendi. 

Sonu­: DHPR eksikliĵinde erken baĸlanan tedavi ile nºrolojik bulgularda belirgin d¿zelme 

saĵlanabildiĵi i­in erken tanē ve farkēndalēk olduk­a ºnemlidir. Distoni, tremor ve nºbet gibi 

nºrolojik bulgularēn varlēĵēnda, hiperfenilalaninemi ºyk¿s¿ bulunan hastalarda BH4 

metabolizma bozukluklarē mutlaka ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. Olgumuzda fenilalanin 

d¿zeylerinin takiplerde normal seyretmesi tanēnēn gºzden ka­masēna yol a­abilecek iken, 

anamnezin derinleĸtirilmesi tanēya ulaĸmada kritik rol oynamēĸ ve anamnez alēmēnēn ºnemini 

bir kez daha ortaya koymuĸtur. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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AĶLESEL HĶPERTRĶGLĶSERĶDEMĶ VE ¢¥LYAK HASTALIĴI BĶRLĶKTELĶĴĶ 

OLAN PEDĶATRĶK BĶR OLGUDA BESLENME Y¥NETĶMĶ 

 

Mehmet ¥zt¿rk - Baĵcēlar Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Arzu  Selamioĵlu - Baĵcēlar Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Tarēk  Yēldērēm - Baĵcēlar Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ:Hipertrigliseridemi (HTG), plazma trigliserid d¿zeylerinin yaĸa gºre referans 

aralēĵēnēn ¿zerinde olmasē ile tanēmlanan ve ºzellikle y¿ksek d¿zeylerde pankreatit gibi ciddi 

komplikasyonlara yol a­abilen bir lipid metabolizma bozukluĵudur.¢ºlyak hastalēĵē (¢H), 

genetik olarak yatkēn bireylerde gluten alēmēyla tetiklenen imm¿n aracēlē sistemik bir 

hastalēktēr.Bu ­alēĸmada, aĵēr HTG ve ¢H birlikteliĵi olan bir pediatrik olguda uygulanan 

kiĸiselleĸtirilmiĸ beslenme tedavisinin metabolik kontrol ve b¿y¿me parametreleri ¿zerindeki 

etkileri sunulmaktadēr. 

 

Olgu:10 yaĸēnda kēz hasta, HTG ve ¢H tanēlarē ile izlenmektedir. Aile ºyk¿s¿nde birinci 

derece kuzen evliliĵi mevcuttur. Hastanēn ºyk¿s¿nde, 40 g¿nl¿kken karēn ĸiĸliĵi ile baĸvuru 

sērasēnda trigliserid d¿zeyi 4400 mg/dL olarak saptanmēĸ ve izleminde bir kez akut pankreatit 

ataĵē ge­irdiĵi ºĵrenilmiĸtir. Yedi yaĸēnda karēn aĵrēsē, kilo kaybē ve ishal ĸikayetleriyle 

baĸvurmuĸ, ¢H tanēsē almēĸ ve glutensiz diyet (GD) baĸlanmēĸtēr. Dokuz yaĸēnda tarafēmēza 

baĸvurusunda diyete uyumunun yetersiz olduĵu saptanmēĸtēr. Baĸvuru sērasēnda 

antropometrik ºl­¿mleri aĵērlēk 22 kg (ī2 SD) ve boy 125 cm (ī1.70 SD) olarak ºl­¿lm¿ĸt¿r. 

Laboratuvar incelemelerinde trigliserid 1703 mg/dL, total kolesterol 236 mg/dL, HDL 18 

mg/dL olarak saptanmēĸtēr. Hastaya GD ile birlikte HTGôye yºnelik tēbbi beslenme tedavisi 

planlandē, g¿nl¿k 1924 kcal/g¿n enerji, %15 protein, %52 karbonhidrat ve %33 yaĵ (yaĵēn 

%23ô¿ MCT, %4ô¿ omega-3 ve %6ôsē uzun zincirli trigliserid [LCT]) olacak ĸekilde 

d¿zenlenmiĸtir. Genetik analizde APOC2 geninde c.55+6T>G ve APOB geninde c.7559G>A 

(p.Arg2520Gln) homozigot varyantlar saptanmēĸtēr. Takiplerinde ishal ve karēn aĵrēsē 

olmadē. 8 aylēk izlem sonunda belirgin metabolik iyileĸme gºzlenmiĸ; trigliserid 450 mg/dL, 

total kolesterol 154 mg/dL, LDL 23 mg/dL, HDL 16 mg/dL olarak ºl­¿lm¿ĸt¿r. Hastanēn 

g¿ncel aĵērlēĵē 27 kg (ī1.2SD) ve boyu 130 cm (ī1.51SD) olarak deĵerlendirilmiĸtir. 

 

Sonu­:Bu olguda, glutensiz diyet ile birlikte uygulanan MCT ve omega-3 a­ēsēndan zengin 

kiĸiselleĸtirilmiĸ beslenme tedavisi, aĵēr hipertrigliseridemi ¿zerinde belirgin d¿zelme 

saĵlamēĸ ve b¿y¿me parametrelerini olumlu yºnde etkilemiĸtir. 

Komorbiditesi olan pediatrik hastalarda multidisipliner yaklaĸēm, bireyselleĸtirilmiĸ diyet 

tedavisi ve d¿zenli izlem, metabolik kontrol¿n saĵlanmasēnda kritik ºneme sahiptir. 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS50 

Acilkarnitin Profilinde C0 Y¿ksekliĵi ile Tanēmlanan COASY Mutasyonu:  

Bir Olgu Sunumu 

 

Burcu Kºĸeci - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Ezgi  Burga­ - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Merve  Yoldaĸ ¢elik - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Esra Sarēge­ili - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ: Koenzim A sentetaz eksikliĵi, COASY genindeki mutasyonlara baĵlē otozomal resesif 

bir hastalēktēr. Koenzim A biyosentezinde rol oynayan COASY genindeki mutasyonlar, 

beyin demir birikimi ile iliĸkili nadir nºrodejeneratif hastalēĵa yol a­abilir. Klinik bulgular 

arasēnda nºbetler, ilerleyici spastisite, distoni, nºropati, biliĸsel gerileme ve nºropsikiyatrik 

bozukluklar yer alēr. Bu hastalarda bazal gangliyonlarda demir birikimine baĵlē nºrolojik 

bulgular gºr¿l¿r. Bu ­alēĸmada, geliĸme geriliĵi ve a­ilkarnitin profilinde persistan C0 

y¿ksekliĵi bulunan bir hastada t¿m ekzom dizileme ile saptanan COASY gen mutasyonu ve 

eĸlik eden beyin gºr¿nt¿leme bulgularē sunulmuĸtur. 

Bulgular:  On beĸ aylēk kēz hasta y¿r¿yememe ĸik©yeti ile baĸvurdu. Otuz dokuzuncu gebelik 

haftasēnda doĵduĵu ve yenidoĵan dºneminde hiperbilirubinemi nedeniyle bir hafta tedavi 

aldēĵē ºĵrenildi. Geliĸim basamaklarēnda gerilik olduĵu; baĸ kontrol¿n¿ 6 aylēkken saĵladēĵē 

ve desteksiz oturmayē 9 aylēkken ger­ekleĸtirdiĵi bildirildi. Anne ve baba arasēnda akrabalēk 

mevcuttu. Fizik muayenede genel durumu iyi olup plagiosefalik gºr¿n¿m ve eklem 

hiperlaksitesi saptandē. Hastanēn desteksiz oturabildiĵi ve ayaklarē ¿zerine basabildiĵi 

gºzlendi, derin tendon refleksleri normoaktifti. Konuĸma geliĸiminin sēnērlē olduĵu ve 

yaklaĸēk 1ï2 kelime sºyleyebildiĵi ºĵrenildi. Laboratuvar incelemesinde a­ilkarnitin 

profilinde serbest karnitin (C0) d¿zeyinin ¿­ ayrē ºl­¿mde y¿ksek olduĵu saptandē (149.9, 

239.2 ve 223.2 Õmol/L; referans: 9ï65 Õmol/L). Beyin manyetik rezonans gºr¿nt¿lemesinde 

bilateral kaudat nukleus, putamen ve talamuslarda simetrik dif¿zyon kēsētlanmasē ile 

T2/FLAIR sekanslarēnda hiperintens gºr¿n¿m izlendi. T¿m ekzom dizileme analizinde 

COASY geninde c.1495C>T (p.Arg499Cys) homozigot patojenik varyant saptandē. Bu 

varyantēn beyinde demir birikimi ile seyreden nºrodejenerasyon tip 6 ile iliĸkili olduĵu 

bilinmektedir. Hasta klinik ve nºrolojik a­ēdan izlenmeye devam edilmektedir. 

Sonu­: Bu olgu, geliĸme geriliĵi ve persistan C0 y¿ksekliĵi ile baĸvuran bir hastada saptanan 

COASY gen mutasyonunun, a­ilkarnitin profilinde CPT1A eksikliĵini taklit edebilen bir 

patern oluĸturabileceĵini gºstermektedir. Bu bulgu, CPT1A eksikliĵi d¿ĸ¿n¿len hastalarda 

COASY iliĸkili nºrodejenerasyonun da ayērēcē tanēda deĵerlendirilmesi gerektiĵini ve erken 

tanēya katkē saĵlayabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 



 

PS53 

Diyet Gerektirmeyen Hiperfenilaninemide Beslenme Davranēĸlarēnēn  

Gºzden Ka­an Yºn¿ 

 

Ezgi Burga­ - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Merve Yoldaĸ ¢elik - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Burcu Kºĸeci - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Bur­in Nur  - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

ķeyma Gºkalp - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Yaser ķahin - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ: Gēda neofobisi, yeni besinleri denemeye karĸē isteksizlik olarak tanēmlanmaktadēr. 

Klasik fenilketon¿rili hastalarda yaĸam boyu s¿ren diyet kēsētlamalarēnēn gēda neofobisi ile 

iliĸkili olabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Ancak diyet kēsētlamasē gerektirmeyen hafif FKU ve 

hiperfenilalaninemi olgularēnda gēda neofobisiniŔ varlēĵēna iliĸkin veriler sēnērlēdēr. Bu 

­alēĸmada, fenilketon¿ri ve hierfenilalaninemi olan hastalarda gēda neofobisi d¿zeylerinin 

deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: ¢alēĸmaya, 2023- 2025 yēllarē arasēnda kliĵimizde takipli fenilketon¿ri ve 

hiperfenilalaninemi tanēlē hastalarēn ebeveynleri dahil edilmiĸtir. Gēda neofobisi, Gēda 

Neofobisi ¥l­eĵi (GN¥/FNS; 10 madde, 7'li Likert, aralēk 10ï70) ile ºl­¿lm¿ĸt¿r. Neofob 

sēnēflandērmasē, uluslararasē ­alēĸmalarda yaygēn olarak kullanēlan Previato ve Behrens 

(2015) kesim noktasēna gºre yapēlmēĸtēr. 

Bulgular: Klasik fenilketon¿ri tanēlē hastalarda(n=9) Gēda Neofobisi ¥l­eĵi (GN¥) skoru 

ortalamasē 41.56 Ñ 6.02 ve hiperfenilalaninemi/hafif FKU grubunda (n=53)ise  37.53 Ñ 5.03 

olarak saptanmēĸtēr. Klasik fenilketon¿ri hastalarēnēn %77,8ôinde, hiperfenilalaninemi/hafif 

FKU grubunun ise %41.5ôinde gēda neofobisi belirlenmiĸtir. Her iki grupta da neofili 

saptanmamēĸtēr.  

Sonu­: Klasik fenilketon¿ri hastalarēnda gēda neofobisi, literat¿rle uyumlu olarak y¿ksek 

bulunmuĸtur. Diyet kēsētlamasē olmayan hiperfenilalaninemi/hafif FKU hastalarda da y¿ksek 

oranda neofobi saptanmasē beslenme davranēĸlarēnēn ebeveyn algēsē ve hastalēĵa iliĸkin 

devam eden kaygēlar gibi davranēĸsal faktºrlerden etkilenebileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bu 

bulgular, hiperfenilalaninemi hastalarēnda da beslenme davranēĸlarēnēn rutin klinik 

deĵerlendirmeye dahil edilmesi ve gēda neofobisini azaltmaya yºnelik erken m¿dahalelere 

ºnem verilmesi gerekliliĵini ortaya koymaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 



 

PS54 

Hipoglisemi ve Hiperlaktateminin Nadir Bir Nedeni: 

UQCRB Ķliĸkili Mitokondriyal Kompleks III Eksikliĵi 

 

Dilara G¿ngºr Akēn1,Merve Setenay Aky¿zl¿er G¿neĸ2,Merve Ko­ Yeked¿z2,3,Engin 

Kºse2,3,Fatma Tuba Eminoĵlu2,3 

ĭ Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē,T¿rkiye 
2 Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara,T¿rkiye 
3 Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi, Ankara,T¿rkiye 

 
Giriĸ: 

Hipoglisemi;hiperins¿linizm,hormonal eksiklikler,yaĵ asidi oksidasyon bozukluklarē ve 

glikojen depo hastalēklarē gibi sēk nedenlerle iliĸkili olmakla birlikte,bu etiyolojiler 

dēĸlandēktan sonra nadir kalētsal metabolik hastalēklar da d¿ĸ¿n¿lmelidir.Mitokondriyal 

kompleks III eksikliĵi(UQCRB eksikliĵi),ºzellikle n¿kleer tip 3 formunda, hipoglisemi ve 

hiperlaktatemi ile karakterizedir ve olduk­a nadir bir tanēdēr.Bu durumdan ĸ¿phelenildiĵinde 

molek¿ler genetik analiz tanē i­in kritik ºneme sahiptir. 

 

Vaka Sunumlarē: 

 

Vaka1:Akraba evliliĵinden doĵan erkek hasta,yenidoĵan dºneminden itibaren tekrarlayan 

aĵēr hipoglisemi(plazma glukozu:22 mg/dL)ve laktik asidoz ataklarē nedeniyle 

izlenmiĸtir.Klinik ataklar kusma,dehidratasyon,hipoglisemi,metabolik asidoz ve 

hiperlaktatemi ile karakterizedir. Fizik muayenesinde dismorfik bulgu 

saptanmamēĸ,nºrolojik deĵerlendirmesi ve psikomotor geliĸimi normal bulunmuĸtur.En 

y¿ksek laktat d¿zeyi 29,7mg/dL(normal aralēk:10ï14 mg/dL) olarak ºl­¿lm¿ĸ olup, ek 

olarak en y¿ksek 242Õmol/L(normal aralēk:11ï32Õmol/L)d¿zeyine ulaĸan hiperamonyemi 

saptanmēĸtēr.On yaĸēnda yapēlan t¿m ekzom dizileme(WES)analizinde UQCRB geninde 

novel homozigot c.309_313delAGAAA patojenik varyant belirlenmiĸtir.  

 

Vaka2:Kēz kardeĸ ilk kez 3 yaĸēnda kusma, dehidratasyon ve hipoglisemi ile baĸvurmuĸtur. 

Klinik seyri erkek kardeĸine benzer ĸekilde hipoglisemi,metabolik asidoz ve hiperlaktatemi 

ataklarē ile karakterize olup,en y¿ksek laktat d¿zeyi 32 mg/dL(normal aralēk:4.5ï19,8mg/dL) 

olarak ºl­¿lm¿ĸt¿r.Fizik muayenesinde dismorfik bulgu izlenmemiĸ ve nºrolojik geliĸimi 

normal deĵerlendirilirken,ifade edici dil gecikmesi ve artik¿lasyon bozukluĵu 

saptanmēĸtēr.Erkek kardeĸten farklē olarak hiperamonyemi saptanmamēĸtēr.Aile ºyk¿s¿ 

nedeniyle yapēlan genetik incelemede aynē homozigot UQCRB varyantē saptanmēĸtēr. 

Kardiyak incelemede mitral yetmezlik ve ­ēkan aortada hafif dilatasyon saptanmēĸtēr. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

Sonu­: 

Mitokondriyal kompleks III eksikliĵi nadir ancak potansiyel olarak yaĸamē tehdit edebilen 

bir KMHôtēr.Tekrarlayan hipoglisemi ve laktik asidoz ataklarē olan hastalarda, ºzellikle 

yaygēn nedenler dēĸlandēysa, ayērēcē tanēda mutlaka d¿ĸ¿n¿lmelidir.Bu olgular,UQCRB 

genine ait yeni bir varyantēn fenotipik spektrumunu geniĸletmekte olup,tanēda genetik 

analizin ºnemini vurgulamaktadēr. 

 

Anahtar kelimeler:hipoglisemi,metabolik asidoz,UQCRB mutasyonu 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS55 

Hematopoetik Kºk H¿cre Transplantasyonu Yapēlan Kalētsal Metabolik Hastalēklar: Tek 

Merkez Deneyimi 

 

Merve Setenay AKY¦ZL¦ER G¦NEķĭ, Engin K¥SEĭ,2, Elif ĶNCE3, Talia ĶLERĶ3, Hasan 

Fatih ¢AKMAKLI3, Merve KO¢ YEKED¦Zĭ,Į,4, Ķlknur S¦R¦C¦ KARAĭ, Mehmet 

ERTEM 3, Fatma Tuba EMĶNOĴLUĭ,2 

ĭ Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Į Ankara ¦niversitesi Nadir Hastalēklar Uygulama ve Araĸtērma Merkezi, Ankara, T¿rkiye 
3 Ankara ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Hematoloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 
4 Harvard Tēp Fak¿ltesi, Boston ¢ocuk Hastanesi, Anesteziyoloji, Yoĵun Bakēm ve Aĵrē Tēbbē 

Bºl¿m¿, Boston, MA, ABD 

 
Giriĸ: 

Lizozomal depo hastalēklarē ve bazē nºrometabolik hastalēklarda hematopoetik kºk h¿cre 

transplantasyonu (HKHT), eksik enzimin donºr kaynaklē h¿creler aracēlēĵēyla saĵlanmasē 

sayesinde hastalēĵē modifiye edebilen bir tedavi se­eneĵidir. ¥zellikle alfa-mannosidoz, 

mukopolisakkaridoz tip 1 (MPS I) ve metakromatik lºkodistrofi (MLD) gibi hastalēklarda erken 

dºnemde uygulanan HKHTônin uzun dºnem klinik sonu­lar ¿zerine olumlu etkileri bildirilmiĸtir. 

Bu ­alēĸmada merkezimizde HKHT uygulanan kalētsal metabolik hastalēklara (KMH) ait klinik 

deneyimlerimizin sunulmasē ama­landē. 

Yºntem: 

Merkezimizde 1995 yēlēndan itibaren HKHT uygulanmakta olup bu s¿re­te KMH tanēsē ile 6 

hastaya HKHT yapēlmēĸtēr. Hastalarēn verileri retrospektif olarak deĵerlendirildi. Demografik 

ºzellikler, tanēlar, donºr tipleri, engrafman zamanlarē, kimerizm durumlarē, komplikasyonlarē ve 

klinik izlem sonu­larē incelendi. 

Bulgular:  

Altē hastanēn nakil sonrasē takip s¿releri 6 ay ile 10 yēl arasēnda deĵiĸmekteydi ve hastalarēn %50ôsi 

(n=3) kēzdē ve yaĸ ortalamalarē 13.75 yēldē. Dºrt hasta alfa-mannosidoz, 1 hasta MPS tip 1 ve 1 

hasta MLD tanēsēna sahipti. Ķki hastaya tam uyumlu kardeĸ donºrden, 2 hastaya tam uyumlu akraba 

dēĸē donºrden, 1 hastaya tam uyumlu olmayan akraba dēĸē kordon kanēndan ve bir hastaya tam 

uyumlu olmayan akraba dēĸē donºrden HKHT uygulandē. Kordon kanē uygulanan bir hasta dēĸēnda 

t¿m hastalarda hematopoetik engrafman saĵlandē; bu hastada tekrarlayan kordon kanē nakli ile 

engrafman saĵlandē. Erken dºnemde mukozit, viral enfeksiyonlar, nºbet, hemorajik sistit ve akut 

graft-versus-host hastalēĵē (GVHD) gºzlendi ancak t¿m¿ yºnetilebilirdi. Ķzlemde bir hastada kronik 

cilt GVHD geliĸti. T¿m hastalar takip sonunda hayatta ve klinik olarak stabildi (Tablo 1). 

Sonu­: 

Merkezimizde KMHôda uygulanan HKHTônin y¿ksek kimerizm oranlarē ve kabul edilebilir 

komplikasyon profili ile uygulanabildiĵi ve erken dºnemde iyi saĵkalēm saĵladēĵē gºr¿lmektedir. 

Nakil s¿recinde uygulanan enzim replasman kºpr¿ tedavisinin baĸarēya katkē saĵladēĵē 

d¿ĸ¿n¿lmektedir. Nºrolojik kºt¿leĸme izlenmemesi ve t¿m hastalarēn hayatta olmasē, uygun hasta 

se­imi ve multidisipliner yaklaĸēm ile HKHTônin g¿venli bir tedavi se­eneĵi olduĵunu 

desteklemektedir. Uzun dºnem sonu­lar i­in daha uzun izlem gereklidir. 

Anahtar Kelimeler:  alfa mannosidoz, hematopoetik kºk h¿cre transplantasyonu, kemik iliĵi 

transplantasyonu, kordon kanē transplantasyonu, metakromatik lºkodistrofi, mukopolisakkaridoz 

tip 1 

Tablo 1. Hematopoetik Kºk H¿cre Transplantasyonu Yapēlan Kalētsal Metabolik Hastalēk Tanēlē 

Hastalarēn ¥zellikleri 

 



 

Hasta Yaĸ C ns yet Tanē K mden 

Nak l 

Post 

Nak l 

Saĵ Kalēm 

Durumu 

Kompl kas

yonlar 

 

1 17 K Alfa 

manno

s doz 

Tam uyumlu 

kardeĸ 

(taĸēyēcē) 

kem k l ĵ  

nakl 

+ 10 

yēl 

Saĵ - 

2 17 E Alfa 

manno

s doz 

Tam uyumlu 

akraba dēĸē 

kem k l ĵ  

nakl 

+ 3.5 

yēl 

Saĵ ¶ Nºbet 

(+20. 

g¿n) 

¶ CMV 

v rem s  

(+24. 

g¿n) 

¶ Akut ¿st 

GĶS 

GVHD 

(+33. 

g¿n) 

¶ Hemoraj

k s st t 

(+58. 

g¿n) 

¶ CMV 

v rem s  

(+7. ay) 

¶ Kron k 

c lt 

GVHD 

(+3.5 

yēl) 

3 11.5 E Alfa 

manno

s doz 

Tam uyumlu 

akraba dēĸē 

kem k l ĵ  

nakl 

+ 2 yēl Saĵ ¶ Mukoz t 

(+5. g¿n) 

¶ S klospo

r n 

nefrotok

s s tes-

Grade 2 

(+7. g¿n) 

¶ Grade 1 

akut c lt 

GVHD 

(+29.g¿n

) 

¶ OĶHA, 

mm¿n 

s topen   

(+5.ay) 

4 7 E Alfa 

manno

s doz 

Tam uyumlu 

kardeĸ 

(taĸēyēcē) 

kem k l ĵ  

nakl 

+ 6 ay Saĵ Mukoz t 

(+4. g¿n) 

5 10 K MPS 

t p 1 

1. Nak l: 

Akraba dēĸē 

kordon kanē 

5/6 uyumlu  

+ 8 yēl Saĵ ¶ Nak l 

sonrasē 

engrafm

an 



 

2.Nak l: 

Akraba dēĸē 

kordon kanē 

5/6 uyumlu  

olmadē 

¶ Per kard

yal 

tampona

d (+4.ay) 

¶ CMV 

v rem s  

(+6. ay) 

 

6 20 K MLD - 

Juven l 

Akraba dēĸē 

9/10 uyumlu 

kem k l ĵ  

nakl 

+ 3.5 

yēl 

Saĵ - 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS56 

Klasik Fenilketon¿ri Tanēlē Gebede Diyet Ķzlemi ve Metabolik Dalgalanmalar:  

Erken Gebelikten Ķtibaren Bir Olgu Sunumu 

 

Burcu Kºĸeci - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Merve Yoldaĸ ¢elik - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Ezgi  Burga­ - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

ķeyma Gºkalp - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Dilek Doĵan - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ:  

Tedavi edilmemiĸ maternal fenilketon¿ri veya hiperfenilalaninemi, fet¿s¿n y¿ksek 

fenilalanin d¿zeylerine maruz kalmasēna baĵlē olarak maternal fenilketon¿ri sendromu 

geliĸimine yol a­abilmektedir. Bu durum; zihinsel gerilik, mikrosefali, intrauterin b¿y¿me 

geriliĵi, bºbrek malformasyonlarē ve konjenital kalp hastalēklarē ile iliĸkilidir. Bu 

anomalilerin sēklēĵē, annenin gebelik s¿resince sahip olduĵu fenilalanin d¿zeyleri ile 

yakēndan iliĸkilidir. Bu nedenle kan fenilalanin d¿zeylerinin gebelik ºncesi dºnemden 

itibaren 120ï360 ɛmol/L aralēĵēnda tutulmasē ve d¿zenli metabolik takip ile uygun diyet 

tedavisinin saĵlanmasē, optimal fetal geliĸim a­ēsēndan b¿y¿k ºnem taĸēmaktadēr. 

Bulgular:  

Klasik fenilketon¿ri tanēsē yenidoĵan dºneminde konulan, o tarihten itibaren fenilalanin 

kēsētlē diyet ile izlenen 24 yaĸēndaki bir gebe olgu deĵerlendirildi. Hasta gebeliĵinin 7. 

haftasēnda baĸvurdu, fenilalanin kēsētlē diyet uygulamaktaydē. Ķlk 7 haftaya kadar ºl­¿len kan 

fenilalanin d¿zeylerinin en y¿ksek 934 Õmol/L olduĵu gºr¿ld¿. Kliniĵimize ilk 

baĸvurusunda kan fenilalanin d¿zeyi 710 Õmol/L idi. Fenilalanin t¿ketim kayētlarē ve kan 

d¿zeyleri birlikte deĵerlendirildiĵinde, gebelik haftasē ilerledik­e hedef aralēk olan 120ï360 

ɛmol/L d¿zeyini koruyabilmek i­in fenilalanin gereksiniminin arttēĵē gºzlendi. Hastanēn 7. 

haftadan itibaren haftalēk yapēlan kontrollerinde fenilalanin d¿zeyinin ortalama 94 ɛmol/L 

(minimum: 17-maximum: 239ɛmol/L) olduĵu gºr¿ld¿. Kilo takibinde ilk trimesterde kilo 

alēmē olmadēĵē, ikinci trimesterde 7 kg, ¿­¿nc¿ trimesterde 11 kg artēĸ olduĵu gºr¿ld¿. 

Gebelik s¿recinde maternal Toxoplasma IgM/IgG pozitifliĵi saptanmasē ¿zerine spiramisin 

tedavisi baĸlandē ve d¿zenli kullanēldē. Bebek 38. haftada 3400gr olarak doĵdu. Doĵumda 

baĸ-­evresi 35 cm olup dismorfik bulgu saptanmadē. Fizik muayenede duyulan pansistolik 

¿f¿r¿m ¿zerine yapēlan ekokardiyografisinde ASD ve VSD tespit edildi. Yenidoĵanēn klinik 

takibi devam etmektedir. 

Sonu­:  

Maternal fenilketon¿rili gebeliklerde fenilalanin d¿zeylerinin gebelik ºncesi dºnemden 

itibaren d¿zenli izlenmesi ve diyet tedavisi ile hedef aralēkta tutulmasē, fetal geliĸim ve 

komplikasyonlarēn ºnlenmesi a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. Bu olguda gebelik ºncesi ve 

gebeliĵin ilk 7 haftasēnda fenilalanin d¿zeylerinin izlenmemesi nedeniyle fet¿s¿n y¿ksek 

fenilalanine maruz kaldēĵē, buna baĵlē kardiyak malformasyon geliĸtiĵi gºr¿lm¿ĸt¿r. Bu 

durum, gebelik planlamasē ve erken metabolik kontrol¿n ºnemini gºstermektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Kolestaz ve Hipoglisemi ile Baĸvuran Bir Olguda Adenozin Kinaz Eksikliĵinin  

Tanēsal ¥nemi 

 

Burcu Kºĸeci - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Merve Yoldaĸ ¢elik - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Ezgi  Burga­ - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Mehmet Deniz Erhan - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Ay­a  Kºse - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

Didem  G¿lc¿ Taĸkēn - Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ: Adenozin kinaz eksikliĵi adenozin ve metiyonin metabolizmasēnēn otozomal resesif 

bir bozukluĵudur. Hastalar genellikle yaĸamēn erken dºnemlerinde sepsis benzeri 

semptomlar ve yenidoĵan sarēlēĵē ile baĸvururlar. Hastalarda hipotoni ve geliĸme geriliĵi 

gºr¿l¿r. Biyokimyasal olarak, metiyonin seviyesi y¿ksek olarak saptanēr. Tanē ADK geninin 

molek¿ler analizi ile doĵrulanēr. Tedavide metiyonin kēsētlē diyet uygulanmasē 

ºnerilmektedir. Burada, hipoglisemi, kolestaz ve geliĸme geriliĵi ile baĸvuran hastayē 

bildiriyoruz 

Bugular: 37 gestasyon haftasēnda doĵan ¿­ aylēk erkek hasta, doĵum sonrasē geliĸen 

hipoglisemi ve genel durum bozukluĵu nedeniyle yenidoĵan servisinde izleme alēndē. 

Takiplerinde hipoglisemi, kolestaz ve karaciĵer enzim y¿ksekliĵi saptandē. Anne baba 

arasēnda akrabalēk mevcuttu. Fizik muayenede ikterikti, batēn distansiyonu ve nºrogeliĸimsel 

geriliĵi vardē. Laboratuvar incelemelerinde koag¿lasyon parametrelerinde bozulma izlendi. 

¥n tanēda galaktozemi d¿ĸ¿n¿lerek laktozsuz diyet baĸlandē ve laktat y¿ksekliĵi nedeniyle 

vitamin kofaktºr tedavisi verildi. Gºr¿nt¿leme bulgularēnda biliyer atrezi ĸ¿phesi ¿zerine 

hasta opere edildi. Metabolik incelemelerde a­ilkarnitin profilinde C6, C14-OH y¿ksekliĵi, 

idrar organik asit analizinde dikarboksilik asid¿ri ile birlikte N-asetiltirozin artēĸē saptandē. 

Kan-aminoasit analizinde metionin, tirozin ve arjinin d¿zeyleri y¿ksek bulundu. Ķdrar ĸeker 

kromatografisinde laktoz pozitifliĵi tespit edilirken kan s¿ksinilaseton d¿zeyi normaldi. 

Hastadan kolestaz etyolojisine yºnelik yapēlan genetik incelemede ADK geninde c.474del 

p.(Asn159IlefsTer18) varyantē homozigot olarak saptandē ve hastaya adenozin kinaz 

eksikliĵi tanēsē konuldu. Takiplerinde metionin kēsētlē diyet baĸlanarak izleme alēndē. 

Sonu­: Adenozin kinaz eksikliĵi, nadir gºr¿len ancak farklē klinik bulgularla ortaya 

­ēkabilen kalētsal metabolik hastalēktēr. Olgular yenidoĵan veya erken s¿t ­ocukluĵu 

dºneminde hipoglisemi, kolestaz, karaciĵer enzim y¿ksekliĵi ve nºrogeliĸimsel gerilik gibi 

bulgularla baĸvurabilir. Bu durum, ºzellikle galaktozemi, tirozinemi veya mitokondriyal 

hastalēklar gibi sēk gºr¿len metabolik hastalēklarla karēĸmasēna neden olabilir. Sunulan 

olguda da baĸlangē­ta galaktozemi ve diĵer metabolik hastalēklar ºn planda d¿ĸ¿n¿lm¿ĸ, 

ancak metabolik incelemeler sonrasēnda ADK geninde homozigot varyant saptanarak 

adenozin kinaz eksikliĵi tanēsē konulmuĸtur. Bu durum, kolestaz ve karaciĵer disfonksiyonu 

ile baĸvuran hastalarda geniĸ metabolik deĵerlendirme yapēlmasēnēn, nadir metabolik 

hastalēklarēn da ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmesinin ºnemini gºstermektedir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Gaucher Hastalēĵē Seyrinde Nadir Bir Malignite: Safra Kesesi Adenokarsinomu Olgusu 

 

 

Gºk­e Nuran Cengizĭ , Elif Ķĸler SoyluĮ, Hanēm AghakishiliĮ, Kaĵan ¢alēĸganĮ, Tuĵ­e 

Aras ¢ºlĮ, Selin Akbulut ¢akērĮ, Sedanur Ak­a YeĸilĮ, Esma UygurĮ, Mehmet ķerif 

Canseverį, Tanyel Z¿barioĵluĮ, Ertuĵrul KēykēmĮ, Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu ZeybekĮ 

ĭ Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē     

Anabilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 

Į Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē, Ķstanbul, T¿rkiye 

į Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksekokulu, Ķstanbul, 

T¿rkiye 

 
Giriĸ 

 

Gaucher hastalēĵē (GH), glukoserebrosidaz enzim eksikliĵi sonucunda makrofajlarda 

glukozilseramid birikimiyle karakterize en sēk gºr¿len lizozomal depo hastalēĵēdēr. Geniĸ bir 

klinik spektruma sahip olan bu hastalēk en sēk hepatosplenomegali, sitopeniler ve iskelet 

sistemi bulgularēyla prezente olur. Hastalēĵēn ilerleyen dºnemlerinde veya tedavi edilmeyen 

olgularda; avask¿ler nekroza baĵlē kalēcē iskelet hasarlarē, hayatē tehdit eden ciddi kanamalar, 

pulmoner hipertansiyon, ilerleyici nºrolojik yēkēm ve artmēĸ malignite riski gibi 

komplikasyonlar geliĸebilmektedir.  Hastalēkta; baĸta multipl miyelom ve lenfoma olmak 

¿zere hematolojik malignite riskini genel pop¿lasyona gºre 2,5ï15 kat artērmaktadēr. 

Hematolojik malignitelere kēyasla solid t¿mºrlerle iliĸki daha sēnērlē sayēda olguda 

tanēmlanmēĸ olsa da karaciĵer ve dalak gibi organlarda Gaucher h¿cresi infiltrasyonuna baĵlē 

geliĸen kronik doku hasarēnēn (fibrozis, steatoz vb.) karsinogeneze zemin hazērlayabildiĵi 

bilinmektedir. Bu yazēda, GH tanēsēyla izlenmekte olan ve akut kolesistit tablosunun ardēndan 

safra kesesi adenokarsinomu saptanan nadir bir olgu literat¿r eĸliĵinde sunulmaktadēr. 

  

 

Yºntem 

 

Hastanēn klinik, laboratuvar, radyolojik ve histopatolojik verileri retrospektif olarak 

incelenmiĸ ve g¿ncel literat¿r verileri ēĸēĵēnda deĵerlendirilmiĸtir. 

 

 

Olgu Sunumu 

 

Bilinen ek hastalēĵē olmayan 28 yaĸēndaki kadēn hasta, postpartum geliĸen ĸiddetli kanama 

sonrasē saptanan hepatosplenomegali ve pansitopeni ¿zerine ileri incelemeye alēnmēĸtēr. 

Y¿r¿t¿len hematolojik ve metabolik deĵerlendirmeler sonucunda glukozil seramidaz enzim 

d¿zeyi d¿ĸ¿k saptanan hastanēn genetik analizinde (DNA dizi analizi); GBA geninde bir 

allelde c.1226A>G (p.N409S) ve c.1495G>A (p.V499M) mutasyonlarē, diĵer allelde ise 

c.1214G>C (p.S405T) mutasyonu tespit edilmiĸtir. ¥zellikle p.N409S varyantēnēn varlēĵē gºz 

ºn¿ne alēnarak hasta klinik ve genetik olarak Gaucher Hastalēĵē (GH) Tip 1 olarak 

tanēmlanmēĸtēr. Tanē konulduktan sonra aile bireylerine yapēlan taramalarda Gaucher 

hastalēĵē saptanmamēĸtēr. 

Hastaya 2 haftada bir 30 U/kg/doz intravenºz inf¿zyon ĸeklinde Enzim Replasman Tedavisi 



 

(ERT - Ķmigluseraz) baĸlanmēĸtēr. Ķzlem s¿recinde hastanēn diren­li kemik aĵrēlarēnēn ortaya 

­ēkmasē ¿zerine mevcut ERT dozu 60 U/kg/doz'a y¿kseltilmiĸtir. Doz artērēmē sonrasē alēnan 

tedavi yanētēyla karaciĵer ve dalak boyutlarēnda anlamlē k¿­¿lme saĵlanmēĸ ve pansitopeni 

tablosu tamamen d¿zelmiĸtir. Hastanēn takipleri sērasēnda bakēlan rutin batēn 

ultrasonografisinde safra kesesinde 2 adet kalk¿l mevcut olup ek patolojik gºr¿n¿m 

izlenmemiĸ; sonraki gºr¿nt¿lemelerde de kalk¿llerin sebat ettiĵi gºr¿lm¿ĸt¿r. Klinik olarak 

stabil ve ĸikayetsiz izlenen hasta, g¿ncel yaĸē 40 iken (takiplerinin 12. yēlēnda) saĵ ¿st kadran 

aĵrēsē, sērt aĵrēsē ve postprandiyal ĸiddetlenen bulantē ĸikayetleriyle baĸvurmuĸ; klinik ve 

radyolojik verilerle akut kolesistit tanēsē konulmuĸtur. Kolesistektomi uygulanan hastanēn 

postoperatif patoloji raporunda safra kesesi adenokarsinomu saptanmēĸtēr. Hastaya onkoloji 

konseyi kararēyla kemoterapi baĸlanmēĸ olup, olgumuz halihazērda kemoterapi altēnda 

izlenmektedir. 

 

 

 

Tartēĸma ve Sonu­ 

 

Gaucher hastalēĵēnda (GH) dokularda birikerek "Gaucher h¿creleri"ne dºn¿ĸen lipid y¿kl¿ 

makrofajlar, sitokin d¿zensizliĵine yol a­arak sistemik ve pro-inflamatuvar bir mikro­evre 

oluĸturur. Bu kronik imm¿n aktivasyon; h¿cresel proliferasyonu ve DNA hasarēnē teĸvik 

ederek karsinogenez s¿recini tetiklemektedir. ¥zellikle karaciĵer, dalak ve kemik iliĵi gibi 

organlar, Gaucher h¿cresi infiltrasyonuna baĵlē kronik doku hasarē nedeniyle malignite 

geliĸimine y¿ksek yatkēnlēk gºsterir. Nitekim karaciĵer tutulumunun fokal fibrozis, 

kolelitiazis, steatoz, hemosideroz ve hepatosel¿ler karsinoma (HCC) kadar uzanan geniĸ bir 

patolojik yelpazede seyredebildiĵi bilinmektedir. GH hastalarēnda kolelitiazis gibi safra 

kesesi patolojilerinin riskinin arttēĵē bilinse de, bug¿ne dek safra kesesi kanseri geliĸimi 

literat¿rde gºsterilmemiĸtir. Ancak safra kesesi kanseri geliĸiminde kronik inflamasyonun 

majºr bir tetikleyici olduĵu gºz ºn¿ne alēndēĵēnda; bozulmuĸ lipid metabolizmasēnēn ve 

GH'nin yarattēĵē sistemik inflamatuvar y¿k¿n safra kesesinde oluĸturduĵu kronik lokal stresle 

birleĸerek malign transformasyona zemin hazērlayabileceĵi akēlda tutulmalēdēr. 

Her ne kadar Enzim Replasman Tedavisi (ERT) hastalarēn visseral ve hematolojik bulgularēnē 

belirgin ĸekilde d¿zeltebilse de, h¿cresel d¿zeydeki s¿regelen inflamasyonu ve buna baĵlē 

malignite riskini tam olarak ortadan kaldēramamaktadēr. Literat¿rde daha ºnce bildirilmemiĸ 

olan bu olgu; y¿ksek doz (60 U/kg/doz) ve uzun s¿reli ERT altēnda stabil seyreden bir GH 

hastasēnda dahi safra kesesi adenokarsinomunun geliĸebileceĵini gºstermesi bakēmēndan son 

derece ºzg¿n bir nitelik taĸēmaktadēr. Sonu­ olarak; GH hastalarēnda yeni baĸlayan 

abdominal semptomlar varlēĵēnda solid organ maligniteleri ayērēcē tanēdan kesinlikle 

dēĸlanmamalē ve hastalarēn gºr¿nt¿leme tabanlē multidisipliner izlemi titizlikle 

s¿rd¿r¿lmelidir. 

Anahtar Kelimeler: Gaucher Hastalēĵē, Malignite Riski, Safra Kesesi Adenokarsinomu, 

Enzim Replasman Tedavisi. 
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Tekrarlayan Hipogliseminin Nadir Bir Nedeni: PGM1-CDG 

 

¥zge Kamer Karalar Pekuz1, Merve Bilen1, Duygu Din­t¿rk Uzun1, Emine Didem 

Demirdºken1, Melis Kērmēzētaĸ1, Mehmet Kocabey2, Pelin Teke Kēsa1, Nur Arslan1 
1Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Pediatri Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma ve 

Beslenme Bilim Dalē, Ķzmir, T¿rkiye 
2Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Genetik Bilim Dalē, Ķzmir, T¿rkiye 

 
Giriĸ:  Fosfoglukomutaz 1 (PGM1), glikoliz, glikogenez ve glikojenolizde glikoz-1-fosfat 

ile glikoz-6-fosfat arasēndaki tersinir dºn¿ĸ¿m¿ katalize eden kilit bir enzimdir, ayrēca N 

glikozilasyonda rol alēr. PGM1 eksikliĵi olan hastalar klinik olarak, miyopati, tekrarlayan 

hipoglisemi, dilate kardiyomiyopati, karaciĵer tutulumu, bifid uvula/damak yarēĵē ve 

b¿y¿me geriliĵi ile prezente olur.  

Olgu: 4 yaĸēnda kēz hasta, tekrarlayan hipoglisemi nedeniyle ­ocuk metabolizma kliniĵine 

baĸvurdu. Ķlk olarak, 7 aylēkken hipoglisemiye baĵlē nºbet ge­irdiĵi, 2 yaĸēndayken b¿y¿me 

hormonu (BH) eksikliĵi tanēsē aldēĵē ve BH tedavisi baĸlandēĵē, BH tedavisi sērasēnda 

hipoglisemilerin tekrarlamasē ¿zerine ­ocuk endokrinoloji kliniĵine yatērēldēĵē ºĵrenildi. 

Yeniden deĵerlendirme sonrasēnda b¿y¿me hormonu eksikliĵi dēĸlanan hastanēn 4 yaĸēnda 

GH tedavisi durdurulmuĸtu.  ¥zge­miĸinde 38. gebelik haftasēnda C/S ile 3600 gram doĵan 

hastada anne baba arasēnda akrabalēk mevcuttu. Yarēk damak ve beslenme g¿­l¿ĵ¿ nedeniyle 

5 ay boyunca orogastrik yolla beslendikten sonra; 1 yaĸēnda yarēk damak operasyonu 

ge­irmiĸti. Fizik muayenede dismorfik ºzellikler, belirgin alēn, opere yarēk damak, 

mikrognati, retrognati ve b¿y¿k dil saptandē. Meme baĸē i­e dºn¿k deĵildi ve yaĵ 

yastēk­ēklarē yoktu. Laboratuvar bulgularēnda glukoz 32 mg/dL, ALT normaldi, AST: 98 U/L 

ve CK 523 U/L d¿zeyleri y¿kselmiĸti, INR normaldi. Ekokardiyografide hafif sol ventrik¿l 

dilatasyonu saptandē. Batēn ultrasonografisinde belirgin hepatomegali gºr¿lmedi ancak fokal 

steatoz saptandē. Ķlk olarak, hipoglisemi i­in tedavi olarak y¿ksek amilopektinli mēsēr 

niĸastasē baĸlandē. Glikojen depo hastalēklarē i­in yapēlan genetik panelde, PGM1 geninde 

3.ekzonda muhtemel patojenik homozigot varyant tespit edildi. PGM1-CDG tanēsē alan 

hastanēn tedavisine D-galaktoz 0,75 gr/kg/g¿n eklendi.  Ķzoelektrik odaklama (TĶF) ile 

yapēlan serum transferrin analizinde, t¿m transferrinler y¿ksek saptandē. 

Sonu­: PGM1-CDG, endokrin sorunlarē (hipoglisemi, b¿y¿me hormonu eksikliĵi vb.), 

karaciĵer fonksiyon bozukluĵu, miyopati ve dismorfik ºzelliklerle ortaya ­ēkabilen nadir bir 

CDG t¿r¿d¿r. Meme u­larēnēn i­e dºn¿k olmamasē veya yaĵ yastēklarēnēn bulunmamasē, 

hastalēĵē dēĸlamaz. Tekrarlayan hipoglisemi, yarēk damak ve b¿y¿me hormonu eksikliĵi gibi 

gizli ipu­larē varsa, etkili bir tedavisi olan (D-Galaktoz) az sayēdaki CDG t¿r¿nden biri olan 

PGM1-CDG akla gelmelidir. 
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Yenidoĵan Nºbetinin ve Hipotoninin Nadir Bir Nedeni: D-bifonksiyonel protein (D-BP) 

eksikliĵi Olgusu 
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Giriĸ: D-bifonksiyonel protein (D-BP) eksikliĵi, HSD17B4 (5q23.1) genindeki 

mutasyonlardan kaynaklanan, peroksizomlarē etkileyen ­ok nadir gºr¿len otozomal resesif 

bir hastalēktēr. D-BP, peroksizomal yaĵ asidi ɓ-oksidasyonunun ikinci basamaĵē olan 

hidrasyon ve ¿­¿nc¿ basamaĵē olan dehidrojenasyon reaksiyonlarēnda rol oynar. Bu enzim 

eksikliĵinde ­ok uzun zincirli yaĵ asitleri (VLCFA), dallanmēĸ zincirli yaĵ asitleri (ºzellikle 

pristanik asit) ve safra asidi ara metabolitlerinin yēkēmē bozulur. D-BP eksikliĵi, 

adrenolºkodistrofiden (ALD) sonra en sēk gºr¿len peroksizomal ɓ-oksidasyon 

bozukluklarēndandēr. Klinik olarak hastalēk; neonatal hipotoni, nºbetler, dismorfik y¿z 

ºzellikleri ve belirgin geliĸimsel gecikmeyle karakterizedir. 

Yºntem: Bu olguda HSD17B4 geninde homozigot mutasyona sahip 8 aylēk bir hastanēn 

klinik ve radyolojik bulgularē vurgulanmaktadēr. 

Bulgular: Epilepsi, hipotoni, solunum sēkēntēsē nedenleriyle ­ocuk yoĵun bakēmda takip 

edilen sekiz aylēk erkek hasta, kalētsal metabolik hastalēklar a­ēsēndan danēĸēlmēĸtē. 38.gebelik 

haftasēnda C/S ile 2600 gr aĵērlēĵēnda ikiz eĸi olarak doĵan hastanēn, anne babasē arasēnda 2. 

derece kuzen evliliĵi mevcuttu. Postnatal 1 g¿nl¿kken nºbetleri baĸlayan, hipotoni ve 

beslenememe nedeniyle 42 g¿n yenidoĵan yoĵun bakēm ¿nitesinde takip edilen hastanēn fizik 

muayenede aĵērlēk 7.2 kg (-2 SDS), boy:74 cm (0.1 SDS), baĸ ­evresi: 45 cm (0.75 SDS)di. 

Nºrolojik muayenesinde dismorfik y¿z ºzellikleri (frontal bossing, geniĸ alēn, hipertelorizm, 

uzun filtrum), ºn fontaneli geniĸ, skafosefalik, jeneralize hipotonisitesi mevcuttu. Baĸ- gºvde 

kontrol¿, gºz takibi ve sese yºnelimi yoktu, nistagmusu vardē. DTRôler hipoaktif, klonusu 

yoktu. Beslenme g¿­l¿ĵ¿ nedenli NGS ile beslenmekteydi. Karaciĵer kot altē 3cm palpabldē. 

Takibinde nºbetleri devam eden hastaya levetirasetam, vigabatrin, topiramat ve fenitoin 

tedavileri eklendi. EEGôde multifokal epileptiform anomali izlendi. Hastanēn yapēlan 

transfontanel, EKO gºr¿nt¿lemelerinde patoloji saptanmadē. Batēn ultrasonografisinde 

hepatomegali dēĸēnda patalojik bulgu yoktu. Beyin manyetik rezonans gºr¿nt¿lemede 

(MRG) periventik¿ler beyaz cevherde silik T2 sinyal artēĸē, bilateral oksipital bºlgede hacim 

kaybē ve T2A da sinyal(ulegiri?), retroserebellar bºlgede 21x12 mm boyutlarēnda araknoid 

kist izlendi.. Hastanēn hemogram, biyokimyasal analizi, amonyak deĵerleri normaldi. Kan 

aminoasit, karnitin, a­ilkarnitin ve idrar organik asitlerinde ºzellik saptanmadē. Gºz dibi 

incelemesi ve kemik grafileri normaldi. ¢oklu sistem tutulumu nedeniyle ­ok uzun zincirli 

yaĵ asidi d¿zeyleri deĵerlendirilen hastanēn C26 d¿zeyi 8,44 ɛmol/L (y¿ksek, N: 0-1.3), C24 

d¿zeyi 100 ɛmol/L (y¿ksek, N: 0-91.4), C26/ C22 oranē 0.114 (y¿ksek, normal<0.02), fitanik 

asit 11.9 ɛmol/L (y¿ksek, N: 0-5.7), pristanik asit 11.37 ɛmol/L (y¿ksek, N: 0-0.84) saptandē. 

Yapēlan genetik analiz sonucunda, HSD17B4 geninde c.302+1G>A konumunda protein 

sentezini doĵrudan etkileyen homozigot patojenik ñsplice-siteò (kērpēlma bºlgesi) varyantē 



 

saptandē. 

Sonu­: DBP eksikliĵini i­eren peroksizomal hastalēklar yenidoĵan ve s¿t ­ocukluĵu 

dºneminde bulgu veren ­ok nadir metabolik hastalēklar olup yaĸam beklentisi kēsētlēdēr. 

¥zellikle anne-baba arasēnda akraba evliliĵi olan, aĵēr hipotoni, beslenme g¿­l¿ĵ¿, ­oklu 

organ tutulumu ve dismorfik y¿z gºr¿n¿m¿ne sahip yenidoĵan ve s¿t ­ocuklarēnēn ayērēcē 

tanēsēnda gºz ºn¿nde tutulmalēdēr. 

 

Anahtar kelimeler: Hipotoni, HSD17B4, peroksizomal hastalēk 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Propiyonik Asidemide Kardiyak Tutulumun Deĵiĸken Seyri:  

Geri Dºn¿ĸ¿ml¿ ve Progresif Kardiyomiyopati Olgulari  

 

Tuĵ­e Aras ¢ºl1, Elif Ķĸler Soylu1,Hanēm Aghakishili1,Kaĵan ¢alēĸgan1,Selin Akbulut 

¢akēr1,Sedanur Ak­a Yeĸil1,Esma Uygur1,Mehmet ķerif Cansever2, 3, Tanyel 

Z¿barioĵlu1,Ertuĵrul Kēykēm1,Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1, 2 

1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē, Ķstanbul 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Araĸtērma 

Laboratuvarē, Ķstanbul 
3Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri MYO, Tēbbi Laboratuvar Teknikleri 

Programē, Ķstanbul 

 
Giriĸ: 

Propiyonik asidemi (PA), propionil-KoA karboksilaz eksikliĵi sonucu geliĸen, nadir gºr¿len 

kalētsal bir organik asidemi olup multisistemik tutulum ile seyreder. Kardiyak tutulum, 

ºzellikle dilate kardiyomiyopati ve aritmiler ĸeklinde ortaya ­ēkar ve ºnemli bir morbidite ve 

mortalite nedenidir. Bu ­alēĸmada PA tanēlē hastalarda kardiyak tutulumun klinik seyri ve 

sonu­larēnēn deĵerlendirilmesi ama­landē. 

Yºntem: 

Merkezimizde izlenen PA tanēlē ¿­ hastada, metabolik stres ve enfeksiyon dºnemlerinde 

geliĸen kardiyak tutulum retrospektif olarak incelendi. Klinik, biyokimyasal ve 

ekokardiyografik veriler deĵerlendirildi. 

Bulgular:  

Birinci olguda metabolik dekompansasyon ve sepsis sērasēnda geliĸen dilate 

kardiyomiyopati, yoĵun metabolik ve inotropik tedavi ile tamamen d¿zeldi. ¦­¿nc¿ olguda 

enfeksiyon iliĸkili aĵēr kardiyak disfonksiyon geliĸmiĸ, ekstrakorporeal membran 

oksijenasyonu ve destek tedavileri sonrasē kardiyak fonksiyonlar belirgin olarak iyileĸmiĸtir. 

Buna karĸēn ikinci olguda, karaciĵer transplantasyonu sonrasē metabolik stabilite 

saĵlanmasēna raĵmen ilerleyici kardiyomiyopati geliĸmiĸ ve hasta ileri destek tedavilerine 

raĵmen kaybedilmiĸtir. Olgular, kardiyak tutulumun farklē klinik seyirler gºsterebileceĵini 

ortaya koymaktadēr. 

Sonu­: 

Propiyonik asidemide kardiyak tutulum heterojen ve ºngºr¿lemez bir seyir gºstermektedir. 

Enfeksiyon ve metabolik stres, akut kardiyak dekompansasyon i­in ºnemli tetikleyicilerdir. 

Metabolik kontrol¿n iyi olmasē kardiyak komplikasyon riskini tamamen ortadan 

kaldērmamaktadēr. Bu nedenle PA hastalarēnda d¿zenli kardiyolojik izlem ve riskli 

dºnemlerde yakēn takip ºnerilmektedir. Uygun olgularda ileri destek tedavileri yaĸam 

kurtarēcē olabilir. 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Galaktozemi Hastalarēnēn Klinik, Genetik ve Uzun Dºnem Ķzlem ¥zelliklerinin 

Deĵerlendirilmesi 

 

Tuĵ­e Aras ¢ºl1, Elif Ķĸler Soylu1,Hanēm Aghakishili1,Kaĵan ¢alēĸgan1,Selin Akbulut 

¢akēr1,Sedanur Ak­a Yeĸil1,Esma Uygur1,Mehmet ķerif Cansever2, 3, Tanyel 

Z¿barioĵlu1,Ertuĵrul Kēykēm1,Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1, 2 

1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē, Ķstanbul 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Araĸtērma 

Laboratuvarē, Ķstanbul 
3Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri MYO, Tēbbi Laboratuvar Teknikleri 

Programē, Ķstanbul 

 
Giriĸ: 

Galaktozemi, galaktoz-1-fosfat ¿ridiltransferaz (GALT) eksikliĵine baĵlē geliĸen, otozomal 

resesif kalētēlan bir metabolizma hastalēĵēdēr. Hastalēk klasik galaktozemi ve varyant formlar 

(klinik varyant ve Duarte varyant) olarak sēnēflandērēlēr. Klasik galaktozemide yenidoĵan 

dºneminde sarēlēk, kusma, hepatik disfonksiyon ve sepsis gibi ciddi klinik bulgular 

gºr¿lebilirken, Duarte varyant genellikle asemptomatik ve benign seyirlidir. Erken tanē ve 

galaktoz kēsētlē diyet tedavisi akut komplikasyonlarē azaltmakla birlikte, ºzellikle klasik 

galaktozemide nºrolojik etkilenme, konuĸma bozukluĵu ve premat¿r ovaryan yetmezlik gibi 

uzun dºnem komplikasyonlar devam edebilmektedir. Bu ­alēĸmanēn amacē, galaktozemi 

tanēlē hastalarēn klinik, biyokimyasal ve genetik ºzellikleri ile uzun dºnem izlem sonu­larēnē 

deĵerlendirmektir. 

Yºntem: 

Bu tek merkezli retrospektif ­alēĸmada, 2010ï2025 yēllarē arasēnda izlenen galaktozemi tanēlē 

hastalar deĵerlendirildi. Hastalarēn demografik ºzellikleri, akraba evliliĵi ve aile ºyk¿s¿, 

baĸvuru bulgularē (sarēlēk, kusma, hepatomegali, sepsis), laboratuvar parametreleri (GALT 

aktivitesi, Gal-1P, karaciĵer fonksiyon testleri) ve genetik varyantlarē incelendi. Hastalar 

galaktozemi tipine gºre sēnēflandērēldē. Diyet baĸlangē­ zamanē ve tedaviye yanēt 

deĵerlendirildi. Ķzlemde b¿y¿me parametreleri, nºrolojik etkilenme, katarakt, premat¿r 

ovaryan yetmezlik ve diĵer komplikasyonlar analiz edildi. 

Bulgular:  

¢alēĸmaya toplam 29 hasta dahil edildi; hastalarēn 17ôsi (%58.6) kadēn, 12ôsi (%41.4) erkekti. 

Ortalama tanē yaĸē 21.3Ñ18.1 g¿n olup, medyan 15 g¿n (3ï72) olarak bulundu. Hastalarēn 

18ôinde (%62.1) akraba evliliĵi ºyk¿s¿ saptandē. Aile ºyk¿s¿ 10 hastada (%34.5) mevcuttu. 

Baĸvuru bulgularē arasēnda en sēk kusma (%86.2) ve sarēlēk (%79.3) olup, hastalarēn 

%65.5ôinde karaciĵer tutulumu ve %34.5ôinde sepsis saptandē. Baĸvuru sērasēnda nºrolojik 

bulgular %34.5, katarakt %20.7 ve renal tubulopati %6.9 oranēnda gºzlendi. 

Hastalarēn 25ôinde (%86.2) klasik galaktozemi, 4ô¿nde (%13.8) Duarte varyant saptandē. 

Ķzlemde hastalarēn %27.6ôsēnda boy kēsalēĵē ve ºĵrenme g¿­l¿ĵ¿, %13.8ôinde nºrolojik 

etkilenme, %10.3ô¿nde motor gerilik, %6.9ôunda konuĸma bozukluĵu ve %17.2ôsinde 

osteoporoz saptandē. Ķzlem s¿recinde yeni katarakt geliĸimi gºzlenmedi. Premat¿r ovaryan 

yetmezlik yalnēzca kadēn hastalarda deĵerlendirilmiĸ olup, 17 hastanēn 2ôsinde (%11.8) 

saptandē. 

 

 

 



 

Sonu­: 

Galaktozemi hastalarēnda erken tanē ve diyet tedavisi akut komplikasyonlarē azaltmakla 

birlikte, ºzellikle klasik galaktozemide uzun dºnem nºrolojik ve endokrin komplikasyonlar 

devam edebilmektedir. Duarte varyantta ise klinik seyir genellikle benign olup tedavi 

gereksinimi sēnērlēdēr. Bulgularēmēz, galaktozemide erken tanē, doĵru sēnēflandērma ve uzun 

dºnem multidisipliner izlemin ºnemini ortaya koymaktadēr. 

Anahtar Kelimeler:  

Galaktozemi, GALT eksikliĵi, Duarte varyant, Gal-1P, nºrolojik etkilenme, premat¿r 

ovaryan yetmezlik 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS65 

Ķnfantil GM1 Gangliosidozda Oral D-Galaktoz Tedavisi: 

Diren­li Nºbetleri Olan Bir Olgu 

 

Gºksu Demirbaĸ - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve 

Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Elif  ¢oban - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Aslē ¢etin - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Hasan  ¥nal - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Mehmet Arda Kēlēn­ - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim 

Dalē 

Merve ¢akmak - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Nºroloji Bilim Dalē 

 
Giriĸ 

GM1 gangliosidosis, GLB1 gen mutasyonuna baĵlē lizozomal ɓ-galaktosidaz enzim eksikliĵi 

sonucu geliĸen nadir lizozomal depo hastalēĵēdēr. Santral sinir sistemi olmak ¿zere bir­ok dokuda 

GM1 gangliozid ve iliĸkili glikosfingolipidlerin birikimi meydana gelir. Bu birikim progresif 

nºrodejenerasyon, hepatosplenomegali ve nºbetlerle seyreden aĵēr bir klinik tabloya yola­ar. 

G¿n¿m¿zde hastalēĵēn seyrini deĵiĸtiren kesin bir tedavi bulunmamakta olup tedavi yaklaĸēmē 

destekleyici tedavilere dayanmaktadēr. Son yēllarda mutant enzimin stabilizasyonunu hedefleyen 

farmakolojik ĸaperon yaklaĸēmlarē araĸtērēlmaktadēr. Caciotti ve arkadaĸlarē tarafēndan yapēlan bir 

invitro ­alēĸmada galaktoz uygulamasēnēn rezid¿el enzim aktivitesi bulunan GM1 gangliosidoz 

fibroblastlarēnda ɓ-galaktosidaz aktivitesini yaklaĸēk 2,5 kat artērabileceĵi gºsterilmiĸtir (1). 

Literat¿rde yer alan ­alēĸmadan yola ­ēkēlarak infantil GM1 gangliosidoz tanēlē hastada oral D-

galaktoz tedavisinin klinik ve biyokimyasal etkilerini sunmaktayēz. 

 

Olgu 

¦­ yaĸēnda erkek hasta s¿t ­ocukluĵu dºneminden itibaren tekrarlayan nºbetler, kaba y¿z 

gºr¿n¿m¿, hepatosplenomegali, inguinal herni, hipospadias ve dev hidrosel bulgularē nedeniyle 

lizozomal depo hastalēklarē a­ēsēndan deĵerlendirildi. Enzim analizlerinde ɓ-galaktosidaz 

aktivitesinde belirgin d¿ĸ¿kl¿k saptandē, molek¿ler incelemede GLB1 geninde homozigot 

mutasyon tespit edilmesi ¿zerine GM1 gangliosidoz tanēsē konuldu. Hastanēn ­oklu antiepileptik 

tedaviye raĵmen nºbet kontrol¿ saĵlanamadē ve nazogastrik t¿p aracēlēĵēyla uygulanan ketojenik 

diyetten anlamlē fayda gºr¿lmedi. 

Gere­ ve Yºntem 

Hastaya oral D-galaktoz tedavisi baĸlandē. Farmasºtik galaktoz preparatē temin edilemediĵinden 

doĵal s¿t tozu kullanēlarak galaktoz desteĵi saĵlandē. Doĵal s¿t tozunun yaklaĸēk %38ï40ôēnē 

laktoz oluĸturduĵu ve laktozun hidrolizi sonucu eĸit miktarda glukoz ve galaktoz a­ēĵa ­ēktēĵē 

kabul edilerek 1 g s¿t tozunun yaklaĸēk 0,20 g galaktoz i­erdiĵi hesaplandē. Tedavi planlamasēnda 

literat¿rde diĵer metabolik hastalēklarda kullanēlan 0,5ï1,5 g/kg/g¿n doz aralēĵē temel alēndē (2). 

 

Sonu­ 

Tedavinin baĸlanmasēndan yaklaĸēk bir ay sonra nºbet aktivitesinde kēsmi azalma ve sēklēĵēnda 

gerileme gºzlendi. ɓ-galaktosidaz enzim aktivitesinde artēĸ saptandē. D-galaktoz, rezid¿el enzim 

aktivitesini artērabilecek potansiyel bir destek tedavi olabilir. Ancak etkinliĵinin belirlenmesi i­in 

daha geniĸ hasta serileri ve kontroll¿ ­alēĸmalara ihtiya­ vardēr. 



 

Kaynaklar 

1. Caciotti, A., Donati, M. A., dôAzzo, A., Salvioli, R., Guerrini, R., Zammarchi, E., & 

Morrone, A. (2009). The potential action of galactose as a ñchemical chaperoneò: Increase of 

beta-galactosidase activity in fibroblasts from an adult GM1-gangliosidosis patient. European 

Journal of Paediatric Neurology, 13(2), 160ï164. 

2. Wong, S. Y., Gadomski, T., van Scherpenzeel, M., Honzik, T., Hansikova, H., Holmefjord, 

K. S. B., Mork, M., Bowling, F., Sykut-Cegielska, J., Koch, D., Hertecant, J., Preston, G., Jaeken, 

J., Peeters, N., Perez, S., Nguyen, D. D., Crivelly, K., Emmerzaal, T., Gibson, K. M., Raymond, 

K., é Morava, E. (2017). Oral D-galactose supplementation in PGM1-CDG. Genetics in 

Medicine, 19(11), 1226ï1235.  
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Y¿ksek ALP Seviyesi, Periostal Reaksiyonlar ve Konv¿lsiyonlar:  

Menkes Hastalēĵēnēn Gizli Y¿z¿ 

 

Gºksu Demirbaĸ - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve 

Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 

Elif  ¢oban - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Yasemin ¥zgen - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Hasan  ¥nal - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme Ve Metabolizma 

Hastalēklarē Bilim Dalē 

Serdar Bozlak - Baĸakĸehir ¢am Ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Genetik Hastalēklarē Bilim 

Dalē 

 
Giriĸ 

Menkes hastalēĵē, Xôe baĵlē resesif kalētēlan ve yaklaĸēk 100.000ï250.000 canlē doĵumda bir 

gºr¿len nadir bir bakēr metabolizmasē bozukluĵudur (1). Hastalēĵēn temel nedeni, h¿cre i­i bakēr 

taĸēnmasēndan sorumlu olan ATP7A genindeki patojenik varyantlardēr. Erken klinik bulgular 

ºzg¿l deĵildir. Bu durum tanēnēn gecikmesine neden olabilir. Bu bildiride baĸlangē­ta kalētsal 

kemik hastalēklarēnē d¿ĸ¿nd¿ren bulgularla seyreden atipik bir Menkes hastalēĵē olgusu 

sunulmuĸtur. 

 

Olgu 

Zamanēnda sezaryen ile doĵan erkek hastanēn prenatal ve perinatal dºneminde ºzellik yoktu. 

Yaklaĸēk iki aylēkken baĸlayan diren­li konv¿lsiyonlar nedeniyle antikonv¿lzan tedavileri 

baĸlandē. Kraniyal gºr¿nt¿lemede ºzellikle saĵ posterior putamende belirgin olmak ¿zere 

bilateral bazal gangliyonlarda ve korpus kallozumda dif¿zyon kēsētlēlēĵē saptandē. Metabolik 

hastalēk etiyolojisi d¿ĸ¿n¿lerek hasta kliniĵimize yatērēldē. Laboratuvar incelemelerinde 

baĸlangē­ta laktik asidoz saptandē, izlemde geriledi. Ancak persistan alkalen fosfataz (ALP) 

y¿ksekliĵi dikkat ­ekti. Humerus kērēĵē ºyk¿s¿ nedeniyle yapēlan uzun kemik grafilerinde 

ºzellikle bilateral femurlarda belirgin periosteal reaksiyonlar ve mandibular kalēnlaĸma saptandē. 

Hastada irritabilite, yumuĸak doku ºdemi ve ekstremite hareketlerinde azalma bulunmasē 

nedeniyle baĸlangē­ta infantil kortikal hiperostoz (Caffey hastalēĵē) d¿ĸ¿n¿ld¿. Ancak tedaviye 

raĵmen klinik bulgularēn tekrarlamasē ¿zerine bu tanēdan uzaklaĸēldē. Takipte pansitopeni geliĸip 

kemik bulgularēnēn belirginleĸmesi ¿zerine osteopetrozis ayērēcē tanēda deĵerlendirildi. Bu s¿re­te 

bakēr metabolizmasē a­ēsēndan yapēlan incelemelerde plazma bakēr d¿zeyi 88 mcg/L, ­inko d¿zeyi 

2590 mcg/L ve seruloplazmin d¿zeyi 3 mg/dL olarak saptandē. Bu biyokimyasal profil Menkes 

hastalēĵēnē d¿ĸ¿nd¿rd¿. T¿m ekzom analizinde ATP7A geninin promotºr bºlgesine yakēn 

intronik bir varyantē ve SNX10 geninde heterozigot varyant saptandē. SNX10 geninin osteoklast 

fonksiyonu ile iliĸkisi nedeniyle osteopetrozis olasēlēĵē deĵerlendirilse de biyokimyasal bulgular 

Menkes hastalēĵēnē destekledi. Hastaya subkutan bakēr histidin tedavisi (2Ĭ125 mcg/g¿n) 

baĸlandē, izlemde klinik ve laboratuvar bulgularēnda belirgin d¿zelme gºzlendi. ATP7A 

varyantēnēn fonksiyonel patojenik etkisini deĵerlendirmek amacēyla RNA sekanslama planlandē. 

 

Sonu­ 

Bu olgu, y¿ksek ALP d¿zeyi ve periostal kemik deĵiĸikliklerinin Menkes hastalēĵēnda erken tanē 

i­in ºnemli ipu­larē olabileceĵini gºstermektedir (2). 

 



 

 

 

 

 

 

 

 

Kaynaklar  

1. Kaler, S. G., Holmes, C. S., Goldstein, D. S., Tang, J., Godwin, S. C., Donsante, A., Liew, 

C. J., Sato, S., & Patronas, N. (2008). Neurodevelopmental course of Menkes disease and 

response to early copper treatment. New England Journal of Medicine, 358(6), 605ï614. 

2. Gu, Y. H., Kodama, H., Shiga, K., Nakata, S., & Yanagawa, Y. (2001). Menkes disease: 

Clinical and biochemical features. Journal of Inherited Metabolic Disease, 24(5), 531ï538. 
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Periferik Nºropati ile Seyreden Nadir Metabolik Hastalēklarda Ķntravenºz Alfa-Lipoik 

Asit Tedavisi: ¦­ Olguluk Klinik Deneyim 

 

Gºksu Demirbaĸ - baĸakĸehir ­am ve sakura ĸehir hastanesi ­ocuk beslenme ve 

metabolizma hastalēklarē bilim dalē 

Hanim ķeyma Topuz - baĸakĸehir ­am ve sakura ĸehir hastanesi ­ocuk beslenme ve 

metabolizma hastalēklarē bilim dalē 

Hamide Sevin­ Gen­ - baĸakĸehir ­am ve sakura ĸehir hastanesi ­ocuk beslenme ve 

metabolizma hastalēklarē bilim dalē 

Hasan  ¥nal - baĸakĸehir ­am ve sakura ĸehir hastanesi ­ocuk beslenme ve metabolizma 

hastalēklarē bilim dalē 

Serdar Bozlak - baĸakĸehir ­am ve sakura ĸehir hastanesi ­ocuk genetik hastalēklarē bilim 

dalē 

 
Giriĸ 

Alfa-lipoik asit (ALA), mitokondriyal enerji metabolizmasēnda gºrev alan ºnemli enzim 

komplekslerinin kofaktºr¿ olup g¿­l¿ antioksidan ºzelliklere sahiptir (1). Diyabetik periferik 

nºropati tedavisinde ºzellikle intravenºz (iv) ALA kullanēmēnēn nºropatik aĵrē, parestezi ve 

yanma hissi gibi semptomlarda belirgin klinik iyileĸme saĵladēĵē gºsterilmiĸtir (2). Buna 

karĸēn periferik nºropati ile seyreden nadir metabolik hastalēklarda iv ALA tedavisine iliĸkin 

klinik veriler olduk­a sēnērlēdēr. Bu ­alēĸmada periferik nºropati ile seyreden nadir metabolik 

hastalēklarda iv ALA tedavisinin klinik etkilerinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

 

Gere­ ve Yºntem 

Periferik nºropati bulgularē bulunan ¿­ farklē metabolik hastalēk tanēlē hastaya 6 hafta s¿reyle 

¿­ g¿nde bir 600 mg iv ALA uygulanarak toplam iki k¿r tedavi verildi. Hastalar tedavi ºncesi 

ve sonrasē nºropatik aĵrē, parestezi, fonksiyonel kapasite ve klinik nºropati bulgularē 

a­ēsēndan deĵerlendirildi. 

 

Bulgular  

Birinci olgu, on dokuz yaĸēnda erkek hasta olup POLG iliĸkili MNGIE benzeri fenotip 

nedeniyle takip edilmekteydi. Hastada progresif periferik nºropati, gastrointestinal 

dismotilite ve parestezi yakēnmalarē mevcuttu. Elektromiyografide duyu ve motor liflerin 

etkilendiĵi demiyelinizan polinºropati saptandē. Ķv ALA tedavisi sonrasē ºzellikle tedavi 

dºnemlerinde parestezi yakēnmalarēnda ve gastrointestinal semptomlarda azalma gºzlendi. 

Ķkinci olgu, HSD17B4 homozigot mutasyonuna baĵlē Perrault sendromu tanēlē on beĸ yaĸēnda 

erkek hastaydē. Peroksizomal D-bifonksiyonel protein eksikliĵine baĵlē lipid birikimi 

sonucunda progresif periferik nºropati ve duyu kaybē geliĸmiĸti. Hastanēn periferik nºropati 

sonucu travmalarla beraber tekrarlayan osteomyelit ºyk¿s¿ mevcuttu, iv ALA tedavisi 

sonrasēnda yapēlan elektromiyografi ve manyetik rezonans deĵerlendirmelerinde nºropati 

bulgularēnda gerileme izlendi ve osteomiyelit ataklarē tekrarlamadē. 

¦­¿nc¿ olgu, HADHA homozigot mutasyonuna baĵlē mitokondriyal trifonksiyonel protein 

eksikliĵi tanēlē on ¿­ yaĸēnda erkek hastaydē. Ķv ALA tedavisi sonrasē hastanēn y¿r¿me 

kapasitesinde artēĸ ve EMG bulgularēnda iyileĸme saptandē. 

 

Sonu­ 

Ķv ALA tedavisinin periferik nºropati ile seyreden nadir metabolik hastalēklarda semptomatik 

iyileĸme saĵlayabileceĵi gºzlenmiĸtir. Bu bulgular, iv ALAônēn nadir metabolik 



 

nºropatilerde potansiyel bir destek tedavi se­eneĵi olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

 

Kaynaklar  

1. Ghibu, S., Richard, C., Vergely, C., Zeller, M., Cottin, Y., & Rochette, L. (2011). 

Antioxidant properties of an endogenous thiol: Alpha-lipoic acid, useful in the 

prevention of cardiovascular diseases. Frontiers in Pharmacology, 2, 69. 

2. Ziegler, D., Hanefeld, M., Ruhnau, K. J., Meissner, H. P., Lobisch, M., Sch¿tte, 
K., Gries, F. A., & The ALADIN Study Group. (1995). Treatment of symptomatic 

diabetic peripheral neuropathy with the antioxidant alpha-lipoic acid: A 3-week 

multicentre randomized controlled trial (ALADIN Study). Diabetologia, 38(12), 

1425ï1433.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS68 

VIPAS39 Iliĸkili ARC sendromu Spektrumunda Atipik Fenotip: Ķktiyozis, Ķĸitme Kaybē ve 

Kanama Eĵilimi ile Baĸvuran Bir Olgu 

 

Yasemin ¥zgen - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Gºksu Demirbaĸ - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Elif  ¢oban - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Hasan ¥nal - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

 
Ama­ 

Artrogripozisïrenal disfonksiyonïkolestaz (ARC) sendromu nadir gºr¿len otozomal resesif 

multisistemik bir hastalēktēr ve en sēk VPS33B, daha nadiren VIPAS39 gen mutasyonlarē ile 

iliĸkilidir. Klasik olarak artrogripozis, renal disfonksiyon ve kolestaz triadē ile tanēmlanmakla 

birlikte son yēllarda bu triadēn bulunmadēĵē atipik fenotipler bildirilmiĸtir. ARC sendromunda 

iktiyozis, geliĸim geriliĵi, iĸitme kaybē ve platelet fonksiyon bozukluklarē gibi ek bulgular 

gºr¿lebilmektedir. Ayrēca literat¿rde korpus kallozum anomalilerinin de ARC sendromuna eĸlik 

edebildiĵi bildirilmektedir. Bu ­alēĸmada iktiyozis, geliĸim geriliĵi ve kanama eĵilimi ile 

baĸvuran ve VIPAS39 varyantē saptanan atipik bir ARC spektrumu olgusu sunulmuĸtur. 

 

Olgu 

Miadēnda 2900 gram doĵan erkek hastada ¿­¿nc¿ aydan itibaren kilo alēmēnda yavaĸlama ve 

belirgin kaĸēntē ile seyreden yaygēn iktiyozis geliĸti. Ķzlemde b¿y¿mesinin yaĸa gºre 3. 

persentilin altēnda seyrettiĵi gºr¿ld¿. Yenidoĵan iĸitme tarama testinden ge­emeyen hastada 

ileri odyolojik deĵerlendirmede iĸitme kaybē saptandē, iĸitme cihazē kullanēmē baĸlandē ve 

koklear implant planlandē. Etiyolojinin araĸtērēlmasē amacēyla yapēlan kraniyal manyetik 

rezonans gºr¿nt¿lemede korpus kallozum gºvdesinde incelme izlendi. On bir aylēkken 

tekrarlayan burun kanamalarē baĸlayan hastanēn eritrosit s¿spansiyonu replasmanē ºyk¿s¿ 

mevcuttu. Geliĸim geriliĵi ve beslenme g¿­l¿ĵ¿ nedeniyle yatērēlarak izlenen hastada yatēĸē 

sērasēnda eritrosit ve trombosit s¿spansiyonu gerektiren epistaksis epizodlarē gºzlendi ve 

trombosit transf¿zyonu sonrasē kanama kontrol altēna alēndē. Koag¿lasyon testleri ve trombosit 

sayēsē normal bulundu. Ķzlemde AST ve ALT d¿zeylerinde hafifïorta derecede y¿kselmeler ve 

totalïdirekt bilirubin d¿zeylerinde hafif dalgalanmalar izlendi ancak persistan kolestaz 

saptanmadē. Multisistemik bulgular nedeniyle yapēlan t¿m ekzom dizileme analizinde VIPAS39 

geninde homozigot c.543A>T (p.Lys181Asn) varyantē saptandē. 

 

Sonu­ 

Bu olgu, VIPAS39 iliĸkili ARC sendromunun klasik artrogripozisïrenal disfonksiyonïkolestaz 

triadē olmaksēzēn dermatolojik, nºrogeliĸimsel ve hematolojik bulgularla prezente olabileceĵini 

gºstermektedir. Ķktē→yozis, iĸitme kaybē ve kanama eĵilimi bulunan hastalarda ARC sendromu 

spektrumu ayērēcē tanēda akēlda tutulmalē ve genetik analizler tanēsal deĵerlendirmede ºnemli rol 

oynamaktadēr. 
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Ķskelet Displazisi ¥n Tanēsēyla Deĵerlendirilen Yenidoĵanda Beklenmeyen Tanē: 

Propiyonik Asidemi ve Yenidoĵan Taramasēnēn ¥nemi 

 

Yasemin ¥zgen - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim 

Dalē 

Gºksu Demirbaĸ - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim 

Dalē 

Hanēm ķeyma Topuz - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma 

Bilim Dalē 

Hasan ¥nal - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Serdar Bozlak - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Genetik Bilim Dalē 

 
Ama­ 

Propiyonik asidemi, erken tanē konulmadēĵēnda metabolik kriz, nºrolojik sekeller ve 

mortalite ile seyredebilen ciddi bir organik asidemidir. Bir­ok ¿lkede yenidoĵan tarama 

programēna dahil edilmesine raĵmen T¿rkiyeôde rutin yenidoĵan taramasēnda yer 

almamaktadēr. Bu nedenle hastalēk ­oĵu zaman klinik belirti geliĸtiĵinde tanēnabilmektedir. 

Bu olguda, iskelet displazisi ºn tanēsēyla deĵerlendirilen bir yenidoĵanda metabolik inceleme 

sērasēnda propiyonik asideminin beklenmedik ĸekilde saptanmasēnē ve erken tanēnēn ºnemini 

vurgulamayē ama­ladēk. 

Olgu 

Otuz yedi hafta dºrt g¿nl¿k gebelik haftasēnda 2740 gram olarak spontan vajinal yolla doĵan 

kēz hasta, birinci derece akraba evliliĵi olan ebeveynlerin ­ocuĵuydu. Antenatal 

ultrasonografide uzun kemiklerde kēsalēk saptandēĵē ºĵrenildi. Postnatal muayenede dar 

toraks, femurlarda eĵrilik izlendi. ¢ekilen grafilerde toraks darlēĵē ile eĵri femurlar 

saptanmasē ¿zerine hasta iskelet displazisi a­ēsēndan deĵerlendirildi. Akraba evliliĵi ºyk¿s¿ 

olan hastada eĸlik edebilecek metabolik hastalēklar a­ēsēndan yapēlan tandem k¿tle 

spektrometrisi incelemesinde C3 y¿ksekliĵi saptandē. Bunun ¿zerine yatērēlarak yapēlan 

incelemelerde amonyak d¿zeyi 187 Õmol/L bulundu. Ķdrar organik asit analizinde propiyonik 

asidemi ile uyumlu metabolitler saptandē. Hastaya protein kēsētlamasē, L-karnitin ve 

karglumik asit tedavisi baĸlandē. Klinik ekzom analizinde propiyonik asidemi ile uyumlu 

olarak PCCB geninde homozigot patojenik varyant saptanērken, ayrēca Jeune asfiksiyen 

torasik distrofi ile iliĸkili DYNC2H1 geninde de homozigot varyant tespit edildi. Takibinde 

metabolik dekompansasyon geliĸmeyen hastanēn altē aylēk izleminde nºrogeliĸimi yaĸēna 

uygun bulundu. Ancak dar toraks nedeniyle bronĸiolit ataklarē sērasēnda non-invaziv solunum 

desteĵi gereksinimi oldu. 

Sonu­ 

Bu olgu, sendromik bulgularla baĸvuran yenidoĵanlarda birden fazla genetik hastalēĵēn 

birlikte bulunabileceĵini ve metabolik hastalēklarēn da ayērēcē tanēda mutlaka d¿ĸ¿n¿lmesi 

gerektiĵini gºstermektedir. Metabolik inceleme sērasēnda propiyonik asideminin klinik 

dekompansasyon geliĸmeden saptanmasē, erken tanē ve tedavinin hastalēk seyrini 

deĵiĸtirebileceĵini gºstermektedir. Yenidoĵan tarama programlarēnēn geniĸletilmesi ve 

metabolik hastalēklar a­ēsēndan klinik farkēndalēĵēn artērēlmasē erken tanē ve prognoz 

a­ēsēndan kritik ºnem taĸēmaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Glikojen Depo Hastalēĵē Tip VII (Tarui Hastalēĵē) Ketojenik Diyet Deneyimi 

 

Sēla Gºksel, Aliye G¿lbah­e 

Kocaeli ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma 

 
Giriĸ: Tarui hastalēĵē PFKM geninde otozomal resesif kalētēm ile aktarēlan patojenik 

varyantlar sonucunda kas fosfofruktokinaz enzimindeki eksikliĵe baĵlē klinik bulgularēn 

ortaya ­ēktēĵē bir glikojen depo hastalēĵēdēr. Glikolitik yolda hēz kēsētlayēcē basamakta rol alan 

fosfofruktokinaz enzimindeki eksiklik sonucunda kas dokusunda glukoz enerji molek¿l¿ 

olarak kullanēlamadēĵē i­in yaĵ asitleri gibi alternatif enerji kaynaklarēna ihtiya­ duyulur.  

Burada modifiye atkins diyeti ile semptomlarēnda iyileĸme saptanan Tarui hastalēĵē olgusu 

sunulmuĸtur. 

Olgu: ¢abuk yorulma ve enfeksiyon dºnemlerinde kreatin kinaz y¿ksekliĵi ĸikayeti ile 

kliniĵimize baĸvuran 13 yaĸ erkek olgu Tarui hastalēĵē tanēsē aldē. Baĸvuruda amonyak d¿zeyi 

240 ɛmol/L saptanan hastaya 2:1 oranēnda ketojenik diyet tedavisi baĸlandē ve amonyak 60-

75 ɛmol/Lóe geriledi. Tedavi uyumundaki zorluklar ve erken yaĸta tanē alan olgunun yaĸam 

boyu diyet s¿rd¿r¿lebilirliĵini saĵlamak amacē ile tedavinin 6. ayēnda diyeti modifiye atkins 

diyeti ile deĵiĸtirildi. Diyet deĵiĸikliĵi ile hastanēn tedavi uyumunda artēĸ gºzlendi. 2 yēllēk 

izlemde hastanēn amonyak ve lipid d¿zeyinde artēĸ olmadē.  

Diyet tedavisi altēnda hastanēn ºzellikle sabah saatlerinde yoĵun olan bulantē ve ­abuk 

yorulma ĸikayeti geriledi. Egzersiz kapasitesinde artēĸ olmasē sosyal hayatēndaki 

kēsētlamalarēnda ortadan kalkmasēnē saĵladē. Bu durumun diyet uyumunu arttērdēĵē 

gºzlemlendi. 

Sonu­: Tarui hastalēĵēnda ketojenik diyet uygulamalarēnēn kas semptomlarēnda iyileĸme 

saĵladēĵē bilinmektedir. Bizim olgumuzda hastanēn ihtiya­larē gºz ºn¿ne alēnarak hazērlanan 

modifiye atkins diyeti ile metabolik stabilizasyon saĵlanmēĸtēr. Hastalarēn g¿nl¿k hayattaki 

ihtiya­larēnē belirleyerek diyet programlarē hazērlamak hem hasta konforunu hem de yaĸam 

boyu diyet tedavilerinde diyet uyumunu arttērmaktadēr.  

 

 

Kaynak­a:  

1- Similª ME, Auranen M, Piirilª PL. Beneficial Effects of Ketogenic Diet on 

Phosphofructokinase Deficiency (Glycogen Storage Disease Type VII). Front Neurol. 2020 

Feb 4;11:57. doi: 10.3389/fneur.2020.00057. PMID: 32117019; PMCID: PMC7010930. 

2- Lucia A, Martinuzzi A, Nogales-Gadea G, Quinlivan R, Reason S; International 

Association for Muscle Glycogen Storage Disease study group. Clinical practice guidelines 

for glycogen storage disease V & VII (McArdle disease and Tarui disease) from an 

international study group. Neuromuscul Disord. 2021 Dec;31(12):1296-1310. doi: 

10.1016/j.nmd.2021.10.006. Epub 2021 Oct 28. Erratum in: Neuromuscul Disord. 2022 

Feb;32(2):e3. doi: 10.1016/j.nmd.2022.01.004. PMID: 34848128. 
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Masif Hepatosplenomegalisi Olan Bir ¢ocukta Umbilikal Sel¿lit:  

Gaucher Hastalēĵēnēn Nadir Bir Klinik Sunumu 

 

Hande AKG¦L 1, Merve Yoldaĸ ¢ELĶK 2, Ezgi BURGA¢ 2, Burcu K¥ķECĶ 2, 

H¿seyin ONAY 3 
1 Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Saĵlēĵē 

ve Hastalēklarē, Adana, T¿rkiye 
2 Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Adana ķehir Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk 

Metabolizma Hastalēklarē, Adana, T¿rkiye 
3 Multigen Genetik Hastalēklarē Deĵerlendirme Merkezi, Ķzmir, T¿rkiye 

 
Giriĸ: Gaucher hastalēĵē, glukoserebrosidaz enzim eksikliĵine baĵlē geliĸen, otozomal resesif 

ge­iĸli bir lizozomal depo hastalēĵēdēr. Hastalēk tipik olarak hepatosplenomegali, sitopeni ve 

iskelet sistemi bulgularē ile prezente olurken, enfeksiyºz komplikasyonlarēn baĸlangē­ 

bulgusu olarak ºn planda olduĵu klinik tablolar olduk­a nadirdir. ¥zellikle umbilikal sel¿lit 

ve splenik apse birlikteliĵinin hastalēĵēn ilk bulgusu olarak ortaya ­ēktēĵē olgular literat¿rde 

son derece sēnērlēdēr. 

Olgu Sunumu: ¦­ yaĸēnda erkek hasta, iki aydēr s¿regelen karēn ĸiĸliĵi ĸikayeti ile baĸvurdu. 

Ebeveynler birinci derece kuzen idi. Fizik muayenede masif hepatosplenomegali, porto-

sistemik kollateral venºz geliĸim, boyun venºz dolgunluĵu ve periumbilikal sel¿lit ile 

uyumlu inflamatuvar bulgular saptandē. Nºrolojik muayene ve psikomotor geliĸim yaĸēyla 

uyumluydu; ok¿lomotor apraksi izlenmedi. Laboratuvar incelemelerinde lºkosit 5.800/ÕL, 

hemoglobin 6,0 g/dL (10,2-12,7g/dL) ve trombosit 43.000/ÕL (202.000-403.000/ÕL) olup 

hastada bisitopeni mevcuttu. Asit fosfataz d¿zeyi y¿ksek saptandē (27,41 U/L, N<6,6 U/L). 

Enzimatik analizde glukoserebrosidaz aktivitesi 0,3 nmol/mL/h (0,94-5,29 nmol/mL/h) ile 

belirgin d¿ĸ¿k, kitotriozidaz aktivitesi 228 nmol/mL/h (0-33 nmol/mL/h) artmēĸ olarak tespit 

edildi. Molek¿ler incelemede GBA geninde homozigot p.L483P varyantē saptanarak Gaucher 

hastalēĵē tanēsē koyuldu. Genotip Tip 3 ile uyumlu olmakla birlikte hastada nºrolojik tutulum 

bulgusu izlenmedi. Gºr¿nt¿lemede masif splenomegaliye ek olarak dalakta infarkt ve apse 

ile uyumlu lezyonlar izlendi. Splenik apse ve umbilikal sel¿lit nedeniyle uzun s¿reli 

antibiyoterapi aldē. Eĸ zamanlē olarak enzim replasman tedavisi (60 U/kg/doz) uygulandē. 

Tedavi sonrasē klinik ve lokal bulgularda belirgin d¿zelme saĵlanan hasta, enzim replasman 

tedavisi altēnda ayaktan takibe alēndē. 

Tartēĸma: Gaucher hastalēĵēnda masif splenomegali, portal hipertansiyon ve buna baĵlē 

venºz konjesyon, periumbilikal kollateral venºz yapēlarēn belirginleĸmesine ve lokal doku 

ºdemine yol a­abilir. Bu durum, umbilikal bºlgede enfeksiyºz komplikasyon geliĸimi i­in 

uygun bir zemin oluĸturabilir. Benzer ĸekilde dalakta geliĸen kronik iskemi ve infarkt 

alanlarēnēn, sekonder bakteriyel enfeksiyon ile splenik apse oluĸumuna yatkēnlēk saĵladēĵē 

d¿ĸ¿n¿lmektedir. Bu olgu, umbilikal bºlgede lokal enfeksiyºz bulgularēn Gaucher 

hastalēĵēnēn ilk klinik prezentasyonu olabileceĵini gºstermesi a­ēsēndan dikkat ­ekicidir. 
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Xôe Baĵlē Adrenolºkodistrofi Tanēlē ¦­ Olgunun Klinik ve Laboratuvar ¥zellikleri:  

Tek Merkez Deneyimi 

 

Metin ¥zelĭ, Yasemin ¥zgenĭ, Aslē Cabiriĭ, Hasan ¥nalĭ, Arzu Ak­ayĮ, Ercan Ayazį 

ĭSaĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi, ¢ocuk 

Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi, Ķstanbul 

ĮSaĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi, ¢ocuk 

Hematoloji Kliniĵi, Ķstanbul 

įSaĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi, Radyoloji 

Kliniĵi, Ķstanbul 

 
Giriĸ: 

Xôe baĵlē adrenolºkodistrofi (ALD), ABCD1 gen mutasyonuna baĵlē olarak ­ok uzun zincirli 

yaĵ asitlerinin (VLCFA) peroksizomal ɓ-oksidasyonunun bozulmasē sonucu geliĸen kalētsal 

bir hastalēktēr. VLCFA birikimi ºzellikle santral sinir sistemi beyaz cevheri ve adrenal 

kortekste progresif hasara yol a­ar. Klinik spektrum asemptomatik bireylerden hēzlē ilerleyen 

serebral forma kadar deĵiĸkenlik gºstermektedir. ¢ocukluk ­aĵē serebral formu sēklēkla 

davranēĸ deĵiĸiklikleri, dikkat eksikliĵi ve okul baĸarēsēnda d¿ĸme ile ortaya ­ēkar. Erken 

tanē, nºrolojik hasar geliĸmeden tedavi se­eneklerinin uygulanabilmesi a­ēsēndan kritik 

ºneme sahiptir. 

Olgu Sunumu: 

Merkezimizde izlenen ¿­ erkek ALD olgusu deĵerlendirildi. Ķlk olgu davranēĸ deĵiĸikliĵi ve 

y¿r¿me g¿­l¿ĵ¿ ile baĸvurmuĸ, muayenede hiperpigmentasyon saptanmēĸtēr. Laboratuvar 

incelemelerinde ACTH y¿ksekliĵi, d¿ĸ¿k kortizol ve artmēĸ VLCFA d¿zeyleri belirlenmiĸtir. 

Kraniyal MRGôde pariyeto-oksipital beyaz cevherde demiyelinizasyon izlenmiĸ ve Loes 

skoru 10 bulunmuĸtur. Ķkinci olgu kusma ve hipoglisemi ile baĸvurmuĸ, adrenal yetmezlik 

bulgularē ve y¿ksek VLCFA d¿zeyleri saptanmēĸ, ancak MRGôde serebral tutulum 

izlenmemiĸtir. ¦­¿nc¿ olgu baĸ aĵrēsē ile deĵerlendirilmiĸ, adrenal yetmezlik ve VLCFA 

y¿ksekliĵi tespit edilmiĸtir. MRGôde pariyeto-oksipital beyaz cevher, korpus kallozum ve 

pons tutulumu izlenmiĸ, Loes skoru 10 olarak deĵerlendirilmiĸtir. Olgularēn genetik 

analizlerinde ABCD1 mutasyonu saptanmēĸ veya inceleme s¿reci devam etmektedir. 

Sonu­: 

Bu olgular, ALDônin farklē klinik tablolarla ortaya ­ēkabileceĵini gºstermektedir. ¥zellikle 

erkek ­ocuklarda a­ēklanamayan adrenal yetmezlik ve nºrolojik bulgular varlēĵēnda ALD 

ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. Erken tanē, uygun hastalarda hematopoietik kºk h¿cre naklinin 

zamanēnda uygulanmasēnē saĵlayarak hastalēĵēn seyrini ve prognozunu belirleyen en ºnemli 

faktºrd¿r. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Yenidoĵan Yoĵun Bakēm ¦nitesinden Metabolizma Hastalēklarē Birimine Yºnlendirilen 

Hastalarēn Klinik ¥zellikleri: Retrospektif Bir ¢alēĸma 

 

  Arzu YILDIZ KIRMIZIKAYA 3, Oĵuzhan ķENSES2, Ferit KULALI 2,  

  Asburce OLGAC1 

1 Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma 

Hastalēklarē Bºl¿m¿, Ankara, T¿rkiye 
2 Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Ankara Etlik ķehir Hastanesi, Neonatoloji Bºl¿m¿, Ankara, 

T¿rkiye 
3 Saĵlēk Bilimleri ¦niversitesi, Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Bºl¿m¿, Ankara, T¿rkiye 

 
Giriĸ: 

¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bºl¿m¿ne yapēlan kons¿ltasyonlarēn nedenlerinin ve tanē 

s¿re­lerinin deĵerlendirilmesi, erken tanē ve uygun tedavi yaklaĸēmlarēnēn belirlenmesi 

a­ēsēndan ºnem taĸēmaktadēr. Klinik, laboratuvar ve gºr¿nt¿leme bulgularēnēn birlikte ele 

alēnmasē tanēsal doĵruluĵu artērabilmektedir. Bu ­alēĸmada, hastanemiz yenidoĵan yoĵun 

bakēm ¿nitesinden ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bºl¿m¿ne yapēlan kons¿ltasyon 

nedenleri ile tanē s¿recine etki eden faktºrlerin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

 

Yºntem: 

Bu retrospektif ­alēĸmada, Ekim 2022ïEyl¿l 2023 tarihleri arasēnda Etlik ķehir Hastanesi 

Yenidoĵan Yoĵun Bakēm ¦nitesinden ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bºl¿m¿ne danēĸēlan 

hastalar incelendi. Hastalarēn danēĸēlma nedenleri, gebelik haftasē, doĵum aĵērlēĵē, klinik 

bulgularē, metabolik ve genetik test sonu­larē ile gºr¿nt¿leme bulgularē deĵerlendirildi. 

Tanēsal s¿re­te farklē parametrelerin katkēsē b¿t¿nc¿l olarak analiz edildi. Veriler tanēmlayēcē 

istatistikler kullanēlarak frekans ve y¿zde olarak sunuldu. 

 

Bulgular: 

Hastalarēn ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bºl¿m¿ne en sēk danēĸēlma nedeni nºbet (%25,4; 

n=18) olup, bunu solunum sēkēntēsē (%21,1; n=15) ve premat¿rite (%14,1; n=10) izledi. 

Danēĸēlma nedenleri birlikte deĵerlendirildiĵinde en sēk semptom kombinasyonunun nºbet 

ve solunum sēkēntēsē birlikteliĵi (%11,2; n=8) olduĵu saptandē. Klinik bulgular 

incelendiĵinde nºrolojik semptomlarēn ºn planda olduĵu ve bu hastalarda ileri tanēsal 

testlerin daha sēk kullanēldēĵē belirlendi. Gºr¿nt¿leme yºntemlerinin ºzellikle nºrolojik 

bulgularē olan hastalarda daha sēk uygulandēĵē ve patolojik bulgu saptama oranēnēn daha 

y¿ksek olduĵu gºzlendi. Hastalarēn %16,9ôuna (n=12) metabolik hastalēk tanēsē konuldu. 

D¿ĸ¿k gebelik haftasē ve d¿ĸ¿k doĵum aĵērlēĵē olan hastalarda tanē alma oranēnēn daha 

y¿ksek olduĵu belirlendi. Metabolik testlerin aĵērlēklē olarak tarama amacēyla katkē saĵladēĵē 

ve sēnērlē sayēda hastada tanē koydurucu olduĵu; buna karĸēlēk genetik testlerin tanē koyma 

oranēnēn daha y¿ksek olduĵu saptandē. 

 

Sonu­: 

Klinik bulgular, gºr¿nt¿leme yºntemleri ve ºzellikle genetik analizlerin birlikte 

deĵerlendirilmesi, doĵumsal metabolik hastalēklarda tanē s¿recini g¿­lendirmektedir. Bu 

hastalēk grubu, ºzellikle yenidoĵan dºneminde ayērēcē tanēda mutlaka gºz ºn¿nde 

bulundurulmalēdēr. Klinik bulgularēn sistematik ĸekilde deĵerlendirilmesi ve uygun tanēsal 

yºntemlerin zamanēnda kullanēlmasē tanē s¿recine ºnemli katkē saĵlamaktadēr. 



 

Anahtar Kelimeler: Yenidoĵan, Metabolik hastalēklar, Genetik analiz, Yenidoĵan yoĵun 

bakēm, Nºbet, Premat¿rite 

  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS78 

Konjenital Eritropoetik Porfiride Yeni Tanēmlanan Mutasyon:  

Ķki Kardeĸin Klinik Ve Molek¿ler Analizi 

 

Ay­a Aydoĵan1,2, ¥zge Kamer Karalar Pekuz2, Serdar Ceylaner3, Buse ķahin4, Ezgi 

Karaca4, Nur Arslan2,4 

1Mersin ķehir Hastanesi, ¢ocuk beslenme ve metabolizma, Mersin, T¿rkiye 
2Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk beslenme ve metabolizma bilim dalē, Ķzmir, 

T¿rkiye 
3Intergen Genetik Araĸtērma ve Tanē Merkezi, Ankara, T¿rkiye 
4 Ķzmir Biotēp ve Genom Merkezi, Ķzmir, T¿rkiye 

 
Giriĸ: Konjenital eritropoetik porfiri (KEP) UROS genindeki mutasyonlara baĵlē oluĸur ve 

otozomal resesif kalētēlēr. Konjenital eritropoietik porfiri ēĸēĵa maruz kalan yerlerdeki cilt bulgularē, 

hematolojik bulgular, eritrodonti ve koyu kahverengi-kērmēzē idrar gibi klinik bulgular ile 

karakterizedir. 

Yºntem: KEP tanēsē konmuĸ iki kardeĸ deĵerlendirildi. Tanēmlanan varyantēn patojenitesini 

deĵerlendirmek i­in biyoinformatik analiz yapēldē ve protein yapēsē ¿zerindeki etkisini tahmin 

etmek i­in 3 boyutlu protein modellemesi ger­ekleĸtirildi.  

Bulgular: 9 ve 4 yaĸēnda iki kēz kardeĸ olgu elde, y¿zde, kulaklarda hiperpigmente lezyonlarēn 

varlēĵē, kērmēzē idrar yapma ve eritrodonti ĸikayetleri ile baĸvurdu. Her iki olgunun laboratuvar 

incelemelerinde belirgin hemoliz saptanmadē. Ķdrar porfirin analizinde uroporphyrin I,III, 

coproporphyrin I,III, heptacarboxylporphyrin, hexacarboxylporphyrin, pentacarboxylporphyrin 

seviyelerinde y¿kseklik saptandē. UROS geninin 9. ekzonunda yer alan homozigot c.622A>T 

(p.Ile208Phe, daha ºnce p.I208F olarak belirtilmiĸti) varyantē tespit edildi. Bu deĵiĸiklik ĸu anda 

klinik ºnemi belirsiz bir varyant (VUS) olarak sēnēflandērēlmaktadēr. Bununla birlikte, hastalarēn 

konjenital eritropoietik porfiri ile uyumlu klinik belirtileri gºz ºn¿ne alēndēĵēnda, molek¿ler bulgu 

hastalēk i­in destekleyici kanēt olarak yorumlandē ve KEP tanēsē konuldu. Yapēsal modelleme, 

UROS'un 9. ekzonundaki p.Ile208Phe mutasyonunun A zincirinin protein yapēsēnē destabilize 

ettiĵini gºstermiĸtir. 

Sonu­: KEP klinik bulgularē olgularēmēzda olduĵu gibi geniĸ spekturumludur. Burada orta ĸiddette 

bir fenotip tanēmlanmēĸtēr. Bu yeni varyantēn tanēmlanmasē genotip fenotip korelasyonunu 

geniĸletmiĸtir. 

Anahtar kelimeler:  konjenital eritopoetik porfiri, hemolitik anemi, UROS  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Tek Merkez Deneyimi ile Serebrotendinºz Ksantomatoziste Founder Etki Analizi 

 

Ayĸe Nur Altun1, Hamza Polat2 

1 SB¦ Gazi Yaĸargil Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi, 

Diyarbakēr 
2 SB¦ Gazi Yaĸargil Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi, Tēbbi Genetik Kliniĵi, Diyarbakēr 

 
Giriĸ: Serebrotendinºz ksantomatozis (CTX), kolestanol birikimi ile karakterize nadir bir lipid 

metabolizma hastalēĵēdēr. Erken tanē ve tedavi, biyokimyasal ve klinik iyileĸme a­ēsēndan 

ºnemlidir. Bu ­alēĸmada, yeni CTX tanēsē almēĸ hastalarēn demografik ºzellikleri, klinik bulgularē, 

biyokimyasal ve genetik analizleri ile tedavi sonrasē erken dºnemde gºzlenen deĵiĸimler 

deĵerlendirilmiĸtir. 

Yºntem: Toplam 8 CTX tanēlē hasta retrospektif olarak incelendi. Hastalarēn semptomlarē, 

demografik bilgileri, tanē yaĸlarē, klinik bulgularē, eĸlik eden organ tutulumlarē, biyokimyasal 

bulgularē, kolestanol d¿zeyleri, genetik analizleri, kenodeoksikolik asit tedavisi sonrasē deĵiĸimler 

ile semptomlara yºnelik verilen tedaviler incelendi.  

Bulgular: Toplam 4 aileden 8 hasta tanē aldē, tanē yaĸ ortalamasē 14,4 yēl (minimum: 5,5 yēl; 

maksimum: 25,9 yēl) olarak saptandē. Hastalarēn baĸvuru sebepleri incelendiĵinde; 3 hasta kilo 

alamama, 2 hasta nºbet sebebiyle baĸvurmuĸtu. Bu hastalarēn 4ô¿nde katarakt vardē. Aile taramasē 

ile tanē almēĸ 3 hastanēn 2ôsinde hafif serebellar tutulum bulgularē vardē. Ksantom bulgusu hi­bir 

hastada saptanmadē. Tanē alan hastalarēn 7ôsinde CYP27A1 geninde c.1263+4A>T homozigot 

varyant saptandē. T¿m hastalarda tedavi ºncesi kolestanol d¿zeyleri y¿ksekti. Ķleri yaĸta tanē 

alanlarēn osteoporoz yºn¿nden bulgularē daha aĵērdē. Tedavi sonrasē kolestanol d¿zeyleri olan 

hastalarda kolestanol d¿zeylerinde gerileme vardē. Hastalarēn 6ôsēnda tedavi ºncesi bilirubin 

d¿zeyleri hafif y¿ksekti. Tedavi sonrasē 4 hastadan 3ô¿nde bu d¿zeylerde gerileme saptandē.  

Sonu­: Literat¿rde kolestazē olan olgularda tedaviyle bilirubin d¿zeylerinde gerileme bildirilmiĸtir. 

CTX hastalarēnda tedavi yanētēnēn deĵerlendirilmesinde kolestanol izleminin yanēnda bilirubin 

d¿zeylerindeki azalmanēn potansiyel belirte­ olarak kullanēlabileceĵi d¿ĸ¿n¿lmektedir. Hastalarda 

saptanan c.1263+4A>T varyantēnēn, bu bºlgede daha ºnce bildirilen olgularla uyumlu olmasē 

founder etkisini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bilirubin y¿ksekliĵi bu varyantē taĸēyan hastalarda 

gºzlenmiĸtir. Ancak bu bulgularēn istatistiksel olarak anlamlēlēĵēnēn ortaya konulabilmesi i­in daha 

geniĸ ºrneklemli ve uzun s¿reli izlem ­alēĸmalarēna ihtiya­ vardēr. 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 



 

PS84 

Pediatrik Pop¿lasyonda ¦rik Asit D¿zeyi Lipid Parametrelerinden Baĵēmsēz Erken 

Metabolik Bozulma Gºstergesi Olabilir mi? 

 

1. Mustafa Yēldēz 

Fērat ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Elazēĵ, T¿rkiye 

ORCID: 0009-0007-4075-9854 

E-posta: dryildiz06@gmail.com 

2. G¿l Akēn (Sunan) 

Fērat ¦niversitesi Hastanesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē, Elazēĵ, T¿rkiye 

ORCID: 0009-0000-6506-314X 

E-posta: dr.gulfidann@gmail.com 

3. Ece Meltem Yal­ēn 

Fērat ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, Elazēĵ, T¿rkiye 

ORCID: 0000-0002-3034-9196 

E-posta: emeltemgurbuz@gmail.com 

 
Ama­: ¢ocukluk ­aĵē obezitesi, erken dºnemde baĸlayan kardiyometabolik bozulmanēn ºnemli bir 

gºstergesidir. ¦rik asidin yalnēzca purin metabolizmasēnēn son ¿r¿n¿ olmadēĵē, aynē zamanda 

inflamasyon ve endotelyal disfonksiyon s¿re­lerinde rol oynayan bir biyobelirte­ olabileceĵi 

gºsterilmiĸtir. Bu ­alēĸmada pediatrik hastalarda ¿rik asit d¿zeyinin obezite ve lipid parametreleri 

ile iliĸkisi deĵerlendirilmiĸ ve ¿rik asidin dislipidemiden baĵēmsēz erken metabolik belirte­ olup 

olmadēĵē araĸtērēlmēĸtēr. 

Gere­ ve Yºntem: Bu retrospektif kesitsel ­alēĸmada 5ï18 yaĸ arasē, ¿rik asit ve en az bir lipid 

parametresi ºl­¿lm¿ĸ toplam 177 ­ocuk hastaya ait demografik ve biyokimyasal veriler analiz 

edildi. ¦rik asit, LDL, trigliserid ve total kolesterol d¿zeyleri incelendi. Hiper¿risemi >7 mg/dL 

olarak tanēmlandē. Gruplar arasē karĸēlaĸtērmalar MannïWhitney U testi ile, baĵēmsēz etkiler lojistik 

regresyon analizi ile deĵerlendirildi. 

Bulgular: Obez hastalarda ¿rik asit d¿zeyleri anlamlē olarak daha y¿ksek bulundu (6.1 mg/dL vs 

5.0 mg/dL, p<0.001). LDL ve trigliserid d¿zeyleri ile ¿rik asit arasēnda anlamlē iliĸki saptanmadē. 

Lojistik regresyon analizinde ¿rik asit d¿zeyinin obezite ile baĵēmsēz iliĸkili olduĵu gºsterildi (OR: 

1.64, %95 GA: 1.22ï2.20, p=0.001). En dikkat ­ekici bulgu, lipid parametreleri normal olan 

­ocuklarda dahi obez grupta ¿rik asit d¿zeylerinin anlamlē olarak y¿ksek olmasēydē (6.05 mg/dL 

vs 5.0 mg/dL, p=0.008). 

Sonu­: ¦rik asit, pediatrik pop¿lasyonda klasik lipid parametrelerinden baĵēmsēz olarak erken 

metabolik bozulmanēn gºstergesi olabilir. ¥zellikle normolipidemik obez ­ocuklarda y¿ksek ¿rik 

asit d¿zeylerinin saptanmasē, ¿rik asidin metabolik riskin erken dºnem belirteci olarak klinik 

deĵerlendirmede dikkate alēnmasē gerektiĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

Anahtar Kelimeler: ¦rik asit, ¢ocukluk ­aĵē obezitesi, Erken metabolik disfonksiyon, 

Normolipidemi, Kardiyometabolik risk 

Giriĸ 

¢ocukluk ­aĵē obezitesi yalnēzca artmēĸ v¿cut aĵērlēĵē ile sēnērlē olmayēp, erken dºnemde baĸlayan 

kardiyometabolik disfonksiyonun ºnemli bir gºstergesidir. Dislipidemi, ins¿lin direnci ve 

hipertansiyon gibi bileĸenler zaman i­inde daha belirgin hale gelmekle birlikte, erken biyokimyasal 

deĵiĸikliklerin saptanmasē klinik a­ēdan kritik ºneme sahiptir (1,2). 

¦rik asit, purin metabolizmasēnēn son ¿r¿n¿ olup, inflamasyon, oksidatif stres ve endotelyal 

disfonksiyon ile iliĸkili aktif bir biyobelirte­ olarak kabul edilmektedir. Deneysel ­alēĸmalar, ¿rik 

asidin nitrik oksit biyoyararlanēmēnē azaltarak ve inflamatuvar s¿re­leri artērarak vask¿ler 

disfonksiyona katkēda bulunabileceĵini gºstermiĸtir (3). 
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Eriĸkin pop¿lasyonda hiper¿risemi, metabolik sendrom ve kardiyovask¿ler risk ile g¿­l¿ bir 

ĸekilde iliĸkilidir. Pediatrik pop¿lasyonda ise ¿rik asidin obezite ile iliĸkili olduĵu gºsterilmiĸ 

olmakla birlikte, lipid parametrelerinden baĵēmsēz erken metabolik risk belirteci olarak rol¿ hen¿z 

net olarak ortaya konmamēĸtēr (4). 

Bu ­alēĸma, pediatrik hastalarda ¿rik asit d¿zeyinin lipid parametrelerinden baĵēmsēz olarak erken 

metabolik risk gºstergesi olup olamayacaĵēnē deĵerlendirmeyi ama­lamaktadēr. 

Gere­ ve Yºntem 

Bu retrospektif kesitsel ­alēĸmada pediatrik hastalara ait klinik ve laboratuvar verileri analiz edildi. 

¢alēĸmaya 5ï18 yaĸ arasē, ¿rik asit ve en az bir lipid parametresi ºl­¿lm¿ĸ toplam n = 177 pediatrik 

hasta dahil edildi. Eksik veri bulunan hastalar ­alēĸma dēĸē bērakēldē. 

Obezite, yaĸ ve cinsiyete gºre persentil deĵerlendirmesine gºre tanēmlandē. Hiper¿risemi >7 mg/dL 

olarak kabul edildi. Dislipidemi; LDL >130 mg/dL, trigliserid >150 mg/dL veya total kolesterol 

>200 mg/dL olarak tanēmlandē. 

Ķstatistiksel Analiz 

S¿rekli deĵiĸkenler medyan (IQR) olarak ifade edildi. Gruplar arasē karĸēlaĸtērmalar Mannï

Whitney U testi ile yapēldē. Kategorik deĵiĸkenler ki-kare testi ile deĵerlendirildi. Baĵēmsēz risk 

faktºrleri lojistik regresyon analizi ile incelendi. Normolipidemik alt grup analizleri ayrēca 

deĵerlendirildi. p<0.05 istatistiksel olarak anlamlē kabul edildi. 

Bulgular  

Obez hastalarda ¿rik asit d¿zeyleri anlamlē olarak daha y¿ksek bulundu (6.1 mg/dL vs 5.0 mg/dL, 

p<0.001). LDL ve trigliserid d¿zeyleri a­ēsēndan gruplar arasēnda anlamlē fark saptanmadē. Total 

kolesterol d¿zeyi obez grupta daha y¿ksek bulundu (p=0.014) (Tablo 1). 

Lojistik regresyon analizinde ¿rik asit d¿zeyinin obezite ile baĵēmsēz iliĸkili olduĵu saptandē (OR: 

1.64, %95 GA: 1.22ï2.20, p=0.001) (Tablo 2). 

En dikkat ­ekici bulgu, lipid parametreleri normal olan ­ocuklarda dahi obez grupta ¿rik asit 

d¿zeylerinin anlamlē olarak y¿ksek olmasēydē (6.05 mg/dL vs 5.0 mg/dL, p=0.008) (Tablo 2). 

Tablo 1. Obez ve Non-obez Gruplarēn Karĸēlaĸtērēlmasē 

Parametre Obez Non-

obez 

p 

deĵeri 

¦rik asit (mg/dL) 6.1 5.0 <0.001 

LDL (mg/dL)  Benze

r  

Benzer NS 

Trigliserid (mg/dL)  Benze

r  

Benzer NS 

Total kolesterol (mg/dL) Y¿ks

ek 

D¿ĸ¿k 0.014 

Not: Deĵerler medyan olarak verilmiĸtir. NS: Ķstatistiksel olarak anlamlē deĵil. 

 

Tablo 2. ¦rik Asit D¿zeylerinin Obezite ile Ķliĸkisi: Lojistik Regresyon ve Normolipidemik 

Alt Grup Analizi  

Parametr

e 

O

R 

%9

5 

GA 

p 

deĵe

ri  

Normolipidemi

k Obez 

Normolipidemik 

Non-obez 

p 

deĵe

ri  

¦rik asit 

(mg/dL) 

1.

6

4 

1.22

ï

2.20 

0.00

1 

6.05 5.0 0.00

8 

Not: OR: Odds ratio; GA: G¿ven aralēĵē. Normolipidemik alt grup analizinde deĵerler medyan 

olarak verilmiĸtir. 

 



 

Tartēĸma 

Bu ­alēĸmanēn en ºnemli bulgusu, serum ¿rik asit d¿zeylerinin lipid parametrelerinden baĵēmsēz 

olarak arttēĵēdēr. Obezite ile hiper¿risemi arasēndaki iliĸki literat¿rde iyi bir ĸekilde ortaya konmuĸ 

olsa da, bu iliĸkinin lipid metabolizmasēndan baĵēmsēz olup olmadēĵē yeterince a­ēklēĵa 

kavuĸturulmamēĸtēr (5,6). 

Bu ­alēĸmada, ¿rik asit d¿zeyleri ile LDL veya trigliserid d¿zeyleri arasēnda anlamlē bir iliĸki 

bulunmamēĸ; ancak ¿rik asidin obezite ile baĵēmsēz olarak iliĸkili olduĵu gºsterilmiĸtir. Bu bulgu, 

¿rik asidin metabolik s¿recin daha erken bir aĸamasēnda yer alabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Baĸka 

bir deyiĸle, metabolik disfonksiyon yalnēzca lipid anormallikleri tarafēndan yºnlendirilmekten 

ziyade, erken biyokimyasal deĵiĸikliklerle baĸlayabilir. 

Dikkat ­ekici olarak, normolipidemik obez ­ocuklarda y¿ksek ¿rik asit d¿zeylerinin devam etmesi, 

bu biyobelirtecin erken, subklinik metabolik disfonksiyonu yansētēyor olabileceĵi hipotezini 

desteklemektedir. Bu gºzlem, klasik metabolik modelin yeniden deĵerlendirilmesi gerekliliĵine 

iĸaret edebilir. Dislipidemi geleneksel olarak metabolik bozukluĵun erken bir belirteci olarak kabul 

edilse de (7,8), bu bulgular metabolik deĵiĸikliklerin belirgin lipid anormalliklerinden ºnce ortaya 

­ēkabileceĵini ve ¿rik asidin bu s¿recin daha erken bir gºstergesi olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. 

Deneysel ­alēĸmalar, ¿rik asidin endotelyal disfonksiyon, inflamasyon ve oksidatif stres 

mekanizmalarē aracēlēĵēyla metabolik s¿re­lere katkēda bulunduĵunu gºstermiĸtir (9). Bu nedenle, 

¿rik asit yalnēzca metabolik bozukluĵun bir sonucu deĵil, aynē zamanda erken geliĸiminde aktif bir 

katēlēmcē olabilir. 

¥nceki pediatrik ­alēĸmalar da ¿rik asit d¿zeyleri ile obezite veya metabolik risk arasēnda bir iliĸki 

bildirmiĸtir; ancak bu ­alēĸmalarēn ­oĵu bu iliĸkinin lipid parametrelerinden baĵēmsēzlēĵēnē spesifik 

olarak deĵerlendirmemiĸtir (10). Bu a­ēdan, mevcut ­alēĸma normolipidemik obez ­ocuklarda dahi 

y¿ksek ¿rik asit d¿zeylerini gºstererek ek kanēt sunmaktadēr. 

Klinik a­ēdan bakēldēĵēnda, bu bulgular pediatrik hastalarda metabolik riskin erken 

deĵerlendirilmesinde yalnēzca klasik lipid parametrelerine odaklanmanēn yetersiz olabileceĵini 

d¿ĸ¿nd¿rmektedir. ¦rik asit d¿zeylerinin deĵerlendirilmesi, belirgin metabolik anormallikler 

ortaya ­ēkmadan ºnce risk altēndaki ­ocuklarēn belirlenmesinde ek deĵer saĵlayabilir. 

Bu ­alēĸmanēn sēnērlēlēklarē arasēnda retrospektif tasarēm ve tek merkezli olmasē yer almakta olup, 

bu durum nedensel ­ēkarēmlarē ve genellenebilirliĵi sēnērlayabilir. Bununla birlikte, nispeten b¿y¿k 

ºrneklem b¿y¿kl¿ĵ¿ ­alēĸmanēn g¿­l¿ yºnlerinden birini oluĸturmaktadēr. 

Sonu­ 

¦rik asit, pediatrik pop¿lasyonda geleneksel lipid parametrelerinden baĵēmsēz olarak erken 

metabolik disfonksiyonun bir gºstergesi olabilir. Normolipidemik obez ­ocuklarda dahi y¿ksek 

¿rik asit d¿zeylerinin saptanmasē, ¿rik asidin erken ve subklinik metabolik deĵiĸiklikleri 

yansētabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bu bulgular, pediatrik klinik uygulamada metabolik riskin 

erken deĵerlendirilmesinde ¿rik asit ºl­¿m¿n¿n potansiyel klinik deĵerini desteklemektedir. 
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Ulusal Neonatal Tarama Programē Kapsamēnda Fenilketon¿ri Tanēlē Olgularēn Klinik ve 

Genetik ¥zellikleri 
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Sevil Yēldēz - S.B.¦. Bursa Y¿ksek Ķhtisas Eĵitim Ve Araĸtērma Hastanesi 

 
Giriĸ: Fenilketon¿ri (PKU); fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzim eksikliĵiyle karakterize, erken 

tanē ve uygun tedavi yaklaĸēmlarēyla nºrolojik sekellerin ºnlenebildiĵi otozomal resesif ge­iĸli 

kalētsal bir metabolik hastalēktēr. T¿rkiyeôde akraba evliliĵi sēklēĵēna baĵlē olarak 1:4500 gibi 

y¿ksek bir insidans gºsteren bu hastalēk, halk saĵlēĵē a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. 

Bu ­alēĸma, Ulusal Neonatal Tarama Programē (UNTP) ile saptanan PKU ºn tanēlē olgularēn klinik 

ve genetik spektrumunu; nadir varyantlar ve ikincil nedenler odaĵēnda deĵerlendirmeyi 

ama­lamaktadēr. 

 

Yºntem: 2017-2025 yēllarē arasēnda UNTP kapsamēnda PKU ºn tanēsē alarak merkezimize 

yºnlendirilen 162 olgu retrospektif olarak incelenmiĸtir. Olgularēn demografik verileri, plazma 

fenilalanin (Phe) d¿zeyleri, fenilalanin/tirozin (Phe/Tyr) oranlarē, PAH ve QDPR gen analizleri ile 

eĸlik eden ek klinik patolojiler detaylē olarak analiz edilmiĸtir. 

 

Bulgular:  Olgularēn %51,2ôsi hafif hiperfenilalaninemi (HPA), %8,6ôsē BH4 yanētlē PKU, %7,4ô¿ 

klasik PKU ve %2,5ôi dihidropteridin red¿ktaz (DHPR) eksikliĵi tanēsē almēĸtēr. Yalancē HPA 

y¿ksekliĵi saptanan %9,9ôluk (n=16) grubun %68,7ôsinde total parenteral n¿trisyon (TPN) 

kullanēmē ºyk¿s¿ belirlenmiĸ; ayrēca konjenital diyafragma hernisi, galaktozemi ve lipoprotein 

lipaz eksikliĵi gibi nadir ikincil nedenler saptanmēĸtēr. Dikkat ­ekici olarak, Suriyeli m¿lteci 

olgularēn baĸvuru yaĸēnēn (ortanca 36 g¿n), T¿rk hastalara (ortanca 28 g¿n) gºre anlamlē derecede 

geciktiĵi (p<0,05) gºzlenmiĸtir. UNTP ile yºnlendirilen iki olguda mikrosefali fark edilmiĸ ve 

Maternal PKU sendromu tanēsē almēĸtēr. 

Genetik analiz yapēlan 68 hastada en sēk p.Ala300Ser (%20,6) ve p.A403V (%16,2) varyantlarē 

saptanērken; literat¿rde nadir bildirilen p.Lys363Asnfs*37, c.1089delG ve c.730_*13delinsC 

varyantlarē tespit edilerek genetik havuz verilerine katkē saĵlanmēĸtēr.  

 

Sonu­: ¢alēĸmamēz, bºlgemizdeki PKU profilinin ulusal verilerle uyumunu gºsterirken; TPN 

kullanēmē ve nadir metabolik hastalēklarēn yalancē pozitiflikteki kritik rol¿n¿ vurgulamaktadēr. 

Saptanan nadir varyantlar toplumumuzun genetik ­eĸitliliĵini kanētlar niteliktedir. M¿lteci 

pop¿lasyonundaki tanēsal gecikmeler ve maternal PKU sendromu vakalarēndaki aĵēr nºrolojik 

etkiler, gebelik ºncesi metabolik kontrol¿n kritik ºnemini bir kez daha ortaya koymaktadēr.  

Bulgularēmēz, ulusal tarama programlarēnēn etkinliĵini artērmak i­in klinik, biyokimyasal ve 

sosyodemografik faktºrlerin birlikte ele alēndēĵē multidisipliner bir yaklaĸēmēn gerekliliĵini 

kanētlamaktadēr. 
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Giriĸ: Krabbe hastalēĵē (KH) veya globoid h¿creli lºkodistrofi (GLD), bir lizozomal enzim olan 

galaktoserebrosidazēn (GALC) eksikliĵinden kaynaklanan 1/100 000 sēklēĵēnda gºr¿len, otozomal 

resesif ge­iĸli bir metabolik hastalēktēr. KH, ilerleyici demiyelinizasyon ve oligodendrosit 

apopitozu ile seyreden nºrodejeneratif bir s¿rece neden olmaktadēr. Ķnfantil form en sēk gºr¿len tip 

olup hēzlē progresyon ile iki yaĸ civarē erken mortalite ile iliĸkilidir. Ge­ baĸlangē­lē juvenil ve 

eriĸkin formlar olgularēn sadece % 10ônu kapsamakta ve infantil tipe gºre daha ge­ baĸlangē­lē ve 

yavaĸ seyir bir seyir gºsterdiklerinden, ­oĵu zaman baĸka tanēlarla izlenmekte veya ge­ tanē 

almaktadērlar. Bu sunumda progresif motor gerileme ile baĸvuran ve genetik inceleme ile ge­ 

baĸlangē­lē Krabbe hastalēĵē tanēsē alan bir hastanēn paylaĸēlmasē ama­lanmēĸtēr. 

Olgu Sunumu: On bir yaĸēnda erkek hasta, son iki yēldēr motor becerilerinde belirgin gerileme 

olmasē nedeniyle getirilmiĸti. Nºrolojik deĵerlendirmede ataksisi ve zaman zaman anlaĸēlmaz 

konuĸmalarē olduĵu saptandē. WISC-R deĵerlendirmesinde hafif d¿zeyde zihinsel yetersizlik (50ï

69 puan aralēĵē) ile uyumlu performans belirlendi. Kraniyal manyetik rezonans gºr¿nt¿lemede 

(MRG) sol periventrik¿ler beyaz cevherde T2 ve FLAĶR sekanslarēnda hiperintens sinyal artēĸlarē 

izlendi. Elektromiyografi  (EMG)incelemesinde demiyelinizasyon ve aksonal dejenerasyon ile 

uyumlu polinºropati saptandē. Elektroensefalografi ile epileptiform aktivite saptanmadē. Ķĸitme 

deĵerlendirmesi ve gºz muayenesi normaldi. Klinik ve MRG bulgularē nedeniyle istenen genetik 

analizde GALC geninde c.1700A>C (p.Tyr567Ser) homozigot varyant saptandē ve hastaya ge­ 

baĸlangē­lē Krabbe hastalēĵē tanēsē konuldu. 

Tartēĸma: Krabbe hastalēĵē sadece infantil dºnemdeki nºrolojik bulgularla deĵil, progresif motor 

gerileme ile baĸvuran daha ileri yaĸlardaki olgularda da ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir. Ge­ 

baĸlangē­lē formlarda klinik seyir daha yavaĸ olmakla birlikte nºrolojik progresyon devam 

etmektedir. Erken genetik tanē; aile taramasē ve prenatal tanē saĵlanmasē, iĸitme kaybē, gºrme kaybē, 

biliĸsel bozulma ve kas tonusu gibi deĵiĸikliklerinin izlenmesi potansiyel tedavi se­eneklerinin 

deĵerlendirilmesi a­ēsēndan ºnem taĸēmaktadēr.  

Anahtar kelimeler: Krabbe hastalēĵē, ataksi, nºrodejenerasyon, nºropati 
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Giriĸ 

Multiple acyl-CoA dehidrogenaz eksikliĵi (Glutarik asid¿ri tip 2 (GA Tip II)), otozomal resesif 

ge­iĸli nadir bir yaĵ asidi oksidasyon bozukluĵudur. Hastalēk, elektron taĸēyēcē flavoprotein (ETF) 

veya elektron taĸēyēcē flavoprotein dehidrogenaz (ETF-DH) sistemindeki defektler sonucu geliĸir. 

Bu defektler, yaĵ asitleri ile bazē aminoasitlerin oksidasyonunu bozarak enerji metabolizmasēnda 

ciddi aksaklēklara yol a­ar. Klinik spektrum olduk­a geniĸtir. Neonatal dºnemde aĵēr metabolik 

kriz, hipotoni, hipoglisemi ve metabolik asidoz ile prezente olabilirken; ge­ baĸlangē­lē formda 

daha yavaĸ seyirli ve genellikle nºromuskuler bulgularēn ºn planda olduĵu bir tablo izlenir. Ge­ 

baĸlangē­lē olgularda tekrarlayan hipoglisemi ataklarē, proksimal miyopati, egzersiz intoleransē ve 

kusma epizotlarē sēk gºr¿len klinik ºzellikleridir.  

Olgu Sunumu   

On iki yaĸēnda kēz hastanēn, son altē yēldēr aralēklē karēn aĵrēsē ataklarē nedeniyle farklē saĵlēk 

merkezlerine baĸvurduĵu, abdominal migren ºn tanēsēyla takip edildiĵi ºĵrenildi. Son 

baĸvurusunda baĸ dºnmesi ve bilin­ bulanēklēĵē geliĸmesi ¿zerine dēĸ merkezde yapēlan 

tetkiklerinde hipoglisemi ve metabolik asidoz saptanmasē ¿zerine ileri tetkik ve tedavi amacēyla 

merkezimize sevk edildi. Anne ve babasē arasēnda akrabalēk ºyk¿s¿ bulunan hastanēn, fizik 

incelemesinde kilo, boy ve baĸ ­evresi persentilleri normal sēnērlardaydē. Karēn muayenesi doĵaldē. 

Nºrolojik muayenesinde aksiyel ve periferik kas tonusu doĵal, derin tendon refleksleri canlē olup 

patolojik refleks saptanmadē. Laboratuvar incelemelerinde hipoglisemi ve metabolik asidoz tablosu 

mevcut olup, Tandem MS analizinde serbest karnitini hafif d¿ĸ¿kken, a­ilkarnitin profili normal 

aralēktaydē. Ķdrar organik asit incelemesinde dikarboksilik asid¿risi saptandē. Batēn ultrasonografisi 

hepatosteatoz ile uyumlu olarak deĵerlendirildi. Klinik, laboratuvar ve gºr¿nt¿leme bulgularē 

birlikte deĵerlendirilerek GA tip 2 d¿ĸ¿n¿len hastanēn ETFDH geninde c.1130T>C varyantē 

homozigot olarak saptandē. Riboflavin, Coenzymeq10 ve karnitin replasmanē baĸlandē. Tedavi 

sonrasēnda hastanēn klinik durumunda belirgin ve dramatik d¿zelme gºzlendi.  

Sonu­ 

Bu olgu, tekrarlayan karēn aĵrēsē ve kusma ataklarē ile baĸvuran hastalarda nadir metabolik 

hastalēklardan GA Tip2ônin ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmesi gerektiĵini ve erken tanē ile uygun tedavinin 

klinik seyri belirgin ĸekilde iyileĸtirebileceĵini gºstermektedir. 
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Giriĸ: MPS Tip II (Hunter Sendromu), iduronat s¿lfataz enzim eksikliĵine baĵlē geliĸen, lizozomal 

depo hastalēklarē arasēnda X'e baĵlē resesif kalētēm gºsteren tek formdur. Fenotipik karakterizasyon 

genellikle 2ï4 yaĸlarē arasēnda belirginleĸmekte olup kaba y¿z gºr¿n¿m¿, makroglossi, ses 

boĵukluĵu, hepatomegali, iskelet deformiteleri ve tekrarlayan otit ataklarēna baĵlē iĸitme kaybē 

baĸlēca klinik bulgular arasēnda yer almaktadēr. Fenilketon¿ri (FK¦) ise fenilalanin hidroksilaz 

enzim eksikliĵi sonucunda fenilalanin ve t¿revlerinin v¿cutta birikmesiyle seyreden; entelekt¿el 

yetersizlik, otizm spektrum bozukluĵu ve egzema benzeri cilt bulgularēnēn eĸlik edebildiĵi 

otozomal resesif bir metabolik hastalēktēr. Bu olgu sunumunun amacē, her iki hastalēĵē eĸ zamanlē 

taĸēyan bir hastanēn klinik bulgularēnē paylaĸmak ve bu nadir birlikteliĵe dikkat ­ekmektir. 

 

Yºntem: Hastanēn klinik, biyokimyasal ve genetik verileri retrospektif olarak incelenmiĸ; bulgular 

g¿ncel literat¿r eĸliĵinde tartēĸēlmēĸtēr. 

 

Olgu: Aralarēnda birinci derece kuzen evliliĵi bulunan ebeveynlerden d¿nyaya gelen hastanēn 15 

g¿nl¿kken yenidoĵan tarama programē kapsamēnda yapēlan kan ºrneĵinde fenilalanin y¿ksekliĵi 

saptandēĵē ve fenilalanin hidroksilaz (PAH) geninde patojenik homozigot varyant tespit edilerek 

FK¦ tanēsē konulduĵu ºĵrenildi. Hasta, bu tanē doĵrultusunda fenilalanin kēsētlē diyet ve 

sapropterin dihidroklorid tedavisi ile takip edilmekteydi. 

Rutin poliklinik kontrol¿nde makrosefali (+3,3 SDS; >99. persentil), kēsa el parmaklarē ve kaba 

y¿z gºr¿n¿m¿ ve kot altē 2 cm hepatomegali saptandē. Denver Geliĸimsel Tarama Testi takvim 

yaĸēyla uyumlu bulundu. Ekokardiyografik deĵerlendirmede kardiyak patolojiye rastlanmadē. 

Bakēlan iduronat s¿lfataz enzim aktivitesinin d¿ĸ¿k saptanmasē ¿zerine mukopolisakkaridoz gen 

paneli gºnderildi ve IDS geninde hemizigot varyant tespit edildi. MPS II tanēsē konularak enzim 

replasman tedavisi baĸlandē. 

 

 

 

 

Sonu­: Bu olgu, farklē metabolik hastalēklarēn bir arada gºr¿lebildiĵini ve ºnceden tanē almēĸ 



 

hastalarda geliĸen yeni klinik bulgularēn dikkatle deĵerlendirilmesi gerektiĵini vurgulamaktadēr. 

Klinisyenlerin birden fazla nadir hastalēĵēn aynē bireyde bir arada bulunabileceĵini gºz ºn¿nde 

bulundurmasē, tanēsal gecikmelerin ºnlenmesi ve uygun tedavinin zamanēnda baĸlanmasē a­ēsēndan 

kritik ºneme sahiptir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS92 

3-Metilkrotonil Glisin¿ride Fenotipik Heterojenite: 

Dºrt Olguluk Seri 

 

Merve Atasoy K¿tri1, Busenur Erdin­1, Gonca Kēlē­ Yēldērēm1  

1.Eskiĸehir Osmangazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē 

 
GĶRĶķ: 3-Metilkrotonil glisin¿ri, MCC1 veya MCC2 gen mutasyonlarēna baĵlē 3-metilkrotonil-

KoA karboksilaz (3-MCC) eksikliĵinden kaynaklanan nadir bir organik asid¿ridir. Lºsin 

metabolizmasēndaki bozukluk sonucu idrarda 3-hidroksiizovalerik asit (3-HĶVA) ve 3-

metilkrotonil glisin (3-MKG) artēĸē, karnitin/a­ilkarnitin profilinde C5-OH y¿ksekliĵi gºr¿l¿r; 

sekonder karnitin eksikliĵi eĸlik edebilir. Klinik bulgular asemptomatik olgulardan yenidoĵan 

dºneminde diren­li nºbetler ve aĵēr metabolik dekompansasyona kadar deĵiĸken olup fenotip-

genotip korelasyonu net deĵildir. Bu ­alēĸmada, 3-metilkrotonil glisin¿ride deĵiĸken klinik 

prezentasyonlarēn ve fenotipik heterojenitenin vurgulanmasē ile tanēsal farkēndalēĵēn artērēlmasē 

ama­landē. 

OLGULAR  

Olgu 1: Tremor yakēnmasē olan 14 yaĸ kēz hastada C5-OH y¿ksekliĵi ve idrar organik asit 

analizinde (ĶOA) 3-MKG ile 3-HĶVA artēĸē saptandē. MCC2 geninde c.295G>C homozigot 

mutasyonu gºsterildi. Lºsin kēsētlē diyet ve levokarnitin sonrasē tremor geriledi. 

Olgu 2: WES analizinde MCC1 geninde c.1527>A homozigot mutasyonu saptanan 9 yaĸ erkek 

hastada tekrarlayan metabolik asidoz, nºromotor gerilik ve solunum desteĵi ihtiyacē vardē. BPAP 

cihazēna baĵēmlē ve y¿r¿yemediĵi i­in tekerlekli sandalye ile hayatēnē idame ettirebiliyordu.ĶOAôde 

karakteristik artēĸ, C5-OH y¿ksekliĵi ve serbest karnitin d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ saptandē. Diyet, karnitin ve 

biyotin tedavisi sonrasē kēsmi klinik d¿zelme gºzlendi.Kendi ºzbakēmēnē yapabilecek kadar hareket 

edebildi, aralēklē olarak BPAP cihazēndan ayrē kalabildi. 

Olgu 3: Hipotoni ve metabolik asidoz ile baĸvuran 26 g¿nl¿k erkek hastada C5-OH y¿ksekliĵi, 

serbest karnitin d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ve tipik organik asit artēĸē saptandē.MCC1 geninde c.1527C>A 

homozigot mutasyonu gºsterildi. Lºsin kēsētlē diyet, levokarnitin ve biyotin baĸlandē. Nºromotor 

geliĸimi yaĸētlarēna uygun seyretmekte.  

Olgu 4: Biyotinidaz eksikliĵi tanēlē 6 yaĸ erkek hastada rutin ĶOAôde 3-HĶVA ve 3-MKG artēĸē 

saptandē.C5-OH y¿ksekliĵi ¿zerine MCC1 geninde c.543T>G homozigot mutasyonu gºsterildi ve 

lºsin kēsētlē diyet tedavisi baĸlandē. 

SONU¢ 

3-MCC eksikliĵi geniĸ klinik spektrum gºsteren, genotip-fenotip korelasyonu zayēf bir 

hastalēktēr.Olgularēmēzda dºrt farklē fenotip izlenmiĸ, t¿m hastalarda C5-OH y¿ksekliĵi ve idrarda 

karakteristik organik asit artēĸē saptanmēĸtēr.Yenidoĵan dºneminden eriĸkin yaĸa kadar deĵiĸen 

prezentasyonlar nedeniyle hipotoni, metabolik asidoz, nºromotor gerilik veya asemptomatik 

olgularda ayērēcē tanēda d¿ĸ¿n¿lmelidir.Erken tanē ve tedavi klinik d¿zelme saĵlayabilir. 

Tablo: Olgularēn Klinik ve Laboratuvar ¥zellikleri 



 

 
 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS93 

Jeneralize UDP-Galaktoz 4ǋ-Epimeraz Eksikliĵinde Diyet Tedavisi Sonrasē Belirgin Klinik ve 

Biyokimyasal D¿zelme: Bir Olgu Sunumu 

 

Ayĸe ķenol Ersak1, Serap Ketenci Ķĸlek2, Ayĸen Ko­yiĵit1, Yēlmaz Yēldēz1, Gizem ¦rel 

Demir2, Tijen Tanyal­ēn3, Ķncilay Lay4, Kēsmet ¢ēkē1, Pelin ¥zlem ķimĸek Kiper2 

1- Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē, Ankara 

2- Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Genetik Bilim Dalē, Ankara 

3- Tanyal­ēn Tēp Laboratuvarē, Yenidoĵan Tarama ve Metabolizma Birimi, Ķzmir 
4- Hacettepe ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Tēbbi Biyokimya Anabilim Dalē, Ankara 

 
Giriĸ: 

UDP-galaktoz 4ǋ-epimeraz (GALE) eksikliĵi, galaktoz metabolizmasēnēn nadir gºr¿len kalētsal bir 

bozukluĵu olup, benign periferik formdan multisistemik tutulumla seyreden aĵēr jeneralize forma 

kadar uzanan geniĸ bir klinik spektrumla karakterizedir. Jeneralize form son derece nadir olup, 

hepatik disfonksiyon, b¿y¿me geriliĵi ve ­eĸitli sistemik bulgularla kendini gºsterebilir. Klinik 

heterojenite ve hastalēĵēn nadir gºr¿lmesi tanēyē g¿­leĸtirmektedir. Ayrēca, tedaviye yanēt 

konusunda mevcut veriler sēnērlēdēr. 

Yºntem: 

¦­ aylēk kēz hasta, belirgin transaminaz y¿ksekliĵi nedeniyle deĵerlendirildi. Fizik muayenede 

b¿y¿me geriliĵi, hepatomegali, kraniofasiyal dismorfik ºzellikler ve ¿st ekstremitelerde kēsalēk, 

bilateral sensºrinºral iĸitme kaybē saptandē. T¿m ekzom dizileme analizinde GALE geninde 

(NM_001008216.2) homozigot c.280G>A (p.Val94Met) varyantē saptanarak patojenik olarak 

sēnēflandērēldē. Metabolik incelemelerde total ve serbest galaktoz d¿zeyleri y¿ksek bulundu. 

Kapiller elektroforez ile yapēlan analizde transferrin glikozilasyon ºr¿nt¿s¿ anormal bulundu (Tip 

1 patern).  

Bulgular:  

Tanē sonrasē galaktoz ve laktozdan kēsētlē diyet baĸlandē. Ķki ay i­inde hepatomegali geriledi ve 

serum transaminaz d¿zeyleri normal sēnērlara dºnd¿. Total ve serbest galaktoz d¿zeyleri sērasēyla 

18,7 mg/dL (Referans: <10 mg/dL) ve 14,7 mg/dLôden (Referans: <5 mg/dL); 4 mg/dL ve 3,8 

mg/dLôye geriledi. Kapiller elektroforez ile deĵerlendirilen transferrin glikozilasyon profilinin de 

diyet tedavisi sonrasē normal olduĵu gºzlendi. 

Sonu­: 

Bu olgu, multisistemik tutulum ve eĸlik eden dismorfik ºzelliklerle baĸvuran hastalarda jeneralize 

GALE eksikliĵinin tanēsēndaki zorluklarē ortaya koymaktadēr. Tip I ile uyumlu transferrin paterni, 

konjenital glikozilasyon bozukluklarēnē d¿ĸ¿nd¿rebilir ve tanēda yanēltēcē olabilir. Bununla birlikte, 

erken tanē ve uygun diyet tedavisi ile hēzlē ve belirgin klinik d¿zelme saĵlanabilmektedir. Bu 

nedenle, hepatik disfonksiyon ve dismorfik bulgularē olan hastalarda GALE eksikliĵi ayērēcē tanēda 

mutlaka gºz ºn¿nde bulundurulmalēdēr. 

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 



 

 

PS98 

OCRL Ķliĸkili Lowe Sendromunda Klinik ve Genotipik Spektrumun Geniĸlemesi: Altē 

Olguluk Tek Merkez Deneyimi 

 

Hacer BASAN - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Aynur  K¦¢¦KCONGAR YAVAķ - Ankara Bilkent ķehir Hastanesi 

Berrak BĶLGĶNER G¦RB¦Z - Ankara Yēldērēm Beyazēt ¦niversitesi 

Harun YILDIZ - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Mustafa  KILI¢ - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Ķzzet ERDAL  - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Abdulkerim  KOLKIRAN  - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Hanife SAAT - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Fatih G¦RB¦Z - Ankara Yēldērēm Beyazēt ¦niversitesi 

¥zge ¥ZALP - Ankara Dr. Abdurrahman Yurtaslan Onkoloji Hastanesi 

Atilla  ¢ayēr - Atat¿rk¦niversitesi 

¢iĵdem Seher Kasapkara - Gazi ¦niversitesi 

 
Giriĸ: 

Lowe sendromu, OCRL genindeki patojenik varyantlara baĵlē geliĸen, gºz, santral sinir sistemi ve 

bºbrekleri etkileyen nadir bir Xôe baĵlē multisistemik hastalēktēr. Klasik triad iyi tanēmlanmēĸ 

olmakla birlikte, hastalēĵēn klinik spektrumu olduk­a deĵiĸken olup ºzellikle erken dºnemde tanē 

gecikebilmektedir. Bu ­alēĸma, farklē fenotipik ºzellikler gºsteren olgular ¿zerinden klinik ve 

genotipik ­eĸitliliĵi ortaya koymayē ama­lamaktadēr. 

Yºntem: 

¦­¿nc¿ basamak bir pediatrik metabolizma merkezinde izlenen, genetik olarak doĵrulanmēĸ veya 

klinik olarak Lowe sendromu tanēsē alan altē erkek hasta retrospektif olarak deĵerlendirildi. Klinik 

bulgular, nºrogeliĸimsel ºzellikler, renal tutulum, laboratuvar verileri ve molek¿ler analiz sonu­larē 

sistematik olarak incelendi. 

Bulgular:  

T¿m olgularda bilateral konjenital katarakt en erken ve en tutarlē klinik bulgu olarak saptandē. Tanē 

yaĸē erken infant dºnemden adºlesan dºneme kadar deĵiĸkenlik gºsterdi. Nºrogeliĸimsel tutulum, 

hafif gecikmeden aĵēr global geliĸim geriliĵi ve otizm spektrum bulgularēna kadar geniĸ bir daĵēlēm 

sergiledi. Renal tutulum; baĸlangē­ta normal bulgulardan ilerleyici proksimal t¿b¿lopati ve nefrotik 

d¿zeyde protein¿riye kadar uzanan heterojen bir seyir izledi. Molek¿ler analizde nonsense, 

frameshift, missense ve in-frame delesyon dahil farklē OCRL varyantlarē tanēmlandē; bazē 

varyantlarēn de novo olduĵu gºsterildi. Trunkating varyant taĸēyan olgularda daha belirgin ve klasik 

fenotip gºzlenirken, non-trunkating varyantlarda daha hafif klinik seyir dikkat ­ekti. 

Sonu­: 

Bu olgu serisi, Lowe sendromunun klasik triadēn ºtesinde geniĸ ve deĵiĸken bir klinik spektruma 

sahip olduĵunu gºstermektedir. ¥zellikle erkek bebeklerde izole konjenital katarakt varlēĵēnda dahi 

tanē akēlda tutulmalē ve erken dºnemde molek¿ler analiz yapēlmalēdēr. Erken tanē, multidisipliner 

izlem ve genetik danēĸmanlēk a­ēsēndan kritik ºneme sahiptir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS99 

Erken ¢ocukluk Dºneminde Motor Regresyon ile Baĸvuran Bir Hastada PLA2G6 Ķliĸkili 

Nºroaksonal Dejenerasyon: Olgu Sunumu 

 

Ayĸe Sarēbacak1, Elif Arslanoĵlu2, Nazmiye T¿zel G¿nd¿z2, Fatma Derya Bulut2, Berrak 

Bilginer G¿rb¿z3, Esra Sarēge­ili4, Neslihan ¥nenli Mungan2, Deniz Kor2 
1¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 
2¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē BD 
3Adana ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Hastalēklarē 
4Adana ķehir Hastanesi ¢ocuk Nºroloji Bºl¿m¿ 

 
Giriĸ:Erken ­ocukluk dºnemindeki geliĸimsel gerileme ve motor regresyon nadir gºr¿len ancak 

geniĸ bir ayērēcē tanē spektrumu olan klinik tablolardēr. Bu durum lizozomal depo hastalēklarē, 

mitokondriyal bozukluklar baĸta olmak ¿zere diĵer pek ­ok kalētsal metabolik hastalēkla iliĸkili 

olabilir. PLA2G6 geni ile iliĸkili nºroaksonal dejenerasyon (PLAN), beyinde demir birikimiyle 

erken baĸlangē­lē progresif nºrolojik bozulmaya yol a­an ultra-nadir bir kalētsal metabolik 

hastalēktēr. ¦­ alt tipinden infantil nºroaksonal distrofiyle seyreden grupta klinik olarak ilk ¿­ yaĸta 

hipotoni, motor gerileme, spastisite ve ilerleyici nºroregresyon gºr¿l¿r. Bu bildiride motor 

duraklama ve sonrasēnda regresyonla baĸvuran ve genetik incelemeyle PLAN tanēsē alan bir olgu 

sunuldu. 

 

Olgu:Ķki yaĸēnda erkek hasta, y¿r¿mede gecikme, uyurken sē­rama, hipotoni yakēnmalarēyla 

getirildi. Anne-baba akrabalēĵē bulunmayan hastanēn prenatal ºyk¿s¿nde ºzellik yoktu. Annenin 

dºrd¿nc¿ gebeliĵinden yaĸayan ikinci ­ocuk olarak miyadēnda 3000 gram olarak doĵmuĸtu. Ailede 

benzer bulgularla kaybedilen tanēsēz bir kardeĸ vardē. Baĸēnē dik tutma ve sosyal g¿l¿mseme gibi 

erken geliĸim basamaklarēnē uygun zamanda kazanmēĸ, yaklaĸēk altēncē ayda desteksiz 

oturabilmiĸti. Ancak y¿r¿meye zamanēnda baĸlayamamēĸ ve giderek motor becerilerinde gerileme 

olduĵu gºzlenmiĸti. Nºbeti yoktu. Baĸvurusundaki muayenesinde; strabisbus, hipotoni, artmēĸ 

derin tendon refleksleri, spastisite, motor kuvvette azalma ve geliĸim basamaklarēnda gerilik olduĵu 

saptandē. Sistemik incelemede baĸka patoloji bulunmadē. Beyin manyetik rezonans 

gºr¿nt¿lemesinde (MRG) serebellar atrofi, bazal gangliyonlar ve globus pallidusda sinyal 

deĵiĸiklikleri izlendi. Her ne kadar aminoasit ile organik asit analizleri normal sonu­lansa, 

metabolik incelemelerle lizozomal depo hastalēklarē ve neuronal seroid lipofusinozis gibi 

nºroregresyon nedenleri dēĸlansa da, aynē tabloya neden olabilecek ­ok sayēda nºrometabolik 

hastalēĵēn ayērēcē tanēsēnē hēzlandērabilmek i­in t¿m ekzom dizileme analizi istendi. PLA2G6 

geninde homozigot patojenik delesyon saptanarak PLAN tanēsē konuldu.  

Tartēĸma:Motor regresyon ve geliĸimsel gerilemeyle baĸvuran ­ocuklarda ayērēcē tanē geniĸ olup 

metabolik ve genetik hastalēklar mutlaka deĵerlendirilmelidir. Biyokimyasal incelemelerin normal 

olduĵu durumlarda nºrogºr¿nt¿lemedeki anormal bulgular ēĸēĵēnda ileri genetik analizler tanē 

koymada kritik rol oynamaktadēr. Olgumuz, a­ēklanamayan geliĸimsel gerileme gºr¿len olgularda 

erken genetik deĵerlendirmenin ºnemini vurgulamaktadēr.  

 

Anahtar kelimeler:  PLA2G6 geni, nºroaksonal distrofi, motor regresyon 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS100 

Ge­ Baĸlangē­lē Ornithin Transkarbamilaz Eksikliĵi: Status Epileptikus ve Ensefalopati ile 

Seyreden ¥l¿mc¿l Bir Olgu 

Hacer Basan - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Serdar  CEYLANER  - Ķntergen Genetik Hastalēklar Deĵerlendirme Merkezi 

Gºkalp ¢ELĶK - Ķntergen Genetik Hastalēklar Deĵerlendirme Merkezi 

Zeynelabidin ¥ZT¦RK - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Kēvan­ TERZĶ - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

Ekin  ¥ZSAYDI AKTAķOĴLU - Ankara Etlik ķehir Hastanesi 

 
Ama­: 

Ornithin transkarbamilaz (OTC) eksikliĵi, ¿re dºng¿s¿ hastalēklarēnēn en sēk gºr¿len formudur. 

Ge­ baĸlangē­lē olgular nonspesifik nºrolojik ve gastrointestinal bulgularla seyredebildiĵinden tanē 

gecikebilir ve hiperammonemik krizler hēzla ºl¿mc¿l hale gelebilir. Bu ­alēĸmada, ge­ baĸlangē­lē 

OTC eksikliĵinin klinik, biyokimyasal ve genetik ºzelliklerinin sunulmasē ama­landē. 

Olgu: 

Yedi yaĸēnda erkek hasta, tekrarlayan kusma, davranēĸ deĵiĸiklikleri ve bilin­ deĵiĸiklikleri ºyk¿s¿ 

sonrasē status epileptikus ve akut ensefalopati ile baĸvurdu. Plazma amonyak d¿zeyi yaklaĸēk 400 

Õmol/L olarak saptandē. Acil olarak protein kēsētlamasē, intravenºz azot baĵlayēcē tedavi ve s¿rekli 

venºvenºz hemodiyaliz baĸlandē ve amonyak d¿zeyi hēzla geriledi. Metabolik incelemelerde d¿ĸ¿k 

kan ¿re d¿zeyi, y¿ksek-normal plazma glutamin d¿zeyi ve belirgin orotik asid¿ri saptandē. Beyin 

gºr¿nt¿lemede yaygēn serebral ºdem ve saĵ anterior serebral arter sulama alanēnda iskemi izlendi. 

T¿m tedavilere raĵmen hastada progresif nºrolojik kºt¿leĸme geliĸti ve beyin ºl¿m¿ ger­ekleĸti. 

Molek¿ler analizde OCRL geni NM_000531.6(OTC):c.717+26_868-280dup varyantē ile uyumlu, 

ekzʦʥ 8ôi i­eren hemizigot duplikasyon saptandē. 

Sonu­: 

Bu olgu, ge­ baĸlangē­lē OTC eksikliĵinde tanē g¿­l¿ĵ¿n¿ ve hiperammoneminin hēzlē ve yēkēcē 

nºrolojik etkilerini vurgulamaktadēr. Ayrēca ekzonal duplikasyon gibi yapēsal varyantlarēn hastalēk 

patogenezindeki ºnemine dikkat ­ekmektedir. Akut nºrolojik bulgularla baĸvuran ­ocuklarda 

hiperammonemi mutlaka dēĸlanmalēdēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Gizli Kalan Genetik Miras; 42 Yēl Sonra Gelen Mukopolisakkaridoz Tip 10 Tanēsē, Doĵal 

Seyir ve Uzun Dºnem Ķskelet Bulgularē 

 

Nilay Kan Menk¿ - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Mehlika Meryem  Sarē - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Filiz Baĸak Ergin  - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Kazēm  Secgen - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Ķlyas  Okur  - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma B.D, ANKARA 

¢iĵdem Seher Kasapkara - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Leyla  T¿mer - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik B.D, ANKARA 

Fatih S¿heyl Ezg¿ - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma-Genetik B.D., ANKARA 

 
Giriĸ: Mukopolisakkaridoz Tip 10 (MPS 10), ARSK genindeki patojenik varyantlar sonucu oluĸan 

Arils¿lfataz K enzimi eksikliĵiyle karakterize, olduk­a nadir bir lizozomal depo hastalēĵēdēr. 

Literat¿rdeki vakalarēn ­oĵu ­ocukluk dºnemine aittir. Bu ­alēĸmada, literat¿rde bug¿ne kadar 

bildirilen en yaĸlē MPS 10 vakasēnēn klinik seyri ve uzun dºnem iskelet komplikasyonlarē 

sunulmaktadēr. 

Yºntem: ķiddetli kal­a aĵrēsē ve iskelet anomalileri ile baĸvuran 42 yaĸēndaki erkek hastanēn klinik 

muayenesi, radyolojik gºr¿nt¿lemeleri ve laboratuvar tetkikleri incelenmiĸtir. Tanēsal doĵrulama 

i­in idrar glikozaminoglikan (GAG) analizi, spesifik enzim panelleri ve T¿m Ekzom Dizileme 

(WES) yºntemleri kullanēlmēĸtēr. 

Bulgular:  Hastada kēsa boy, hafif kaba y¿z hatlarē ve kronik ses kēsēklēĵē saptanmēĸtēr. Radyolojik 

incelemelerde platispondili, kalvaryal kalēnlaĸma ve uzun kemiklerde dikey ­izgilenmeler 

gºzlenmiĸtir. Bilateral aĵēr kal­a displazisi olan hastanēn saĵ kal­a artropatisi ge­irdiĵi 

saptanmēĸtēr. Standart idrar GAG taramasē normal sonu­lanērken, LC-MS/MS analizi hafif 

dermatan ve heparan s¿lfat y¿ksekliĵi gºstermiĸtir. Genetik analizde ARSK geninde homozigot 

c.1254G>A (p.Met418Ile) varyantē tespit edilmiĸtir. 

Sonu­: Bu olgu, MPS 10ôun eriĸkin dºnemdeki doĵal seyrini dºk¿mante eden ilk rapordur. 

Hastalēk, zihinsel geliĸimi etkilemese de ilerleyici iskelet displazisi nedeniyle yaĸam kalitesini ciddi 

orantēda d¿ĸ¿rmekte ve yetiĸkinlikte majºr ortopedik cerrahi gerektirmektedir. Ķdrar GAG 

seviyeleri normal olsa dahi, kēsa boy ve a­ēklanamayan iskelet displazisi bulgularē olan hastalarda 

MPS 10 tanēsē akēlda tutulmalēdēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 



 

PS104 

Ulusal Yenidoĵan Taramasi ile Baĸvuran Hastalarda         

Aile Taramasēnēn ¥nemi 

 

Sibel Bur­ak ķahin Uyar1, Esra ¥zcan2, Nuriye Ece Mintaĸ, Tayfun ¢inleti3 

1. Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

2. Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve Diyet  

3. Muĵla Eĵitim ve Araĸtērma Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē  

4. Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Genetik Hastalēklarē  

 
Giriĸ ve Ama­  

 Kalētsal metabolik hastalēklar; in utero, yenidoĵan dºnemi, ­ocukluk ve eriĸkin dºneminde bulgu 

verebilir. Bu yazēda yenidoĵan taramasē ile baĸvuran hastalarēn aile taramasēnēn ºneminin 

vurgulanmasē ama­lanmēĸtēr.  

Bulgular  

 Ulusal yenidoĵan taramasēnda fenilalanin y¿ksekliĵi, biotinidaz aktivitesi d¿ĸ¿kl¿ĵ¿  saptanmasē 

¿zerine Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma polikliniĵine baĸvuran hastalardan 4 tanesinin 

anne ve babasē fenilketon¿ri ve biotinidaz eksikliĵi tanēlarē almēĸtēr. Ķki hastada topuk taramasēnda 

fenilalanin y¿ksekliĵi mevcuttu. Hastalardan birinde fizik muayenede dismofizm (ºzellikle 

mikrosefali) ve yapēsal kalp hastalēĵē bulgularē ile intrauterin etkilenim vardē. Her iki hastanēn 

annesinin bakēlan fenilalanin d¿zeyleri 6mg/dlônin ¿zerindeydi. Genetik analiz ile doĵrulama 

yapēlarak hastalarēn annelerine fenilketon¿ri tanēsē konuldu. Her iki hastanēn annesine fenilalanin 

toleransē gºzetilerek fenilalanin kēsētlē diyet baĸlandē. Olgularēn hi­birine  tedavi ºncesi ve sonrasē 

nºrobiliĸsel deĵerlendirme yapēlamadē; olgularēn klinik takibi devam etmektedir. Diĵer iki hastada 

biotinidaz aktivitesi d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ mevcuttu. Hastalardan birinin annesinin ve diĵer hastanēn babasēnēn 

biotinidaz aktivite d¿zeyleri %10-20 arasēnda saptandē. Genetik analiz ile doĵrulanarak kēsmi 

biotinidaz eksikliĵi tanēsē konuldu. Her iki olguda ­ocukluk ­aĵēnda saptanan iĸitme kaybē 

mevcuttu. Olgularēn her ikisi de biotin tedavisi almaktadēr ve klinik takiplerine devam etmektedir.  

Tartēĸma ve Sonu­  

 ¦lkemizde topuk taramasēnēn, yenidoĵan dºnemi i­in erken tanē ve tedavide ºnemi b¿y¿kt¿r. 

Kliniklerimize baĸvuran hastalarēn aile taramalarēnē yaparak gºrmekteyiz ki kalētsal metabolik 

hastalēklarēn her yaĸ grubunda tanē almasē ve tedavi edilmesi ºnem arz etmektedir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 



 

PS105 

Ge­ Baĸlangē­lē Ataksi ile Prezente Olan Hhh Sendromu, Eriĸkin Bir Olgu Sunumu 

 

Mehmet Emin Demirel - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē 

Elif  Ķĸler Soylu - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Hanēm Aghakishili  - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Kaĵan ¢alēĸgan - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Tuĵ­e Aras ¢ºl - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Selin Akbulut ¢akēr - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Sedanur  Ak­a Yeĸil - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Mehmet ķerif Cansever - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa-Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksekokulu 

Tanyel  Z¿barioĵlu - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Ertuĵrul Kēykēm - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek - Ķstanbul Universitesi-Cerrahpaĸa, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ: 

Hiperornitinemi-Hiperammonemi-Homositrullin¿ri Sendromu (HHH, OMIM # 238970) otozomal 

resesfi kalētēmlē nadir bir ¿re dºng¿s¿ bozukluĵudur. Klinik bulgular geniĸ bir spektrumda olup, bazē 

hastalarda ge­ baĸlangē­lē nºrolojik semptom ile prezente olabilir. Bu olguda eriĸkin yaĸta tanē alan 

bir HHH olgusu sunulmuĸtur. 

Yºntem: 

Olguya ait klinik, laboratuvar, gºr¿nt¿leme ve genetik veriler retrospektif olarak deĵerlendirildi. 

Bulgular:  

Ebeveynleri arasēnda birinci derece kuzen evliliĵi olan 28 yaĸēnda erkek hasta, 16 yaĸēndan sonra 

baĸlayan y¿r¿y¿ĸ bozukluĵu, dengesizlik ve aralēklē d¿ĸme ĸikayetleri ile baĸvurdu. Hastanēn 

proteinli gēdalardan ka­ēndēĵē ve et t¿ketmediĵi ºĵrenildi. Nºrolojik muayenede derin tendon 

reflekslerinde artēĸ, pozitif Romberg bulgusu ve ataksik y¿r¿y¿ĸ saptandē. Kas g¿c¿ t¿m 

ekstremitelerde 5/5 idi. Sistemik muayenesinde ºzellik saptanmadē. Laboratuvar incelemelerinde 

kan amonyak d¿zeyi 127 Õmol/L ve plazma ornitin d¿zeyi 234 Õmol/L olarak saptandē. Genetik 

analizde SLC25A15 geninde homozigot mutasyon tespit edildi. Eĸlik edebilecek patolojilere yºnelik 

yapēlan kranial manyetik rezonans gºr¿nt¿leme, batēn ultrasonografi ve ekokardiyografi normal 

bulundu. Aile taramasēnda ºzellik saptanmadē. Hastaya uygulanan protein kēsētlē diyet ve sodyum 

fenilb¿tirat tedavisi ile amonyak d¿zeyi geriledi.  

Sonu­: 

HHH sendromu, eriĸkin yaĸta progresif ataksi ve spastisite ile prezente olabilir. Hiperamonyemiye 

eĸlik eden progresif nºrolojik bulgular varlēĵēnda HHH sendromu akla getirilmelidir.  

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 



 

PS107 

Kadēn Hastalēklarē ve Doĵum Hekimlerinin Kalētsal Metabolik Hastalēklarēn Prenatal 

Bulgularēna Ķliĸkin Farkēndalēk ve Bilgi D¿zeylerinin Deĵerlendirilmesi 

 

Ekin ¥zsaydē Aktaĸoĵlu1,2, Enes Kumcu3, Selen Has ¥zhan2, Halil Tuna Akar 2, Asbur­e 

Olga­2, Mehmet G¿nd¿z1, H¿seyin Levent Keskin3,4 

1¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Kliniĵi, Dr. Sami Ulus ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Eĵitim ve 

Araĸtērma Hastanesi, ANKARA 
2¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Kliniĵi, Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ANKARA  
3Kadēn Hastalēklarē ve Doĵum Kliniĵi, 3Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ANKARA 
4Kadēn Hastalēklarē ve Doĵum Kliniĵi, Ufuk ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ANKARA 

 
Giriĸ: 

Kalētsal metabolik hastalēklar (KMH), prenatal dºnemde sēklēkla nonspesifik bulgularla ortaya 

­ēkabilen ve erken tanē konulduĵunda perinatal yºnetim ile neonatal sonu­larē etkileyebilen ºnemli 

genetik hastalēklardēr. Obstetrisyenler, anormal prenatal bulgularla karĸēlaĸan ilk hekim 

gruplarēndan biri olmalarēna raĵmen, KMHôlerin antenatal dºnemde tanēnmasēna yºnelik bilgi 

d¿zeyleri yeterince bilinmemektedir. Bu ­alēĸmada, obstetrik saĵlēk profesyonellerinin KMHôlerin 

prenatal bulgularēna iliĸkin farkēndalēk ve bilgi d¿zeylerinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr.  

Yºntem: 

Bu ­alēĸmada kadēn hastalēklarē ve doĵum hekimlerine, KMHôli fet¿s ve yenidoĵanlarda 

gºr¿lebilecek klinik ve gºr¿nt¿leme bulgularēna iliĸkin bilgi d¿zeyi, fet¿ste KMH ĸ¿phesi 

durumunda klinik yaklaĸēm ve KMHôli gebelerin yºnetimine iliĸkin gºr¿ĸlerin sorgulandēĵē 

­evrimi­i anket uygulandē. Katēlēmcēlar mesleki deneyim, teorik eĵitim alma durumu ve uzmanlēk 

alanlarēna (kadēn hastalēklarē ve doĵum ve perinatoloji) gºre karĸēlaĸtērēldē.  

Bulgular:  

¢alēĸmaya toplam 270 hekim katēldē. Yaĸ ortalamasē 32,5Ñ7,1 yēl olup, %81,5ôinin mesleki 

deneyimi 5 yēlēn altēndaydē. Daha deneyimli katēlēmcēlar, antenatal KMH tanē ve izlemi 

konusundaki bilgi d¿zeylerini anlamlē olarak daha sēk yeterli buldu (p=0,015). Teorik eĵitim almēĸ 

olanlarda, KMHôlerin intrauterin dºnemde bulgu verebileceĵini d¿ĸ¿nme oranē daha y¿ksekti 

(p=0,003). Bulgular, deneyim ve eĵitimin farkēndalēk d¿zeyini olumlu yºnde etkilediĵini gºsterdi.  

Sonu­: 

Erken ĸ¿phe, uygun yºnlendirme, prenatal danēĸmanlēk ve perinatal planlama a­ēsēndan kadēn 

hastalēklarē ve doĵum hekimlerinin eĵitim programlarēna KMHôlere yºnelik teorik ve pratik 

eĵitimlerin entegre edilmesi ºnemlidir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Persistan Nºtrofili Kritik Bir Tanēsal Ķpucu mu? T¿rkiyeôden Bildirilen Yeni Bir SLC35C1 

Varyantē ile Ķliĸkili ķ¿pheli Konjenital Glikolizasyon Bozukluĵu Tip IIc  

 

Dr. Funda Bostancē, Dr . ¥znur Doĵar  

Kahramanmaraĸ Necip Fazēl ķehir Hastanesi  

 
Giriĸ: 

Konjenital glikozilasyon bozukluĵu tip IIc (CDG-IIc), SLC35C1 genindeki defekt sonucu geliĸen 

ve bozulmuĸ fukozilasyon ile karakterize nadir bir hastalēktēr. Klinik olarak tekrarlayan 

enfeksiyonlar, persistan nºtrofili, geliĸim geriliĵi ve dismorfik y¿z bulgularē ile seyreder (1). 

Olgu Sunumu: 

Otuz dºrt haftalēk gebelikten 1200 g doĵan kēz hasta, aĵēr b¿y¿me geriliĵi (boy ve kilo < -8 SD), 

global geliĸim geriliĵi, mikrosefali ve nºromotor geliĸimde gerilik  ile baĸvurdu.  Fizik muayenede 

hipertelorizm ve hafif splenomegali saptandē. Hastanēn ºyk¿s¿nde pnºmoni ve bronĸiolit nedeniyle 

tekrarlayan enfeksiyonlar mevcuttu. Laboratuvar incelemelerinde persistan lºkositoz ve belirgin 

nºtrofili saptandē. Anne-baba arasēnda dºrd¿nc¿ derece akrabalēk vardē. 

Genetik analizde SLC35C1 geninde homozigot c.145T>A (p.Trp49Arg) varyantē saptandē. Bu 

varyant literat¿rde ve pop¿lasyon veritabanlarēnda bildirilmemiĸti 

Tartēĸma: 

Bu olguda persistan nºtrofili, tanēya gºt¿ren en dikkat ­ekici bulgulardan biri olmuĸtur. CDG-

IIc/LAD IIôde nºtrofil adezyon defekti nedeniyle dolaĸēmda nºtrofili gºr¿l¿r (1). Hastanēn klinik 

bulgularē ile genetik sonucu birlikte deĵerlendirildiĵinde, varyantēn olasē patojenitesi 

desteklenmektedir. G¿ncel ­alēĸmalar, CDGôlerin tanēsēnda klinik ipu­larēnēn genetik bulgularla 

birlikte yorumlanmasēnēn ºnemini vurgulamaktadēr (2,3)). 

Sonu­: 

Persistan nºtrofili, nadir glikozilasyon bozukluklarē i­in ºnemli bir tanēsal ipucu olabilir. Bu olgu, 

T¿rkiyeôden bildirilen ve CDG-IIc ile uyumlu fenotipe sahip olasē yeni bir SLC35C1 varyantēnē 

tanēmlamakta ve erken tanēnēn tedavi a­ēsēndan kritik rol¿n¿ vurgulamaktadēr. 

Kaynaklar: 

1.Etzioni A, Frydman M, Pollack S, et al. Recurrent severe infections caused by a novel leukocyte 

adhesion deficiency. N Engl J Med. 1992;327(25):1789ï1792. 

doi:10.1056/NEJM199212173272503 

2.P®anne R, de Lonlay P, Foulquier F, et al. Congenital disorders of glycosylation (CDG): Quo 

vadis? Eur J Med Genet. 2020;63(4):103804. doi:10.1016/j.ejmg.2019.103804 

3..Francisco R, Marques-da-Silva D, Brasil S, et al. The challenge of CDG diagnosis: From 

classical to next-generation approaches. Int J Mol Sci. 2021;22(6):2873. 

doi:10.3390/ijms22062873 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Eriĸkin Pratiĵinde Hiperamonyemi: Farkēndalēk ve Acil Yaklaĸēm 

 

Hanēm Aghakēshēlē1, Ahmet Gerekan2, Kaĵan ¢alēĸgan1, Elif Ķĸler Soylu1, Tuĵ­e Aras ¢ºl1, 

Mehmet ķerif Cansever3, Ertuĵrul Kēykēm1, Tanyel Z¿barioĵlu1,  

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek1,3 

1Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 
2Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē 
3Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Araĸtērma 

Laboratuvarē, Ķstanbul 

 
GĶRĶķ: Hiperamonyemi, ¿re dºng¿s¿ bozukluklarē baĸta olmak ¿zere ­eĸitli metabolik 

hastalēklarda gºr¿len, erken tanē ve tedavi edilmediĵinde ciddi nºrolojik sekel ve mortaliteye yol 

a­abilen tēbbi bir acildir. Tablonun her yaĸ grubunda acil servislere veya farklē polikliniklere 

yansēyabilmesi nedeniyle, ilk karĸēlaĸan hekimlerin farkēndalēĵē saĵ kalēm ve doĵru yºnlendirme 

s¿recinde belirleyici rol oynar. Bu ­alēĸmanēn amacē, Eriĸkin branĸ hekimleri hekimlerin 

hiperamonyemiye iliĸkin farkēndalēk, bilgi ve yaklaĸēmlarēnē deĵerlendirmektir. 

 

Y¥NTEM: Kesitsel tipteki bu ­alēĸmaya farklē kurumlarda gºrev alan toplam 77 hekim dahil 

edilmiĸtir. ¢alēĸmanēn dēĸlama kriterleri; ­ocuk saĵlēĵē ve hastalēklarē hekimleri olarak 

belirlenmiĸtir. Katēlēmcēlarēn demografik ºzelliklerini ve hiperamonyemi yºnetimine dair 

farkēndalēklarēnē deĵerlendirmek amacēyla ­evrimi­i ortamda hazērlanan "Hekimlerde 

Hiperamonyemi Farkēndalēĵē Anketi" uygulanmēĸ olup, cevaplar anonim olarak toplanmēĸtēr. 

Veriler tanēmlayēcē istatistiksel yºntemler kullanēlarak analiz edilmiĸtir. 

 BULGULAR:  Katēlēmcēlarēn %64,9'u (n=50) erkek olup, yaĸ ortalamasē 28,98Ñ4,35 olarak 

saptanmēĸtēr. En sēk katēlēm saĵlayan branĸlar Aile Hekimliĵi ve Acil Tēp olmuĸtur. Katēlēmcēlarēn 

%94,8'i tēp eĵitimi s¿recinde genel kalētsal metabolik hastalēk eĵitimi aldēĵēnē ifade etse de, %55,8'i 

spesifik olarak hiperamonyemi konusunda hi­bir eĵitim almadēĵēnē belirtmiĸtir. Klinik yaklaĸēm 

deĵerlendirildiĵinde; akut bilin­ deĵiĸikliĵi ile baĸvuran hastada ilk basamak testlerde amonyak 

isteyeceĵini belirtenlerin oranē yalnēzca %27'dir. Eriĸkinlerde anlamlē amonyak eĸik deĵerini (>50 

Õmol/L) hekimlerin %45,4'¿, ºrneĵin buz ¿zerinde taĸēnmasē gerektiĵini ise %41'i doĵru bilmiĸtir. 

Acil vaka yºnetiminde, amonyaĵē 320 Õmol/L saptanan ¿re dºng¿s¿ bozukluĵu hastasēnda 

katēlēmcēlarēn b¿y¿k ­oĵunluĵu (n=72) metabolizma uzmanēna haber vereceĵini belirtirken, 23 

hekim ilk m¿dahaleyi yapmadan yalnēzca kons¿ltasyon isteyeceĵini ifade etmiĸtir. Ayrēca, anket 

sonucunda katēlēmcēlarēn %76,62'i hiperamonyemi yºnetimi konusunda ek eĵitime ihtiya­ 

duyduĵunu vurgulamēĸtēr. 

SONU¢: ¢alēĸmamēz, eriĸkin branĸ hekimlerinin hiperamonyemi farkēndalēĵē ve acil yºnetim bilgi 

d¿zeylerinde eksiklikler olduĵunu gºstermektedir. Akut bilin­ deĵiĸikliĵinde amonyak isteme 

oranēnēn d¿ĸ¿kl¿ĵ¿ ve ilk m¿dahale yetersizlikleri ciddi riskler barēndērmaktadēr. Hekimlerin beyan 

ettiĵi y¿ksek eĵitim ihtiyacē doĵrultusunda; eriĸkin pratiĵine ºzel hiperamonyemi tanē ve acil 

m¿dahale algoritmalarēnē i­eren standart eĵitim programlarēnēn oluĸturulmasē, erken tanē ve doĵru 

yºnlendirme s¿re­lerini g¿­lendirecektir. 

 

  

 

 

 



 

Anahtar kelimeler:  hiperamonyemi, farkēndalēk, metabolik aciller, eriĸkin hekimleri

 
ķekil 1. ¢alēĸmaya katēlan eriĸkin branĸ hekimlerinin uzmanlēk alanlarēna gºre daĵēlēmē 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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WGS Analizi ile 26 Yaĸēnda Kesin Tanē Alan Glikojen Depo Hastalēĵē Tip 1bôli Vaka Sunumu 

 

Emrecan Akg¿n1, M¿ge Aky¿z ¢ēnar1, Meral Bahar Ķster1, Mert Pekerbaĸ2,  

¥zlem ¦nal Uzun1 
1Kocaeli ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē 
2Ķzmir Biyotēp ve Genom Merkezi 

 
GĶRĶķ 

Glikojen depo hastalēĵē tip 1b (GSD-1b), SLC37A4 geninde mutasyon sonucu geliĸen ve 

hipoglisemi, hepatomegali, laktik asidoz, hiperlipidemi ve hematolojik anormallikler ile 

karakterize nadir bir metabolik hastalēktēr. Tanē genellikle klinik ve biyokimyasal bulgularēn 

genetik analiz ile doĵrulanmasē ile konulmaktadēr.  

OLGU  

Hasta, bebeklik dºneminde tipik klinik bulgular ile baĸka bir merkezde GSD-1b tanēsē almēĸtē. 20 

yaĸēnda kliniĵimizde izleme giren hastanēn hipoglisemi ataklarē, anemisi, nºtropenisi, 

hepatomegalisi,  boy kēsalēĵē ve bºbrek fonksiyonlarēnda bozulmasē, laktik asidozu, 

hipertrigliseridemi ve hiper¿risemisi mevcuttu. Klinik ve biyokimyasal bulgularē ile 6 yēldēr 

izlemimizde olan hastaya empagliflozin tedavisi baĸlanmasē planlandē ve molek¿ler genetik analiz 

istendi. ¥nce SLC37A4 geninin analizinde, daha sonra WES analizinde patojenik varyant 

saptanmadē. Klinik ĸ¿phenin g¿­l¿ olmasē nedeniyle yapēlan t¿m genom dizileme (WGS) 

analizinde SLC37A4 geninde veri bankalarēnda ­ok nadir gºzlen homozigot p.Trp393* (stop 

kodon) varyantē saptanarak hastaya kesin tanē kondu. 

TARTIķMA 

G¿­l¿ klinik ĸ¿pheye raĵmen, hedefli tek gen analizi ve WES ile saptanamayan patojenik varyant, 

ñIntegrative Genomics Viewerò (IGV) ile manuel inceleme sonucunda bulunmuĸ, ka­ērēlma nedeni 

VEPôin hatalē anotasyonu olarak belirlenmiĸtir. Bu durum, ĸ¿pheli olgularda manuel inceleme ve 

alternatif yºntemlerin ºnemini gºstermektedir. 

 

SONU¢ 

Genetik analiz sonu­larēnēn g¿­l¿ klinik ĸ¿pheye raĵmen tanēsal olmadēĵē durumlarda, nadir 

varyant tiplerinin WGS veya tamamlayēcē yºntemlerle hedeflenmiĸ olarak araĸtērēlmasē ºnemlidir. 

Anahtar Kelimeler : Glikojen depo hastalēĵē tip 1b , T¿m ekzom dizileme , T¿m genom dizileme 

, SLC37A4 
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Konjenital Hiperins¿linemik Hipoglisemide Genetik ve Klinik Heterojenite: ABCC8 ve 

HADH Mutasyonlu Ķki Olgu 

 

Funda Bostancē - Kahramanmaraĸ Necip Fazēl ķehir Hastanesi 

Fatma  Tat - Buca Seyfi Demirsoy Eĵitim Araĸtērma 

Rabia  Meral  - Kahramanmaraĸ Necip Fazēl ķehir Hastanesi 

 
Giriĸ 

Konjenital hiperins¿linemik hipoglisemi (KHH), ­ocukluk ­aĵēnda persistan hipogliseminin 

ºnemli nedenlerinden biridir ve genetik olarak heterojen bir hastalēk grubudur. Ķns¿lin fazlalēĵē 

ketogenez ve lipolizi baskēlayarak beyin i­in alternatif enerji kaynaklarēnē azaltēr ve erken dºnemde 

nºrolojik hasara yol a­abilir (1,2). 

Olgu Sunumlarē 

Ķlk olgu, a­lēk ve enfeksiyonla tetiklenen hipoglisemik ataklarē olan ve ABCC8 c.4141G>A 

(p.Gly1381Ser) heterozigot varyantē saptanan erkek hastadēr. Aile ºyk¿s¿ otozomal dominant 

ge­iĸi desteklemektedir. Yenidoĵan dºneminde hipoglisemi saptanmēĸtēr Nºrogeliĸimsel gecikme 

ve serebellar disfonksiyon izlenmiĸtir. Ķkinci olgu, altē aylēkken hipoglisemik konv¿lziyon ile 

baĸvuran ve HADH c.419+3A>C homozigot varyantē saptanan hastadēr. Nºromotor geliĸim ve 

nºrolojik muayenesi normaldir . Tanē almasēnēn ardēndan diazoksit tedavisi baĸlanmēĸtēr Diazoksit 

tedavisine iyi yanēt alēnmēĸtēr (3). 

Tartēĸma 

ABCC8 mutasyonlarē KATP kanal disfonksiyonu ¿zerinden s¿rekli ins¿lin salēnēmēna yol a­arken, 

HADH mutasyonlarē enerji metabolizmasē ¿zerinden ins¿lin sekresyonunu artērmaktadēr. Bu farklē 

mekanizmalar klinik seyir ve tedavi yanētēnē belirgin ĸekilde etkilemektedir (2,4). Ķlk olguda 

nºrogeliĸimsel gecikme ve serebellar disfonksiyon izlenmiĸtir. Yenidoĵan dºneminde hipoglisemi 

ataĵē izlenmiĸtir.Ķkinci ataĵēnē 2,5 yaĸēnda ge­irmiĸtir. Diazoksit tedavisi temin edilememiĸtir. 

Nºromotor geliĸim geriliĵi gºzlenmiĸtir. Ķkinci olgu, altē aylēkken hipoglisemik konv¿lziyon ile 

baĸvuran ve HADH c.419+3A>C homozigot varyantē saptanan hastadēr. Ilk hipoglisemi ataĵēnē 6 

aylēk iken ge­irmiĸtir Diazoksit tedavisine iyi yanēt alēnmēĸtēr. Erken tanē, hipoglisemi atak sēklēĵē 

ve ge­irdiĵi yaĸ ve uygun tedavi baĸlanmasē nºrolojik prognozu etkilemektedir  

Sonu­ 

KHH genetik ve klinik olarak heterojen bir hastalēktēr. Erken genetik tanē, uygun tedavi ve d¿zenli 

izlem nºrolojik prognozu belirler. Multidisipliner yaklaĸēm ve aile eĵitimi hipoglisemi ataklarēnēn 

ºnlenmesinde ºnemlidir. 

Kaynaklar  

1. Stanley CA. J Clin Endocrinol Metab. 2020. 2. Kapoor RR, et al. Arch Dis Child. 2021. 3. 

Senniappan S, et al. Front Endocrinol. 2024. 4. De Leon DD, Stanley CA. Nat Rev Endocrinol. 

2023. 
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HMG -CoA Liyaz Eksikliĵinde Uzun Dºnem Tēbbi Beslenme Tedavisinin B¿y¿me ve 

Metabolik Belirte­ler ¦zerine Etkisi 

 

Esma Uygur - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Kaĵan ¢alēĸgan - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Selin Akbulut ¢akēr - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Sedanur  Ak­a Yeĸil - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Hanēm Aghakishili  - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Elif  Ķĸler Soylu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Tuĵ­e Aras ¢ºl - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Mehmet ķerif Cansever - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksek 

Okulu, Tēbbi Hizmetler Ve Teknikler Bºl¿m¿, Tēbbi Labaratuvar Teknikleri Programē 

Ertuĵrul Kēykēm - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Tanyel Z¿barioĵlu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ: 3-Hidroksi-3-metilglutaril-koenzim A liyaz eksikliĵi, ketogenez ve lºsin yēkēmēnda gºrevli 

HMGCL enzimindeki bozukluĵa baĵlē bir doĵumsal metabolizma hastalēĵēdēr. Enzimin ketogenez 

ve lºsin yēkēmēndaki rol¿ nedeniyle plazma asilkarnitin ve kan amino asit analizlerinde tanēsal 

anomaliler saptanabilmektedir. ¦lkemizde yenidoĵan tarama programēnda yer almamasē nedeniyle 

hastalar hipoketotik hipoglisemi ve metabolik asidoz ile birlikte tanē almaktadēr. Tedavide karnitin 

desteĵi, a­lēktan ka­ēnma ve tēbbi beslenme tedavisi (TBT) ºnerilmektedir. Bu ­alēĸmada lºsin ve 

yaĵ kēsētlē TBTônin uzun dºnem etkilerinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem: Bu retrospektif gºzlemsel ­alēĸmada, merkezimizde izlenen HMG-CoA liyaz eksikliĵi 

tanēlē 6 hastanēn uzunlamasēna izlem verileri deĵerlendirilmiĸtir. Demografik ºzellikler, izlem 

s¿releri, TBT verileri, b¿y¿me parametreleri ve metabolik belirte­ler hasta dosyalarēndan elde 

edilmiĸtir. Ķstatistiksel analizlerde Kruskal-Wallis, Dwass-Steel-Critchlow-Fligner, Mann-Whitney 

U, ki-kare ve Spearman korelasyon testleri kullanēlmēĸ; p<0,05 anlamlē kabul edilmiĸtir. 

Bulgular:  ¢alēĸmaya 3ô¿ erkek, 3ô¿ kēz olmak ¿zere toplam 6 hasta dahil edilmiĸtir. Hastalarēn 

medyan g¿ncel yaĸē 11,5 yēl, medyan izlem s¿resi 11,2 yēl bulunmuĸtur. Ķzlem s¿resince boy/kilo 

SDS deĵerlerinin normal sēnērlarda seyrettiĵi gºr¿lm¿ĸt¿r. Plazma lºsin d¿zeylerinin yaĸla birlikte 

arttēĵē [0ï1 yaĸta 58 (47ï94) Õmol/L, 10ï15 yaĸta 118 (104ï131) Õmol/L; p=0,002], C5-OH 

d¿zeylerinin ise azaldēĵē saptanmēĸtēr (p=0,015). Diyet uyumunun yaĸ ilerledik­e belirgin azaldēĵē; 

iyi uyum oranēnēn 0ï1 yaĸ grubunda %92, 6ï10 yaĸ grubunda %45 olduĵu ve 10 yaĸ ¿zerindeki 

vizitlerde iyi uyum saptanmadēĵē gºsterilmiĸtir (p<0,001). Esansiyel aminoasit form¿l¿ 

kullanēlmayan vizitlerde plazma lºsin d¿zeyi daha y¿ksek bulunmuĸtur [121,0 (113,5ï136,5)ôe 

karĸē 95,0 (66,0ï123,0) Õmol/L; p=0,049]. Esansiyel protein alēmē ile plazma lºsin arasēnda negatif, 

diyetle lºsin alēmē ile boy SDS arasēnda pozitif korelasyon saptanmēĸtēr (sērasēyla rs=-0,455, 



 

p<0,001 ve rs=0,274, p=0,032). 

Sonu­: HMG-CoA liyaz eksikliĵinde TBTônin uzun dºnem izlemde b¿y¿menin korunmasēna katkē 

saĵladēĵē, ancak yaĸla birlikte diyet uyumunun azaldēĵē ve metabolik kontrol¿n g¿­leĸtiĵi 

gºsterilmiĸtir. ¥zellikle adºlesan dºnemde beslenme tedavisinin s¿rd¿r¿lmesi ve yakēn metabolik 

izlemin ºnemli olduĵu d¿ĸ¿n¿lm¿ĸt¿r. 
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Kalitsal Metabolik Hastaliklarin Akut Yºnetiminde S¿rekli Venºvenºz 

Hemodiyafiltrasyonun Etkinliĵi Ve Klinik Sonu­lari: Tek Merkezli Retrospektif Deneyim 

 

Hasan Ali Telefon - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Aysel A­ēkgºzoĵlu - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Nazmiye  T¿zel G¿nd¿z - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Fatma Derya  Bulut - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Faruk  Ekinci - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Deniz Kor - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim Dalē, 

¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

¥zden ¥zg¿r Horoz - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē 

Anabilim Dalē, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Neslihan Halise ¥nenli Mungan - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve 

Hastalēklarē Anabilim Dalē, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

Din­er Yēldēzdaĸ - ¢ukurova ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Anabilim 

Dalē, ¢ocuk Yoĵun Bakēm Bilim Dalē, Adana, T¿rkiye 

 
Giriĸ: 

Kalētsal metabolik hastalēklar, ­oĵunlukla yenidoĵan dºneminde tanē alan ve toksik metabolit 

birikimine baĵlē olarak geliĸen akut metabolik krizler ile nºrolojik hasar ve mortaliteye yol a­abilen 

ciddi klinik tablolardēr. Bu durumlarda hēzlē detoksifikasyon hayati ºnem taĸēmakta olup, renal 

replasman tedavileri (RRT), ºzellikle s¿rekli venºvenºz hemodiyafiltrasyon (CVVHDF), toksik 

metabolitlerin etkin ĸekilde uzaklaĸtērēlmasēnda ºne ­ēkan bir tedavi se­eneĵidir. 

Yºntem: 

2015ï2025 yēllarē arasēnda ­ocuk yoĵun bakēm ¿nitesine metabolik kriz ile baĸvuran ve CVVHDF 

uygulanan 33 hastanēn verileri retrospektif olarak incelendi. Hastalarēn demografik ve klinik 

ºzellikleri deĵerlendirildi ve CVVHDFônin etkinliĵi ile g¿venilirliĵi analiz edildi. Diyaliz 

ºncesinde t¿m hastalarda katabolizmayē baskēlamaya yºnelik y¿ksek kalorili destek, amonyak 

baĵlayēcē ajanlar ve hastalēĵa ºzg¿ metabolik tedaviler uygulandē; protein alēmē tamamen kesildi. 

Bu yaklaĸēmlara raĵmen yeterli klinik ve biyokimyasal yanēt alēnamayan olgularda renal replasman 

tedavisine ge­ildi. 

Bulgular:  

Hastalarēn %63,6ôsē erkek, %36,4ô¿ kēzdē ve ortalama yaĸ 57,91 Ñ 58,79 ay olarak saptandē. En sēk 

tanē %54,5 ile propiyonik asidemi idi; bunu metilmalonik asidemi (%21,2) ve ak­aaĵa­ ĸurubu 

hastalēĵē (%9,1) izledi. Diyaliz endikasyonlarē arasēnda ensefalopati %90,9 oranēyla en sēk neden 

olarak ºne ­ēktē; metabolik asidoz %84,8, hiperamonyemi %21,2 ve akut bºbrek yetmezliĵi %18,2 

oranēnda saptandē. Ortalama diyaliz s¿resi 19,52 Ñ 8,55 saat olarak bulundu. T¿m hastalarda 

vask¿ler eriĸim internal juguler venºz kateter aracēlēĵēyla saĵlandē. Diyaliz iĸlemi sērasēnda filtre 

tēkanmasē dēĸēnda hayati tehdit edici herhangi bir komplikasyon gºzlenmedi. Toplam mortalite 

oranē %21,2 idi ve mortalite ºzellikle organik asidemilerde daha y¿ksek bulundu. 

 

 

 



 

Sonu­: 

RRT, pediatrik metabolik krizlerin yºnetiminde etkili ve yaygēn olarak uygulanabilir bir tedavi 

yºntemidir. ¥zellikle nºrolojik bulgularēn ºn planda olduĵu hastalarda erken uygulanmasē kritik 

ºneme sahiptir. 
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Eriĸkin Hipoglisemisinde Nadir Bir Neden: GSD Tip 0 

 

Aslē  ¢etin - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi 

Gºksu Demirbaĸ Y¿l¿kl¿ - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi 

Hanēm ķeyma  Topuz - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi 

Hasan ¥nal - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi 

 
Giriĸ: 

Glikojen depo hastalēĵē tip 0 (GSD tip 0), hepatik glikojen sentaz eksikliĵine baĵlē geliĸen, nadir 

bir glikojen metabolizmasē bozukluĵudur. Hastalēk genellikle ­ocukluk ­aĵēnda ketotik 

hipoglisemi, a­lēk intoleransē ve postprandiyal glukoz dalgalanmalarē ile tanē alēr. Eriĸkin yaĸta tanē 

almasē ise olduk­a nadirdir. Bu bildiride, eriĸkin ­aĵda tekrarlayan hipoglisemi ataklarē ile baĸvuran 

ve GSD tip 0 ºn tanēsē ile deĵerlendirilen kadēn olgu sunulmuĸtur. 

Olgu: 

Son 3 yēldēr tekrarlayan hipoglisemi ataklarē nedeniyle ­eĸitli merkezlerde etiyolojiye yºnelik 

araĸtērēlan otuz dºrt yaĸ kadēn hasta, metabolik a­ēsēndan deĵerlendirilmek ¿zere tarafēmēza 

yºnlendirildi. Hastada sēk aralēklarla beslenme gereksinimi, a­lēkla ortaya ­ēkan semptomlar ve 10 

yaĸēna kadar devam eden ĸ¿pheli nºbet ºyk¿s¿ mevcuttu. Dēĸ merkezde yapēlan uzamēĸ a­lēk 

testlerinde plazma glukoz d¿zeylerinin 44 mg/dL ve 36 mg/dLôye kadar d¿ĸt¿ĵ¿, bu sērada ins¿lin 

ve C-peptid d¿zeylerinin baskēlē olduĵu gºr¿ld¿. Hipoglisemi anēnda uygulanan glukagona yanēt 

alēnmadē ve eĸ zamanlē idrarda ketonun 3+ pozitif olarak saptandē. Karēĸēk ºĵ¿n testinde 

hiperins¿linizm lehine anlamlē bulgu saptanmadē ve ºĵ¿n sonrasē glukoz dalgalanmalarē izlendi. 

Hastanēn pankreas manyetik rezonans gºr¿nt¿lemesi normal idi, karaciĵer boyutu ise hafif artmēĸtē. 

Kliniĵimizde yapēlan deĵerlendirmede hipofiz-adrenal aks ve tiroid fonksiyon testleri normal 

bulundu. Uzamēĸ a­lēkta geliĸen ketotik, hipoins¿linemik hipoglisemi, a­lēĵa karĸē intolerans, sēk 

beslenme ihtiyacē ve diĵer endokrin nedenlerin dēĸlanmasē ile birlikte hastada ºn planda GSD tip 0 

olmak ¿zere hepatik glikojen metabolizmasē bozukluklarē d¿ĸ¿n¿ld¿ ve genetiĵe yºnlendirildi.  

Sonu­: 

Eriĸkin yaĸta a­ēklanamayan tekrarlayan hipoglisemi ataklarē olan hastalarda, ºzellikle hipoglisemi 

sērasēnda keton pozitifliĵi saptanēyor ve ­ocukluk ­aĵēndan beri s¿regelen semptomlar bulunuyorsa, 

baĸta GSD tip 0 olmak ¿zere hafif fenotipli hepatik glikojen metabolizmasē bozukluklarē ayērēcē 

tanēda gºz ºn¿nde bulundurulmalēdēr. Bu olgu, GSD tip 0ôēn ­ocukluk ­aĵēnda tanē almadan eriĸkin 

dºneme kadar uzanabilen nadir ve atipik bir klinik seyir gºsterebileceĵini ortaya koymaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Mitokondriyal Kompleks I Eksikliĵinde Klinik, Biyokimyasal ve Genetik Spektrumun 

Deĵerlendirilmesi 

 

Yaĵmur Diri Asar1, Halil Tuna Akar 2, Sabire Gºkalp2  
1Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Saĵlēĵē ve Hastalēklarē Kliniĵi  
2Ankara Etlik ķehir Hastanesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Kliniĵi 

 
Giriĸ: 

Mitokondriyal kompleks I eksikliĵi, oksidatif fosforilasyon bozukluklarē arasēnda en sēk gºr¿len 

hastalēk olup belirgin klinik ve genetik heterojenite ile karakterizedir. NDUFAF6, NDUFA1, 

NDUFV2 ve NDUFS1 gibi n¿kleer kodlanmēĸ genler tanēmlanmasēna raĵmen, genotipïfenotip 

iliĸkileri hen¿z tam olarak netleĸmemiĸtir. 

Yºntem: 

Genetik olarak doĵrulanmēĸ kompleks I eksikliĵi bulunan altē pediatrik hasta retrospektif olarak 

deĵerlendirildi. Klinik, biyokimyasal, radyolojik ve genetik bulgular sistematik olarak analiz edildi. 

Bulgular:  

¢alēĸmaya yenidoĵan dºneminden altē yaĸa kadar deĵiĸen yaĸlarda altē hasta (beĸ erkek, bir kēz) 

dahil edildi. Klinik spektrum; fulminan yenidoĵan laktik asidozu ve ­oklu organ yetmezliĵinden, 

ge­ baĸlangē­lē epilepsi, geliĸimsel gerileme ve progresif spastisiteye kadar geniĸ bir daĵēlēm 

gºsterdi. Nºrogºr¿nt¿lemede Leigh benzeri bazal ganglion tutulumu, kaviter lºkodistrofi ve kistik 

ensefalomalazi saptandē. Biyokimyasal olarak laktik asidoz, hafif hiperamonyemi, transaminaz 

y¿ksekliĵi ve aralēklē organik asid¿ri izlendi. Genetik analizlerde iki NDUFAF6 varyantē, bir 

hemizigot NDUFA1, bir homozigot NDUFV2 ve iki NDUFS1 varyantē tespit edildi. NDUFV2 

olgusu geliĸimsel gerileme olmaksēzēn daha hafif, epilepsi aĵērlēklē bir seyir gºsterirken; NDUFS1 

olgularē yenidoĵan ºl¿m¿nden subakut lºkodistrofi benzeri fenotiplere kadar deĵiĸkenlik sergiledi. 

Sonu­: 

Bu ­alēĸma, mitokondriyal kompleks I eksikliĵinin fenotipik spektrumunu geniĸletmektedir. 

Bulgularēmēz; NDUFAF6ônēn erken multisistem tutulum ve Leigh benzeri nºrodejenerasyon ile 

prezente olabileceĵini, NDUFA1ôin destekleyici tedavi altēnda kēsmi stabilizasyon 

gºsterebileceĵini, NDUFV2 eksikliĵinin daha hafif ve epilepsi ile giden bir seyir izleyebileceĵini 

ve NDUFS1 varyantlarēnēn geniĸ klinik deĵiĸkenlik gºsterebileceĵini ortaya koymaktadēr. Bu 

gºzlemler, genotipïfenotip korelasyonlarēnē g¿­lendirmekte ve VUS (belirsiz klinik ºneme sahip) 

varyantlarēn klinik baĵlamda yeniden deĵerlendirilmesinin ºnemini vurgulamaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 



 

PS120 

Lizin¿rik Protein Ķntoleransinda Beslenme ve Kemik Saĵliĵi Ķliĸkisi 

 

Tuĵ­e Kartalĭ, Sema Uzunoĵluĭ, Ebru ¢i­ek T¿rkºzĭ, S¿leyman Gºnkekĭ, Nazmiye T¿zel 

G¿nd¿zĭ, Elif Arslanoĵluĭ, Fatma Derya Bulutĭ, Neslihan ¥nenli Munganĭ, Deniz Korĭ 

ĭ¢ukurova ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē 

 
Giriĸ:Lizin¿rik protein intoleransē (LPĶ), SLC7A7 genindeki biallelik patojenik varyantlardan 

kaynaklanan ve katyonik aminoasitlerin (aa.) taĸēnmasēnda bozukluĵa yol a­an bir kalētsal 

metabolik hastalēktēr. Tedavisinde d¿ĸ¿k proteinli diyet, hiperamonemiyi ºnlemek i­in azot 

baĵlayēcēlar, sitr¿lin ve gerektiĵinde arjinin, lizin ve karnitin destekleri verilmektedir. Protein kēsētlē 

diyetle beraber, renal t¿b¿ler asidozun da katkē sunduĵu aa. eksiklikleri b¿y¿me geriliĵi ve kemik 

mineralizasyonunda bozulmaya yol a­abilmektedir. Bu ­alēĸmada LPĶôli hastalarda beslenme 

durumu ve iliĸkili sorunlarēn deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

Yºntem:¢ukurova ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalēônda LPĶ tanēsēyla takip edilen 5 

hastanēn verileri deĵerlendirildi. 

Bulgular:Yaĸ ortalamasē 10,10Ñ2,04(7,5-13) yēl olan hastalarēn ikisi erkekti. Ortalama v¿cut k¿tle 

indeksi SDS: -0,83Ñ1,52 olarak hesaplandē. Yalnēzca bir hasta beslenme sol¿syonu kullanēyordu. 

Enerji alēmē iki hastada yeterliydi (1029,5-1669,4 kcal) ve alēmēn ­oĵu karbonhidratlardan (KH) 

(%60,4Ñ7,7) saĵlanmaktaydē. Hastalarēn ortalama protein, lizin ve arjinin alēmē sērasēyla 1,04Ñ0,15 

g/kg/g¿n, 39,35Ñ6,65 g/kg/g¿n ve 50,47Ñ9,43 g/kg/g¿n olarak hesaplandē.  Demir, ­inko, kalsiyum, 

fosfor ve D vitamini alēmē t¿m hastalarda yetersizdi. Kan aa. sonu­larē deĵerlendirildiĵinde, 

hastalarēn ¿­¿nde arjinin, tamamēnda lizin ve ornitin d¿zeyleri d¿ĸ¿k bulundu. Kan kalsiyum, 

fosfor ve D vitamini d¿zeyi dºrt hastada normal sēnērlardaydē.  

Sonu­:LPIôli hastalarda erken yaĸta ortaya ­ēkan protein aversiyonu d¿ĸ¿k proteinli diyet 

uygulamalarē esansiyel aa. ve mikro-besin yetersizliklerine yol a­arken, enerji gereksinimini 

karĸēlamak amacēyla doymuĸ yaĵ ve KH t¿ketiminin artmasēna neden olmaktadēr. Literat¿rde, 28 

LPIôli (1,5ï61 yaĸ) hastanēn enerji, esansiyel aa.ler, D vitamini, kalsiyum, demir ve ­inko gibi 

mikro-besin alēmlarēnēnē yetersiz olduĵu bildirilmiĸtir. Kalsiyum ve D vitamininin yetersiz alēmē, 

protein kēsētlamasē ve aa. eksiklikleri renal t¿b¿ler asidoz ile kayēplara ek olarak kemik 

mineralizasyonunun bozulmasēna, osteopeni/osteoporoz geliĸimine ve kērēk riskinin artmasēna yol 

a­maktadēr. ¢alēĸmamēzda literat¿rle benzer ĸekilde hastalarēn, diĵer besin ºgelerine kēyasla KH 

alēmē daha y¿ksek ve kalsiyum, fosfor ve D vitamini alēmlarē yetersiz bulundu. Bu bulgular, LPĶôli 

hastalarda b¿y¿meyi desteklemek ve kemik saĵlēĵēnē korumak i­in bireyselleĸtirilmiĸ beslenme 

tedavisi, mikro-besin desteĵi ve d¿zenli izlemin gerekliliĵini ortaya koymaktadēr. 

Anahtar sºzc¿kler: Lizin¿rik protein intoleransē, d-Vitamini, aminoasitler, maln¿trisyon 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 



 

PS122 

Timidin Kinaz Eksikliĵi: Olgu Sunumu ve Yeni Tedavi Yaklaĸimi 

 

Hasan Fehmi Asarĭ, Fatih S¿heyl Ezg¿ĭ, Ķlyas Okurĭ, Ayĸe Aky¿z ĭ, Aslē Ķnciĭ, ¢iĵdem Seher 

Kasapkaraĭ, Leyla T¿merĭ 

ĭGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalē 

 
Giriĸ: Mitokondriyal timidin kinazē kodlayan TK2 genindeki otozomal resesif mutasyonlar nadir 

gºr¿len bir mitokondriyal deplesyon sendromuna neden olur. TK2 eksikliĵi; miyopati, solunum 

kaslarē tutulumu, yutma bozukluklarē, nºroregresyon olarak kendini gºsterir. Bebeklik (Ò 1 yēl), 

­ocukluk ­aĵē (1-12 yēl) ve ge­ baĸlangē­lē (Ó12 yēl) formlarē olmak ¿zere 3 subtipi mevcuttur.  

¢ocukluk dºnemi baĸlangē­lē TK2 eksikliĵi tipik olarak semptomlarēn baĸlamasēndan sonraki 10 

yēl i­inde tekerlekli sandalyeye baĵēmlēlēk ve ciddi solunum yetmezliĵi ile karakterize, hēzlē 

ilerleyici proksimal miyopatiye neden olmaktadēr. Timidin Kinaz 2 (TK2) enzimi; deoksitidin (dC) 

ve deoksitimidin (dT) n¿kleozitlerini fosforilleyerek, mitokondriyal DNA replikasyonu ve 

fonksiyonu i­in gerekli olan pirimidin deoksiribon¿kleosit monofosfatlarē (deoksitidin monofosfat 

(dCMP) ve deoksitimidin monofosfat (dTMP)) ¿retir.  

Bu monofosfatlar daha sonra mitokondriyal havuzda trifosfatlara dºn¿ĸt¿r¿l¿r. Deoksin¿kleozid 

monofosfat ve deoksin¿kleozid tedavileri, genetik olarak doĵrulanmēĸ timidin kinaz 2 eksikliĵi 

olan ve semptom baĸlangē­ yaĸē 12 yaĸ altēnda olan ­ocuk ve yetiĸkin hastalarēn tedavisinde 

endikedir. Bu sunumda, 20 yaĸēnda Timidin Kinaz eksikliĵi tanēsē ile takip edilen bir olgu ele 

alēnmēĸtēr.  

 

Olgu Sunumu: 7 yaĸēnda y¿r¿rken d¿ĸme ĸikayetleri baĸlayan hastanēn elektromyografisinde 

proksimal kaslarda belirgin yaygēn aktif miyopatik tutulum gºr¿ld¿. Hastanēn yapēlan molek¿ler 

genetik analizinde TK2 geninde c.323 C>T homozigot tanēmlē patojenik mutasyon saptandē. Hasta 

son 3 yēldēr y¿r¿me yeteneĵini kaybetmiĸ olup solunum kaslarēndaki myopatik progresyon 

nedeniyle 5 yēl ºnce trakeostomi a­ēlmēĸtēr. Yutma g¿­l¿ĵ¿ nedeniyle perk¿tan endoskopik 

gastrostomi (PEG) a­ēlarak beslenmesi saĵlanmēĸtēr. Kognitif fonsiyonlarē korunan hastanēn  

kreatin kinaz deĵerleri 220- 600 U/L arasēnda seyretmektedir. Belirgin skolyozu olan hastanēn 

kemik mineral dansitometresi Z skoru -4.1 d¿ĸ¿k bulundu. Kardiya tutulum a­ēsēndan yapēlan 

kardiyolojik muayenesinde minimal perikardial eff¿zyon harici belirgin patoloji saptanmamēĸtēr. 

Hastanēn bulgularēnēn baĸlangē­ yaĸē ve kliniĵi ile n¿kleozid tedavisi baĸlanmasē planlanmaktadēr. 

 

Sonu­: TK2 eksilkliĵi aĵēr myopatik bulgular ile seyreden bir mitokondriyal deplesyon sendromu 

olup 12 yaĸ altē baĸlangē­lē hastalarda deoksin¿kleozid monofosfat ve deoksin¿kleozid tedavileri 

d¿ĸ¿n¿lmelidir.  

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 



 

PS125 

Serebrotendinºz Ksantomatoziste Kenodeoksikolik Asit Tedavi Uyumunun Kliniĵe Yansēmasē 

 

K¿bra ¢ilesizĭ, G¿rsel Biberoĵluĭ, Rēdvan Murat ¥ktemĭ, Leyla T¿merĭ, Ķlyas Okurĭ, Aslē 

Ķnciĭ, Ayĸe Aky¿zĭ, Esra SerdaroĵluĮ, Ali Cansuį, Mehmet Ali Erg¿n , Hatice Tuba Atalay , 

¢iĵdem Seher Kasapkaraĭ, Fatih S¿heyl Ezg¿ĭ 

ĭGazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Į Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nºroloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

įKaradeniz Teknik ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Nºroloji Bilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Tēbbē Genetik Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

Gazi ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, Gºz Hastalēklarē Anabilim Dalē, Ankara, T¿rkiye 

 
Giriĸ ve Ama­: Serebrotendinºz ksantomatozis (CTX), CYP27A1 gen mutasyonlarēna baĵlē sterol 

27-hidroksilaz eksikliĵi ile seyreden nadir bir otozomal resesif hastalēktēr. Bu ­alēĸmada, molek¿ler 

olarak doĵrulanmēĸ sekiz olgunun tanē anēndaki klinik ºzellikleri ile kenodeoksikolik asit (CDCA) 

tedavisi altēndaki uzun dºnem izlemlerinde tedavi uyumunun klinik stabilite ¿zerindeki etkisi 

deĵerlendirildi. 

Yºntem: Gazi ¦niversitesi ¢ocuk Metabolizma Bºl¿m¿nde izlenen CTX tanēlē 8 hastanēn (5 

erkek, 3 kadēn) tanē anēndaki Mignarri ķ¿phe Ķndeksi skorlarē, antropometrik ºl­¿mleri ve plazma 

kolestanol d¿zeyleri incelendi. Ķzlemde CDCA tedavisi (9ï15 mg/kg/g¿n) altēnda kolestaz, nºbet, 

diyare, ataksi (SARA skoru), tremor, kognitif/sosyal beceriler, affektif durum ve ksantom 

morfolojisi retrospektif olarak deĵerlendirildi. Tedaviye d¿zenli uyum gºsterilen dºnemler ile ilaca 

eriĸim kēsētlēlēĵē veya uyumsuzluk nedeniyle tedavinin kesintiye uĵradēĵē dºnemler retrospektif 

incelendi. 

Bulgular:  Ortalama tanē yaĸē 21,1 (6ï40) yēl, tanē gecikme s¿resi 14 (4,5ï30) yēl ve ortalama 

Mignarri skoru 234,3 (75ï325) puandē. Tanē anēnda katarakt ºyk¿s¿, ksantom, j¿venil diyare, 

kolestaz, ataksi, epilepsi, osteoporoz ve duygu durum deĵiĸiklikleri saptandē. Pediatrik gruptaki 3 

hastada CDCA tedavisinin ardēndan yaklaĸēk 2 yēl i­inde antropometrik persentillerde artēĸ izlendi. 

Takipte 1 hasta tedaviye uyumsuzken, 6 hastada ila­ temininde aksama yaĸandē; 1 hasta tedaviyi 

kesintisiz kullandē. Tedavi kesintisi dºnemlerinde plazma kolestanol d¿zeylerinde artēĸ izlendi. Bu 

dºnemlerde ataksi skorlarēnda kºt¿leĸme, tremorda artēĸ, diyare ataklarē ve nºbet sēklēĵēnda artēĸ 

ile affektif durumda gerileme gºzlendi. 

Sonu­: CDCA tedavisinin kesintiye uĵradēĵē dºnemlerde nºrolojik, gastrointestinal ve affektif 

bulgularda bozulma izlenmiĸtir. D¿zenli tedavi ile plazma kolestanol d¿zeylerinde d¿ĸ¿ĸ, pediatrik 

olgularda antropometrik d¿zelme ve katarakt operasyonu sonrasē n¿ks izlenmemesi dikkat 

­ekmiĸtir. Tedavi uyumu ile klinik seyir arasēndaki iliĸkinin deĵerlendirilmesi i­in daha geniĸ ve 

prospektif ­alēĸmalara ihtiya­ vardēr. 

Anahtar kelimeler:  CTX, kolestanol, kenodeoksikolik asit, CDCA, Mignarri Ķndeksi, tedavi 

uyumu 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS127 

¢ocuk Genetik Polikliniĵi'ne Kreatin Kinaz Y¿ksekliĵi ile Baĸvuran Hastalarēn Klinik ve 

Genetik Sonu­larēnēn Deĵerlendirilmesi 

Nuray ¥zt¿rk - Kocaeli ķehir Hastanesi 

Ķlknur S¿r¿c¿ Kara - Gaziantep ķehir Hastanesi 

 
Giriĸ: Kreatin kinaz (CK), ºzellikle iskelet, kalp kasē ve beyin dokusunda y¿ksek enerji ihtiyacēnē 

karĸēlayan, enerji metabolizmasēnda gºrevli bir enzimdir. CK y¿ksekliĵi, kas hasarēnē 

deĵerlendirmenin ºnemli gºstergesidir. Y¿ksek CK ayērēcē tanēsēnda muskuler distrofiler, 

metabolik hastalēklar, inflamatuar, enfeksiyºz, endokrin nedenler, konjenital miyopatiler gibi geniĸ 

bir tanē yelpazesi yer almaktadēr. ¢ocuk nºroloji, metabolizma ve genetik poliklinik baĸvurularēnēn 

ºnemli kēsmēnē CK y¿ksekliĵi oluĸturmaktadēr. Burada ­ocuk genetik/metabolizma polikliniĵine 

CK y¿ksekliĵiyle baĸvuran hastalarēn klinik ve genetik sonu­larē deĵerlendirilmiĸtir. 

Yºntem: ¢alēĸmamēzda Ocak 2024-Ocak 2026 tarihleri arasēnda Gaziantep ķehir Hastanesi ¢ocuk 

Genetik/Metabolizma Polikliniĵiône CK y¿ksekliĵi nedeniyle yºnlendirilen hastalarēn demografik 

verileri, baĸvuru ĸikayeti, akrabalēk ºyk¿s¿, fizik muayene ve dismorfik bulgularē, metabolik 

sonu­larē, gºr¿nt¿leme sonu­larē, genetik sonu­larē retrospektif olarak deĵerlendirilmiĸtir. 

Hastalara DMD MLPA/DMD dizi analizi ve/veya ekzom sekanslama tetkiklerinden uygun olan 

­alēĸēlmēĸ varyantlar g¿ncel ACMG kriterlerine gºre sēnēflandērēlmēĸtēr.  

Bulgular: 3 ay-17 yaĸ aralēĵēnda olan olgularēn %81ôi erkekti. 74 olguda genetik tetkiklerde 

anlamlē sonu­ saptandē. Hastalarēn %45,9ôunda DMD MLPA sonucunda delesyon/duplikasyon, 

%9,4ô¿nde DMD dizi analizinde, %44,6ôsēnda ekzom sekanslamada klinik anlamlē varyant 

saptandē. Yedi hastada (%9,4) PYGM geninde homozigot varyant McArdle hastalēĵē, 4 hastada 

GAA geninde homozigot/birleĸik heterozigot varyant Pompe hastalēĵē, 3 hastada LAMA2 geninde 

homozigot varyant Konjenital Muskuler Distrofi, 3 hastada CAPN3 geninde homozigot varyant 

Limb-Girdle Muskuler Distrofi-1, 2 hastada TANGO2 geninde homozigot varyant TANGO2-

Ķliĸkili Metabolik Ensefalopati, 2 hastada SGCG geninde homozigot varyant Limb-Girdle 

Muskuler Distrofi, 2 hastada RYR1 geninde heterozigot varyant Konjenital Miyopati-1A, 2 hastada 

AGL geninde homozigot varyant Glikojen Depo hastalēĵē Tip-3, birer hastada SLC22A5, DES, 

POMGNT1, CPT2, ANO5, SGCA, ITGA7, STIM1 genlerinde homozigot varyant saptandē. 

Sonu­: Asemptomatik CK y¿ksekliĵinden aĵēr miyopati, metabolik ensefalopati gibi yaĸamē tehdit 

eden ­eĸitli klinik bulgularla seyreden, bazē hastalēklarda tedavi imkanē olan bu hastalarda prenatal 

tanē, genetik danēĸmanlēk, takip ve tedavi imkanē saĵlamasē nedeniyle genetik tetkikler ºnem arz 

etmektedir. Bu ­alēĸma ile merkezimize kreatin kinaz y¿ksekliĵi ile baĸvuran hastalarēn tanē 

spektrumunun deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 



 

PS128 

¦re Dºng¿s¿ Bozukluĵu ve Lizin¿rik Protein Ķntoleransē Tanēlē ¢ocuklarda  

Besin Neofobisi ve Yeme Davranēĸlarēnēn Deĵerlendirilmesi 

 

Selin Akbulut ¢akēr - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Esma Uygur - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Sedanur Ak­a Yeĸil - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Hanēm Aghakishili - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Kaĵan ¢alēĸgan - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Elif  Ķĸler Soylu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Tuĵ­e Aras ¢ºl - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Sudenur ķenver - Biruni ¦niversitesi, Saĵlēk Blimleri Fak¿ltesi,Beslenme ve Diyetetik Bºl¿m¿ 

Mehmet ķerif Cansever - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksek 

Okulu, Tēbbi Hizmetler Ve Teknikler Bºl¿m¿, Tēbbi Labaratuvar Teknikleri Programē 

Tanyel Z¿barioĵlu - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ertuĵrul Kēykēm - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ: ¦re dºng¿s¿ bozukluĵu (UCD) ve lizin¿rik protein intoleransē (LPĶ), yaĸam boyu protein 

kēsētlē diyet gerektiren nadir kalētsal metabolik hastalēklardēr ve beslenme ­eĸitliliĵini 

etkileyebilmektedir. Bu ­alēĸmada, bu hasta gruplarēnda besin neofobisi ile yeme davranēĸlarē 

arasēndaki iliĸkinin deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr.  

 

Metod: ¢alēĸmaya UCD tanēlē hastalar (n=18) ile LPĶ tanēlē hastalar (n=10) dahil edilmiĸtir. Besin 

neofobisi Besin Neofobisi ¥l­eĵi ile yeme davranēĸlarē ise ¢ocuklarda Yeme Davranēĸē Anketi 

(CEBQ) ile deĵerlendirilmiĸ ve alt ºl­ek puanlarē hesaplanmēĸtēr. Veriler tanēmlayēcē istatistikler 

ve Pearson korelasyon analizi ile analiz edilmiĸtir.  

 

Bulgular:  ¢alēĸmaya dahil edilen 28 hastanēn (14 kēz, 14 erkek) yaĸ ortalamasē 11 Ñ 4,5 yēl idi. 

Besin neofobisi puan ortalamasē 4.95Ñ0.99 olup orta-¿st d¿zeydedir. CEBQ alt boyutlarēnda puan 

ortalamalarē óGēda Heveslisiô 2.23Ñ0,63, óDuygusal Fazla Yeme Eĵilimiô 3.26Ñ0,57, óYemek 

Se­iciliĵiô 3.0Ñ0,78 ve óDuygusal Az Yeme Eĵilimiô 3.26Ñ0,44 olarak bulunmuĸtur. Besin 

neofobisi ile óGēda Heveslisiô (r=-0.002), óDuygusal Fazla Yeme Eĵilimiô (r=-0.184), óYemek 

Se­iciliĵiô(r=-0.048) ve óDuygusal Az Yeme Eĵilimiô (r=-0.001) arasēnda ­ok zayēf negatif iliĸkiler 

saptanmēĸtēr. 

 

 

 

 



 

Sonu­: Bu ­alēĸmada, UCD ve LPĶ tanēlē ­ocuklarda besin neofobisi d¿zeylerinin orta-¿st seviyede 

olduĵu, ancak yeme davranēĸlarēnēn incelenen alt boyutlarē ile anlamlē bir iliĸki gºstermediĵi 

belirlenmiĸtir. Elde edilen bulgular, besin neofobisinin bu hasta grubunda yeme davranēĸlarēnē tek 

baĸēna a­ēklayan bir faktºr olmayabileceĵini ve hastalēĵa ºzg¿ diyet kēsētlamalarēnēn yeme 

davranēĸlarēnē farklē mekanizmalar ¿zerinden etkileyebileceĵini d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bu nedenle 

daha geniĸ ºrneklemlerle yapēlacak ileri ­alēĸmalar gereklidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS129 

Serbest Anne S¿t¿ ile Yºnetilen MSUD Olgusunda Tēbbi Beslenme Tedavisi ve Klinik Ķzlem 

 

Sedanur Ak­a Yeĸil - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Selin Akbulut ¢akēr - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Esma Uygur - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Hanēm Aghakishili - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Kaĵan ¢alēĸgan - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Elif  Ķĸler Soylu - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Tuĵ­e Aras ¢ºl - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme ve 

Metabolizma Bilim Dalē 

Mehmet ķerif Cansever - Ķstanbul ¦niversitesi-Cerrahpaĸa, Saĵlēk Hizmetleri Meslek Y¿ksek 

Okulu, Tēbbi Hizmetler Ve Teknikler Bºl¿m¿, Tēbbi Labaratuvar Teknikleri Programē 

Tanyel Z¿barioĵlu - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ertuĵrul Kēykēm - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Beslenme 

ve Metabolizma Bilim Dalē 

Ayĸe ¢iĵdem Aktuĵlu Zeybek - Ķstanbul ¦niversitesi Cerrahpaĸa- Cerrahpaĸa Tēp Fak¿ltesi, 

¢ocuk Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalē 

 
Giriĸ  

Ak­aaĵa­ ķurubu Ķdrar Hastalēĵē (MSUD), dallē zincirli amino asitlerin metabolizmasēndaki 

bozukluk ile karakterize kalētsal bir metabolik hastalēktēr ve plazma lºsin, izolºsin ve valin 

d¿zeylerinde artēĸ ile seyreder. Yenidoĵan tarama programlarē ile erken tanē ve zamanēnda baĸlanan 

beslenme tedavisi, metabolik dekompansasyon ve nºrolojik hasarēn ºnlenmesi a­ēsēndan kritik 

ºneme sahiptir. 

 

Olgu 

Bu olguda, 39 haftalēk gestasyonda saĵlēklē anneden 3,3 kg doĵan erkek bebek, yenidoĵan tarama 

programēnda lºsin, izolºsin ve valin y¿ksekliĵi saptanmasē ¿zerine merkezimize yºnlendirilmiĸtir. 

Baĸvuru sērasēnda plazma aminoasit analizinde lºsin 430 Õmol/L, allo-izolºsin 14 Õmol/L, izolºsin 

153 Õmol/L ve valin 395 Õmol/L olarak bulunmuĸtur. Hastanēn klinik olarak asemptomatik olduĵu 

ve yaĸamēnēn ilk ayēnda yalnēzca anne s¿t¿ ile beslendiĵi ºĵrenilmiĸtir. Tēbbi beslenme tedavisini 

anne s¿t¿n¿ serbest ĸekilde devam ettirerek ek olarak 1 g/kg/g¿n dallē zincirli amino asit (BCAA) 

i­ermeyen aminoasit karēĸēmē verilmiĸtir. Ek olarak 3 g¿n s¿reyle 50 mg/g¿n tiamin tedavisi 

uygulanmēĸ, valin (5 mg/kg/g¿n) ve izolºsin (15 mg/kg/g¿n) desteĵi baĸlanmēĸtēr. ¦­ g¿nl¿k yakēn 

klinik ve biyokimyasal izlem sonrasē plazma lºsin d¿zeyi 273 Õmol/Lôye d¿ĸm¿ĸ ve tēbbi beslenme 

tedavisi buna gºre yeniden d¿zenlenmiĸtir. Hastayē BCAA i­ermeyen aminoasit karēĸēmē, anne 

s¿t¿, valin desteĵi, izolºsin desteĵi ve oral tiamin tedavisi alacak ĸekilde; g¿nl¿k idrar keton takibi 

ve haftalēk plazma aminoasit izlemi ºnerilerek taburcu edilmiĸtir. Ķzlem s¿resince yapēlan seri 

ºl­¿mlerde aminoasit d¿zeylerinde dalgalanmalar izlenmekle birlikte, diyet d¿zenlemeleri ile genel 

olarak metabolik kontrol saĵlanmēĸtēr. 

 



 

Sonu­ 

Dºrt aylēk izlemde hasta klinik olarak stabil olup genetik analiz sonucu beklenmektedir. Klinik ve 

biyokimyasal seyir, klasik MSUD formundan farklē bir tabloyu d¿ĸ¿nd¿rmektedir. Bu olgu, 

yenidoĵan tarama programlarēnēn erken tanēdaki ºnemini ve anne s¿t¿ kesilmeden uygulanan 

bireyselleĸtirilmiĸ tēbbi beslenme tedavisinin metabolik kontrol saĵlamadaki etkinliĵini 

vurgulamaktadēr. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 

PS130 

LDLR Mutasyonu Olan Statin ve Diyet Tedavisi Alan Hastalarda Omega 3 Desteĵinin 

Literat¿r ile Karĸēlaĸtērēlmasē 

 

Esra ¥zcan 1, Sibel Bur­ak ķAHĶN UYAR2 

1Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Diyet ve Beslenme 
2Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

 
Giriĸ ve Ama­ 

 Ailesel hiperkolesterolemi (AH) sēklēkla LDLR gen mutasyonu ile iliĸkili olup, d¿ĸ¿k yoĵunluklu 

lipoprotein kolesterol (LDL-K) belirgin artēĸē ile karakterizedir. AH tablosunda standart tedavi 

yaklaĸēmlarē; diyet tedavisi ve farmakolojik tedaviler yer almaktadēr. Omega -3 yaĵ asitlerinin 

trigliserid d¿ĸ¿r¿c¿ ve antiinflamatuar etkileri nedeniyle destekleyici tedavi olarak 

kullanēlmaktadēr. 

Bu ­alēĸmada; omega-3 desteĵinin lipid parametreleri ¿zerine etkisinin deĵerlendirilmesi ve 

literat¿r ile karĸēlaĸtērēlmasē ama­lanmēĸtēr. 

 

Yºntem 

  Bu ­alēĸmada; Ķzmir ķehir Hastanesi ¢ocuk Beslenme ve Metabolizma polikliniĵine 2024-2026 

yēllarē arasēnda baĸvuran LDLR gen mutasyonu saptanan ve d¿zenli takibi yapēlan toplam 16 hasta 

dahil edilmiĸtir. Hastalarēn demografik ºzellikleri, antropometrik ºl­¿mleri, klinik bulgularē 

izlenmiĸtir. Hastalara lipit kēsētlē diyet ve statin tedavisi ile birlikte 500 mg/g¿n omega-3 desteĵi 

verilmiĸir.9 aylēk takip s¿resince biyobelirte­ kontrolleri gºzlemlenmiĸtir.  

 

 Bulgular  

Hastalarēmēzēn en b¿y¿ĵ¿ 19 yaĸ en k¿­¿ĵ¿ 10 yaĸēndaydē (Ortanca yaĸ:14.5 yēl). 16 hastanēn 9ôu 

kēz (%56.25), 7ô si erkekti (%43.75). Hastalarēn ortalama v¿cut aĵērlēĵē 44.5 kg, ortalama boy 

uzunluĵu 159 cm, ortalama beden kitle indeksi (BKI) 18 kg/cm2ôidi. Hastalarēmēzda 

ksantom/ksantelezma bulgusuna rastlanmadē. Hepatosplenomegali hi­bir hastada saptanmadē. 

Hastalarēn hepsinde (%100) LDLR geninde patojenik varyant saptandē. T¿m hastalara lipit kēsētlē 

diyet uygulandē. Toplamda 16 hastaya (%100) statin tedavisi baĸlandē. Farmakolojik tedavi alan 

hastalarda TG d¿zeylerinde anlamlē d¿ĸ¿ĸ gºzlendi (p<0.05). fakat LDL-K d¿zeyleri deĵiĸkendi. 

 

Sonu­: ¢ocukluk ­aĵē hiperlipidemi tablosunda; erken dºnemde tanē almasē, farmakolojik tedavi 

ve tēbbi beslenme tedavisi kombinasyonunun uygulanmasē klinik seyrin iyileĸmesi a­ēsēndan 

ºnemli olup LDLR gen mutasyonu olan hastalarda omega-3 desteĵi ºzellikle TG d¿zeylerinin 

d¿ĸ¿r¿lmesinde etkili olabilmekte, ancak LDL kolesterol ¿zerindeki etkisi sēnērlē veya deĵiĸken 

olabilmektedir. Bu nedenle omega-3, bu hasta grubunda destekleyici tedavi olarak 

deĵerlendirilmeli ve daha geniĸ ºrneklemli prospektif ­alēĸmalar ile etkinliĵi netleĸtirilmelidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS133 

Fenilketon¿ride Besin T¿ketim Kayētlarēnēn Yapay Zeka Modelleri ile Deĵerlendirilmesi: 

Diyetisyen ile Uyum Analizi 

 

Duygu Uzun Din­t¿rk1, Ķlayda Apaydēn2, Emine Didem Demirdºken1, Melis Kērmēzētaĸ1, 

Merve Bilen1, Pelin Teke Kēsa1, Nur Arslan1 

1Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē Bilim Dalē, Ķzmir 
2Dokuz Eyl¿l ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi Beslenme ve Diyetetik Bºl¿m¿, Ķzmir 

 
Giriĸ: Yapay zeka (YZ), beslenme ve diyet planlamasē dahil olmak ¿zere bir­ok alanda giderek 

daha fazla kullanēlmaktadēr. Ancak fenilketon¿ri (FKU) gibi diyet yºnetiminin kritik olduĵu nadir 

hastalēklarda bu sistemlerin g¿venilirliĵi hen¿z net deĵildir. Bu ­alēĸmada, FKU hastalarēnēn besin 

t¿ketim kayētlarēndan (BTK) esinlenerek diyetisyen tarafēndan oluĸturulan BTKôlerde, YZ 

modelleri tarafēndan hesaplanan besin ºgesi deĵerleri ile diyetisyen arasēndaki uyumun 

deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr.  

Yºntem: Toplam 16 BTK analiz edilmiĸtir. Her liste i­in kalori, total protein, doĵal protein, 

fenilalanin (FA) diyetisyen tarafēndan hesaplanarak referans deĵer olarak kabul edilmiĸtir. Aynē 

kayētlar dºrt farklē YZ modeli ile analiz edilmiĸtir: ChatGPT-T¿rk­e (GPT-TR), ChatGPT-Ķngilizce 

(GPT-EN), Gemini-T¿rk­e (Gemini-TR) ve Gemini-Ķngilizce (Gemini-EN). 

Uyum; SPSS Statistics27 ile y¿zde sapma, iĸaretli ortalama fark, Pearson korelasyon analizi ve 

intraclass correlation coefficient (ICC, two-way mixed, absolute agreement) kullanēlarak 

deĵerlendirilmiĸtir. 

Bulgular: Kalori hesaplamalarēnda t¿m modellerde orta d¿zey sapma (%21ï23) ve sistematik 

d¿ĸ¿k tahmin eĵilimi saptanmēĸtēr. Kalori i­in ICC deĵerleri orta d¿zeyde bulunmuĸ (0,73ï0,75) 

olup en y¿ksek uyum Gemini-EN modelinde gºzlenmiĸtir. 

Total protein hesaplamalarēnda d¿ĸ¿k sapma (%8ï13) ve y¿ksek uyum izlenmiĸ, en iyi performans 

Gemini-TR modelinde (ICC=0,943) saptanmēĸtēr. Doĵal proteinde uyum deĵiĸkenlik gºstermiĸ 

olup en y¿ksek uyum GPT-TR modelinde (ICC=0,803) bulunmuĸtur. Fenilalanin hesaplamalarēnda 

en iyi uyum Gemini-TR modelinde (ICC=0,849) izlenirken, GPT modellerinin fenilalanin 

deĵerlerini daha y¿ksek tahmin etme eĵiliminde olduĵu gºr¿lm¿ĸt¿r. 

T¿m parametrelerde g¿­l¿ korelasyonlar saptanmasēna raĵmen bu durum her zaman y¿ksek uyum 

ile paralel bulunmamēĸtēr. 

Sonu­: Sonu­ olarak, YZ modelleri besin ºgesi hesaplamalarēnda umut verici sonu­lar 

gºstermektedir. Ancak kritik parametrelerdeki sapmalar nedeniyle FKU gibi diyet yºnetiminin 

hassas olduĵu hastalēklarda dikkatli kullanēlmasēnē gerektirmektedir. Bu bulgular, nadir hastalēklara 

ºzg¿ veri ile eĵitilmiĸ ve klinik olarak doĵrulanmēĸ YZ sistemlerine olan ihtiyacē vurgulamaktadēr. 

Bu ­alēĸma pilot nitelikte olup sēnērlē ºrneklem b¿y¿kl¿ĵ¿ne sahiptir; elde edilen bulgularēn 

doĵrulanmasē i­in daha geniĸ ºrneklemli ve kapsamlē ­alēĸmalara ihtiya­ bulunmaktadēr.  

 

Anahtar kelime: Diyetisyen; Fenilalanin; Fenilketon¿ri; Uyum analizi; Yapay zeka 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  

 

 



 

PS134 

GLB1 Ķliĸkili ¢ok Nadir Bir Fenotip: óMorquio B Plusô Olgu Sunumu 

 

Mehlika Meryem Sarē - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē 

Nillay  Kan Menk¿ - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē 

Filiz Baĸak Ergin  - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē 

Kazēm Se­gen - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē 

¢iĵdem Seher Kasapkara - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

Ķlyas Okur  - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

Leyla T¿mer - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Metabolizma Hastalēklarē 

Fatih S¿heyl Ezg¿ - Gazi ¦niversitesi, ¢ocuk Genetik Hastalēklarē 

 
Giriĸ: GLB1 iliĸkili hastalēklar, ɓ-galaktozidaz eksikliĵi sonucu geliĸen ve fenotipik olarak iki 

farklē lizozomal depo hastalēĵēnē kapsayan bir spektrum oluĸturur: GM1 gangliozidoz ve 

mukopolisakkaridoz tip IVB (MPS IVB). GM1 gangliozidoz, baĸlangē­ yaĸē ve 

nºrodejenerasyonun ĸiddetine gºre deĵiĸkenlik gºsterir. GM1 gangliozidoz Tip 1 (infantil), 1 

yaĸēndan ºnce baĸlar ve nonimmun hidrops fetalis, hepatosplenomegali, nºrogeliĸimsel becerilerde 

ve gºrmede progresif kayēp, kiraz kērmēzēsē mak¿la, nºbetler ve distoni/spastisite ile 

karakterizedir. Tip 2 (ge­ infantil/juvenil) form, ilerleyici motor ve biliĸsel gerileme ile 

seyreder. Tip 3 (eriĸkin) form ise ekstrapiramidal bulgular, kardiyomiyopati ve deĵiĸken 

derecelerde entelekt¿el yetersizlik ile karakterizedir. Morquio B hastalēĵē (MBD) ise dizostozis 

multipleks ile karakterize bir iskelet displazisi olup kēsa boy, kifoskolyoz, genu valgum, pektus 

karinatum, eklem gevĸekliĵi, platispondili ve odontoid hipoplazi gibi bulgularla seyreder. MBD 

plus fenotipi, bu iskelet bulgularēna nºronopatik ºzelliklerin eĸlik etmesi ile tanēmlanēr. Bu 

­alēĸmada, MBD plus fenotipi gºsteren nadir bir olgu sunulmuĸtur. 

Yºntem: Periferik kandan izole edilen genomik DNAôda GLB1 geninin ekzonlarē ve ekzon-intron 

bileĸkeleri Sanger dizileme ile analiz edildi. Varyantlar ACMG kriterlerine gºre deĵerlendirildi. 

Bulgular:  Dºrt yaĸēndan itibaren global geliĸim geriliĵi, dikkat eksikliĵi ve y¿r¿y¿ĸ bozukluĵu ile 

izlenen hastanēn fizik muayenesinde boy kēsalēĵē, skolyoz, pektus karinatum, genu valgum ve 

destekli y¿r¿me mevcuttu. Organomegali saptanmadē; gºrme, iĸitme ve ekokardiyografi normaldi. 

Radyolojik incelemede kotlarda kalēnlaĸma, platispondili, spinal darlēk, vertebralarda anterior-

inferior gagalaĸma ve metafizlerde geniĸleme izlendi. Ķdrar glikozaminoglikan atēlēmē ve Lyso 

GM1 d¿zeyi normal olup ɓ-galaktozidaz enzim aktivitesi d¿ĸ¿kt¿. GLB1 geninde birleĸik 

heterozigot c.602G>A (p. Arg201His) ve c.841C>T (p. His281Tyr) patojenik varyant saptandē. 

Sonu­: Bu olgu, GLB1 iliĸkili hastalēklarda GM1 gangliozidoz ve Morquio B ayrēmēnēn ºtesinde 

ºrt¿ĸen fenotiplerin varlēĵēnē gºstermekte ve ñMorquio B plusò spektrumunun tanēnmasēnēn 

ºnemini vurgulamaktadēr. 

Anahtar kelimeler: GLB1, MBD plus, GLB1 iliĸkili hastalēklar 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Glikojen Depo Hastalēĵē Tip1a'da Sēradēĸē Bir Bulgu 

 

Aynur  K¿­¿k­ongar Yavaĸ - Bilkent ķehir Hastanesi 

¦mm¿han ¥nc¿l - Bilkent ķehir Hastanesi 

Oya Kēreker Kºyl¿ - Bilkent ķehir Hastanesi 

Berrak Bilginer G¿rb¿z - Bilkent ķehir Hastanesi 

Mehmet G¿nd¿z - Bilkent ķehir Hastanesi 

 
Glikojen depo hastalēĵē (GDH), glikojenin sentezi veya yēkēmēyla ilgili kalētsal bir grup hastalēktēr. 

Klinik bulgular; hepatomegali, hipoglisemi, egzersiz intoleransē, hiperlaktatemi, hiper¿risemi, 

hiperlipidemi ĸeklindedir. En sēk gºr¿len tipi; GDH tip 1a'dēr. Karaciĵer yetmezliĵi olmaksēzēn 

GDH tip1a'da hiperamonyemi beklenen bir bulgu deĵildir. 

Burada bir tanesi uzun s¿redir GDH tip 1a nedeniyle tarafēmēzca takip edilen ancak metabolik atak 

ge­irdiĵi dºnemde tesad¿fen hiperamonyemi saptanan diĵeri de yenidoĵan dºneminde 

hiperamonyemi etiyoloji nedeniyle araĸtērēlērken s¿rpriz bir ĸekilde GDH tip1a tanēsē alan iki olgu 

bildirilmiĸtir. 

1. Vaka: 4 aylēkken kusma, asidoz, hipoglisemi ataĵē ile baĸvurup, GDH tip1a tanēsē alan hastanēn 

13 yaĸēndayken ge­irdiĵi bir metabolik atak sērasēnda, kontrolleriyle teyit edilen hiperamonyemisi 

(485, 377, 443, 414 mmol/L)  saptandē. O sērada transaminaz y¿ksekliĵi dēĸēnda karaciĵer 

fonksiyonlarēnda bir bozukluk olmayēp, trigliserit deĵeri de takiplerindeki y¿kseklik d¿zeyindeydi. 

Hiperamonyemiye yºnelik, karglumik asit tedavisinin dºrd¿nc¿ saatindeki amonyak deĵeri 42 

mmol/L'ye gerilediĵi gºr¿ld¿. Tedaviye ara verildiĵinde amonyak deĵerlerinde y¿kseklik olduĵu 

tespit edildiĵinden ¿­ ay idame dozdan devam edildi. D¿zenli kontrolleri yapēlan hastanēn 

izleminde hiperamonyemi ataĵē tekrar gºr¿lmedi. Hiperamonyemiyi a­ēklamak i­in eĸlik eden dual 

hastalēk a­ēsēndan t¿m ekzom sekanslama analizinde de G6PC geninde homozigot patojenik 

varyant dēĸēnda bozukluk saptanmadē. 

2. Vaka: 4 g¿nl¿kken, solunum sēkēntēsē, hipoglisemi, metabolik asidoz nedeniyle izlenirken 

hastanēn amonyak deĵerleri 345-587 mmol/L aralēĵēnda seyretti. Organik asidemi ºn tanēsē ile 

protein kēsētlē diyet ve karglumik asit tedavileri baĸlandē. Molek¿ler analizi, bir ºnceki vaka ile aynē 

olan  G6PC geninde homozigot patojenik varyant ĸeklinde sonu­landē. 

Ķlk defa 1982 yēlēnda, GDH tip1 nedeniyle izlenen hastada hiperamonyemi tanēmlanmēĸ. Yine 

sēnērlē sayēda olmakla birlikte, ¿re dºng¿ bozukluĵu olan bazē vakalarda karaciĵerde glikojen 

depolanmasē olduĵu gºsterilmiĸ.  

Karaciĵer yetmezlik bulgusu olmadan, GDH'da amonyak y¿ksekliĵi beklenen bir bulgu olmamakla 

birlikte, aynē varyantē taĸēyan iki farklē vakamēzda bu bulgunun var olmasē ve karglumik asite ­ok 

hēzlē yanēt vermesi, glikojen birikiminin sekonder olarak ¿re dºng¿s¿n¿n ilk basamaĵēnē ge­ici 

olarak etkileme ihtimali olabileceĵini d¿ĸ¿nd¿rm¿ĸt¿r.  

 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Piruvat Dehidrogenaz Kompleks Eksikliĵinde Klinik ve Genetik Heterojenite:  

Altē Olguluk Seri 

Meral Bahar Ķster1, M¿ge ¢ēnar1, Oĵuzhan Delican1, Nihan ¢akēr Bi­er1, ¥zlem ¦nal Uzun1 

1Kocaeli ¦niversitesi Tēp Fak¿ltesi, ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

 
Giriĸ: Piruvat dehidrogenaz kompleks (PDH) eksikliĵi, mitokondriyal enerji metabolizmasēnēn 

nadir bir bozukluĵudur ve sēklēkla nºrolojik bulgularla seyretmektedir. Genetik olarak heterojen 

olup en sēk PDHA1 ve daha nadir olarak PDHX gen mutasyonlarē ile iliĸkilidir. Klinik spektrum 

olduk­a geniĸtir 

Yºntem: Kliniĵimizde PDH eksikliĵi tanēsēyla izlenen hastalar retrospektif olarak klinik, 

biyokimyasal (laktat d¿zeyleri), nºrogºr¿nt¿leme ve genetik analiz a­ēsēndan deĵerlendirildi. 

 

Bulgular: ¢alēĸmaya yaĸlarē 5 ay ile 18 yēl 7 ay arasēnda deĵiĸen toplam 6 hasta dahil edildi. 

Hastalarēn 3ô¿ kēz, 3ô¿ erkekti. Olgularēn 2ôsi akraba evliliĵi ºyk¿s¿ne sahipken, 3ô¿nde akrabalēk 

yoktu, 1 hasta ise aynē kºyden olup akrabalēk saptanmadē. Tanē yaĸlarē 3 ay ile 11.5 yaĸ arasēnda 

deĵiĸmekteydi.  

Genetik analizde 4 hastada PDHA1 geninde; 2 hastada PDHX geninde mutasyon saptandē. Klinik 

deĵerlendirmede hastalarēn 3ô¿ hipotonik olup bunlardan birinde ataksi mevcuttu, 3 hastanēn kas 

tonusu normaldi. 3 hastada laktik sidoz vardē (%50). Kraniyal MR incelemelerinde 2 hastada 

korpus kallozum inceliĵi, 2 hastada mega sisterna magna ve 2 hastada ventrik¿l geniĸliĵi saptandē. 

Hastalarēn 5ôi tiamin tedavisi almakta ve ketojenik diyet uygulamaktaydē. Bir hasta tedavisiz 

izlenmekte olup aynē zamanda tip 1 diabetes mellitus tanēsēna sahipti. Ķki hastada nºbet ºyk¿s¿ 

bulunurken, bir hastanēn son 2 yēldēr nºbetsiz izlendiĵi gºr¿ld¿. 

Tartēĸma: PDH eksikliĵi klinik ve genetik a­ēdan heterojen bir hastalēktēr.  ¥zellikle normal laktat 

d¿zeylerinin varlēĵē tanēyē dēĸlamamakta, bu nedenle klinik ĸ¿phe ºnem taĸēmaktadēr. PDHA1 

mutasyonlarēnēn daha sēk gºr¿lmesi literat¿rle uyumludur. Nºrogºr¿nt¿leme bulgularē non-spesifik 

olmakla birlikte tanēya katkē saĵlayabilir. Tiamin ve ketojenik diyet tedavisine yanēt bireyler 

arasēnda deĵiĸkenlik gºstermektedir. Eĸlik eden tip 1 diyabet gibi komorbid durumlar yºnetimi 

zorlaĸtērabilir. 

Sonu­: Bu seri, PDH eksikliĵinde klinik, biyokimyasal ve genetik heterojeniteyi vurgulamaktadēr. 

Erken tanē ve bireyselleĸtirilmiĸ tedavi yaklaĸēmlarē prognoz a­ēsēndan ºnemlidir. 

 
  Ò 2026 T¿m haklarē saklēdēr.  
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Kalētsal Metabolik Hastalēklarda Erken Ķmm¿n Yaĸlanma:  

Biyobelirte­ Odaklē Bir Olgu Analizi 

Hamide Sevin­ GEN¢ - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Yasemin ¥ZGEN - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Elif  ¢OBAN - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

Hasan ¥NAL - Baĸakĸehir ¢am ve Sakura ķehir Hastanesi ¢ocuk Metabolizma Kliniĵi 

 
Giriĸ ve Ama­: Biyolojik yaĸlanma sadece kronolojik s¿re­le deĵil, h¿crenin maruz kaldēĵē 

metabolik stres ve kronik antijen y¿k¿yle de ĸekillenmektedir. Romatoid artrit gibi kronik 

inflamatuar durumlarēn erken imm¿n yaĸlanma i­in bir model teĸkil ettiĵi, bu hastalarda DNA 

onarēm mekanizmalarēnēn bozulduĵu ve T h¿crelerinin vaktinden ºnce yaĸlandēĵē gºsterilmiĸtir. 

Yaĸlanan h¿creler ºlmek yerine, ­evrelerine s¿rekli olarak iltihap artērēcē sinyaller yayarlar. Kalētsal 

metabolik hastalēkla(KMH) da benzer ĸekilde kronik metabolik y¿k ve h¿cresel "­ºp" birikimi 

yaratarak imm¿n yaĸlanmayē tetikleyebilir. Bu ­alēĸmada, lenfosit subgruplarēna bakēlmēĸ 7 KMH 

hastasēnēn nºtrofil ve lenfosit profilleri ¿zerinden erken imm¿n yaĸlanma fenotiplerinin 

deĵerlendirilmesi ama­lanmēĸtēr. 

 

Gere­ ve Yºntem: ¢alēĸmaya dahil edilen 7 hastanēn hemogram verileri kullanēlarak 

Nºtrofil/Lenfosit Oranē(NLO), Trombosit/Lenfosit Oranē (TLO), Sistemik Ķmm¿n-Enflamasyon 

Ķndeksi (SII), Lenfosit/Monosit Oranē(LMO) ve CD4/CD8 oranlarē hesaplanmēĸtēr. SII >900, TLO 

>150  ve CD4/CD8 < 1.0 deĵerleri Ķmm¿n Risk Fenotipi(IRP) ve y¿ksek enflamasyon gºstergeleri 

olarak kabul edilmiĸtir. 

 

Tablo 1 Hasta Ķmmun Biyobelirte­ Verileri 

 

 
 

MMA : Metil Malonik Asidemi 

MNGĶE: Mitokondriyal Nºrogastrointestinal Ensefalomiyopati 

PA: Propionik Asidemi 

OXPHOS:Oksidatif Fosforilasyon 

LPI: Lizin¿rik Protein Ķntoleransē 

 

 

 

 

 


