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Metabolik hastaliklar neden olduklart belirti ve bulgularla
diger cocukluk ¢cagr hastaliklariyla karisabilmektedir.
Bagsvuru bulgularimin sepsisi diistindiirdiigii durumlarda
ayiwrict tamda metabolik hastaliklarin da diisiiniilmesine
dikkat cekmek icin bu vakamin sunulmast amagclanmigstir.
Acil poliklinigimize ates, ishal ve emmede azalma nedeniy-
le getirilen 2 aylik kiz hastamin sepsise yonelik tedavisi
baslandi. Yiiklii aile oykiisii olmast nedeniyle gonderilen
dogumsal metabolik hastalik tarama tetkikleri ¢ok uzun
zincirli yag asidi oksidasyon bozuklugu ile uyumluydu.
Sonug olarak, yineleyen kusma ataklari, septik goriiniim,
aile oykiisii ve saglikli goriinen bir bebekte ani geligen kli-
nik bozulmada metabolik hastaliklar ayirict tanilar arasin-
da yer almalidir.

Anahtar kelimeler: Dogumsal metabolik hastaliklar, sep-
sis, yag asidi oksidasyon bozuklugu
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Fatty Acid Oxidation Disorder That Mimics Sepsis
Clinic

Metabolic diseases can be confused with other childhood
diseases with signs and symptoms they induce. We aimed to
draw attention to the differential diagnosis of metabolic
diseases where referral signs suggest sepsis. A 2-month-
old girl brought to the emergency department with fever,
diarrhea and poor feeding. Treatment for suspect sepsis
was initiated. Because of her family history, congenital
metabolic disease screening tests were done and test results
were consistent with very long-chain fatty acid oxidation
disorder. In conclusion, metabolic diseases should be con-
sidered in the differential diagnosis with recurrent vomi-
ting, septic appearance, family history and sudden clinical
deterioration in an apparently healthy baby.
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GIRIS

Dogumsal metabolik hastaliklar (DMH) neden olduk-
lar1 belirti ve bulgularla 6zellikle yenidogan ve siitgo-
cuklugu doneminde diger cocukluk ¢agi hastalikla-
riyla karigabilmektedir. DMH siiphesi olan vakalarda
veya onceden tan1 almig DMH’larin klinik kotiilesme
ile acil servise bagvurularinda metabolik bozulmanin
daha da artmamasi i¢in erken donemde uygun tedavi
yaklagiminin belirlenip en kisa siirede baslanmasi
yasamsal 6nem tagir (V.

Metabolik hastaliklar genellikle tek bir genin etkilen-
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mesi sonucu protein, karbonhidrat, yag veya komp-
leks molekiillerin metabolizmasindaki bozukluklar
ile ortaya c¢ikar. Enzimde, kofaktorde, transport pro-
teininde eksiklik ya da yokluk metabolik yolun
bozulmasi ile sonuglanir. Biriken toksik maddelerin
etkisi, alternatif metabolik yollarin aktive olmasi ve/
veya enerji metabolizmasindaki eksiklik ile klinik
belirtiler ortaya ¢ikar @. DMH’larin olasi klinik belir-
tilerinin bilinmesi, metabolik hastaliklarin ne zaman
ayirict tanida diiglintilmesi gerektigi hakkinda yar-
dimei olur. Bagvuru bulgularimin sepsisi diigiindiirdii-
gti durumlarda ayirict tanitda DMH’larin da diisiinil-
mesine dikkat cekmek i¢in bu vakanin sunulmasi
amaclanmigtir.

VAKA SUNUMU

Iki aylik kiz hasta acil poliklinigimize ates, ishal,
emmede azalma ve halsizlik nedeniyle getirildi.
Uc giinden beri ishali ve iki giinden beri emmesin-
de azalma fark edilmis. G4P4AOE2 anneden 38.
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gestasyon haftasinda normal vajinal yolla dogan
hastanin 1 aydir ara ara kusmasi oluyormus.
Yakinmalarinin baglamasindan sonra bas tutmasi-
nin azaldigr fark edilmis. Soyge¢misinde anne-
babanin kuzen cocuklar1 oldugu, 2 giinliik ve 8
aylik olmak iizere iki kardesinin 6ldiigii 6grenildi.
Atesi 36,3°C, kan basinct 72/49 mmHg, kalp tepe
atimi 141/dk, solunum sayist 28/dk, oksijen satii-
rasyonu %95, kapiller dolum zamani <2 sn idi.
3420 g (<3.p) agirhifinda, 58 cm (75.p) boy, 37 cm
(25.p) bas c¢evresine sahip hastanin 4 cm hepato-
megalisi, subkostal cekilmesi ve hipotonisitesi
mevcuttu. Hipoglisemisi yoktu. Kan gazinda pH
7,33, pCO, 38,3 mmHg, HCO, 19,9 mmol/L, BE
-5,4 mmol/L ve laktat 4,2 mmol/L saptandi. Anyon
aci81 16,7 idi. Tam idrar tetkikinde keton negatifti.
Amonyak 73,6 pg/dL, laktat 2,7 mmol/L, tam kan
sayiminda patoloji yok ve CRP negatifti. Bobrek
fonksiyon testleri normal, elektrolit imbalansi
yoktu. AST 233 U/L, ALT 57 U/L, LDH 2117
U/L, GGT 126 U/L ve CK 2277 U/L idi. Laktat
yiiksekligi ve baz aci81 olan hastaya 20 cc/kg’dan
%0,9 NaCl 20 dk’da verildi. Metabolik hastalik
siiphesi olmas1 nedeniyle idame sivisinda glukoz
perfiizyon hiz1 6 mg/kg/dk olacak sekilde diizen-
lendi. CK yiiksekligi nedeniyle alkali hidrasyon
baglandi. Intravenéz (IV) hidrasyon oncesinde
Tandem MS, kantitatif aminoasit diizeyleri i¢in
ornekler alindi. Kan ve idrar kiiltiirleri alindiktan
sonra sepsise yonelik IV antibiyoterapi baslandi.
Kapiller kan sekeri takipleri normal sinirlarda
seyretti. Idrar 6rnegi toplandi. INR diizeyi 1,41
olan hastaya intravenoz 2,5 mg K vitamini yapil-
d1. Batin ultrasonografisi ve kranyal difiizyon MR
goriintiillemesi normaldi. Oda havasinda desatiire
olan hastaya maske ile 5 L/dk’dan oksijen baslan-
di. Ekokardiyografik incelemesinde ekojenite
artigt, hipertrofi ve dilatasyonun birlikte oldugu
metabolik hastalik ile uyumlu kardiyomiyopati
saptandi. Ejeksiyon fraksiyonu %45 ve 1+ mitral
yetersizligi olan hastaya dobutamin perfiizyonu
baglandi. Hastanin stabilizasyonu saglanip izle-
mine yogun bakimda devam edildi. Tandem MS
ile amino asit ve asilkarnitin profili ¢ok uzun zin-
cirli yag asidi oksidasyon bozuklugu ile uyumlu
geldi. ITF Cocuk Beslenme ve Metabolizma
Bilim Dali tarafindan metabolik acidan izlemi
devam etti.
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TARTISMA

Oncesinde saglikli olan bir yenidogan veya siitgocu-
gunda aniden genel durumun bozulmas: ile ortaya
cikabilen DMH’larin erken tan1 ve tedavisi, olasi
sekellerin veya oliimlerin engellenmesi acisindan
onemlidir. Bu donemde metabolik hastaliklar yinele-
yen kusma ataklari, emmede azalma, biiyiimede
duraklama, letarji, konviilziyon ve septik goriiniim
gibi 6zgiil olmayan bulgularla kendini gosterebilir ©.
Saglikli goriinen bir ¢ocukta 6zellikle katabolizmay1
artiran aclik, enfeksiyon veya operasyon gibi fizyolo-
jik stresorlerin varligir semptomlarin ortaya ¢ikmasi-
na neden olabilir.

DMH diisiiniilen hastalarin stabilizasyonu saglandik-
tan sonra detayl1 olarak son durumunun ne zaman ve
ne sekilde basladigi, 6zge¢misi ve soygecmisi sorgu-
lanmalidir. Ozge¢misinde daha 6nce de benzer yakin-
malarmin olup olmadigi, kusma ataklari, norolojik
gelisiminde gecikme varligt DMH siiphesini destek-
leyen sorulardir . Metabolik hastaliklarin bir¢ok
tipine aralarinda akrabalik olmayan ailelerin ¢ocukla-
rinda rastlanabilir. Aile oykiisiinde benzer hastaliga
sahip olan bireylerin varligt veya agiklanamayan
nedenlere bagli oliimlerin olmast DMH siiphesini
artiran bilgilerdir ©.

Patogenezine gore metabolik hastaliklar intoksikas-
yon tipi, enerji eksikligi tipi ve kompleks molekiille-
rin metabolizma bozuklugu tipi olmak {iizere ii¢ ana
gruba ayrlir ©. Intoksikasyon tipi metabolik hasta-
lIiklar belirtisiz bir donemden (giinler-aylar) sonra
akut ataklar veya kronik etkilenme bulgulart ile orta-
ya c¢ikar. Enerji eksikligi tipindeki metabolik hasta-
liklar enerji liretim veya kullanim yollarindaki bozuk-
luklar sonucu ortaya cikar. Hipoglisemi, laktik aside-
mi, hepatomegali, miyopati, kardiyomiyopati ve mer-
kezi sinir sistemi tutulumu ile gider.

DMH’larin ortaya cikis bulgularit 6 ana kategoride
ozetlenebilir: 1) akut ensefalopati, konviilziyon, inme
benzeri tablo ve akut ataksi seklinde norolojik bulgu-
larin varligi, 2) hipoglisemi, 3) asit-baz bozukluklari,
4) akut karaciger yetersizligi, 5) rabdomiyoliz, 6)
kardiyomiyopati, kardiyak aritmi veya ani Olim.
DMH’lar dogum sirasinda veya dogumdan hemen
sonra konviilziyon, ciddi hipotoni, dismorfik send-
romlar, asit veya hidrops seklinde bir¢ok farkli klinik
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ile de ortaya cikabilir .

Metabolik hastalik diistiniilen bir hastanin yonetimi
iki ana boliime ayrilabilir. Oncelikle hastanin stabili-
zasyonu ve ortadaki akut sorunlara yonelik olusturu-
lacak tedavi planlanmalidir. Acilde DMH siiphesi ile
degerlendirilen hastanin tedavi basamaklar1 6ncelikle
asagidaki asamalari icermelidir:

1) Hava yolu, solunum ve dolagim destegi sagla-
nir. Gerekirse serum fizyolojik ile hizlt sivi
restisitasyonu yapilir (Ringer laktat kullanil-
maz). Ozellikle hiperamonyemisi olan vaka-
larda beyin 6demi riski agisindan hipotonik
stvilar tercih edilmez.

2) Toksik besinler kesilir (protein, galaktoz,
fruktoz vb.), katabolik siirecin engellenmesi
icin yeterli glukoz destegi saglanir.

3) Metabolik asidoz varsa yavas ve dikkatli
sekilde diizeltilir.

4) Toksik metabolitlerin uzaklastirilmasi sagla-
nir (azot baglayicilar-sodyum benzoat, sod-
yum fenilasetat), ila¢ tedavilerinin basarisiz
oldugu durumda yogun bakim sartlarinda
hemofiltrasyon planlanir.

5) Gerekli ise eksik kofaktorlerin replasmanina
baglanir (piridoksin, folinik asit, biotin, karni-
tin vb.).

Resiisitasyon ve stabilizasyon sonrasinda klinik duru-
mun belirlenmesi 6nem kazanir. Metabolik bozuklu-
ga yol acan enfeksiyon veya aglik gibi olasi tetikleyi-
ci nedenler arastirilir. Takip eden siirecte ise hastanin
yine ayn1 sorunlarla bagvurusunu 6nleyecek veya en
aza indirecek tedavi ve izlemi planlanir. Hastaya
bakim veren kisilere, herhangi bir klinik bozulma
durumunda evden baglayip nasil bir yol izleyecekleri
ogretilmelidir.
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