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ÖZET

Amaç: Non Ketotik Hiperglisinemi (NKH), glisin yıkımında bo-
zukluk sonucunda gelişen, nadir ve ağır seyreden doğumsal bir 
metabolizma hastalığıdır. Çalışmamızda NKH tanılı hastanın 
geriye dönük incelenmesi amaçlanmıştır.

Gereçler ve Yöntem: Çalışmamızda Ocak 2007-Ağustos 2018 
tarihleri arasında Ankara Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları He-
matoloji Onkoloji Eğitim ve Araştırma Hastanesi’nde tanı alıp, 
takip ve tedavi edilen Non Ketotik Hiperglisinemi tanılı 12 has-
tanın dosyası geriye dönük olarak tarandı. Hastaların demog-
rafik özellikleri, etiyolojiye yönelik yapılan tetkik sonuçları, 
aldıkları tedaviler kaydedildi.

Bulgular: Ocak 2007 ile Ağustos 2018 tarihleri arasında has-
tanemizde takip ve tedavi edilen NKH tanılı 12 hasta çalışmaya 
alındı. Hastaların anne ile babası arasında birinci derece akra-
ba evliliği oranı %67 (n:8) olarak saptandı. Hastalarda en sık 
başvuru nedenleri emmeme idi. Hastaların %92 ‘sinde (n:11) 
Kranial MRG’da (Kranial magnetik rezonans görüntüleme) 
santral sinir sistemi anomalileri saptandı. Hastaların tama-
mında ilk bakılan kan ve BOS glisin düzeyi yüksek olup, BOS/
plazma glisin oranının 0,08’in üzerinde o1duğu görüldü. Gene-
tik analiz tetkikinde 3 hastada (%25) Non Ketotik Hiperglisine-
mi açısından anlamlı mutasyon saptandı. 11 hasta (%92) en az 
ikili anti epileptik ve glisin azaltıcı tedavi alıyordu. Hastaları-
mızdan 7’si farklı yaşlarda kaybedilirken 4 hasta sekelli olarak 
yaşamını idame ettirmekteydi.1 hastada ise sekel saptanmadı.

Sonuç: Amacımız, özellikle akılda tutulmadığında tanısı zor 
konulan NKH’nin tanı ve tedavi yaklaşımlarına ve Doğumsal 
Metabolik Hastalıkların (DMH) önemine vurgu yapmaktır. Ak-
raba evliliğinin yaygın olduğu ülkemizde sağlıklı doğmuş an-
cak emme güçlüğü, hipotoni, konvülziyon ve ensefalopati tab-
losu gelişen yeni doğanlarda NKH daima akılda tutulmalıdır.

Anahtar Kelimeler: non ketotik hiperglisinemi, nöbet, doğum-
sal metabolik hastalık

ABSTRACT
Objective: Non ketotic hyperglycinemia (NKH) is a rare and 
severe congenital metabolic disorder that develops as a result 
of impaired glycine destruction. The aim of this study was to 
evaluate the patient with NKH retrospectively.
 
Material and Methods: In our study, the files of 12 patients 
diagnosed as Non-Ketotic Hyperglycinemia diagnosed and fol-
lowed in Ankara Child Health and Diseases Hematology On-
cology Training and Research Hospital between January 2007 
and August 2018 were retrospectively reviewed.

Demographic characteristics of the patients, the results of the 
etiology and the treatments they received were recorded.

Results: Twelve patients with NKH who were followed up and 
treated at our hospital between January 2007 and August 2018 
were included in the study. The ratio of first degree consan-
guineous marriages between mother and father was 67% (n: 
8). The most common reasons for admission in patients were 
not sucking. Central nervous system anomalies were detected 
in 92% of patients (n: 11) in cranial MRI (cranial magnetic 
resonance imaging). Blood and CSF glycine levels were hig-
her in all patients and CSF / plasma glycine ratio was higher 
than 0.08. Genetic analysis revealed that 3 patients (25%) had 
a significant mutation in terms of Non ketotic Hyperglycinemia 
11 patients (92%) received at least two antiepileptic and glyci-
ne-reducing treatments. While 7 of our patients died at diffe-
rent ages, 4 patients were maintaining their life as sequelae No 
sequela was found in 1 patient.

Conclusion: Our aim is to emphasize the diagnosis and tre-
atment approaches of NKH and the importance of congenital 
metabolic diseases (DMH) . In our country, where consangu-
ineous marriages are common, congenital metabolic diseases 
should be kept in mind in new born who are born healthy, but 
have difficulty in sucking, hypotonia and convulsion.

Keywords: non-ketotic hyperglycinemia, seizure, congenital 
metabolic disease

GİRİŞ

 Non Ketotik Hiperglisinemi (NKH), yeni do-
ğan ve erken süt çocukluğu döneminde ilerleyici 
seyir gösteren, otozomal resesif geçişli, nadir bir 
doğumsal metabolizma hastalığıdır. Görülme sıklığı 
1/250000 canlı doğum olup, temel metabolik defekt 
mitokondriyal glisin parçalayıcı enzim kompleksin-
deki aktivite eksikliğidir (1). Bu enzim kompleksi-
nin veya kofaktörlerinin tam ya da kısmi eksikliği 
veya aktivitelerinde azalma sonucu dokularda glisin 
yıkımı olmaz ve özellikle beyin dokusunda biriken 
glisinin toksik etkilerine bağlı olarak hastalık tablo-
su gelişir (2). 
 NKH; Neonatal, infantil, geç başlangıçlı ve 
geçici olmak üzere dört klinik formda görülür. En 
sık görülen Neonatal formunda, doğumda tamamen 
sağlıklı olan yenidoğanlarda; ağır hipotoni, beslen-
me güçlüğü, dirençli jeneralize veya miyoklonik 
nöbetler, apne, letarji ve koma görülür. Olguların 
çoğu ilk haftalarda kaybedilirken, yaşayanlarda cid-
di nörolojik sekeller gelişir (3).
 NKH’de hastalığın gidişatını değiştirecek 
özgün bir tedavi bulunmamaktadır. Sınırlı tedavi 
seçeneklerinin asıl amacı santral sinir sisteminde-
ki yüksek glisin düzeylerini azaltmak ve glisinin 
nörotransmitterler üzerindeki etkisini bloke etmek-
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tir. Bu amaçla glisinden kısıtlı diyete ek olarak sod-
yum benzoat ve dextrometorfan tedavileri kullanıl-
maktadır (4).
 Bu çalışmada hastanemizde Ocak 2007- Ağus-
tos 2018 tarihleri arasında tanı alıp, takip ve tedavi 
edilen NKH tanılı hastaların klinik özelliklerinin 
değerlendirilmesi amaçlanmıştır.

GEREÇ ve YÖNTEM

 Bu çalışmada Ocak 2007-Ağustos 2018 tarih-
leri arasında Ankara Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 
Hematoloji Onkoloji Eğitim ve Araştırma Hastane-
si’nde tanı alıp, takip ve tedavi edilen Non Ketotik 
Hiperglisinemi tanılı 12 hastanın dosyaları geriye 
dönük olarak tarandı. Hastaların cinsiyeti, başvuru 
yaşı, ebeveynler arasında akrabalık varlığı, doğum 
haftası ve doğum ağırlıkları kaydedildi. Hastaların 
başvuru anındaki şikayetleri ve fizik muayene bul-
guları incelendi. Etiyolojiye yönelik yapılan tetkik-
lerden, kan ve beyin omurilik sıvısı (BOS) Glisin 
düzeyleri, Kranial Magnetik Rezonans Görüntüle-
me (MR), Elektroensefalografi (EEG) ve yapıldı 
ise genetik analiz sonuçları kaydedildi. BOS/kan 
glisin oranı normal değeri <0,02 olup Non Ketotik 
Hiperglisinemi için tanı düzeyi>0,08 olarak kabul 
edildi. Hastalara verilen antiepileptik ve glisin azal-
tıcı tedaviler incelendi. Hastaların son hali araştırı-
larak; sağ kalım ve exitus oranları, hayatta ise şu 
anki yaşı ve sekel durumu verilere kaydedildi.
 Araştırma için Ankara Çocuk Sağlığı ve Has-
talıkları Hematoloji Onkoloji Eğitim ve Araştır-
ma Hastanesi klinik araştırmalar etik kurulundan 
2018/140 no’lu dosya numarası ile etik kurul onayı 
alındı.

İSTATİKSEL ANALİZ

 İstatistiksek analiz Statistical Package for So-
cial Sciences (SPSS) Programı ile yapılmıştır. Ta-
nımlayıcı istatistik yapılmış olup tanı yaşı normal 
dağılıma uymadığından ortanca değer (Çeyrekler 
arası aralık (ÇAA) ) olarak hesaplanmış, kategorik 
veriler ise sayı ve yüzde (%) olarak verilmiştir.

BULGULAR

 Ocak 2007-Ağustos 2018 tarihleri arasında 
hastanemizde Non Ketotik Hiperglisinemi tanısıy-
la takip ve tedavi edilen 12 hasta çalışmaya alın-
dı. Hastaların 6’sı (%50) kız, 6’sı (%50) erkek olup 
ortanca başvuru yaşları 4 gün (ÇAA:11gün) idi. 
Hastaların 3’ünün (%25) doğum haftası 37haftadan 
küçük, 4’ü (%33) 2500gr ve altında doğmuş, 3’ü 
(%25) de gebelik haftasına göre düşük doğum ağır-
lığındaydı (SGA). Hastaların 7’si (%59) sezaryen 
ile 5’i (%41) normal spontan vajinal yol ile doğ-
muştu. Ebeveynler arasında birinci derece akraba 
evliliği oranı %67 (n:8) iken, 4 (%33) hastanın anne 
ile babası arasında akraba evliliği yoktu.
 Hastaların ilk başvuru yakınmaları incelendi-
ğinde; 9 (%75) hastada emmeme, 3 (%25) hastada 
nöbet geçirme mevcuttu. Ayrıca emmeme yakınması 
olan hastaların 4’ünde (%44) ek olarak hareketlerde 
azalma ve fazla uyuma şikâyeti de vardı. (Tablo 1).  
Etiyolojiye yönelik yapılan tetkiklerden Kranial 
MRG incelemesinde; hastaların7’sinde (%59) kor-
pus kallozum agenezisi ve myelinizasyonda gerilik 
saptandı ve bu hastaların 3’ünde ek olarak kortikal 
atrofi de mevcuttu.
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Gastas-

yon 
Haftası

Doğum 
Ağırlığı 

(g) 
Cinsiyet Doğum 

Şekli

Başvuru 
Yaşı 

(Gün) 

Ebeveyninde 
akraba evliliği

Olgu 1 39 3.350 Erkek NSVY 4 Yok
Olgu 2 40 2.200 Erkek C/S 120 Yok
Olgu 3 38 3.000 Erkek C/S 5 1° kuzen evliliği
Olgu 4 40 3.250 Kız NSVY 3 1° kuzen evliliği
Olgu 5 34 1.640 Kız C/S 1 1° kuzen evliliği
Olgu 6 40 3.000 Erkek C/S 1 Yok
Olgu 7 39 3.400 Kız NSVY 3 1° kuzen evliliği
Olgu 8 39 2.790 Erkek NSVY 4 1° kuzen evliliği
Olgu 9 38 2.675 Kız C/S 2 Yok
Olgu 10 41 2.600 Kız NSVY 2 1° kuzen evliliği
Olgu 11 34 2.465 Erkek C/S 21 1° kuzen evliliği
Olgu 12 35 2.500 Kız C/S 24 1° kuzen evliliği

Tablo 1: Olguların demografik özellikleri.

C/S: Sezaryen Doğum, NSVY: Normal Spontan Vajinal Yol ile Doğum.

Tablo 2: Olguların klinik, labaratuar radyolojik ve elektrofizyolojik bulguları.

HA: Hareketlerde Azalma, FU: Fazla Uyuma, MEA: Mutifokal Epileptik Aktivite, BS: Burst Supresyon, MG: Myelinizasyonda Gerilik Kollozum 
Agenezisi, KA: Kortikal Atrofi
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 Diğer hastaların 3’ünde (%25) sadece kortikal 
atrofi, 1’inde (%8) hidrosefali saptanırken,1 (%8) 
hastada ise Kranial MRG normal olarak raporlandı.
(Tablo 1). Hastaların tamamında ilk bakılan kan ve 
BOS glisin düzeyi yüksek olup, BOS/plazma glisin 
oranının 0,08’in üzerinde olduğu görüldü. Çekilen 
EEG raporlarında 7 (%59) hastada multifokal epi-
leptik aktivite, 3 (%25) hastada hipsaritmi, 2 (%16) 
hastada ise multifokal epileptik aktivite ve burst 
supresyonun bir arada olduğu görüldü.
 Gönderilen genetik analiz sonuçları Tablo’2 
de görülmektedir. Hastaların 4’ünde (%33) genetik 
analiz negatif, 3’ünde (%25) Non Ketotik Hipergli-
sinemi açısından anlamlı mutasyon mevcut olup 2 
(%17) hastada sonuç takibi devam etmekteydi. Di-
ğer3 (%25) ise hastada genetik analiz tetkiki yapıl-
mamıştı.
 Hastalara uygulanan tedavilerden antiepileptik 
ve glisin azaltıcı tedaviler incelendi. Hastalardan 
11’i (%92) en az ikili antiepileptik tedavi alıyordu. 
Glisin azaltıcı tedavide; Glisin ve Serinden kısıtlı 
diyete ek olarak 10 (%84) hastaya sodyum benzoat 
ve dextrometorfan, 1 (%8) hastaya sodyum benzo-
at, dextrometorfanla birlikte ketamin başlanmıştı. 1 
(%8) hastaya ise (12 numaralı olgu) takibinde kon-
vülzyon gözlenmediği ve BOS ve kan glisin düzeyi 
sonuçlanmadan kaybedilmiş olduğu için antiepilep-
tik ve glisin azaltıcı tedavi uygulanmamıştı (Tablo 3). 

 Hastaların şu anki yaşları ve hayatı idame du-
rumları Tablo 3’de görülmektedir. Hastalarımızdan 
7'si farklı nedenlerle kaybedilirken 4 hasta sekelli 
olarak yaşamını idame ettirmektedir. 1 hasta (5 nu-
maralı olgu) ise 4 aylık olup sekelsiz yaşamaktaydı.

TARTIŞMA

 Non Ketotik Hiperglisinemi, otozomal resesif 
geçişli, serum, idrar ve özellikle de BOS’da glisin 
düzeyinin yükselmesi ile karakterize nadir görü-

len doğumsal metabolik hastalıktır (1). Neonatal, 
infantil, geç başlangıçlı ve geçici tip olmak üzere 
tanımlanmış dört klinik formu vardır. En sık ve en 
ağır görülen formu Neonatal NKH’dir (3). Doğum-
sal metabolik hastalıklar, erken neonatal dönemde 
genellikle herhangi bir klinik bulgu vermezken, 
NKH’nin neonatal formu letarji, beslenme güçlüğü, 
kusma ve konvülzyon gibi semptom ve bulgularla 
doğumdan sonraki ilk saatlerde klinik bulgu verebi-
lir. Bu belirtiler hızla ilerleyerek ağır hipotoni, yeni 
doğan reflekslerinin kaybı, miyoklonik nöbetler, 
apne hatta neonatal dönemde koma ile sonuçlana-
bilir (5). Destekleyici tedavilere karşın etkilenmiş 
hastaların çoğu neonatal dönemde veya yaşamın ilk 
bir yılı içinde kaybedilir (6). Bunlar arasında yaşa-
mını sürdürenlerin bir kısmında ise ağır nörolojik 
sekeller, psikomotor gerilik ve dirençli epileptik bo-
zukluklar (miyoklonik ve/veya grand mal nöbetler) 
görülür (3). Çalışmamızda NKH tanılı 12 hastanın 
klinik özelikleri, tanıya yönelik yapılan tetkiklerin 
sonuçları takip ve tedavi süreçleri incelenmiştir.
 Akraba evliliğinin yaygın olduğu ülkemizde 
otozomal resesif geçişli doğumsal metabolik hasta-
lıkların görülme sıklığı fazladır. 250.000 canlı yeni 
doğandan birinde görülen Non Ketotik Hiperglisi-
nemi’nin otozomal resesif geçişi nedeniyle ülke-
mizde sıklığı artmıştır (7). Çalışmamızda NKH ta-
nılı 12 hastanın ebeveynleri arasında birinci derece 
akraba evliliği oranı %67 (n: 8) olarak saptandı.
 Entoksikasyon tipi doğumsal metabolizma 
hastalıklarının en önemli örneklerinden biri olan 
NKH’de çoğu bebek doğumda normaldir. Ancak 
postnatal 6saat ile 8 gün arasında belirginleşen hipo-
toni ve yeni doğan reflekslerinin kaybıyla ilerleyici 
ensefalopati gelişir (8). Anamnez derinleştirildiğin-
de, doğuma yakın dönem antenatal ultrasonografi-
lerde hıçkırık benzeri hareketlerin varlığı öğrenile-
bilir. Glisinin beyin sapı ve spinal kord üzerindeki 
inhibitör etkisi nedeniyle beslenme güçlüğü, ko-
maya ilerleyen letarji, yardımcı solunum desteği 
gerektiren hipotoni, apne, otonomik bozukluklar; 
serebral korteksteki N-metil-D-aspartat (NMDA) 
reseptörlerine eksitatör etkisiyle irritabilite ve mi-
yoklonik nöbetlerle karakterize ağır ensefalopati 
tablosu oluşur (9). Çalışmamızda ortanca başvuru 
yaşı 4 gün (ÇAA: 11gün) olan olgularımızın do-
ğum sonrası değişen sürelerde normal olmaları ve 
giderek artan bir ensefalopati tablosu geliştirmeleri 
dikkat çekiciydi. Hastaların ilk başvuru yakınmaları 
incelendiğinde; 9 (%75) hastada emmeme, 3 (%25) 
hastada nöbet geçirme mevcuttu. Ayrıca emmeme 
yakınması olan hastaların 4’ünde (%44) ek olarak 
hareketlerde azalma ve fazla uyuma şikayeti de var-
dı. Hastaların ilerleyen takiplerinde 11 hastada kon-
vülzyon görüldüğü saptandı. 1 hasta konvülzyon 
görülmeden 23 günlükken exitus olmuştu. NKH ile 
örtüşen yeni doğanda hıçkırık bulgusu hastalarımı-
zın hiçbirinde gözlenmedi.
 NKH’de idrar, kan ve BOS glisin artışı tipik-
tir. Ancak hiperglisinemi ketotik veya Non ketotik 
olabilir. Ketotik tip, ketoasidoz tablosuyla birlikte 
olup, sıklıkla organik asidemilere sekonder olarak 
gelişir. Non ketotik tipte ise keton negatif olup, kan 
gazı değişikliği yoktur, idrar organik asit analizi so-
nuçları normaldir (10). NKH’de BOS/serum glisin 
oranı 0,08’in üzerindedir (normali<0,02) (9). Ça-
lışmamızda hastaların tamamında bakılan BOS ve 
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Tablo 3: Olgularda tedavi ve prognoz.

SBZ: Sodyum Benzoat, DMT: Dekstrometorfan, FB: Fenobarbital, 
VB:Vigabatrin,TP: Topiramat, KB: Klobazam, KM: Karbamazepin, 
LS: Levetirasetam, KN: Klonazepam, BF: Baklofen.

 Glisin Azaltıcı 
Tedavi

Antiepileptik 
Tedavi Sonuç

Olgu 1 SBZ/DMT FB, VB, TP, KB ÖLÜM

Olgu 2 SBZ/DMT FB, VB, KB, KM SEKELLİ SAĞ KALIM

Olgu 3 SBZ/DMT FB, VB, LS ÖLÜM

Olgu 4 SBZ/DMT VB, LS, KN ÖLÜM

Olgu 5 SBZ/DMT LS, KM SEKELSİZ SAĞ KALIM

Olgu 6 SBZ/DMT FB, LS ÖLÜM

Olgu 7 SBZ/DMT FB, LS SEKELLİ SAĞ KALIM

Olgu 8 SBZ/DMT FB, LS ÖLÜM

Olgu 9 SBZ/DMT FB,VB,TP,ACTH SEKELLİ SAĞ KALIM

Olgu 10 SBZ/DMT FB, LS SEKELLİ SAĞ KALIM

Olgu 11 SBZ/DMT, 
KETAMİN FB, LS, BF ÖLÜM

Olgu 12 YOK YOK ÖLÜM
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plazma glisin düzeyi yüksek olup, BOS/plazma gli-
sin oranının 0,08’in üzerinde olduğu görüldü. Hiç-
bir hastamızda hipoglisemi, ketozis ve metabolik 
asidoz tespit edilmedi.
 Metabolik hastalıklar merkezi sinir sistemi 
anomalileri ile birlikte olabilir. NKH’nin korpus 
kallozum anomalileri, beyin atrofisi, serebral he-
misferlerde myelinizasyon gecikmesi ve hidrosefa-
li ile birlikteliğini bildiren yayınlar vardır (11, 12). 
Özellikle korpus kallozum anomalileri ile NKH bir-
likteliğine dikkat çekilmektedir. Çalışmamızda Kra-
nial MRG sonuçlarına göre hastalarımızın 11’inde 
(%92) santral sinir sistemi anomalisi saptanmıştır.
 NKH hastalarında EEG’de “burst supresyon” 
paterni patognomonik olmakla beraber, hipsaritmi, 
multifokal epileptiform anormallikler ve keskin di-
ken dalgalar görülebilir (1, 3, 9). Bu bulgular has-
talığa özgül olmamakla beraber, tanıyı destekleyici 
öğelerdir. Çalışmamızda 7 (%59) hastada multifo-
kal epileptik aktivite, 3 (%25) hastada hipsaritmi, 
2 (%16) hastada ise multifokal epileptik aktivite ile 
burst supresyonun bir arada olduğu görüldü. NKH 
kesin tanısı; moleküler düzeyde mutasyonun gös-
terilmesi veya enzim aktivitesini ölçümü ile konur 
(1). NKH hastalarının %75’inde GLDC geninde, 
%25’inde ise AMT geninde mutasyon vardır (9). 
Çalışmamıza dahil edilen hastaların 4’ünde (%33) 
genetik analiz negatif, 3’ünde (%25) Non Ketotik 
Hiperglisinemi açısından anlamlı mutasyon mevcut 
olup 2 (%17) hastada sonuç takibi devam etmek-
teydi. Hastalarımızdan hiç birisine enzimatik analiz 
yapılamadı.
 NKH ‘de hastalığın gidişatını değiştirecek 
özgün bir tedavi metodu bulunmamaktadır. Sınırlı 
tedavi seçeneklerinin asıl amacı santral sinir siste-
mine toksik etkileri olan yüksek glisin düzeylerini 
azaltmak ve glisinin nörotransmitterler üzerindeki 
etkisini bloke etmektir (9). Glisin ve serinden kı-
sıtlı diyet ve glisinin idrarla atılımını sağlayan sod-
yum benzoat klasik NKH tedavisinde etkilidir (1, 9). 
Dekstrometorfan ve ketamin gibi NMDA reseptör 
antagonistlerinin kullanımı semptomları düzeltmede 
yardımcı olabilir (13). Ursodeoksikolik asit, barsak-
taki glisini bağlayarak safra ile atılımını artırabilir 
(14). Yine, glisinin beyin hücreleri üzerindeki etkisi-
ni antagonize eden sitriknin ve diazepam gibi ilaçlar 
bulguların düzelmesini sağlayabilir (6, 14). H asta-
lığın ilerleyen dönemlerinde konvülzyonlar dirençli 
hale gelip çoklu antiepileptik tedavilere ihtiyaç du-
yulabilir. Periton diyalizi ve kan değişimi son tercih 
olarak kullanılabilecek destek tedavileridir (4). Has-
talarımızdan 1 tanesi henüz tanı konulamadan exitus 
olduğu için antiepileptik ve glisin azaltıcı tedavi al-
mamıştı. Diğer 11 hasta glisin ve serinden kısıtlı di-
yet ile birlikte sodyum benzoat, dextrometorfan ve en 
az ikili antiepileptik tedavi almakta iken 1 hastaya ek 
olarak ketamin de başlanmıştı. Hiçbir hastaya diyaliz 
veya kan değişimi uygulanmamıştı. NKH’de olgu-
ların çoğu yeni doğan döneminde kaybedilir. Yaşa-
yanlarda uzun süreli prognoz kötüdür (9). İlerleyici 
serebral ve serebellar atrofiyle birlikte multifokal 
dirençli nöbetler ağır nöro gelişimsel geriliğe yol 
açar (3, 10). Dil, bilişsel ve psikososyal alanlarda 
kazanımlar olmaz veya çok zayıftır. Kalıcı görme 
ve işitme kayıpları gelişebilir (9, 15).    

 Hastalarımızın 7’siinfantil dönemde kaybedi-
lirken, 4’ünde nörolojik sekellerle sağ kalım sağla-
nabildi. 1 hastanın (5 numaralı olgu) ise 4 aylık olup 
henüz sekelsiz yaşamını idame ettirdiği saptandı.
 Sonuç olarak makalemizde 12 NKH tanılı olgu 
sunularak, akraba evliliklerinin sık olduğu ülkemiz-
de, doğum sonrası belli bir süre iyilik halini takiben 
emmeme, ağır hipotoni, dirençli konvülziyonlar ve 
ensefalopati tablosuyla gelen, rutin laboratuvar bul-
guları normal olan infantlarda NKH’nin de düşü-
nülmesi ve spesifik tetkiklerin zamanında istenerek 
erken tanınmasının önemine dikkat çekilmek isten-
miştir.
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