ZEYNEP KAMIL TIP BULTENI

CILT : 36 YIL : 2005 SAYI : 2

Olgu Sunumu

Beta-Ketothiolaz Eksikligi: Olgu Sunumu

*QOznur KILIC, **Serdar COMERT, **Giilay Ciler ERDAG, ***Yasemin AKIN,
**Semiramis SADIKOGLU, ****Ayca VITRINEL
Dr.Liitfi Kirdar Kartal Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Klinigi, Kartal, Istanbul *Uzman Dr,
**Bagasistan, *** Sef Muavini, **** Klinik Sefi, Dog.Dr.
Yazisma Adresi: Dr.Oznur Kilig;Soguksu mah.Tuna sok.No:7 Beykoz Istanbul.
Tel: 322.75.73 E-posta: drokilic@e-kolay.net
( 48.Milli Pediatri Kongresinde 21 Eyliil —24 Eyliil 2004 tarihinde poster olarak sunulmustur)

OZET

Beta-ketothiolaz (mitokondrial asetoasetil-CoA
thiolaz) eksikligi izoldsin ve keton metaboliz-
masinin bozuklugudur. Mitokondrial asetoasetil-
CoA tiolaz, 2 metilasetoasetil-CoA’nin izolésin
metabolizmasinda boliilnmesinden, asetoasetil-
CoA’nin ketogenezdeki formasyonundan ve
asetoasetil-CoA’nin ketolizdeki béliitnmesinden
sorumludur. Tedaviye direngli ketoasidoza yol agan
hastaliklar igersinde nadirde olsa B-ketothiolaz
eksikligi diisiiniilmesi gerektigini vurgulamak igin
bu olguyu sunmak istedik.

Anahtar Kelimeler: Beta-ketothiolaz, ketoasidoz,
ketolitik defekt

SUMMARY

Beta-ketothiolase deficiency is defect of ketone
body and isoleucine metabolism. Mithocondrial
acetoacetyl-CoA thiolase is responsible for the
division of 2 methylacetoacetyl-CoA in isolasine
methabolism, the formation of acetoacethyl-CoA
in kethogenese and the division of acetoacetyl-CoA
in ketolysis. This case was prepared to emphasize
the importance of considering the Beta-ketotiolase
deficiency for the diseases causing ketoacidosis
which is resistant to the treatment.
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OLGU

Olgumuz 18 aylik kiz hasta, 2 gindiir
kusma gikayeti ile bagvurdu. 3 ay énce akut
gastroenterit ve dehidratasyon tanisiyla
interne edilmis olup anne ve baba arasinda
3.derece akraba evliligi mevcuttu. Genel
durumu kotii, aktivitesi azalmis, uykuya
meyilli, solunum say1s1:60/dk asidotik
solunumu vardi. Tam idrar tetkikinde: (+++)
keton D: 1030; kan biyokimyasinda Glu:
49mg/dl Ure: 31mg/dl ALT: 35 AST: 61,
kan gazinda: PH: 7.13 PCO2: 24.8 PO2: 30.7,
HCO3: 8.1mEq/L idi. Tedaviye ragmen kan
gazinda bikarbonatda yiikselme olmamasi ve
asidozun derinlesmesi, oykiisiinde akut
gastroenterit ve dehidratasyon tanisiyla
hastaneye yatig hikayesi olmas1 nedeniyle
metabolik hastalik agisindan kan amonyak-
laktat diizeyi ve kan-idrar aminoasitleri
gonderildi. Kan amonyak diizeyi:95 umol/L
Laktat diizeyi: 2.68umol/L. Kan-idrar
aminoasit incelemesi sonucu 2-metilasetasetil
CoA tiyolaz eksikligi saptandi.

TARTISMA

Mitokondrial asetoasetil-CoA tiolaz (T2)
eksikligi izolosin ve keton metabolizmasinin
otozomal resesif gecisli hastaligidir (2).
Literatiirde rapor edilen 20 hasta mevcuttur

(3,4 ). Etnik yatkinlik s6z konusu degildir.
T2 yoklugunun gortldigi hastalar neonatal
ve erken infant donemde kinik semptom
vermez. Birgok hastada 1.ketoasidotik atak 5
ay-2 yas aras1 goziikiir. Bizim hastamiz da ilk
hastaneye yatisinda 15 aylikti. Hastalik, klinik
olarak ataklar halinde seyreden ketoasidotik
epizodlarla karekterizedir. Ataklar arasinda
cocuk tamamen sagliklidir. Ketoasidotik
epizodlar genellikle gastroenterit yada solunum
yolu enfeksiyonu, kizamik yada otitis media
gibi febril hastaliklar: takiben geligir (5). Bizim
hastamizda da daha 6nce gastroenterit tanisiyla
yatirilma o6ykiisit olup bu zamana kadar
saglikli idi. Hasta kusma, dehidratasyon,
hipotonisite, tagikardi yada dispne, letarji ve
bazen koma ile basvurabilir. Bizim hastamiz
kusma ve dehidratasyon ile bagvurmustu.
Hastalikta, laboratuar olarak kan
gazindagoriilmesi beklenen respiratuar olarak
kompanse edilmis metabolik asidozdur.
Genelde PH < 7.1, HCO3<7, baz agig1 <-
20’dir. Kan glukozu normaldir, bazen
hipoglisemi (6) yada hiperglisemi (7) olabilir.
Hiperamonyemi nadirdir ancak bazi hastalarda
kriz sirasinda bildirilmistir (maximum
307mmol/It). Bizim hastamizda PH: 7.31
HCO3: 8.1 Glukoz: 49 mg/dl Amonyak: 95
umol/L idi. Uriner organik asit analizi 6zellikle
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ketoasidotik epizodlarin arasinda T2 yoklugu
ile tan1 konmasini saglar . 2-metil-3-
hidroksibiitirat, tigliglisin ve 2-metil
asetoasetat atilimi ataklar sirasinda yada
arasinda tipik organik asit profilidir (2,5).
Tigliglisin yada 2-metil asetoasetat yoklugu
tanmiy1 diglamaz, en giivenilir marker 2-metil-
3-hidroksibiitirat ekskresyonudur. T2
yoklugunda enzimatik tan1 kullanilabilir (8).

Ayiricl tami ketoasidoza yol agan nedenleri
kapsamaktadir. Kan glukozu ayirici tani
yaparken 6nem kazanir. Hiperglisemi
durumunda diabetik ketoasidoz, hipoglisemi
durumunda glukokortikoid ve biiytime
hormon eksikligi, glikojen sentez defekleri ve
ketotik hipoglisemi diisiintilmelidir. Salisilat
zehirlenmesi ketoasidoza neden olabilir ve
keton cisimcikleri salisilat diizeyinde yanlis
pozitiflige sebeb olabilir (5).Ataklar sirasinda
kan gazi, kan glukoz, laktat, pirtivat, amonyum
ve uriner organik asitlere bakilmalidir.

Akut ataklarin tedavisi ketogenezi
baskilamak ve asidozu duzeltmektir.
1.ketasidotik kriz sirasinda tani1 konamamasina
ragmen T2 eksikligi olan hastalarda ketoasidoz
normal ketoasidoz gibi tedavi edilmelidir.
Intravenoz sivi ve bikarbonat tedavisine
dramatik cevap verir. Diyet olarak orta derecede
protein replasmani iz6losin birikimini
azaltmaktadir. Yagdan zengin diet ketogenezi
artiracagindan sakinilmalidir. Protein
replasmaninin ne zaman sonlandirilacagina
dair kesin bilgi yoktur ve baz1 T2 yoklugu olan
hastalarda normal protein ahmiyla T2 aktivitesi
normal diizeyde tutulmaktadir (9). Mental
gelisim normaldir. Hastamiz 2 senedir
tarafimizdan takip edilmektedir ve tekrar
ketoasidotik atak gegirmemistir.
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