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Tanisal siirecleriyle karbonhidrat metabolizma bozukluklarina bakis
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Oz

Amag: Karbonhidrat metabolizmas1 hastaliklari, glukoz, fruktoz, galaktoz gibi c¢esitli
karbonhidratlarin sentezinde veya katabolik yollarinda bozukluk ile seyreden kalitsal metabolik
hastaliklardir. Bu hastaliklar hafif klinik seyir veya yasami tehdit eden klinik bulgular olarak
degiskenlik gostermektedir. Farkli klinik bulgulari ile heterojen olan bu hastalik grubunu taniya
giden siiregleriyle paylasmay1 amacladik. Yontem: Adana Sehir Egitim ve Arastirma Hastanesi
Cocuk Metabolizma Boliimii'nde Agustos 2023 - Subat 2024 tarihleri arasinda karbonhidrat
metabolizma bozuklugu tanisiyla izlenen olgular geriye doniik olarak incelenmistir. Bulgular:
Calismaya toplam yedi hasta (4 erkek, 3 kiz) dahil edildi. Hastalarin basvuru yasi ortanca 6 ay (
min 1 giin - maks 17 yas) idi. Basvuru bulgular1 hepatomegali (%85.7), hipoglisemi (%71.4),
nobet (%28.5), sarilik (%24.2), glukoziiri (%14.2), katarakt (%14.2) idi. Bir hasta asemptomatik
donemde aile taramasi ile basvurdu. Hastalarin %85.7'sinde akraba evliligi oykiisi vard.
Hastalarin tanilari glikojen depo hastaligi (GDH) tip I (n=3), klasik galaktozemi (n=2),herediter
fruktoz intoleransi (HFI) (n=1), SGLT2 eksikligi (n=1) idi. GDH tip I tanisi alan tiim hastalarin
laboratuvar bulgularinda tekrarlayan hipoglisemi, metabolik asidoz, iirik asit yiiksekligi,
trigliserit yiiksekligi vardi. Klasik galaktozemi tanisi alan bir hastada direk hiperbilirubinemi,
INR yiiksekligi vardi. Tiim galaktozemi tanili olgularda galaktoz-1- fosfat uridil transferaz
(GALT) aktivitesi dusiiktii, idrar seker kromatografide galaktoz pozitifti. HFI tanili hastamizin
laboratuvar bulgularinda idrar seker kromatografide fruktoz pozitifligi vardi. SGLT2 eksikligi
tanisi alan olgunun tam idrar tetkikinde 4+ glukoziiri vardi. Hastalarin %85.7'sine beslenme
tedavisi baslandi. Sonug: Karbonhidrat metabolizma bozukluklar: genis klinik heterojenitesiyle
birlikte, ayiric1 taniya yonlendiren spesifik bulgulara sahiptir. Akraba evliliginin sik oldugu
tilkemizde klinisyenin bu bulgular1 taniyarak ayirici tanida akilda tutmasi tanisal stirecte ¢ok
onemlidir.
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Tanisal stiregleriyle karbonhidrat metabolizma bozukluklarina bakis

A look at diagnosis proceses of disorder of carbohydrate metabolism

Abstract

Aim: Clinical findings vary between a mild clinical course and life-threatening clinical findings.
We aimed to share different clinical findings and the processes leading to diagnosis. Disorders of
carbohydrate metabolism are inherited metabolic diseases with defects in the synthesis or
catabolic pathways of carbohydrates such as glucose, fructose, and galactose. Method: This
retrospective study examined patients with disorders of carbohydrate metabolism followed up
in the Pediatric Metabolism Department between August 2023 and February 2024. Results:
Seven patients (4 male, 3 female) were included in the study. The median age of diagnosis of the
patients was six months (min 1 day - max 17 years). Findings at admission were hepatomegaly
(85.7%), hypoglycemia (71.4%), seizure (28.5%), jaundice (24.2%), glycosuria (14.2%), and
cataract (14.2%). One patient presented with family screening during the asymptomatic period.
85.7% of the patients had a history of consanguineous marriage between parents. The diagnoses
of the patients were glycogen storage disease (GSD) type I (n = 3), classical galactosemia (n = 2),
hereditary fructose intolerance (HFI) (n = 1), and SGLT2 deficiency (n = 1). Laboratory findings
of all GDH type I patients were recurrent hypoglycemia, metabolic acidosis, elevated uric acid,
and elevated triglyceride levels. A patient diagnosed with classical galactosemia had direct
hyperbilirubinemia and elevated INR. In all cases diagnosed with galactosemia, galactose-1-
phosphate uridyl transferase (GALT) activity was low, and urine sugar chromatography showed
positive galactose. In the laboratory findings of the HFI patient, there was fructose positivity in
urine sugar chromatography. The patient diagnosed with SGLT2 deficiency had 4+ glycosuria in
the urine analysis. Dietary treatment was started in 85.7% of the patients. Conclusion: :
Disorders of carbohydrate metabolism have wide clinical heterogeneity, although specific
findings help to differential diagnoses. In our country, where consanguineous marriages are
common, it is very important for the clinician to recognize these findings and consider these
disorders in the differential diagnosis during the diagnostic process.

Keywords: Glycogen storage disease, galactosemia, disorders of carbohydrate metabolism,
hereditary fructose intolerance.

eden agir bulgular da olabilir. Fruktoz ve

Girig galaktoz metabolizmas1 bozukluklari, bu

Karbonhidratlar insan viicudundaki
en Onemli enerji kaynaklarindan biridir.
Karbonhidrat metabolizmas1 hastaliklari,
glukoz, fruktoz, galaktoz gibi ¢esitli
karbonhidratlarin sentezinde veya katabolik
yolaklarinda bozukluk ile seyreden kalitsal

metabolik hastaliklardir. Glikojen
olusumunu, glikojen parcalanmasini
(glikojenoliz), glukozun asetil-CoA'ya

metabolizmasin1  (glikoliz) ve glukozun
amino asitlerden veya laktattan de novo
sentezini (glukoneojenez) etkileyebilir.12

Bu gruptaki hastaliklar hafif klinik
bulgular gosterebilecegi gibi hayati tehdit

monosakkaritlerin diyetle alimindan sonra
toksik ara maddelerin birikmesi sonucu
bulgu verebilir. Glikojen depo hastaliklari,
hepatik  tutulum  (hepatomegali ve
hipoglisemi) ve kas tutulumu (egzersiz
intoleransi, rabdomiyoliz) bulgular1 ile
ortaya c¢ikabilir. Tasiyic1 protein eksiklikleri
substrata ozgi monosakkarit
malabsorbsiyonu, renal glukoziiri, kan-
beyin bariyerinde glukoz tasiyic1 protein
eksikligi olarak ortaya ¢ikabilir. .3

En stk gorilen karbonhidrat
metabolizmasi hastaliklari, GDH,
galaktozemi ve HFI'dir. Galaktozemi ve
herediter fruktoz intoleransi sadece spesifik
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karbonhidratlarin elimine edildigi diyet
tedavisi ile, GDH bazi alt tipleri ise diyet
modifikasyonu ile tedavi edilir. GDH tip II
hastaliginda ise spesifik bir enzim
replasman tedavisi vardir.! Bu calismada,
cesitli karbonhidrat metabolizma
bozukluklarinin ~ klinik ve  metabolik
bulgularimi  gbézden  gecirerek tedavi
seceneklerini ve taniya giden siirecteki
anahtar bulgular paylasmay1 amacladik.

Yontem

Adana Sehir Egitim ve Arastirma
Hastanesi Cocuk Metabolizma Boéliimii'nde
Agustos 2023 - Subat 2024 tarihleri
arasinda karbonhidrat metabolizma
bozuklugu tanisiyla izlenen olgular geriye
doniik olarak incelendi. Bu tek merkezli ve
tanimlayici calismada hastalarin tani yasi,
basvuru bulgulari, fizik muayene, 6zgecmis,
soygecmis ve laboratuvar o6zellikleri hasta
dosyalarindan kaydedildi. Verilerin
degerlendirilmesinde tanimlayici
istatistikler (ortanca (en kiiciik-en biiyiik)
ve say1 (%) kullanild.

Bulgular

Calismaya toplam yedi hasta (4
erkek, 3 kiz) dahil edildi. Hastalarin bagvuru
yas1 ortanca 6 ay ( min 1 giin - maks 17 yas)
idi. Basvuru bulgulari hepatomegali(%85.7),
hipoglisemi (%71.4), nobet (%28.5), sarilhik
(%24.2), glukoziiri (%14.2), Kkatarakt
(%14.2) idi. Bir hasta asemptomatik
donemde aile taramasi ile basvurdu.
Hastalarin  %85.7'sinde akraba evliligi
oykiisii, %14.2'sinde benzer Kklinikte aile
bireyi vardi. Hastalarin tanilar1 GDH tip I
(n=3), klasik galaktozemi (n=2), herediter
fruktoz intoleransi (n=1), SGLT2 eksikligi
(n=1) idi. Hastalarin %85.7'sine beslenme
tedavisi  basland. Hastalarin  Kklinik,
demografik ve laboratuvar 6zellikleri Tablo
1'de verilmistir.

Glikojen Depo Hastaligi tip I:

GDH tip I tanisi alan ii¢ hastadan
ikisi GDH tip 1b, biri GDH tip Ia tanis1 aldi.
Hastalarin tiimiinde tekrarlayan hastaneye
yatis oykiisu vardi. Basvuru bulgularn karin
sisligi (n=2), nobet(n=1) idi. Hastalarin
tiimiinde prenatal, natal, postnatal oyki
olagandi. Akraba evliligi oykiisi tiim

hastalarda vardi. Bir hastanin hipoglisemi
ile kaybedilen dort kardes olim oOykiisii
vardi. Fizik muayenede tiim hastalarda
hepatomegali ve tas bebek ylizii vardi.
Basvuruda tiim hastalarin laboratuvar
bulgularinda akut hipoglisemi, metabolik
asidoz, laktat  yiliksekligi, trigliserit
yuksekligi, tirik asit ytksekligi, AST/ALT
yuksekligi vardi. GDH tip 1b tanili olgularda
ek olarak nétropeni vardi. Genetik analiz
sonuclarinda GDH tip Ia tanili olguda G6PC
geninde, GDH Ib tanili olgularda SLC37A4
geninde homozigot mutasyon saptandi.
Batin ultrasonografide tiim hastalarda
karaciger boyutlarinda artis ve karacigerde
heterojenite kaydedildi. Sistem
taramalarinda ekokardiyografi, isitme testi,
g6z muayenesi olagan saptandi. Nobet ile
basvuran olguda yapilan elektoensefalografi
ve beyin manyetik rezonans goriintiileme
normal saptandi. Hastalarin tiimiinde diyet
tedavisi baslandi. Sik aralikli beslenme, orta
zincirli yag asitlerden zengin formula ve ¢ig
misir nisastasi diyet tedavisi olarak verildi.
Gece hipoglisemilerini 6nlemek adina iki
hastada nazogastrik sonda ile, bir hastada
gastrostomi ile gece silirekli beslenme
tedavisi uygulandi. Urik asit yiiksekligine
yonelik allopurinol, nétropeniye yonelik G-
CSF destekleyici tedavi olarak verildi.

Klasik Galaktozemi:

Klasik galaktozemi ile izlenen bir
hasta kolestaz tablosu ile, bir hasta ise
asemptomatik olarak basvuru sonrasi tani
ald

Asemptomatik olarak tam1 alan
hastamizin kardesinde galaktozemi hastalig1
oykiisii vardi. Aile taramasi yapilarak
yenidogan doéneminde galaktozemi tanisi
konuldu.  Hastaya  hi¢ anne  siitll
baslanmadan laktozsuz beslenme baslandi.
Hastanin izleminde kolestaz  bulgusu
gorilmedi. Batin ultrasonografi ve goz
muayenesi normaldi. Diger  hasta 40
glnliikken sarilik, karin sisligi sikayetiyle
basvurdu. Laboratuvar bulgularinda direk
hiperbilirubinemi, AST/ALT yiiksekligi, INR
ylksekligi ile akut karaciger yetmezligi ve
kolestaz tablosu vardi Idrar seker
kromatografisinde galaktoz pozitifligi vardi.
Batin ultrasonografide karaciger boyutlari
artmist, g0z muayenesinde katarakt
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saptandi. Diyet tedavisiyle birlikte kolestaz
tablosu ve karaciger yetmezligi diizeldi.

Her iki hastada da galaktoz-1- fosfat
uridil transferaz aktivitesi diistiktii, GALT
gen analizinde homozigot mutasyon vardi.

Herediter fruktoz intoleransi:

12 aylik erkek olgu, hipoglisemik
nébet ile basvurdu. Oykiisiinden sik sik
kusma sikayetiyle hastaneye basvurusu
oldugu oOgrenildi. Anne baba arasinda 1.
derece kuzen evliligi vardi. Ozgecmisinde
zamaninda, sezaryen ile 2300 gram
dogmustu. Yenidogan yogun bakim yatisi
yoktu. Gelisim basamaklar1 yasitlariyla
uyumlu idi. Besin tliketimi sorgulandiginda
meyve tiketimi azdi. Fizik muayenesinde
karaciger 2 cm palpable idi.
Laboratuvarinda AST/ALT yliksekligi, idrar
seker kromatografisinde fruktoz pozitifligi
vardli. Batin ultrasonografide Kkaraciger
boyutlar1 normalin iist sinirinda saptandi.
Ekokardiyografi ve gdz muayenesi olagandi.
ALDOB gen analizinde homozigot mutasyon
saptanarak herediter fruktoz intoleransi
tanis1  konuldu. Hastaya fruktozsuz,

sorbitolsiiz, sukrozsuz diyet tedavisi
baslandi. Tedavi altinda hastada metabolik
dekompansasyon bulgusu olmadi.

SGLTZ Eksikligi:

17 yas kiz olgu, rutin yapilan
tetkiklerinde glukoziiri saptanmasi lizerine
Metabolizma poliklinigine yonlendirildi.
Aktif sikayeti yoktu. Poliliri veya polidipsi
yoktu. Anne baba arasinda akraba evliligi
vardl. Gelisim basamaklar1 olagandi, okul
basarist iyiydi. Beslenme o0zelliklerinde
sofra gidalari tiiketiyordu. Ailede 6nemli bir
hastalik 6ykiisti yoktu. Viicut agirligi ve boy
persentilleri normaldi, fizik muayenede
sistem muayeneleri olagandi.
Laboratuvarinda hemogram, karaciger,
bobrek fonksiyon testleri, lipid profili
normaldi. Tam idrar tetkikinde 4+ glukoziiri
vardi. Batin ultrasonografi, ekokardiyogram,
g6z muayenesi normaldi. Yapilan SCL5A2
gen analizinde homozigot mutasyon
saptandi. Hasta SGLT2 eksikligi tanis1 aldi.
Renal glukoziiriye yonelik bol su tiketimi
onerildi.

118

Mersin Univ Saghk Bilim Derg 2024; 17 (Ozel Say11-,22. Mersin Pediatri Giinleri)



Tanisal stiregleriyle karbonhidrat metabolizma bozukluklarina bakis

Tablo 1. Hastalarin klinik, demografik ve labortuvar 6zellikleri

Hasta| Tan1 Cinsiyet| Basvuru | Basvuru Fizik akraba| Aile Laboratuvar Genetik | Tedavi
yasi bulgusu muayene evliligi | dykiisii analiz
1 GDH tipla | Erkek 29 ay Karin Hepatomegali,| Var Kardes | Hipoglisemi, G6PC sik aralikli
sisligi yanaklar olim AST/ALT, tirik geninde beslenme,
dolgun oykiisii | asit ve trigliserit | homozigot| MCT zengin
yuksekligi mutasyon | diyet, ¢ig
misir
nisastasi,
allopurinol
2 GDHtipIb | Kiz 5ay Karin Hepatomegali,| Var yok Notropeni, SLC37A4 | sik aralikh
sisligi yanaklar hipoglisemi, geninde beslenme,
dolgun AST/ALT, tirik homozigot| MCT zengin
asit ve trigliserit | mutasyon | diyet, ¢ig
ylksekligi misir
nisastasi,
allopurinol,
G-CSF
3 GDH tip Ib | Erkek 6 ay Karin Hepatomegali,| Var yok Notropeni, SLC37A4 | sik aralikl
sisligi, yanaklar hipoglisemi, geninde beslenme,
nobet, dolgun AST/ALT, tirik homozigot| MCT zengin
hipoglisemi asit ve trigliserit | mutasyon | diyet, ¢ig
ylksekligi misir
nisastasi,
allopurinol,
G-CSF
4 Klasik Erkek 40 giinliik | Sarilik, Hepatomegali,| Var yok AST/ALT GALT laktozsuz
galaktozemi kolestaz katarakt, ylksekligi, geninde diyet
ikterik hiperbilirubinemi,| homozigot
goriniim idrar seker mutasyon
kromatografide
galaktoz+, disiik
GALT aktivitesi
5 Klasik Kiz 1 glinliik | Aile Normal Var var diisiik GALT GALT laktozsuz
galaktozemi taramasi aktivitesi geninde diyet
homozigot
mutasyon
6 HFI Erkek 12 ay Nobet Hepatomegali | Var yok Hipoglisemi, idrar | ALDOB fruktozsuz,
seker geninde sorbitolsiiz,
kromatografide | homozigot| sukrozsuz
fruktoz+ mutasyon | diyet
7 SGLT2 Kiz 17 yas Glukoziiri | Normal Yok yok tam idrar SLC5A2 yok
eksikligi tetkikinde glukoz | geninde
4+ homozigot
mutasyon

* GALT, Galaktoz-1- Fosfat Uridil Transferaz; AST, Aspartat transferaz; ALT, Alanin Aminotransferaz; SGLT2, sodyum-
glukoz transport protein 2; MCT, orta zincir trigliserit; GDH, glikojen depo hastaligi; HFI, herediter fruktoz intoleransi
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Tartisma

Karbonhidrat metabolizma
bozukluklar1  farkli  klinik  bulgularla
seyreden genis bir grup kalitsal metabolik
hastaliklardir. Ayni1 hastalik grubu iginde
olmalarina ragmen hastalar ¢ok farkl klinik
bulgular ile basvurabilir.! Calismamizda
GDH tip I ve HFI hastalarinda hipoglisemi ve
hepatomegali; SGLT2 eksikliginde
glukoziiri; Galaktozemi hastalarinda ise
kolestaz ve katarakt bulgular1 tanisal
slirecte  ipucu olarak dikkati c¢eken
ozelliklerdi. Karbonhidrat metabolizma
bozukluklarinda yol gosterici bulgulari
bilmek, ayiricti tanida diisinmeye ve
arastirmaya yonelik bir yaklasima olanak
saglayacaktir. Metabolik hastalik olasiligini
erken donemde dikkate almak, etkili
miidahale firsati i¢in ¢ok 6nemlidir.

Glukoz insan beyni icin ana enerji
kaynagidir. Bu nedenle glukoz
homeostazisinin korunmasi, hem normal
fizyolojik durumlarda hem de katabolizma
gibi artan ihtiyac durumlarinda enerjinin
karsilanmasi i¢cin ¢ok dénemlidir. GDH tip I,
glukoz homeostazisinde rol oynayan glukoz-
6-fosfataz enzim aktivitesinde eksiklige
(GDH tip Ia) veya glukoz-6-fostati
endoplazmik retikuluma tasiyan tasiyici
protein eksikligine (GDH tip Ib) bagh olarak
ortaya cikar. Hastalar tipik olarak kisa siireli
aclikta hipoglisemi, hepatomegali ve tas
bebek ylizli goriinimii ile basvururlar.4s
Calismamizda, hipoglisemi, hepatomegali,
metabolik asidoz, hiperlaktatemi,
hipertrigliseridemi, hipertirisemi
hastalarimizda dikkat c¢eken bulgulardi
GDH tip Ib'de ek olarak noétropeni bulgusu
eslik etmekteydi. Hastalarimiza diyet
tedavisi olarak nazogastrik
sonda/gastrostomi ile giindiiz sik araliklarla
beslenme, gece ise slirekli infuzyon ile
beslenme uyguland:1 ve ¢ig misir nisastasi
verildi. Tedavide normoglisemiyi koruyarak
akut metabolik dekompansasyonu ve uzun
vadeli komplikasyonlar1 onlemek ¢ok
onemlidir. Uygun metabolik kontroliin
saglanamadig1 hastalarda nefropati, renal
tiibiiler asidoz, boy kisalifi, osteoporoz,
anemi, polikistik over sendromu ve
hepatoseliiler karsinoma doniisme riski ile
iliskili olabilen hepatik adenomlar uzun

vadeli komplikasyonlar olarak
goriilebilmektedir.6.7

Galaktoz, kompleks
karbonhidratlarin, glikoproteinlerin  ve
glikolipidlerin biyosentezinde 6nemli rol
oynayan bir monosakkarittir.  Leloir
yolagindaki enzim eksikliklerine bagh
degisken Kklinik fenotiplerin oldugu ¢
galaktoz metabolizma bozuklugu vardir;
galaktokinaz eksikligi, GALT eksikligi ve
iridin difosfat galaktoz-4-epimeraz
eksikligi. GALT eksikligi, galaktozemiye
neden olur ve en sik galaktoz metabolizma
bozuklugudur.8 Tedavi edilmeyen klasik
galaktozemi hastalarinda beslenme
sorunlar;, gelisme  geriligi, kolestaz,
karaciger yetmezligi, kanama diyatezi ve E.
coli sepsisi gibi hayat1 tehdit eden
komplikasyonlar ortaya g¢ikar. Yasamin ilk
on ginl icerisinde laktozdan kisith diyet
baslanan hastalarda genellikle belirtiler hizli
bir sekilde dizelir ve komplikasyonlar
Onlenir. Calismamizda da asemptomatik
olarak yenidogan doneminde laktozsuz
diyet tedavisi baslanan hastamizda hastalik
komplikasyonlar1  gozlenmedi. Kolestaz
tablosuyla  basvuran  hastamizda ise
laktozsuz diyet tedavisi ile birlikte kolestaz
tablosu  duzeldi. Klasik  galaktozemi,
yenidogan déneminde topuk kani taramasi
ile tan1 konulabilen bir hastaliktir. Topuk
kani tarama programina alinmasi hastalara
erken tani ve erken tedavi olanagi
saglayacaktir.10

Fruktoz bal, meyve, sebze gibi
glinlik olarak tlketilen bircok gidada
bulunan bir monosakkarittir. Tatlilarin ve
suruplarin ¢ogunda bulunan tatlandirici bir
madde olan sakkarozun da ana bilesenidir.1!
HFI, aldolaz B enziminin eksikligi sonucu
glukonegenez ve glikojenoliz
disregulasyonuna neden olur. Hastalarda
stikroz veya sorbitol ile fruktoza maruz
kaldiktan sonra semptomlar ortaya cikar.
Kusma, karin agrisi,  hepatomegali,
hepatosteatoz, transaminazlarda artis,
hipoglisemi, laktik asidoz, hipofosfatemi,
hiperiirisemi ve hipermagnezemi klinik
bulgular arasindadir.l213 Calismamizda HFI
tanili olgumuz hipoglisemi, transaminaz
yuksekligi ve hepatomegali bulgulan ile
basvurdu. Diyet tedavisi baslandiktan sonra
hipoglisemi tekrarlamadi. Fruktoz, sukroz
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ve sorbitoliin diyette kisitlanmasi1 HFI
tedavisinin temel tasidir. Literatiirde HFI
hastalarinin diyete siki bir sekilde uyumu
durumunda iyi bir prognoza sahip
olabilecegi bildirilmistir. Ote yandan, diyete
uyulmamasi durumunda kronik bdbrek
yetmezligi ve hepatik fibrozis gibi bobrek ve
karacigerle iliskili komplikasyonlar ortaya
¢ikabilir. Transaminaz ylksekligi,
hepatomegali, hipoglisemi ile basvuran
olgularda HFI akilda tutulmalidir. Ayrica
sakkaroz igeren rotavirus asilarinin
uygulanmasindan hemen sonra ciddi bir
advers reaksiyon goriilen hastalarda HFI
ayrici tanida diisiiniilmelidir.1415

Glukoz metabolizmasinda
bobreklerin 6nemli fonksiyonlar1 vardir.
Proksimal tiibiillerde spesifik tasiyicilar
araciigiyla  glukozun reabsorbsiyonu
gerceklesir. SGLT2 proksimal tiibiilde
eksprese edilen bir sodyum-glukoz ortak
tasiyicisidir.16 SLC5A2 genindeki
mutasyonlar SGLT2 proteinin eksikligine ve
renal glukoziiriye neden olur.'” Hastamizda
izole renal glukozuri olmasi ve ek bir
patolojinin eslik etmemesi SGLT2 eksikligi
diistindiirmiistiir. Daha 6nce Tirkiye'den 16
olgu bildirilmistir.l” Hastalik benign seyirli
olup, glukoziiriye bagh gelisebilecek poliiiri,
polidipsi ac¢isindan izlenmelidir.18

Sonuc¢

Sonug olarak, karbonhidrat
metabolizma bozukluklar1 genis Kklinik
heterojenitesiyle birlikte, ayirict taniya
yonlendiren spesifik bulgulara sahiptir.
Akraba evliliginin sik oldugu iilkemizde
klinisyenin ~ bu  bulgular1  taniyarak
karbonhidrat metabolizma bozukluklarini
ayiricl tanida akilda tutmasi tanisal siirecte
¢ok 6nemlidir. Hastalarin tani alarak erken
donemde tedaviye ulasmasi morbidite ve
mortaliteyi azaltmaktadir.

Yazar katkisi: MYC: Planlama, veri toplama,
¢ozlimleme, yazim:. Veri analizi, ¢oziimleme:

Cikar catismasi: Yazarlar arasinda ¢ikar
¢atismasi yoktur.

Mali destek: Herhangi bir kisi, kurum veya
kurulustan mali destek alinmamistir.
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