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OZET

Amag: Non Ketotik Hiperglisinemi (NKH), glisin ytkiminda bo-
zukluk sonucunda gelisen, nadir ve agir seyreden dogumsal bir
metabolizma hastaligidir. Calismamizda NKH tanili hastanin
geriye doniik incelenmesi amaglanmigtir.

Geregler ve Yontem: Calismamizda Ocak 2007-Agustos 2018
tarihleri arasinda Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari He-
matoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi 'nde tani alip,
takip ve tedavi edilen Non Ketotik Hiperglisinemi tanili 12 has-
tamin dosyasi geriye doniik olarak tarandi. Hastalarin demog-
rafik ozellikleri, etiyolojive yonelik yapilan tetkik sonuglart,
aldiklar tedaviler kaydedildi.

Bulgular: Ocak 2007 ile Agustos 2018 tarihleri arasinda has-
tanemizde takip ve tedavi edilen NKH tanili 12 hasta ¢alismaya
alindi. Hastalarin anne ile babasi arasinda birinci derece akra-
ba evliligi orant %67 (n:8) olarak saptand:. Hastalarda en sik
basvuru nedenleri emmeme idi. Hastalarin %92 ‘sinde (n:11)
Kranial MRG’da (Kranial magnetik rezonans goriintiileme)
santral sinir sistemi anomalileri saptandi. Hastalarin tama-
minda ilk bakilan kan ve BOS glisin diizeyi yiiksek olup, BOS/
plazma glisin oraninin 0,08 in iizerinde o1dugu goriildii. Gene-
tik analiz tetkikinde 3 hastada (%25) Non Ketotik Hiperglisine-
mi agisindan anlamlt mutasyon saptandi. 11 hasta (%92) en az
ikili anti epileptik ve glisin azaltict tedavi aliyordu. Hastalari-
mizdan 7 si farkl yaslarda kaybedilirken 4 hasta sekelli olarak
yasamini idame ettirmekteydi. 1 hastada ise sekel saptanmadi.

Sonu¢: Amacimiz, ozellikle akilda tutulmadiginda tanisi zor
konulan NKH 'nin tani ve tedavi yaklasimlarina ve Dogumsal
Metabolik Hastaliklarin (DMH) énemine vurgu yapmaktir. Ak-
raba evliliginin yaygin oldugu iilkemizde saghkli dogmus an-
cak emme gii¢liigii, hipotoni, konviilziyon ve ensefalopati tab-
losu gelisen yeni doganlarda NKH daima akilda tutulmalidir.

Anahtar Kelimeler: non ketotik hiperglisinemi, nébet, dogum-
sal metabolik hastalik

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.
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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

GIRIS

Non Ketotik Hiperglisinemi (NKH), yeni do-
gan ve erken siit ¢ocuklugu doneminde ilerleyici
seyir gosteren, otozomal resesif ge¢isli, nadir bir
dogumsal metabolizma hastaligidir. Gortilme siklig
1/250000 canli dogum olup, temel metabolik defekt
mitokondriyal glisin parcalayict enzim kompleksin-
deki aktivite eksikligidir (1). Bu enzim kompleksi-
nin veya kofaktorlerinin tam ya da kismi eksikligi
veya aktivitelerinde azalma sonucu dokularda glisin
yikimi olmaz ve dzellikle beyin dokusunda biriken
glisinin toksik etkilerine bagli olarak hastalik tablo-
su gelisir (2).

NKH; Neonatal, infantil, ge¢ baslangich ve
gecici olmak tizere dort klinik formda goriiliir. En
sik goriilen Neonatal formunda, dogumda tamamen
saglikli olan yenidoganlarda; agir hipotoni, beslen-
me giicliigli, direngli jeneralize veya miyoklonik
ndbetler, apne, letarji ve koma goriiliir. Olgularin
¢ogu ilk haftalarda kaybedilirken, yasayanlarda cid-
di norolojik sekeller gelisir (3).

NKH’de hastaligin gidisatin1  degistirecek
0zgin bir tedavi bulunmamaktadir. Sinirh tedavi
segeneklerinin asil amaci santral sinir sisteminde-
ki yiiksek glisin diizeylerini azaltmak ve glisinin
norotransmitterler iizerindeki etkisini bloke etmek-
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tir. Bu amagla glisinden kisith diyete ek olarak sod-
yum benzoat ve dextrometorfan tedavileri kullanil-
maktadir (4).

Bu calismada hastanemizde Ocak 2007- Agus-
tos 2018 tarihleri arasinda tan1 alip, takip ve tedavi
edilen NKH tanili hastalarin klinik 6zelliklerinin
degerlendirilmesi amaglanmastir.

GEREC ve YONTEM

Bu galigmada Ocak 2007-Agustos 2018 tarih-
leri arasinda Ankara Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar
Hematoloji Onkoloji Egitim ve Aragtirma Hastane-
si’nde tan1 alip, takip ve tedavi edilen Non Ketotik
Hiperglisinemi tanilt 12 hastanin dosyalar1 geriye
dontik olarak tarandi. Hastalarin cinsiyeti, basvuru
yasi, ebeveynler arasinda akrabalik varligi, dogum
haftas1 ve dogum agirliklar1 kaydedildi. Hastalarin
basvuru anindaki sikayetleri ve fizik muayene bul-
gular1 incelendi. Etiyolojiye yonelik yapilan tetkik-
lerden, kan ve beyin omurilik sivist (BOS) Glisin
diizeyleri, Kranial Magnetik Rezonans Goriintiile-
me (MR), Elektroensefalografi (EEG) ve yapildi
ise genetik analiz sonuglar1 kaydedildi. BOS/kan
glisin orani normal degeri <0,02 olup Non Ketotik
Hiperglisinemi i¢in tam1 diizeyi>0,08 olarak kabul
edildi. Hastalara verilen antiepileptik ve glisin azal-
tic1 tedaviler incelendi. Hastalarin son hali aragtiri-
larak; sag kalim ve exitus oranlari, hayatta ise su
anki yas1 ve sekel durumu verilere kaydedildi.

Aragtirma i¢in Ankara Cocuk Sagligi ve Has-
taliklar1 Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastir-
ma Hastanesi klinik arastirmalar etik kurulundan
2018/140 no’lu dosya numarasi ile etik kurul onay1
alindi.

ISTATIKSEL ANALIZ

Istatistiksek analiz Statistical Package for So-
cial Sciences (SPSS) Programi ile yapilmigtir. Ta-
mimlayict istatistik yapilmis olup tani yasi normal
dagilima uymadigindan ortanca deger (Ceyrekler
arasi aralik (CAA) ) olarak hesaplanmis, kategorik
veriler ise say1 ve ylizde (%) olarak verilmistir.

CILT: 50 YIL: 2019 SAYI: 3

BULGULAR

Ocak 2007-Agustos 2018 tarihleri arasinda
hastanemizde Non Ketotik Hiperglisinemi tanisty-
la takip ve tedavi edilen 12 hasta ¢aligmaya alin-
di. Hastalarm 6°s1 (%50) kiz, 6’s1 (%50) erkek olup
ortanca basvuru yaslar1 4 giin (CAA:11giin) idi.
Hastalarin 3’iiniin (%25) dogum haftasi 37haftadan
kiigiik, 4’1 (%33) 2500gr ve altinda dogmus, 3’i
(%25) de gebelik haftasina gore diisiik dogum agir-
ligindaydi (SGA). Hastalarin 7’si (%59) sezaryen
ile 5’1 (%41) normal spontan vajinal yol ile dog-
mustu. Ebeveynler arasinda birinci derece akraba
evliligi oran1 %67 (n:8) iken, 4 (%33) hastanin anne
ile babasi arasinda akraba evliligi yoktu.

Hastalarin ilk bagvuru yakinmalari incelendi-
ginde; 9 (%75) hastada emmeme, 3 (%25) hastada
ndbet gegcirme mevceuttu. Ayrica emmeme yakinmasi
olan hastalarin 4’tinde (%44) ek olarak hareketlerde
azalma ve fazla uyuma sikayeti de vardi. (Tablo 1).
Etiyolojiye yonelik yapilan tetkiklerden Kranial
MRG incelemesinde; hastalarin7’sinde (%59) kor-
pus kallozum agenezisi ve myelinizasyonda gerilik
saptandi ve bu hastalarin 3’iinde ek olarak kortikal
atrofi de mevcuttu.

Tablo 1: Olgularin demografik 6zellikleri.

Gastas-| Dogum Basvuru

oA Ciasivet ST Van | S
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 evliligi
Olgu 4 40 3.250 Kiz |NSVY 3 1° kuzen evliligi
Olgu 5 34 1.640 Kiz C/S 1 1° kuzen evliligi
Olgu 6 40 3.000 | Erkek | C/S 1 Yok
Olgu 7 39 3.400 Kiz |NSVY 3 1° kuzen evliligi
Olgu 8 39 2.790 | Erkek |[NSVY 4 1° kuzen evliligi
Olgu 9 38 2.675 Kiz C/S 2 Yok
Olgu 10| 41 2.600 Kiz |NSVY 2 1° kuzen evliligi
Olgu 11| 34 2.465 | Erkek | C/S 21 1° kuzen evliligi
Olgu 12| 35 2.500 Kiz C/S 24 1° kuzen evliligi

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

Tablo 2: Olgularin klinik, labaratuar radyolojik ve elektrofizyolojik bulgulari.

BOS/Plazma Genetik  Enzimatik
Yakinma Konviilziyon Glisin Orani EEG Kranial MRG Analiz Analiz
Olgul Emmeme VAR 0,13 MEA MG/KKA - -
Olgu 2 Nébet VAR 0,12 MEA KA - -
Olgu3 Emmeme VAR 0,14 HIPSARITMI  MG/KKA/KA  NEGATIF -
Olgu4 Emmeme VAR 0,16 HIPSARITMI  MG/KKA/KA GLDC -
Olgu5 Nobet VAR 0,13 MEA NORMAL NEGATIF -
Olgu 6 Emmeme VAR 0,65 MEA HIDROSEFALI - -
Olgu7 Emmeme VAR 0,12 MEA/BS MG/KKA TAKIPTE -
Olgu 8 Emmeme,HA FU VAR 0,15 MEA MG/KKA GLDC -
Olgu 9 Emmeme,HA ,FU VAR 0,22 MEA/BS MG/KKA AMT -
Olgu 10 Emmeme,HA FU VAR 0,11 HIPSARITMI  MG/KKA/KA  NEGATIF -
Olgu 11 NGbet VAR 06 NORMAL KA NEGATIF -
Olgu 12 Emmeme,HA FU YOK 0,2 Yok KA TAKIPTE -

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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Diger hastalarin 3’{inde (%25) sadece kortikal
atrofi, 1’inde (%8) hidrosefali saptanirken,1 (%38)
hastada ise Kranial MRG normal olarak raporlandi.
(Tablo 1). Hastalarin tamaminda ilk bakilan kan ve
BOS glisin diizeyi yiiksek olup, BOS/plazma glisin
oraninin 0,08’in lizerinde oldugu goriildi. Cekilen
EEG raporlarinda 7 (%59) hastada multifokal epi-
leptik aktivite, 3 (%25) hastada hipsaritmi, 2 (%16)
hastada ise multifokal epileptik aktivite ve burst
supresyonun bir arada oldugu goriildii.

Gonderilen genetik analiz sonuglart Tablo’2
de goriilmektedir. Hastalarin 4’iinde (%33) genetik
analiz negatif, 3’iinde (%25) Non Ketotik Hipergli-
sinemi agisindan anlamli mutasyon mevcut olup 2
(%17) hastada sonug takibi devam etmekteydi. Di-
ger3 (%25) ise hastada genetik analiz tetkiki yapil-
mamisti.

Hastalara uygulanan tedavilerden antiepileptik
ve glisin azaltict tedaviler incelendi. Hastalardan
11’1 (%92) en az ikili antiepileptik tedavi aliyordu.
Glisin azaltic1 tedavide; Glisin ve Serinden kisitli
diyete ek olarak 10 (%84) hastaya sodyum benzoat
ve dextrometorfan, 1 (%38) hastaya sodyum benzo-
at, dextrometorfanla birlikte ketamin baslanmust1. 1
(%8) hastaya ise (12 numarali olgu) takibinde kon-
viilzyon gozlenmedigi ve BOS ve kan glisin diizeyi
sonu¢lanmadan kaybedilmis oldugu i¢in antiepilep-
tik ve glisin azaltici tedavi uygulanmamisti (Tablo 3).
Tablo 3: Olgularda tedavi ve prognoz.

Glisin Aza.ltlcl Antiepile[')tik ST
Tedavi Tedavi

Olgul | SBZ/DMT | FB, VB, TP, KB OLUM
Olgu2 | SBZ/DMT |FB, VB, KB, KM| SEKELLI SAG KALIM
Olgu3 | SBZ/DMT FB, VB, LS OLUM
Olgu 4 | SBZ/DMT VB, LS, KN OLUM
Olgu 5 | SBZ/DMT LS, KM SEKELSIZ SAG KALIM
Olgu 6 | SBZ/DMT FB, LS OLUM
Olgu7 | SBZ/DMT FB, LS SEKELLI SAG KALIM
Olgu 8 | SBZ/DMT FB, LS OLUM
Olgu9 | SBZ/DMT |FB,VB,TPACTH| SEKELLI SAG KALIM
Olgu 10| SBZ/DMT FB, LS SEKELLI SAG KALIM
Olgu 11 E%ZTQ)R%L FB, LS, BF OLUM
Olgu 12 YOK YOK OLUM

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

Hastalarin su anki yaslar1 ve hayati idame du-
rumlar1 Tablo 3’de goriilmektedir. Hastalarimizdan
7'si farkli nedenlerle kaybedilirken 4 hasta sekelli
olarak yasamini idame ettirmektedir. 1 hasta (5 nu-
marali olgu) ise 4 aylik olup sekelsiz yagamaktaydi.

TARTISMA
Non Ketotik Hiperglisinemi, otozomal resesif

gecisli, serum, idrar ve dzellikle de BOS’da glisin
diizeyinin yiikselmesi ile karakterize nadir gorii-
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len dogumsal metabolik hastaliktir (1). Neonatal,
infantil, ge¢ baslangich ve gecici tip olmak {izere
tanimlanmig dort klinik formu vardir. En sik ve en
agir goriilen formu Neonatal NKH’dir (3). Dogum-
sal metabolik hastaliklar, erken neonatal donemde
genellikle herhangi bir klinik bulgu vermezken,
NKH’nin neonatal formu letarji, beslenme gii¢liigii,
kusma ve konviilzyon gibi semptom ve bulgularla
dogumdan sonraki ilk saatlerde klinik bulgu verebi-
lir. Bu belirtiler hizla ilerleyerek agir hipotoni, yeni
dogan reflekslerinin kaybi, miyoklonik nobetler,
apne hatta neonatal donemde koma ile sonuglana-
bilir (5). Destekleyici tedavilere karsin etkilenmis
hastalarin cogu neonatal dénemde veya yasamin ilk
bir yil1 icinde kaybedilir (6). Bunlar arasinda yasa-
mint siirdiirenlerin bir kisminda ise agir norolojik
sekeller, psikomotor gerilik ve direncli epileptik bo-
zukluklar (miyoklonik ve/veya grand mal ndbetler)
goriliir (3). Caligmamizda NKH tanili 12 hastanin
klinik 6zelikleri, taniya yonelik yapilan tetkiklerin
sonugclari takip ve tedavi siiregleri incelenmistir.

Akraba evliliginin yaygimn oldugu iilkemizde
otozomal resesif gegisli dogumsal metabolik hasta-
liklarin goriilme siklig1 fazladir. 250.000 canli yeni
dogandan birinde goriilen Non Ketotik Hiperglisi-
nemi’nin otozomal resesif gecisi nedeniyle iilke-
mizde siklig1 artmigtir (7). Caligmamizda NKH ta-
nil1 12 hastanin ebeveynleri arasinda birinci derece
akraba evliligi oran1 %67 (n: 8) olarak saptandi.

Entoksikasyon tipi dogumsal metabolizma
hastaliklarinin en 6nemli orneklerinden biri olan
NKH’de c¢ogu bebek dogumda normaldir. Ancak
postnatal 6saat ile 8 giin arasinda belirginlesen hipo-
toni ve yeni dogan reflekslerinin kaybiyla ilerleyici
ensefalopati gelisir (8). Anamnez derinlestirildigin-
de, doguma yakin donem antenatal ultrasonografi-
lerde hickirik benzeri hareketlerin varligi 6grenile-
bilir. Glisinin beyin sap1 ve spinal kord {izerindeki
inhibitor etkisi nedeniyle beslenme gli¢liigii, ko-
maya ilerleyen letarji, yardimc1 solunum destegi
gerektiren hipotoni, apne, otonomik bozukluklar;
serebral korteksteki N-metil-D-aspartat (NMDA)
reseptorlerine eksitator etkisiyle irritabilite ve mi-
yoklonik nébetlerle karakterize agir ensefalopati
tablosu olusur (9). Calismamizda ortanca basvuru
yasi 4 glin (CAA: 1lgiin) olan olgularimizin do-
gum sonrasi degisen siirelerde normal olmalar1 ve
giderek artan bir ensefalopati tablosu gelistirmeleri
dikkat ¢ekiciydi. Hastalarin ilk basvuru yakinmalari
incelendiginde; 9 (%75) hastada emmeme, 3 (%25)
hastada nobet gegirme mevcuttu. Ayrica emmeme
yakinmasi olan hastalarin 4’iinde (%44) ek olarak
hareketlerde azalma ve fazla uyuma sikayeti de var-
di. Hastalarin ilerleyen takiplerinde 11 hastada kon-
vilzyon goriildiigii saptandi. 1 hasta konviilzyon
goriilmeden 23 giinliikken exitus olmustu. NKH ile
ortiisen yeni doganda higkirik bulgusu hastalarimi-
zin higbirinde gozlenmedi.

NKH’de idrar, kan ve BOS glisin artis1 tipik-
tir. Ancak hiperglisinemi ketotik veya Non ketotik
olabilir. Ketotik tip, ketoasidoz tablosuyla birlikte
olup, siklikla organik asidemilere sekonder olarak
gelisir. Non ketotik tipte ise keton negatif olup, kan
gaz1 degisikligi yoktur, idrar organik asit analizi so-
nuglart normaldir (10). NKH’de BOS/serum glisin
orant 0,08’in iizerindedir (normali<0,02) (9). Ca-
lismamizda hastalarin tamaminda bakilan BOS ve
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plazma glisin diizeyi yiiksek olup, BOS/plazma gli-
sin oranmin 0,08’in iizerinde oldugu goriildi. Hig-
bir hastamizda hipoglisemi, ketozis ve metabolik
asidoz tespit edilmedi.

Metabolik hastaliklar merkezi sinir sistemi
anomalileri ile birlikte olabilir. NKH’nin korpus
kallozum anomalileri, beyin atrofisi, serebral he-
misferlerde myelinizasyon gecikmesi ve hidrosefa-
li ile birlikteligini bildiren yaymlar vardir (11, 12).
Ozellikle korpus kallozum anomalileri ile NKH bir-
likteligine dikkat ¢ekilmektedir. Caligmamizda Kra-
nial MRG sonuglaria gore hastalarimizin 11’inde
(%92) santral sinir sistemi anomalisi saptanmistir.

NKH hastalarinda EEG’de “burst supresyon”
paterni patognomonik olmakla beraber, hipsaritmi,
multifokal epileptiform anormallikler ve keskin di-
ken dalgalar gortilebilir (1, 3, 9). Bu bulgular has-
taliga 6zglil olmamakla beraber, taniy1 destekleyici
ogelerdir. Calismamizda 7 (%59) hastada multifo-
kal epileptik aktivite, 3 (%25) hastada hipsaritmi,
2 (%16) hastada ise multifokal epileptik aktivite ile
burst supresyonun bir arada oldugu goriildii. NKH
kesin tanisi; molekiiler diizeyde mutasyonun gos-
terilmesi veya enzim aktivitesini 6l¢iimii ile konur
(1). NKH hastalarmin %75’inde GLDC geninde,
%25’inde ise AMT geninde mutasyon vardir (9).
Calismamiza dahil edilen hastalarin 4’tinde (%33)
genetik analiz negatif, 3’tinde (%25) Non Ketotik
Hiperglisinemi agisindan anlamli mutasyon mevcut
olup 2 (%17) hastada sonug takibi devam etmek-
teydi. Hastalarimizdan hig birisine enzimatik analiz
yapilamadi.

NKH ‘de hastaligin gidisatin1 degistirecek
0zgiin bir tedavi metodu bulunmamaktadir. Sinirl
tedavi segeneklerinin asil amaci santral sinir siste-
mine toksik etkileri olan yliksek glisin diizeylerini
azaltmak ve glisinin norotransmitterler {izerindeki
etkisini bloke etmektir (9). Glisin ve serinden ki-
sith diyet ve glisinin idrarla atilimini saglayan sod-
yum benzoat klasik NKH tedavisinde etkilidir (1, 9).
Dekstrometorfan ve ketamin gibi NMDA reseptor
antagonistlerinin kullanimi1 semptomlar1 diizeltmede
yardimci olabilir (13). Ursodeoksikolik asit, barsak-
taki glisini baglayarak safra ile atilimini artirabilir
(14). Yine, glisinin beyin hiicreleri lizerindeki etkisi-
ni antagonize eden sitriknin ve diazepam gibi ilaglar
bulgularin diizelmesini saglayabilir (6, 14). H asta-
ligin ilerleyen donemlerinde konviilzyonlar direncli
hale gelip ¢oklu antiepileptik tedavilere ihtiya¢ du-
yulabilir. Periton diyalizi ve kan degisimi son tercih
olarak kullanilabilecek destek tedavileridir (4). Has-
talarimizdan 1 tanesi heniiz tan1 konulamadan exitus
oldugu i¢in antiepileptik ve glisin azaltic1 tedavi al-
mamistt. Diger 11 hasta glisin ve serinden kisitlt di-
yet ile birlikte sodyum benzoat, dextrometorfan ve en
az ikili antiepileptik tedavi almakta iken 1 hastaya ek
olarak ketamin de baglanmist1. Hi¢bir hastaya diyaliz
veya kan degisimi uygulanmamistt. NKH’de olgu-
larm ¢ogu yeni dogan déneminde kaybedilir. Yasa-
yanlarda uzun siireli prognoz kotiidiir (9). Ilerleyici
serebral ve serebellar atrofiyle birlikte multifokal
diren¢li nobetler agir noro gelisimsel gerilige yol
acar (3, 10). Dil, bilissel ve psikososyal alanlarda
kazanimlar olmaz veya ¢ok zayiftir. Kalic1 gérme
ve igitme kayiplar gelisebilir (9, 15).
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Hastalarimizin 7’siinfantil dénemde kaybedi-
lirken, 4’tinde norolojik sekellerle sag kalim sagla-
nabildi. 1 hastanin (5 numarali olgu) ise 4 aylik olup
heniiz sekelsiz yasamini idame ettirdigi saptandi.

Sonug olarak makalemizde 12 NKH tanili olgu
sunularak, akraba evliliklerinin sik oldugu iilkemiz-
de, dogum sonrast belli bir siire iyilik halini takiben
emmeme, agir hipotoni, direngli konviilziyonlar ve
ensefalopati tablosuyla gelen, rutin laboratuvar bul-
gular1 normal olan infantlarda NKH’nin de diisii-
niilmesi ve spesifik tetkiklerin zamaninda istenerek
erken taninmasinin 6nemine dikkat ¢ekilmek isten-
mistir.
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