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Amag: Propiyonik asit izoldsin, valin, metiyonin ve treoninin katabolizmasi, bagirsaklardaki anaerobik
fermantasyon ve uzun siireli aclik durumlarinda tek karbon sayili yag asitlerinin mobilizasyon ve
oksidasyonu sonucu olusur. Propiyonik asidemi, propiyonil-KoA’nin D-metilmalonil-KoA’ya
doniisiimiinii katalize eden biyotin bagimli mitokondriyal multimerik enzim olan propiyonil-KoA
karboksilazin eksikligi veya yapisal bozuklugundan kaynaklanir.

Yontem: Kusma sikayeti ile gocuk beslenme ve metabolizma hastaliklar1 poliklinigine bagvuran 13 aylik
kiz ¢ocuk, amonyak yiiksekliginin nedenlerini arastirmak iizere cocuk beslenme ve metabolizma
servisine yatirildi. Dogumda saglikli olup 2,5 aylikken direngli ndbet nedeniyle yapilan ileri tetkik ve
incelemelerinden 4. ayda propiyonik asidemi tamisi almis oldugu 6grenildi. Bulgular: Fizik
muayenesinde saclar1 seyrek ve sert yapili, sag goziinde nistagmus izlenen, gelisimsel olarak 3
persentilin altinda olan, desteksiz oturamayan hastanin yaygin hipotonisitesi, derin tendon reflekslerinde
ve bas-boyun hareketlerinin kontroliinde azalma vardi. Plazma laktat ve amonyak diizeyleri yiiksek, sivi
kromatografi kiitle spektrometri analizlerinde C3-agil karnitin ve glisin amino asidi konsantrasyonlari
yliksek bulundu. Ayrica gaz kromatografi kiitle spektrometri cihazi ile yapilan idrar organik asit
analizinde 3-OH propiyonik asit internal standardin 0.27 kati, 3-OH biitirik asit internal standardin 0.05
kat1 ve propiyonilglisin internal standardin 0.62 kat1 saptandi.

Sonug: Klinik olarak hastaligin baslangict degisken olmakla birlikte hayatin erken déonemlerinde emme
azlig1, beslenme zorlugu, kusma, hipotoni ve ndbet gibi semptomlar, akraba evliligi oraninin yiiksek

oldugu iilkemizde metabolik hastaliklar1 da akla getirmelidir.
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