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OzZET

Yenidogan déneminde emme glgligu gegici uyum sorunu
olarak gorilebilecedi gibi 6nemli hastaliklarin ilk belirtisi
de olabilir. Dogum odasindaki ilk muayenesi normal olan
hasta postnatal 9. saatte ‘memeyi iyi cekemedigi’ igin
izleme alindi. Izleyen saatlerde ilerleyici hipotonisite ve
ardindan solunum durmasi gelisti. Metabolik hastalik
tetkikleri sonucunda nonketotik hiperglisinemi tanisi
konuldu. Yenidogan doneminde emmeme/beslenememe
yakinmasi &nemlidir Ulkemizde akraba evliliginin sik
gorilmesi nedeniyle, saglikli dogan ancak dodumun ilk
saatlerinde emme glcligu gelisen yenidodanlarda do-
gumsal metabolizma hastaliklari akla gelmelidir.

Anahtar Kelimeler: Emme glicligi; hipotoni; hipergli-
sinemi; yenidogan

ABSTRACT

Poor feeding in the newborn period and non-
ketotic hyperglycinemia

Poor feeding in the newborn period can be seen as a
temporary adaptation problem however, it could be the
first symptom of a serious disease. An otherwise healthy
newborn was taken under observation at the 9™ hour
postnatally due to “poor sucking”. Progressive hypotonicity
and respiratory arrest developed in the following hours.
The patient was diagnosed with nonketotic hyperglycine-
mia after the metabolic work up. Poor sucking and
difficulty in feeding are significant symptoms in the
newborn period. Due to the high rates of consanguinity
in our country, inborn errors of metabolism should be
kept in mind for the healthy newborns experiencing
feeding problems in the first hours of life.
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GiRis

Nonketotik hiperglisinemi (NKH), otozomal resesif
gegisli nérometabolik bir bozukluktur. Mitokondrial
glisin pargalayici enzim kompleksinin aktivite ek-
sikligi sonucu gelisen hastaligin neonatal, infantil,
gecg baslangigli ve gegici olmak Uzere doért formu
tanimlanmistir. Hastaligin en sik gorilen formu
olan neonatal NKH'de enzim aktivitesi sifira yakin-
dir. Dogumda tamamen sagdlikl olan yenidogan-
larda emme guglugl, hipotoni, letarji, konvilzi-
yon gibi klinik bulgular 6 saat ile 8 giin son-
rasinda ortaya cikmaktadir. Hastalarin cogu dogum
sonrasi birkac gin icinde kaybedilir. Koma dénemi
atlatihp hayatta kalanlarda ise ciddi ndrolojik
sekeller, psikomotor gerilik ve kontrol altina alina-
mayan konviilziyonlar gérilebilmektedir'2.

OLGU

Iyi emememe yakinmasi olan kiz bebek yenido-
dan yodun bakim Unitesine izlem amaciyla yatirildi.
Birinci derece akraba evliligi olan anne babanin ilk
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cocugu olan hastanin; normal yoldan, miadinda
3200 gram dodgdudu, Apgar skorlarinin birinci
dakikada 9, besinci dakikada 10 oldugu 6grenildi.
Fizik muayenesinde vicut adirhdr 3150 gram,
boyu 47 cm, bas cgevresi 36 cm’di ve 6n fonta-
nelde kabariklik, pulsasyon yoktu. Emmesi zayif
olan bebedin diger yenidodan refleksleri normaldi.
Sistem bulgulari normal olarak dederlendirildi.
Yatisinin ikinci guniinde yenidodan reflekslerinde
azalma, hizl ilerleyen hipotoni ve jeneralize kon-
vilziyonlar gelisti. Hastanin kan gazi inceleme-
sinde respiratuar asidoz saptandi. Asidozu gittikce
derinlesen hastaya mekanik ventilator destedi
saglandi. Tam kan sayimi ve rutin kan biyokimyasi
dederleri normal sinirlar icinde saptandi. Kan ve
beyin-omurilik sivisi (BOS) kdltlrlerinde Greme
olmadi. Hastanin Tandem mass spektrometre ile
yapilan kanda aminoasit/acil karnitin calismasinda
glisin dizeyi ylksek bulundu. HPLC (high perfor-
mance liquid cromotography) teknidi ile kantitatif
kan ve BOS glisin dlzeyleri tayini yapildi. HPLC
teknigi ile plazma glisin: 1330 pMol/L, BOS glisin:
284 uMol/L, BOS/Plazma glisin: 0,235 (0,08 Uzerin-
de olmasi tani koydurucu) bulundu. Nonketotik
hiperglisinemi tanisi alan hastaya Sodyum Benzoate
500 mg/kg/glin tedavisi baslandi. Fenobarbital ile
konviziyonlari kontrol altina alindi. Hasta iki ay
mekanik ventilatérde izlendikten sonra spontan
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solunumu saglayabildigi icin entlibasyon sonlandi-
rildi. Hasta yatisinin 78. guntinde oral fenobarbital
tedavisi ile yenidogan, gocuk noroloji ve beslenme
ve metabolizma polikliniklerinden takip edilmek
Uzere taburcu edildi. Prenatal tani ve sonraki
hamilelik déneminde yapilacaklar konusunda aile
bilgilendirildi.

TARTISMA

Nonketotik hiperglisinemi glisin parcalayici
enzim kompleksindeki metabolik lezyon sonucu
meydana gelmektedir. Enzim kompleksi; P (Pyri-
doxal phosohate-dependent glycine decarboxy-
lase), T (Tetrahydropholate requiring enzyme), H
(Lipoic acid-containing protein ve L protein
(Lipoamide dehydrogenase) olmak Uzere dort
enzim komponentinden olusur. P proteinindeki
mutasyon vakalarin ciddiyetini belirler ve enzim
kompleksindeki defektlerin %84'G bu proteinle
ilgilidir'3. Enzim aktivitesi karacier ve beyinde
azalmistir ve klinikte 6zellikle bu iki sisteme ait
bulgular goérilmektedir. Santral sinir sisteminde
artmis glisin 6zellikle eksitatér karakterdeki resep-
torlerini aktive etmekte ve hiperirritabilite, hareket
bozukluklar ve konvilziyonlar ortaya ¢ikmaktadir.
Beyin sapi ve spinal korda yer alan inhibitér
karakterdeki glisin reseptérlerinin aktive olmasi ile
hastalarda emmede azalma, letarji, koma ve
solunum duizensizlikleri gelismektedir.

Zamaninda, sadlkh dodan yenidogan bebekte
ilk saatlerde ortaya c¢ikan emme glcliginin
sebepleri arastirilirken; akraba evliligi sorgulan-

mali, erken sepsis gibi emme gigliglne yol agan
diger sebepler arastirilirken dogumsal metaboliz-
ma hastaliklari daima akilda tutulmahdir.

Nonketotik hiperglisinemiden idrarda organik
asitlerin dagihminda degisiklik olmamasi ve ketozis
gorilmemesi ile siphelenilir. Kan ve idrarda yuk-
sek glisin dizeyleri yani sira 6zellikle BOS/ Plazma
glisini oraninin yiksekligi tanida 6nemlidir.

BOS/plazma glisin oraninin 0.08'den ylksek
olmasi NKH icin tanisal kabul edilmektedir. Bu
oran hastamizda 0,235 olarak bulunmusturt->->,

Olgumuzda kullanilmamis olmakla beraber
destekleyici bulgu olarak EEG faydal olabilir.

Yasamin ilk ginlerinde burst supresyon gérile-
bilmektedir®.

Tedavide amag ylksek konsantrasyondaki glisini
vicuttan uzaklastirmaktir. Glisin  nonesansiyel
aminoasit olmasindan dolayi diyet tedavisi etkisiz-
dir. Sodyum benzoat, glisini konjuge ederek idrarla
atilimini kolaylastirir. Dextrometorfan ise glisinin
resOptér dizeyinde nonkompetatif antagonistidir.

Hastalikta uygulanmaya baslanan erken tedavi-
nin gec¢ norolojik komplikasyonlar azaltabildigi
bildirilmektedir’*”®. Bu da emmede azalma, hiperir-
ritabilite, hareket bozukluklari veya konvilziyon
goérilen hastalarda taniyr akla getirmenin dnemini
ortaya koymaktadir.

Ulkemizde akraba evlilikleri sik ve dogum sayisi
yliksektir. Hastaligin otozomal resesif gegisi nede-
niyle hastamizda oldudgu gibi dogumu izleyen ilk
saatlerde emmeme yakinmasiyla gelen hastalarda
metabolik hastaliklar akilda tutulmahdir.
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