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Maple Syrup Urine Disease
(MSUD)

Dr. Ali Atas



Maple Syrup Urine Disease (MSUD)

Dalli zincirli amino asitler olan Lésin, Izolésin, Valin ‘in
dekarboksilasyonu bir kompleks enzim sistemi ve tiamin ile

saglanir. Bu enzim sisteminin eksikligi MSUD’ a neden olur.

Butin formlari otozomal resesif gecislidir.

Insidans: 1/200 000 dir.
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Klasik tip:

Hasta cocuklar dogumda normaldir.
Ik hafta icinde kusma, beslenme problemleri, letarji ve koma gelisir.

Cogunda konvulsiyonlar goéralur.

FM'de:

Hipertonisite, muskuler rijidite ve siddetli opustotonus vardir. Hipertoni nobetlerini

flask nobetler izler.

Norolojik bulgular yanhslikla sepsis veya menenijit olarak degerlendirilebilir.




1. Klasik tip

* Hipoglisemi vardir. Kan sekeri ylkseltilse bile klinik

dizelme olmaz.

* Siddetli metabolik asidoz diginda laboratuar bulgulari
dikkate deger degildir.

* Tedavi edilmezlerse ilk haftalar veya ayda 6lum olur




2. Intermediate tip

Yenidogan doneminden sonra hafif hastalik tablosu gorulir.

* Bu cocuklar araya giren bir hastalik esnasinda klasik form bulgulari
ile tani alirlar.

* Enzim aktivitesi normalin % 2-8 i diizeyindedir.




3. Intermittan tip

Normal gortiinen bir cocukta enfeksiyon veya cerrahi bir stress
esnasinda bulgular ortaya cikar.

Bu ataklar esnasinda laboratuvar bulgulari klasik formdan ayrilamaz ve

olum olabilir.

Enzim aktivitesi normalin % 8-16 si1 duzeyindedir.




4. Tiamine cevap veren tip

Bu formda yuksek doz tiamin ile belirgin klinik dizelme gorulmektedir.

Bazilari 10 mg/ 24 saatlik doza cevap verirken bazilari da 200 mg/
gunlik dozlara cevap verebilmektedir.

Bu amacla 3 hafta gibi bir tedavi siresi gerekmektedir.




Teshis

Idrardaki 6zel kokunun (“Yanik seker” ) fark edilmesi ile mimkunddr.

Plazma izolosin seviyelerinde artma ve
alaninde azalma gorular. Losin duzeyi digerlerinden daha yuksektir.

Idrarda da l&sin, izoldsin ve valin ile bunlarin ketoasidlerinde artma

goruldr.




Tedavi

Akut durumda dall zincirli amino asitler ve bunlarin metabolitlerinin dokulardan
hemen uzaklastirilmasi gerekir. Renal klerens zayif oldugu icin sadece hidrate etmek
yeterli degildir.

En etkili yol periton dializidir. Plazma I8sin, izoldsin ve valin diizeylerinde
onemli dusmeye yol acar. Genellikle 24 saat icinde cevap alinir.

Uygun kalori destegi iV veya agizdan saglanarak katabolik durum durdurulmalidir.

Akut durum duzeldikten sonra 16sin, izol6sin ve valinden yoksun suni diyetler

ginumizde mumkindar. MSUD 1, 2, 3 ;




Tedavi

Yalniz bu amino asitler endojen olarak sentez edilemedikleri igin az miktarlarda
diyete ilave edilmeleri gerekir.

Eger plazma izoldsin konsantrasyonu cok dusik olursa akrodermatitis enteropatika
ya benzer bir tablo gelisir.

Hastalar dmur boyu MSUD diyeti almalidir.

Uzun slreli prognoz iyi degildir.

Siddetli ketoasidoz, serebral 6dem ve 6lim, enfeksiyon veya cerrahi gibi stresli
durumlarda olabilir.

Zihinsel ve norolojik sekeller sik goralur.
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