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o o I f k I . The urea cycle and alternative
Ure siklus defektleri i agadiilystaasinl
Enzymes:
Phenylbutyrate
e PG AL 1, carbamyl phosphate
HEPATIC NITROGEN POOL \—s Phenylacetate synthetase;
Glutamine ————»  Glutamine =~ Phenylacetyl-glutamine 2, ornithine transcarbamylase;
feadl 3, argininosuccinate synthetase;
Aspartate Benzoate —s- Benzoyl Co-A 11! |
e Sns , 4, argininosuccinate lyase;
Glycine +———= Glycine = Hippurate 5 arginase'
Glutamate ’ 4
v 6, N-acetylglutamate synthetase.
Acstyl CoA | @ NH,
Nacelylghtamate ——=_. @ Enzyme defects are shown by
Carbamoyl phosphate solid bars across the arrows.
Ornithine ® Citrulline
A Citrin Mitochondrion
Yy "“'—"}
Ornithine Citrulline ¢ Hedt
+ ® 3 -F— Aspartate —
y/—\hrginina Arginino-succinate |
Orotidine Y
Fumarate Urine




Fizyopatoloji

* Amonyagin birikimi ure olusturularak engellenir.
e Ayrica arginin uretimi saglanir.

« Sorun durumunda amonyak ve glutamin dizeyi artar. Bunun sonucu CNS
belirtileri ortaya cikar

CNS belirtileri olusum mekanizmasi:
« 2-ketoglutarat dehidrogenaz’in enerji sentezini bozmasi
« Glutaminin hiicrede artisi sonucu ozmotik basincin artigina bagli serebral

6dem olusmu.




Klinik

* Dogumdan yetiskin doneme kadar gortilebilir
* Yenidogan doneminde en fazladir.

e Neonatal
e Dogumda normal olup 24-72 saat sonra protein alimini takiben:

Zayif emme
Kusma
Hipotoni
Letarji
Konvulziyon
Vazomotor dengesizlik

* Geg baslangic:

« Hafif KC buyukliugu ve Hiperventilasyon degismez bulgulardandir.




Klinik

* Gec¢ baslangictakiler yanlis olarak:
e Migren
e Siklik kusma
e Ozofajial reflii
e Yiyecek allerjisi tanisi alabilirler.

e Arjinaz eksikliginde farkl olarak:
e Spastik tetraplejiye giden kronik ensefalopati
e Konvulziyon
e Mikrosefali gorulur.




Tani
e Hiperamonyemi (300 nm 1) * Ayiric tanida:
e BUN diistkliigii * Gecici hiperamonyemiler
e KC enzimlerinde hafif * Organik asidemiler
yukseklik * Yag asidi oksidasyon
e Respiratuar alkaloz defektleri diustinulmelidir.

Not: Kan buzla sogutulmus tiiplere alinmaz uygun sekilde gbnderilmez ise amonyak normalin 2-3
kat fazlasi dlizeyinde ¢ikabilir.




Tedavi

* Destek tedavisi (supportive)
e Anabolizma

* Detoksifikasyon




1. Destek tedavisi

e Protein alimi1 durdurulur.
e Sivi replesmani
e CVKveya damar yolu acilir.

* NH3, kan gazi, elektrolit, BUN, glikoz, Ca tedavi dncesi ve tedavi basladiktan
sonra 4-6 saat aralarla takibi yapilir.

e Santal 6dem durumunda Mannitol verilir.
e Enfeksiyon varsa tedavisi verilir.

e Not: Kortizolden kacin. (Protein katabolizmasina neden oldugundan).




2. Anabolik surecin saglanmasi

e En az 60 tercihan 100-120 Kal/kg o6zellikle
glukozdan olmak tizere enerji saglanmali

* 0.5-2 gr/kg dozunda lipid verilebilir.




3. Detoksifikasyon

e Hemodiyaliz, periton diyalizi, exchange
transfuzyon

e Sodyum benzoat->Hippurate

* Sodyum fenil asetat->Fenilasetil glutamin

e Arginin verilebilir.
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