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OLGU

4 aylik erkek hasta




YAKINMA

= Postnatal 1.guniinden beri el ve kollarinda kasilmalar, nobet
gecirme, ekstremitelerde gerginlik, emme refleksinin tam
gelismemis olmasi




OYKU

= Postnatal 1.guniinde ates+ el ve kollarda kasilmalar seklinde
nobet gec¢irme, hizl1 nefes alip verme, emmeme gibi
sebeplerle 25 giin YDYBU de yatan hastaya dis merkezde
metabolik taramalar1 yapilmis; normal denilmis. YBU de B6 i.v.
uygulanmis, fenobarbital yiuklenmis, oral antiepileptik ile
taburcu edilmis. Hastamiz ekstremitelerinde gerginlik ve
nobetlerinin devam etmesi, dismorfik 6zelliklerinin olusu
nedeniyle tarafimiza getirildi.




0ZGECMIS

= Miadinda 3.200 g olarak C/S ile dogum, dogdugunda kedi gibi
aglamasi varmis, emme refleksi yok imis.

= Postnatal: Dogdugu aksam taburcu olmus. Ertesi aksam 39.4 C ates+
nobet+ hipertonite+ tasipne nedeniyle 25 giin YDYBU yatis1 var. Bir
siire entiibe edilerek gézlenmis. Sarilik éykiisi yok. Morarma oykisi
yok.

= 3aylikken de PN 1. giin yasadig1 nobete benzer nobet gegirmis.15
gin daha YBU de takip edilmis.
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SOYGECMIS

= Anne: 42 yasinda, sag ve saghkl
= Baba: 42 yasinda, sag ve saghklh

= Anne ve baba arasinda akrabalik (+) : amca ¢ocuklaru.

= l.cocuk: 20 yas, kiz, SS
= 2.cocuk: 17 yas, kiz, SS

= 3.¢cocuk : 9 yas, kiz , 7 yasinda afebril konviilziyon gecirmis 2
senedir antiepileptik aliyor.

= 4. cocuk : hastamiz

= Ailede bilinen genetik, metabolik, kronik hastalik yok.




FIZIK MUAYENE

= Ates:36,3 °C

= Nabiz: 100/dk

= Solunum Sayis1: 26/dk SpO2:98
= Kan Basinci: 90/60

= Kilo: 4,2 kg (<3 p)

= Boy: 57 cm (10 p)

= Bas ¢evresi: 34,8 cm (<3 p)




FIZIK MUAYENE

= Genel Durum: lyi.
= Cilt: Turgor tonus dogal. Ciltte yaygin pul pul dékiintiiler mevcut.

= Bag- boyun: Dismorfik yiliz gériiniimii mevcut. Mikrosefalisi mevcut. Mikro-
retrognatisi var. Boyun kisa, burun koéki belirgin, kulakta anti heliksiyel kisim
daha genis, diisiik kulak mevcut.

= Kulak -burun-bogaz : Orofarenks dogal, kript yok, mukozit yok.

= Kardiyovaskiiler sistem: Kalp sesleri ritmik, 51,52 (+). iifiiriim saptanmada .
Nabaizlar bilateral palpabl .

= Gozler: IR +/+. Gozler derin yerlesimli, her iki temporalde(sakak) basiklik.

= Solunum sistemi : Her iki hemitoraks solunuma esit katiliyor,toraks
deformitesi yok.Dinlemekle ral,ronkus, ekspiryumda uzama yok.

= Gastrointestinal sistem: Normoalktif barsak sesleri mevcut.Batin rahat, defans,
rebound yok.Hepatomegali, splenomegali saptanmadia.

= Noromotor sistem : Ekstremitelerde belirgin hipertonisite mevcut. Destekli
oturmasi yok. Bas kontrolii var. On fontanel kapali.
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FIZIK MUARYENE

= Gozler derin yerlesimli, her iki temporalde(sakak) basiklik.

= Kafa kemiklerinde yerlesim anomalisi.




= ON TANILAR???
= EK TETKIK????




EEG

= Sag frontotemporal bélgede nadir keskin yavas dalga aktivitesi
goruldi.




GORUNTULEME- BEYIN MR

29/04/2019, 09:05, MR difizyon _ _
KONTRASTSIZ KRANIAL MR +DIFFUZYON MR INCELEMESI

Yontem: T1A, T2A-PD, FLAIR, FFE aksiyel; T2A koronal; T1A sagittal; DAG ve ADC haritasi; 3 plan T1A
gérintaler alinmstir.

Bulgular

Supratentorial alanda beyaz cevher volimi belirgin azalmis ve kistik ensefalomalazik-gliottik tarzda
iZlenmektedir.

Bilateral ekstraaksiyel mesafede subdural en kalin yerinde 7 mm kalinhga ulasan hematom izlenmektedir.

Korpus kallosum ileri derecede incedir.

Mikrosefali gdrilmektedir.

Ventrikiler sistem belirgin genis géninimdedir.

Inferior vermis hipoplazik gérindmdedir.

Megasisterna magna izlenmektedir.













ABDOMEN USG

ABDOMINAL RENKLI DOPPLER RAPORU

Karaciger boyutlan nomaldir, konturlan dizenlidir. Parankim ekosu homojen izlenmektedir. Solid-kistik kitle
lezyon izlenmemistir.

Safra kesesi boyutlan ve duvar kalinhigi normaldir. Limen icinde patoloji izienmedi. Intra-ekstra hepatik safra
yollan normal izlenmektedir.

Dalak boyutlan normaldir, konturlan dizenlidir. Parankim ekosu homojendir, solid kitle lezyon izlenmedi.
FPankreas boyutlan ve ekosu normaldir. Paraaortik alan dogaldir.

5aq bobrek pelvis yerlesimlidir. Boyutu azalmistir(31x17 mm)

Sol bébrek boyutlan normaldir(52x21 mm), konturlan dizenlidir. Sol parankim eko ve kalinh@ nommaldir. Sol
bébrek tas, hidronefroz izlenmemektedir.

Mesane konturlan dizenlidir. LGmen igi patoloji saptanmadi.

Renkli Doppler incelemede portal ven ve hepatik venlerin caplarn normal olup [dmenleri acik izlenmektedir.
Akim yanleri ve formlan nomaldir.

Batinda serbest sivi izlenmedi.

SONUCG: Sagda pelvik yerlesimli bdbrek.




= Karyotip sonucu: 46, XY (Yapisal- sayisal kromozom
anomalisine rastlanilmamis)

= KBB, G6z Muayenesi: Dogal. (Bera heniiz yapilamamis.)

» Tandem-MS: Normal

= Idrarda organik asid incelemesi: Normal




= YENI ON TANI??
= EK TETKIK??




LABORATUVAR

= Serum urik asit diizeyi:

Test Adi Sonug Durum Birim Referans Dederler Onceki Sonuclar
Urik asit 0,04 D mog/dL 35 - 7,2




MOLIBDEN KOFAKTOR EXSIKLIGI (MOCD)

= Molibden atomu, insanlarda dort aktif
alanindaki molibden parcasidir : sulfit oksidaz,
ksantin dehirogenaz-oksidaz, aldehit oksidaz ve mitokondriyal

amidoksim azaltic1 bilesen. Bunlardan, siilfit oksidaz en 6nemli ve
klinik olarak énemli olanidir.



https://lpi.oregonstate.edu/glossary
https://lpi.oregonstate.edu/glossary

Figure 1. Molybdenum Cofactor Biosynthesis Xanthine Sulfite

Guanosine triphosphate
(GTP)
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Molibden kofaktor, diisiikk molekil agirlikli bir grup olup insanlarda
bulunan siilfit oksidaz, ksantin dehidrogenaz-oksidaz ve aldehit

oksidaz enzimlerinin fonksiyonu i¢in gereklidir.
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olusumunu her iki basamakta da yonetir.

Siilfit oksidaz aktivasyonunu ise Metionin- homosistein- sistation- sistein- siilfit ve siilfat
yolagindaki son step olan siilfitten siilfat olusumu determine ettirir.




PATOGENLEZ

= Molibden kofaktor
eksikligine : veya genindeki mutasyonl
ar neden olur .Tip A, B ve C (veya tamamlayici gruplar A, B
ve C) olarak adlandirilan bozuklugun ti¢ sekli vardir. Formlar
ayn belirti ve semptomlara sahiptir ancak genetik
sebepleriyle ayirt edilir: MOCS1 gen mutasyonlar tip
A'ya, MOCS2 gen mutasyonlar: tip B'ye ve GPHN gen
mutasyonlari tip C'ye neden olur. Bu genlerin her birinden
lretilen proteinler, molibden kofaktor adi verilen molekilin
olusumunda yer alir. Molibden elementini i¢ceren molibden
kofaktori, cesitli enzimlerin fonksiyonu icin esastir. Bu
enzimler vicutta bulunan ve bazilar1 metabolize edilmezse
toksik olan farkli maddelerin parcalanmasina (metabolize
edilmesine) yardimci olur.



https://ghr.nlm.nih.gov/gene/MOCS1
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/MOCS2
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/GPHN

PATOGENEZ

= MOCS1 ,MOCS2 veya GPHN genindeki mutasyonlar, molibden
kofaktdr biyosentezini bozan iligkili proteinin islevini azaltir
veya yok eder. Kofaktor olmadan, ona dayanan metabolik
enzimler islev géremez.

= Ortaya ¢ikan enzim aktivitesi kaybi, siilfit, S-stilfosistein, ksantin
ve hipoksantin (idrarda tanimlanabilen) ve kandaki disuk urik
asit seviyeleri dahil olmak lizere bazi kimyasallarin
birikmesine neden olur. Normalde molibden kofaktér bagimh
enzimlerden biri tarafindan parcalanan siilfit, 6zellikle beyne
toksiktir. Arastirmacilar, anormal derecede yiliksek seviyelerde
sulfitin (ve muhtemelen baska kimyasal maddelerin) neden
oldugu hasarin, ensefalopatiye, ndbetlere ve molibden kofaktor
eksikliginin diger 6zelliklerine yol ac¢tigini 6ne sirmektedir.

®
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MOLIBDEN KOFAKTOR EXSIKLIGI (MOCD)

= Eksikligine ozellikle Kuzey Amerika, Orta ve
Giiney Avrupa, Kuzey Afrika, Asya ve
Turkiye’de rastlanmaktadir.

= Molibden kofaktor eksikligi , diinya ¢apinda
100.000 1la 200.000 yenidoganin 1l'inde
meydana geldigi tahmin edilen nadir bir
durumdur. Tibbi literatiirde 100'den fazla vaka
bildirilmis olmasina ragmen durumun yetersiz
teshis edilmesi nedeniyle etkilenen bireylerin
sayis1 daha fazla olabilir.
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MOLiBDEN KOFAKTOR EXSIKLIGI (MOCD)

= Molibden, siilfit oksidazin kofaktoriidiir. Ayrica ksantin ve
hipoksantini urik aside oksitler.

= Otozomal resesif ge¢is gosteren ve etkin bir tedavisi heniiz
olmayan bu metabolik hastalikta her ii¢ enzimin de
aktivitesinde bozukluk gdézlenir. Fatal bir hastalik olan
molibden kofaktor eksikliginde, belirtiler genellikle postnatal
ilk 1-2 haftada baslar. Beslenme gii¢liiginiin ardindan tonik-
klonik kasilmalar ve periferal hipertonisite gozlenir.
Yenidoganda hipo-hipertoni, konviilziyonlar, miyoklonik
sicramalar, mikrosefali, dismorfi ve metabolik asidoz olur.
Yasayan hastalarda lens dislokasyonu hayatin ilk aylarindan
itibaren saptanuir.

= Serum ve idrar iirik asit diizeyleri disiiktiir.

= Kan ve idrar siilfat diizeyleri de dusiktiir.

= Cogu hasta ilk 2 yilda oliir.



MOLIBDEN KOFAKTOR EXSIKLIGI (MOCD)

= Direncli miyoklonik konviilsiyon 6ykiisii olan bir siit cocugunun
fizik muayenesinde mikrosefali ve lens subluksasyonu;
laboratuvar tetkiklerinde de tirik asit disukligi saptanir ise
akla gelmesi gereken tablodur.




KLINIK PREZENTASYON VE
BULGULAR

= Beslenme gii¢ligiinin ardindan tonik-klonik kasilmalar ve
periferal hipertonisite gozlenir.

= Yenidoganda hipo-hipertoni, konviilziyonlar, hiperpleksi,
miyoklonik sigcramalar, mikrosefali, fasyal dismozrfi ve
metabolik asidoz olur. Yasayan hastalarda lens
dislokasyonu hayatin ilk aylarindan itibaren saptanair.




Tablo 1. Metabolik kokenli nobetlerin edinsel ve kalitsal nedenleri.

Edinsel

Hipoglisemi
Hipokalsemi
Hipomagnezemi
Hiponatremi

Toksik bilesikler

Ilaglar, ucucu bilesikler
Kursun

Kalitsal Tedavi edilebilir Bugiin igin tedavisi olmayanlar
Nonketotik hiperglisinemi

Siilfit oksidaz eksiklifi

Bazi piirin ve pirimidin metabolizmasi
bozukluklan

Mitokondriyal hastaliklar (Solunum zinciri
defektleri, Alper’s Hastalig1)

PDH eksikligi

Trikarboksilik asit bozukluklan
Peroksizomal bozukluklar

Lizozomal enzim eksiklikleri

Hipoglisemi
Piridoksin bagimh
Folinik asit bagimh

PNPO eksikligi

Biyotinidaz eksikligi

Kreatin eksikligi

Serin eksikligi
Nérotransmitter bozukluklar

Glukoz transporter 1 eksikligi
Ure dongiisii bozukluklar:

Yag asidi oksidasyon bozukluklar
Diier organik asidemiler
Siiksinik semialdehid
dehidrogenaz eksikligi

MTHEFR eksikligi

omosistintiri
Molibden kofaktor eksikligi
Primer hipomagnezemi

Néronal seroid lipofuksinozis
Konjenital glikozilasyon bozukluklan
Menkes hastalig1*

PNPO: pridoks(am)in-5'-fosfat oksidaz, PDH: piruvat dehidrogenaz, MTHFR: metilen
tetrahidrofolat rediiktaz.
*Erken tedavi nobetleri azaltabilir.




Tablo II. Baslangi¢ yasina gére metabolik epileptik ensefalopatiler.

Yenidogan ndébetleri

Erken bebeklik déneminde baslayan nébetler

Ge¢ bebeklik déneminde baslayan nébetler

Cocukluk ve ergenlik doneminde baslayan ndébetler

Aminoasit metabolizma bozukluklari, organik
asidiiriler, lire dongii bozukluklar, nonketotik
hiperglisinemi, GLUT-1 eksikligi, molibdenum
kofaktor eksikligi, izole siilfit oksidaz eksikligi,
mitokondriyal hastaliklar, biyotinidaz eksikligi,
piridoksin bagimli, piridoksal fosfat bagimli,
folinik asit yanith nébetler, peroksizomal
hastaliklar, aromatik L-aminoasit dekarboksilaz
eksikligi

Lizozomal depo hastaliklan1 (gangliyozidozlar,
noronal seroid lipofuksinozis), mitokondriyal
hastaliklar, biyotinidaz eksikligi, GLUT-1
eksikligi, serebral kreatin eksikligi sendromlar

Lizozomal depo hastaliklar: (gangliyozidozlar,
noronal seroid lipofusinozis, Gaucher tip 2

ve 3, Niemann-Pick A ve C), mitokondriyal
hastaliklar, konjenital glikozilasyon bozukluklar:

Lizozomal depo hastaliklar1 (néronal seroid
lipofusinozis, Gaucher tip 2 ve 3, Niemann-
Pick A ve C), Lafora hastaligi, sialidozis,
mitokondriyal hastaliklar (MERRF) konjenital
glikozilasyon bozukluklan




Epilepsi
sendromu

EME (Erken
miyoklonik
ensefalopati)

113
giinler
veya
haftalar

Nobet tipi

Erratik
miyoklonus,
fokal ve tonik
nobetler

Borst supresyon
paterni  (uykuda
belirgin)

Zemin
aktivitesinde
yavaslama,
multifokal
desarjlar

Etiyoloji

Kalitsal metabolik hastaliklar
(Nonketotik  hiperglisinemi,
organik asidemiler, Menkes
hast., Zellweger sendromu,
molibden kofaktor eksikligi,
piridoksin bagimlilig)

Birliktelik
gosteren
genetik
etiyoloji




Sekil 8. A, B, C ve D MOCS2 mutasyonuna
bagh molibden kofaktor eksikligi tams: alan
yedi aylhk erkek bebek: Mikrosefali, dismorfik
fasiyal bulgular, lens subluksasyonu, aksiyal @

hipotonisite, periferik hipertonisite.







Sekil 9. A, B, C, D, E, F Molibden kofaktor
eksikligi tanis1 alan bir hastada MRG bulgulari. Agir
hipoksik iskemik etkilenmeye benzer kistik, vakuolize

degisiklikler.







MOLIBDEN KOFAKTOR EKSIKLIGT



«slilfit oksidaz eksikligi»

izole ya da molibden kofaktor eksikligiyle birlikte

agir formda;

tarama;

kesin tani;

yenidogan déneminde baslayan direngli nobetler
hipotoni

mikrosefali

agir psiko-motor gerilik

biyiime geriligi

lens dislokasyonu

erken 6lim

idrar siilfit testi

ksantiiniiri yok
plazma aa kromatografisinde sistin diizeyi diisiik

serum (irik asit diizeyi normal

deri fibroblast kiiltiiriinde siilfit oksidaz aktivitesi ok¢iimii

SUOX gen analizi O




LABORATUVAR

Tablo XVII. Nérometabolik hastalik destekleyici laboratuvar bulgulari.

Laboratuvar bulgusu Metabolik hastalik

Alkalen fosfataz (artmis) Hipoparatiroidi, safra asidi sentez bozukluklari
Anemi (makrositer) B,, ve folik asit metabolizmasi bozukluklar
Retikiilositoz Glikoliz bozukluklari, glutatyon sentez bozukluklari
Vakuollii lenfositler Lizozomal depo hastaliklan

Urik asit (azalmis) Molibden kofaktor eksikligi, piirin metabolizmasi

) bozukluklan

Urik asit (artmug) Glikojen depo hastalig, piirin metabolizmasi

bozukluklari, yag asidi oksidasyon bozuklugu,
mitokondriyopatiler

Diisiik T4, artmug TSH Mitokondriyopatiler

Diigiik PTH/hipokalsemi Konjenital glikozilasyon bozukluklar:




TANI

= Direncli miyoklonik konviilsiyon oykiisii olan bir sit
¢cocugunun fizik muayenesinde mikrosefali ve lens
subluksasyonu; kranyal goruntilemede thoksi benzeri
eriventrikiiler kistik ensefalomalazik alanlar, laboratuvar
etkiklerinde de irik asit disiikliigi saptanir ise akla gelmesi
gereken tablodur.

= Klinik ve radyolojik bulgular Molibden kofaktdr eksikligiyle
uyumlu olup, serum uirik asit diizeyi normal olan olgularda izole
sulfit oksidaz eksikligi diisiintilmelidir.

= Gen Testi
MOCSI1, MOCS2, GPHN (OR)

Teshis Testi
Idrar Piirinler ve Pirimidinleri




GENETIK

= Gen Testi
MOCSI, MOCS2, GPHN (OR)

= Sulfit oksidaz ve molibden kofaktor biyosentetik enzimlerinin
cogu icin genler klonlanmis ve bazi hastalarda mutasyonlar
molekiuler diizeyde karakterize edilmistir. Silfit oksidaz
geninde delesyonlar ve insersiyonlar, ayni zamanda ‘non-
sense’ ve ‘missense’ mutasyonlar, birden fazla
hastada, R1 600 mutasyonu ile tanimlanmistir. Molibden
kofaktor eksikligi olan hastalar iki tamamlama sinifindan
olusur. Grup B hastalarinin molibopterin sentaz veya
molibopterin sentaz silfiirazindaki mutasyonlar: vardir, buna
karsin grup A hastalarinda biyiik olasilikla biyosentetik
yolda, MOCS 1A veya MOCS1B'de erken asamalari kodlayan
genler kusurludur .




TEDAVI

Tedavide; sadece tip A MoCS’ ta cyclic pyranopterin
monophosphate (cPMP) kullanilir. Ancak, agir nérolojik tablo
gelisen cocuklarda tedavi endikasyonu yoktur, erken yakalanan
olgularda bu tedavi 6nerilmelidir.

intravendz cPMP (giinde 80-320 pg / kg)

Cyclic pyranopterin monophosphate (cPMP) molibden kofaktori
prokirsoridiir ve sulfite oxidase, xanthine dehydrogenase/oxidase
ile aldehyde oxidase i¢in gereklidir.

Molibden kofaktor eksikligi ve izole edilmis siilfit oksidaz eksikligi,
genellikle etkili bir tedavinin bulunmadigi ciddi ve genellikle
oliimciil hastaliklardir. Baz: hastalar, 6zellikle daha halfif izole edilmis
siillfit oksidaz eksikligine sahip olanlar, kiikiirt iceren amino asitlerde
dusik diyetlerin uygulanmasina iyi cevap verirler. Antiepileptik ilag
vigabatrin ile nébet kontrolinde bazi basarilar saglanmistir.




Tablo XVIII. Klinik yénden 6nemli ve tedavileri olan bozukluklar.

Nonketotik hiperglisinemi
Piridoksine bagimli epilepsi
Piridoks(am)in fosfat

oksidaz eksikligi

Aromatik amino asit
dekarboksilaz eksikligi

Glukoz transporter eksikligi
Piruvat dehidrogenaz eksikligi
Piruvat karboksilaz eksikligi
Biyotinidaz eksikligi

Menkes hastalig

Molibden kofaktdr ~
eksikligi (MOCSI1)
Guanidinoasetat metil
transferaz eksikligi
Smith-Lemli-Opitz sendromu
Serin eksikligi sendromlari
Glutamin eksikligi sendromu
Metilen tetrahidrofolat
rediiktaz eksikligi

Dihidrofolat rediiktaz eksikligi
Sistatyonin beta sentaz eksikligi
Kobalamin C, G, E eksiklikleri
Krabbe hastaligi (presemptomatik)

Benzoat, dekstrometorfan
Piridoksin
Piridoksal fosfat

Dopaminerjik agonistler

Ketojenik diyet

Ketojenik diyet, tiyamin
Triheptanoin yag), aspartat ve sitrat
Biyotin

Bakir (parenteral)

. cPMP

Kreatin, diisiik arjininli diyet, ornitin

Kolesterol
Serin, glisin
Glutamin
Betain

Folinik asit

Betain, diyet

Hidroksikobalamin, betain, diyet
Hematopoietik kok hiicre transplantasyonu

cPMP: siklik piranopterin pirofosfat.



TEDAVI

= 2008 ve 2013 tarihleri arasinda MoCD (11 tip A ve bes tip B) tanisi
konan 16 yenidoganda intravendéz cPMP baslatildi ve sekiz tip A
hastada 5 yila kadar devam edildi. 6000'den fazla dozdan sonra ilaca
bagh ciddi yan etki gézlenmedi. Hastalik biyobelirte¢leri, iiriner S-
siilfosistein, ksantin ve trat, tim A tipi hastalarda 2 giin i¢inde
neredeyse normal konsantrasyonlara geri dondii ve cPMP idamesinin
devam etmesiyle 5 yila kadar normal kaldi. Tip A hastaligl olan sekiz
hasta tedavi altinda hizla diizeldi ve kasilmalar ya tamamen bastirildi
ya da biyik ol¢iide azaldi. Erken tedavi edilen ii¢ hasta nébetsiz kald:
ve normal uzun siireli gelisim gosterdi. B tipi hastaligl olan hastalarda
biyokimyasal veya klinik yanit saptanmadi.

= cPMP idamesi, MoCD tip A hastalari i¢in ilk etkili tedavidir ve olumlu
bir giivenlik profiline sahiptir. Molibden kofaktor bagimli enzim
aktivitelerinin restorasyonu, yeterince erken basladiginda olduk¢a
gelismis bir nérogelisimsel sonug¢la sonu¢lanir. Uygun cPMP
siibstitiisyonunda herhangi bir gecikmeyi 6nlemek ve tedavi yararini
en ust diizeye ¢ikarmak i¢in, her ensefalopatik yenidoganda MoCD tip
A olasiliginin ivedilikle arastirilmasi gerekir. @




= Literatirlerde 6 giinliik bir yenidoganda tani konmasiyla 36.
gininde tedaviye baslanmuis;

= ‘] ila 2 hafta icinde, tiim siilfit oksidaz (stilfit, S-siilfosistein, tiyostilfat)
ve ksantin oksidaz eksikliginin (ksantin, lirik asit) tiim idrar
belirtecleri neredeyse normal diizeylere geri déndii ve sabit kaldi.
(> 450 giin tedavi). Klinik olarak, bebek daha uyanik hale geldi,
kasilmalar ve segirmeler ilk 2 hafta icinde kayboldu ve EEG, ritmik
elementlerin geri doniistinii ve belirgin sekilde azalmis epileptiform
desarjlarini gésterdi. CPMP'nin idame edilmesi, MoCD'li hastalar i¢in
mevcut olan ilk nedensel tedaviyi temsil eder. CPMP'nin verimli bir
sekilde alindigini ve molibden kofaktér bagimli enzim aktivitelerinin
geri kazanildigini gésterdik. Rapor edilen hastada toksik
metabolitler tarafindan ileri nérodejenerasyon durduruldu. Erken
teshisi miimkiin kilmak icin yenidogan tarama kartlarinda MoCD']
tespit etmenin uygulanabilirligini de gdsterdik.’




KLINIK IZLEMIMIZ

= Hastamiza molibden kofaktér eksikligi tanisi konulduktan
sonra;

= Aile hastalik hakkinda bilgilendirilip genetik danismanliga
yonlendirildi.

= Hastamizin fizyoterapisi planlanda.

= Nobetlerini kontrol altina almak i¢in antiepileptik tedavisini
diizenlendi.

= MoCD tiplendirmesi adina gen analizi planlanda.




SONUG

= Direnc¢li miyoklonik konviilsiyon oykiisii olan bir siit cocugunun
fizik muayenesinde mikrosefali ve lens subluksasyonu; kranyal
goriintiilemede hipoksi benzeri periventrikiiler kistik
ensefalomalazik alanlar, laboratuvar tetkiklerinde de iirik asit
disiikliigu saptanir ise akla gelmesi gereken tablodur.

= Uygun cPMP replasmaninda herhangi bir gecikmeyi énlemek ve tedavi
yararini en uist diizeye ¢ikarmak ic¢in, her ensefalopatik yenidoganda MoCD
tip A olasiliginin ivedilikle arastirilmasi gerekir.




=Tesekkurler..




