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Metabolizma 

• Metabolizma sağlam olan organizma, diferansiye 
organ, hücre ve hücre altı organeldeki entegre 
biyokimyasal süreçlere verilen kollektif isimdir.  

 

 

 

• İlk kez 1908 de Garrod doğumsal metabolizma 
hastalıklarını tanımlamış ve dört hastalığı tanımlamıştır. 
Alkaptonüri, albinizm, sistinüri ve pentozüri 



• Metabolik hastalıklar protein, karbohidrat ve yağ 
asitlerinin sentezi ya da katabolizması ile ilgili 
olaylar sonucu gelişen patolojik tablolardır.  

• Metabolik hastalıklar tek tek düşünüldüklerinde 
nadirdir, ancak çok çeşitli oldukları düşünülürse 
toplamda daha sık akla gelmesi gerekir.  

• Çoğu otozomal resesif kalıtılan bu hastalıklar 
akraba evliliğinin sık olduğu ülkemizde daha da sık 
akla gelmelidir.  



Ön madde  

      GEN 
 

  Ürün 

     Enzim 

 
Genler enzimleri yaparlar, enzimler ise 
biyokimyasal reaksiyonları hızlandırırlar 

 

     Koenzim 



Ön madde  

GEN DEFEKTİ 
 

  Ürün 

Enzim defekti 

Ürün 
yetersizliği 

Toksik madde- 
lerin birikimi 

 
Kalıtsal metabolizma hastalıklarının 

fizyopatolojisi   

 



1) Entoksikasyon tipi 
küçük molekül hastalığı  

• Amino asidopatiler (MSUD, tirozinemi, nonketotik 
hiperglisinemi)  

  

• Organik asidemiler (piruvik, izovalerik, metilmalonik 
asidemiler, biotinidaz yetersizliği)  

 

• Üre siklusu defektleri (OTC yetersizliği, sitrullinemi vb) 

 

• Şeker entoleransı (galaktozemi, früktozemi vb) 



2) Enerji yetersizliği tipi 

küçük molekül hastalığı 

• Glükoneogenez defektleri (G-6-Paz, PC, F-1, 6-diP, PEP karboksikinaz 
yetersizlikleri) 

 

• Glikojenoliz defektleri (GSD III, GSD V, ve GSD VI) 

 

• Glikojenez defektleri (GSD 0, GSD IV) 

 

• Laktik asidemiler (PDH yetersizliği, elektron-transfer zinciri 
hastalıkları) 

 

• Yağ asidi oksiasyonu defektleri (MCAD, SCAD yetersizlikleri vb) 



Kalıtsal Metabolizma 
Hastalıkları 

• Genetik bozukluklar sonucu gelişir, etyolojide 
genetik bozukluklar sorumludur. 

• İnfeksiyon ancak daha sonra gelişen metabolik 
hastalıkların etyolojisinde vardır.  



Hepatit C ve Metabolik 
hastalıklar 

• Hipolipidemi 

• IR 

• Hepatosteatoz 

• Obezite 

• İskemik kalp hastalığı, kalp yetmezliği 
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HCV ve otoimmün 
hastalıklar 

• Otoantikor yapımı 

• Tiroid hastalığı 

• Sialadenit 

• ITP 

 



HCV ve tiroid 

• HCV li hastaların %5-17 sinde tiroid 
otoantikorları 

• %2 ila 13 ünde Tiroid hastalığı saptanmış 









HCV ve DM 

• HCV li hastalarda DM riski artmış 



İnterferon tedavisi glukoz 
toleransını düzeltebilir 



Direkt etkili antiviral kullanımı ile 
HA1c düşüyor 







• HCV nin başarılı bir şekilde antivirallerle 
tedavisi açlık kan şekerinde düşmeye neden 
olur  




























