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Metobolizm pozgunluqglarinin nevroloji alamatlari

Piramid yollarn zadalanma
alamatlari, spastiklik

Ataksiya

Motor va aqli inkisafin langimasi
Demensiya

Epileptik tutmalar

Gorma pozgunluglar

Polineyropatiya ve miopatiya



“Hans1 hallarda maddalar
mubadilasinin pozgunluqglarindan
sibhalanmak olar.

**Xastanin bacisinda, gardasinda ve digar yaxin
gohumlarinda anoloji xastalik olduqda

**Siiurun itmasinin takrari epizodlan va ya erkan
yaslarda izah olunmayan qusmalar

***Izaholunmayan tekrarlanan ataksiya ve ya spastiklik
epizodlan

\/ . . .
*%*MSS-nin proqgressivlesan degenerasiyasi

**Qardas, bac1 va ya xastanin digar yaxin gohumlarinda
aqli gerilik oldugda

**Perinatal zadslanma ve anadangalma struktur
anomaliyalar olmadan aqli gerilik oldugda



*Maddalar miibadilasinin pozgunluglarindan
siibhalandikda hansi1 diagnostik miiayina
usullarindan istifade edilmalidir.

Sidiyin analizi

_Plazmada ammiakin, laktat, piruvatin migdarini
oyranmak

JQanin gaz tarkibi

Kallanin, onurganin va uzun borulu siimiiklarin
Rentgenoqgrafiyasi

Lizosomal fermentlarin dyranilmasi

IBiopsiya (Toxumalarda biokimyavi va struktur
dayisikliklarinin giymatlandiilmasi ucun)

IMolekulyar-genetik tadqgigat
INeyrovizualizasiya




*lipidozlar

Lipidozlar zamani neytral
yaglarin, glikolipidlarin,
fosfolipidlarin ve
gangliozidlarin
toplanmasi bas verir



Tey-saks xastaliyi

Infantil forma

* Infantil formada hayatin birinci aylarinda miokloniyalar
va generaliza olunmus tutmalar, korluq terminal
marhalada isa dekortikasiya meydana galir.



*Boyliklords
demensiya, spasti
K
parezler, ataksiya
ve azalalarin
atrofiyasi
musahida olunur.




Fabri xastaliyi
angiokeratoma corporis diffusum

* X-ilisikli yolla otiiriiliir.

*Dari, boyraklar, gan damarlari
, periferik ve vegetativ sinir
sistemi zadalanir.

* @-qlaktozidaza catismazhig
naticasinda hiiceyralarda
triheksozilseramid toplanir.

*1lk simptomlar atraflarda
yandirici agrilardir. Cox vaxt
tor ifraz1 pozulur. Darida
xarakterik sapkilar amalas
galir. Hayatin 3-4-ci illarinda
boyrak catismazligi amala
galir. Beyin insultu va Kaskin
vestubulopatiya cox rast
galinir.




*Niman-pik xastaliyi

* Sfingomielinaza
catismazligr ve
xolesterinin
esterifikasiyasinin
pozgunluglar ils
alagadardir.

* Autosom-dominant
yolla oturulur

®* Genetik defekt 18-
Ci Xxromosomda
yerlasir.
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osasinda
glukoserobrozida
za catismazlig
durur

Autosom-resessiv
yolla oturulur




Klinik formalar klinik alameatlari

Yuvenil neyronal forma « Kobud inkisaf pozgunluglan
* usaqlar cox
vaxt 2 yasa gadar talaf olurlar

Yetkin neyronal forma Psixoz , demensiya,
miokloniyalar, generilizasiya
olunmus tutmalar, akatiziya,
baxisin parezi, bulbar
simptomlar, spastiklik,
polineyropatiya

Yetkin geyri neyronal forma  Splenomeqaliya,

trombositopeniya va
sumuklarde agnlar



Leykodistrofiyalar

leykodistrofiyalar mielin miibadilasinin
pozgunluglar ila alagadardir.

* Krabbenin Qloboid-hiiceyrali
leykodistrfiyasi

* Qalaktosrebrozidaza catismazligi
ile alagedardir.

* Osas klinik slamatler- spastik
parezlar, gorma sinirinin
atrofiyasi, periferik sinirin
keciriciliyinin surstinin
zoiflamasi




*Metaxromatik leykodistrofiya

* Arilsulfataza A catismazligi ile
alagadardir. Bunun naticesinds
bas beyinda, periferik sinirlards
ve digar toxumalarda (mas:
boyroeklards) sulfatidlarin
toplanmasi bas verir.

* Autosom resessiv yolla otiruldr.

. *Bsas klinik slamatlar-spastik
parezlar, kognitiv

pozgunluglar, vatar reflekslarinin
zoaiflamaesi, bulbar va
psevdobulbar slamatler




leykodistrofiya zamani bas beyinin KT-si

Beyin yarimkiiralarinin ag maddasinda, kotiikda, Beyincik
yarimkiiralarinda diffuz dayisikliklar geyd edilir. Dinamikada 3-cii, 4-cii
va yan madaciklarin miilayim genislanmasi, har iki tarafda alin-gicgah
nahiyyalarinda konveksital subaroxnoidal yariqlarin kaskin genislanmasi
geyd edilir.
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*Mukopolisaxaridozlar

Hidrolazanin catismazligi
naticasinda turs
mukopolisaxaridlarin
utilizasiyasi1 pozulur va onlarin
toplanmasi bas verir.



Hurler sindromu

Opacidades en la cormea

[ SINDROME DE HURLER

* Usagin heyatinin 1-ci ilinde buynuz gisanin bulaniglasmasi
va qozbellik formalasir



* Oynaglar rigid ve odemli olur. dllar va ayaqlar balaca
va yondamsiz olur.Dos gafasi deformasiyaya ugrayir. 2-
3 yasdan sonra karlik boyluq ve aqli gerilik qeyd edilir.



*Uz cizgileri kobuddur.
Ona ¢cixmis alin
gabarlan , glin gaslar,
yaharabanzar burun,
hipertelorizm, kala-
kotur dil digqgeti calb
edir.

*Hamcinin beyin
gisalarinin
galinlasmasi,
hidrosefaliya veya
onurga beyinin
kompresiyasi
tetraparezle rast
golinoe bilar.




*Amintursu va uratlarin
mibadilasinin pozulmalar

Fenilketonuriya

Autosom-resessiv yolla
oturulur.
Fenilalanin hidroksillasma

yolu ila tirozine
cevrilmasi pozulur.

Melanin tirozinin
toramesi oldugundan bels
usaqlarin derisi solgun,
gozleri mavi saglari aciq
rangli olur.

Ter ifrazinin artmasi
kaskin xosagalmez iyle
misayiat olunur. Gun
isigina dozumliklari
olmur. Darilari yanmaya
ve travmaya hassas olur.




*Bas beyinds
mielinizasiyanin
gonastbaxs olmamasi
naticasinda aqli gerilik ve
epileptik tutmalar
meydana galir.

*Xastalik
progressivlasdikca spastik
parezlar ve tremor
qosulur.

~ Dietanin komayi ile motor va psixiki inkisafin normal
saviyyasini tamin etmak olar. dieta fenilalaninin gidada
mahdudlandinlimasindan ibaratdir. Bu ziilal oldugundan
usagin gidasinda ziilal texminan tamamila istisna
edilmalidir.



*Xartnap xastaliyi

* Autosom dominant yolla
oturulur.

* Alanin, Triptofan va histidin
amintursularinin bagirsaqda ve
boyreklarda tubulyar

transportunun pozulmasi il
olagadardir.

*9sas simptomlar:
Ataksiya, nistagm va yerisin
pozulmasi epizodlan ils
musayist olunan
progressivlesan fotosensitiv
pellagrayabanzar dermatit.

*Hamcinin progressivlasan
demensiya va spastik parezler.



Diqqatiniza gors
tosakkiirlar




