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Giriş
Sizde ya da çocuğunuzda bir üre döngüsü enzim defekti teşhis 
edildi. 
Bu tarz bir hastalığı anlamak en başta; özellikle de doğal olarak 
çok endişeli olduğunuz ve birden pek çok tıbbi bilgi aldığınız bir 
zamanda kolay değildir. 
Hastalığın anlatıldığı bu kitapçığı rahatlıkla okuyup doktorunu-
za, hemşirenize ya da diyetisyeninize sormak istediğiniz soru-
ları not alabilirisiniz. 
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Metabolik işlevler
Sağlıklı ve zinde olabilmek için vücudumuzu düzenli olarak enerji ve doku onarımı için gerekli olan 
besinlerle beslemeliyiz. 

Yediğimiz besinler küçük parçalara bölünürler. Bazı parçalar büyüme ve onarım için kullanılır; bazıları 
açlık zamanlarında kullanılmak üzere saklanır; bazıları da artık olarak vücuttan atılır. Bu, sadece 
temel prensipleri tanımlamaktadır. Aslında çok daha karmaşık bir mekanizma bulunmaktadır. 

Vücudun proteini işleyişi 
İçinde protein bulunan besinlerden bazıları yumurta, süt, balık, 
et, peynir ve ekmektir. Sindirim sırasında protein yıkılarak kana 
karışması ve büyüme ve onarım için kullanılmak üzere küçük 
moleküllere ya da ‘yapıtaşlarına’ dönüştürülür. v

Biftek ya da bir bardak sütün yıkılması sonucu aminoasit adı verilen 
20 ayrı ‘yapıtaşı’ oluşur. Bu aminoasitler kana karışırlar ve ihtiyaç 

duyuldukları hücrelere giderler. 
Normalde biz vücudumuzun 
ihtiyaç duyduğundan çok daha fazla protein tüketiyoruz. Arta kalan 
proteinler enzimler tarafından amonyak ve organik asitleri de içeren 
küçük parçalara bölünürler. Vücut fazla miktarda amonyak ve organik 
asidi tolere edemediğinden bunlar, karaciğerde zararsız formlara 
dönüştürülüp vücuttan atılır. 
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Metabolic function
To be a fi t healthy individual, we have to feed our body regularly with food to 
provide energy and repair tissues.

The foods that we eat are broken down into small packages and either used for 
growth and repair, stored to be available for periods of starvation, or disposed 
of as waste. Although, this explanation describes the basic process, it is of 
course much more complex.

How the body deals with protein
Foods containing protein are eggs, milk, fi sh, meat, cheese bread etc. Du-
ring digestion, protein is broken down into smaller 
molecules or “building blocks” to be transported in the 
blood and used for growth and tissue repair.

What started as a healthy steak or a glass of milk will 
have now been broken down into 20 individual “buil-
ding blocks” known as amino acids. These amino acids 
travel in the blood stream and are supplied to the cells 

where they are needed. Generally speaking, we consume 
much more protein than the body needs. Therefore once 
we have fi nished with using what is needed, the excess is 
broken down by enzymes into smaller products, including 
ammonia and organic acids. The body is unable to tolerate 
large amounts of ammonia and organic acids; therefore a 
process in the liver converts these into harmless forms that 
can then be disposed of.
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Üre döngüsü
Protein metabolizmasının yanısıra biraz da üre döngüsünü anlamak yardımcı olacaktır. Daha önce de 
belirtildiği gibi vücudun amonyağı atması gerekmektedir. Bu karaciğerdeki ‘üre döngüsü’ tarafından 
gerçekleştirilir. Bu siklusta zararlı amonyak adım adım üreye dönüştürülür. Üre de vücuttan atılır. 

Üre döngüsünü kontrol eden birçok enzim bulunmaktadır. Üre döngüsü enzim defektlerinde aşağıdaki 
şekilde belirtilen altı enzimden biri doğru işlev göstermemektedir. 

The Urea Cycle
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Üre döngüsü enzim defektleri burada sıralanmıştır:
NAGS – N-asetilglutamat sentetaz eksikliği
CPS1 – Karbamil fosfat sentetaz eksikliği
OTC – Ornitin transkarbamilaz eksikliği
ASS – Sitrüllinemi ya da Argininosüksinat sentetaz eksikliği
ALL – Argininosüksinik asidemi ya da Argininosüksinat liyaz eksikliği
Arginaz – Arginaz eksikliği
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Semptomlar nelerdir? 
Semptomlar kişiden kişiye değişebileceği gibi farklı yaşlarda da ortaya 
çıkabilir. 

Doğumdan sonraki ilk haftalarda, artık annenin plasentası üzerinden 
beslenemeyen yenidoğan hasta olabilir. Bebek sütten kesilip ek gıda 
ile beslenmeye başladığında alınan protein miktarı üre döngüsünün 
kapasitesini zorlayabilir. Bu durumdaki bebek genellikle uykulu bir hal, 
hızlı nefes alıp verme ve kusma gösterir. Bebeğin solunumuna destek 
vermek ve kandaki amonyak seviyesi düşürmek için hastaneye yatmak 
gereklidir.

Yaşı daha büyük, herhangi bir rahatsızlığı olmayan çocuklar da birdenbire ağır 
hasta olabilirler. Metabolizmal ‘dekompenzasyon’ adı verilen bu durum soğuk 
algınlığı gibi bir hastalık ile tetiklenebilir. Bazen fazlaca protein içerikli besin 
tüketmek de (örn. bir kutlama ya da tatil sırasında) yukarıda belirtilen semptomların 
ortaya çıkmasına neden olabilir. Doktor beslenme alışkanlıkları hakkında sorular 
sorduğunda, genellikle ebeveynler çocuğun tek taraflı beslendiğini belirtirler. 
Bunun nedeni çocuğun aslında onlar farkında olmadan az proteinli bir diyet 
yapıyor olmasıdır. Genellikle akut bir hastalık ve beslenme hikayesindeki önemli 
noktalar üre döngüsü enzim defekti tanısı için gerekli tahlillerin yapılmasına yol 
açar. 

Belirli aralıklarla kusma ve uykulu hal şikayeti olan ergen bir hasta grubu 
da bulunmaktadır. Bu grubun damardan sıvı tedavisi için kısa süreli 
hastanede yatması gerekebilir. Aynı şikayetlerle birden fazla hastane yatışı 
gerçekleştiğinde doktor genellikle şüphelenip daha detaylı tetkikler yaparak 
üre döngüsü enzim defekti tanısı koyabilir. 
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What are the symptoms? 
Symptoms vary from individual to individual, and may 
present at different ages.

During the fi rst week of life a baby can become very 
unwell as it can no longer rely on the mother’s placen-
ta for feeding. Once the baby is weaned and feeds are 
established the protein intake may exceed the capacity 
of the urea cycle. Babies in this situation, usually present 
with drowsiness, rapid breathing and vomiting. It is likely that a spell in hospital 
will be necessary to lower the level of ammonia in the blood and to aid the baby 
with breathing.

Older children with a urea cycle disorder, may become very ill, 
having had a healthy childhood with no sickness prior to this 
deterioration. This so-called “decompensation” may be brought 
about by an illness such as a cold. Sometimes a sudden 
increase in the amount of protein eaten eg. whilst on holiday 
or following a celebration, may also precipitate these types 
of symptoms. When the doctor takes a medical history it is 
common for parents to comment on faddy/fussy eating habits 
without being aware that their child is self-selecting a diet low in 
protein. It is usually the onset of acute illness 
and coma along with the clue in dietary his-
tory that will lead to the investigations requi-
red to diagnose a urea cycle disorder.

There is also a group of older patients, often teenagers, 
which present with chronic episodes of vomiting and drow-
siness. They may require a short spell in hospital where they 
are given extra fl uids, often through a drip directly into the 
vein. It is usually only after more than one admission, that a 
doctor is likely to become concerned and may diagnose a 
urea cycle disorder after further investigation.
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Tedavi
Tedavinin amaçları
Tedavinin esas amacı kandaki amonyak seviyesini düşük tutmaktır. Enfeksiyon 
ya da tüketilen protein miktarındaki artış gibi durumlarda kandaki amonyak 
seviyesi artabilir. Hastalık ve enfeksiyon sırasında vücut, enerji sağlamak için 
depoladıklarını yıkmaya başlar. Bunların arasında proteinler de yıkılıp kana karışır 
ve böylece kandaki amonyak seviyesi artar. 

Akut hastalık sırasında acil tedavi rejimi
Eğer çocuğunuz kendini hasta hissediyorsa acil rejim ile tedavi edilmelidir. Acil tedavi rejimi 
istisnasız bütün üre döngüsü enzim defekti hastaları için gereklidir. Bu tedavi yöntemi kişiden 
kişiye farklılık gösterir. 

Acil tedavide yüksek şeker içeren bir enerji içeceği verilir. Bu içeceğin çocuğunuz 
kendini iyi hissetmediğinde ve normal diyetine devam edemediğinde verilmesi 
gerekir. Bu içecek herhangi bir yan etkisi olmayan, zararsız bir sıvıdır. Bu yüksek 
kalorili sıvıyı tüketmek vücudun  enerji üretmek için hücreleri yıkmasını ve zararlı 
maddelerin kanda artmasını önler. Bu tedaviye geç başlamak tehlikeli olabilir. 
Kendinizi emin hissetmediğiniz herhangi bir durumda metabolizmal hastalıklar 
ekibinize danışınız.
 
Acil tedavi rejimi çocuğunuz için özel belirlenir; düzenli olarak güncellenip 
çocuğunuzun yaş ve kilosuna uygun  adapte edilir. Bir hastalık sırasında acil 
rejime titizlikle uyulması ve çocuğunuzun gün ve gece boyunca düzenli aralıklarla 
verilen şekerli içeceği öngörülen dozda alabilmesi çok önemlidir. 

Diyetisyeniniz sizi acil diyet rejimi hakkında bilgilendirecek ve size uyulması gereken kuralları yazılı 
verecektir. 
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Treatment 

 Aims of treatment
The main aim of treatment is to keep the level of ammonia in the 
blood down at safe levels. Several things may cause the blood 
ammonia to rise, these include infections or sudden increase in the 
amount of protein eaten. During periods of illness and infection, the 
body’s response is to break down body stores to supply energy. As 
a result of this, protein is also broken down and released back into 
the blood stream, which in turn leads to the ammonia level going 
up.

 Emergency treatment during acute illnesses
If your child is feeling unwell, they should be treated with an emergency regime. 
An emergency regimen is necessary for every patient who has a urea cycle 
disorder, including those who may be mildly affected. This treatment varies 
from one individual to the next. 

An emergency regimen is given as a high glucose energy drink e.g. 
Maxijul. It must be taken if your child is unwell and is unable to 
tolerate normal diet. It is a harmless solution, therefore, if you have 
commenced your child on the emergency regimen and recovery is 
immediate it will not have caused any side effects. By consuming 
these additional calories the body is prevented from breaking 
down its own tissues to release energy and protein as discussed 
above. Delay in starting can be dangerous. If you are unsure in any 
way, you should liaise with your local metabolic team.

The emergency regimen is prescribed to suit your child as an indi-
vidual, it is regularly revised and the strength of solution increased 
with the child’s age and weight. It is important that the instructions 
are followed rigidly during illness and the child is able to tolerate 
the right strength glucose solution given at regular intervals throughout the day 
and night.

Your dietitian will advise you on the emergency regimen and provide some 
written instructions for you.
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Acil diyet rejimi uygulanırken çocuğunuz kusmaya devam ediyor ve iyileşme belirtileri göstermiyorsa 
mutlaka

 • doktorunuza danışıp hastanede randevu alınız,
 • ya da acil servise gidiniz,
 • ya da randevu alabileceğiniz çocuk hastalıkları bölümünü arayınız.

Hastanede ağızdan başlanılan acil tedavi rejimi glikoz infüzyonu olarak damardan verilecektir. Bu 
sayede mide dinlenebilecek ve gerekli şeker oranı damar üzerinden vücuda alınacaktır. Damardan 
verilen glikoz infüzyonu esnasında ağızdan yüksek miktarda sıvı alınmasının zorlanmasına gerek 
yoktur. Çocuğunuzun iyileşme durumuna göre şekerli içecek ve normal diyet rejimi adım adım tekrar 
uygulanabilir. 

Hastanedeki süreçte kan değerlerinin normalleştiğinden emin olabilmek için kan testleri ve amonyak 
ölçümlerinin yapılması gerekecektir. Hastalık sırasında amonyak kolayca yükselebileceğinden 
düzenli kontrol edilmelidir.
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If whilst on the emergency regimen, your child continues to vomit and it is 
apparent that he/she is not recovering, you must either:

• contact your local doctor and arrange for hospital admission,

• or go to casualty

• or telephone your paediatric unit (if you have an access facility that 
allows arranged admission).

Whilst in hospital, it will be necessary to take blood tests, to ensure that the 
blood chemistry is becoming normal again. One of the blood tests can mea-
sure ammonia. During phases of illness, it can easily become raised; therefore 
it is necessary to check it regularly.
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Eğer çocuğunuz glikoz infüzyonuna rağmen yeterli ya da hızlı bir şekilde iyileşme göstermezse 
ek tedaviye ihtiyaç duyulacaktır. Amonyak değerlerinin çok yükselmesi uyku hali, irritabilite ve 
bilinç bulanıklığı şeklinde kendini gösterebilir. Bu beynin etkilendiğine dair bir uyarıdır. Bu durumun 
oluşmasını engellemek için damardan ilaçlarla tedavi gerekebilir. Çocuğunuz  bu ilaçları zaten ağızdan 
ya da sonda yolu ile alıyor olabilir. Kullanılan ilaçlar sodyum 
fenilbütirat, sodyum benzoat ve N-karbamilglutamattır 
(etkileri kitapçığın ileri bölümlerinde açıklanacaktır).  Diğer 
bir ilaç Arginin, üre döngüsünün amonyağı arındırmak için 
daha kuvvetli çalışmasına yardımcı olur.  Eğer bütün bu 
ilaçlara rağmen çocuğunuzun hastalığının şiddeti ve kandaki 
amonyak seviyesi azalmazsa yoğun bakım ünitesine yatış 
ve diyaliz ünitesi desteği gerekli olacaktır. Diyaliz ünitesinde 
hastanın kendi kanı zararlı maddelerden arındırılarak hastaya 
geri verilir. 

Uzun süreli tedavi
Diyet
Üre döngüsü enzim defekti hastaları genelde proteini düşük bir diyet izlerler ya da az proteinli 
beslenmeye özen göstermeleri önerilir. 

Proteinin aza indirgenmesi üre döngüsünün işlev yükünün azaltılması açısından önemlidir. Amaç 
beslenmede vücudun büyüme ve doku onarımı için yetecek derecede ve aynı zamanda çocuğunuzun 
tolere edebileceği kadar protein bulunmasıdır. Yaş ilerledikçe yavaşlayan büyüme hızı ile tolere 
edilen protein miktarı azalmaktadır. 
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If during hospital admission, your child is not responding well to the glucose 
drip, further treatments will be needed. If ammonia is allowed to rise to very 
high levels, drowsiness, irritability and confusion occurs, warning us that 
the brain is being affected. In order to prevent this occurring it may become 
necessary to treat with medicines through the vein. Your child may already 
take these medications by mouth. The medications used are called sodium 
phenylbutyrate, sodium benzoate and N-carbamylglutamate. (Their action is 
described later on in the booklet) Arginine, ano-
ther medication is used to help the urea cycle 
work harder in removing the ammonia. If after all 
these medications have been introduced, your 
child continues to remain very sick with high 
ammonia in the blood stream, it will be neces-
sary to transfer to intensive care, where a dia-
lysis machine will be set up for the child. Dia-
lysis works by fi ltering the patient’s own blood 
through a machine removing the harmful ammo-
nia and returning the fi ltered blood to the body.

Long term treatment

 Diet
Patients that are diagnosed with a urea cycle disorder often have their dietary 
protein restricted, or they are advised to be a little cautious with the amount of 
protein they eat. 

Restriction of protein is important as it reduces the workload on the urea cycle. 
The aim is to provide the body with suffi cient protein to allow for growth and re-
pair of tissue but at the same time reducing quantities to a level your child can 
tolerate. There is a tendency for the amount of protein tolerated to decrease 
with time because as you get older the growth rate slows.
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Diyetisyeniniz size proteini nasıl ölçeceğinizi öğretecektir. Bu şeklide 
diyetin içindeki protein miktarını ölçüp kontrol edebilirsiniz. Ölçülmesi 
gereken besinler sadece protein içeren besinlerdir. Proteinsiz diğer 
besinler serbestçe ve tartılmadan tüketilebilir. 

Sıkça besin ya da mamalara karşı tiksinmeden dolayı yeterli derecede 
kaloriyi ağızdan beslenme ile sağlamak mümkün olamamaktadır. Bu 
durumda sonda ile beslenmek gerekmektedir.  

Burundan mideye ulaşan çok ince bir sonda üzerinden besinler ya da mamalar verilebilir. Bu tür 
sondaların uzun süreli kullanılması tavsiye edilmemektedir. Eğer uzun bir süre boyunca sonda ile 
beslenmeye ihtiyaç duyulacağı düşünülüyorsa mideye beslenme hortumu (PEG) yerleştirilmesi 
gerekebilir. Bu beslenme hortumu küçük bir ameliyat ile doğrudan karına ve mide duvarına açılan bir 
deliğe yerleştirilir. Derinin altına yerleştirilen küçük bir disk beslenme hortumunu sabitler. Beslenme 
hortumundan besin ya da mama verilmediği zamanlarda hortum sıkıştırılarak kapatılıp kıyafetin 
altında bulunur.

Karaciğer nakli 
Üre döngüsü enzim defektlerinde, standart ve genel terapilerin uygulanması zorlaştığı durumlarda 
karaciğer nakli artarak kullanılan bir tedavi yöntemi olmaktadır.
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Your dietitian will teach you how to measure protein. 
Using this you will be able to control and measure the 
amount of protein you are allowed in the diet. Measu-
ring foods will only relate to protein-containing foods, 
all other foods can be eaten freely and will not need 
weighing.

In many instances food aversion becomes so se-
vere that it is diffi cult to provide suffi cient calories by 

mouth. In this instance use of a tube for feeding becomes essential.

Tube feeds can be given by passing a very fi ne tube down the nose and into 
the stomach. These are referred to as naso-gastric tubes. Naso-gastric tubes 
are not recommended for long term use If it becomes obvious that long term 
tube feeding will be required, insertion of a gastrostomy tube may become 
necessary. A gastrostomy tube is inserted directly into the stomach and is per-
formed under anaesthetic as a minor surgical procedure. A small plastic disc 
that sits just under the skin secures the gastrostomy tube. When the child is 
not connected to a feed, the tube is clamped and clothes are worn over the 
tube covering the site.

Liver transplantation
Liver transplantation has been increasingly used in the management of urea 
cycle disorders when conventional therapies have proven diffi cult.
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İlaçlar
Uzun süreli tedavide kandaki amonyak seviyesini düşük tutmak için çeşitli ilaçlar kullanılır. Bunlar 
farklı kombinasyonlarda verilir ve her hastaya özel belirlenir. Hiç ilaç almayan 
hastalar da bulunmaktadır. 

ARGİNİN: Üre döngüsünde bulunan bir aminoasittir. Arginin, arginaz eksikliğinde 
kullanılmaz. Ek arginin alımı üre döngüsünün daha etkili çalışmasına yardımcı 
olur. 

KARGLUMİK ASİT: Bir diğer adı da N-CARBAMİLGLUTAMAT: N-asetilglutamat 
sentetaz eksikliğinde tercih edilen, üre döngüsünü tekrar harekete geçirmek için 
kullanılan bir ilaçtır. Ayrıca üre döngüsü defekti şüphesi olduğunda tetkik ya da 
tedavi denemesinin bir parçası olarak kullanılabilir

SİTRÜLLİN: Bazı hastalarda arginin yerine kullanılabilir. Sitrüllinemide kullanılmaz. 

SODYUM BENZOAT: Bu ilaç da amonyak seviyesini düşürür. Sodyum fenilbütirata ben.zer işlev 
gösterir. 

SODYUM FENİLBÜTİRAT: Bu ilaç amonyak seviyesini düşürmek için kullanılır. 

Bütün ilaçları doktorunuz tavsiye ettiği ve reçetelediği şekilde kullanmanız çok önemlidir. 

Çocuğum bu hastalığa nasıl sahip oldu?
Üre döngüsü enzim defektleri genel olarak genetik hastalıklardır. Hamilelikte yaşanan herhangi bir 
durumdan dolayı kaynaklanmazlar. Genetik hastalıklar kalıtsaldır. Bu kalıtımın nasıl olduğu burada 
açıklanacaktır.   

Eğer bir gen hem anne hem de babadan çocuğa geçiyorsa bu duruma otozomal resesif denir. 

İnsan vücudunda her birey yaklaşık yedi genetik bozukluk taşımaktadır. Eğer siz ve eşiniz/partneriniz 
aynı genetik bozukluğu taşıyorsanız, her hamilikte bebeğinizde üre döngüsü enzim defekti olma 
ihtimali dörtte bir (1:4) olacaktır. Bu ihtimal her hamilelik için geçerlidir.  
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Medication
Part of the long-term treatment to keep the ammonia levels down involves 
the use of a range of different medicines. The medicines are used in different 
combinations and are specifi c to the individual patient. Some patients are not 
on any medicines.

ARGININE: this is an essential amino acid located in the urea cycle. 
Arginine is not used in arginase defi ciency. Taking extra arginine as 
a medication will help the urea cycle work more effi ciently.

CARGLUMIC ACID: is also known as N-CARBAMYLGLUTAMATE: 
this is a medicine of choice in N-acetylglutamate defi ciency (NAGS 
defi ciency) to re-activate the urea cycle. It may also be used when a 
urea cycle disorder is suspected as part of the investigation process 
or therapy trial.

CITRULLINE: it can be substituted for arginine in some patients. It is not used 
in citrullinaemia.

SODIUM BENZOATE: this medicine also reduces the amount of ammonia, in 
a similar way to sodium phenylbutyrate.

SODIUM PHENYLBUTYRATE: this medicine is used to reduce the amount of 
ammonia in the blood.

It is very important that you take all your medication as prescribed by your doctor.

How has my child got this condition?
Urea cycle disorders are usually genetic. This means that they are not brought 
about by anything that may have occurred during pregnancy. Genetic disor-
ders are inherited and the pattern in which your child may have developed the 
condition will now be described.

If the gene is inherited from both mum and dad it is described as autosomal 
recessive.

In the human body, every person carries approximately seven defects in their 
genetic information. If you and your partner both carry the same genetic fault, 
each time you get pregnant, there is a one in four chance that your baby will be 
born with a urea cycle disorder.
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Kalıtım nasıl oluşuyor?
Aşağıda kalıtımın nasıl olduğu gösterilmektedir:

Cinsel birleşme sırasında hangi sperm ve hangi yumurtanın bir araya geleceği önceden belirlenemez. 
Annenin bir yumurtası ile babanın bir spermi birleşerek fetüsü oluştururlar. 

Yumurtanın ve spermin her hücresinin çekirdeğinde kalıtımsal bilgilerin bulunduğu, kromozomlardan 
oluşan DNA bulunur. Bu kalıtımsal bilgiler çocuğun saçının ya da gözünün renginin yanısıra herhangi 
bir genetik hastalığı konusunda da belirleyicidir.

Anne Baba

Sağlıklı çocuk-taşıyıcı değil

Sağlıklı çocuk-taşıyıcı

Üre döngüsü enzim defekti hastası

Sağlıklı çocuk-taşıyıcı
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X – e bağlı kalıtım 
Bir kişinin cinsiyeti, cinsiyet kromozomlarına bağlıdır. Bunlar X ve Y kromozomlarıdır. Kızda iki X, 
erkekte ise bir X ve bir Y kromozomu bulunur. 

En sık görülen üre döngüsü enzim defektlerinden birisi Ornitin transkarbamilaz (OTC) eksikliğidir. 
Bu X’e bağlı kalıtılan bir hastalıktır. X’e bağlı kalıtım, bu hastalığın anne ve babadan bebeğe X 
kromozomu ile geçtiğini ifade eder. Eğer bebek kız ise, bulunan iki X kromozomundan sağlıklı olanı 
diğer defekt olanı dengeleyebilir. Erkek bebeklerde ise yalınızca bir X kromozomu bulunduğundan, 
o defekti kompanze edecek başka bir X kromozomu yoktur ve bu yüzden de erkeklerde hastalığın 
seyri daha şiddetli olmaktadır. Nadir de olsa, kalıtımsal olmayan üre döngüsü enzim defektleri de 
vardır. Böyle bir durumda sonraki hamileliklerde de çocuğun üre döngüsü enzim defekti ile doğma 
ihtimali çok düşüktür. Bütün üre döngüsü defektlerinde mutlaka bir genetik uzmanına danışılmalı ve 
hastalığın kalıtımsal olup olmadığı belirlenmelidir. 

Bir genetik uzmanı ile çocuğunuzun hastalığı hakkında görüşme fırsatınız olacaktır. 
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X – Linked disease
A person’s gender or sex is determined by the so-called sex chromosomes. 
They exist in two types, X-chromosomes and Y-chromosomes. A female has 2 
X-chromosomes and a male has 1 X and 1 Y.

One of the more common urea cycle disorders is called OTC, this stands for 
ornithine transcarbamoylase defi ciency. It is inherited as an X linked disease. 
This means that this type of disorder is passed on from parents to baby with 
the X chromosome. If the baby is a female, because females have two X-chro-
mosomes, the good X can balance out the problem with the faulty X. But be-
cause males only have one X chromosome, it can’t be balanced by a normal X 
as in the female, and as a result in males, this disease tends to be more severe. 
Occasionally, a child may develop a urea cycle disorder that is not inherited. In 
such cases, the risk of any future children developing the disorder is extremely 
small. It is important with all urea cycle disorders, that a geneticist is involved, 
to establish whether or not the condition has evolved independently or has 
been inherited.

You will be offered the opportunity to meet with a geneticist to discuss your 
child’s condition.
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Çocuğumu gelecekte neler bekliyor?
Daha önce de belirtildiği gibi üre döngüsü enzim defektlerinin şiddeti farklılık gösterebilir. Bazı hafif 
seyirli durumlarda metabolizmal hastalıklar uzmanının hastayı senede bir kere muayene etmesi 
yeterli olabilir. Bu hasta grubunda doktor yıllık detaylı muayene ile yaş ilerledikçe ortaya çıkabilecek 
değişiklikleri belirleyebilir. Yaş ilerledikçe besindeki protein miktarını azaltmak ve ilaç tedavisine 
başlamak gerekebilir. 

Daha şiddetli bir hastalık seyri gösteren hastaların metabolizmal hastalıklar uzmanı bir ekip 
tarafından düzenli takibi önemlidir. Bu hastalar genellikle metabolizmal hastalılar uzmanının 
yanısıra fizyoterapist, ergoterapist, konuşma terapisti, sosyal hizmetler görevlisi, çocuk doktoru ve 
hemşiresinin de desteğine ihtiyaç duyarlar. 

Hastalığı şiddetli olan çocuklar gelişme ve öğrenme güçlüğü gösterebilirler. Bu durumda çocuğun 
gidebileceği okulun ve okulda alacağı desteğin uygunluğunun düzenli olarak değerlendirilmesi 
gerekebilir. 
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Hamilelik
Üre döngüsü enzim defektleri oldukça ciddi hastalıklar 
olarak görülmektedir. Tedaviler sürekli olarak iyileştirilmekte 
ve sürdürülen araştırmalar hastalığın uzun süreli seyrinin 
gelişmesine öncülük etmektedir. Hastalığın seyrinin 
bireyde görülen organik asideminin türüne ve şiddetine 
bağlı olduğu unutulmamalıdır. 

Hamilelik dinç ve sağlıklı bir vücutta belirli bir stres ve 
yorgunluğa yol açar. Üre döngüsü enzim defekti hastasında 
hamileliğin etkisi ile bu stres oranı artar ve gerekli önlemler 
ve takipler yapılmadığı takdirde anne ve çocuk için  sorun 
yaratabilir. 

Aktif cinsel hayatı bulunan bayan hastaların uygun ve 
güvenilir bir şekilde korunmaları tavsiye edilmektedir. 
Eğer mümkün ise bütün hamilelikler planlanmalıdır ve 
metabolizmal hastalıklar doktoru ile tıbbi önlem ve takiplerin 
belirlenmesi için önceden görüşülmelidir. 

Hamileliğiniz sırasında takipleriniz metabolizmal hastalıklar uzmanı ve kadın doğum uzmanı 
tarafından yapılacaktır. Bu sayede anne ve çocuğun en iyi desteği alması sağlanacaktır. Yüksek bir 
ihtimalle takipleriniz daha sık gerçekleşecek ve ilaç ya da diyet tedavinizde değişiklikler yapılacaktır. 
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Pregnancy
Whilst urea cycle disorders are regarded as fairly serious diseases, treatments 
are constantly being refi ned, and ongoing research means that the long term 
outcome for patients is improving. Or course this will always depend on the 
type and severity of the urea cycle disorder which the individual person has. 

Having a baby as a fi t and healthy individual imposes a signifi cant amount 
of stress and fatigue on the body. As a patient with a urea cycle disorder, the 
effect of a pregnancy will increase this stress level and can cause problems to 
both mother and child if not cared for appropriately.

It is advised that all females involved in sexual relationships be adequately pro-
tected with suitable contraception. Where possible all pregnancies should be 
planned and care provided pre-conceptually with your Specialist Consultant. 

During your pregnancy your care will be shared between your specialist consul-
tant and your local obstetric team. This ensures that throughout pregnancy 
both mother and baby are provided with the maximum support available. It 
is likely that you will be monitored more closely and some of the treatment, 
maybe the diet or medication, will be changed.
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Seyahat
Seyahat günlük hayatın bir parçasıdır ve organik asidemi hastaları için de 
herhangi bir sorun oluşturmamalıdır. Yine de uzun seyahatlere çıkmadan 
önce belirli önlemler almakta fayda vardır. 

Seyahat edeceğiniz yerin yakınında hastalanmanız halinde gidebileceğiniz 
uygun bir hastanenin olup olmadığını kontrol ediniz. 

Diyet ve ilaç tedavinize ara vermeden devam etmeniz çok önemlidir. 
Yanınızda seyahatiniz süresince yeterli miktarda diyet malzemesi ve ilaç 
olduğundan emin olunuz. 

Yanınızda, doktorunuz tarafından hazırlanacak, hastalığınız hakkında yazılı bilgi bulundurunuz. 
Ayrıca bu amaç için hazırlanmış, hastalığınız ve tedavisi ile ilgili bilgi içeren acil yardım kartları 
bulunmaktadır. Doktorunuz belki uzun süre kalacağınız bir yerde sizinle orada ilgilenebilecek bir 
doktor tavsiye edebilir. 

16

Travelling
Travelling is so much part of everyday life and this should pro-
vide no barriers to the person with a urea cycle disorder. It is 
wise to take sensible precautions if planning an extended trip 
or if going abroad.

It might be sensible to just check that your destination has 
suitable medical facilities locally should you become ill whilst 
away.

It is absolutely necessary to continue with your diet and medi-
cation whilst away and to ensure that you have adequate sup-
plies to last you for your trip.

You should carry some information regarding the nature of your illness this can 
be provided by your clinical team and there are some UCD emergency cards 
produced for this purpose which contain specifi c information about you condi-
tion and treatment. For longer periods abroad your medical team may be able 
to suggest a local doctor that could supervise your care.
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Terimler sözlüğü
Akut: ani, birden

Aminoasit: proteinlerin yapı taşı 

Amonyak: proteinlerin yıkımı sonucu vücutta oluşan zararlı bir madde 

Kronik: uzun süreli

Dekompenzasyon: vücutta bir hastalığın başlaması sonucu hücre ve dokularda depo edilmiş 
proteinlerin yıkımını anlatan metabolik bir terimdir. Bu yıkım genellikle ishal, kusma ya da hafif bir 
enfeksiyon ile oluşur. 

Eliminasyon: vücudun idrar ve ishal yolu ile artık maddelerden arınması 

Enzim: kimyasal reaksiyonların daha hızlı gerçekleşmesi için gerekli bir kimyasal madde

PEG: mide duvarından doğrudan mideye yerleştirilen beslenme hortumu

Intravenöz: damardan

Sonda: burundan mideye ulaşan bir beslenme hortumu 

Oral: ağızdan

Pediyatrist: çocuk sağlığı ve hastalıkları uzmanı. 

Üre: amonyak daha az zararlı olan üreye çevrilip idrar ile vücuttan atılır. 
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Daha fazla bilgi ve hasta organizasyonlarının iletişim bilgileri için 

www.e-imd.org 
adresini ziyaret ediniz.

Eğer tedaviniz ya da üre döngüsü enzim defektleri hakkında herhangi bir sorunuz 
var ise lütfen metabolizmal hastalıklar uzmanınız, hemşireniz, diyetisyeniniz ya da 

doktorunuza başvurunuz. 

Bu broşür Avrupa Birliği tarafından Sağlık Programı çerçevesinde maddi destek 
gören E-IMD programının dahilindedir. Daha fazla bilgi için: 

http://ec.europa.eu/health/programme/policy/index_en.htm

E-IMD, Eurowilson network’e bu broşürdeki grafiklerin temini için çok teşekkür eder. 
www.eurowilson.org


