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MEDIKAL BILGILENDIRME SAYFASI

TANYALCIN TIP LABORATUVARI
Biotinidaz Eksikligi

Yapilmasi Gereken Metabolik pediatrist ile baglantiya gegmek.
Metabolik pediatrist ile konusulacaklar:
e Laboratuvar sonucunun degerlendirilmesi ile ilgili
v' Hasta igin randevu ayarlanmasi
v' Biotinidaz aktivitesi dl¢iimi tekrari
e Oral biotin (Laboratuvar degerlendirilmesi ve metabolik
pediatrist muayenesinden once/sonra)
Yanhs pozitiflik
e Sik
e Kismi biotinidaz eksikligi varyantlar:
e Isi, beklemis kan gibi gevresel faktaorler
Ailenin gozden gegirilmesi Hastanin durumu kontrol altina alindiktan
sonra ailenin acil yakin takibi énemlidir.
NICU Term bebeklere gore yogun bakim iinitesinde yatan bebeklerde
biotinidaz eksikligine daha sik rastlanmaktadir. Yenidoganlarda
transfiizyon sonrasi alinan kanlarda enzim akfivitesi ile igili yorumlar
dogru olarak yapilamayabilir.
KLINIK OZET Biotinidaz eksikligi otozomal ressesif kahtilir,
Yenidoganlar asemptomatiktir. Eger faranmadan ve tedavi edilmeden
birakilirsa ileri bebeklik doneminde konvulsiyon, gelisme geriligi, ylizde
dokiintl,ataksi ve ilerleyici gorme kaybi ve igsitme kaybr geligir. Eksiklik :
olan bebekler hayat boyu oral biotin destegi alirlar. :
Insidans = 1/50.000 tiim etnik gruplar: etkiler.
KLINIK BEKLENTILER
Eger acil tedavi edilirse, biotinidaz eksikligi olan bebekler
asemptomatik olarak normal gelismelerini tamamlarlar. Nérolojik .
problemler genellikle biotin destegi éncesi biotinidaz eksikligi bulgular: :
gosteren bebeklerde gszlenir. Cocukluk dénemine kadar tedavi edilen :
bebeklerde dahi episodik hipoglisemi, letarji, hipotoni,ilimli gelisme
gerilikleri gozlenebilmektedir.

Kaynaklar' Genetests: www.genetests.com
OMIM: www.ncbi.nlm.nih.gov/sitesentrez?2db=OMIM
ACT Sheets: www.acmg.net/resources/policies/ACT/condition-analyte-links.htm
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