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Ornitin transkarbamilaz (OTK), üre siklu-
sunda görevli ikinci enzimdir.[1] Mitokondride
bulunan bu enzim ornitinin karbamil fosfat ile

birleflip sitrullin oluflturdu¤u reaksiyonu kata-
lizler.[1] Ornitin transkarbamilaz eksikli¤i, X
kromozomuna ba¤l› resesif olarak geçifl göste-

Zengin protein içerikli diyet al›m› sonras›nda baflla-
yan dengesizlik, bilinç dalgalanmalar› yak›nmalar›
ile baflvuran 65 yafl›ndaki kad›n hastan›n nörolojik
muayenesinde dalgalanan konfüzyon saptand›.
Hastan›n kan amonyak düzeyi yüksekti ve elektro-
ensefalografi (EEG) incelemesinde delta frekans›n-
da yavafl dalgalar görüldü. Hiperamonemi ve epizo-
dik nörolojik belirtileri olan hastan›n ay›r›c› tan›s›nda
ornitin transkarbamilaz (OTK) eksikli¤i düflünüldü.
Serum aminoasit analizinde tirozin düzeyinde yük-
selme, valin-lösin-izolösin düzeylerinde ise düflme
görüldü. Hasta, protein k›s›tlay›c› diyet ve benzoat
tedavileriyle tamamen düzeldi. Hastal›¤›n görülme
yafl› aç›s›ndan olgumuzun literatürde bildirilenler-
den daha ileri yaflta oldu¤u görüldü. Epizodik atak-
lar›n ay›r›c› tan›s›nda OTK eksikli¤i düflünülmelidir.
Bu yaz›da hastan›n takibinde seri EEG kay›tlar›n›n
önemi vurguland›.
Anahtar Sözcükler: Beyin hastal›klar›, metabolik; tan›,
ay›r›c›; elektroensefalografi; hiperamonemi/komplikas-
yon; manyetik rezonans görüntüleme; ornitin karbamoilt-
ransferaz eksikli¤i/tan›/tedavi.

Fluctuating confusion was detected in a 65-year-
old woman who was suffering from alterations in
consciousness and gait ataxia after high protein
dietary intake. The blood level of ammonia was
high and EEG showed slow-waves in delta fre-
quency. Hyperammonemia and episodic neuro-
logical symptoms suggested a diagnosis of
ornithine transcarbamylase deficiency (OTCD).
Blood aminoacid profile showed increased tyro-
sine, and reduced valine-leucine-isoleucine lev-
els. Treatment including protein restriction and
administration of sodium benzoate yielded a full
recovery. On literature research, she was found to
have the most late-onset of OTCD. This case sug-
gests the need to include OTCD in the differential
diagnosis of episodic attacks and emphasizes the
value of serial EEG recordings during the follow-
up of the patient.
Key Words: Brain diseases, metabolic; diagnosis, differ-
ential; electroencephalography; hyperammonemia/com-
plications; magnetic resonance imaging; ornithine car-
bamoyltransferase deficiency disease/diagnosis/therapy.

Altm›fl Befl Yafl›nda Bir Kad›n Olguda Olas› Geç Bafllang›çl›
Ornitin Transkarbamilaz Eksikli¤i Bulgular›
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ren ve en s›k görülen üre siklusu hastal›¤›d›r.[1-3]

Kronik ya da tekrarlayan amonyak yüksekli¤i-
ne yol açan OTK eksikli¤inin s›kl›¤› yap›lan bir
çal›flmada 1/14000 olarak bildirilmifltir.[2]

Ornitin transkarbamilaz eksikli¤inin en cid-
di türleri yenido¤an dönemindeki erkek bebek-
lerde ölümle sonuçlanmaktad›r. Çocukluk ça-
¤›nda ise k›zlarda ya hafif olarak seyreder ya
da hiç klinik bulgu vermeyebilir.[4] Ornitin
transkarbamilaz eksikli¤i, yenido¤an dönemin-
de ve çocukluk ça¤›nda amonyak yüksekli¤i ile
iliflkili olarak letarji, koma, nöbet, sürekli kus-
ma, infantil hipotoni gibi klinik tablolara yol
açar. Etkilenen çocuklar genellikle yenido¤an
döneminde ölürler. Ornitin transkarbamilaz
eksikli¤i eriflkin yaflta nadir olmakla birlikte
epizodik nörolojik ataklar ile ortaya ç›kabilir.[4,5]

Bu yaz›da hiperamonemi ve epizodik nöro-
lojik bulgular ile seyreden, gerek laboratuvar
gerekse klini¤i ile ön planda olas› OTK enzimi
eksikli¤ini düflündüren bir olgu sunuldu. Bu
olgu ile iliflkili olarak epizodik ataklar›n ay›r›c›
tan›s›nda üre siklus defektlerinin yeri tart›fl›ld›;
prognozu iyi yönde etkiledi¤i için hiperamone-
minin erken tedavisi s›ras›nda seri elektroense-
falografi (EEG) incelemelerinin önemi vurgu-
land›.

OLGU SUNUMU

Altm›fl befl yafl›ndaki ilkokul mezunu kad›n
hasta, yaklafl›k iki y›l önce bafllay›p aral›kl› ola-
rak tekrarlayan, ellerinde titreme, dengesizlik,
bilinç dalgalanmalar› ve ani düflme yak›nmala-
r›yla klini¤imize baflvurdu. Hastan›n yaklafl›k
üç y›ld›r, eflyalar›n yerini kar›flt›r›p bulamama
fleklinde unutkanl›k yak›nmas› da vard›. Ayr›n-
t›l› öyküsünden bu yak›nmalar›n zengin prote-
in içerikli yiyecekler yedikten sonra günler sü-
ren epizodik ataklar halinde ortaya ç›kt›¤› ö¤re-
nildi.

Hastan›n özgeçmiflinden, 12 y›ld›r bilinen
ve tedavi gördü¤ü hipertansiyonu oldu¤u; ay-
r›ca, dört-befl y›ld›r da etli yiyeceklere karfl› bir
tiksinti duydu¤u ö¤renildi.

Aile öyküsünde anne-baba akrabal›¤› (dere-
cesi ö¤renilemedi, fakat uzak akraba olduklar›
belirlendi) vard›. Küçük yaflta flüpheli kardefl
ölümü yoktu. Annesinin nedeni bilinmeyen
ilerleyici unutkanl›k hastas› iken 69 yafl›nda,
babas›n›n ise kalp krizinden öldü¤ü ö¤renildi.

Fizik muayenesinde obez görünümünün d›-
fl›nda bir özellik saptanmad›. Hepatosplenome-
gali de yoktu. Atak s›ras›nda yap›lan nörolojik
muayenede uyan›kt›; zaman oryantasyonu bo-
zuk, kooperasyonu k›s›tl›yd›. Yer ve kifli oryan-
tasyonu tamd›. Basit emirleri güçlükle yapabi-
liyordu. Konuflmas› yavafllam›fl ve iyi anlafl›l-
m›yordu. Ense sertli¤i yoktu. Kranyal alanda,
motor ve duyu muayenesinde özellik saptan-
mad›. Derin tendon refleksleri iki yanl› simetrik
ve canl›yd›. Taban derisi refleksi iki yanl› flek-
sördü. Yavafl, küçük ad›mlarla ve dengesiz yü-
rüyordu. Her iki elinde de hareket s›ras›nda or-
taya ç›kan postüral-kinetik tremor vard›. ‹nce el
hareketlerini yapmada zorlan›yordu ve ad›m-
lamay› yapam›yordu.

Laboratuvar incelemelerinde kan say›m›
normalken, kan biyokimyas›nda ise sadece
AST 48 U/L (normal: 5-42), total bilirubin 1.35
mg/dl (0.2-1), direkt bilirubin 0.31 mg/dl (0-
0.3), indirekt bilirubin 1.04 mg/dl (0.1-0.5) bu-
lundu. Atak s›ras›nda bak›lan kan üre azotu
(BUN) 8 mg/dl (8-22) idi.

Atak s›ras›nda klini¤in kötü oldu¤u anda
yap›lan EEG incelemesinde, temel aktivitenin
hemen hemen devaml› 2-2.5 Hz orta-yüksek
amplitüdlü yavafl dalgalardan olufltu¤u ve
bunlar›n içinde yer yer eklenmifl keskin dalga-
lar oldu¤u görüldü. Bu yavafllama bazen ritmik
ve trifazik görünüm kazan›yordu (fiekil 1). Kli-
nik iyileflmeye paralel olarak bir hafta sonra
tekrarlanan EEG incelemesinde ise, düzensiz
delta frekans›nda yavafl dalgalara teta frekan-
s›nda çok say›da yavafl dalgan›n kar›flt›¤› ve
çok az miktardaki ritmik delta aktivitesindeki
keskin komponentli yavafl dalgalar›n daha pa-
roksismal karakter kazand›¤› görüldü (fiekil 2).

Hastan›n kranyal manyetik rezonans (MR)
incelemesinde ise iki yanl› serebral ak maddede
yayg›n ve periventriküler alanda yama tarz›n-
da olan, subkortikal bölge ile iki yanl› subtala-
mik nükleus ve globus pallidusa uzan›m göste-
ren, T2- ve FLAIR- a¤›rl›kl› kesitlerde hiperin-
tens, T1-a¤›rl›kl› kesitlerde izo-hipointens görü-
nümlü lezyonlar vard› (fiekil 3). 

Atak s›ras›nda bak›lan kan amonyak düzeyi
170 µmol/L (normal: 11-35) bulununca, hasta-
da hiperamonemi yapan nedenler araflt›r›ld›.
Karaci¤ere ait patolojiyi araflt›rmak için yap›lan
bat›n ultrasonografi incelemesinde, nonspesifik



olarak de¤erlendirilen grade II hepatosteatoz
saptand›. Arteryel portografi normaldi ve iki
kez tekrarlanan endoskopik incelemede erite-
matöz gastrit d›fl›nda özellik yoktu. Endoskopi
s›ras›nda al›nan biyopside Helicobacter pylori’ye
rastlanmad›. Beyin omurilik s›v›s› incelemeleri
normal s›n›rlardayd›.

Epizodik ataklar ve amonyak yüksekli¤inin
birarada olmas› tan›da üre siklus defektlerini ve
bunlar›n da en s›k görüleni olan OTK eksikli¤ini
düflündürdü. ‹drarda tan› için spesifik olan oro-
tik asit ise yüksekti (3.6 µmol/mmol kreatinin,
normali 0.4-1.2). Ancak, primer orotik asit yük-
sekli¤inde de kanda amonyak ile idrarda orotik
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1: Fp1-F3

2: F3-C3

3: C3-P3

4: P3-O1

5: Fp2-F4

6: F4-C4

7: C4-P4

8: P4-O2

9: Fp1-F7

10: F7-T3

11: T3-T5

12: T5-O1

14: F8-T4

15: T4-T6

16: T6-O2

13: Fp2-F8

fiEK‹L 1
Hastan›n klini¤inin kötü oldu¤u andaki EEG incelemesi. Temel aktivitenin hemen he-

men devaml› 2-2.5 Hz orta-yüksek amplitüdlü yavafl dalgalardan olufltu¤u ve bunlar›n
içinde yer yer eklenmifl keskin dalgalar›n oldu¤u görülmekte. Yavafllaman›n bazen rit-

mik ve trifazik görünüm kazand›¤› dikkat çekmektedir.

1: O1-T5

2: T5-T3

3: T3-F7

4: F7-Fp1
5: Fp1-Fp2

6: Fp2-F8

7: F8-T4

8: T4-T6

9: T6-O2

10: O2-O1

11: F3-C3

12: C3-P3

13: Fz-Cz

14: Cz-Pz

15: F4-C4

16: C4-P4

17: EKG

fiEK‹L 2
Klinik iyileflmenin oldu¤u bir hafta sonraki EEG incelemesi. Düzensiz delta frekan-
s›nda yavafl dalgalara çok say›da teta frekans›nda yavafl dalgan›n kar›flt›¤› ve çok az
miktardaki ritmik delta aktivitesindeki keskin komponentli yavafl dalgalar›n daha

paroksismal oldu¤u görülmekte.



25Çoban ve ark. Altm›fl befl yafl›nda bir kad›n olguda olas› geç bafllang›çl› ornitin transkarbamilaz eksikli¤i bulgular›

asit yüksek düzeyde oldu¤undan tam ayr›m ya-
p›lamad›. Serum aminoasit analizinde, her türlü
karaci¤er fonksiyon bozuklu¤unda görülebilen
ve spesifik tan›ya götürmeyen bir profil bulun-
du (tirozin 142.47 µmol/L, normali 34-112; valin
116.11 µmol/L, normali 119-336; izolösin 24.29
µmol/L, normali 30-108; lösin 56.72 µmol/L,
normali 72-201). Bunlar›n yan›nda, glutamin dü-
zeyi üst s›n›ra yak›nken (506.13 µmol/L, norma-
li 205-756), sitrullin (22.76 µmol/L, normali 12-
55) ve arginin düzeyleri de normaldi (102.35
µmol/L, normali 15-128). 

Tüm bu bulgular birlikte de¤erlendirildi¤in-
de hastan›n tablosunun olas› OTK eksikli¤i ile
uyumlu olabilece¤i düflünülerek düflük protein
içerikli diyet ve benzoat tedavisi uyguland›. Bu
tan›y› primer orotik asidüriden kesin olarak
ay›rmak için gerekli olan karaci¤erden enzima-
tik analiz, maddi sorunlar nedeniyle yap›lama-
d›. Mutasyonun gösterilmesine yönelik olarak
DNA incelemesinin yap›lmas› için hastadan al›-
nan kan›n incelemesi henüz tamamlanmad›.
Hastan›n klini¤i diyet ile tamamen düzeldi.
Amonyak de¤eri de klinik ile paralel olarak 148
µmol/L’ye düfltü. Kontrol EEG’sinde trifazik ve
delta dalgalar›n›n olmad›¤›, sadece teta frekan-
s›nda yavafl dalgalar›n oldu¤u görüldü (fiekil 4). 

Hasta, takip edildi¤i iki y›ll›k süre içinde di-
yetini bozmas› ile paralellik gösteren üç atak
daha geçirdi. Bu ataklar s›ras›nda bak›lan kan

amonyak düzeyleri yüksekti. Muayene bulgu-
lar› ve EEG incelemeleri ilk atakla benzer bi-
çimde patolojikti (fiekil 5). Yeni ataklarda tek-
rarlanan kranyal MR incelemelerinde ise ilk in-
celemede görülen ak madde lezyonlar›n›n da-
ha belirginleflti¤i, bazal ganglionlara uzanan
lezyonlara ek olarak substansiya nigra bölge-
sinde de lezyon oldu¤u saptand›. Son ata¤›n-
dan sonraki alt› ayl›k dönem içinde hasta diye-
tine uydu¤u sürece yeni bir atak geçirmedi ve
kontrol EEG incelemeleri de buna paralel ola-
rak düzeldi. Atak aralar›nda, hastan›n uyum
sorunu ve maddi sorunlar› nedeniyle kan
amonyak düzeylerine bak›lamad›.

TARTIfiMA
Eriflkinlerde OTK eksikli¤i her yaflta bafllaya-

bilir. Literatürde en geç bafllang›ç yafl› 57 olarak
bildirilmifltir.[6] Olgumuzda ise hastal›¤›n ortaya
ç›kt›¤› yafl 62’dir. Heterozigot difliler genellikle
hastal›ktan etkilenmezler; ancak, baz›lar›nda X
inaktivasyonuna göre hastal›¤›n bulgular› de¤ifl-
ken fliddette ortaya ç›kabilir. Örne¤in renk körlü-
¤ü, hemofili A, Duchenne musküler distrofi gibi
X’e ba¤l› resesif olarak kal›t›lan hastal›klarda, he-
terozigot olgularda klinik de¤iflkenlik gözlenebi-
lir. Normal ya da hastal›¤›n tüm özelliklerini en
a¤›r flekilde gösteren olgular genifl bir yelpazeye
da¤›labilirler. Genelde erkeklerde görülen hasta-
l›¤›n nadiren heterozigot kad›nlarda da görülebi-
lece¤i ak›lda tutulmal›d›r.

fiEK‹L 3
Kranyal manyetik rezonans görüntülemede (a) koronal planda FLAIR ve (b) aksiyal planda T2
sekanslar›. ‹ki yanl› serebral ak maddede yayg›n, periventriküler alanda yama tarz›nda olan,

subkortikal bölge ile iki yanl› globus pallidusa, subtalamik nükleusa uzan›m gösteren
hiperintens lezyonlar görülmekte. 

(a) (b)



Geç bafllang›çl› OTK eksikli¤i X’e ba¤l› rese-
sif geçifl gösterdi¤i için daha çok kad›nlarda gö-
rülür.[3,4] Bu olgularda klinik spektrum oldukça
genifltir. Bafl a¤r›s›, keyifsizlik gibi spesifik ol-
mayan flikayetlerin yan›nda nöbet, ensefalopati
ve koma tablosu da görülebilir.[4,6] Semptomatik
OTK eksikli¤i olarak bildirilen çocuk ve eriflkin
olgularda genellikle dalgalanan konfüzyon,
ataksi, düflme fleklinde epizodik ataklarla sey-

reden bir klinik tablo dikkat çekmektedir.[3] Ta-
fl›y›c› kad›nlar genellikle asemptomatiktir.[7]

Ancak, görünüflte normal olan tafl›y›c›lar›n
%30’unda diyet proteininden kaç›nma öyküsü
vard›r.[8] Pridmore ve ark.[7] semptomlar› ya-
flamlar›n›n ilk y›l›nda bafllamas›na ra¤men ta-
n›n›n 15 y›l sonra kondu¤u, klinik ve laboratu-
var bulgular› ile semptomatik heterozigot OTK
eksikli¤i saptanan befl kad›n olguyu incelemifl-
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fiEK‹L 4
‹kinci EEG’den 15 gün sonraki inceleme. Trifazik ve delta dalgalar› izlenmiyor;

sadece teta frekans›nda yavafl dalgalar görülmekte.

1: O1-T5

2: T5-T3

3: T3-F7

4: F7-Fp1

5: Fp1-Fp2

6: Fp2-F8

7: F8-T4

10: O2-O1

11: F3-C3

12: C3-P3

13: Fz-Cz

14: Cz-Pz
15: F4-C4

16: C4-P4

8: T4-T6

9: T6-O2

1: Fp1-F3

2: F3-C3

3: C3-P3

4: P3-O1

5: Fp2-F4

6: F4-C4

7: C4-P4
8: P4-O2

9: Fp1-F7

10: F7-T3

11: T3-T5

12: T5-O1

13: Fp2-F8
14: F8-T4
15: T4-T6

16: T6-O2

fiEK‹L 5
Klinik kötüleflme ile efl zamanl› a¤›r ve yayg›n organizasyon bozuklu¤u ile

uyumlu olarak parieto-oksipital bölgelerde belirgin olan keskin ve keskin yavafl
dalgalar görülmekte.
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ler; iki olguda ataksi ile akut hemiparezi, üç ol-
guda da akut ensefalopati ataklar›n›n oldu¤u-
nu saptam›fllard›r. Ciddi akut ensefalopati olan
olgular›n ikisinde kal›c› nörolojik sekeller gö-
rülmüfltür.[7]

Ornitin transkarbamilaz eksikli¤inde en
önemli laboratuvar bulgusu, ataklar s›ras›nda
amonyak düzeyinin yükselmesi ve atak sona
erdi¤inde de normale dönmesidir.[3,6] Olgumuz-
da da amonyak düzeyi normale dönmese bile
göreceli olarak azalm›flt›r.

Hiperamonemi, hepatik ensefalopatinin, üre
siklus defektlerinin ve di¤er ara metabolizma
yolu defektlerinin en önemli bulgusudur.[9] Hi-
peramonemi mekanizmalar› ile ilgili yap›lan
çal›flmalarda, hiperamonemi krizinde, beyin
kan ak›m›n›n artarak beyin ödemine yol açt›¤›;
böylece, serotonerjik aktivite ve astrositlerin os-
molaritesinin artt›¤› gösterilmifltir. Bu son bul-
gular, amonyak yüksekli¤inin aksonal geliflimi
olumsuz etkiledi¤ini ortaya koymaktad›r.[9]

Ratnakumari ve ark.[10] do¤ufltan OTK eksikli-
¤inde, biriken amonyum ve kinolinik aside
ba¤l› olarak beyinde kolinerjik nöron kayb›
meydana geldi¤ini bildirmifllerdir. Ayr›ca, hi-
peramonemi ay›r›c› tan›s›nda, olgumuzda ol-
du¤u gibi karaci¤er fonksiyonlar› normalse ve
kan pH de¤eri yüksekse, üre siklus defektleri,
bunlar aras›nda da en s›k görülen OTK eksikli-
¤i mutlaka akla getirilmelidir.[11]

Ayr›ca, asemptomatik OTK eksikli¤i olan
eriflkin kad›n heterozigotlarda, hiperamonemi-
nin efllik etti¤i ensefalopati tablolar›n› tetikle-
yen baz› faktörler vard›r. Do¤um, travma ya da
enfeksiyona ba¤l› katabolik süreçler; yüksek
protein al›m›, valproat tedavisi bunlardan baz›-
lar›d›r. Bu faktörlerin engellenmesi hayati
önem tafl›r.[6,8,12]

Epizodik ataklar ve nonhepatik hiperamone-
mi görülen olgularda, yafl ne olursa olsun, ay›r›-
c› tan›da OTK eksikli¤i mutlaka düflünülmeli-
dir.[7] Ornitin transkarbamilaz eksikli¤i tan›s›nda-
ki en spesifik laboratuvar bulgusu idrarda orotik
asidin yükselmesidir. Bu bulgu ayn› zamanda,
karbamil fosfat sentetaz-1 (KFS-1) eksikli¤i ile
ay›r›c› tan› yap›lmas›n› da sa¤lar.[13] Kanda kro-
matografi yöntemiyle bak›lan aminoasit profilin-
de, glutaminde artma, argininde azalma sapta-
n›r. Sitrullin ise azal›r ya da hiç bulunmaz. Argi-
ninosüksinik asit de hiç saptanmaz. Olgumuzun

aminoasit profil analizi ata¤›n birinci haftas›nda
yap›labildi¤inden sonuçlar literatürde bildirilen-
lerle k›smen uyumlu (glutamin düzeyinin üst s›-
n›ra yak›n olmas›) bulunmufltur.[6,8,14]

Ornitin transkarbamilaz eksikli¤inde atak-
lar s›ras›nda yap›lan seri EEG incelemelerinde,
temel aktivitede yavafllama ve multipl bölge-
lerde keskin dalgalar ile diken-yavafl dalga ak-
tiviteleri görülür. Bu bulgular yüksek amonyak
düzeyi ile korelasyon gösterir. Atak sona erdi-
¤inde EEG bulgular› normale döner.[15] Bu ne-
denle, bu olgularda takip s›ras›nda seri EEG in-
celemelerinin yap›lmas› prognoz ile ilgili bilgi
vermesi bak›m›ndan çok önemlidir.

Ornitin transkarbamilaz eksikli¤i olan olgu-
lar›n kranyal MR incelemelerinde, akut dönem-
de,kortikosubkortikal, özellikle de singulat gi-
rus ve insular korteks bölgelerinde, iki yanl›
lentiform nükleuslarda T1’de izo-hipointens,
T2’de hiperintens olan, ödem etkisinin oldu¤u
yayg›n ak madde lezyonlar› görülür.[16,17] Bu lez-
yonlar›n, özellikle de yenido¤an döneminde hi-
perglutamin ve hiperamonemiye ba¤l› hipo-
perfüzyonun yol açt›¤› beyin hasar›n›n da¤›l›-
m›n› yans›tt›¤› ileri sürülmüfltür.[16,17] Olgumuz-
da ise, bu bölgelerin yan› s›ra iki yanl› subtala-
mik nükleuslar ve substansiya nigra alanlar›n-
da da patolojik sinyal de¤iflikli¤i saptanm›flt›r.

Maestri ve ark.[8] sa¤l›kl› görünen OTK ek-
sikli¤i tafl›y›c›s› kad›nlarla tafl›y›c› olmayanlar›
karfl›laflt›rarak OTK eksikli¤inin fenotipik var-
yasyonunu araflt›rm›fllard›r. Seksen dokuz aile-
den 175 kad›n çal›flmaya al›nm›flt›r.[8] Mutant
OTK aleli tafl›y›c›s› 79 kad›n›n 60’›, tafl›y›c› ol-
mayan 96 kad›n›n da 32’si hasta olarak saptan-
m›flt›r. Tafl›y›c› ve tafl›y›c› olmayanlar›n günlük
kreatinin at›mlar›n›n ayn› oldu¤u, tafl›y›c›larda
önceden az protein al›nd›¤› için idrarla at›lan
nitrojen ve ürenin az oldu¤u; buna karfl›n, kan-
daki glutamin ile alanin düzeylerinin yüksek,
sitrullin ve argininin de düflük oldu¤u görül-
müfltür. Bu bulgularla asemptomatik tafl›y›c›-
larda genetik incelemenin ne kadar önemli ol-
du¤u anlafl›lm›flt›r.[8]

Ornitin transkarbamilaz eksikli¤i olan olgu-
larda, ayr›nt›l› öyküde anne-baba akrabal›¤› ve
küçük yaflta flüpheli kardefl ölümü mutlaka sor-
gulanmal›d›r. Baz›lar›nda, olgumuzda da k›s-
men oldu¤u gibi, öyküde bu özelliklerin bulun-
mamas› ve ileri yaflta enzim eksikli¤inin nadir



olarak görülmesi tan›n›n gecikmesine yol aça-
bilir. Oysa, kan amonyak düzeyinin erken dö-
nemde incelenmesi, erken tedaviye olanak sa¤-
layaca¤› için prognozu iyi yönde etkileyecektir.
Düflük protein içerikli diyetin yan› s›ra amon-
yak at›l›m›n› sa¤layan sodyum benzoat, sod-
yum fenilasetat gibi tedavilerin uygulanmas›,
ciddi beyin hasar› ve ölümün önlenmesi aç›s›n-
dan oldukça önemlidir.[3,14] Ancak, yine de gü-
nümüzde en etkili tedavi rejimi diyaliz, özellik-
le de hemodiyalizdir.[18] Olgumuzda ise, buna
gerek kalmadan diyet ve benzoat tedavisiyle
yeterli iyileflme sa¤lanm›flt›r.

Sonuç olarak, herhangi bir yaflta proteinli g›-
dalardan kaç›nan bireylerde hafif ya da a¤›r kli-
nik bulgular›n ve epizodik nörolojik tablolar›n
varl›¤›nda, anne-baba akrabal›¤› ile küçük yafl-
ta flüpheli kardefl ölümü öyküsü olsun veya ol-
mas›n, üre siklus defektleri ve bunlar›n da en
s›k görüleni olan OTK eksikli¤i mutlaka düflü-
nülmelidir. Kesin tan› için karaci¤erde OTK en-
zim aktivitesinin gösterilmesi ya da DNA ana-
lizinin yap›lmas› gerekmektedir. Erken tan› ve
tedavi ile izlem s›ras›nda seri EEG incelemele-
rinin yap›lmas›, ciddi beyin hasar› ve ölümün
önlenmesi aç›s›ndan hayati de¤er tafl›maktad›r.
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