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USAQLARDA BiOTIiNIiDAZ CATISMAZLIGI XOSTOLIYININ KLiNiK VO
LABORATOR XUSUSIYYOTLORI.

Rzayeva R.I., Miirsolova Z.S. ‘
K.Y .Faracova adina EImi Tadgiqat Pediatriya Institutu

Biotinidaz catismazhg biotin miibadilasinin autosom resessiv pozgunlugudur. Yayilma
daracasi taxminan 1/60 000 olaraq bildirilmisdir. Biotinidaz biotin miibadilasinda istirak edan
bir fermentdir. Bu fermentin ¢atismazhg asasan sinir sistemi va doari alamatlarina sabab olur.
Biotinidaz ¢atismazh@min erkon diagnozu vo miialicasi xastaliyin geridonmaz slamatlorinin
yaranmasinin garsisini ala bilar. Xastaliyin diagnozu plazmada, limfositlards vo ya fibroblast-
larin akilmasinda enzim aktivliyinin yoxlugunun gostarilmasina asaslanir.
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Biotinidaz catismazligi autosom resessiv
yolla kegon metabolik bir xastolikdir. Boiti-
nidaz ¢atismazligi ilk dofo 20 il avval Wolf va
homkarlar1 torafindon askar olunmusdur. Bio-
tinidaz sintezindon moasul gen 3p25 bolgasinda
yerlogib, xastaliys sabab olan 60-dan ¢ox
mutasiya movcuddur [1]. Biotin suda hall
olunan bir vitamindir. Insan badonindaki biitiin
karboksilaz enzimlori (piruvat karbok-silaz,
asetil CoA karboksilaz, propiyonil CoA Kar-
boksilaz va 3-metil krotonil CoA karbok-silaz)
ticiin kofaktor vozifasini yerina yetirir [2].

Biotinidaz endogen sorbast biotinin omalos
galmasi {iglin lazim olan bir fermentdir. Catis-
mazlig1 zaman funksiyalar1 yerina yetirmalori
ticlin biotino lazim olan karboksilazlarin foa-
liyyoti pozulur. ©mals golon xostaliyin agirli-
gma goro (parsial vo ciddi) iki tip biotinidaz
catismazligt moveuddur. Parsial biotinidaz
catismazliginda ferment aktivliyi 10-30%, cid-
di biotinidaz ¢atismazliginda iss ferment aktiv-
liyi 10%-don asagi olur vo ya heg olmur. Catis-
mayan fermentin tipino goro xastolik holokar-
boksilaz sentetaz gatismazIlig: (infantil tip) vo
biotinidaz catigmazligi (Juvenil tip) olmagla
iki yero boliiniir. Infantil tip hoyatn ilk
hoftolorindo biruzo verir, juvenil tip anadan
kecon vo ya gidalarla gobul edilon biotin sababi
ilo daha gec biruzo verir. Dieta ilo yetorsiz bio-
tin gobulu naticasinds da biotinidaz ¢atismaz-
lig1 ortaya ¢ixa bilor [3].

Biotinidaz ¢atismazlig1 asason ilk 3-6 aylar
arasi dovrds klinik simptom soklindos tizo gixir.
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Xostolor asason tonoffiis ¢atismazligi simpto-
mlar1 ila (taxipnoe, apnoe), azala zaifliyi, qic-
olmalar, laktik asidoz, qusma vs inkisaf geri-
liyi sababi ilo miiraciot edirlor [4].

Biotinidaz catismazlig1 xastaliyini digor
organik asidemilordon ayiran on vacib amil
xoastonin klinikasinda dori olamatlorinin daha
¢ox olmasidir. Bu xastolords atopik v ya sebo-
reyali dermatit, alopesiya, eksfoliatik eritema-
toz sopkilar goriila bilar [5].

Bozon ayrica esitmonin itirilmasi, immun
catigmazliq, gérma sinirin atrofiyasi, konyunk-
tivit vo ataksiya kimi kliniki slamatlordo mey-
dana ¢ixa bilor. Bunlardan basqa gidalanma
cotinliyi, qusma, ishal, hepatomeqaliya, sple-
nomeqaliya, koma, usaq 6limii sindromu go-
riilo bilor. Biotinidaz g¢atismazhiginda erkon
diagnoz vo miialico ¢ox onamli olub, gecik-
molor olarsa xastolik nevroloji pozgunluqlar vo
6liimla naticalona bilar [6].

Xostoliyin diagnozu plazmada, limfosit-
lordo vo ya fibroblastlarin okilmasinds enzim
aktivliyinin yoxlugunun gostorilmasino osasla-
nir. Amnion hiiceyra okilmasi va koryon villus
hiiceyralorindo biotidinaz enzim soviyyasinin
Olgiilmoasi vo mutasiya aragdilirmasi prenatal
diagnoza imkan yaradir [7].

Xostoliyin miialicasinda yiiksok doz (10-30
mgq/giin) biotin agiz yoluyla verilir. Miialica ilo
dori va nevroloji slamatlords diizolma goriilso
do, esitmo vo gérma pozgunluglart miialicoyo
¢otin tabe olur. Miialico baslandigdan sonra
omolo golon zorarin ilorlomasi durur, ancaq
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movcud olan zoror miialics ilo tam diizals bil-
mir [7].

Natico olarag, dermatoloji va nevroloji ola-
motlor gostoron siidomor usaqlarda anadangol-
mo biotinidaz catismazligi ola bilacayi diisii-
niilmalidir. Ailo anemnezinds bonzor simp-
tomlar vo ya qardas-baci 6liimii olan usaqlar
biotinidaz ¢atismazligi yondon hékmon aras-
dirilmalidir.

Klinik miisahida: EImi Todqiqat Pediatri-
ya Institutuna 6 ayliq qiz usag yiiksok horarat,
oskiirak, tonganafaslik sikayatlori ilo gotirilib.
Xastonin anamnezindon 3-4 gilindiir 6skiirak,
burun axintis1 sikayatlorinin oldugu, ardindan
yiikksok horarat, zoif ommo, tongonofoslik
sikayatlorinin olavo olundugu &yronildi. Ilk
dofo 2 ayliginda qicolma sikayatloriylo xasto-
xanaya daxil olub. ©vvalca reanimasiya sobo-
sindo, sonra isa pediatriya sobasindo miialico
alib vo 1 hofto sonra nisbi yaxsilasma ils eva
gedib. Xasto eva yazildigdan sonra gicolmalar
tokrarlanmayib.

Usaq ananin 3-cii hamilolik vo 3-cii dogu-
sundan, 3900 gr kiitlo ilo 39 hoftosindo corrahi
yolla dogulub. Ana 28, ata 34 yasinda, saglam-
dirlar. Ana ata arasinda gohumluq slagasi yox-
dur. Ailonin 1-ci dogulan qiz usagi 6 ayliq
olarkon bonzor sikayatlorlo xostoxanaya daxil
olub vo &lmiisdiir. Ikinci usaq 4 yasinda oglan-
dir, saglamdir.

Fiziki miayina: bas ¢evrasi 40 sm (<3
pers), badan kiitlasi 5000 qr (<3 pers), boy 60
sm (<3 pers). Horarat ,5° C. Nobz 140/doq,
ritmik, tonoffus say1 42/doq, AT 90/58 mm c.s.
Dori miiayinasinda: saglari seyrok, alopesiya,
seboreya, yanaqlarinda eqzema, agiz mukozasi
va dodaq otrafindaki vezikulyar sopgilors rast-
landi1. Tonoffiis sistemi miiayinasinda: subkos-
tal vo interkostal retraksiyalar, auskultasiya
zamant hor iki agciyordo krepitasiya, sag
agciyorin yuxari payinda tonoffiis zoyif esi-
dildi. Qastrointestinal sistemi miiayinasinda:
qaraciyar 6 sm, orta sortlikdo, bagirsaq saslori
hiperaktiv, splenomeqaliya geyd olunmadi.
Nevroloji miiayinads : husu aydin, ancaq otrafa
reaksiyasi zoif, hipotoniya, dorin tendon ref-
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lekslori hiperaktiv vo babinski refleksi ikito-
rofli miisbot dogarlondirildi. Digor sistemlords
miiayino zamani patologiyaya rast golinmadi.

Laborator miiayinalorinda: Hb 7.1 g/dL,
Hct %22.5, WBC 14.800, PIt 264.000, CRP 24
IU/mL, Glu 6.4 mmol/L, Kreatinin 0.5 mg/dL,
ALT 45.7 mkmol/L, AST 52.8 mkmol/L, Na
134 mmol/L, K 3.1 mmol/L, Ca 1.92 mmol/L,
Mg 0.69 mmol/L, Alb. 3 g/dL idi. Qanin tursu-
gelovi miivazinati; pH 7.3, PO2 33, PCO2 30,
HCO3 18, BE -7, laktat 2.9 mmol/L. Sidiyin
imumi miayinasinda: sixliq 1020, keton +++,
qliikkoza —monfi

Dos gofssinin rentgen miiayinasinda: hor
iki agciyoardo pnevmonik kolgalor va sag agci-
yarda yuxari payda atelektaz izlondi.

Qarin boslugu ultrases miiayinasinda: gara-
ciyorin Ol¢iisiindo boyiimo vo exogenliyindo
artma ( metabolik xastaliya bagli?) izlondi.

Ailasinds banzar simptomlari olan usagin
itirilmoasi, xastonin inkisafindan geri galmasi,
ganinda metabolik asidozunun olmasi sobabiy-
la ilkin diagnoz metabolik xastalik diistintildii.
Dori vo nevroloji slamotlori 6n planda olan
xostodo  biotinidaz  fermenti  ¢atismazligi
diistiniilorok, biotinidaz fermenti soviyyasini
6lgmok ti¢iin gan analizi gondarildi va biotin
giinds 2 dofs 10 mg baslandi. Ayrica eritrositar
kiitlo, pnevmoniya miialicasi tiglin antibiotik-
lor, ingalyasiya miialicasi vo giinliik tolabatina
uyqun elektrolitli mayesi baslandi. Agiz bos-
lugunda vo dodaq otrafindaki vezikulyar sap-
gilora goro asiklovir tabletkasi miialicoys alavo
olundu.

Biotinin baglanmasindan toxminan bir hof-
ta sonra xostonin imumi vaziyyatindo shomiy-
yatli bir yaxsilasma miisahido edildi. Usagin
nevroloji voziyystindo dogisikliklor oldu. ©t-
raf mihito maraq gostormays, osyalari izlo-
maya basladi, dori sopgilori geriladi. Pnevmo-
niya miialicosi basa ¢atdigdan sonra xasta bio-
tin mialicasi ilo evo buraxildi.

Xostonin biotinidaza enzimi saviyyasi
(komiyyat) 2.20 U/L (3.50-13.80) 6l¢iildii.

Beloliklo, dermatoloji vo nevroloji simp-
tomlar1 olan korpolordo anadangalmo biotini-
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daza c¢atismazligi nozors alinmalidir. Ailoda olsa da, diagnozun gecikdiyi hallarda galici
oxsar simptomlari olan vo ya baci-qardas noticolor meydana golir. Umid edirik Ki,
olimii olan usaqlar biotinidaz ¢atigmazligi biotinidaz skriningi  6lkomizdo adi hala
ticlin aragdirilmalidir. Biotinidaz catismazligi cevrilocok vo prenatal diagnostika imkanlari
hallarmin erkon diagnoz qoyuldugu toqdirds genis yayilacaq.

biotin miialicasi ilo fosadsiz yasamaq sansi
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SUMMARY
Clinical and laboratory characteristics of Biotinidase deficiency in children

Rzayeva R.I., Miirsalova Z.Sh.
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Biotinidase deficiency is an autosomal recessive disorder of biotin metabolism. The incidence
was reported to be approximately 1/60,000. Biotinidase is an enzyme involved in the biotin cycle.
Deficiency of this enzyme mainly causes symptoms of the nervous system and skin. Early diagnosis
and treatment of biotinidase deficiency can prevent the development of irreversible symptoms of the
disease. The diagnosis is based on the absence of enzyme activity in plasma, lymphocytes or
fibroblasts.
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PE3IOME

Kiaunn4veckue u J1360p3T0pHLIe 0CO0EHHOCTH 6I/IOTI/IHH)133HOI71 HEA0CTATOYHOCTH Y JeTen

P3aesa P.U., Mypcanoea 3.111.
Hayuno-Hccneoosamenvckuti Uncmumym Ieouampuu um. KA. @apaodoicesoti

Knroueevie cnosa: pebeHOK, OMOTHH, METAOOIUYCCKUN allu103, (PePMEHT.

Jedunut OMOTHHUAA3BI - ayTOCOMHO-PELIECCHBHOE HapylleHHe MeTaboim3Ma OuoTuHa. Pac-
IPOCTPaHEHHOCTh HEIOCTATOYHOCTH OMOTHHMIA3bI oleHuBaeTcs kak 1/60 000. buotununasza - 3to
(bepMeHT, yJacTBYIOIIUN B OMOTHHOBOM IUKIIE. Jledunur 3Toro epmeHTa B OCHOBHOM BBI3BIBAET
CHMIITOMBI CO CTOPOHBI HEPBHOW CHCTEMBbI U KOXH. PaHHSS NUAarHocTMka W JieueHUe Jeuimra
OMOTHHHUA3bl TO3BOJIAIOT TPEAOTBPATUTH PA3BUTHE HEOOPATUMBIX CHMITOMOB 3a00JICBaHMUS.
JIMarHo3 CTaBUTCS HAa OCHOBAaHMHM OTCYTCTBHUSI aKTHBHOCTH (pepMeHTa B Iuiazme, JTUMQOIMTAX I
¢hubpobaacrax.
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