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KLINiK MUSAHIDOLOR

BiOTINIDAZ CATISMAZLIGI

Qasmmova Y.A. , Salehova G.B. .
K.Y.Foracova adina Elmi Tadgiqat Pediatriya Institutu

Biotinidaz¢atismazhgi-nadir goriilan, lakin inkisaf longimasi olan siidomar usaqlarda miit-
19q nazars alinmal olanmetabolik xastaliklordon biridir. Anadangalms ferment ¢atismazhgi
naticasinda, badands biotinin azalmasi va siidomar dovrda bir sira slamatlarin (9z3ld zaifliyi,
qicolmalar, sa¢ tokiilmasi,fiziki vo aqli gerilik,immun ¢atismazhgi, esitmonin itirilmasi vo s.)
inkisaf etmasi ila 6ziinii biruzs verir. Biotinidaz¢catismazh@inaxas olan xiisusiyyat odur ki, bio-
tin toyin edildikdon sonra xastaliyin klinik salamatlori dorhal azalmaga baslayir.Odur ki, usaq-
larda bu slamatlar diqqatd olinmah va inkisaf longimasi olan usaqlarda skrining diagnostika

aparilmahdir.

Acar sozlar:biotinidaz ¢atismazlhigi, miibadila pozulmalari,biotin

Aktualhq.Irsi miibadilo pozulmalar1 (irsi
metabolik xastaliklor) miiasir pediatriyanin on
aktual problemlorindon biridir, buna sabab
xostoliklorin  klinik olamatlorinin - miixtalif
olmasi, diaqnostika vo miialicesinde yaranan
cotinliklor, oksor hallarda 6liimlo naticolon-
mosidir[1].

Irsi miibadilo pozulmalar ziilal, karbohid-
rat vo yag tursularinin sintezi vo ya pargalan-
masinda istirak edon fermentlorin defekti noti-
casindos yaranan patoloji haldir [2]. Bu xaste-
liklor asason autosom-resessiv yolla kegorok
erkon usaq yaslarinda 6ziinli biruzs verir vo
metabolizmlo (maddslor miibadilasi) bagh
ciddi nogsanlar yaradir[1,2]. Maddolor miiba-
dilosi pozulmalart zamani xostolik genetik
xota sobabindonfermentin 6z funksiyasim
yerino yetiro bilmomosi, elocodo fermentin
tamamilo vo ya kifayot dorocods olmamasi
naticasindo inkisaf edir. Qiisurlu ferment
sababindon son mohsul yarana bilmir, ilkin
maddolor vo ya alternativ yollarla yaranan
zarorli maddalor orqanizmdo, yoni orqan vo
toxumalarda toplanaraq toksik tosir gostorir.
On cox zadolonan organlar beyin, qaraciyor
va boyraklar olur[3].

Irsi metabolik xostaliklor ayrica nazorden
kecirildikde nadir goriinsa do, biitovliikdo
gotiiriildiikdo oldugca genis yayilmisdir (1/
1500-3000)[1,4]. Yenidogulanlarda irsi meta-
bolik xastaliklor demok olar ki, homiso tocili
yanagsmagi tolob edon hal kimi qobul edil-
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molidir, c¢linki diagnozda gecikma xastonin
olilliyine vo hatta 6liimiine gotirib ¢ixara bilor
[4]. Bununla yanasi, ananin sonraki hamilslik-
lorindo korpado metabolik xostaliyin olmasi
yikksok ehtimal olunub prenatal diaqnoz
goyulmalidir.Yenidogulanlarda ommonin zaif
olmasi, sistlilk, davamli ¢oki itirma, mado
bagirsaq pozgunluglari, tonoffiis ¢atigmazligi,
sariliq, hepatomegaliya, sobabsiz qicolmalarin
olmas1 metabolik xostoliyin movcudluguna
slibho yaratmalidir [5].

Biotin, digor adiyla vitamin B7 va ya vita-
min H- suda hall olan vitaminlordon biri-dir,
B qrupu vitaminlorino aiddir. Biotin orga-
nizmdo amin tursularinin, karbohidratlarin,
yag tursularinin metabolizminds istrak edon
fermentlorin (propiyonil-CoA karboksilaza, 3-
metilcrotonil-CoA karboksilaza, piruvat kar-
boksilaza, asetil-CoA karboksilaza) kofakto-
rudur. Hamilolik zamani doliin inkisafi vo
gara-ciyorin saglamlig1 iiclin ¢ox vacibdir
[2,4,6]. Biotinin organizmds sorulmasini to-
min edon ferment biotinidaz fermentidir. Bio-
tinidaz catismazligi autosom-resessiv yolla
kegon bir metabolik pozgunluqdur [7]. Bio-
tinidaz catismazliginda biotin biositin vo
biotinil peptidlorindon ayrila bilmir vo sor-
boast sokildo dovr eds bilmir, bu zaman biotin
miibadilasinin pozulmasi naticasinds tongina-
faslik, apnoe, nevroloji simptomlar (qicolma-
lar, azolo zaifliyi, fiziki vo psixiki inksafdan
geri galma), qusma, dori torofindon doyisik-
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liklor (saclarin tokiilmosi-ocaqli alopesiya,
dermatit, dorinin gabiglanmasi, eksfolyativ
eritemtoz sopgilor), immun ¢atismazligi (tez-
tez infeksion xastaliklors yoluxma), esitma vo
gbérma zoifliyi kimi patoloji vaziyyatlor mey-
dana ¢ixir [3,8]. Laborator miiayinolordo gan-
da biotinin asag1 saviyyado olmasi, metabolik
asidoz vo hiperammonemiya nozors carpir.
Ogor vaxtinda, erkon diaqnoz vo miialico tod-
biq olunarsa, golocokdo sikostliyin garsisini
almaq miimkiindiir. Miialico noticosindo dori
torofindon olan doyisiklikler vo nevroloji ola-
matlor aradan qaldirilir, lakin esitma vo gdrma
pozgunluglart mualicoys uzun miiddot daya-
niqlt qalir. Miialica 6miir boyu biotinin 5-10
mgq/giin dozada toyini ilo aparilir[7,9].

Hamilalik zamani biotinidaz ¢atismazligi-
nin erkon diagnostikast miimkiindiir. Beloki,
ilk 3 ayda xorionik villus hiiceyralorindo
biotinidaz fermentinin soviyyasi olgiilo bilor
vo hamiloliyin ndvbati aylarinda amnion
mayesindo 3-hidroksi izovalerin tursusunun
miqdarimin artmasi xastaliyin diagnozunun
erkon qoyulmasina komoklik eds bilar [5,10].

Biotinidaz ¢atismazligi diger metabolik
xostoliklorlo birgoxostalorde c¢ox agir klinik
gediso malik olub, bu xostolords 6liim faizini-
nin yiiksok olmasina sabob olur[10].

Klinik miisahida. Qohum evliliyindon,18
yaslt anadan olan 5 ayliq oglan usagt A. (t/’k
No7377) K.Y .Foracova adina Elmi-Tadqiqat
Pediatriya Institutunun anesteziologiya, reani-
masiya vo intensiv terapiya sobasino ¢ox agir
voziyyotda daxil olmugdur. Anamnezdon mo-
lumdur ki, usaql hamiloslik, I dogusdandir.
Hamilolik agir toksikoz,anemiya fonunda
kecib. Usaq vaxtinda, tobii yolla 3100 gr.kiitlo
ilo dogulub, boyu 50 sm., Apqar skalas1 ilo
7/8 balla qiymotlondirilib. Usaq ana siidii ilo
qidalandirilib. Hal-hazirda 5 ayliqdir, kiitlosi
4950 qr., garisiq qidalanmadadir. Ananin soz-
lorindon molumdur ki, usaq hayatinin 20-Ci
giinlindon xastadir, tez-tez tonoffiis yollarinin
infeksiyas1 sobobilo stasionarda miialico alib.
Daxil olarken xastoninvaziyyati ¢ox agir qiy-
motlondirilir -yliksok horarat, 6skiirok, qus-
ma, tonik qicolmalar geyd olunur, dorisindo
quruluqg, qabiglanma, sa¢ dorisinde tokiilmiis
ocaglar, dermatit slamatlori nozars garpir,
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coki defisiti 28% toskil edir. Husu aydindir,
lakin usaqda ozolo zoifliyi, fiziki inkisafin
geriliyi geyd olunur; basi dairavi formadadir,
b/o 2x3 sm., batiqdir. Dds slimiiyii batiqdir,
tonoffiis aktinda kdmokei qrup azalolor istirak
edir,auskultasiya zamani hor iki agciyor iizo-
rindo sart tonaffiis esidilir. Urok tonlar1 karlas-
migdir. Qarn1 yumsaqdir, garaciyor sag qabir-
ga qovsiindon +3 sm ollonir,dalaq allonmir,
fizioloji aktlar sorbostdir.

Miiayinolor:ganin  iimumi  miiayinosi-
HGB-100q/l, RBC-3,21*10* \WBC-14*10°,
PLT-450000, ¢ub-2,0%, seqm-64%, eoz-3%,
limf-29 %, mon-2% ECS-12mm/saat; Qanin
biokimyavi gostaricilori- {imumi ziilal-60q/1,
albumin-34q/l, kreatinin-49mmol/I;ALAT-N,
ASAT-N; Sakar-4,5 mmol/l; Ammonyak-68,6
(N=30-140), CRP-24 mg/I.

Sidikds ziilal, soker (—) moanfi, leyk-5-6.

Tursu-golovi miivazinoati-Ph-7,21, PO2-76,
PCO2-29, HCO3-17,Be-(-) 9,2, Na-134 mmol
/1, K-3,6mmol/l, Ca-0,7mmol/I,CI-95 mmoll/l,
laktat-2,7mmol/l (N=0,5-1,5mmol/l).

QandaVit H(biotinin) saviyyasi 90 ng/l (N
>250ng/l)

Dos gofosinin  rentgen miiayinosinda-
bronx-agciyar sokli giiclonmisdir,pnevmonik
kolgalor izlonir.

Neyrosonografiya- Beyin gan ddvraninin
pozulmasi.

Abdominal USM-Qaraciyor 76*50 mm
(N= 60*40).

Aparilan kliniko-laborator miiayinalora
osason xostoys asagidaki klinik diagnoz qo-
yulmusdur: Pnevmoniya.Tonoffiis ¢atismazli-
g1. Biotinidaz catigmazligi. Hipotrofiya II
doraca.Beyin gqan dovraninin pozulmasi.

Xostoya antibakterial terapiya ilo yanasi
biotin -10 mg/giin toyin olunmusdur. Biotin
gobulundan sonra xastodo biotinidaz catis-
mazlig1 noticosinda inkisaf edon klinik ola-
motlordo miisbat dinamika geyd olundu: qic-
olmalar aradan qaldirildi, doride olan gabig-
lanma, quruluq azaldu.

Belaliklo,biotinidaz catismazligi usaglarda
fiziki vo oqli gerilik ilo naticalona bilon agir
bir metabolik pozgunlugdur vo yenidogulan-
larda onun erkon diagnostikast oshomiyyatlidir.
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PE3IOME
buornnnaasHas HeI0CTATOYHOCTD

I'aceimoBa E.A.,CanexoBa I'.b.
HUU [leouampuu um. K @apaoscesoui

Knrouegwvie cnosa: 6notnHua3Has HETOCTATOYHOCTh, HAPYILIEHUSI OOMEHa BEIIeCTB, OMOTHH.

bruoTtuHnaa3Has HEJOCTaTOYHOCTh - OJHA M3 PEAKHX HACJIEACTBEHHBIX HapylleHHH oOMeHa
BEIIECTB, OJHAKO SIBJISIETCA YAaCTOW NPUYMHOM 3aJE€p:KKWA pPa3BUTUA JETEH TPYJHOrO BO3pacTa.
3aboseBaHNe BO3HUKAET BCIIEICTBUE BPOKIACHHOTO euInTa (hepMeHTa, y4acTBYIOLIET0 B 0OMeHe
OMOTMHA M XapaKTEpU3YeTCsl Pa3BUTHEM psila KIMHUYECKMX CUMITOMOB, TAKMX KaK THIIOTOHUS,
BAJIOCTb, CYAOPOTH, (U3MUECKass M YMCTBEHHAash OTCTaJOCTh, aJOMNelHus, 3K3eMaroj00HbIe
BBICBHINIAHUS, CYXOCTh M UIENyIIEHHWE KOXXKHU. XapaKTepHOW OCOOEHHOCTHIO ATOro 3a00JjieBaHUS
ABISICTCA TO, 4YTO Cpa3y TIOCJIe Ha3HAa4eHHs OWOTHMHA KIMHUYECKHE CHUMITOMBI HAYMHAIOT
yMmeHbInatbes. Takum  00pa3zom, clieyeT MpPOBOAUTh CKPUHHUHI J€Te TpyJHOrOo BO3pacTa C
3aJIepKKON Pa3BUTHS HA HAIMYKME Y HUX OMOTHHUIA3HON HETOCTAaTOYHOCTH.
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SUMMARY
Failuref of the biotinidase enzyme

Gasimova Y.A., Salekhova G.B.
Scientific Researh Institute of Pediatrics named after K.Y.Farajova

Keywords: biotinidase deficiency, metabolic disorders, biotin.

Biotinidase deficiency is one of the metabolic disorders caused by congenital enzyme
deficiency, a reduction in the body's biotype and the development of a number of symptoms in the
lactation period (hypotonia, weakness, myoclonic irritation, alopecia, physical and mental
retardation, eczema-shaped streaks)as it evolves. The characteristic feature of biotinidase deficiency
is that clinical symptoms begin to diminish as soon as the biotin enters the body.Therefore, these
symptoms should be considered in children and screening should be performed on children with
developmental delays.
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