
ÖZET

3-Metilkrotonilglisinüri (3-MKG); 3-Metilkrotonil-KoA-Karboksilaz eksikliğine bağlı 
gelişen, otozomal resesif geçişli, doğumsal bir metabolizma hastalığıdır. Klinik bulgu-
lar oldukça değişkendir. Yenidoğan döneminde asidoz, hipotoni ve konvülziyonla 
seyreden olguların yanı sıra rutin tetkikler sırasında tanı alan asemptomatik olgular 
da bildirilmiştir. Olgumuz postnatal 2. gününde emmeme ve ateş yakınmalarıyla baş-
vuran ve sepsis ön tanısıyla yatırılan bir yenidoğandı. Mikst asidozu, derin apneleri 
ve jeneralize tonik nöbetleri gelişince mekanik ventilatörde izlendi. Ebeveynleri ara-
sında akraba evliliği olması nedeniyle istenen Tandem kütle spektrofotometrisinde 
(Tandem-MS) 3-hidroksiizovalerilkarnitin artışı saptandı. İdrar organik asit incele-
mesindeyse 3-hidroksiizovalerikasit ve 3-metilkrotonilglisin atılımının yüksek olduğu 
görüldü. Eşzamanlı plazma total ve serbest karnitin düzeyleri ölçülemeyecek kadar 
düşüktü. İzleminde epileptik nöbetleri tüm antiepileptiklere direnç gösterip, ancak 
levetirasetamla kontrol altına alınabildi. Bu makalede yenidoğan döneminde hipotoni 
ve dirençli konvülziyonlarla gelen infantlarda 3-MKG’nin akılda bulundurulmasına 
dikkat çekilmek istenmiştir. Ayrıca yenidoğan döneminde kullanımıyla ilgili verilerin 
henüz yetersiz olduğu yeni kuşak antikonvülzanlardan levetirasetamın dirençli neo-
natal konvülziyondaki etkinliği hakkındaki sınırlı deneyimimiz paylaşılmak istenmiş-
tir.
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ABSTRACT

3-Methylcrotonylglycinuria (3-MCG) is an autosomal recessively inherited congenital 
metabolic disease caused by the deficiency of the enzyme 3-methylcrotonyl-CoA-
carboxylase. Clinical signs vary from newborns presenting with seizures, hypotonia 
and acidosis to asymptomatic cases diagnosed during routine laboratory investigati-
ons. Our case was a newborn hospitalized on his second day of life because of poor 
sucking and fever with the preliminary diagnosis of early neonatal sepsis. He develo-
ped mixed acidosis, apnea, generalized tonic seizures and required mechanical ven-
tilation. Because of his parents’ consanguineous marriage we performed his Tandem 
MS examination which revealed elevated 3-hydroxyisovalerylcarnitine plasma levels. 
Besides, his urinary 3-hydroxyisovaleric acid and 3-methylcrotonylglycine output 
was markedly high. However he had undetectable plasma total and free carnitine 
levels. His seizures were refractory to all antiepileptic drugs but they were controlled 
with levetiracetam. In this article we would like to remind the clinicians that they 
should not discard the potential diagnosis of 3-MCG in newborns presenting with 
hypotonia and intractable seizures. Also we would like to share our limited experien-
ce with levetiracetam, a new generation antiepileptic drug effective in intractable 
seizures of newborns. 
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