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ABSTRACT

Demirel D. Evaluation of stress levels and quality of life of phenylketonuria patients
on diet and/or sapropterin hydrocloride therapy and their parents, Hacettepe
University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics, Thesis, Ankara, 2020.
Phenylketonuria is an autosomal recessive inherited disease caused by absence of the
enzyme phenyalanine hydroxylase. Serum phenylalanine levels are responsible for
clinical findings. Disease control is ensured by either phenylalanine restriction on diet or
on some patients increasing phenylalanine tolerance by sapropterin hydrocloride therapy.
The disease is hard to cope with both for the patients and their parents because of dietary
obligation, high expenditures for the formulas required for the diet, requirement of regular
clinical examinations and possible development of mental disability and psychiatric
disorders in case of inadequate accordance to diet. Therefore, in this study we aimed to
enlighten the stress levels and life hardships of phenylketonuria patients and their parents.
Between January 2020 — June 2020, each phenylketonuria patient and their parent who
arrived for their regular clinical visits, except for the ones with another chronic illness, the
ones with diagnosed tetrahydrobiopterin metabolism disorder and the ones who are
pregnant were included. A total of 156 patients were included. Parents were asked to fill
the parenting stress index, Zarit burden interview and the strengths and difficulties
questionnaire and children over the age of eleven were asked to fill the Rosenberg self-
esteem scale, the stait-trait anxiety inventory and strengths and difficulties questionnaire.
We found a significant negative correlation between Rosenberg self-esteem scale and age
at diagnosis, (r=-.27, p=.035), age of the mother (r=-.33, p=.009) and age of the father (r=-
.38, p=.004). There was a significant positive correlation between the stait anxiety disorder
and age of the patient, (r=.36, p=.006) , age of the mother (r=.29, p=.031) and age of the
father (r=.38, p=.024). In child form of strengths and difficulties quationnaire; emotional
problems part was significantly positively correlated with serum phenylalanine levels at
diagnosis (r=.35, p=.036); total points were significantly positively correlated with serum
phenylalanine levels at clinical examination (r=-.34, p=.004) and social problems part was
significantly negatively corelated with the age of the father (r=-.34, p=.047). We found a
significant positive correlation between Zarit burden index and number of siblings
(r=.195, p=.023). In parent form of strengths and difficulties quationnaire; emotional
problems part was significantly positively correlated with age of the patient (r=.217,
p=.032), peer problems part was significantly positively correlated with age at diagnosis
(r=.211, p=.037), behavioral problems (r=.203, p=.045) and attention deficit and
hyperactivity (r=.203, p=.045) parts were significantly positively correlated with serum
phenylalanine levels at diagnosis. As a result greater age at and higher serum levels of
phenylalanine at diagnosis cause stress on patients and parents by increasing life
hardships. Mothers, fathers, healthy siblings and the patients should be psychologically
evaluated and support should be provided if needed.

Anahtar Kelimeler: Phenylketonuria, stress, caregivers burden



OZET

Demirel D. Diyet uygulayan veya sapropterin hidroklorid alan fenilketoniri
hastalar ve ailelerinin stres diizeyleri ve yasam Kkalitelerinin degerlendirilmesi |,
Uzmanlk Tezi, Ankara, 2020. Fenilketoniiri, fenilalanin hidroksilaz enziminin eksikligi
nedeniyle olan otozomal resesif gegisli kalitsal metabolik bir hastaliktir. Hastaligin klinik
bulgularindan serumda fenilalanin diizeylerinin yilikselmesi sorumludur. Hastaliin
kontrolii diyette fenilalanin kisitlamasi ile veya bazi hastalarda sapropterin hidroklorid
tedavisi ile fenilalanin toleransinin arttirilmasi ile saglanir. Hastalarin diyet uygulamasi,
tedavide gerekli mamalarin maliyetli olmasi, diizenli poliklinik kontrollerine gelinmesi,
diyet uygulanmadigi durumlarda zihinsel yetersizlik ve psikiyatrik semptomlar
gelisebiliyor olmasi nedeniyle hem hastalar hem de hastalarin bakim verenleri i¢in bas
etmesi gii¢ bir hastaliktir. Bu nedenle bu ¢alismamizda hastalarin ve bakim verenlerinin
stres diizeylerini, yasadiklar1 giigliikleri ve bunlarin nedenlerini aydinlatmay1 amacladik.
Calismaya Ocak 2020-Haziran 2020 tarihleri arasinda Hacettepe Thsan Dogramaci Cocuk
Hastanesi Cocuk Metabolizma poliklinigine basvuran; baska bir kronik hastalig1 olmayan,
tetrahidrobiyopterin metabolizma bozuklugu saptanmamis olan ve gebe olmayan tiim
fenilketoniirili hastalar ve bu hastalarin ebeveynleri dahil edildi. Calismaya toplam 156
hasta katildi. Ebeveynlerden anne-baba stres 6l¢egi, bakim verme yiikii 6lcegi ve giicler
ve giicliikler anketini; 11 yas ve iizerinde olan ¢ocuk hastalardan ise Rosenberg benlik
saygist Olgegi, durumluk ve siirekli kaygi envanteri ve giigler ve giigliikkler dlgegini
doldurmalart istendi. Rosenberg 6lcegi ile tan1 alma yas1 (r=-.27, p=.035), anne yas1 (r=-
.33, p=.009) ve baba yasi1 ile (r=-.38, p=.004) negatif yonlii ve anlamli iligki saptandi.
Durumluk kaygi envanteri ile hasta yas1 (r=.36, p=.006) , anne yas1 (r=.29, p=.031) ve
baba yast ile (r=.38, p=.024) anlamli ve pozitif yonlii iligski saptandi. Giigler ve giigliikler
anketinin hasta formunda tan1 anindaki serum fenilalanin diizeyi ile anketin duygusal alt
boyutu arasinda (r=.35, p=.036) anlaml1 ve pozitif yonlii ; kontrol muayenedeki serum
fenilalanin diizeyi ile toplam puan arasinda anlamli ve pozitif yonlii (r=-.34, p=.004), baba
yasi ile anketin sosyal alt boyutu arasinda anlamli ve negatif yonlii bir iliski (r=-.34,
p=-047) saptandi. Bakim verme yiikii 6l¢egi ile kardes sayisi ile arasinda pozitif yonlii ve
anlamli bir iligki (r=.195, p=.023) saptandi. Gilicler ve giicliikkler anketinin ebeveyn
formunda hastanin yasi ile anketin duygusal alt boyutu arasinda anlamli ve pozitif yonli
(r=.217, p=.032), tan1 alma yas1 ile anketin akran sorunlar1 alt boyutu arasinda anlamli ve
pozitif yonlii (r=.211, p=.037), tan1 anindaki serum fenilalanin diizeyi ile anketin davranis
alt boyutu (r=.203, p=.045) ve dikkat eksikligi ve asir1 hareketlilik boyutu (r=.203,
p=.045) arasinda anlamli ve pozitif yonlii bir iliski saptandi. Sonug¢ olarak tani alma
yasinin ileri olmasi ve tani anindaki fenilalanin diizeyinin yiiksek olmas1 hastalarin ve
ebeveynlerinin yasam gii¢liiklerini arttirmakta, stres olusturmaktadir. Anne, baba, saglikl
kardes/kardesler ve hastanin psikolojik agidan degerlendirilmesi ve gerekli durumda
destek saglanmasi gerekmektedir.

Anahtar Kelimeler: Fenilketoniiri, stres, bakim verme yiikii
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1.GIRIS

Fenilalanin karacigerde fenilalanin hidroksilaz enzimi ile metabolize olan
esansiyel bir aminoasittir. Bu enzim kofaktor olarak tetrahidrobiyopterine (BH4) ihtiyac
duyar.[1] Hepatik PAH genindeki mutasyon ya da BH4 metabolizmasindaki bir bozukluk
hiperfenilalaninemiye yol acar. Enzim eksikliginin diizeyine gore kan fenilalanin
dizeylerinde degisken oranda yiikseklikler olur ve diizeyi 20 mg/dI’nin (izerinde olan

hastalar klasik fenilketoniiri olarak adlandirilir [2].

Fenilalanin hidroksilaz eksikligi otozomal resesif gegislidir. Bu nedenle akraba
evlilik oranlarinin yiiksek oldugu ilkemizde hiperfenilalaninemi siktir ve ortalama 4500
canli dogumda bir goérilmektedir. Tiirkiye’de ulusal yenidogan tarama programi 1994
yilindan beri yiiriitilmekte ve bu sayede hastalar erken dénemde saptanabilmektedir [3].
Taramanin yapilmadigi, taninin ge¢ konuldugu veya tedavinin ge¢ baslandigi bireyler
gelisimsel gerilik, degisik derecelerde zihinsel yetersizlik, néropsikiyatrik bozukluklar,

cilt bulgulari ile bagvurabilirler[4].

Fenilketoniiri hastaliginin tedavisinde en 6énemli unsur fenilalaninden kisitl diyet
uygulamasidir ve bu tedavi 6mir boyu sirmelidir. Tedavinin hedefi kan fenilalanin
diizeyini onerilen araliklarda tutabilmektir, 12 yasindan kiigiik gocuklar i¢in 6 mg/dl sinir
kabul edilirken, 12-18 yas arasi ¢ocuklarda ve eriskinlerde 10 mg/dl sinir kabul edilir[5].
Bu amagla hastalarin diyet uyumlarinin izlemi igin belirli araliklarla kan fenilalanin
diizeylerinin 6l¢iilmesi, fizik muayene degerlendirmelerinin yapilmasi ve klinik izlemleri
gereklidir. Diyet uygulamasinin diginda bazi hastalar tetrahidrobiyopterin igeren

farmakolojik ajani oral yolla alarak da kismen veya tamamen normal beslenebilir[6].

Yiyecek kisitlamasi konusunda duygusal zorlanma, ¢evrenin baskisi ile uygun
diyeti vermekte zorlanma, diyet iirlinlerinin temininin giigliigii, diyet iirlinlerinin yiiksek

maliyetli olusu, sosyal ortamlarda diyete uymada zorlanma gibi nedenler diyet uyumunu



giiclestirmektedir[7]. Ayrica diyet uyumunu saglamak i¢in hastalarin veya bakim
verenlerinin finansal ve zamansal agidan kayiplari ¢ok olmaktadi [8]. Bu nedenle
fenilketoniiri hastalarinin ve ailelerinin yagam kalitelerinin diisiik ve stres duzeylerinin
yliksek oldugu varsayilabilir. Bu nedenle planladigimiz ¢calismamizda fenilketoniiri tanisi
alan ve BH4 metabolizma defekti olmayan hastalar ve ebeveynlerinin yasam kalitesi ve

stres diizeylerinin degerlendirilmesi amaglanmuistir.



2.GENEL BILGILER

2.1 Fenilalanin

Fenilalanin insanlar i¢in esansiyel olan (organizmanin islev gorebilmesi igin
disaridan alimmasi gereken) bir aminoasittir. Karacigerde, tetrahidrobiyopterinin kofaktor
oldugu fenilalanin hidroksilaz enzimi araciligiyla tirozine doniistiiriiliir. Tirozinin 6ncili
olan bu aminoasit dolayisiyla, dopamin ve noradrenalin iiretilebilmesi i¢in de gereklidir.

Bircok protein ve enzimin sentezlenebilmesinde dnemli rol oynar [1].

Enzim aktivitesinde olan bozukluklar sonucunda, fenilalanin vicutta birikir ve
idrarla fenilpiriivik asit olarak atilir [2]. Fenilalanin hidroksilaz enziminin eksikligi
sonucunda serum ve beyinde biriken fenilalaninin yol ag¢tig1 fenilketoniiri gelisim
basamaklarinda gerilik, degisik derecelerde zihinsel yetersizlik, mikrosefali, egzema
benzeri dokuntller, otizm, yaygin gelisimsel bozukluk, tekrarlayict davranislar ve
psikiyatrik semptomlara yol agar [9].

2.2. Fenilalanin Metabolizmasi

Fenilalanin metabolizmasinda hiz kisitlayici basamak olma 6zelligini tagiyan
fenilalanin hidroksilaz enzimi (PAH), tethrahidrobiyopterin (BH4), demir ve molekdler
oksijenin kofaktdr oldugu bir tepkime ile fenilalaninin tirozine doniisiimiinii saglar.
Fenilalanin hidroksilaz enzimi karacigerde bulunmaktadir [10]. Bu enzimin veya
kofaktoriiniin eksikligi kanda fenilalanin birikimine ve tirozinin esansiyel bir aminoasit
gibi davranmasma neden olur. Kanda yukselen fenilalanin buyik nétral aminoasit
tastyicis1 (LAT1) araciligiyla beyine gecer. Bu durum tedavisiz kalirsa ilerleyici zihinsel
yetersizlik ve buna ek olarak otizm spektrum bozuklugu, ndbetler, motor kayiplar ve
psikiyatrik semptomlara yol acabilir [2]. Fenilalaninin ve kofaktéri olan BHa4’iin

karacigerdeki metabolizmas1 Sekil 2.1°de goriilmektedir.
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Sekil 2.1 Fenilalaninin déngiisi. GTPCH: Guanozin trifosfat siklohidrolaz, PTPS: 6-purivoyil
tetrahidropterin sentaz, SR: Sepiapterin redlktaz, PCD: Pterin-4akarbinolamin dehidrataz, DHPR:
Dihidropteridin rediiktaz, PAH: Fenilalanin hidroksilaz [2]

2.3. Fenilketoniirinin Tanimi

Hiperfenilalaninemi (HFA), viicutta fenilalaninin tirozine doniisiimiinden sorumlu
olan fenilalanin hidroksilaz enziminin veya bu tepkimenin kofaktori olan
tetrahidrobiyopterinin (BHa4) eksikligi sonucunda serumda fenilalanin diizeyinde artis
goriilmesini tanimlar. Serum fenilalanin diizeyinin 2 mg/dl (120 pmol/L) {izerinde

olmasina hiperfenilalaninemi denilir [11].

Fenilketoniiri (PKU; MIM] 261600 otozomal resesif bir hastalik olup, metabolik
komponenti (HFA) ve énemli bir klinik komponenti (zihinsel yetersizlik) olan bir fenotipe
sahiptir. Kromozom 12g23.2 lizerinde bulunan ve L-fenilalanin hidroksilaz enzimini



kodlayan, fenilalanin hidroksilaz (PAH) genindeki mutasyonlar bu hastaliga yol
a¢cmaktadir[12].

2.4. Fenilketonurinin Tarihcesi

Fenilketondri ilk kez Norvegli bir doktor ve biyokimyact olan Asbjgrn Falling
tarafinca 1934 yilinda tanimlanmistir [13]. Felling klinikte gézlemledigi; zihinsel
yetersizlik, motor giicliikler ve cilt anomalileri olan 6,5 yasinda kiz ve 4 yasinda erkek,
iki kardesin idrar tetkikini keton ag¢isindan incelerken; idrar drneklerine ferrik klorid
eklediginde (keton varliginda idrarda morumsu, olmadiginda kahverengimsi- kirmizimsi
renk degisikligi olur) idrarin koyu yesil renk aldigini1 gérmiistiir. Sonrasinda buna yol agan
maddenin fenilpiriivik asit oldugunu saptayan Fglling, o dénem bu maddeye ‘aptal asidi’
(idiotic acid) ismini vermis ve glinimiizde fenilketoniiri olarak adlandirilacak hastaligi

“oligophrenia phenylpyruvica” olarak ilk kez bildirmistir [14].

Ingiltere’de Dr. Horst Bickel 1953 yilinda bu hastalarda dort haftalik fenilalanin
icermeyen diyetle beslenme sonucunda kilo kaybi oldugunu gérmiis, serum ve idrarda
fenilalanin diizeyinin normale dondiigiinii, idrarda fenilpiriivik asit atilimin durdugunu
gozlemlemistir. Hastalarin gelisim basamaklarinda diizelme goriilmiistiir. Diyete
fenilalanin eklendiginde 24 saat igerisinde hastalarda norolojik gerileme oldugu
gozlenmistir. Daha sonra bu hastalarin diyetlerine kisith miktarda fenilalanin igeren mama
eklediginde, biyokimyasal sonuglarin hala normal oldugunu ve hastalarm uygun kilo
aliminm oldugunu goézlemlemistir [15]. Gruter ise 1963 yilinda, bu diyetin uzun
donemdeki sonuglarinin hiperaktif ¢ocuklarda sakinlesme, apatik olan ¢ocuklarda ise

daha aktif hal alma seklinde oldugunu bildirmistir [16].

Dr. Robert Guthrie’nin 1963 yilinda bilyik populasyonlarda hiperfenilalaninemiyi
tespit edebilmek icin basit bir test gelistirmesi sonucunda, fenilketonuri ilk taranan

hastalik olabilme sansini elde etmistir [17]. Woo ve arkadaslari [12] tarafinca 1983 yilinda



PAH geninin 12. kromozomdaki yeri gosterilmistir. Simdilerde Fenilketoniri etkili ve

akile1 bir tedavinin oldugu ilk genetik hastaliklarindan biri olarak goriilmektedir.

2.5. Kalitsal Fenilketoniiri Siklig1 ve Tarama Program

Guthrie’nin 1963 yilinda “Guthrie Yontemi” olarak adlandirdigi, bakteriyel
inhibisyon yolu ile fenilalanin diizeyini 6l¢en yontemi bulmasi iizerine, yenidoganlarda
fenilketoniiri taramas1 baslatilmistir [17]. Ulkemizde fenilketoniiri yenidogan tarama
programi, Prof.Dr. Imran Ozalp (Sekil 2.2) énciiliigiinde 1981 yilinda pilot galisma
yapilmis, 1983 yilinda gergevesi genisletilerek Ankara ilindeki ¢esitli Kadin Hastaliklar1
ve Dogum kliniklerinde ve Hacettepe Hastanelerinde dogan cocuklar, 1986 yilindan
itibaren de Ankara ve civar illerinden gelen 6rneklerle Hacettepe Universitesi’nde

basglatilmig ve o ddnemden beri ¢esitli sekillerde yuritilegelmistir [3].

Sekil 1.2 Prof.Dr. imran Ozalp

Yenidogan taramasi i¢in once 36 ilde olacak sekilde baslatilan program, 1990
yilinda tiim il merkezlerini ve 1994 yilinda tiim tilkeyi kapsayacak sekilde genisletilmistir.
Tiim yenidogan bebeklerden alinan &rnekler Hacettepe Universitesi, Istanbul Universitesi,

Dokuz Eyliil Universitesi ve Cumhuriyet Universitesi’ne gonderilerek fenilalanin



yiiksekligi agisindan degerlendirilmesi yapilmistir. Fenilketondri, 2006 yilinda konjenital
hipotiroidi ile birlikte ulusal yenidogan tarama programina alinmistir[18]. (Sekil 2.3)
Yenidogan taramasinda kan 6rneklerinin uygun alinmasi ve tasinmasi sonuglarin
dogrulugu agisindan 6nem tagimaktadir. Kan alinmasi i¢in bebeklerin topugunun plantar
(taban) yizlerinin medial (i¢) veya lateral (dis) kisimlart kullanilmalhidir. Kan alma
kagidinin tek yiiziine ve isaretli alanin tamamin1 kaplayacak ve her iki yiiziinden de esit
biiyiikliikte kan lekesi izlenecek sekilde , kan 6rnegi alinmalidir. Kan alindiktan sonra diiz
bir zemin tizerinde oda sicakliginda (18-22°C) 2-3 saat bekletilerek kurutulmali , 6rnek
kuruduktan sonra nem almayacak sekilde zarf icine konularak il Saghik Miidiirligiine
(ISM) ulastirilana kadar kurumdaki bir buzdolabinda kutu icinde bekletilmelidir[19].

T Saglhk
Yenidogan Bakanli
_ tarama Ulusal tarama
ilk pilot 1 Haziran: Ulusal programi programina
caligma Fenilketondri tiim dlkeye FKU dahil
Gind ilan edildi genisletildi edildi

| | | B
’71983 | 1986 I 1992 | 1993 I 1994 ‘FZOOZ—FZOCF‘ p
| | | 1/

Hacettepe [zmir ve Istanbul’da Sivas’ta

Universitesi’nde yeni tarama yeni

tarama baslatildi merkezleri agild1 tarama
merkezi
kuruldu

Sekil 2.3 Fenilketoniri Tarama Programiin Tarihgesi

Hastaligin sikligi Avrupa’da ortalama 1/10.000 iken A.B.D.’de 1/15.000'dir
[20,21]. Diinya’da fenilketoniiri sikhigimin en diisiik oldugu yer olan Finlandiya’da



1/100.000 olan bu oran, akraba evliliginin ¢ok sik goriildiigii bir iilke olan Tiirkiye’de
1/4000°dir [2,18,22].

Fenilketoniiri i¢in yapilan tarama kanda fenilalanin diizeyinin Ol¢limiine
dayanmaktadir ve kan fenilalanin diizeyi >120 umol/L olan tiim vakalar1 saptar. Bu
nedenle primer fenilalanin hidroksilaz enzim eksikliginin; piterin defektleri, yuksek
protein alimi, karaciger hastaligi veya tedavi gerektirmeyen hiperfenilalaninemilerden

ayirt edilmesi gereklidir [5].

Tarama programinda fenilalanin yiiksekligi saptanan vakalar metabolizma

kliniklerine yonlendirilmektedir. (Sekil 2.4)

( KAN ORNEG| )
[ UYGUNSUZ KAN ORNEGI ] ( ‘LUYGUN KAN ORNEGI
[ KAN ORNEGI TEKRARI |- TARAMA LA&ORATUVARI J
[ = mg/dl+ [ 2,1-3,: mg/dl ]_
[ TEKRAR K:N ORNEGI |
o)
v v

PEDIATRIK BESLENME ve
METABOLIZMA KLINIGINE
SEVK

Sekil 3.4 Ulusal Yenidogan Tarama Progranmi Fenilketoniiri Akis Semasi [19]

2.6.Fenilketoniirinin Genetigi

Fenilalanin hidroksilaz (PAH) kodlayan gen 13 ekzon ve 12 introndan olugur, 100
kb genetik bilgi icermektedir ve 12. kromozomda (q22-24.1) yer alir. PAH eksikligi ile



iligskilendirilen 950°den fazla PAH varyant1 mevcuttur. Bu varyantlarin biiyiik bir kismi
(%60) missens mutasyon olup, proteinin yanlis katlanmasina ve/veya Katalitik

fonksiyonlarda bozukluga yol agar [5].

Fenilketondri kalitsal, otozomal resesif gecisli bir hastalik oldugu i¢in; hastaligmnimn
olusabilmesi i¢in her iki allelde mutasyon meydana gelmelidir, heterozigot olan bireylerde
hastalik klinigi gozlenmez[2]. Mutasyonun yeri ve dogasit PAH enzim aktivitesi diizeyini
etkiler, bu nedenle hastanin hiperfenilalaninemi fenotipi de etkilenir. Enzim aktivitesinin
cok az olusu veya hi¢ olmayisi klasik fenilketoniiri hastaligina yol agmaktadir. Diger
mutasyonlar enzim aktivitesini kismen etkileyerek hafif fenilketoniiri veya hafif
hiperfenilalaninemiye yol agar. Mutasyonlarin kabaca %5’1 PAH aktivitesinde degisiklige
neden olmaz [2]. PAH enziminin kofaktér olarak BHa’e ihtiyag duymasi nedeniyle,
hiperfenilalaninemi vakalarinin %1-2’si BH4 biyosentezi veya yenilenmesinde gorev alan

enzimleri kodlayan genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanir[2].

Klasik ve hafif hastalikla iliskilendirilen mutasyonlar simdilerde iyi bilinmektedir.
€.1066-3C N T mutasyonu harig, kismi rezidiiel PAH enzim aktivitesi olanlar siklikla hafif
fenotiplerle iligkilendirilir. Genotip fenotip iligkisinde tutarsizlik olan mutasyonlar R261Q
homozigot mutasyonu veya R261Q/R158Q mutasyon kombinasyonu, homozigot L48S
mutasyonu, L48S/R158Q mutasyon kombinasyonu ve Y414C/R408W mutasyon

kombinasyonudur[12].

2.7. Kaltsal Hiperfenilalaninemilerin Simiflandirilmasi

Serumda normal fenilalanin konsantrasyonu 50—110 umol/L arasinda olmalidir.
Serum fenilalanin diizeyinin 120 pumol/L’nin {izerinde olmasina hiperfenilalaninemi

denir[11]. Hastaligin klinik 6zellikleri hafif fenilalaninemiden, klasik fenilketoniiriye
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kadar degiskenlik gosterir. Bu klinik &zellikler serum fenilalanin diizeyine, enzim
aktivitesine ve biyokimyasal fenotipe gore su sekilde siiflandirilir [2,23]:

2.7.1.Klasik FKU: Kan fenilalanin diizeyi, serbest protein alryorken 20 mg/d1’nin
iizerindedir ve enzim aktivitesi %]1’°den azdir. Hastalarin tolere edebildikleri giinliik
fenilalanin miktar1 20 mg/kg’dir.

2.7.2.0rta derecede (moderate) FKU: Kan fenilalanin diizeyi 10-20 mg/dl
arasindadir ve enzim aktivitesi normalin %1’ inden fazladir. Hastalarin tolere edebildikleri
giinliik fenilalanin miktar1 20-25 mg/kg’dir.

2.7.3.Hafif (mild) FKU: Kan fenilalanin diizeyi 6-10 mg/dl arasindadir ve enzim
aktivitesi normalin %5’inden fazladir. Hastalarin tolere edebildikleri giinliik fenilalanin
miktar1 20-25 mg/kg’dir

2.7.4.Hafif (mild) Hiperfenilalaninemi (HFA): Kan fenilalanin diizeyi 2-6 mg/dl
arasindadir ve enzim aktivitesi %30’un lizerindedir. Hastalara fenilalanin kisitlamasi
yapilmasi gerekmez, serbest diyet uygulanmaktadir.

2.7.5.Tetrahidrobiyopterin  metabolizmas1  bozukluklari:  Fenilalanin
hidroksilaz enzimin kofakorii ile iligkili bozukluklardir. BHs’e yanmit veren
hiperfenilalaninemilerdir. Tetrahidrobiyopterinin sentezinde veya rejenerasyonunda
bozukluk  olabilir ~ Tetrahidrobiyopterin ~ metabolizmasinda  yer alan  ve
hiperfenilalaninemiye neden olan enzimler Tablo 2.1’de gériilmektedir.
Segawa hastaligi ve Sepiapiterin rediktaz eksikligi de BHs metabolizmasindaki

bozukluklardan kaynaklanir ancak hiperfenilalaninemiye yol agmaz [2].

Tablo 2.1 Hiperfenilalaninemi Gortlen Tetrahidrobiyopterin metabolizmasi
bozukluklari [24]

BH. sentezinde bozukluk:
 Guanozin trifosfat siklohidrolaz (GTF-SH) eksikligi
* 6-purivoyil tetrahidropterin sentez (PTPS) eksikligi

BH. rejenerasyonunda bozukluk:
» Pterin-4a-karbinolamindehidrataz (PKD) eksikligi
* Dihidropteridin rediiktaz (DHPR) eksikligi
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Tetrahidrobiyopterin eksikligi tanisi ulusal yenidogan tarama programinda
fenilalanin ytiksekligi saptanan hastalara agizdan BH4 yiikleme testi yapilmasi, idrar veya
serum piteridin duzeylerinin 6lcimi ve dihidropteridin redilktaz (DHPR) serum
aktivitesinin o6lgumu ile koyulur. BH4 ayni zamanda tirozin ve triptofanin enzimatik
hidroksilasyonunda da kofaktor oldugu icin (Sekil 2.4) , bu hastalarda ndrotransmitter
biyosentezinde (dopamin, epinefrin, norepinefrin, serotonin) bozukluk da gozlenir ve
hastalarda hiperfenilalaninemi bulgularina agik renkli sa¢, psikomotor gerilik ve ilerleyici

norolojik bozukluklar eklenir[25].

Guanozin trifosfat (GTF)
* ?  GTP-SH Faniilaktix asit
4—— 7.8 - Dihidronooptarin trifosfat Fanifparivik asi Foniasetik asit
amle:  PTRS = * ¢
* 2-0OH fanilaktik asit o ;s ;
&-parivoyl- Fenifasetil glutamin
tetrahidroptenn
l SR
Tetrahidrobiyopterin Tirazin Triptofan Arjinin
“B-Hq ) ~
DHPR Z)' \
-2 kY
£ by FAH —— TH == TPH ex= NOS
o Dihidrobiyopterin | i1
§
BrD
/ v v v v
Pterin-4a- o LDopa  >OH-Trptolan  siyiin + NO
kKarbinolamin
l Dopamin Serotonin
v
[BVA] [sHAA ]

Sekil 4.5 Aromatik amino asitlerin hidroksilasyonu, tetrahidrobiyopterin sentez ve rejenerasyonu,
fenilalanin metabolitlerinin olusumu. GTF-SH: Guanozin trifosfat siklohidrolaz, PTPS: 6-plrivoyil
tetrahidropterin sentaz, SR: Sepiapterin rediiktaz, PKD: Pterin-4okarbinolamin dehidrataz, DHPR:
Dihidropteridin rediktaz, FAH: Fenilalanin hidroksilaz, TH: Tirozin-3-hidroksilaz, TPH: Triptofan-5-
hidroksilaz, L-DOPA: L-dihidroksifenilalanin, HVA: Homovanilik asit, SHIAA: 5-hidroksi indol asetik
asit, NOS: Nitrik oksit sentaz, NO: Nitrik oksit [26,27]
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2.8. Fenilketoniirinin Klinik Bulgulari

Dogumda normal olan bebekler beslenmeye basladiktan sonra kan fenilalanin
dizeylerinde olan yikselmeyi takiben, fenilalaninin hem kendisi hem de metabolitleri
beyin dokusunda birikmeye baslar[6]. Bunun sonucunda da tedavisiz kalan hastalarda
zihinsel yetersizlik meydana gelir. Tabloya elektroensefalogram (EEG) anomalileri ve
nobetler de eklenebilir [28]. Norolojik bulgulardan tremorlar, hiperrefleksi ile ve 6zellikle
anksiyete ve depresyon basta olmak tizere psikiyatrik belirtilerle karsilasilabilir [29]. Cilt
bulgularindan ek sik egzema ile karsilasgilir ancak bu hastalarda enfeksiy6z cilt bulgulari,
dermatozlar, kafeole lekeleri ve nevis flammeus gibi hiperpigmente lezyonlar, atopik
dermatit ve skleroderma da bildirilmistir ve ayrica bu hastalarin cilt, %60 vakada sa¢ ve
gozler agik renklidir [30,31]. Hastalarda fare idrar1 - kiif kokusu olabilir[32]. Konjenital
kalp hastalig1 sikliginin da normal popiilasyona gore artmis oldugu gézlenmistir [33]. Bu
bulgularin goriilme siklig1 tarama programlarinin yayginlagsmasi nedeni ile ¢ok azalmustir.
(Tablo 2.2)

Tablo 2.2 Fenilketoniirinin Klinik Bulgular:

No6rolojik Zihinsel yetersizlik, ndbetler, tremor, hiperrefleksi

Cilt Acik sa¢ rengi, agik gbz rengi, egzema, enfeksiyoz
bulgular, dermatozlar, hiperpigmentasyon, atopik

dermatit, skleroderma

Psikiyatrik Depresyon, anksiyete

Kardiyovaskuler Konjenital kalp hastaliklar1

Diger Fare idrari, kiif kokusu
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2.9. Tedavi

Fenilketondrinin klasik tedavisi diisiik fenilalaninli diyet ile fenilalanin icermeyen
L-aminoasit desteklerinin  kombinasyonundan olusur. Bazi merkezler kazein
glikomakropeptid veya blylk notral aminoasitleri de diyete ek birer secenek olarak tercih
etmektedir. Tetrahidrobiyopterine yanit vererek farmakolojik tedavi ile izlenen hastalar
da mevcuttur. Enzim resplasmani ve gen tedavisi de gelecegin tedavileri olarak
degerlendirilmektedir[5].

Erken tedavinin saglanmasi ve tedavinin ideal sekilde ve yagsam boyu siirdiiriilmesi
ana amagtir. Yasamin ilk yillarindaki tedavinin, sonraki yillara gore etkisinin ¢ok daha
fazla oldugu gosterilmistir. Bu nedenle Avrupa Fenilketoniiri YOnergesi’nin Onerisi
tedavinin 10.giinden Once baslatilmas1 ve yenidogan tarama programlarinin buna gore

diizenlenmesi seklindedir[5].

2.9.1. Diyet Tedavisi

Diyet tedavisi 1953 yilinda Bickel ve arkadaslari tarafinca tanimlandigindan beri,
fenilketoniiri hastaliginin tedavisinde hala etkin bir yontem olarak kullanilmaktadir[15].
Bu tedavi dogum itibariyle baglamali ve dmiir boyu siirdiiriilmelidir. Diyet tedavisi dogal
proteinin kisitlanmasi, diisiik fenilalanin igeren yiyecekler ve fenilalanin igermeyen L-
aminoasit destekleri seklinde ii¢ grup olarak diisliniilebilir. Bu hastalar diyetlerinden
proteinden zengin et, balik, yumurta ve siit iirlinleri gibi gidalar1 kat1 bir sekilde
kisitlamali; diigiik protein igeren bugday, hububatlar, patates, bezelye gibi gidalarin
alimint simirlandirmalidir[34]. Fenilalanin esansiyel bir aminoasit oldugu igin viicudun
anabolizmasinda gorev alir. Bu nedenle biiylimenin ¢ok Onemli oldugu cocukluk
doneminde daha ylksek oranda olmak (zere belli oranlarda diyete dahil edilmelidir.
Fenilalanin eksikligi bulgular1 istahsizlik, sa¢ dokiilmesi, cilt dokiintiileri, biiyiimede
yavaglama ve hatta 6lim seklinde olabilir. Bu nedenle gereksiz veya fazla oranda

kisitlamalardan kagmilmalidir[5].
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Bu sekilde diyet kisitlamasi yapilmasi gerek tat agisindan, gerek maddi agidan,
gerekse hastalarda olusabilecek vitamin, mineral eksiklikleri a¢isindan giictiir. Tat olarak
kismen daha giizel ve kalori icerigi yliksek mamalar sayesinde diyet uyumu arttirilmaya
calisilmaktadir[35]. Diyet alan hastalarin kan fenilalanin diizeyleri takip edilmelidir.
Izlem sikligi ve hedef diizeyler degiskenlik gostermektedir. Klinigimizin izlem plani

Tablo 2.3’te gorulmektedir.

Tablo 2.3 Fenilketoniiri Tedavisinde Hedef Kan Fenilalanin Diizeyleri ve izlem
Sikhg [6,36]

Yas (Y1) Hedef Kan Fenilalanin | Ol¢iim Sikhg
Duzeyi (umol/L)
<1 120-240 l/ay (anne siuti alan
bebeklerde: 1/hafta)
1-3 120-360 2aydal
4-10 120-360 4-6 yas: 2 ayda 1
7-10 yas: 3 ayda 1
11-16 <720 2yl
Erigkin (>16) <900 Iyl
Maternal fenilketonri 120-300 1/hafta

Glikomakropeptid (GMP), peynir iiretimi siirecinde elde edilen whey kaynakli
dogal bir proteindir. igerdigi fenilalanin, tirozin ve triptofan diizeylerinin ¢ok diisiik
olmasi1 nedeniyle fenilketoniiri hastalarinin diyetinde kullanilmaya baslanmistir[37].
Cocuklarda yapilan bir ¢alismada GMP kullaniminm VKI ve viicut agirhginda artis
saglamakla birlikte antropometrik olgtimlerde fark yaratmadigi ve daha 6nemlisi serum

fenilalanin diizeyini, igerdigi eser fenilalanin nedeni ile arttirdig1 gosterilmistir[38]. Bir
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bagka meta analizde ise GMP kullanimmin serum fenilalanin diizeyini azaltmada
katkisinin olmadigi gosterilmistir [37]. Ancak literatiirdeki ¢calisma sayisi oldukga azdir.
GMP’ler fenilketoniiri hastalarinin diyetlerindeki dogal protein miktarini arttirmada

faydal1 olabilir.

2.9.2. Tetrahidrobiyopterin (BH4) Tedavisi

Biyopterin tedavisinin etkinligi 1982 yilindan beri bilinmekte ve BH4
metabolizma bozukluklarinda kullanilmaktadir [39]. Tetrahidrobiyopterin piyasada
sapropterin dihidroklorid olarak bulunur ve fenilketontiri tedavisinde kullanilmaktadir [5].
Hastalarin bu tedavi ile fenilalanin toleranslar1 arttirilabilir, bu da diyet konusunda
esneklik  kazandirir.  Fenilketondirisi  olan  hastalarda  BHs  yanithiliginin
degerlendirilebilmesi i¢in BH4 yiikleme testi yapilmaktadir. Baslangi¢ serum fenilalanin
konsantrasyonuna kiyasla 8.saatte %30 veya 24.saatte %50 azalma olmasi sonucunda test
pozitif kabul edilir ve bu hastalarin BHatedavisinden fayda gorecegini dngdren bir
durumdur. Hafif FKU hastalarinin %60-70’inde belirgin yanit gézlenmistir[34,40].

Klinigimizde yapilan c¢alisma sonucunda da hastalarin mutasyonlarinda
degiskenlik olmas1 ve heterojenlik gozlenmesi nedeni ile tedaviye yanitin BHayUkleme
testi ile belirlenmesi Onerilmistir [41]. Bu tedavinin en faydali oldugu kisim; tedaviden

fayda goéren hastalarda , diyet tedavisinin yol agtig1 giigliiklerin azaltilabiliyor olmasidir.

2.9.3. Buyuk Notral Aminoasitler

Fenilketoniiri tedavisinde en zor kisim diyete uyumun saglanmasidir, diisiik
fenilalanin iceren diyete uyumsuzluk sonucunda yiikselen serum fenilalanin duzeyleri
sinir sistemi igin toksiktir. Ergenlik donemi ve eriskin yasta diyetin sitirdiiriilmesi daha da
giiclesir. Uygun tedavi olmadiginda siddetli zihinsel yetersizlik gozlenir. Zihinsel
yetersizligin nedeni yiiksek serum konsantrasyonunda kan beyin bariyerinden tasiyicisi

(LAT1 - L type aminoacid transporter 1) araciligiyla gegen fenilalaninin sinir sisteminde
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birikmesidir. Bu tastyicinin en yiiksek afinitesi fenilalanine olmakla beraber, diger blyuk
notral aminoasitler (LNAA) de bu tasiyici araciligiyla santral sinir sistemine geger [42].
Calismalar LNAA tedavisinin beyin fenilalanin diizeylerini azalttigi, serum fenilalanin
konsantrasyonlarini azaltabilecegi ve sadece tirozin ve triptofan tedavisinin biyokimyasal
ve noropsikiyatrik bozukluklar1 diizeltmede yeterli olmadigini gostermistir [43]. Tedavide
toplam protein ihtiyaci 0,8-1 gr/kg olarak hesaplanir ; bunun %20-30"u LNAA, %70-80’i
dogal protein olacak sekilde verilir [44]. BlylUk notral aminoasitler diyet uyumu iyi

olmayan erigkin fenilketoniiri hastalarinda iyi bir segenektir[45].

2.9.4. Enzim Replasman ve Gen Tedavisi

Fenilalanin ammonia liyaz (PAL) enzimi; bitkilerde bulunan ve fenilalanini trans
sinamik asit ve amonyaga doniistiiriien bir enzimdir. Enzimin fenilalanini yiktiginin kesfi
ile fenilketoniiri hastalarinda kullanimi s6z konusu olmustur[46]. PAH enzimi elde etmesi
guc ve biopterin kofaktoriine ihtiya¢c duyan bir enzimken, PAL elde etmesi kolay ve
kofaktore ihtiyag duymayan bir enzimdir. Oral, subkiitan ve intraperitoneal formlar
denenmistir. Insanda kullanimi i¢in konak immiin yanit: ve proteaz direncini engellemek
amaciyla polietilen glikol (PEG) ile birlestirilmistir [47]. Calismalarda hastanin enzim
aktivite diizeyinden bagimsiz olarak enzim replasman tedavisinin serum fenilalanin
diizeylerini diisirmede etkili oldugu gosterilmistir ancak heniiz sadece erigkin hastalar igin

kullanim onay1 mevcuttur [48].

Fenilketoniiri monogenik bir hastalik olmasi nedeniyle gen tedavisi i¢in uygun bir
adaydir. Fareler lizerinde yapilan ve adenoviriisiin vektor olarak kullanildigi ¢alismalar
umut vericidir[49]. Gen diizenleme teknikleri araciligiyla (CRISPR/Cas9 vb) PAH
genindeki mutasyonlar1 onarabilecek veya PAH genini DNA’ya ekleyebilecek tedaviler
ve intravendz veya subkiitan yolla verilerek karacigeri hedefleyecek RNA igin ¢caligmalar

surmektedir [47].
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2.10. Fenilketoniirili Hasta izlemi

Fenilketoniiri tanili hastalarin izlemine, hastaligin siniflandirmasia ve aldiklar
tedavilerin tiiriine gore farkli sekillerde devam edilmektedir. Hastalarin ¢ogunlugu
fenilalaninden kisith diyet ile izlenmektedir. Bu diyete ek olarak alinmasi gereken
fenilalanin icermeyen L-aminoasit desteklerinin uygun sekilde kullanilmamasi veya
yetersiz  kullanilmasi sonucunda demir, ¢inko, selenyum, vitamin B12 gibi
mikrobesinlerin dizeylerinde eksiklik olabilir. Ayrica bu hastalarda ¢esitli nedenlere
ikincil olarak kemik mineral dansitesinde azalma ve buna baghh kemik kiriklart
gorulebilmektedir. Hastaligin iyi kontroliiniin saglanamamasi sonucunda nérokognitif ve
psikososyal problemlerle karsilasilir. Bu nedenle fenilketoniiri tanilt hastalarda rutin fizik

muayene ve serum fenilalanin takibi diginda da izlem gerektiren unsurlar mevcuttur [5].

Hastalarin  serum fenilalanin  diizeyleri, beslenme durumlari, biiyiime
parametreleri, gelisim basamaklari, hemoglobin, ferritin, mikrobesin duzeyleri, kemik
mineral dansiteleri, klinik durumlari belli araliklarla degerlendirilmelidir. Norokognitif ve
psikiyatrik degerlendirmeler hastanin klinik ihtiyacina gore belirlenir. Yasam kalitelerini

degerlendirmek ve gerekli psikososyal destegi vermek de tedavinin bir pargasidir [5].

2.11. Maternal Fenilketoniri

Gebelikte tedavisiz izlenen ve yuksek serum fenilalanin duzeyleri olan annelerin
bebeklerinde maternal fenilketoniiri sendromu olarak adlandirilan durum goézlenir.
Diinyada da oldugu gibi klinigimizde yapilan ¢aligmada bu annelerin bebeklerinde en sik
mikrosefali, zihinsel yetersizlik ve dismorfik bulgular oldugu saptanmistir. Diisiik dogum
agirhigi, konjenital kalp hastaligi ve spontan abortuslar da sik gozlenmistir [50,51].
Dismorfik 6zellikler kantal anomaliler, uzun filtrum, genis nazal koprii, diisiik kulak,

kulak hipoplazisi ile karakterizedir [51].
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Gebelik izleminde annenin serum fenilalanin diizeyi 360 pmol/L’den az olmalidir
[2]. Yonergelerde izlemde haftada iki kez fenilalanin diizeyi 6l¢imu dnerilmekle birlikte,
klinigimizde elde edilen veriler haftalik 6l¢iimiin yeterli oldugunu ancak son trimesterde

daha yakin izlem ve gerekli goriiliirse yatirilarak izlemin uygun oldugunu gostermistir

[51].

Tablo 2.4. Maternal fenilketoniiride goriilen bulgularin sikhgnin genel
populasyon ile karsilastirilmasi [52,53]

Maternal FenilketonUri Genel Populasyon
Zihinsel engellilik /| %92 %5
gelisme geriligi
Mikrosefali %73 %4,8
Intrauterin biiyiime geriligi | %40 %09,6
Konjenital kalp hastaligi %12 %0,8

2.12. Fenilketoniirili Hastalarin ve Bakim Verenlerinin Yasam Kalitesi

Dogumu hemen takiben yapilan yenidogan tarama programi ile hastaligin hizlica
tan1 koyulabilmesi sayesinde, fenilketonuri hastalar1 genel beceriler olarak normal aralikta
kalip, asag1 yukar1 beklenen egitim diizeyine ulasir ve bagimsiz erigkinler olarak
yasayabilirler. Ancak bu hastalarda noropsikolojik bozukluklar, davranigsal ve sosyal
problemler gozlenebilir ve bilissel agidan kardeslerine veya genel popiilasyondan

olusturulan kontrol gruplarina kiyasla biraz daha diisiik seviyelerde olabilirler[5].

Fenilketoniiri bakim ve dmiir boyu izlem gerektiren kronik bir hastaliktir.  Bakim
verme ylikii ve hastalik yiikii hakkinda, fenilketoniiri hastalig1 olan bireyler ve yakinlar1
lizerinde ¢ok sayida ¢aligma yapilmigtir. Bakim veren yiikii; bakim verenin bireysel olarak
algilarin1 yansitan ve bakim verenlerin stres faktorlerini, duygusal semptomlarini 6lgmeyi
saglayan 6znel bir durumdur [54]. Zarit ve arkadaslar1 [55] bakim veren yiikiinii “bakim

vermenin, duygusal, sosyal, finansal ve fiziksel a¢idan bakim verenlerin (zerinde
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yarattig1 yan etkiler” olarak tanimlar. Hastaligin yasam boyu diyet tedavisi gerektirmesi,
diyet ve 6zel mamalarin getirdigi maddi yiik, kontrollere gelip gitmenin ve diyete uyum
saglayabilmek i¢in 6giin hazirlamanin yol actigi zaman kaybi; bu hastalar ve bakim

verenlerinin yagam kalitesini etkileyebilir.

2.12.1 Yasam Kalitesi ve Stres

Diinya Saglik Orgiitii yasam kalitesini “bireyin kiiltiirel bakis agis1 ve toplumun
baskin degerler sistemine gore kendi yasam statiisii ile ilgili kisisel algis1” olarak tanimlar.
[56] Tanmim geregince yasam Kkalitesinin degerlendirilmesi 6zneldir ve bunlarin
karsilastirilabilirligi gelistirilen 6lgekler aracilifiyla olabilir. Fenilketoniirili hastalarin
yasam kalitelerini degerlendiren g¢alismalarda yasam kalitesini etkileten faktorler cok
cesitli olmakla birlikte, ¢aligmalarin c¢ogunlugunda saglikli bireylere kiyasla yasam
kalitesinin diisiik oldugu goriilmektedir.

Yasam kalitesinin diisiik oldugu caligmalar ¢ogunlukta olmakla birlikte, aksini
gosteren caligmalar da vardir. Brezilya’da yapilan bir calismada fenilketoniiri tanili
cocuklarin yasam kalitesi normal popiilasyonla karsilastirnlmistir.  Sonuglarda
fenilketoniiri tanili hastalarin yasam kalitelerinin, saglikli kontrollere gore daha diisiik
oldugu gosterilmistir [57]. Iran’da yapilan baska bir calismada geg tan1 alan fenilketoniiri
hastalarinda zihinsel, fiziksel, sosyal ve c¢evresel agidan yasam kalitesinin ortalamanin
altinda oldugunu gosterilmis ve yasam kalitesi diizeylerinin hastalarin egitim
diizeylerinden buyuk oranda etkilendigini saptanmistir[58].

Yapilan bazi caligmalarda hastalik nedeni ile hastalarin ve ailelerinin yasam
kalitesinde degisiklik gdzlenmemistir.2015 yilinda Fransa, Almanya, Italya, Hollanda,
Ispanya, Tiirkiye ve Birlesik Krallik iilkelerini iceren ¢ok merkezli bir ¢alisma sonucunda
diyetin giicliiklerine ragmen yasam kalitesinde degisiklik olmadigi saptamistir [59]. Yine
Bosch ve arkadaslar1 [60] diyet uygulayan hastalarin yasam kalitesinin normal oldugunu
gostermistir. Fidika ve arkadaslari [61] fenilketoniirili ¢ocuklarin ebeveynlerinden olusan
89 kisilik bir popililasyonda yaptig1 calismada; cogu ailenin ¢ocugunun metabolik

hastaligiyla iyi bas edebildigini gostermislerdir.
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Fenilketoniiri hastalarinin ailelerinde stres diizeyi yiiksektir. Waisbren ve
arkadaslarinin [62] Harvard Cocuk Hastanesi’nde yaptig1 bir ¢alismada 112 fenilketondri
tanil1 hasta degerlendirilmis, ebeveyn stres diizeylerinin degerlendirilmesi amaglanan bu
calismanin sonucunda ebeveynlerin %32’sinde ebeveynlik stresi oldugu saptanmistir.
Bunu etkileyen en 6nemli faktorler ise gocugun gelisiminin diizeyi, ¢ocugun ihtiyaclarini

karsilamada zorlanma durumu ve sosyal destek agiin olup olmamasi olarak saptanmistir.

2.12.2 Yasam Kalitesi ve Sosyoekonomik Diizey iliskisi

Yasam Kkalitesini etkileyen énemli faktorlerden biri de sosyoekonomik diizeydir.
Fenilketoniiri hastalarmin yasam kalitelerini sosyoekonomik diizey ile karsilagtiran
calismalar mevcuttur. Klinigimizde yapilan bir degerlendirmenin sonucunda da annenin
egitim diizeyi arttik¢a, ortanca kan fenilalanin diizeylerinin diistiigli gosterilmistir[63].
Alaei ve arkadaslar1 [64] 105 Iranli fenilketoniirili gocuk hastay1 degerlendirmis ve sosyal
durumun diyet uyumunu etkiledigini gostermistir.

Iakovou ve arkadaslarinin [65] Yunanistan’da yaptigi bir ¢alisma, fenilketoniiri
tanil1 hastalarin annelerinin yasam kaliteleri ve sosyal ayrimcilifa ugrama diizeylerini
O0lcmeyi amaglamistir. Toplam 110 fenilketoniiri hastanin annesi tarafinca doldurulan
anketler kendi iginde karsilastirilmis ve sonucunda; ilkokulu bitirmis olan ve toplam
niifusu 300.000’in iizerinde olan sehirlerde yasayan annelerin yasam kalitelerinin en
yliksek oldugunu ve iiniversite mezunu olan annelerin en diisiik oranda sosyal ayrimciliga
maruz kaldigin1 saptamislardir. En yiiksek oranda sosyal ayrimcilik kiiciik kasabalarda

yasayan annelerde goriilmiistiir.
2.12.2 Yasam Kalitesi ve Zaman ve Finans Tliskisi
Hastaligin baglica yiiklerinden biri de zamansal ve parasal agidan getirdigi ytiktiir.

Hastane ziyaretleri, uygulanan diyetler, kullanilan ila¢ veya 6zel mamalarin temini ve

hazirlanmasindaki giicliiklerin yasam kalitesi iizerine etkileri oldugu gosterilmistir.
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Macdonald ve arkadaslar1 [66] fenilketoniirili gocugu olan ebeveynlerin diyet
yoOnetimini saglayabilmek i¢in haftalik ek olarak medyan 19 saat vakit harcadiklarim
gostermistir. Ek harcamalarin fenilketontiri ile ilgili etkinliklere katilim, hastalikla ilgili
gerekli ek malzemeler, ek seyahat harcamalar oldugu saptanmistir. Calisma sonucunda
bakim verenlerin %21’inin is saatlerini ¢ocugu ile ilgilenebilmek i¢in azalttigi ve

%24 linilin de islerinden ayrilmak zorunda kaldig1 saptanmustir.

Bilginsoy ve arkadaslar1 [67] fenilketonUri diyetine uyum konusundaki engellerin
zaman kisithiligi, yiyecek hazirlamakla iligkili stres, kayit tutulmasinin giigliigii ve sosyal

hayata getirdigi zorluklar oldugunu saptamistir.

Cek Cumhuriyeti’'nde 174 fenilketoniirili hastanin ebeveynlerine diisiik proteinli
diyet uygulama amaciyla yapilan harcamalar konusunda goriisiilmiis, diisiik protein igeren
besinlerin temin edilebilmesi i¢in ortalama ayda 130 Avro ek harcama yapmalar1 gerektigi

goriilmiistiir. Olugan bu ekonomik yiikiin diyete uyumu giiclestirdigi de saptanmistir [68].

Eijgelshoven ve arkadaslar1 [69] fenilalanin kisitli diyete uyum amaciyla giinde
eriskin hastanin 30 dakika ve bakim verenin 1 saat 24 dakika fazladan vakit ayirmasi
gerektigini saptamigtir. Hastalarin yillik ek harcamalari medyan 604 Avro olarak
saptanmis, bunun %99’unun diisiik protein igeren iriinler i¢in harcandigini1 ve hastalik

siddeti arttikga zaman ve finansal harcamalarin ¢ogaldigin1 gostermislerdir.

Amerika Birlesik Devletleri’nde yapilan baska bir ¢aligmada; fenilketoniiri tanili
32 ¢ocuk ve bu hastalarin ebeveynlerinden olusan 52 yetiskin ile goriigiilmiis; hastalik i¢in
harcamalarin ¢ok fazla oldugu, bunun biiyiik kismim diisiik proteinli besinlerin
olusturdugu ve bu besinlerin satin alinmasi ve hazirlanmasi igin yillik 300 saatin {izerinde

ek zaman ayirmalar1 gerektigi goriilmiistiir [70].
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2.12.4 Psikiyatrik Bozukluklar

Fenilketondrili hasta ve bakim verenlerinin yasam kalitesini etkileyen faktorlerden
biri de eslik edebilecek olan psikiyatrik hastaliklardir. Hastaligin ve bakim verme yukinin
olusturdugu stresin yol agabilecegi psikiyatrik bozukluklarla ilgili yapilan ¢aligmalarda

hastaligin anksiyete ve depresyonla iliskisi gosterilmistir.

Ford ve arkadaslarinin [71] Birlesik Krallik ’ta eriskin fenilketoniiri tanili hastalar
ve fenilketondrili gocuk hastalarin ebeveynlerinden olusan 631 kisilik bir popiilasyonda
yaptig1 caligmanin sonucunda; ¢ocuklarda odaklanma ve egitimde problemler oldugunu,
anksiyete, depresyon, gastrointestinal sistem problemleri, dislanma ve insan iligkileri ile
ilgili problemlerinin de goriildiigiini; eriskinlerde ise anksiyete, depresyon ve odaklanma
problemleri sik olmakla birlikte cocuklarda goriilen diger sikayetlerin de gézlenebildigini
gosterilmistir. Bu norobilissel, zihinsel ve genel saglik sorunlarinin bireylerin
cogunlugunu 6nemli oranda etkilemekte oldugunu, sosyal yasam, sosyal izolasyon algis1
ve diyetle ilgili stigmalarin geleneksel diyet tedavisiyle asilmasinin miimkiin olmadigini

savunmuslardir.

Fenilketoniiri tanis1 olan ¢ocuklarin ebeveynlerinin yasam kalitesini ve bununla
iliskili psikolojik faktorleri degerlendiren bir caligmada toplamda 49 hastanin
ebeveynlerine yasam kalitelerini, depresyon ve anksiyete durumlarim1 6lgecek anketler
verilmistir. Bu anketlerin sonucunda katilimcilarin yaklasik yarisindan fazlasinda
depresyon, anksiyete saptanmis ve yiiksek stres puanlar1 elde edilmistir. Yasam kalitesi
ile en yiiksek oranda iligkili faktorler bakim verenin meslegi, anksiyete ortalama
puanlarinin yiiksek olmasi ve depresyon ortalama puanlariin yiliksek olmasi olarak
bulunmustur [72].

Klinigimizde yapilan bir ¢alismada hiperfenilalaninemisi olan diyet uygulayan
veya uygulamayan hastalarin ebeveynleri degerlendirilmis, anksiyete agisindan farklilik

gozlenmemekle birlikte bu bireylerde depresyon sikliginin normal popiilasyona gore
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artmis oldugu goriilmiistiir. Depresyona yol acan en onemli etkenler hastanin diyet

uyguluyor olmasi, gelir diizeyinin diistikligii ve yetersiz destek olarak saptanmistir[73].

2.12.2 Yasam Kalitesi ve Sapropterin Tedavisi Iliskisi

Fenilketoniiri hastalarinda sapropterin tedavisinin kullanimi diyetlerinde kismen
serbestlesmeyi saglamistir. Sapropterin kullaniminin yasam kalitesi lizerine etkisi lizerine
yapilan ¢aligmalar mevcuttur. Calismalarin cogunlugunda sapropterin tedavisinin yagam
kalitesinde degisiklige yol agmadig1 goriilmekle birlikte, bazi ¢alismalarda olumlu yonde

etkisi oldugu saptanmistir.

Feldmann ve arkadaslart [74] sapropterin kullaniminin yasam kalitesi tizerine
etkisini olmadigin1 gOstermistir. Ziesch ve arkadaglar1 [75] tedavi Oncesi ve sonrasi
karsilastirildiginda hastalarda fenilalanin toleransi arttigi halde yasam kalitesinde
degisiklik olmadigini saptanmustir. Hollanda’da yapilan ¢ok merkezli bir ¢alimada
hastalar sapropterin tedavisi oncesi ve sonrasinda degerlendirilmistir. Cocuk hastalarin
yasam kaliteleri normal olarak saptanmistir. Eriskin hastalarin yasam kalitesi ise normal
popiilasyona kiyasla daha diisiik bulunmustur. Sapropterin tedavisi sonrasinda, diyet

kismen serbestlestirildiginde ise yasam kalitesinde degisiklik saptanmamustir [76].

Tedavinin yasam kalitesine olumlu yonde etki ettigini gosteren calismalar da
mevcuttur. Cazzorla ve arkadaslar1 [77] sapropterin kullanan hastalarin yasam kalitesini,
diyet uygulayanlara kiyasla anlamli oranda yiiksek saptamistir. Yine benzer bir calismada
37 fenilketondrili hastanin yasam kalitesi tedavi dncesinde degerlendirilmis, bunlarin
11’inin sapropterin tedavisine yanit verdigi saptanmis ve bu hastalar kismen diyetlerini
serbestlestirebilmis ve hastalarin tamami 1 yil sonrasinda tekrar ayni Olgekle
degerlendirilmistir. Calismanin sonucunda sapropterin tedavisi alan hastalarin yasam

kaliteleri anlaml1 diizeyde daha yiiksek bulunmustur. [78]
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3. GEREC VE YONTEM
3.1. Cahsma Plam

Bu calisma, Hacettepe Universitesi ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Metabolizma
Bilim Dali’nda Ocak 2020 — Haziran 2020 tarihleri arasinda yiiriitiilmiistiir. Calismaya
fenilketoniiri tanisiyla izlenen diyet tedavisi veya Sapropterin hidroklorid tedavisi alan
hastalar dahil edilmistir. Bu hastalarin ve ailelerinin yagsam kaliteleri ve stres diizeylerinin

degerlendirilmesi planlanmaistir.
3.2. Cahsma Grubu
3.2.1. Cahismaya Dahil Etme Kriterleri

e Fenilketoniiri tanisi ile izlenen, BH4 metabolizma bozuklugu saptanmamis olan ve
diyet tedavisi alan veya sapropterin hidroklorid ile tedavi edilen hastalar

e Fenilketoniri disinda herhangi bir saglik problemi olmayanlar

e Zihinsel yetersizligi olan hastalarin ebeveynleri

e Onam formunu imzalayanlar

3.2.2. Calisma Dis1 Birakma Kriterleri

e BHs metabolizma bozuklugu olanlar
e Fenilketoniri diginda saglik problemi olanlar
e Gebeler

e Onam formunu imzalamayanlar

3.3. Cahsma Dizaym ve Hasta Orneklerinin Toplanmasi

Arastirma 6rneklemi Hacettepe Universitesi IThsan Dogramaci Cocuk Hastanesi
Metabolizma Bilim Dali’nda izlenen fenilketoniiri hastalarindan olusturulmustur.

Katilimcilar Cocuk Metabolizma Bilim Dali’nda fiziksel olarak degerlendirildikten sonra;
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katilimcilara ve ebeveynlerine, yasam kaliteleri ve stres diizeylerinin degerlendirecek
Olcekler uygulanmistir. Boliimde fenilketoniiri hastalarindan rutin kontrol amaciyla ii¢
ayda bir fenilalanin duzeyi icin kan Ornegi alinmaktadir. Hastalardan rutin kontrole
geldiklerinde alinan kan tetkiki sonucu ve diger kontrollerinde alinan kan tetkiklerinin

sonugclar veri tabanindan elde edilmistir.

3.3.1. Degerlendirme Araclari

3.3.1.1.Rosenberg Benlik Saygisi Olcegi

Morris Rosenberg tarafinca 1960 yilinda gelistirilen bu 6lgek benlik saygisini
degerlendiren bir 6lgek olup toplamda 10 maddeden olugsmaktadir. Olumlu ve olumsuz
yukli maddeler iceren likert tipi 6lcekte 0-1 puan yiiksek benlik saygisi, 2-4 puan orta
benlik saygisi, 5-6 puan diisiik benlik saygisi olarak degerlendirilmektedir. Rosenberg
Benlik Saygis1 Olgegi’nin uyarlama, gecerlik ve giivenirlik ¢calismasi Cuhadaroglu [79]

tarafindan yapilmstir.

3.3.1.2. Durumluk-Siirekli Kaygi Envanteri

Cocuklarim durumluk ve stirekli kaygilarini 6l¢en bir envanterdir. Spielberger ve
ark. tarafinca 1983 yilinda gelistirilmistir. Kaygi diizeyini durumluk yani ¢ocugun
kendisini o anda nasil hissettigini degerlendiren 20 ve siirekli yani genel olarak kendisini
nasil hissettigini degerlendiren 20 ,toplam 40 soruluk iki anketten olusur. Olcek tclii likert
tipindedir ve belirti siddetine gére 1-3 arasi puan ile degerlendirilmektedir. Olgeklerden
alinabilecek en diisiikk puan 20, en yiiksek puan 60 puandir; daha yuksek puanlar daha
yiksek kaygi oldugunu gostermektedir. Cocuklar icin Durumluk-Siirekli Kaygi
Envanteri’nin uyarlama, gecerlik ve givenirlik calismasi Ozusta [80] tarafindan

yapilmastir.
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3.3.1.3. Giicler ve Giigliikler Olcegi

Bu 6l¢ek ¢ocuklarin sosyal, duygusal ve davranigsal giicliiklerini degerlendirmek
amaciyla Goodman tarafinca 1997°de gelistirilmistir. DOrt-17 yas arasi i¢in ebeveyn
formu ve 11-17 yas arasi i¢in ¢ocuk formu mevcuttur. Toplam 25 sorudan olusur. Gugler
ve Giigliikler Olgegi’nin uyarlama, gegerlik ve glvenirlik calismasi Glivenir ve ark. [81]

tarafindan yapilmstir.

3.3.1.4.Bakim Verme Yiikii Olcegi

Bu Olgek Zarit ve arkadaslari tarafindan 1980 yilinda gelistirilmistir. Bakim
verenlerin yasadigi sikintilar1 6lgmeyi amaglayan, 22 sorudan olusan besli likert tipi bir
olgektir. Yanitlar 0-4 arasinda puanlanir. Olgekten en az 0, en fazla 88 puan
alinabilmektedir. Puanin yiiksekligi, yasanilan sikintinin yiiksekligine isaret eder. Bakim
Verme Yiikii Olcegi’nin uyarlama, gecerlik ve givenirlik galismas: Inci ve ark. [82]

tarafindan yapilmistir.

3.3.1.5. Anne - Baba Stres Olcegi

Bu 0lcek anne ve babalarin ¢ocuklart ile iligkilerinde yasadiklari stresi 6lgmeyi
amaglar. Toplam 16 sorudan olusan dortlii likert tipi bir 6lgektir. Olgekten en az 16, en
fazla 64 puan alinabilmektedir. Olgekten alinan yiiksek puan, anne baba stresinin yiiksek
oldugunu gostermektedir. Anne-Baba Stres Olgegi’nin uyarlama, gegerlik ve giivenirlik

calismast Ozmen ve ark. [83] tarafindan yapilmustir.

3.4. istatistiksel Analiz

Analizler Hacettepe Universitesi’nin lisansli iiriinii olan IBM SPSS Statistics 23 programi
kullanilarak yapildi. Sayisal degiskenlerin normal dagilim gosterip gostermedigi, n<50

oldugu durumlarda Shapiro-Wilk, n>50 oldugu durumlarda Kolmogorov-Smirnov testi ile
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incelendi. Niteliksel degiskenler i¢in say1 ve yiizde, niteliksel degiskenler icin ortalama,
standart sapma, ortanca, en kiiciik ve en biiyiik degerler verildi. Ol¢ek puanlarinin kesikli
sayisal veri tiirlinde olmast ve normallik varsayimi genellikle saglanamadigi igin,
parametrik olmayan bir katsay1 olan Spearman korelasyon katsayisi ile iliskiler incelendi
ve p degerlerine bakildi. Anlamlilik diizeyi olarak 0,05 alindi, p degeri 0,05’ten kiiciik

olan iligkiler istatistiksel olarak anlamli kabul edildi.

Kategori sayisi iki oldugunda, kategorilerde puanlar normal dagilim gdsteriyorsa “Iki
Ortalama Arasindaki Farkin Anlamlilik Testi (Independent Samples t Test)" yapildi,
ortalama ve standart sapmalar verildi. Normal dagilim varsaymiminin saglanmadigi
durumlar igin ise "Mann-Whitney U Testi" yapildi, ortanca ve geyrekler verildi. Kategori
sayis1 ikiden fazla olan degiskenler i¢in genel olarak kategorilerde normal dagilimin
saglanmadig1 goriildii, bu nedenle “Kruskal Wallis Testi” uygulandi. Kruskal Wallis
testinin uygulandig1r durumlarda, anlamli ¢ikan sonuglar i¢in hangi kategorilerde fark

olduguna “Dunn Coklu Karsilagtirma Testi” ile bakildi.

3.5. Etik Kurul Onay1

Bu ¢alisma Hacettepe Universitesi Girisimsel Olmayan Klinik Arastirmalar Etik Kurulu

tarafindan onaylanmistir (No: GO 20/296 ).
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4. BULGULAR

Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Cocuk Metabolizma
poliklinigine Ocak 2020 ile Haziran 2020 tarihleri bagvuran toplam 156 fenilketoniri

tanil1 hastadan alinan veriler degerlendirilmistir.

4.1. DEMOGRAFIK OZELLIKLER

Calismaya alinan 156 hastanin bagvuru aninda ortalama yasi1 10.9 yil (£8,), ortanca yasi

10 (0.6-35) idi. Hastalarin %53.2’si erkek, %46.8’i kiz , erkek/kiz oran1 1.13 (83/73) idi.

Muayene aninda annelerin ortalama yas1 37.8 yil (£9), ortanca yas1 37 (20-64), babalarin
ortalama yas1 40.9 yil (+£9,4), ortanca yas1 41 (17-68) idi. Hastalarin anne ve babalari
icinde, akraba evliligi olanlarm oran1 %52.9 idi. Ortalama kardes sayis1 1.23 (£1,2) olarak
tespit edildi. Toplam 9 hastanin, birer kardesi de fenilketoniiri tanili olup; bahsi gegen
toplam 18 kardes calismaya dahil edildi.

Annelerin egitim diizeyleri %2.6 okuryazar degil, %3.3 okuryazar, %30.1 ilkdgretim
mezunu, %15 ortaokul mezunu, %26.1 lise mezunu ve %22.9 tiniversite mezunu seklinde

idi. Annelerin %40.5’inin siiriicti ehliyeti vardi.

Gelir diizeyi aylik 3000 TL altinda olanlar tim drneklemin %38.6’s1, 3000-6000 TL aras1
olanlar %37.9’u, 6000-9000 TL aras1 olanlar %18.3’1i , 9000 tl tizerinde olanlar %5.2’si
idi (Tablo 4.1).



Tablo 4.1. Calismaya alinan hastalarin demografik 6zellikleri
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Ozellik n (%)
Hasta sayisi 156
Cinsiyet (Kiz/Erkek) 73 (46.8) /83 (53.2)
Yas (y1l)

Ortalama = SD 10.9+8.8

Ortanca (aralik) 10 (0.6-35)
Anne yas1 (y1l)

Ortalama + SD 37.8+9

Ortanca (aralik) 37 (20-64)
Baba yas1 (y1l)

Ortalama = SD 40.9+9.4

Ortanca (aralik) 41 (17-68)
Kardes sayisi

Ortalama + SD 1.23+1.2

Ortanca (aralik) 1(0-7)
Anne-Baba arasinda akrabalik

Var 81 (52.9)

Yok 72 (47.1)
Anne egitim diizeyi

Okur yazar degil 4 (2.6)

Okur yazar 5(3.3)

[kdgretim 46 (30.1)

Ortaokul 23 (15)

Lise 40 (26.1)

Universite 35(22.9)
Annenin ehliyeti

Var 62 (40.5)

Yok 91 (59.5)
Gelir diizeyi (aylik)

3000 TL’den az 59 (38.6)

3000-6000 TL 58 (37.9)

6000-9000 TL 28 (18.3)

6000 TL’den fazla 8(5.2)

Tani1 alma yas1 ortalama yas1 3.2 ay (£10), ortanca yas1 0,6 ay (0,07-96) idi. Hastalarin %

49.4°1 Kklasik tip, %24.4’0 moderate tip, %26.3’0 mild tip fenilketoniiri tanilariyla

izlenmekteydi. Hastalarin tan1 anindaki serum fenilalanin diizeyleri ortalama 20.61 mg/dI

(x11.82), poliklinik muayenesine kontrole geldiklerinde olctlen serum fenilalanin
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diizeyleri ortalama 7.71 mg/dl (£5.91), median serum fenilalanin diizeyleri ortalama 7.49
mg/dl (£5.25) idi. Diyet alanlar hastalarn %85.3’li, almayanlar %14.7’siydi. Tum
hastalarin i¢inde diyete uyum gosterenlerin yiizdesi %72.4, uymayanlarin % 12.8 idi.
Hastalarin %18.6’s1 sapropterin dihidroklorid tedavisi alirken, %81.4’{i almamaktaydi. 6
hasta hem sapropterin dihidroklorid tedavisi almakta hem de diyet uygulamaktaydi.
Sapropterin tedavisi alan hastalarin 7si (%24) moderate hastalik, 22si (%76) mild
hastalikti. TGm mild tip hastalar igerisinde sapropterin yanitli 22 hasta (%53.6) , moderate
tip hastalar icerisinde 7 hasta (%18.4) mevcuttu (Tablo 4.2).

Tablo 4.2. Calismaya alinan hastalarmn hastalik 6zellikleri

Ozellik n (%)
Tan1 alma yas1 (ay)
Ortalama + SD 3.2£10
Ortanca (aralik) 0.6 (0.07-96)
Hastalik tipi
Klasik 77 (49.4)
Moderate 38 (24.4)
Mild 41 (26.3)
Tanida aninda serum fenilalanin diizeyi
(mg/dl)
Ortalama = SD 20.61 (x11.82)
Ortanca (aralik) 18.16 (4.03-59.48)

Kontrol muayenede serum fenilalanin
dizeyi (mg/dl)

Ortalama + SD 7.71 (£5.91)

Ortanca (aralik) 6.3 (0.4-27.73)
Medyan serum fenilalanin dizeyi (mg/dl)

Ortalama = SD 7.49 (£5.25)

Ortanca (aralik) 5.94 (37.9)
Diyet alma durumu

Var 133 (85.3)

Yok 23 (14.7)
Diyete uyma durumu

Var 113 (72.4)

Yok 20 (12.8)

Diyet uygulamiyor 23 (14.7)




31

Sapropterin dihidroklorid alma durumu
Var 29 (18.6)
Yok 127 (81.4)
Sapropterin dihidroklorid yanit durumu
Mild tip (n=41) 22 (53.6)
Moderate tip (n=38) 7(18.4)
Klasik tip (n=77) 0(0)

4.2. OLCEKLERIN DEGERLENDIRILMESI

4.2.1. Hastalarm Olgeklerinin Korelasyon Analizleri

Hastalara uygulanan olcekler Rosenberg Benlik Saygis1 Olgegi, Durumlu-Sirekli Kaygi
Envanteri ve Glgler ve Guglikler Anketi ile alt boyutlari olan duygusal sorunlar, davranis

sorunlari, dikkat eksikligi ve asir1 hareketlilik, akran sorunlar1 ve sosyal davraniglar

seklindedir.

Rosenberg Benlik Saygis1 Olgegi’nden hastalarin aldig: ortalama puan 22.19 (#5.77) ,
ortanca puan 23 (4-30) idi. Hastanin yasi ile 6lgek puanlari arasinda anlamli bir iligki
saptanmadi (p=.195). Tan1 alma yasi ile 6l¢ek puanlar1 arasinda negatif yonli anlamli bir
iliski saptandi (r=-.27, p=.035). Tan1 aninda serum fenilalanin diizeyi (p=.436), kontrol
muayene esnasinda serum fenilalanin dizeyi (p=.065) ve medyan serum fenilalanin
diizeyi (p=.27) ile anlaml iligski saptanmadi. Anne yas1 (r=-.33, p=.009) ve baba yasi ile
(r=-.38, p=.004) anlamli ve negatif yonlii iliski saptandi. Kardes sayisi ile anlamli iliski
bulunamadi (p=.352)

Durumlu Kaygi Envanteri’nden hastalarin aldig1 ortalama puan 29.61 (£6.93), ortanca
puan 29 (20-56) idi. Hasta yasi ile 6l¢ek puanlar1 arasinda pozitif yonlii anlamli bir iliski
saptand1 (r=.36, p=.006). Tan1 alma yas1 ile 6lcek puanlar1 arasinda anlaml bir iligki
saptanmadi1 (p=.14). Tan1 aninda serum fenilalanin diizeyi (p=.11), kontrol muayene
esnasinda serum fenilalanin diizeyi (p=.15) ve medyan serum fenilalanin diizeyi (p=.25)
ile anlaml iliski saptanmadi. Anne yas1 (r=.29, p=.031) ve baba yas1 ile (r=.38, p=.024)

anlamli ve pozitif yonlii iliski saptandi. Kardes sayisi ile anlamli iligki bulunamadi (p=.91)
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Sirekli Kaygi Envanteri’nden hastalarin aldig1 ortalama puan 33.36 (+8.51), ortanca puan
32 (20-58) idi. Hasta yas1 ile 6lgek puanlar1 arasinda anlamli bir iliski saptanmadi
(p=.062). Tan1 alma yasi ile 6l¢ek puanlar1 arasinda anlamli bir iliski saptanmadi (p=.082).
Tam1 aninda serum fenilalanin dizeyi (p=.18), kontrol muayene eshasinda serum
fenilalanin diizeyi (p=.27) ve median serum fenilalanin diizeyi (p=.19) ile anlaml iligki
saptanmadi. Anne yas1 (p=.36) ve baba yasi ile (p=.61) anlaml iliski saptanmadi. Kardes
sayisi ile anlamli iligki bulunamadi (p=.17)

Gucler ve guclukler anketinin alt basamaklari ve toplam puani ayri olacak sekilde
degerlendirildi. Yas ve tam1 alma yas1 acisindan anlamli sonuglar saptanmadi. Tani
anindaki serum fenilalanin diizeyi ile anketin duygusal alt boyutu arasinda (r=.35, p=.036)
anlaml1 ve pozitif yonlii bir iliski saptandi. Kontrol muayenedeki serum fenilalanin diizeyi
ile toplam puan arasinda pozitif yonlii ve anlaml bir iliski (r=-.34, p=.004) saptandi.
Median serum fenilalanin diizeyleri , anne yas1 ve kardes sayisi ile anlaml bir iligki
saptanmadi. Baba yasi ile anketin sosyal alt boyutu arasinda negatif yonlii ve anlamli bir

iliski (r=-.34, p=.047) saptand1. (Tablo 4.3)

Tablo 4.3. Hastalarin korelasyon analizi sonuglar1

Rosenberg DKE SKE GGA GGA GGA GGA GGA GGA
duygusal davrams DEAH akran sosyal toplam

Yas -.165 358" .067 -.105 150 -.055 -.004 -.269 -.008
Tan1 alma yas1 -.266" .195 231 097 193 -.055 .148 -.235 115
Tam amndaki fenilalanin -.100 214 179 3517 230 243 -.208 -018 215
diizeyi

Median fenilalanin diizeyi -.141 154 176 .200 .074 .063 116 125 .166
Kontrol muayenedeki -234 .191 .146 281 233 178 211 -.094 338"
fenilalanin diizeyi

Annenin yas -.329* .289" .068 015 225 -.007 -.007 -.243 .034
Babanin yas1 -.287" 376" 123 115 185 .102 192 -338" 157
Kardes say1s1 -120 -015 182 .022 -.037 -152 326 -.038 .019

DKE': Durumluk kayg: envanteri , SKE: Siirekli kaygi envanteri, GGA: Giigler ve giicliikler anketi, DEAH: Dikkat eksikligi ve
agirt aktivite

*»<0.05
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4.2.2. Ebeveynlerin Olceklerinin Korelasyon Analizleri
Ebeveynlere uygulanan 6lcekler anne-baba stres Olgegi, bakim verme yuku 6lgegi ve
giicler ve giicliikler anketi ile alt boyutlar1 olan duygusal sorunlar, davranig sorunlari,

dikkat eksikligi ve agir1 hareketlilik, akran sorunlar1 ve sosyal davraniglar seklindedir.

Anne baba stres 6lgeginden alinan ortalama puan 24.64 (+7.5) , ortanca puan 23 (8-46)
idi. Hastanin yas1 (p=.82). ve tan1 alma yas1 (p=.23). ile 6lgek puanlari arasinda anlamli
bir iliski saptanmadi.Tan1 aninda serum fenilalanin diizeyi (p=.094), kontrol muayene
esnasinda serum fenilalanin diizeyi (p=.96) ve medyan serum fenilalanin diizeyi (p=.52)
ile anlaml iliski saptanmadi. Anne yas1 (p=.57) ve baba yas1 ile (p=.27) anlaml iligki

saptanmadi. Kardes sayisi ile anlamli iligki bulunamadi (p=.41).

Bakim Verme Ykl Olgegi’nden alman ortalama puan 21.07 (+12.5) , ortanca puan 20
(0-55) idi. Hastanin yas1 (p=.36). ve tani alma yas1 (p=.57). ile 6lg¢ek puanlari arasinda
anlamli bir iliski saptanmadi.Tan1 aninda serum fenilalanin diizeyi (p=.055), kontrol
muayene esnasinda serum fenilalanin diizeyi (p=.32) ve medyan serum fenilalanin dizeyi
(p=.1) ile anlaml iliski saptanmadi. Anne yas1 (p=.99) ve baba yas1 ile (p=.72) anlaml
iliski saptanmadi. Kardes sayisi ile arasinda pozitif yonlii ve anlamli bir iligki (r=.195,

p=.023) saptandi.

Gucler ve Glclukler Anketi’nin alt basamaklar1 ve toplam puani ayri olacak sekilde
degerlendirildi. Hastanin yasi ile anketin duygusal alt boyutu arasinda anlamli ve pozitif
yonlii bir iligski saptand1 (r=.217, p=.032). Tan1 alma yasi ile anketin akran sorunlar1 alt
boyutu arasinda anlamli ve pozitif yonlii bir iligki saptandi (r=.211, p=.037). Tan1 anindaki
serum fenilalanin dizeyi ile anketin davranis alt boyutu (r=.203, p=.045) ve dikkat
eksikligi ve asir1 hareketlilik boyutu (r=.203, p=.045) arasinda anlamli ve pozitif yonlii bir
iliski saptandi. Median serum fenilalanin duzeyleri ve kontrol muayenedeki fenilalanin
diizeyleri ile 6l¢ekler arasinda anlamli bir iliski saptanmadi. Anne ve baba yasi ile 0lgekler
arasinda anlamli bir iliski saptanmadi. Kardes sayisi ile anlamli bir iliski saptanmadi.

(Tablo 4.4)
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Tablo 4.4. Ebeveynlerin korelasyon analizi sonuglari

Anne- Bakim GGA GGA GGA GGA GGA GGA

baba stres verme duygusal davrams DEAH akran sosyal toplam

dlgegi yiikii

olgedi

Yas 077 19 217" -.005 -.024 .035 .024 .087
Tam alma yas1 .101 049 177 182 0.42 2117 -.056 .187
Tam anindaki fenilalanin .163 142 .146 203° .203" -.080 -.101 173
diizeyi
Median fenilalanin diizeyi 137 055 192 068 .060 .008 .026 110
Kontrol muayenedeki 0.84 .004 185 156 .059 .081 -.094 -.076
fenilalanin diizeyi
Annenin yasi .048 -.001 .038 -.26 -102 -.090 119 -.063
Babanin yas1 .094 030 126 059 -.088 -.135 164 -.034
Kardes sayis1 .070 195" 071 -050 -.132 -.074 -.020 -.022

GGA: Giigler ve giicliikler anketi
*p<0.05

4.2.3. Gruplar Arasi1 Karsilastirmalar

Hastalarin ve ebeveynlerin Olgek puanlart hastalik tipine gore karsilastirildi. Tipler
arasinda Olgek puanlari bakimindan fark olup olmadigina, kategori sayis1 2'den fazla
oldugu ve normal dagilim varsayimi saglanmadig i¢in Kruskal Wallis testi ile bakild1.

Klasik tip, orta derece tip ve hafif tip arasinda 6lgek puanlar1 agisindan anlamli fark

gorulmedi. (Tablo 4.5 ve 4.6)

Hastalarin tan1 alma yaslar1 acisindan klasik tip ve hafif tip arasinda farklilik oldugu
goruldi (p=.043). Klasik tipte olan hastalarin tan1 alma yaslarinin sira ortalamalar1 85,09

ay , hafif tip olan hastalarin 63,5 ay olarak saptandi.

Sapropterin alma durumu agisindan Ol¢ek puanlari degerlendirildiginde giicler ve

giicliikler anketinin ebeveyn formunda duygusal (p=0.43) , davranis (p=0.47) ve sosyal
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(p=0.29) alt boyutlar agisindan sapropterin alan ve almayan hastalar arasinda anlamli fark

saptandi.

Tablo 4.5 Hastalarin 6lgek puan sira ortalamalari

Tip

Rosenberg

DKE

SKE

GGA duygusal

GGA davranis

GGA hiperaktivite

GGA akran

GGA toplam

GGA sosyal

Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Klasik
Orta
Mild
Orta
Mild

n

31
16
16
29
13
15
30
13
15
17

7
12
17

7
12
17

7
12
17

7
12
17

7
12
17

7
12
36
38

Puan sira
ortalamasi
29,82

35,31
32,91
32,43
22,12
28,33
32,55
28,81
24,00
22,38
14,79
15,17
21,26
14,71
16,79
20,44
17,07
16,58
16,68
20,79
19,75
20,76
16,14
16,67
18,03
19,57
18,54
64,33
63,57

.601

A71

273

101

.275

.569

.596

470

.940

DKE: Durumluk kaygi envanteri , SKE: Siirekli kaygi envanteri, GGA: Gugler

ve giicliikler anketi, DEAH: Dikkat eksikligi ve asiri aktivite
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Tablo 4.6 Ebeveynlerin 6l¢ek puan sira ortalamalari

Tip n Sira p
ortalamasi

GGA duygusal - ebeveyn Klasik 43 50,58 .506
Orta 27 52,91
Mild 28 44,55

GGA davranig — ebeveyn Klasik 43 54,63 .128
Orta 27 49,98
Mild 28 41,16

GGA hiperaktivite - Klasik 43 54,55 .056

ebeveyn Orta 27 52,59
Mild 28 38,77
Total 98

GGA akran - ebeveyn Klasik 43 51,60 723
Orta 27 49,59
Mild 28 46,18

GGA toplam - ebeveyn Klasik 43 53,17 .260
Orta 27 51,26
Mild 28 42,16

GGA sosyal — ebeveyen Klasik 43 45,09 .368
Orta 27 52,63
Mild 28 53,25

Bakim verme yiikii dlgegi Klasik 66 76,96 .084
Orta 36 71,19
Mild 38 58,62

Anne-baba stres olgegi Klasik 66 77,86 127
Orta 36 64,33
Mild 38 63,57

GGA:Glgler ve glclikler anketi

Anne egitim diizeyleri 6rneklem kiiclikliigii nedeni ile lise alt1 ve lise ve iistii olarak iki
grup halinde degerlendirildi. Iki grup arasinda o6lgeklerin higbirinde anlamli fark
saptanmadi. Annenin siiriicii ehliyeti sahibi olma durumu acgisindan gruplar
degerlendirildiginde giicler ve giicliikler anketinin hasta formunda davranis (p=0.48) ve

sosyal (p=0.25) alt boyutlar1 agisindan anlamli farklilik oldugu saptandi.
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Gelir diizeyi agisindan 6l¢ek puanlar karsilastirildi. Gelir diizeyi 3000 TL/ay’dan daha
az olan grup ile 3000-6000 TL/ay olan grup arasinda durumlu siirekli kaygi envanteri
acisindan anlamli fark saptandi (p=.033). Gelir diizeyi 3000-6000 TL/ay olan grup ile
6000-9000 TL/ay olan grup arasinda giigler ve giicliikler anketi hasta formunun akran alt
boyutu acisindan anlamli fark saptandi (p=.024).

4.2.4. Olgekler Arasi iligki

Hastalara ve hastalarin ebeveynlerine uygulanan dl¢eklerin puanlari Spearman korelasyon

katsayisi ile karsilastirilarak incelendi. (Tablo 4.7)

Rosenberg benlik saygisi 6l¢egi ile durumluk kaygi envanteri (r=-.508 , p<.01) ve surekli
kaygi envanteri (r=-.568 , p<.01) arasinda negatif yonlii anlamli bir iliski saptandi.
Rosenberg benlik saygis1 6lcegi ile giicler ve giigliikkler anketinin hastalar tarafinca
yanitlanan duygusal sorunlar (r=-.527 , p<.01), davranis sorunlar1 (r=-.387 , p<.05),
hiperaktivite (r=-.480 , p<.01), akran sorunlari (r=-.389 , p<.05) ve toplam puanlar1 (r=-
.608 , p<.01) ile negatif yonlii ve anlamli iligki saptandi.

Durumlu kaygi envanteri ile siirekli kaygi envanteri (p<.01, r=.489) arasinda pozitif yonli
ve anlamli bir iliski saptandi. Durumlu kaygi envanteri ile gii¢ler ve giigliikler anketinin
hastalar tarafinca yanitlanan hiperaktivite (p<.01, r=.618) ve toplam puani (p<.01, r=.475)
ile pozitif yonlii ve sosyal puani (p<.05, r=.431) ile negatif yonli anlamli bir iligki
saptandi. Siirekli kaygi envanteri ile gucler ve guglikler anketinin hastalar tarafinca
yanitlanan duygusal sorunlar (p<.01, r=.838) , davranis sorunlar1 (p<.01, r=.512) ,
hiperaktivite (p<.01, r=.747) ve toplam puani1 (p<.01, r=.841) ile pozitif yonlii ve sosyal
puani (p<.05, r=.350) ile negatif yonli anlamli bir iliski saptandi.
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Bakim verme yiikii 6lgegi ile glcler ve glclukler anketinin ebeveynler tarafinca
yanitlanan duygusal sorunlar (p<.01, r=.418), davranmig sorunlari (p<.01, r=.423)
hiperaktivite (p<.01, r=.313), akran sorunlar1 (p<.01, r=.273) ve toplam puam (p<.01,
r=.443) ile pozitif yonli , sosyal sorunlar (p<.01, r=.355) ile negatif yonlii anlamli bir
iligki saptandi. Bakim verme yiikii 6l¢egi ile, anne-baba stres 0lgegi arasinda pozitif yonli

ve anlamli bir iligki saptandi (p<.01, r=.671).

Anne-baba stres 6lgegi ile gugler ve glglikler anketinin ebeveynler tarafinca yanitlanan
duygusal sorunlar (p<.01, r=.444), davranis sorunlar1 (p<.01, r=.487) , hiperaktivite
(p<.01, r=.339), akran sorunlar1 (p<.01, r=.264) ve toplam puani (p<.01, r=.462) ile

pozitif yonll , sosyal sorunlar (p<.01, r=.419) ile negatif yonlii anlamli bir iliski saptandi.
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5.TARTISMA

Fenilketoniiri hastaligi kronik bir hastalik olmasinin yani sira diyet uygulanmasi
gerekliligi nedeniyle bas etmesi gii¢ bir hastaliktir. Hastalar diyete uymakta, 6zel besinleri
temin etmekte, 6zel besinlerin ve diizenli kontrollerin getirdigi ekonomik yiikle basa
cikmakta, sosyal yasama uyum saglamakta bir¢ok giicliikle karsilasmaktadir [7,8].
Hastaligin dogas1 geregi gozlenebilen asir1 hareketlilik, depresyon ve anksiyete gibi
durumlar da hem ebeveynler hem de hastalar iizerinde yiik olusturmaktadir [69]. Bu
gucliikklerin yol agtig1 stres yasam kalitesini etkilemektedir. Bu ¢alismada hastalar ve
ebeveynlerin karsilastigi giicliikler ve stres durumlari degerlendirilmistir. Sonuglar iki

grup icin ayri ayr tartisilmastir.

5.1. Hastalarin Sonuclarinin Degerlendirilmesi

Hasta grubunu degerlendirmek icin benlik saygisi, yasam giigliikleri ve kaygiya isaret
eden olceklerden yararlanildi. Benlik saygisini dlgen Rosenberg Benlik Saygis1 Olgegi
bireyin kendisini nasil degerlendirdigine isaret etmektedir. Benlik saygisi yiiksek olan
bireylerin kendileri hakkinda olumlu diisiinceleri vardir ve bunun sonucunda da bu
bireyler kendine giivenen, giicliikkler karsisinda dayanikli olabilen kisilerdir. Benlik
saygisinin diisiik olmasi ise sosyal anlamda ige kapanikliga yol agar [84]. Hasta
grubumuzun benlik saygisi ile ilgili degerlendirme sonuglarinda hastanin tani aldig: yas,
anne yas1 ve baba yasi degiskenleri ile negatif yonlii iliski oldugu bulundu. lakovou ve
arkadaslarinin fenilketontiri hastalarinin benlik saygisi iizerine yaptigi bir caligmada diyet
uyumu daha yiiksek olan hastalarin benlik saygilarinin daha yiiksek oldugu ve psikiyatrik
destek ile benlik saygisinin yiikseltilebildigi gosterilmistir[85]. Calismamizda benlik
saygist Olgeginin diger Olgeklerle olan korelasyon analizinde durumluk ve stirekli kaygi
envanteriyle ve giigler ve giicliikler anketinin duygusal sorunlar, davranis sorunlari, akran
sorunlari, hiperaktivite ve toplam puanlar ile negatif yonde korelasyon oldugu saptandi.
Benlik saygisinin azalmasi anlik veya genel olarak kayginin ve yasam giigliiklerinin

artisina isaret etmekteydi. Buradaki etkileyen faktor hastalarin benlik saygisindaki
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azalmanin giigliiklerle bas edebilme becerisinde azalmaya yol agmasi olabilir. Brumm ve
arkadaglarinin yaptig1 bir ¢alismada erken donemde tedavi baslanan ¢ocuk ve ergenlerde
diisiik benlik saygist goriilebildigi gosterilmistir[86]. Bizim g¢alismamizda da benzer
sekilde hastanin tani aldig1 yasin ileri olmasi benlik saygisinin diisiik olmasina isaret
etmektedir. Tani geciktikce ve kontrolsiiz izlem siiresi uzadik¢a hastalarin benlik

saygisinda diistikliik olacagi sonucuna varilabilir.

Hastalarin kaygi diizeylerini degerlendirmek amaciyla kullanilan durumluk kaygi
envanteri hastanin o anda nasil hissettigine, siirekli kaygi envanteri ise genellikle nasil
hissettigine isaret eden Olgeklerdir ve gerginlik, sinirlilik, telas ve tedirginlik durumlarini
Olgerler[80]. Calismamizda siirekli kaygi Olgegi ile degiskenler arasinda korelasyon
olmay1p, durumluk kaygi 6l¢cegi ile hasta, anne ve baba yaslar1 arasinda pozitif korelasyon
saptandi. Bu da hastanin siirekli kayg1 hissiyati olmamakla birlikte, poliklinige basvuru
aninda kayginin yas ile dogrusal olarak arttigina isaret etmektedir. Bosch ve arkadaslarinin
[87] yaptig1 bir caligmada fenilketoniiri hastalarinin yasam kalitelerini etkileyen
faktorlerden en etkili olan1 duygusal faktorler olarak bulunmus olup bunlar; serum
fenilalanin dizeyleri, diyete uyumsuzluk konusunda hissedilen sucluluk ve gebelikteki
serum fenilalanin duzeyleri olarak bildirilmistir. Benzer sekilde Morawska ve
arkadaslarinin yaptigi ¢alismada da [88] ¢ocugun kan alimi esnasinda anksiyete yasamasi
ve diyet uyumsuzlugu ile iligkisi sugluluk duygusu yasam kalitesini en ¢ok etkileyen
faktorler olarak bulunmustur. Bizim calismamizda da hastalarin siirekli bir kaygi
yasamamakla birlikte poliklinik bagvurusu esnasinda yas arttikca artan kaygi diizeyleri
benzer sekilde serum fenilalanin diizeyleri konusundaki endise ve diyete uyumsuzluk
konusunda hissedilen suc¢luluktan kaynaklantyor olabilir. Bunda hastanin yasi arttikga
hastalik ve kendilik bilincinde, farkindaliinda artis olmasinin etkisi olabilir. Bu
calismada siirekli kaygi dlgegi ile diger dl¢ekler arasindaki korelasyon analizi sonucunda
giicler ve giigliikler anketinin duygusal, davranis, hiperaktivite ve toplam puanlari ile
pozitif yonlii; sosyal sorun puanlari ile negatif yonlii korelasyon bulunmustur. Ozellikle
duygusal, hiperaktivite ve sosyal puanlarda giiclii korelasyon saptanmistir. Kaygimnin

duygusal ve sosyal sorunlara yol agmas1 beklenilebilir bir durumdur. Smith ve Knowles
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[89] tarafinca yapilan bir sistematik gozden gegirme c¢alismasinda fenilketoniiri
hastalarinin saglikli kontrollere kiyasla anksiyeteye yatkin oldugu ve bir ¢ok ¢alismada

hastaligin dikkat eksikligi ve hiperaktivite ile iliskilendirildigi gosterilmistir.

Gigler ve giicliikler anketi, hastanin belli alanlarda yasadig1 giigliikklere isaret eden bir
Olcektir. Calismamizda hastanin tan1 anindaki serum fenilalanin diizeyi arttikca duygusal
sorunlarin arttigi bulundu. Jusiene ve arkadaslar1 [90] fenilketoniiri hastasi ¢ocuklari
saglikli kontrollerle karsilastirdig: bir caligmada; fenilketoniiri tanili hastalarin daha ¢ok
duygusal ve davranig problemleri yasadigini géstermistir. Palermo ve arkadaslarinin [91]
yaptig1 bir ¢alismada diyeti siirdiirmenin gii¢liigliniin duygusal sorunlara yol agtig1
gosterilmistir. Tan1 anindaki serum fenilalanin diizeyi hastanin hastalifinin diizeyine
isaret eder ve ne kadar yiiksek olursa hastaligin kontrolii o kadar gii¢ olacak ve o kadar
diyette fenilalanin kisitlamasi yapilmasi gerekecektir. Bunlarin sonucunda tani anindaki
yiksek fenilalanin diizeylerinin duygusal sorunlara yol ag¢masi beklenebilir.
Calismamizda anketin sosyal sorunlarla ilgili boyutunda; baba yas1 arttikca sosyal
sorunlarin arttigi bulundu. Anketin toplam puani ile kontroldeki serum fenilalanin
diizeyleri arasinda dogrusal iliski saptandi. Bu da hastalarin yasamda karsilastiklar:
duygusal, davranigsal, akran sorunlari, hiperaktivite gibi sorunlarin serum fenilalanin
diizeyi ile iligkisine isaret etmektedir. Morawska ve arkadaslarinin ¢alismasinda [88]
benzer sekilde fenilketoniiri semptomlarinin ve sosyal etkinin; duygusal ve davranigsal

giicliiklerle iliskisi bulunmustur.

Sapropterin kullaniminin yasam kalitesine olan etkisi ile ilgili calismalarda ¢esitli goriisler
mevcuttur. Diyette fenilalanin kisitlanmasi ihtiyacin1 azalttigr disiiniilecek olursa,
sapropterin kullaniminin yasam kalitesini arttiracagi disiiniilebilir ancak literatiirde
yapilan ¢aligmalarin biiyiik kisminda kullanan ve kullanmayan hastalar arasinda yasam
kalitesi ac¢isindan anlamli diizeyde fark bulunamamistir[75,76,77]. Calismamizda
sapropterin kullanim1 agisindan hastalar degerlendirildiginde; giigler ve giicliikler
anketinin duygusal sorunlar, davranig sorunlar1 ve sosyal sorunlar alt boyutlarinda

kullanan ve kullanmayan hastalar arasinda anlamli fark bulundu. Cazzorla ve
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arkadaglarinin  [78] c¢alismasinda benzer sekilde sapropterin tedavisi alan hafif
fenilketoniiri hastalar1 ile diyet tedavisi ile izlenen klasik fenilketoniiri hastalarinin yasam
kaliteleri agisindan anlamli fark bulunmustur ancak bu ¢alismada hafif grupta bu farkin

hastalik siddetinin daha az olmasi nedeniyle olabilecegi diisiinlilmiistiir.

5.1. Ebeveynlerin Sonu¢larinin Degerlendirilmesi

Fenilketoniiri hastalarinin ebeveynlerinin yasam kalitesinin diisiikliigiinii belirleyen
faktorler ailede yliksek stres diizeyi olmasi , ailede depresyon veya anksiyete olmasi,
sosyal destek yetersizligi, arkadas ¢evresinin kaybi ve hasta yaginin kii¢iik olmas1 olarak
bildirilmistir[88]. Calismamizda ebeveynlere anne-baba stres 6lgegi, bakim verme yiikii
Olcegi ve giicler ve giicliikler anketi uygulandi. Ebeveyn grubumuzda anne baba stres
olgegi diger degiskenlerle iliskilendirilemedi. Ote yandan bakim verme yiikii 6lcegi ile
kardes sayis1 arasinda dogrusal bir iligki saptandi. Ailede bulunan ¢ocuk sayis1 arttikga,
bakim verme yiikiiniin artmakta oldugu gozlendi. Ulkemizde fenilketoniiri hastalarmnin
yasam gili¢liiklerini degerlendirmeye yonelik yapilan bir ¢caligmada ailelerin tekrar ¢ocuk
yapma konusunda isteksiz olduklari goriilmiistiir[7]. Klinigimizde yapilan bir ¢alismada
ailelerin saglikli kardesler ve fenilketoniiri hastasi ¢ocuklar1 arasinda ozellikle diyet
agisindan giicliik yasadiklar1 gosterilmistir[74]. Alaei ve arkadaslarinin [64] yaptig1 bir
calismada ortalama fenilalanin duzeyleri ile sosyal statiiyii etkileyen bazi faktorler
karsilastirilmis; aile biyiikliigii acisindan herhangi bir iligki bulunamamistir.
Calismamizda da kardes sayisindaki artigin hastalarin median serum fenilalanin diizeyleri
ile ve anne-baba stres 6lgegi ile iliskisi gosterilememistir. Buradan aile biiylikligiiniin
hastalarin izleminde aksakliga yol agmadig1 ancak ailenin yasaminda gii¢liik olusturdugu

sonucu ¢ikarilabilir.

Fenilketoniiri hastaligimmin dogas1 geregi fenilketontiri tanili hastalarda dikkat eksikligi ve
davranig problemleri goriilebilmektedir[72]. Ford ve arkadaslarmin [72] ¢alismasinda
ayrica fenilketoniiri hastasi ¢ocuklarin sosyal dislanma ve iligski problemleri yasadiklar

gosterilmistir. Calismamizda giicler ve giigliikler anketinin davranis sorunlar1 ve dikkat
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eksikligi ve hiperaktivite alt boyutlar1 ile tan1 anindaki fenilalanin diizeyi arasinda
dogrusal bir iligski bulundu ve yine benzer sekilde tan1 alma yasinin ileri olmasi ile akran
sorunlarmin arttig1 gortildii. Tan1 aninda yiiksek serum fenilalanin diizeyleri klinik siddetli
hastalik veya geg tani ile iligkilidir. Bu nedenle daha siddetli hastalik durumu veya geg
tan1 koyulmasi durumunda hastalarin davranigsal ve dikkat ile ilgili problemleri olacagi ,

gec tan1 koyulmasi durumunda ayrica akran sorunlar1 olacagi varsayilabilir.

Fenilketoniiri hastaliginda sosyal statliniin etkisini degerlendirmek amaciyla yapilan
caligmalar mevcuttur. Alaei ve arkadaslar1 [64] sosyal statiiniin diyet uyumuyla iligkisini
gostermistir. Anne ve babanin egitim diizeyi, evlilik durumu ve ¢alisma durumu ile
medyan fenilalanin diizeyleri arasinda dogrusal iligki saptanmistir. Cotugno ve arkadaglari
[92] annenin egitim diizeyi azaldik¢a, fenilalanin aliminin arttigini; klinigimizde yapilan
calismada Ozel ve arkadaslar1 [93] annenin bilgi diizeyi ile medyan serum fenilalanin
diizeyinin ters orantili oldugunu gostermistir. Mahmoudi ve arkadaslari [72] bir ¢alismada
bakim verenlerin yasam kalitesi ile en ¢ok iligkili faktdrlerden birini bakim verenin isi
olarak bildirmistir. Bu ¢alismada sosyal statiiyii belirten gostergeler olarak annenin egitim
diizeyi, annenin siiriicii ehliyeti olup olmamasi ve aylik gelir diizeyini kullanildi. Annenin
egitim diizeyi ile ilgili herhangi bir degiskenle ilgili 6nemli farklilik bulunamadi ancak
annenin striicli ehliyeti varlig1 veya yoklugu agisindan gucler ve guclukler anketinin
davranis sorunlari ve sosyal sorunlar arasinda anlaml farklilik oldugu goriildii. Annenin
ulasim konusunda bagimsiz olmasi, annenin islerini kendisinin becerebilecegini ve
ozerkligini gosteren bir durum olabilir ve bu da ¢ocugun benlik algisina olumlu yonde
katki saglayarak sorunlarin azalmasinda etkili olabilir. Gelir diizeyi agisindan yapilan
karsilastirmalarda ise durumluk kaygi 6l¢egi ve giigler giicliikler anketinin akran sorunlar1

acisindan, gelir diizeyleri arasinda anlamli farklilik oldugu goriildii.

Calismamizda Olgekler arasindaki iliskiye bakildiginda bakim verme yiikii 6l¢eginin
gucler ve gugclikler anketinin ebeveyn formunun tiim alt boyutlari ile ve anne-baba stres
Olcegi ile korelasyon gosterdigi goriildii. Ayrica giigler ve giicliikler anketinin hasta

formunun akran sorunlar1 kismi disindaki tiim kisimlari ile de korelasyon mevcuttu. Bu
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durum hastalar ve ebeveynlerin yasam giicliikklerindeki artigin bakim verme yiikiinii
arttirdigina isaret etmektedir. Bakim verme yiikiindeki artisin da ebeveyn stres diizeylerini
arttirdigr sOylenebilir. Cocuklarin yasamda karsilastigi duygusal, davranigsal, sosyal
sorunlari, akran sorunlarini ve hiperaktivite sorununa yonelik ¢oziim arayislari ailelerin
stres diizeylerini azaltacaktir. Edelstein ve arkadaslarinin [94] yaptigi bir sistematik
gbzden gecirme caligmasi da bunu desteklemekte olup; kronik hastaligi olan ¢ocuklarin
bakim verenlerinde uygun destek araciligiyla stresin azaltilabilecegini ve gesitli

miidahalelerle bakim verme yiikiiniin azaltilabilecegini bildirmistir.

Calismamizda hastalar ve ebeveynlerde giigliik ve stres olusturan durumlari tespit ederek
yagsam Kkalitesini etkileyebilecek durumlari bulmay: hedefledik. Annenin sosyokulturel
durumunun, anne ve baba yaslarinin, kardes sayisinin hastalikla iligkili yasam gii¢liiklerini
etkiledigini gordiik. Bu giicliiklerin azaltilabilmesi icin fenilketoniiri hastaliginin tanisini
erken koyabilmek ve hastalig1 sosyal boyutu ile ele almak bunu basarabilmenin temel

yolu olarak goériinmektedir.
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6.SONUCLAR

Fenilketoniiri hastalig1 bag etmesi en gii¢ olan hastaliklardan biridir. Hastalarin kontrolsiiz
hastalik sonucunda davranigsal problemlerinin arttig1 bilinmektedir. Bu c¢aligmada
ozellikle ge¢ tam1 alma durumunda benlik saygisinin azaldigr goriilmiistiir. Bunun
sonucunda da hastalar duygusal, sosyal problemler, akranlar ile iliskide giicliiklerle
karsilasmaktadirlar. Ozellikle gec tan1 alan ve diyet kontrolii iyi olmayan hastalarda klinik
psikiyatrik hastalik bulgusu olmasa dahi psikolojik destek verilmesi hastanin benlik
saygisii arttirarak giicliiklerle bas edebilmesini kolaylastiracaktir, bu da hastalik
kontroliinii saglama konusunda kolaylik saglayacak bir durumdur. Calismamizda ayrica
hastalarin yaslar1 ilerledikge, yani izlem siireleri uzadikga poliklinige gelme kaygilarinin
arttigin1 gordiik. Bu kaygmin; hastalarin serum fenilalanin diizeyleri konusundaki
endigeleri, uzun seneler boyunca tekrarlayici sekilde kontrol muayeneye gelmenin
giicliigli, yas biiylidiikce hastalarin cocuk hastanesine gelmek konusunda hissettigi
rahatsizlik, kan 6rnegi verme konusunda isteksizlik gibi ¢coklu nedenleri olabilir. Bireysel
olarak poliklinik muayenelerinde bunu sorgulamak; hastanin poliklinik bagvurusu
konusundaki endiselerine yonelik ¢6ziim Onerileri sunmak faydali olacaktir.
Bulgularimizdan biri de baba yasinin ilerledik¢e hastalarin benlik saygisinda diisiis olmasi1
ve sosyal sorunlarinda artis gozlenmesiydi. Klinigimize hastalarin biiyiik ¢cogunlugu
kontrol muayene amaciyla anne esliginde bagvurmaktadir. Izlem ve tedavi siirecine
babalarin da dahil edilmesi, onlarin hastalik konusundaki bilgilerinin sorgulanmast;
hastanin izlem siirecine katiliminin saglanmasi1 6nemli katki saglayabilir. Bu durum ileriki
caligmalarda incelenebilir. Yine saptadigimiz bir diger bulgu da ailelerin bakim verme
yiikiiniin ¢ocuk sayis1 arttik¢a arttigiydi. Cocuk hekimleri olarak fenilketoniiri hastalig
olan kardesin yan1 sira saglikli olan kardes veya kardeslerle ilgili sorunlar da pediatrinin
alanina girmektedir. Ailenin g¢ocuklar1 konusundaki tutumlarim1 sorgulamak, saglikli
kardeslerin hastalik konusundaki tutumlar1 ve algilarin1 degerlendirmek uygun olabilir.
Her hastalikta oldugu gibi fenilketoniiri hastaligi da biitiinciil yaklasim gerektiren bir

hastaliktir. Bu hastalikta gerek iyi hastalik kontroliinii saglamak, gerekse hastalara ve
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ebeveynlerinin yasam kalitelerini arttirabilmek i¢in ev ve aile ortamimni da sorgulamak

uygun olacaktir. Konu iizerinde bireysellestirilmis daha fazla ¢aligmaya ihtiyac vardir.
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EK-1 Rosenberg Benlik Saygis1 Olcegi
1) Kendimi en az diger insanlar kadar degerli buluyorum.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

2) Bazi olumlu 6zelliklerim oldugunu diisiiniiyorum.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

3) Genelde kendimi basarisiz bir kisi olarak gorme egilimindeyim.
a) Cok dogru b) Dogru c) Yanlis d) Cok yanlig

4) Ben de diger insanlarin birgogunun yapabildigi kadar bir seyler yapabilirim.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

5) Kendimde gurur duyacak fazla bir sey bulamiyorum.
a) Cok dogru b) Dogru c) Yanlis d) Cok yanlig

6) Kendime kars1 olumlu bir tutum i¢indeyim.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

7) Genel olarak kendimden memnunum.
a) Cok dogru b) Dogru c) Yanlis d) Cok yanlis

8) Kendime kars1 daha fazla saygi duyabilmeyi isterdim.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

9) Bazen kesinlikle kendimin bir ise yaramadigin1 diisiiniiyorum.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig

10) Bazen kendimin hig de yeterli bir insan olmadigini diistintiyorum.
a) Cok dogru b) Dogru ¢) Yanlis d) Cok yanlig
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EK-2 Durumluk ve Siirekli Kaygi Olcegi

Nasil Hissediyorum Anketi

Kizlarin ve erkeklerin kendilerini anlattiklar1 baz1 climleler asagida verilmistir. Her
cimleyi dikkatle okuyun ve su anda nasil hissettiginize karar verin. Daha sonra sizi en
dogru anlatan ifadeyi igaretleyin. Yanlig ya da dogru cevap diye bir sey yok. Herhangi
bir climle {izerinde fazla zaman gecirmeyin. Tam bu anda, bu dakikada nasil

hissettiginizi en iyi anlatan ifadeyi segcmeyi unutmayin.

1. Kendimi
cok sakin hissediyorum  sakin hissediyorum sakin hissetmiyorum
2. Kendimi
cok ofkeli hissediyorum  6fkeli hissediyorum ofkeli hissetmiyorum
3. Kendimi

¢ok huzurlu hissediyorum huzurlu hissediyorum  huzurlu hissetmiyorum

4. Kendimi

cok sinirli hissediyorum  sinirli hissediyorum sinirli hissetmiyorum

5. Kendimi

¢ok huzursuz hissediyorum huzursuz hissediyorum  huzursuz hissetmiyorum
6. Kendimi

¢ok dinlenmis hissediyorum dinlenmis hissediyorum dinlenmis hissetmiyorum
7. Kendimi

cok tirkmiis hissediyorum  {irkmiis hissediyorum  iirkmiis hissetmiyorum
8. Kendimi

cok rahatlamig hissediyorum  rahatlamis hissediyorum

rahatlamis hissetmiyorum

9. Kendimi

cok endiseli hissediyorum  endiseli hissediyorum  endiseli hissetmiyorum



10.  Kendimi

cok hosnut hissediyorum hosnut hissediyorum hosnut hissetmiyorum
11.  Kendimi

cok korkmus hissediyorum  korkmus hissediyorum  korkmus hissetmiyorum
12.  Kendimi

cok mutlu hissediyorum  mutlu hissediyorum mutlu hissetmiyorum
13.  Kendimden

cok eminim eminim emin degilim

14.  Kendimi

cok iyi hissediyorum iyi hissediyorum iyi hissetmiyorum
15.  Kendimi

cok basim dertte hissediyorum basim dertte hissediyorum

basim dertte hissetmiyorum

16.  Bir seylerin beni

cok rahatsiz ettigini hissediyorum rahatsiz ettigini hissediyorum
rahatsiz ettigini hissetmiyorum

17.  Kendimi

cok keyifli hissediyorum keyifli hissediyorum keyifli hissetmiyorum
18.  Kendimi

cok dehsete kapilmis hissediyorum dehsete kapilmis hissediyorum
dehsete kapilmis hissetmiyorum

19.  Kafamda

her seyi ¢ok karmakarigik hissediyorum  her seyi karmakarisik hissediyorum
her seyi karmakarigik hissetmiyorum

20.  Kendimi

cok neseli hissediyorum neseli hissediyorum neseli hissetmiyorum
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Kizlarin ve erkeklerin kendilerini anlattiklari bazi cimleler asagida verilmistir. Her

cumleyi okuyun ve hangisinin sizin i¢in en dogru olduguna karar verin. ‘Hemen hemen

hi¢’ mi, ‘ bazen’ mi yoksa ‘sik sik” mi1. Daha sonra sizi en dogru anlatan ifadeyi

isaretleyin. Yanlis ya da dogru cevap diye bir sey yok. Herhangi bir cimle tizerinde

fazla zaman gecirmeyin. Genellikle nasil hissettiginizi en iyi anlatan ifadeyi segcmeyi

unutmayin.

21.

22.
23.

24,

25.

26.

217.

28.

29.

30.

31.
32.

33.

Yanlis yapacagim diye endiselenirim  [1 hemen hemen hi¢ [J bazen
[ sik s1k
Aglayacak gibi olurum [0 hemen hemen hi¢ [ bazen [1 sik sik
Kendimi mutsuz hissederim [l hemen hemen hi¢ [ bazen U
sik sik
Karar vermekte giiclik cekerim [ hemen hemen hi¢ U bazen 0
sik sik
Sorunlarimla yiz yiize gelmek bana zor gelir [ hemen hemen hig 0l
bazen [0 sik sik
Cok fazla endiselenirim [ hemen hemen hi¢ O bazen O sik sik
Evde sinirlerim bozulur [ hemen hemen hi¢ [ bazen [ s1k sik
Utangacim O hemen hemen hi¢ [ bazen O sik sik
Sikintiliyyim [J hemen hemen hi¢ [ bazen [ s1k sik
Aklimdan engelleyemedigim 6nemsiz dislnceler geger ve beni rahatsiz eder
1 hemen hemen hi¢ [ bazen [ sik sik
Okul beni endiselendirir [0 hemen hemen hi¢ [ bazen [ sik sik
Ne yapacagima karar vermekte zorluk ¢ekerim [l hemen hemen hi¢ [
bazen [1 s1k sik
Kalbimin hizli hizh ¢arptigini fark ederim [J hemen hemen hi¢ [

bazen 0 sik sik



34.

35.

36.

37.

38.

39.

40.

Nedenini bilmedigim korkularim var O hemen hemen hi¢ U bazen

[ sik s1k

Annem ve babam i¢in endiselenirim [0 hemen hemen hi¢ [ bazen
[ sik s1k

Ellerim terler [J hemen hemen hi¢ [ bazen [ s1k sik

Koti bir seyler olacak diye endiselenirim

O hemen hemen hi¢ U

bazen U sik sik
Geceleri uykuya dalmakta gucluk ¢ekerim [1 hemen hemen hi¢ [
bazen U sik sik

Karnimda bir rahatsizlik hissederim [1 hemen hemen hi¢ [J bazen

O sik sik

Bagskalarinin benim hakkimda ne distndikleri beni endiselendirir

hemen hemen hi¢ [ bazen

O sik sik

[
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EK-3 Gugler ve Guglikler Anketi 2-4 Yas Ebeveyn Formu

Her ciimle icin, Dogru Degil, Kismen Dogru, Tamamen Dogru kutularindan birini
isaretleyiniz. Kesinlikle emin olamasaniz ya da size anlamsiz goriinse de elinizden
geldigince tim cimleleri yanitlamaniz bize yardimci olacaktir. Litfen yanitlarinizi

gocugunuzun son 6 ay i¢indeki davranislarin1 g6z oniine alarak veriniz.

1. Diger insanlarin duygularin1 6nemser.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

2. Huzursuz ve asir1 hareketlidir, uzun siire kipirdamadan duramaz.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

3. Sikca bas agrisi, karin agrisi ve bulant: sikayetleri olur
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

4. Diger ¢cocuklarla kolayca paylasir. (yiyecegini, oyuncagini, kalemini v.s.)

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

5. Sikca 6fke nobetleri olur ya da asir1 sinirlidir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

6. Daha ¢ok tek basinadir, yalnz oynama egilimindedir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

7. Genellikle soz dinler, buytklerin isteklerini yapar.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

8. Bircok kaygisi vardir. Sikca endiseli gérunar.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru
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9. Eger birisi incinmis, morali bozulmus ya da kendini kétu hissediyor ise ona
yardimci olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

10.  Sdrekli elleri ayaklari kipir kipirdir ya da oturdugu yerde kipirdanip durur.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

11.  Enaz bir yakin arkadas: vardr.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

12.  Sikca diger cocuklarla kavga eder ya da onlarla alay eder.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

13.  Sikg¢a mutsuz, kederli ya da aglamaklidur.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

14.  Genellikle diger ¢ocuklar tarafindan sevilir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

15.  Dikkati kolayca dagilir. Dikkatini toplamakta guiclik geker.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

16.  Yeni ortamlarda gergin ya da huysuzdur. Kendine giivenini kolayca
kaybeder.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

17.  Kendinden kuguklere iyi davranr.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru



18.  Sikca yetiskinlerle tartisir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

19.  Diger cocuklar ona takarlar ya da onunla alay ederler.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

20.  Sikga baskalarina (anne baba, 6gretmen, diger ¢cocuklar) yardim etmeye
istekli olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

21.  Bir seyi yapmadan 6nce durup distnebilir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

22.  Kin tutabilir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

23.  Buydklerle cocuklardan daha iyi gecinir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

24.  Pek cok korkusu var. Kolayca trker.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

25.  Basladigi isi bitirir, dikkat stresi iyidir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

64



65

EK-4 Gugler ve Guglukler Anketi 4-17 Yas Ebeveyn Formu

Her ciimle igin, Dogru Degil, Kismen Dogru, Tamamen Dogru kutularindan birini
isaretleyiniz. Kesinlikle emin olamasaniz ya da size anlamsiz goriinse de elinizden
geldigince tiim cimleleri yanitlamaniz bize yardimci olacaktir. Litfen yanitlarinizi

gocugunuzun son 6 ay i¢indeki davranislarin1 g6z oniine alarak veriniz.

1. Diger insanlarin duygularin1 6nemser.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

2. Huzursuz ve asir1 hareketlidir, uzun siire kipirdamadan duramaz.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

3. Sikca bas agrisi, karin agrisi ve bulant: sikayetleri olur
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

4. Diger ¢cocuklarla kolayca paylasir. (yiyecegini, oyuncagini, kalemini v.s.)

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

5. Sikca 6fke nobetleri olur ya da asir1 sinirlidir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

6. Daha ¢ok tek basinadir, yalnz oynama egilimindedir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

7. Genellikle soz dinler, buyuklerin isteklerini yapar.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

8. Bircok kaygisi vardir. Sikca endiseli gérunar.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru



9. Eger birisi incinmis, morali bozulmus ya da kendini kotu hissediyor ise ona
yardimci olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

10.  Sdurekli elleri ayaklar: kipir kipirdir ya da oturdugu yerde kipirdanip durur.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

11.  Enaz bir yakin arkadasi vardir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

12.  Sikca diger ¢ocuklarla kavga eder ya da onlarla alay eder.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

13.  Sikga mutsuz, kederli ya da aglamaklidur.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

14.  Genellikle diger ¢ocuklar tarafindan sevilir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

15.  Dikkati kolayca dagilir. Dikkatini toplamakta guclik ceker.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

16.  Yeni ortamlarda gergin ya da huysuzdur. Kendine giivenini kolayca
kaybeder.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

17.  Kendinden kigcuklere iyi davranir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru



18.  Sikca yalan sdyler veya hile yapar.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

19.  Diger ¢ocuklar ona takarlar ya da onunla alay ederler.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

20.  Sikca baskalarina (anne baba, 6gretmen, diger cocuklar) yardim etmeye
istekli olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

21.  Bir seyi yapmadan once durup dusunebilir.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

22.  Ev, okul ya da baska yerlerden calar.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

23.  Buyduklerle gocuklardan daha iyi geginir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

24.  Pek cok korkusu var. Kolayca urker.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

25.  Basladigi isi bitirir, dikkat stresi iyidir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru
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EK-5 Gugler ve Guglukler Anketi 11-17 Yas Cocuk Formu

Her ciimle icin, Dogru Degil, Kismen Dogru, Tamamen Dogru kutularindan birini
isaretleyiniz. Kesinlikle emin olamasaniz ya da size anlamsiz goriinse de elinizden
geldigince tiim ciimleleri yanitlamaniz bize yardimci olacaktir. Liitfen yanitlarinizi son 6

ay icindeki durumunuzu g6z ontine alarak veriniz.

1. Diger insanlarin duygularin1 énemserim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

2. Uzun stire kipirdamadan oturamam, huzursuz olurum.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

3. Cok fazla bas agrim, karin agrim ya da bulantim olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

4. Genellikle baskalartyla paylagirim. (6rn. yiyecegimi, oyunlarimi, kalemimi
V.S.)

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

5. Cok ofkelenirim ve sikc¢a kontroliimii kaybederim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

6. Genellikle kendi bagimayim. Genelde yalniz oynarim ya da baskalariyla
birlikte olmaktan kaginirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

7. Genellikle bana sdyleneni yaparim.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru



8. Cok endiselenirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

9. Eger birisi incinmis, morali bozulmus ya da kendini kotu hissediyor ise ona
yardim ederim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

10.  Sdurekli ellerim ayaklarim kipir kipirdir ya da oturdugum yerde kipirdanip
dururum.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

11.  Enaz bir yakin arkadasim var.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

12. Cok kavga ederim. Diger insanlara istedigimi yaptirabilirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

13.  Sikca mutsuz, kederli ya da aglamakliymm.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

14.  Yasitlarim genelde beni sever.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

15.  Dikkatim kolayca dagilir. Dikkatini toplamakta glcluk cekerim.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

16.  Yeni ortamlarda gerginim. Kendine giivenimi kolayca kaybederim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

17.  Kendinden kicuklere iyi davranirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru
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18.  Sikca hile yapmak ya da yalan sdoylemekle suglanirim.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

19.  Diger cocuklar ya da gengler bana takarlar ya da benimle alay ederler.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

20.  Sikca baskalarina (anne, baba, 6gretmen, diger ¢cocuklar) yardim etmeye
istekli olur.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

21.  Bir seyi yapmadan once durup dusunebilirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

22.  Ev, okul ya da baska yerlerden benim olmayan seyleri alirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

23.  Eriskinlerle yasitlarimdan daha iyi gecinirim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

24.  Pek cok korkum var. Kolayca trkerim.

Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru

25.  Yaptigim isleri bitiririm. Dikkatim iyidir.
Dogru Degil Kismen Dogru  Kesinlikle Dogru
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EK-6 Anne-Baba Stres Olcegi

Asagida sizlerin anne babaliga iliskin duygu ve disunceleriniz ile ilgili ifadeler yer
almaktadir. LUtfen asagidaki her ifadeyi okuyunuz ve size en uygun gelen secenegi

isaretleyiniz. Lutfen higbir soruyu bos birakmayiniz. Tesekkrler.

1. Cocugumu mutlu etmek benim igin ¢ok zor.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

2. Cocugumun bakimu ile ilgili sorumluluklarim beni G6yle yoruyor ki baska bir sey
yapmaya istegim olmuyor.

0 Hicbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

3. Anne/ Baba olmanin zor oldugunu distndyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Siksik 3 Her zaman

4. Cocugumun bazi seyleri beni kizdirmak i¢in yaptigini diguintiyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Siksik 3 Her zaman

5. Cocuk sahibi oldugumdan beri kendime zaman ayiramiyorum.

0 Hi¢bir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

6. Anne/Baba oldugumdan beri kendimi daha yasli hissediyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

7. Cocugum bir hata yaptiginda bundan kendimi sorumlu tutuyorum.

0 Hicbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman



10.

11.

12.

13.

14.

15.

16.

Cocuguma kizdigimda davranislarimi kontrol etmekte zorlantyorum.

0 Hicbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Anne/Babaliga iliskin sorumluluklarim beni psikolojik agidan zorluyor.

0 Hicbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Cocugumun diger cocuklara gore daha zor bir cocuk oldugunu dustiniyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Hayal ettigim gibi bir anne/baba olamadigimi diisiiniyorum.

0 Hicbir zaman 1Bazen 2 Siksik 3 Her zaman

Cocugumun istekleri karsisinda tutarsiz davranabiliyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Cocugumun ihtiyag¢larini yeterince karsilayamadigimi hissediyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Hayatimdaki en temel stres kaynagi, cocuk sahibi olmaktir.

0 Hicbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Cocugumu egitmek konusunda kendimi yetersiz buluyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman

Basarisiz bir anne/baba oldugumu diistiniyorum.

0 Higbir zaman 1 Bazen 2 Sik sik 3 Her zaman
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EK-7 Bakim Verme Yiikii Olcegi

Asagida insanlarin bir bagkasina bakim verirken hissettiklerini yansitan ifadeler
bulunmaktadir. Her bir sorudan sonra sizin bu duygular1 hi¢bir zaman, nadiren, bazen,
oldukga sik ve hemen her zaman olmak iizere hangi siklikla yasadiginizi gosteren

ifadeler yer almaktadir. Dogru ya da yanlis cevap yoktur.

1. Yakiminizin ihtiyaci oldugundan daha fazla yardim istedigini diisiiniiyor musunuz?

0 Hichir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

2. Yakiminiza harcadiginiz zamandan dolay1, kendinize yeterince zaman ayiramadiginizi
diisiiniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

3. Yakiminiza bakim verme ile aile ve is sorumluluklarinizi yerine getirme arasinda
zorlandigimizi diisiiniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

4. Yakminizin davraniglar1 nedeniyle rahatsizlik duyuyor musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukg¢asik 4 Hemen her zaman

5. Yakinmizimn yanindayken kendinizi kizgin hissediyor musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukg¢asik 4 Hemen her zaman
6. Yakinmizin diger aile iiyeleri ya da arkadaslarinizla iliskilerinizi olumsuz yonde
etkiledigini diisiiniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

7. Gelecegin yakiniiza getirecebileceklerinden korkuyor musunuz?



10.

11.

12.

13.

14.

15.
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0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Y akininizin size bagimli oldugunu diistinliyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

Yakiminizin yanindayken kendinizi gergin hissediyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Yakininizla ilgilenmenin sagliginizi bozdugunu diisliniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

Yakiminiz nedeni ile 6zel hayatinizi istediginiz gibi yasayamadigimizi diisiiniiyor
musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Yakininiza bakmanin sosyal yasaminizi etkiledigini diisiiniiyor musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukg¢asik 4 Hemen her zaman

Yakinmizin bakimimi {stlendiginiz i¢in rahatca/kolay arkadas edinemediginizi
diisiiniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

Yakinmizin sizi tek dayanadi olarak goriip, sizden ilgi bekledigini diisiiniiyor
musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Kendi harcamalarinizdan kalan paranin yakininizin bakimi igin yeterli olmadigini
diisiiniiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman



16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

75

Yakininiza bakmay1 daha fazla siirdiiremeyeceginizi hissediyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman
Yakininiz hastalandigi zaman yasamimizin kontroliinii kaybettiginizi diisliniiyor
musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Y akininizin bakimini bir bagkasinin iistlenmesini ister miydiniz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukca sik 4 Hemen her zaman

Yakminiz i¢in yapilmasi gerekenler konusunda kararsizlik yasiyor musunuz?

0 Higbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Yakininiz i¢in daha fazlasin1 yapmak zorunda oldugunuzu diisiiniiyor musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Olduk¢asik 4 Hemen her zaman

Yakminizin bakiminda yapabileceginiz isin en iyisini yaptiginizi diisiiniiyor
musunuz?

0 Hicbir zaman 1 Nadiren 2 Bazen 3 Oldukg¢asik 4 Hemen her zaman

Yakininiza bakarken genellikle ne kadar giigliik yastyorsunuz?

0 Hic 1 Biraz 2 Orta 3 Oldukca 4 Asir
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