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OZET

Yilmaz, O., Fenilketoniirili Bireylerde Diyet Fenilalanin Toleransinin
Degerlendirilmesi, Hacettepe Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii Diyetetik
Programm Yiiksek Lisans Tezi, Ankara, 2017. Fenilketoniirinin tedavisinde erken
tan1 ile birlikte yasam boyu tibbi beslenme tedavisi giiniimiizde en ideal tedavidir.
Fenilketoniiride diyet ¢ok yonli, zorlayici ve yasam boyu uyum gerektirmektedir.
Diyet tedavisine uyumu etkileyen etmenlerin arastirildigi ¢alisma sayisit azdir. Bu
calisma Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali’nda
fenilketonliri tanisi alan ve diyet tedavisi ile takip edilen alt1 aydan biiyiik, anne siitii
almayan, yaslar1 10,8 ay-31,9 yil arasinda degisen (ortalama 9,9 yil), 243 hasta (114
erkek, 129 kadin) ile yapilmistir. Hastalarin beslenme aligkanliklari, aileleri ve
hastaliklarina iliskin bilgiler yiizylize goriisme teknigi ile anket uygulanarak
kaydedilmistir. Hastalarin besin tiiketim durumlar1 24 saatlik geriye doniik besin
tiketim kayd: ile boy ve viicut agirliklar1 dosya kayitlarindaki bilgilerden
edinilmistir. Metabolik kontroliin gostergesi olarak hastalarin son 3 yil ve son 5 yil
icinde &lgiilen kan fenilalanin diizeyleri Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma
Bilim Dali tarafindan yaslara gore hedeflenen kan fenilalanin diizeylerine gore
degerlendirilmistir. On yasindan kiigiik, 11-16 yas ve 16 yasindan biiyiik bireylerin
son 3 yil ortanca kan fenilalanin diizeylerinin sirasiyla %63,8, %44,5 ve %56’s1
hedef araliklarin tizerinde bulunmustur. Hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore diyetle
enerji, protein, By, vitamini, kalsiyum, ¢inko ve demir Onerilerini kargilama orani
sirastyla yaklasik %79,0, %99,0, %92, %75 %142 ve %130’dur. Calismaya katilan
bireylerin diyetle toplam protein, dogal protein, aminoasit karigimi ile protein ve
fenilalanin alimlar1 hastanede Onerilen miktarlardan anlamli derecede diisiiktiir
(p<0,01). Bu galismada hastalarin hedef araliklardaki kan fenilalanin diizeylerinin
yiizdesi tiim yas gruplarinda diisiik bulunmus ve hastalarin diyetle enerji, protein ve
fenilalanin alimlarinin diyete uyumu etkiledigi gosterilmistir. Ayrica yasin diyet
tedavisine uyumu etkileyen en énemli etmen oldugu diisiiniilmektedir. Fenilketoniiri
tedivisinde disiik ya da kotii uyuma yol agan olasi etmenler dikkatli belirlenmeli ve

uyumu arttirmaya yonelik etkili stratejiler gelistirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: fenilketoniiri, fenilalanin toleransi, diyete uyum.
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ABSTRACT

Yilmaz, O., Assessment of Dietary Phenylalanine Tolerance in Patients with
Phenylketonuria, Hacettepe University Institute of Health Sciences Thesis in
Dietetics Programme, Ankara, 2017. Lifelong dietary treatment with early
diagnosis is the most optimal treatment of phenylketonuria. Low phenylalanine diet
is challenging, multifaceted and requires lifelong adherence. There are few number
of studies about the factors affecting dietary adherence. Two hundred and forty three
patients (114 male, 129 female) aged 10,8 months to 31,9 years (mean age=9.9
years) with phenylketonuria who are older than six months, not breastfed and were
followed by Hacettepe University Faculty of Medicine, Department of Pediatrics
were recruited. Dietary habits, parental and disease related informations of patients
were obtained by a questionnaire using face-to-face interview technique. The energy
and nutrient intake of patients were obtained with a parent or self-reported 24-hour
food recall. The anthropometric measurements of patients were obtained from their
medical records. As a measure of metabolic control, blood phenylalanine levels
measured in the last 3 and last 5 years of the patients were obtained and compared
with recommended target blood phenylalanine concentrations of Hacettepe
University Metabolism Unit. 63,8%, 44,5% and 56% of median blood phenylalanine
levels for the past three years of the patients younger than 10 years old, between 11-
16 years old and older than 16 years old were above the target range, respectively.
The percentage of mean energy, protein, vitamin Bio, calcium, zinco and iron intake
of patients in relative to the guideline were 79,0%, 99,0%, 92%, 75% 142% and
130%, respectively. Total protein, natural protein, amino acid substitute protein and
phenylalanine intake of patients were significantly lower than the recommended
dietary intake in the hospital (p<0,01). The percentage of blood phenylalanine levels
in the targeted range of patients was shown to be low in all age groups and dietary
energy, protein and phenylalanine intake of patients affects dietary adherence. Age is
shown to be the most important factor affecting adherence. Potential contributors that
leads to poor compliance should be carefully identified and effective strategies

should be developed to improve longterm dietary compliance of patients with PKU.

Key words: phenylketonuria, phenylalanine tolerance, dietary adherence.
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1. GIRIS
1.1. Kuramsal Yaklasimlar

Diyette fenilalanin (FA) miktarinin kisitlanmasi kan FA diizeyini diislirmenin
en etkili yolu ve giiniimiizde fenilketoniiri (FKU) tedavisinde etkili olan tek
yontemdir (1-3). FKU tedavisi ¢cok yonlii ve oldukca zorlayicidir ve yasam boyu
uyum gerektirir. Kan FA kontroliiniin saglanmasi igin diyet tedavisine yonelik en
Oonemli Oneriler, yliksek dogal proteinli besinlerden kaginma, aminoasit karigiminin
giinlik ve esit miktarlarda tiiketimi ve yeterli enerji alimidir (4). Diyete uyumun
diisiik olmas1 genellikle kan FA diizeyinin yiikselmesine yol acarak norobiligsel

islevleri olumsuz etkilemektedir (2, 5).

Diyet tedavisinin zor ve pahali olmasi, psikososyal, duygusal, kiiltiirel ve dini
etmenler, ebeveynlerin diyetin siirekliligi i¢in gosterdikleri 6zveri ve hastalik
bilgileri, ailelerin  saglik  profesyonellerine  yonelik  tutumlari,  saglik
profesyonellerinin bilgi ve tecriibesi gibi ¢esitli etmenlerin hastalarin diyete
uyumlarini etkiledigi bilinmektedir (1, 4, 6). Ergenlerde ebeveyn-¢ocuk ¢atigmasi,
yasitlarinin baskist ve siirekli diyete uymanin gerekliligi hastalarin diyete uyma
isteklerini azaltir. Uzun vadede hastalar saghk durumlarimin stabil oldugunu

diigiinebilirler ve bu durum, diyet tedavisine olan bagliliklarini etkileyebilir (4).

FKU tedavisi igin ortak kabul goérmiis degerlendirme ydntemleri ve tedavi
standartlarinin olmadig kliniklerde, uyumun degerlendirilmesi ve klinikler arasinda
karsilastirma yapilmasi1 zordur. FKU’de diyete uyumu etkileyen etmenler ve
davraniglarin gosterildigi gozlemsel raporlar az sayidadir. Diyet tedavisine uyumun
arttirilabilmesi igin diisiik ya da kot uyuma yol agan olasi etmenler dikkatli
belirlenmelidir. Farkl: hastaliklar ile ilgili kapsamli uyum stratejileri gelistirilmis olsa
da, FKU’de az sayida kontrollii calisma yapilmustir (4). Bireylerin yasam kalitelerini
ve beslenme durumlarini iyilestirebilmek, gereksiz kisitlayici diyetler yapmalarim
onlemek ve finansal kaynaklarin etkin bir sekilde kullanilabilmesi i¢in yasam boyu

diyete uyumu arttiracak etkili stratejiler gelistirilmelidir (4, 7).



1.2. Amag ve Varsayim

Bu calisma FKU’lii hastalarin beslenme durumlarini saptamak, FA’dan kisitl
diyeti uygulama durumlarini, biiyiimelerini degerlendirmek ve diyete uyum

durumlari ile kan FA kontrolii arasindaki iliskiyi belirlemek amaciyla yapilmistir.
Calismanin dayandig1 temel varsayimlar sunlardir:

1. Diyetle alinan giinliik FA miktar1 (mg/kg/giin) yas grubuna ve hastaligin
tiirline gore degisiklik gosterir.
2. Diyetle onerilen FA miktar1 ile hastalarin aktiiel FA alim miktar1 arasinda

fark yoktur.

3. Klasik FKU’li hastalarda diyetle alman aminoasit karisimindan gelen
protein alimi (g/kg/giin) ile diyetle alinan FA miktar1 (mg/kg/giin) ve kan FA diizeyi
(mg/dL) arasinda negatif yonli bir iligki vardir.



2. GENEL BILGILER
2.1. Fenilketoniiri
2.1.1. Tanim ve Mekanizmasi

FKU (OMIM 261600) FA’nin tirozine hidroksilasyonunu katalizleyen FA
hidroksilaz (FAH) enziminin eksikliginden kaynaklanan otozomal resesif gegisli

dogustan metabolik bir hastaliktir (8).

FAH, FA’nin katabolizmasi i¢in hiz smirlayic1 basamak olmakla birlikte,
tirozine hidroksilasyonunu katalizleyen bir oksidazdir (9). FA’nin tirozine doniisiimii
icin tetrahidrobiyopterin (BHa) kofaktorii, molekiiler oksijen ve demir gereklidir.
BHs4 kofaktorii hidroksilasyon reaksiyonu esnasinda pterin-4a-karbinolamin
dehidrataz (PCD) ve dihidropteridin rediiktaz (DHPR) enzimleri araciligiyla ardigik
olarak indirgenerek BH4’e yeniden doniistiiriiliir (Sekil 2.1.) (10).
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Sekil 2.1. Molekiiler oksijen, demir ve tetrahidrobiyopterin varliginda FA’nin
tirozine doniisiimiinii gosteren sistem (11).

Sitozolik bir protein olan FAH enzimi insan viicudunda esas olarak
karacigerde fonksiyonel tetramerler ve dimerler halinde bulunur (12). Enzim
katalitik, diizenleyici ve tetramerizasyon bolgesi olmak iizere ii¢ bolgeden olusur

(Sekil 2.2.) (12). FKU’niin siddeti, FAH geninde meydana gelen mutasyonlarin



enzimde degisimine neden oldugu aminoasit veya aminoasit dizisinin islevine
baghdir (8).

Regulatory domain
(1-142)

Tetramerization

domain
(411-452)

Catalytic domain
(143-410) C

Sekil 2.2. insan FAH enzimi katalitik, diizenleyici ve tetramerizasyon bdlgesi olmak
tizere 3 bolgeden olusur (13).

2.1.2. Tarihgesi

Klasik FKU ilk kez 1934 yilinda Asbjérn Félling tarafindan zeka geriligi olan
iki kardesin idrarinda fenilpiriivik asit varliginin saptanmasi sonucu tanimlanmistir
(14, 15). Folling daha sonra zeka geriligi olan 430 ¢ocuktan SeKizinin idrarinda da
ayni asitin varligimi gostermistir. Belirlenen 10 ¢ocugun ii¢iiniin ikiz olmas1 kalitsal
bir durum oldugunu disiindiirmiistiir. Folling, FA’nin fenilpirivik asidin en
muhtemel kaynagi olabileceginden sliphelenmis ve FA ve protein yiiklemesinin ayri
ayri  fenilpirivik asit attminm arttirdigini gdstermistir  (15). Bunun FA
metabolizmasinin otozomal gecisli resesif bir bozuklugu oldugunu ileri stirmiis ve
hastalig1 ‘imbecillitas phenylpyrouvica’ olarak adlandirmistir (13). Penrose 1935'de,
bu bozuklugun otozomal resesif gecis gosterdigini dogrulamis ve FKU terimini

kullanmustir (16).

Jervis 1947 yilinda saglikli bireylere FA verilmesinin serum tirozin

diizeyinde hizli yiikselmeye yol agtigim ancak FKU 'li hastalarda bu yanitin



olmadigini gézlemlemis ve metabolik bozuklugun altinda yatan nedenin FA’nin
tirozine doniisiimii oldugunu ileri siirmiistiir (17). FA’y1 tirozine doniistiiren enzim
sistemi 1952 yilinda belirlenmis (18), 1953 yilinda ise saglikli ve FKU’lii bireylerin
post mortem karaciger Ornekleri incelenmis, saglikli bireylerde FA’nin tirozine

doniisiimii gergeklesirken FKU’liilerde bu doniisiim gerceklesmemistir (17).

FKU'niin tedavisinde diisik FA iceren diyet ilk kez Woolf ve Vulliamy
tarafindan dnerilmis ve ilk kez 1953 yilinda iki yasinda FKU’lii bir cocuga Bickel ve
arkadaglar tarafindan verilmistir (19). Bu ¢ocugun tedavi oncesi ciddi gelisimsel
problemleri oldugu, ayakta duramadigi, yiiriyemedigi konusamadig1 ve aglayarak
kafasini vurdugu rapor edilmistir. Diisiik FA igeren diyetle tedavi sirasinda ¢ocugun
zihinsel durumunda kademeli bir iyilesme oldugu yiiriimeyi, emeklemeyi, ayakta
durmayr ve sandalyeye tirmanmayi Ogrendigi, bunun yanisira kafa sallamay1
biraktig1 ve saglarinin daha koyu renkte uzadigi gozlenmistir. L-FA 5 g miktarinda
verildikten sonra, ¢ocukta alt1 saat iginde rahatsizlik semptomlarinin tekrarladigi 20
saat sonunda ise ¢cocugun artik ayakta duramadigi ve emekleyemedigi gozlenmistir
(20). Bu galismay1 diisiik FA igeren diyetin erken infantil donemde verilmesi halinde
zihinsel ve norolojik bozulmay1 6nleyecegi aksi takdirde ndrolojik hasarin neredeyse
kaginilmaz oldugunu gosteren diger ¢alismalar izlemistir (21, 22). Bununla birlikte,
tedaviye baslama zamani ile klinik sonuclar arasinda belirgin bir ters iliski olmasi

FKU igin neonatal tarama programina ilgi uyandirmistir (19).

Idrar ferrik kloriir testine dayanan ilk tarama programi, 1957'de
Kaliforniya'da ve daha sonra Ingiltere'de uygulanmaya baslanmistir (23). Ancak kan
FA diizeyi idrarda fenilpiirivik atimindan daha 6nce toksik diizeylere ¢iktig igin,
fenilpiirivik testi yarar saglamamustir (24). Guthrie ve Susie tarafindan 1963 yilinda
kan FA diizeyinin bakteriyel inhibisyon yontemi ile yari-kantitatif bir sekilde kolayca
olgiilebilecegi kesfedilmistir (25). Bu yontemin ¢ok az miktarda kan gerektirmesi ve
spesifik, ucuz ve ¢ok sayida numuneyi analiz etmek i¢in uygun olmasi nedeniyle test
Batili {ilkelerin ¢ogunda tiim yenidoganlarin taranmasinda rutin olarak kullanilmaya

baslanmigtir (26).

Son 30 yildir diyet tedavisinin siiresi ¢ok tartisiimakta olup 19601 ve 1970'li

yillarda, pek ¢ok FKU merkezi beyin gelisimi énemli olgiide tamamlandigi igin



hastalarin diyet tedavisini dort veya sekiz yaslarinda sonlandirmistir (27). Diyet
tedavisinin sonlandirilmasinin ardindan zihinsel bir kotiilesme olmadigini gosteren
calismalarin (28-30) yanisira zeka puani (IQ) diizeyinde diisiis oldugunu goésteren
calismalar da mevcuttur (31, 32). Giiniimiizde ¢esitli alternatif tedavi stratejileri
gelistirilmis olmasma ragmen yasam boyu tibbi beslenme tedavisi halen en ideal

tedavi seklidir (2, 3).

Woolf ve arkadaglar1 tarafindan 1950’11 yillarda gelistirilen diyet
giintimiizdeki diyet yaklagiminin temellerini olusturmaktadir (33) ve o giinden beri
hastaligin tedavisine yonelik birgok ilerleme kaydedilmistir. Pek ¢ok hasta ve bircok
uzman (¢ocuk doktorlari, beslenme uzmanlari, biyokimyacilar, genetik¢iler vb.)
sayesinde FKU’de zihinsel geriligin 6nlenmesinde elde edilen sonuglar gurur
vericidir ancak hastalarin beslenme durumlari, diyete uyumlari, yasam kaliteleri ve
optimal biiylime gibi hastaligin yonetimindeki yeni zorluklarin farkinda olunmalidir
(34).

2.1.3. Molekiiler Genetik ve Siniflandirma

Insan FAH geni (Sekil 2.3.) 12. kromozom iizerinde bulunur, yaklasik 171
kb'dir ve 13 eksonludur. Hiperfenilalaninemi (HFA) iki sekilde olusabilir (13);

* FAH lokusundaki mutasyondan kaynaklanan ve FKU ile sonuglanan HFA

= BHasentezini ve rejenerasyonunu etkileyen bir dizi lokustaki mutasyondan

kaynaklanan ve FKU olmadan gériilen HFA

Mutasyonlar, fenotipte degisiklik yaratmayan ndtr mutasyonlar veya enzim
yapisi ve islevinde bozulmalara yol agan patojenik mutasyonlar olabilir (13). FAH
geninde 950°nin {izerinde mutasyon tanimlanmis olup bu mutasyonlar Phenylalanine

Hydroxylase Locus Knowledgebase (www.pahdb.mcqgill.ca) isimli bilgi tabaninda

erisime acik olarak listelenmektedir (35, 36).


http://www.pahdb.mcgill.ca/
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Sekil 2.3. insan FAH geninin basit gosterimi(13).

FAH geninde meydana gelen mutasyon tipleri ve yiizdeleri g¢esitlilik

gostermektedir (13, 37) ve bu mutasyonlar sunlardir:
* Yanlis anlamli mutasyonlar: %62
= Kiiciik veya biiyiik delesyonlar: %13
= Ugbirlestirme hatalar1 (splicing defects): %11
= Sessiz polimorfizmler: %6

= Anlamsiz mutasyonlar: %5
= Eklenmeler: %2

Baz1 FAH mutasyonlari, enzim yapis1 ve islevleri tizerindeki etkilerine bagh
olarak digerlerinden daha agirdir. Bununla birlikte, FAH mutasyonlarinin klinik
fenotip {izerindeki etkisi degiskendir (13, 38, 39). insan FAH genotiplerinin yalnizca
%25'inin homoallelik olmasi genotip/fenotip korelasyonlarini zorlagtirmaktadir (2),
ancak halen bir kisinin spesifik FAH genotipi metabolik fenotipin ana belirleyicisidir
(2). Son ¢aligsmalar allelik fenotip, enzim aktivitesi ve BH4 yanit1 arasinda anlamli bir
iliski oldugunu dogrulamistir. Mutasyonun dogast veya mutasyonun FAH yapisi
tizerindeki bilinen etkisi, bircok durumda enzim aktivitesini tahmin etmek igin
kullanilabilir (40). Metabolik fenotiplerin dagilimi bolgesel genotiplerin sikligina

gore degisir ve bu fenotipler diinyamin farkli bolgelerinde farkli dagilim
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gostermektedir. Dogu Avrupa'da klasik FKU daha yaygin olmakla birlikte, Akdeniz
tilkelerinde hafif fenotipler rapor edilmistir (36).

FKU’de hafiften ¢ok agir forma kadar degisen genis bir fenotip gesitliligi
vardir. FKU genellikle tan1 kan FA diizeyine gore smiflandirilir (41):

e Klasik veya agir FKU’de genellikle tan1 kan FA diizeyi >20 mg/dL’dir
ve kan FA diizeyinin <6 mg/dL olmasi i¢in diyetle tolere edilebilen
giinliik FA miktar1 250 mg’1n altindadir.

e Orta derecede FKU’de tam1 kan FA diizeyi 10-20 mg/dL arasindadur.
Orta/siddetli derecede FKU 'de kan FA diizeyinin <6 mg/dL olmas! i¢in
diyetle tolere edilebilen giinliik FA miktart 200-700 mg/giin arasinda
degisir.

e Kalicc HFA ya da hafif derecede FKU'li hastalar normal
beslendiklerinde kan FA diizeyleri 2-6 mg/dL arasinda kalabilir. FA
diizeyleri tedavi edilmeksizin bu sinirlar dahilinde ise, hastalarin
entellektiiel, norolojik veya noropsikolojik agidan risk altinda oldugunu
gosteren ¢ok az caligma vardir. Ancak bazi merkezler hastalarin kan FA

diizeyi 6 mg/dL’nin tizerine ¢ikarsa diyet tedavisini 6nermektedir (41).

HFA’nin yaklasik %1-2'si, BHs kofaktor biyosentezi ya da rejenerasyonunda
yer alan ve FA homeostazin1 ve katekolamin ve serotonin biyosentezini etkileyen
enzimleri kodlayan genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. BHs eksiklikleri
norotransmitterlerle tedavi edilir. Tedavi edilmediginde (PCD eksikligi harig)
hastaliklar genelde ilerleyici gelisimsel gecikme, irritabilite, motor disfonksiyonu,

hasar gormiis kas tonusu, hareket bozukluklar1 ve nobetler ile karakterizedir (41).
2.1.4. Epidemiyolojisi

Diinya genelinde FKU prevelans: etnik farkliliklar gdsterir. Avrupa’da
yaklagik 10.000 canli dogumda bir olmakla birlikte Avrupa’nin bazi bolgelerinde
daha yaygindir (6). Finlandiya 100.000 canli dogumda bir goriilme sikligi ile
Avrupa’da en diislik prevelansa sahiptir (42). Amerika’da ise yaklagik 15.000 canli
dogumda bir goézlenmektedir (43). Tiirkiye’de akraba evliliklerinin ¢ok yaygin

olmasi ve her 20-25 kisiden birinin tasiyict olmasit nedeniyle FKU insidansi
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yiiksektir. Tiirkiye Istatistik Kurumu aile yapisi arastirmasi 2016 yili sonuglarina
gore, 15 yas ve iizeri evli bireylerin %23,2'sinin esi ile akraba oldugu belirlenmistir
(44). Son verilere gore iilkemizde 2012 yilinda 181 bebek, 2013 yilinda 188 bebek
FKU’lii olarak dogmustur. Buna gore FKU insidans1 2012 yil1 i¢in 1/6964 olarak
hesaplanmustir (45) ve bu veriler Diinya geneli ile kiyaslandiginda, FKU insidansi
1/4500 olarak rapor edilen Irlanda ile birlikte en yiiksek insidans olarak bilinmektedir
(6, 8).

2.1.5. Tam

FKU gelismis iilkelerde ulusal yenidogan tarama programi araciligtyla
taranmaktadir (13). Robert Guthrie tarafindan gelistirilen bakteriyel inhibisyon testi
HFA i¢in gelistirilen ilk etkili testtir (46). Standart filtre kagidi (Guthrie karti)
kullanilarak elde edilip referans laboratuvarlara bir zarf i¢inde gonderilebildiginden
kitle taramalarinda ¢ok yararli olan bu test, biiylimesi i¢cin FA gereken ‘Bacillus
subtilis’ bakterisine dayanmaktadir. Ardigik kiitle spektrometresi kii¢iikk hacimlerde
kan veya plazmada aminoasit diizeylerinin giivenilir ve nicel olarak belirlenmesi igin
hizli bir yontemdir (26). Bu yontemle kan FA ve tirozin diizeylerinin yani sira
FA/tirozin oranina da bakilabildigi i¢in yalanci-pozitif sonug elde edilme orani diisiik
olmakla birlikte, diger dogustan metabolizma hastaliklar1 da es zamanh
taranmaktadir (46). Hastanin yenidogan tarama sonucu pozitifse kantitatif plazma FA

diizeyi 6lgiilerek taninin dogrulanmasi gerekmektedir (47).

FKU'lii gocuklarmn nérolojik hasardan korunmasi igin gerekli tibbi beslenme
tedavisine zamaninda baslanabilmesi i¢in tiim bebekler yasamin ilk giinlerinde
taranmalidir. Tarama, dogum servislerinde yapilirsa, genellikle iki ve besinci giinler
arasinda kan &rnekleri almir (48). FKU 'niin tanis i¢in yaygin olarak kullanilan kan
FA dizeyi 2-2,2 mg/dL (120-130 umol/L) ve iizeridir (FA/tirozin orani>2).
Hastalarin dogum kliniginden erken taburcu edilmesi, kan FA diizeyinin tanisal
diizeylere yiikselmesi yetersiz olacagindan, yanlis negatif sonug¢ elde edilebilecegi
endisesi yaratmaktadir. Su anda saglikli bir yenidoganda, kan FA diizeyinin yanisira
kan FA/tirozin oranlarini da igeren tarama testinin duyarliliginin yeterli oldugu kabul

edilmektedir (46).



10

FKU'niin BHs metabolizmasi bozukluklarindan ayirici tanisi icin BHa
yiikkleme testleri, idrar ve plazma pterin metabolitleri ve norotransmiter metabolitleri
ile DHPR o6l¢timii gibi gesitli testler gerekebilir. Dogrudan enzim 6l¢meyi hedefleyen
testler (FAH, 4 a-karbinolamin dehidrataz) i¢in ise doku biyopsisi gerckmektedir
(13).

Tiirkiye Bilimsel ve Teknik Arastirmalar Kurumu (TUBITAK) ve Hacettepe
Universitesi Tip Fakiiltesi Metabolizma ve Beslenme Unitesi isbirliginde 1983
yilinda yapilan pilot calisma sonucu FKU sikliginmn yiiksek oldugu saptanmis ve
Saglik Bakanlig1 1986 yilinda 6nce 36 il merkezinde tarama programi baslatmistir.
Ardindan tarama lilke genelini kapsayacak sekilde genisletilmistir. Geg tani alan
hastalara iilkemizde daha sik rastlanmasinin temel nedeni tarama programinin 1986
yilinda baglatilmis olmasidir. Giiniimiizde ulusal tarama programinin temel hedefi

tilkemizde dogan her ¢ocugun taranmasidir (47).
2.1.6. Patofizyolojisi

Giiniimiizde neredeyse FKU’lii tiim hastalar i¢in tan1 ve tedavinin baglamasi
Klinik semptomlar yerine yenidogan taramasi ile olmaktadir. Tan1 konmamasi veya
tedaviye ge¢ baslanmasindan kaynaklanan agir zihinsel gerilik, epilepsi, davranis
bozukluklari, egzama benzeri dermatolojik sorunlar ve idrarda kotli koku gibi klinik

semptomlar neonatal tarama programi nedeniyle artik nadiren goriilmektedir (3).

FA’nin beyne girisi genis notral aminoasit (LNAA) tasiyict protein (LATI)
aracilifiyla gerceklesir. Yiiksek beyin FA diizeyi, ¢esitli mekanizmalar yoluyla
noropsikolojik fonksiyonu bozabilir. Diger iki LNAA’da (dopamin ve norepinefrinin
oncisii olan tirozin ve serotoninin Onciisii olan triptofan) LAT1 araciligiyla beyne
girer. Yiksek kan FA diizeyi, LATI'1 ve diger LNAA’larin beyne girmesini

engelleyerek norotransmitter disfonksiyonunu arttirir (49).

Kan FA diizeyi kontrolii, FKU ile iliskili merkezi sinir sistemi (MSS)
bozukluklarinin ¢ogunun dnlenmesinde etkilidir. Cogu birey normal gelisme gosterir,
beklenen egitim standartlarina ulasir, yetiskinlikte bagimsiz yasam siirer ve istihdam
elde eder. Diyete uyularak iyi metabolik kontrol saglanirsa hastada optimum klinik

sonug elde edilir (6).
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FKU’de planlama, problem ¢dzme, odaklanma, onceki deneyimlerden
faydalanma gibi yonetsel fonksiyonlarda hafif anormallikler goriilebilmektedir (50).
FKU’lii ¢ocuklarda davranigsal anomaliler, motor disfonksiyonu, duygusal ve
psikiyatrik hastaliklar goriilebilir. Tedavi edilmemis hastalarda siklikla otizm
goriilmektedir. lyi tedavi edilmemis cocuklarda dikkat eksikligi hiperaktivite
bozuklugu yaygindir. Yetiskinlerde agorafobi (agik alan korkusu), depresyon,
alyenasyon (yabancilasma), sosyal izolasyon, iletisim kurma giicliigii, diisiik benlik

saygisi rapor edilmistir (6, 51-54).

Tedavi edilmemis FKU’lii yetiskinlerde mikrosefali ve biiyiimede gecikme
saptanmistir (55) ve bu bireylere FA kisitlamasi yapildiginda biligsel performansta
arttg goriilmese de anormal davraniglarin azalabilecegi rapor edilmistir (6). Tedavi
edilmemis FKU’lii hastalarda goriilen mental sorunlar son derece heterojen olup, bu
hastalarin hepsinde zihinsel gerilik bulunmamaktadir. Bu durum manyetik rezonans
caligmalarinda gosterildigi tizere hastalarin beyin FA diizeylerindeki degisikliklerden

kaynaklaniyor olabilir (56).
2.2. Tibbi Beslenme Tedavisi

Son yillarda FKU’niin tedavisinde diyet dis1 yaklagimlar biiyiik ilgi yaratmis
olmasmma ragmen yasam boyu tibbi beslenme tedavisi odak noktasi olmayi
siirdiirmektedir (2, 3). Bu nedenle FKU’lii hastalarin beslenme tedavilerinin
tyilestirilmesine yonelik caligmalarin artmasi esastir. Giiniimiizde gelisen teknoloji
ile birlikte FA smirli diyetin normal bir diyet kadar kabul edilebilir olmasim
saglamak neredeyse miimkiindiir. Bugiin arttk FA igermeyen aminoasit
karigimlariin gesitliligi ve marketlerde/siipermarketlerde diisiik protein igeren
besinlerin bulunabilirligi artmistir. Aym1 zamanda diisiik proteinli 6zel iirlinlerin
cesitliligi, lezzeti ve ulasilabilirligi artmis, bazi iilkeler artik beslenme tedavisinde
daha kolay diyet yaklasimlari benimsemeye baslamiglardir (57). FKU’de uygulanan
beslenme tedavisi besin ogeleri acisindan eksiksiz olmali, kan FA diizeyi kontroliinii
ve normal biiylimeyi saglamalidir. Bunun yani sira diyet lezzetli, uyulmasi kolay ve
giinliik yasam tarziyla uyumlu olmali (58) ve mutlaka deneyimli bir metabolizma

ekibi tarafindan yiiriitiilmelidir (2).
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FKU’lii bireylerin tibbi beslenme tedavisinin temelini diyette dogal protein
aliminin smirlandirilmasi ve protein gereksinimlerinin biiyiik bir kisminin aminoasit
karisimlarindan  saglanmasi olusturmaktadir (2). Aminoasit karigimlar1 FA
haricindeki elzem aminoasitler, tirozin, yag, karbonhidrat ve mikro besin 6gelerini
icerir. Diyette dogal protein miktar1 genellikle ¢cok smirlidir, bu nedenle hastalarin
protein gereksinimlerinin bilyiik bir kismi aminoasit karisimlarindan saglanir (59).
Diisiik proteinli 6zel {iriinler enerjinin énemli bir kaynagi olmakla birlikte tokluk
saglamalar1 nedeniyle 6nemli yere sahiptir. Unlu mamiiller ve makarna gibi 6zel
tibbi besinlerin ¢ogu protein ve FA igeriklerinin azaltilabilmesi i¢in bugday veya
diger tahillardan elde edilen nisasta ile hazirlanir. Gorliniis olarak yiiksek proteinli
muadillerine benzetilmeye calisilan diisiik proteinli 6zel iirlinler diyette gesitliligi
artirmaya ve FA sinirh diyetinin goriiniimiinii normalize etmeye yardimci olurlar. Bu
tiriinler yiiksek proteinli muadillerine kiyasla daha pahali oldugu igin, hastalar bu

besinleri temin etmekte maddi zorluklar yasayabilirler (2).

Kan FA diizeyi 10 mg/dL’ nin iizerinde olan tiim bebeklerde tibbi beslenme
tedavisine olabildigince erken, miimkiinse yasamin ilk haftasi i¢cinde baglanmali,
yasamin ilk 2 haftasi igerisinde hastanin kan FA diizeyi hedef araliklara (2-6 mg/dL)
getirilmelidir (60). Kuzey Amerika’daki bir ¢ok tedavi merkezi tani1 kan FA diizeyi 6
mg/dL’nin iistiinde olan tiim hastalarda diyet tedavisine baslamaktadir, ancak tam
kan FA diizeyi 6-10 mg/dL arasinda olan ve tedavi edilmemis bireylerde yapilan
caligmalardan bazilar1 bu bireylerin gelisiminin normal oldugunu bildirirken, bazi
hastalarda hafif norobiligsel bozukluklar goriilebildigi rapor edilmistir (61-63). Bu
bireylerin tedavisi ile ilgili daha ¢ok sayida ¢aligmaya gereksinme vardir. Bu nedenle
olas1 norobiligsel riskler hakkinda ailenin bilgilendirilmesi ve tedavi Onerilmesi
uygun olabilir . Tan1 kan FA diizeyi 2-6 mg/dL arasinda olan bebekler yagamin en az
ilk iki yili izlenmeli ve 6zellikle protein aliminin kan FA diizeyini nasil etkiledigi
izlenmelidir . Eger iki yasindan 6nce tedaviye gereksinme duyulmazsa, sonrasinda

yillik veya iki yilda bir izlem yeterlidir (2).

Yenidogan taramasinda kan FA diizeyi yiiksek c¢ikan ve metabolizma
kliniginde tanis1 onaylanan bebegin Oncelikle kan FA diizeyi hedef araliklara (2-6
mg/dL) disiirtilmelidir (2). Bebegin kan FA diizeyi hedef araliklara getirildiginde FA

gereksinimini karsilamak i¢in dogal protein kaynaklar1 diyete eklenmelidir. Amag,
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yeterli bilylime ve protein sentezi i¢cin gereken FA’y1 saglamanin yanisira asirt FA
alimin1 onleyerek kan FA diizeyinin yiikselmesini onlemektir. Kan FA diizeyinin

kontrolii i¢in sik izlem oldukga 6nemlidir (64).

Tanm1 konulduktan sonra tibbi beslenme tedavisine baglamanin cesitli yollar1
vardir. Bir siire hastaya yalnizca aminoasit karisimi verilerek FA’nin diyetten
tamamen ¢ikarilmasi ‘‘bosaltma diyeti” olarak adlandirilir ve bu yolla kan FA diizeyi
hizla distrilir (ilk 3-7 gin 0 mg/giin FA) (65). Tam1 kan FA diizeyi ne kadar
yiiksekse, FA diizeyinin tedavi araliklarina diisiiriilmesi i¢in gereken siire de o kadar
uzundur. Tan1 kan FA diizeyi daha diisiik hastalarda, kan FA diizeyini tedavi
araliginin altina diistirmekten kaginmak i¢in hastanin tahmini FA gereksinmesinin

%25-50'si verilebilir (64).

Bosaltma diyeti sonrasi dlgiilen kan FA diizeyi hedef araliga yakinsa ya da
hedef araliktaysa bir sonraki adim, bebegin tahmini FA gereksinmesini karsilamak
icin gerekli standart bebek mamasi veya anne siitii miktarinin hesaplanarak diyete
eklenmesidir (64). FKU’lii bebeklerin diyet FA gereksinimi 130-430 mg/giin
arasindadir (2). Bosaltma diyetinin ardindan bebege diyetle ne kadar FA verilecegine
karar verilir, cogu kez tani kan FA diizeyinin daha yiiksek oldugu durumlarda diyette
FA miktarmi azaltmak gerekir. Bununla birlikte, yenidogan tarama testi sonuglari
artik daha hizli elde edildiginden, ¢ok yliksek kan FA diizeyleri gecmiste oldugu
kadar sik goriilmemektedir, bu nedenle baslangicta diyette ne kadar FA verilecegini
belirlemek zor olabilir (64). Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali
tarafindan FKU’lii hastalarda yaslara gore dnerilen FA ve protein miktarlar1 Tablo

2.1.”de verilmistir (66).

Tablo 2.1. Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali tarafindan
FKU’de 6nerilen FA ve protein miktarlari (66).

Yas (yil) FA (mg/kg/giin) Protein (g/kg/giin)
<1 50-60 2
1-3 40-50 15
4-10 30-40 15

>10 25-30 1,2
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FKU'lii bebekler, saglikli bebeklerle benzer miktarda mama veya anne siitii
tilkketirler. Bu nedenle, recete edilen aminoasit karisimlarinin enerji yogunlugu, daha
yiiksek enerji yogunlugu gerekmedikce yaklasik 20 kkal/30 mL olmalidir. Yogunluk
24 kkal/30 mL'den yiiksekse osmolarite ve renal soliit yiik artmaktadir (64).

Eger bebek anne siitii aliyorsa diyetin buna gore planlanmasi miimkiindiir.
Olgun anne siitii, esit miktarda standart bebek mamasina kiyasla daha az protein ve
dolayisiyla daha az FA (anne siitii 46 mg/100 mL, bebek mamasi 60 mg/100 mL)
igerir. Amag, bebegin kan FA kontroliinii saglamak i¢in uygun miktarda anne siitii
vermektir. Bu da diyette anne siitii ve aminoasit karigimlarinin birlikte verilmesi ile
saglanir (64). Bebegi beslerken aminoasit karisiminin anne siitii ile birlikte degil tek
basina verilmesi en uygun yontemdir. Regete edilen aminoasit karisimi 24 saat
icerisinde uygun hacimlere boliinerek verilir ve geri kalan 6giinlerde bebek anne siitii
ile beslenir. Cogunlukla aminoasit karisim1 ve anne siitii arka arkaya ya da anne siitii
verildikten sonraki iki 6gtin aminoasit karisimi verilerek diyet plani olusturulur. Bir
diger alternatif ise aminoasit karisimini daha kii¢lik hacimlerde ve daha fazla 6gilinde
vermektir, ardindan bebek doyuncaya kadar emzirilir. Aminoasit karigtminin
nispeten daha fazla verilmesi gereken durumlarda anne siitiiniin miktar1 azalabilecegi
icin bu yontem c¢ok uygun olmayabilir. Bu durumda annede yetersiz siit
salgilanmasimin Onlenmesi i¢in annenin siitiinii sagmasi gereklidir (64). Diyette
degisiklik yapilmasi gerekip gerekmedigini bilmenin tek yolu kan veya plazma FA
diizeyinin 6lgiilmesidir. Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali
tarafindan yaglara gore onerilen hedef kan FA diizeyleri (mg/dL) ve izlem sikliklar
Tablo 2.2.’de verilmistir (66).

Amerikan Pediatri Akademisi bebeklerde 4-6 aylar arasinda tamamlayici
besinlere baglanmasin1 6nermektedir (67). Bu donemde standart mama veya anne
sitlinden gelen FA miktar1 azaltilmali yerine tamamlayict besinler verilmelidir.
Tamamlayic1 besinlere baglamadan 6nce besinlerdeki FA miktarinin mg olarak ya da

degisim yontemi ile nasil hesaplanacagi ailelere mutlaka 6gretilmelidir (64).
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Tablo 2.2. Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali tarafindan yaslara
gore Onerilen hedef kan FA diizeyleri ve izlem sikliklari (66).

Yas(yil) Hedef FA diizeyleri (mg/dL) Izlem Sikhg
Ayda bir kez
<1 2-6 . .
(emzirilen bebeklerde haftada bir)

1-3 2-6 Iki ayda bir kez

4-6 yas: iki ayda bir kez
4-10 2-6 e . y

7-10 yas: Ug ayda bir kez
11-16 <12 Yilda iki kez
Yetiskin (>16) <15 Yilda bir kez
Maternal FKU 2-5 Haftada bir kez

FA siirli diyeti diisiik proteinli meyve ve sebzelerin ¢ogu, orta miktarda
protein igeren nisastali sebzeler ve FA toleransina bagli olarak tahillar
olusturmaktadir. Orta diizeyde protein igeren besinlerin kiigiik miktarlar yiiksek FA
alimma yol agabilir (68), bu nedenle degisim listeleri gelistirilerek besinler
icerdikleri FA miktarina gore siiflandirilmiglardir. FA degisimlerinin temel mantig
ayni miktarda FA igeren besinlerin birbirlerinin yerine kullanilmasidir. Bazi
tilkelerde FA igeren besinler mg cinsinden hesaplanirken (Almanya) bazi tilkelerde
50 mg’lik degisim sistemi (Hollanda, Ingiltere), baz1 iilkelerde ise 15 mg’lik degisim
sistemi (Amerika, Kanada) kullanilmaktadir. Ulkemizde her iki sistemin
kombinasyonu kullanilmaktadir. Bu sistemlerden her birinin avantaj ve
dezavantajlar1 bulunmakla birlikte 50 mg’lik degisim sistemi diyeti basit hale
getirmesi yoniiyle avantajlidir (65). Bu degisim sisteminde 50 mg FA 1 g proteine
esdegerdir ve besinin FA degerleri bilinmiyorsa hastalar ve aileleri protein iizerinden
kolaylikla hesap yapabilirler. Bu sistemde ayrica FA icerigi diisiik (<75 mg/100 g)
sebze ve meyveler serbesttir (57, 65). Nisastali sebzeler ve tahil triinleri gibi daha
yiiksek FA igeren besinler diyette hesaplanarak verilmelidir. Yenidogan donemindeki
bircok FKU‘lii hasta 4-8 FA degisimini tolere etmektedir (65). Aspartat ve FA

aminoasitlerinden olusan aspartam FKU’lii bireylerin diyetinde yer almaz (64).
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2.2.1. Fenilalanin Toleransi

FA toleransi, hastalarin kan FA diizeyi hedef araliklarda iken giinliik
tiikketebilecekleri FA miktarini ifade eder. FA toleransini etkileyen etmenler Tablo
2.3.’te verilmistir. Genellikle erken infantil donemde FA gereksinimi/toleransi en
yiiksektir ve bir yasindan sonra FA toleransinda (mg/kg) yavas ve siirekli bir diisiis
gdzlenir. Tibbi beslenme tedavisinin ilk giinlerinden itibaren klasik FKU'li
cocuklarm FA tolerans1 genellikle 200-500 mg/giin arasinda, hafif FKU’lii bireylerin
toleransi ise genellikle 500 mg/giin’den fazladir (59).

Tablo 2.3. FA toleransini etkileyen etmenler (59).

= Net protein yikimi = Diyete uyum

=  Nonprotein enerji orani »=  Aminoasit karigiminin dozu
* Biiylime hiz1 * BH, tedavisi

" Yas » Hedef kan FA diizeyi

= Cinsiyet =  Hamilelik

Bir ¢alismada FA toleransinin iki yasinda tahmin edilebilecegi ve iki, {i¢ ve
bes yas FA toleransinin on yas FA toleransiyla korele oldugu gosterilmistir (69)
ancak yas¢a daha biiyiik FKU’lii bireylerde bu toleransin nasil iliskili oldugu heniiz
bilinmemektedir. Sekiz FKU'li yetiskinin dahil edildigi bir calismada kan FA
diizeylerinde 6nemli bir yiikselme olmaksizin neredeyse biitiin hastalarin diyetle
verilen ek FA’y1 (%15-73) tolere ettigi gosterilmistir (70). Iyi kontrollii alt1 yetiskin
FKU'li hasta ile yapilan bir bagka ¢alismada da hastalarin 6nerilenden daha fazla
FA’y1 tolere edebildikleri gosterilmistir (71). Ancak bu kii¢iikk ¢apli ¢alismalarin
sonuglart yetiskin hastalarin ¢ogunlugunu yansitmayabilir (59).

MacDonald ve ark. (72) tarafindan yapilan bir ¢aligmada diisiik FA igeren
besinler (cogu meyve ve sebze) smirsiz tiiketildiginde FA aliminda ortalama %31
oraninda artiy olmasina ragmen hastalarin kan FA kontroliiniin olumsuz

etkilenmedigi gosterilmistir.
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Uzun vadeli diyet tedavisine uyumlu hastalarin yasam boyu FA alimlarini
gosteren uzunlamasina bir c¢alisma heniiz yoktur. Bunun yani sira adolesan
FKU’lillerin FA alimin1 gdsteren c¢alismalar da az sayidadir. Ayrica hastalara
onerilen FA miktarlar1 ile hastalarin tiiketimleri arasindaki farki gosteren ¢alismalar
da nadirdir. Baz1 hastalar onerilenden daha yiiksek miktarlarda FA tiiketiyor olsalar
bile kan FA diizeyleri hedef araliklarda oldugu i¢in diyetle FA alimlar1 klinikte ¢ok
dikkatli bir sekilde degerlendirilmemektedir. FA toleransi periyodik olarak ozellikle
de hastalarin viicut bilesimlerinde ya da tedavilerinde degisiklikler oldugunda ve

hizli biiyiime zamanlarinda degerlendirilmelidir (59).
2.2.2. Akut Donemde Tibbi Beslenme Tedauvisi

Hastalik, ameliyat, kiriklar gibi katabolik stres esnasinda FKU’lii bireylerin
kan FA diizeyi siklikla yiikselir. Organik asidemiler veya tire dongiisii bozukluklar
gibi diger kalitsal metabolik hastaliklarin aksine katabolik stres durumunda FKU’lii
bireylerin diyetlerinde degisiklik yapilmaz. Aspartam igeren ilaglar yerine
aspartamsiz muadilleri mevcutsa tiiketilmeli, ancak eger ilacin muadili yoksa

hastaligin tedavisine 6ncelik verilmelidir (64).
2.2.3. Tedavide Hedefler ve izlem Sikhg1

Biiylime, yasam tarzi degisiklikleri ve eslik eden hastalik durumunda uygun
kan FA diizeyi kontroliiniin saglanabilmesi i¢in diyette degisiklik yapmak onemlidir.
Hastalarin kan FA ve tirozin diizeyleri izlenmeli ve besin dgeleri gereksinimlerinin
karsilandigindan emin olunmalidir (2). Ozel tibbi iiriinlerin esansiyel yag asidi ve
vitamin/mineral igeriklerinin bireysel gereksinimleri karsilayamayabilecegi endisesi
vardir. Tiim hastalarda kan FA diizeyi 2-6 mg/dL arasinda olmalidir ancak FA alimi
cok kisith olmayan hastalarda kan FA diizeyinin 1-2 mg/dL arasinda olmasi ‘gok
diisiik’ olarak diisiiniilmemelidir. Kan FA diizeyi kullanilan analitik yonteme bagh
olarak degisir, bu nedenle, zaman i¢inde karsilastirma yapabilmek i¢in kullanilan
testin sitirekliligi onemlidir (73). Yeni tan1 almig bebeklerin klinikte FA ve tirozin
degerlerinin kan FA diizeyi stabil hale gelinceye kadar sik izlemi Onemlidir.
Hastalarin antropometrik Ol¢limleri, besin tiiketimleri ve ndrobiligsel gelisimleri

periyodik olarak degerlendirilmelidir (2). Ek olarak, hastada yetersiz besin alimi ya
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da diisiik proteinli 6zel {iriinlere asirt bagimlilik olmasi durumunda hastada plazma
aminoasit diizeyleri (tam panel), prealbiimin, alblimin, tam kan sayimu, ferritin, 25-
OH-D vitamini, vitamin Biz, kirmizi kan hiicresi, esansiyel yag asitleri, eser
mineraller (¢inko, bakir ve selenyum), vitamin A, kapsamli metabolik panel ve folik
asit testi digiiniilmelidir. Dogal proteinlerden kisitli bu diyette kalsiyum aliminin
diisiik olmasi nedeniyle hastalarin kemik mineralizasyonu ¢ok diisiik seviyelerde
olabilir. Kemik yogunlugunu kontrol edebilmek amaciyla DEXA taramasi rutinde

heniiz kullanilmamaktadir (2, 74).
2.3. Diyet Tedavisine Uyum Sorunlari

Kalitsal metabolik hastaliklara yonelik yaklasimlar, uzun déonem sonuglarin
kesin olarak bilinmemesi, saglik ekipleri arasindaki uygulamalarda ve tedavi

hedeflerindeki farkliliklar gibi nedenlere bagl olarak degismektedir.

Tedavide hedef 6nceden norolojik bozukluklarin 6nlenmesiyken, artik normal
yasam kalitesi ile birlikte miimkiin olan en iyi néropsikolojik sonucun elde edilmesi
hedeflenmektedir. Genellikle kati diyet tedavisi gerektiren tiim hastaliklarda,
tedaviye her giin uyma gerekliliginin olmasi oldukca zordur. Tedavi ayn1 zamanda
cok sayida ilag, cesitli prosediirler, evde kan testleri ve hastaneye ¢ok fazla gelme
zorunlulugunu da gerektirir. Cocuklar fiziksel ya da davranigsal nedenlerle beslenme
gicliigii ¢cekebilir ve giinde lic dort kez aminoasit karigimini tiikkettirmeye ¢alismak
aileleri ya da bakicilar1 yorabilir, diisiik proteinli 6zel iirlinlerin pisirilmesi ve
tiiketilmesinde zorluklar olabilir (75). FKU’de diyet tedavisine uyumla ilgili az
sayida kapsamli c¢alisma vardir ve uyumu etkileyen etmenleri ve davranislari
gosteren birkag gozlemsel rapor bulunmaktadir (76). Hastalarin tedaviye uyumlari
saglik profesyonelleri i¢in uzun yillardir endise kaynagidir. Kotli uyum, hastalarin
kat1 diyet tedavisini gevsetmeleri, aminoasit karigimlarini, diisiik proteinli 6zel
iriinleri ya da recete edilen ilaglar1 almay1 ihmal etmeleri, hastane randevularina

gelmemeleri ve kan FA 6l¢limii yapmamalar1 gibi cesitli sekillerde ortaya cikabilir

(77).

Tedaviye uyum ayni zamanda ¢ogu hastanin uyumluluk, kismen uyumluluk
ve uyumsuzluk arasinda yer degistirdigi dinamik bir siiregtir ve klinisyenler cogu

zaman uyum sozciigiinii kullansalar da, dogru terminoloji hakkinda ¢esitli tartigsmalar
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mevcuttur. Diyete uyumu tanimlamada ¢esitli terimler kullanilmaktadir. Diyete bagl
kalma (adherence), saglik calisan1 tarafindan kabul edilmis Onerilere hastanin
davraniglarinin ne 6l¢iide uydugudur. Diyete uyum (compliance) ise saglik calisani
Onerilerine (aminosit karisimini tiiketme, diyeti uygulama, klinige diizenli gelme)
hastanin davraniglarinin ne dl¢tide bagl kaldigidir. Diyet tedavisine uyumla ilgili bir
diger terim hasta ve saglik ¢alisan1 arasindaki igbirligini de i¢inde barindiran ahenkli
calisma (concordance) terimidir. Ahenkli ¢alismada tedavi amaglar1 ve stratejileri
hakkinda paylasimci, interaktif ve karar verici bir davranig modeli ile diyete uyum
artacaktir. Buna gore ahenkli ¢aligma hastanin inancglar1 ve arzulart dogrultusunda
saglik calisan1 ve hasta arasindaki goriigme sonrasi ortaya ¢ikan uzlasiyr tanimlar.
Diyet tedavisine baghh kalma ve diyete uyum terimleri birbirleri yerine
kullanilabilmektedir. Diyete uyum saglik ¢alisani Onerisine riayet veya itaati, diyet
tedavisine bagli kalma ise, sadakat ve baglilik terimlerini igerir. Diyete uyum negatif
ifadeyi bilinyesinde barindirir, baski, zorlama, kinama unsurlarin1 akla getirir, oysa
diyet tedavisine bagli kalma yargilayici degildir (4, 78). Bununla birlikte, tedavi
hedefleri ve stratejileri hakkinda hasta/aile ve saglik uzmani arasindaki kesin,
uzlagmaci, etkilesim halindeki ahenkli ¢alisma kavramimin tedaviye uyumun

saglanmasina yardimci olacagi diisiiniilmektedir (4).

Hastanin karakteri, yetistirilme tarz1 ve kiiltiirel 6zelliklerinin yani sira diyet
tedavisinin zorlugu, maliyeti ve ulagilabilirligi gibi etmenler hastalar ve ailelerinin
tedaviye uyumlarin1 etkilemektedir. Sosyal aktivitelerin kisitlanmasi, besin
hazirlamada yasanan zorluklar (79), ailelerin egitim diizeylerinin diisiik olmasi (80),
ailede iletisim eksikligi (bosanma vb.) (81), gogmen ailelerle saglik profesyonelleri
arasinda yasanan iletisimsel ve kiiltiirel engeller (82), addlesanlarda ebeveyn-gocuk
catismasi, yasitlarinin baskisi ve tedavinin siirekli uyum gerektirmesi gibi cesitli

zorluklar hastalarin diyete uyumlarini etkilemektedir (4) (Tablo 2.4.).

FKU’de tedaviye uyumu tiim yonleriyle gosterebilen tek bir parametre
yoktur. Ne spesifik bir Ol¢climle karar verilen ‘‘kabul edilebilir uyum’’ tanimi
hakkinda goriis birligi, ne de birden fazla yontem kullanildiginda her bir
parametrenin giivenilirligi veya karsilastirmali gecerliligi hakkinda herhangi bir veri
bulunmamaktadir. Laboratuvar testleri (hedef araliktaki kan FA diizeyi yiizdesi,

yillik ortalama veya ortanca kan FA diizeyleri), niceliksel yontemler (hasta/ailesi
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tarafindan gonderilen kan 6rneklerinin yiizdesi, poliklinige devam durumu, hastalarin
beyanma dayali diyet kayitlari, aminoasit karisimi veya diisiik proteinli 6zel {iriin
recete kayitlar1) ve niteliksel incelemeler veya saglik profesyonelleriyle goriisme
sirasinda hastanin kendini derecelendirmesi gibi ¢esitli parametreler klinikte hastanin
uyumunu  Slgmek igin  kullamlabilir (4). Heniiz FKU’de bu yontemler
degerlendirilmemis olmasina ragmen (4), diger hastaliklarda hastalarin saglik
profesyonellerinin Onerilerini ne derece uyguladiklarina yonelik kisisel beyanlarini
oldugundan az ya da fazla gostermeye egilimli olduklar1 rapor edilmistir (83, 84).
Ayrica hastanin/ailenin regete edilen aminoasit karisimimin ne kadarint aldigini
kontrol etmenin diyete uyumu izlemede ¢ok iyi bir yontem oldugu rapor edilmistir
(85).

Tablo 2.4. FKU’de diyet tedavisine uyumda karsilasilan giicliikler.

Tedaviye erisimde yasanan zorluklar Yetersiz sosyal destek ve aile destegi

o Sosyal isleyisteki yetersizlikler e Motivasyon eksikligi, ilgisizlik
e Hasta veya ailenin bilgisinin diisiik olmasi1 ya e Tedaviyi tiim yonleriyle kontrol etmek
da bilissel bozukluklar icin gerekli zaman eksikligi

] ) e Diyet tedavisi hakkinda yetersiz
e Hastanin aile yasantist (bosanmus aileler vb.) .
bilgi/kavrayis

e Hastaliga veya diyet tedavisine karsi olumsuz
e Aminoasit karisimina uyumun disiik
tutum, durumun reddedilmesi, kot uyumun
olmasi ya da 6zel tiriinlerin tadini
olumsuz etkilere neden olacagina dair inang o
sevmeme veya pisirememe

eksikligi
e Diisiik egitim diizeyi o Ergenlik
o Tibbi sistemle uyum saglamada zorluklar o Aile kiiltiirii, genis aileler

e Hastalik ve tedavi ile ilgili ¢eliskili
e Saglik uzmani / aile /hasta arasindaki zay1f

o diisiinceler, hastaliga iliskin aile
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inanglari, gecerli bilgilere kars1 ¢ikma
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Uyumu degerlendirmede genel kabul goérmiis en iyi yontem kan FA
Olciimiidiir ancak Ol¢lim siklig1 ve zamanlamasi ve hedeflenen araliklarda olmasi
gerekli kan FA diizeyinin oram ile ilgili evrensel bir goriis birligine heniiz
varilmamigstir. Kan FA 0l¢limii, diizenli araliklarla tekrar tekrar yapilmadig: siirece
yaniltict olabilir, bazi hastalar kan vermeden hemen 6nce FA alimini biligli olarak
azaltmakta; digerleri FA diizeylerinin yiiksek olma ihtimalini bildikleri i¢in 6lglim
islemini ertelemektedirler (4). Enfeksiyonlar, kan FA diizeylerinin giin i¢inde ya da
farkli gilinlerde degismesi (86, 87), enerji alimi, aminoasit karigimmin miktar1 ve
zamani (88) gibi etmenler sonuglarin yorumlanmasini etkileyebilir. Bunun yanisira
diyetle onerilenden daha fazla FA aliminin kan FA diizeyine etkisi, hafif veya orta
derece FKU’de daha diisiiktiir (4). Diyet tedavisi bilesenlerinin diyete uyumu
degerlendirmedeki etkinligi tartisilacaktir.

2.3.1. Aminoasit Karisim

FKU’niin tibbi beslenme tedavisinde aminoasit karisimlar tedavinin ayrilmaz
bir bilesenidir ve kan FA diizeyindeki dalgalanmalarin 6nlenebilmesi i¢in giinliik en
az li¢ esit dozda alimmalart gerekmektedir (89). Son yillarda iiretilen aminoasit
karisimlar: tat, koku vb. ydnlerle daha avantajli olsalar bile halen hastalarin
aminoasit karigimi tiiketimine uyumlan disiiktiir (75). Uyumsuzluk istemli ya da
istemsiz olarak gerceklesebilir. Ornegin bazi hastalar iceriginde bulunan katki
maddelerinden dolayr aminoasit karigimlarint bilingli olarak tliketmeyebilirler.
Ancak bazi hastalar istemsizce giin i¢cinde aminoasit karigiminin bir dozunu almayi
unutabilirler. Bazi hastalar ya da aileleri, bile bile tedaviyi ihlal edebilirler (6rn.,

aminoasit karigimini tek 6glinde tiiketerek ya da tiikettirerek) (4).

Prince ve ark. (90) tarafindan yapilan bir ¢aligmada hastalarin aminoasit
karisimi tiiketimlerinin besin tiiketim kayitlariyla hesaplanandan daha az, hastanede
Onerilen miktarlardan ise ¢ok daha az oldugu gosterilmistir. Schulz ve Bremer (91)
tarafindan yaslar1 12-29 yil arasinda degisen 93 hasta ile yapilan bir baska ¢alismada
ise hastalarin yaklasik %20’sinin aminoasit karigimi tiiketmeyi biraktiklar: ve glinde
lic veya daha fazla dozda aminoasit karigimi tiikketenlerin oraninin yalnizca %40

oldugu rapor edilmistir.



22

Aminoasit karisimlar1 FKU’de hi¢ kuskusuz diyet tedavisinin vazgegilmez
fakat zor, ugragilamayan ve sevilmeyen bir pargasidir. Hastalarin diyet tedavisine
uyumlarinin arttirilabilmesi i¢in bu karigimlarin kaliteleri ve bilesimlerini gelistirmek

adina arastirmacilar ve lreticilerin birlikte calismalar1 esastir (89).
2.3.2. Diisiik Proteinli Ozel Uriinler

FKU tedavisinde diisiik proteinli 6zel iiriinlerin tiiketimi ile ilgili bilgiler
sistematik olmayan c¢alismalar ve klinik deneyimlere dayanmaktadir ve bu konuyu
genis ¢apl degerlendiren ¢alisma sayisi oldukca azdir (92). Ozel ekmek, makarna, un
gibi bugday nisastast veya diger nisastalarla yapilan diisiik proteinli 6zel {riinler
diyette cesitlilik saglamanm yanisira FKU’lii bireylerin enerji gereksinmesinin bir
kismini karsilarlar. Bu iirlinler besin dgesi igerikleri bakimindan fakirdir ve hastalarin

diyetlerinde mutlaka daha saglikli altenatiflerle birlikte yer almalidir (93).

Diyette tartma geregi olmaksizin ve istendigi zaman tiiketilebilecek besinler
olmasi gereklidir ancak maalesef ev, market ve restoranlarda buna uygun alternatifler
stnirhdir. Diislik proteinli 6zel iirlin ¢esitliliginin ¢cok oldugu iilkelerde bile {iriinler
saglikli bireylerin besin cesitliligiyle kiyaslanamayacak kadar azdir. Igine giren
tiriinlerden dolayr 6zel ekmek ve biskiivi gibi diisiik proteinli {irtinlerin ¢ogu kuru,
sert ve lezzetsizdir. FKU’ye 6zgii ¢ok sayida yemek tarifi olsa da, bu iiriinlerin
pisirilmesiyle ilgili bazi sorunlar bulunmaktadir ve hiiner, zaman ve cok c¢esitli
mutfak aleti gerektirmektedir. Bir calismada FKU’lii ¢ocuklar 6zellikle hamur isleri
ve ekmek olmak iizere ev yemeklerini saglikli ¢ocuklara kiyasla daha az lezzetli
bulduklarini belirtmislerdir. Bu durum bazi ailelerde hayal kiriklig1 ve 6zel iiriinleri
pisirmeyi birakma ile sonuglanabilir. Hastanin kendini a¢ hissetmesi, sikilmasi ve
tedaviye uyumunun azalmasi bu durumun kagmnilmaz sonucudur (58). Tiirkiye’de
yapilan bir ¢alismada (94) diisiik proteinli 6zel {iriinlere ulasamama ve 6zel triinleri
hazirlarken yasanan zorluklarin, okul ¢agindaki ¢ocuklar ve yetiskin hastalarin diyete

uyumunu zorlastiran en dnemli etmenlerden oldugu belirtilmistir (95) .

Diistik proteinli 6zel {iriinlerin gesitlilik ve lezzeti giin gectikge artmaktadir ve
son yilllarda enerji barlari, sosis karisimlari, kek, kraker, cips ve kahvalti barlar1 gibi
liiks olarak simiflandirilabilecek yeni {iriinler piyasaya girmistir (92). Uluslararasi

diisiik proteinli 6zel iiriin ¢esitliligi ¢ok olmasina ragmen, bu ¢esitlilik her iilkede
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farklilik gdstermektedir. Bazi iilkelerde ailelerin diislik proteinli 6zel {iriinleri satin
almalar1 gerekmektedir ve bu durum ailelere mali bir yiik olusturmaktadir. Bazi
iilkelerde ise 6zel tiriinlerin temin edilmesi biirokratik ve agir isleyen regetelendirme

sistemi yoluyla olmaktadir (75).

Ozel iiriinlerle ilgili farkl1 devlet politikalar1 ve bunun hastalarm metabolik
kontroliine ve yasam kalitelerine etkisi, bu tirlinlerin duyusal 6zellikleri (tat, koku,
yap1), hastalar tarafindan kabul edilebilirlikleri ve besin 06gesi igeriklerinin
gelistirilmesine yonelik daha kapsamli ¢alismalar yapilmalidir. Ayrica {iriinlerin
etiket bilgileri iizerlerinde mutlaka yer almali, aileler ve hastalara iirlinlerin
hazirlanmas1 ve pisirilmesine iliskin pratik tarifler gelistirilmeli ve mutfak

uygulamalar1 yapilmalidir.
2.3.3. Degisim Besinler

Hastalara sunulan besinlerin kalitesini ve gesitliligini etkileyen sinirlamalar
diyete uyumu olumsuz etkilemektedirler. Bazi iilkelerde, besin analizleri ¢cogunlukla
eksiktir ve gecerliligi dogrulanmamaistir ve yoresel besinlerle, meyve ve sebzelerle
ilgili bilgiler sinirlidir. Besin aliminin kontrolii ve hesaplanmasinda gerekli besin
analizinin bulunmamasi, hastalarin tiilketmesine izin verilecek besinlerin miktarinin

kisitlanmasina yol acar.
2.3.4. Hastanin Sorumluluk Alma Becerisi

Cocuklar biiyiidiik¢e kendi diyet tedavilerine iliskin daha fazla sorumluluk
almalar1 beklenmektedir. Tedavinin gerektirdigi sorumluluklar aileden hastanin
kendisine gecerken ailelerin daha geri plana ¢ekilmesi ve hastalarin pratik ve teorik
anlamda hastalik ve tedaviye dair daha fazla bilgi sahibi olmalar1 gerekmektedir.
Bunun diginda, hastaligin néropsikolojik etkileri nedeniyle hastalar tedavilerinin
karmagikligin1 kontrol etmede cesitli zorluklar yasayabilirler. Kotii kontrollii
hastalarda, planlama ve organizasyon becerilerinde azalma ve dikkat eksikligi (96)
gibi biligsel fonksiyonlarda goriilen zayiflik, hastalarin tedavinin gerektirdigi giinliik
organizasyon ve plan yapma becerilerini etkileyebilir (76). Bunun yan1 sira FKU’de
goriilen ruhsal degisiklikler ve diirtii kontroliinde azalma hastalarin diyete uyum

motivasyonlarini azaltabilir (96).
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2.3.5. Aileye iliskin Ozellikler

Cocuklarda tedavinin sonuglari ebeveynlerin becerileri, disiplin, motivasyon
ve organizasyon yetenekleri ve devamli uygulama ve denetleme gerektiren diyet
tedavisi ile basa ¢ikma durumlarina baglhdir (1). Genellikle kalitsal metabolik
hastaliklarda ¢ocuklarin beklenen beslenme tedavisine uyumlart karmagiktir ve aile
ortami, beslenme tedavisine uyumu destekleme veya uyumdan uzaklagtirma
potansiyeline sahiptir. Ailedeki uyum problemleri ve bosanmalarin diyete uyumu
negatif yonde etkiledigi gosterilmistir (75). Bir c¢alismada (75) bagirma,
cezalandirma, c¢ocuga verilen ayricaliklarin geri alinmasi gibi bazi stratejileri
onaylayan ebeveynlerin (n=11) ¢ocuklarinin, onaylamayan ebeveynlere kiyasla
FA’dan kisith diyete uyumlarinin daha az ve kan FA diizeylerinin daha yiiksek
oldugu rapor edilmistir. Ailedeki sicak, destekleyici ve duyarl iletisimin FKU ve
kistik fibrozis gibi kronik hastaliklarda daha iyi tibbi tedavi ile iliskili oldugunu

gosteren caligmalar da vardir (97).
2.3.6. Kiiltiirel ve Dini Etmenler

Kalitsal metabolik hastaliklar, akraba evliliklerinin yaygin oldugu
toplumlarda daha yaygindir. Genis aile yapisi, yoksulluk, sinirlt pisirme olanaklari,
diyet tedavileri hakkinda temel bilgilere ulasmay1 engelleyen baslica sorunlardan
olan dil konusma ve anlama becerisi ve okur yazarlik durumu gibi etmenler de diyete
uyumu etkilemektedir (98). Kiiltiirel nedenlerden dolayr kadinlarin kendilerine eslik
eden biri olmadan karma egitim etkinliklerine katilmalarma izin verilmeyebilir.
Diyetle ilgili uygulamalar ve en onemli bilgilere hakim olan kisi anne olmasina
ragmen, klinikte saglik uzmanlariyla ¢ogunlukla babalar iletisime girebilirler. Bazi
aileler durumu kabullenmeme ve ‘Tanri’nin istegi’ inanci ile zaman zaman dini
Ogretilerin yanlis yorumlanmasi sonucu dini inanglara uygun olmayan ya da

miidahale gerektiren bir tedavinin uygulanmamasini isteyebilirler (75).
2.3.7. Bilgi Kaynaklan

Aileler veya hastanin bakimini iistlenen kisiler sosyal medya hesaplarindan,

cesitli internet sitelerinden ve diger kaynaklardan smirsiz ve denetlenmemis c¢ok
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miktarda bilgi ile karsilagirlar. Ayrica aileler metabolizma konusunda gerekli
deneyim ve bilgi diizeyine sahip olmayan bir saglik ekibi tarafindan da tedavi aliyor

olabilirler ve bu durum anlagmazliklara yol agabilir.

Konuyla ilgili net bir kilavuzun bulunmamasi da énemli bir etkendir ¢linkii
tilkeler aras1 veya ayni iilkedeki farkli hedefler istemeden ailelerin ve hastalarin farkli
bireysel tercihler yapmalarina yol acabilirler, ayn1 saglik ekibinin farkli tiyeleri de
farkli tavsiyeler veriyor olabilirler. Kilavuz yalnizca kesin hedefleri degil aym
zamanda hastalar, aileleri ve saglik uzmanlar1 tarafindan da erisilebilecek ve giinliik
tedavi konularinda bu kilavuzlarin nasil uygulanacagi hakkindaki tartigmalar1 da
icermelidir (99). FKU tedavisini en ideal hale getirmek i¢in Avrupa FKU kilavuzu
2017 yilinda yaymlanmistir (3).

2.3.8. Sosyal Yonler

Beslenme, sosyal yasamin Onemli bir pargasidir ve bireyler arasindaki
iligkileri ve kisiligi gelistiren bir merkez noktasidir. Ortak yiyecekleri sosyal
faaliyetlerin bir parcasit olarak paylasamamak ergenlik cagindaki bireyler icin

oldukga zor olabilir ve diyete uyumun oniinde engel olusturabilir (100).

Ailenin tiiketebildigi besinlerin cogu FKU’lii birey i¢in sakincali olabilecegi
i¢in bazi aileler cocugu ayr1 olarak beslemeye egilim gosterebilir ve bu durum ailece
yemek yemenin verdigi sicak iletisimi ve yakinligi olumsuz etkiler. Ote yandan
hastanin tiiketebilecegi bir alternatif sunmadan yaninda sakincali olan besinlerin
tilketilmesi bu yiyeceklerin cezbediciligini arttirabilir. Okulda yemek ise farkl
sorunlar1 beraberinde getirir. Diger c¢ocuklarin acimasizca davranarak hastalarin
diyetleri ve diyetteki yasak besinler ile alay ettikleri bilinmektedir. Bunun sonucu
olarak daha biiyiik yastakiler 6zel diyetlerini yalnizca en yakin arkadaslarina
anlatmay1 ya da hi¢ kimseye anlatmamay1 segerler. Cocugun biiyiidiik¢e besin
segmeye baslamasi ve diyette daha az kisitlama ve daha fazla cesitlilik aramaya
baslamasiyla tedaviye uyum daha da zor hale gelir. Kotii diyet denetimi sonucu
cocuklar diyetteki sekerlemeler yerine yiiksek FA iceren ¢ikolata ve biskiivileri
tilkketmeye baslayabilirler. Ayrica bireyler arkadaslariyla restoran ya da kafeye
giderken cesitli zorluklar yasayabilirler. Bdyle zamanlarda hastalarin sakincal

besinleri tiiketmemek i¢in ya sadece salata, sebze veya patates siparis etmeleri ya da
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kendi yiyeceklerini yanlarinda gétiirmeleri gerekmektedir (58). Ote yandan geng
bireyler, diger insanlar kendi saglik durumlarinin ve beslenme gereksinmelerinin
Onemini abarttiklarinda veya hi¢ Onemsemediklerinde kendilerini dislanmis
hissedebilirler. Bagkalarinin goziinde farkli olmak hastalar i¢in utang verici olabilir

(41). Diyete uyumda bu tiir sosyal sinirlamalarin etkisine yonelik ¢ok az caligma
vardir (58).

2.3.9. Saghik Profesyonellerinin Bilgi ve Tecriibesi

Ideal tedavi ve basarili klinik sonug i¢in hasta mutlaka alaninda uzman saglik
ekipleri tarafindan izlenmeli ve tedavi edilmelidir (101). Hastaliklarda diyet
tedavisinde en basarili sonucu elde edebilmek igin tedavi bireysel, klinik, sosyal,
psikolojik, kiiltiirel ve ekonomik gereksinmelere gore diizenlenmelidir ve ekip
icerisinde yer alan diyetisyenlerin besin ve beslenmeye dair bilimsel bilgileri, pratik
ve uygulanabilir hale doniistiirebilme yetkinligine sahip olmalar1 gerekmektedir (41).
Ayrica ekip iiyelerinin mesleki yeterliligi, 6zellikle hastaliga 6zgii bilgi ve tecriibesi
tedavideki basariyr etkileyen onemli etmenlerden biridir. Bununla birlikte, nadir
goriilen hastaliklar s6z konusu oldugunda, bilgi eksikligi hastalar icin biiyiik bir
zorluk olusturmaktadir. Farkli tedavi merkezleri tarafindan uygulanan tedaviye dair
bilgiler tutarsiz veya celiskili olabilir. Hasta, konusunda yeterli bilgi ve deneyime
sahip olmayan saglik personelinin sayisiz tedavi goriisiiyle karsi karsiya kalabilir.
(102). Bu nedenle hastalarin mutlaka alaninda uzman saglik ekipleri tarafindan
tedavi edilmesi, bu ekiplerin de diizenli olarak mesleki toplantilar ve konferanslar
yoluyla, egitim ve mevcut uygulamalar arasindaki boslugu belirleyerek, bilgi ve

uygulamalari giincellemeleri gerekmektedir (101).

Sonug olarak giiniimiizde hastalarin tedaviye uyumlarini degerlendirmek i¢in
kullanilan olgiitler yetersizdir. Uyumu gelistirmeye yonelik higbir strateji evrensel
olmamasina ve uyumsuzluk durumunda bireysel yaklagim zorunlu olmasina ragmen,
uzun vadede uyumu arttirmaya yonelik etkili stratejiler gelistirilebilmesi i¢in daha

fazla galismaya gereksinim vardir (4).
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2.4. Fenilketoniiride Biiyiime ve Viicut Bilesimi
2.4.1. Biiyiime

FKU tedavisinin ilk yillarinda normal kan FA diizeyinin saglanabilmesi i¢in
uygulanan kisitlayici diyet tedavisi hastalarda biiylime geriligi ve malniitrisyona yol
agcmistir  (59). FKU’li Alman cocuklarda lineer biiyiime 1990’11 yillarda
degerlendirilmis, ortalama protein alimlarmin iki yasina kadar yaklasik 2,24 g/kg/giin
ve on yasina kadar 1,98 g/kg/giin oldugu ve ¢ocuklarin boy uzamasi ve bas c¢evresi
biiyiimelerinde gerilik oldugu bildirilmistir (103). Hollanda, Fransa ve Almanya’da
yapilan sonraki ¢alismalarda da hastalarda yetersiz fiziksel biiyiime ve negatif boy z-
skor degerleri rapor edilmistir. Hollandali ¢ocuklarin dogumdan ii¢ yasina kadar
ortalama boy z skorlar1 degerlerinde kétiilesme gosterilmistir (59). Fransa’da Dhondt
ve ark. (104) sekiz yasinda diyetin hafifletilmesinin ardindan hastalarin boy z
skorlarinda gelisme oldugunu gdstermislerdir. Amerika Birlesik Devletleri’nin
(ABD) raporlarinda biiylime geriligi rapor edilmemis ve bu durum diyet tedavisinin
daha az kati olmasi ile iliskilendirilmistir (59). Birlesik Krallik Tibbi Arastirma
Konseyi (MRC) tarafindan FKU’de beslenme tedavisi onerilerine uyuldugunda
biiylimenin normal oldugu belirtilmistir (59). Ortalama enerji alimlar1 ayn1 olan iki
grubun karsilastirildig: bir calismada, daha yiiksek protein alimi daha 1yi biliylime ile
iligkilendirilmistir (105).

Huemer ve ark. (61) RDA’nin (giinliik onerilen miktar) %20-40 {izerinde
protein alimi ile hastalarda biiyiimenin normal oldugu ve viicut bilesimi agisindan
kontrol grubu ile farklilik olmadigimi bildirmislerdir. Ayrica ayni ¢alismada (61)
yagsiz viicut kiitlesi ile dogal protein alimi1 arasinda korelasyon oldugu rapor
edilmistir (106). Bu durum yasamin ilk ii¢ yilinda bas ¢evresinde optimal artisin

saglanabilmesi i¢in kaliteli protein aliminin 6nemini vurgulamaktadir (107).

Mevcut diyet tedavisinin biiylime iizerine etkisi ile ilgili son verilerin
yetersizligi ve yar1 sentetik bir diyetin gercek etkisini agikliga kavusturma ihtiyaci
gdz Oniine alindiginda, protein dilizeyi bakimindan risk altindaki hastalar
siniflandirabilmek i¢in giivenilir bir biyokimyasal parametrenin tanimlanmas1 faydali
olacaktir. Diisiik prealbiimin diizeyleri klasik FKU'de biiyiimenin yavaslamasi ile

iliskili gibi goriinmektedir, FKU'niin hafif formuna sahip hastalarda ise, 6zellikle



28

aminoasit karigimlart yeterli tiiketilmedigi takdirde, protein yetersizligi riski olabilir
(59).

2.4.2. Antropometri ve Viicut Bilesimi Olciimleri

Viicut dlgiimlerini ‘iyi referans degerler’ ile karsilastirmak, hastalarin yeterli
beslenip  beslenmedigini  belirlemek i¢in  Onemlidir, ancak biiyiimenin
degerlendirilmesi i¢in en uygun referans biiyiime egrisinin se¢imi zordur. Eger ulusal
bir veri mevcut degilse, FKU hastalarinin biiyiime parametreleri referans biiyiime
egrileriyle karsilastirilmalidir. Bununla birlikte belirli bir popiilasyondaki biliyiime
verileri bile, veriyi toplamak i¢in farkli Slgiitler kullanildigi zaman genis Olgiide
degisebilir ve optimal biiylimeyi tanimlamada farkli kesisim noktalari kullanilir
(108). En iyi saglik kosullar1 ve ¢evresel sartlar altinda yasayan, saglikli ve emzirilen
cocuklarin (0-59 ay arasi) biliylime beklentilerini tanimladiklar1 i¢in Diinya Saglik
Orgiitii  (WHO) biiyiime ¢izelgeleri referans olarak degil, standart olarak
diistiniilmelidir (59).

FKU'li ¢ocuklarda viicut bilesiminin degerlendirilmesi giderek ©nem
kazanmaktadir. Viicut bilesimi 6l¢iimii ile diyet dogrudan yagsiz viicut kiitlesine gore
uyarlanarak tedavinin etkinligi arttirilabilir. Dahas1 ¢ocukluk ¢agi sismanligindaki
artisla birlikte FKU’lii ve FKU’li olmayan g¢ocuklarda viicut yaglanmasimin
Olclilmesi ve obezitenin komorbiditeleri agisindan yiiksek risk tasiyan kisilerin
belirlenmesi gittikce Onem kazanmaktadir. Bununla birlikte, farkli kriterler
(Uluslararas1 Obezite Gorev Giicii, WHO, Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezi)

mevcut oldugu i¢in pediatride obezitenin tanimlanmasi kolay degildir (59).

Viicut bilesiminin 6l¢limii, viicut yagi, yagsiz viicut kiitlesi ve kemik
kiitlesinin dogrudan veya dolayl olgiimlerini igerebilir. Beden kiitle indeksinin iki
yasin lizerindeki ¢ocuklarda obezite 6l¢iimiinde pratik ve gecerli bir yontem oldugu
caligmalarla gosterilmistir (109). Bununla birlikte, dogru 6l¢iim yapildiginda bel
cevresi Ol¢limii, yetiskinlerde, ¢ocuklar ve ergenlerde karin i¢i yag birikimi i¢in 1iyi
bir belirtegtir. Abdominal yaglanma, ileriki donemde olugsabilecek metabolik
hastaliklar ve kalp hastaliklar1 i¢in bir risk etmeni olarak goriilmelidir ve bu da

yetiskinlikte komplikasyon goriilme riskini artirir (59).
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2.4.3. Fazla Kiloluluk ve Obezite

FKU'lii hastalarda fazla kiloluluk ve obeziteye dair ilk raporlar 1970'lerin
sonlarinda ve 1980'lerde ortaya ¢ikmistir. Daha sonraki ¢alismalarda da FKU'de fazla
kilolu olma egilimi bildirilmistir. Italya ¢alisma grubunun 97 hasta ile yaptiklar1 bir
calismada FKU’lii hastalarda fazla kiloluluk prevelansmnin iki yasinda %19,6 oldugu
ve on yasina kadar %24,7’ye yiikseldigi rapor edilmistir (59). Fazla kilolu olma orani
ve viicut yag ylizdesi ozellikle 11 yasin lizerindeki kizlarda yiliksek olmasina ragmen,
birgok arastirmaci, bunun genel niifusla benzer oldugunu géstermistir (57). FKU’de
fazla kiloluluk yiiksek karbonhidrat alimi, diisiik fiziksel aktivite ve diyet tedavisinin

gevsetilmesi ile iliskilidir (41).
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3. BIREYLER VE YONTEM
3.1. Arastirma Yeri, Zamam ve Orneklem Sec¢imi

Bu calisma Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklar1 Anabilim Dali Cocuk Metabolizma Bilim Dali'nda FKU tanisi ile
izlenen alt1 aydan biiyiik, anne siitii almayan bebek, cocuk ve addlesan 243 hasta ile
yapilmistir. LNAA kullananlar, sapropterin dihidrokloriir tedavisi alanlar, gebeler
veya gebelik planlayanlar, emziren FKU’lii anneler, alt1 aydan kiiciik veya anne siitii
alan bebekler ve FKU disinda baska bir kronik hastalig1 olan (tirozinemi, fruktozemi,

kistik fibrozis, adrenokortikal yetmezlik gibi) bireyler calismaya dahil edilmemistir.

Calisma icin 14.06.2015 tarihinde GO 16/224-32 sayili karar ile Hacettepe
Universitesi Girisimsel Olmayan Arastirmalar Etik Kurulu’'ndan (EK 1) onay

alinmustir.
3.2. Arastirmanin Genel Plam

Calisma kriterlerine uygun ve ¢aligmaya katilmayr kabul eden bireylere ve
ailelerine ilk olarak caligmanin genel detaylar1 hakkinda kisa bir bilgi verilmistir.
Daha sonra, ¢alismaya goniillii olarak katildiklarina dair beyanlar1 18 yasin altindaki
bireylerden ‘‘Arastrma Amacgh Calisma I¢in Cocuk Riza Formu’ (EK 2) ve
“Veli/Vasi Aydinlatilmis Onam Formu”’ (EK 2) ile 18 yasindan biiyiik bireylerden
“‘Arastirma Amagcl Calisma I¢in Aydinlatilmis Onam Formu’’ (EK 3) ile, alinmustir.

Caligmaya katilmayr goniilli olarak kabul eden bireylere aragtirmaci
tarafindan ‘‘hastaligin durumu, ailenin yapisi, bireylerin beslenme aligkanliklarina
iliskin bilgiler, aminoasit karisimi tiikketimi, 6zel triin tiiketimi, genel beslenme
aliskanliklari, besin tiiketim siklig1 kayit formu, 24 saatlik besin tiiketim kayit formu
ve dosya kayit formu’’ olmak iizere dokuz alt bagliktan olusan anket formu

uygulanmstir (EK 4).

Anket formunun ilk alt baslig1 olan hastaligin durumu béliimiinde, hastalarin
tan1 tarihi, FKU disinda bir saglik sorunlari olup olmadig, vitamin-mineral eksikligi
gozlenip gbzlenmedigi, vitamin-mineral vb destek kullanim durumlart ve egitim

diizeyleri sorgulanmustir.
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Ailenin yapis1 boliimiinde, hastalara ya da ailelerine ailedeki toplam kisi ve
FKU’lii say1s1, anne ve babanin yas, meslek, egitim durumu, ailenin sosyal giivencesi

ve anne baba arasindaki akrabalik durumu sorulmustur.

Bireylerin beslenme aliskanliklarina iligkin bilgiler boliimiinde, hastalara
hastanede onerilen FA ve protein alim miktarlari, giinliik besinlerin, degisimlerin ve
aminoasit karigimlariin tiir ve miktarlar1 kaydedilmis, ailelerin aminoasit karigimini

nasil hazirladiklar1 sorgulanmistir.

Aminoasit karigimi tiiketimi boliimiinde aileler ya da bireyler tiiketilen
aminoasit karisimimin adi, miktari, hasta tiiketirken denetleyen kisi, nerede
saklandig1, nasil tiiketildigi, tiikettikten sonra goriilen bulgular, bagkalarinin yaninda

ya da okulda tiiketip tilketmedigi, ne kadarin1 biraktig: gibi sorular1 yanitlamislardir.

Ozel iiriin tiiketimi bdlmiinde bireylere veya ailelerine 6zel iiriin satin alma

durumlarn ve pisirirken yasadiklari sorunlar ile ilgili sorular sorulmustur.

Genel beslenme aliskanliklar1 boliimiinde, hastalarin ana-ara 6glin sayist,
reddettikleri ya da tiiketmekte 1srar ettikleri besinler, diyete uyumlar1 (beyana dayali)
ve diyetle doyup doymadiklari sorgulanmustir.

Besin tiikketim siklig1 kayit formunda tiiketilmesi sakincali besinler, ekmek ve
tahillar, FA igerikleri yiiksek sebzeler ve meyveler ile diisiik proteinli 6zel tiriinlerin

tikketim sikliklar1 ve miktarlar1 sorgulanmistir.

Hastalarin geriye doniik 24 saatlik besin tiikketim kayitlar1 sorgulanmis, bu

kaydin genel tliketimlerini yansitmasina 6nem verilmistir.

Anket formunun bu kisma kadar olan boliimleri arastirmaci tarafindan hasta
ya da ailesiyle yiiz ylize konusularak doldurulmustur. Goriisme sirasinda eksik alinan

bilgiler var ise yanit verebilecek bir ebeveyne telefon ile ulasilarak edinilmistir.

Anket formunun son boliimiinde arastirmaci tarafindan hastalarin dosyalar
incelenerek, dogum tarihleri, tanm tarihleri, tan1 kan FA diizeyleri ve tanidan itibaren
hasta ile goriisiilene kadar dosyaya kaydedilmis olan agirlik, boy uzunlugu, bas
cevresi, kan FA diizeyleri, diyetle alinmasi onerilen FA (mg/kg/giin), protein
(g/kg/giin) miktarlari, aminoasit karigimi ve Vvitamin-mineral destegi kullanim

bilgileri kaydedilmistir.
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3.3. Verilerin Toplanmasi ve Degerlendirilmesi
3.3.1. Besin Tiiketim Durumunun Saptanmasi

Bu calismada hastalarin besin tiiketimi 24 saatlik geriye doniik besin tiiketim
kayd: ile ‘“Yemek ve Besin Katalogu-Olgii ve Miktarlar’> fotografli besin porsiyon

atlas1 (110) kullanilarak belirlenmistir.

Bireylerin tiikettikleri yemeklerin i¢ine giren besin miktarlarini saptamak i¢in
‘Standart Yemek Tarifeleri’ kitabr kullanilmistir (111). FKU’ye &zgii kullanilan
aminoasit karisimlariin ve diisiik proteinli 6zel iiriinlerin bilesimleri Beslenme Bilgi
Sistemi 7.1 (BEBIS 7.1) programina kaydedildikten sonra 24 saatlik geriye doniik
besin tiiketim kayitlarindan elde edilen veriler dogrultusunda bireylerin enerji, makro
[karbonhidrat (g/giin ve enerji %’si), protein (g/giin ve enerji %’si), yag (g/giin ve
enerji %’si)], doymus, ¢oklu doymamis ve tekli doymamis yag asitleri (enerji %’si),
kolesterol (mg/giin) ve mikro besin Ogeleri [Bi2 vitamini (pg/giin), kalsiyum

(mg/giin), ¢inko (mg/giin) ve demir (mg/giin)] alimlar1 degerlendirilmistir (112).

Calismaya dahil edilen hastalarin 24 saatlik geriye doniik besin tiiketim
kayitlarma gore almis olduklari enerji ve besin Ogelerinin Tiirkiye’ye Ozgii

Beslenme Rehberi (TOBR) (113) onerilerini karsilama yiizdeleri hesaplanmustir.

FKU’de tiiketilmesi sakincali olan besinler, ekmek ve tahillar, FA icerikleri
yiiksek sebzeler ve meyveler ve diisiik proteinli 6zel iirlinleri igeren besin tiiketim
sikligr kayit formu ile hastalarin bu besinleri tiiketim sikliklar1 ve miktarlar

sorgulanmustir.

Diyetle toplam protein (g/giin ve g/kg/giin), dogal protein (g/giin ve
g/kg/giin), aminoasit karisimindan gelen protein (g/giin ve g/kg/giin) ve FA (mg/giin
ve mg/kg/glin) alimlar1 hesaplanmis, diyete uyumlarini degerlendirmek i¢in bu besin
Ogeleri i¢in hastanede Onerilen miktarlarin £%10’unun alimasi Onerilen miktarlar

olarak degerlendirilmistir.

Hastalarin tiikettikleri aminoasit karisimlar1 ve aminoasit karisiminin giinliik
verilme siklig1 24 saatlik geriye doniik besin tiikketim kaydi ile ailelerin beyanlar1 g6z
oniinde bulundurularak alinmistir. Aminoasit karigimu ile giinliik enerji (kkal/giin) ve

besin ogeleri [karbonhidrat (g/giin), protein (g/giin), yag (g/gin) ve FA (mg/g)]
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alimlar1 hesaplanmistir. Aminoasit karisimindan gelen enerji ve besin Ogeleri
hesaplanmasinda, aminoasit karisimlari ile birlikte tiiketilen besinler de

degerlendirilmistir.

3.3.2. Kan Fenilalanin Diizeylerinin ve izlem Sikliklarinin

Degerlendirilmesi

Bireylerin tanidan itibaren Olglilen kan FA diizeyleri dosyalarindan
Ogrenilerek bireylerin Olgiilen son kan FA diizeyi ile son ii¢ yi1l ve son bes yilda
Ol¢iilmiis ortanca kan FA diizeyleri arasinda dogrusal yonde giiglii ve istatistiksel
acidan ‘‘mitkemmel korelasyon’’ (r=0,822, p<0.05 ve r=0,784, p<0,05) oldugu i¢in,
bu ¢alismada metabolik kontroliin gostergesi olarak bes yasin iistiindeki hastalarda
(n=184) bireylerin son ii¢ yil ve son bes yil kan FA 6l¢giimlerinin ortanca degerleri
kullanilmistir. Kan FA diizeyleri Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma Bilim
Dali tarafindan yaslara gore oOnerilen hedef kan FA diizeylerine gore (mg/dL)
degerlerlendirilmistir (66) (Tablo 2.2.). Ayrica bireylerin son 3 yil ve son 5 yildaki
izlem sikliklar1  degerlendirilmis ve Hacettepe Universitesi Cocuk Metabolizma
Bilim Dali tarafindan yaslara gore Onerilen izlem siklik Onerilerine gore

karsilastirilmistir (66) (Tablo 2.2.).
3.3.3. Antropometrik Olciimler

Hastalarin viicut agirligit ve boy uzunlugu Olgiimleri dosya kayitlarindan
ogrenilerek, WHO Anthro Plus Programi (WHO, 2009b) (114) ile WHO-2007 5-19
yas grubu cocuklar igin referans degerleri (WHO, 2007b) (115) kullanilarak
degerlendirilmis ve Tablo 3.1.’de verilen Z-skor (SD) kesisim noktalarima gore

smiflandirilmistir (116).
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Tablo 3.1. Olgiimlerin degerlendirilmesi i¢in kullamlan z skor smiflamasi ve
kesisim noktalar1 (116).

Olciimler Degerlendirme Z-skor (SD)

Cok zayif <-2SD
Zayif >-2SD-<-1SD
Yasa gore viicut agirhgi Normal >-1SD-<+1SD
Kilolu (Fazla kilolu) >+ 1SD -<+2SD

Sisman (Obez) >+ 2SD

Cok kisa (Bodur) <-2SD
Kisa >-2SD -<-1SD
Yasa gore boy uzunlugu Normal >-1SD-<+1SD
Uzun >+ 1SD -<+ 28D

Cok uzun >+2SD

Cok zayif <-2SD
Zayif >-2SD -<-1SD
Yasa gore BKi Normal >-1SD-<+1SD
Kilolu, hafif sisman >+ 1SD -<+2SD

Sisman (obez) >+ 2SD

19 yas ve tlizerindeki hastalarin BKI degerleri, viicut agirligi (kg)/boy
uzunlugu (m)? denklemi ile hesaplanmistir ve degerlendirilirken Tablo 3.2.’de

verilen BKI smiflamasi kullanilmistir (116).
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Tablo 3.2. 19 yas iizeri bireylerde BKI degerleri siniflamas1 (116).

Siniflama BKi
Zayif (diistik agirliklr) <18,5
Normal 18,5-24,9
Toplu/hafif sisman 250-29,9
Sigsman >30,0

3.4. Verilerin Istatistiksel Acidan Degerlendirilmesi

Arastirma sonucu elde edilen veriler degerlendirilirken IBM SPSS 22.0 paket
programi kullanilmigtir. Verilerin normal dagilip dagilmamasina gore parametrik ya

da parametrik olmayan istatistiksel testler se¢ilerek degerlendirilmistir (117, 118).

Sayisal degiskenler ortalamatstandart sapma (alt-iist) ve/veya ortanca
degerler ile Ozetlenmis, nitelik degiskenler ise sayr ve yiizde ile gosterilmistir.
Sayisal degiskenlerin normalligi Kolmogorov Smirnov testi ile incelenmistir. Gruplar
arasinda niteliksel degiskenler bakimindan farklilik olup olmadig ki-kare testi ile
degerlendirilmistir. Sayisal degiskenler bakimindan gruplar arasinda farklilik olup
olmadigi ise; grup sayisina gore Mann Whitney U testi veya Kruskal Wallis testi ile
incelenmistir. Korelasyon testleri Spearman testi ile yapilmistir ve korelasyon
katsayilar1 ile iliskilerin tanimlanabilmesi i¢in Tablo 3.3.’te gosterilen tanimlama
araliklart kullanmmistir (117). Giiven araligi %95 olarak belirlenmis ve anlamlilik

p<0.05 olarak alinmigtir.
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Tablo 3.3. Korelasyon katsayilarinin degerlendirilmesi (117).

Katsay Degerlendirmesi
0,05-0,30 Diisiik veya 6nemsiz korelasyon
0,30 - 0,40 Diisiik orta derecede korelasyon
0,40 -0,60 Orta derecede korelasyon
0,60 -0,70 Iyi derecede korelasyon
0,70-10,75 Cok iyi derecede korelasyon
0,75-1,00 Miikemmel korelasyon
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4. BULGULAR
4.1. Hastalarin Genel ve Hastaliga Ait Ozellikleri

Hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore dagilimlar1 Tablo 4.1.’de gosterilmistir.
Calismaya katilan hastalarin %46,9’u erkek, %53,1°1 ise kadinlardan olusmaktadir.
Erkeklerin yas ortalamast 10,05+5,87 yil, kadinlarin yas ortalamasi 9,82+6,10 yil,

tiim hastalarin yas ortalamasit 9,93+5,98 yildir.

Tablo 4.1. Hastalarin yas grubuna gore dagilimlari.

Erkek Kiz Toplam
(n=114) (n=129) (n=243)
n % n % n % Px py

Yas (y1l)
<3 7 6,1 20 15,5 27 11,1
3-6,9 30 26,3 28 21,6 58 23,9
7-10,9 36 31,6 26 20,2 62 255 0,071 -
11-159 27 23,7 34 26,4 61 25,1
16 -18,9 5 4,4 11 8,5 16 6,6
19,0-31,9 9 7.9 10 78 19 7.8
X+S 10,05 + 5,87 9,82+ 6,10 9,93 +5,98 - 0,831
(Alt-Ust)* (1,0-31,9) (0,9-31,2) (0,9-31,9)

* Veriler yil olarak gosterilmistir.
px: Ki-kare testi
py: Mann- Whitney U testi

Hastalarin hastalik alt grubuna gore dagilimi Tablo 4.2.’de gosterilmektedir.
Hastalarin tanidaki kan FA diizeylerine gore %74,6’sinin Klasik FKU’1ii, %9,5’inin
orta derecede FKU’lii ve %15,9’unun hafif derecede FKU’lii oldugu belirlenmistir.

Hastalik alt grubuna gore cinsiyetler arasinda belirgin bir farklilik gézlenmemistir.



Tablo 4.2. Hastalarin FKU tiplerine gore dagilimlari.

38

Erkek Kiz Toplam
= = = *
FKU tipleri (n=110) (n=122) (n=232)
n % n % n % Px
Klasik FKU 84 76,4 89 73,0 173 74,6
Orta derecede FKU 11 10,0 11 9,0 22 9,5 0,65
Hafif derecede FKU 15 13,6 22 18,0 37 15,9

* 11 hastanin tan1 kan FA diizeyi bilinmiyor.
px: Ki-kare testi

Hastalarin tan1 alma ayma gore yiizdelik dagilimlart Sekil 4.1.°de
gosterilmektedir. Hastalarin %52 sinin ilk 1 ay igerisinde, %19’unun 1-2 ay arasinda,
%9’unun 2-3 ay arasinda, %7’sinin 3-6 ay arasinda, %13’linlin 6 ay ve sonrasinda

tan1 aldig1 gozlenmektedir. Sekil incelendiginde hastalarin %80’inin ilk 3 ay

icerisinde tan1 aldig1 goriilmektedir.

6 ay lizeri
s 13%

Sekil 4.1. Hastalarin tan1 alma ayina gore ytlizdelik dagilimlari.

Hastalarin tani alma yaslarmin (giin) yas gruplarina gore dagilimi Tablo
4.3.’te gosterilmektedir. Ug yasindan kiigiik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas ve
16-31,9 yasindaki hastalarin ortanca tani alma yaslar (giin) sirasiyla 13 (4-363), 14
(0-34), 32 (2- 3684), 64 (12-4383) ve 184 (3-4859) giindiir ve yas gruplari arasindaki
fark istatistiksel olarak anlamhdir (p<0,05). U¢ yasindan kiiciik hastalarin ortanca
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tan1 alma yaslar1 (13,0) en diisiik, 16-31,9 yas arasindaki hastalarin ortanca tani alma
yaslar1 (184,0) en yiiksektir ve tiim hastalarin tan1 alma yasi ortancast 29,5 giin

olarak belirlenmistir.

Tablo 4.3. Hastalarin yas gruplarina gore tani alma yaslari (giin).

Tan1 alma yas1 (giin)

Ortanca Alt - Ust .
Yas gruplar1 (n=232)**
<3,0 yas 13,0 4,0 -363,0
3,0-6,9 yas 14,0 0,0-34,0
7,0-10,9 yas 32,0 2,0 —3684,0 0,000*
11,0 — 15,9 yas 64,0 12,00 — 4383,0
16,0 - 31,9 yas 184,0 3,0 -4859,0
Toplam 29,5 0,0 —4859,0

*p< 0,05.
px: Kruskal Wallis testi.
**11 hastanin tani tarihi bilinmiyor.

Hastalarin vitamin-mineral destegi kullanimlar1 Tablo 4.4’te gosterilmistir.
Hastalar ya da ailelerinin %71,6’s1 vitamin-mineral destegi kullandiklarini, %28,4°i
kullanmadiklarini belirtmiglerdir. Kadin ve erkek hastalar vitamin-mineral destegi
kullanimlar1 agisindan benzer 6zellik gostermektedir (p>0,05). Vitamin-mineral
destegi kullanan hastalar ya da ailelerinin %42,5’1 multivitamin, %32,8’1 Bi2
vitamini, %5,2’si demir destegi kullandiklarini, %19’u ise kullandiklar1 vitamin-

mineral desteginin ismini bilmediklerini belirtmislerdir.



Tablo 4.4. Hastalarin vitamin-mineral destegi kullanimlari.

Erkek Toplam
(= 114) Kadin (n=129) (n=243)
n % n % n % Px
Vitamin-mineral vb. destek kullanimi
Evet* 84 73,7 90 69,8 174 71,6
Multivitamin 37 44,0 37 41,1 74 42,5
B12 vitamini 27 32,1 30 333 57 32,8
Demir 4 48 5 5,6 9 5,2
D vitamini 2 24 1 1,1 3 1,7 0,499
Cinko 1 1,2 0 0,0 1 0,6
C vitamini 0 0,0 1 11 1 0,6
Bilmiyor 15 17,9 18 20,0 33 19,0
Hayir 30 26,3 39 30,2 69 28,4

* Birden fazla vitamin-mineral destegi kullanan bireyler bulunmaktadir.

px: Ki-kare testi.

4.2. Hastalarn Ailelerine iligskin Bilgiler

Hastalarin ailelerine iligkin bilgiler Tablo 4.5.’te gosterilmektedir.
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Ailedeki toplam birey sayisi incelendiginde hanelerin %19,7’sinde 3 veya

daha az kisi, %34,6’sinda 4 kisi, %26,7’sinde 5 kisi ve %19,0’1nda 6 veya daha fazla

kisinin yasadig goriilmektedir.

Ailedeki toplam ¢ocuk sayist incelendiginde, hanelerin %19,3’linde tek

cocuk, %44,4’iinde 2 ¢ocuk, %21’inde 3 ¢ocuk ve %15,3’linde 4 veya daha fazla

cocuk oldugu belirlenmistir.

Ailedeki FKU’lii kardes sayisi incelendiginde %71,2’sinin ailesinde kendi
disinda FKU’lii yok iken, %24,3’iinde bir, %4,5’inde ise iki FKU’lii kardesi oldugu
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belirlenmigtir. Hastalarin  %42’sinin  anne-babasi arasinda akrabalik oldugu

goriilmektedir.

Anne ve babalarin yas gruplarina gore dagilimlart incelendiginde annelerin
%47,3linlin, babalarin  %49,5’inin  31-40 yas araliinda oldugu ve yas
ortalamalarinin sirastyla 35,82+7,35 yil ve 39,424+7,49 yil oldugu belirlenmistir.

Anne ve babalarin mesleklerine gore dagilimlart degerlendirildiginde
annelerin - %87’sinin ev hanimmi, %5’inin memur, %2,9’unun is¢i babalarin
%47,5’inin  15¢1, %]11,3’Uniin  memur, %4,6’smin ise issiz oldugu oldugu

belirlenmistir.

Anne ve babalarin egitim durumlart degerlendirildiginde annelerin
%48,1’°1nin, babalarin %31,5’inin ilkokul mezunu oldugu goriilmektedir. Calismaya
katilan annelerin %5,9’u, babalarin ise %1,3’li okuma yazma bilmemektedir. Anne
ve babalarin lise ve yiliksekokul diizeyinde egitim alma orani sirasiyla %23,4 ve

%43 tiir.



Tablo 4.5. Hastalarin aileleri ile ilgili bilgiler.
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Degiskenler n %

Ailedeki toplam birey sayis1 (n=243)

2 3 1,2
3 45 18,5
4 84 34,6
5 65 26,7
6 25 10,3
7 6 2,5
8 8 3,4
9+ 7 2,8
Toplam ¢ocuk sayis1 (N=243)

1 47 19,3
2 108 44,4
3 51 21,0
4 22 91
5+ 15 6,2
FKU’lii kardes sayis1 (n=243)

Hig 173 71,2
1 59 24,3
2 11 4,5
Anne-baba arasinda akrabalik (n=243)

Yok 141 58,0
Var 102 42,0




Tablo 4.5. (Devam) Hastalarin aileleri ile ilgili bilgiler.

Degiskenler n %

Anne yas1 (n=239)*

21-30 65 26,7
31-40 113 47,3
41-50 52 21,8
>50 9 3,8
X+S 35,82 7,35

Baba yas1 (n=238)*

21-30 29 12,2
31-40 118 49,5
41-50 72 30,3
>50 9 8,0

X+S 39,42 + 7,49

Anne meslegi (n=239)

Ev hanimi 208 87,0
Memur 12 5,0

Isci 7 2,9

Emekli 2 0,8

Diger 10 4,2

Baba meslegi (n=238)

Calismiyor 11 4,6

Memur 27 11,3
Isci 113 47,5
Emekli 8 3,4

Serbest Meslek 79 33,2

* Anne ve babalarin arastirma yapildig1 donemdeki yaslari verilmistir.



Tablo 4.5. (Devam) Hastalarin aileleri ile ilgili bilgiler.

Degiskenler n %

Annenin egitim durumu (n=239)

Okuryazar degil 14 59
Okuryazar 12 5,0
Tlkokul 115 48,1
Ortaokul 42 17,6
Lise 39 16,3
Yiksekokul ve tizeri 17 7,1
Babanin egitim durumu (n=238)

Okuryazar degil 3 1,3
Okuryazar 10 4,2
Tkokul 75 315
Ortaokul 48 20,2
Lise 63 26,5
Yiksekokul ve tizeri 39 16,4

4.3. Hastalarin Kan Fenilalanin Diizeylerine iliskin Bilgiler

Hastalik alt grubuna gore hastalarin tani kan FA diizeyleri Tablo 4.6’da
gosterilmektedir. Ortanca kan FA diizeyleri incelendiginde klasik FKU’lii bireylerin
29,5 (20-59,5) mg/dL, orta derecede FKU’lii bireylerin 17,2 (15,1-19,5) mg/dL ve

hafif derecede FKU’lii bireylerin 11,4 (4,6-14,9) mg/dL oldugu goriilmektedir.



45

Tablo 4.6. Hastalarin tan1 kan FA diizeylerine iliskin 6zellikler.

Tam kan FA diizeyi n X+S Ortanca  Alt - Ust
Klasik FKU 173 30,7 £ 8,0 29,5 20,0 - 59,5
Orta derecede FKU 22 172+1,3 17,2 15,1-19,5
Hafif derecede FKU 37 10,9 +2,7 11,4 46-149
Toplam 232* 29,3 + 10,4 25,7 4,6 —59,5

*11 hastanin tan1 kan FA diizeyi bilinmiyor.

Yas gruplarina gore hastalarin en son kan FA diizeyleri ile son 3 yil ve son 5
yil ortanca kan FA diizeyleri ve izlem sikliklar1 Tablo 4.7.’de gosterilmektedir. On
yasindan kiigiik, 11,0-16 yas ve 16,0 yas lizeri hastalarin son kan FA diizeyleri
(mg/dL) sirasiyla 7,0+4,8 mg/dL, 9,4+5,5 mg/dL ve 15,4+5,3 mg/dL olarak
belirlenmistir. On yasindan kiiclik, 11,0-16 yas ve 16,0 yas iizeri hastalarin son 3 yil
ortanca kan FA diizeyleri (mg/dL) sirasiyla 8,3£3,9 mg/dL, 10,0+4,3 mg/dL ve
15,4+4,7 mg/dL, son 5 yil ortanca kan FA diizeyleri sirasiyla 7,7+3,5 mg/dL, 9,5+3,7
mg/dL ve 14,9+4,7 mg/dL’dir. Son kan FA diizeyi ile son 3 yil ve son 5 yil ortanca
kan FA diizeyleri 16 yas ve lizeri hastalarda anlaml 6l¢iide yiiksektir (p<0,01).

Hastalarin son 3 yil izlem sikliklar1 ortalamalar1 10 yasindan kii¢iik, 11,0-16
yas ve 16 yas lizeri icin sirasiyla 9,2+3,5, 6,7£1,9 ve 4,5+1,8, son 5 yil izlem
sikliklar1 ortalamalari sirastyla 16,7+6,4, 11,2+3,6 ve 6,8+2,9°dur. Yas arttikca son 3

yil ve son 5 yil izlem sikliklar1 anlamli 6l¢iide azalmaktadir (p<<0,01).
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Tablo 4.7. Hastalarin yas gruplarina gore son kan FA diizeyi (mg/dL) ile son 3 yil
ve son 5 yil ortanca kan FA (mg/dL) diizeyleri ve izlem sikliklari.

<10 yas 11,0-15,9 yas >16 yas
(n=88) (n=62) (n=34) Px
XS X+S XS
. Ortanca . Ortanca . Ortanca
(Alt — Ust) (Alt — Ust) (Alt — Ust)
Hastalarin kan FA diizeyleri
7,0+4,82 9,445,52 15,4+5,32
En son* 6,7 8,8 14,7 0,000*
(0,3-20,1) (0,5-22,9) (8,4-29,6)
8,3+3,92 10,0 +4,3° 15,4 +£4,730
Son 3 yil** 75 10,1 14,7 0,000¥
(2,4-22,5) (1,8-20,7) (6,7 —25,8)
7,7 +3,5% 9,5+3,72 14,9 + 4,72
Son 5 yil** 6,8 8,9 14,2 0,00¥
(2,5-225) (2,8-18,3) 6,1—25,3)
izlem sikhi@
9,2 +3,5° 6,7 +1,92 4,5+1,8
Son 3 yil 10 7 4 0,000*
(3-18) (2-11) (2-9)
16,7+ 6,42 11,2 +£3,6 6,8 £2,92
Son 5 yil 15 11 6 0,000¢%
(6-37) (4-21) (2-13)

* Ttim hastalar (n=243) dahil edilmistir.

** 5 yasindan biiyiik hastalarin son 3 yil ve son 5 yil i¢inde 6l¢iilen kan FA diizeylerinin ortancast
hesaplanmustir.

px: Kruskal Wallis testi.

¥p<0,05; ayn1 harfler gruplar arasi farki gosterir.

FKU tiplerine gore hastalarin en son kan FA diizeyleri ile son 3 yil ve son 5
yil ortanca kan FA (mg/dL) diizeyleri Tablo 4.8.’de gosterilmektedir. Hastalarin en
son kan FA diizeyleri klasik FKU, orta derece FKU ve hafif derece FKU’lii
hastalarda sirasiyla 9,0 = 5,9 mg/dL, 7,4 + 5,7 mg/dL ve 7,2 + 4,0 mg/dL’dir. Son 3
yil ortanca kan FA diizeyleri klasik FKU, orta derece FKU ve hafif derece FKU’lii
hastalarda sirasiyla 10,5 £ 5,1 mg/dL, 8,8 £ 5,1 mg/dL ve 8,1 £ 2,9 mg/dL’dir. Son 5
yil ortanca kan FA diizeyleri klasik FKU, orta derece FKU ve hafif derece FKU’lii
hastalarda sirasiyla 9,9+4,8 mg/dL, 8,5+4,3 mg/dL ve 7,8+2,8 mg/dL’dir. FKU
tiplerine gore hastalarin son kan FA diizeyi ve son 3 y1l ve son 5 yil ortanca kan FA

diizeylerinin farklilik géstermedigi belirlenmistir.
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Tablo 4.8. FKU tiplerine gore hastalarin son kan FA diizeyi ile son 3 yil ve son 5 yil
ortanca kan FA (mg/dL) diizeyleri.

Klasik .. ..
.. Orta derece FKU Hafif derece FKU
FKU
(n=128) (n=17) (n=30)
X+S X+S X+S 0
(Alt — Ust) (Alt — Ust) (Alt — Ust) "
Kan FA diizeyi
9,0+5.9 7,4+5.7 7,24+4.0
En son* 0,119
(0,3-29,6) (1,1-19,6) (0,6-17,7)
10,5+5,1 8,8 +5,1 81+29
Son 3 yil** 0,171
(1,8 - 25,8) (2,4-18,2) (3,9-13,6)
9,9+4,8 8,5+43 7,8 +£2.8
Son 5 yil** 0,433
(2,5-25,3) 3,5-17,9) (4,0 -14,6)

*Tan1 kan FA diizeyi bilinen tiim hastalar (n=232) dahil edilmistir.

**5 yasindan biiyiik hastalarin son 3 yil ve son 5 yil iginde 6l¢giilen kan FA diizeylerinin ortancasi
hesaplanmuigtir.

px: Kruskal Wallis testi.

Yas gruplarina gore hastalarin son kan FA diizeylerinin o yasa gore
hedeflenen araliklara gore dagilimlart Sekil 4.2.’de gosterilmistir. On yasindan kiigiik
hastalarin %55,1°inin, 11-16 yas arasindaki hastalarin %27,4’linlin ve 16 yasindan

biiyiik hastalarin %50,0’sinin son kan FA diizeyleri hedef araliklarin iizerindedir.

Hedef araliklara gore son kan FA diizeyi %'si
80,0 64,5

60,0 50,0 1 500473
38,7

40,0 27.4
19.7 25.2 ’

20,0 8.1 14,0 l
0,0
o M

Hedeflenenin altinda (%) Hedeflenen araliklarda (%) Hedeflenenin iistiinde (%)
<10 yas (n=147) ®m11-16 yas (n=62) =>16yas (n=34) = Toplam (n=243)

Sekil 4.2. Yas gruplarina goére hastalarin Olciilen son kan FA diizeylerinin hedef
araliklara gore dagilimlari (%).
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Yas gruplarina gore hastalarin son 3 yil i¢cinde Ol¢iilen kan FA diizeylerinin o
yasa gore hedeflenen araliklara gore dagilimlart Sekil 4.3.°te gosterilmistir. On
yasindan kiiciik hastalarin son 3 yilda dlciilen kan FA diizeylerinin %63,8’1, 11-16
yas arasindaki hastalarin %44,5’1 ve 16 yasindan biiyiik hastalarin %56’s1 hedef

araliklarin tizerindedir.

Hedef araliklara gore son 3 y1l kan FA diizeyi %/'si*
70,0
60,0

63,8
49,8
50,0 44,0 445
40,0 373
30,0 25,9
20,0
10,2
10,0 5,7 6.8
0.0 . - 0.0

Hedeflenenin altinda (%) Hedeflenen araliklarda (%) Hedeflenenin istiinde (%)

56,0 55,9

m<]0yas (n=88) m11-16 yas (n=62) = >16yas (n=34) = Toplam (n=184)

* 5 yasindan biiyilik hastalarin son 3 yil i¢inde dlgiilen toplam 1376 kan degeri incelenerek hesaplama
yapilmistir.

Sekil 4.3. Yas gruplarina gore hastalarin son 3 yil kan FA diizeylerinin hedef
araliklara gore dagilimlari (%).

Yas gruplarina gore hastalarin son 5 yil i¢inde 6lciilen kan FA diizeylerinin o
yasa gore hedeflenen araliklara gore dagilimlari Sekil 4.4.’te gosterilmigtir. On
yasindan kiiciik hastalarin son 5 yil iginde 6lgiilen kan FA diizeylerinin %59,4°1, 11-
16 yas arasindaki hastalarin %51,6’s1 ve 16 yasindan biiyiik hastalarin %56,6’S1

hedef araliklarin tizerindedir.
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Hedef araliklara gore son 5 y1l kan FA diizeyi %'si*

70,0

51,6
50,0 42,8 42, 1
40,0
30,0
20,0 12,6
10,0 57 8.1 I
0,0 -

Hedeflenenin altinda (%) Hedeflenen araliklarda (%) Hedeflenenin iistiinde (%)

<10 yas (n=88) m11-16 yas (n=62) =>16 yas (n=34) = Toplam (n=184)

* 5 yagindan biiyiik hastalarin son 5 yil iginde dlgiilen toplam 2394 kan degeri incelenerek hesaplama
yapilmigtir.

Sekil 4.4. Yas gruplarina gore hastalarin son 5 yil kan FA diizeylerinin hedef
araliklara gore dagilimlari (%).

Yas gruplarina gore hastalarin son 3 yil ve son 5 yil kan FA izlem
sikliklarinin o yasa gore Onerileri karsilama oranlarmin dagilimlari Sekil 4.5.°te
gosterilmistir. Hastalarin son 3 yil ve son 5 yil hedeflenen izlem sikliklarmi
karsilama oranlar1 sirasiyla 10 yasindan kiigiik hastalar i¢in %61,5 ve %59,4, 11-16
yas hastalar i¢in %84,2 ve %71,1, 16 yasindan biiylik hastalar i¢in %117,5 ve %93,9
olarak belirlenmistir. Tiim yas gruplart icin hastalarin son 3 yil ve son 5 yil
hedeflenen izlem sikliklarim1 karsilama oranlart sirastyla %79,5 ve %69,7 olarak

bulunmustur.
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Son 3 yil ve 5 yil izlem sikhiklarinin hedefi karsilama %'si

150,0

100,0

84,2 79
61,5
0,0

117,5
S

Son 3 yil

B <10 yas (n=88) m11-16 yas (n=62)

59,4

93,9
71,1 69,7

Son 5 yil

>16 yas (n=34) = Toplam (n=184)

Sekil 4.5. Yas gruplarina gore hastalarin son 3 yil ve 5 yil izlem sikliklarinin hedefi
karsilama oran1 (%).

4.4, Hastalarin Antropometrik Olciimlerine iliskin Bulgular

Yedi ay-10 yas bireylerin yasa gore agirlik z skorlart Tablo 4.9.’da

gosterilmektedir. Kadin ve erkek hastalarin toplamda %15,8’i hafif kilolu, ve %7,5’i

obezdir. Zayif hasta oran1 %15°dir. Erkek ve kadmlarin yasa gore agirlik z skoru

ortalamalar1 Sirastyla 0,36+1,31 ve 0,24+1,31°dir. Kadinlar ve erkekler yasa gore

agirlik z skoru acisindan benzer 6zellik gostermektedir.

Tablo 4.9. Yedi ay-10 yas bireylerin yasa gore agirlik siniflamasi ve z-skorlari.

Erkek Kadin Toplam
(n=65) (n=68) (n=133) Px by
n % n % n %
Cokzayif 4 1,5 5 7.4 6 45
Zayd 13 200 7 103 20 150
Normal 36 55,4 40 58,8 76 57,1 0,281 -
Kilolu 11 169 10 147 21 158
Obez 4 6,2 6 88 10 75
X£S 0,36+1,31 0,24+1,31 0.30+1,29 0,717

px: Ki-Kare testi.
py: Mann- Whitney U testi.
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Yedi ay-19 yas bireylerin yasa gore boy ve yasa gore BKi z skorlar1 Tablo

4.10.’da gosterilmektedir. Yasa gore boy z skoru incelendiginde hastalarin

%26,3’lniin kisa, %10,3’1linlin ¢ok kisa ve %4,5’inin uzun oldugu goriilmektedir.

Erkek ve kadinlarin yasa gore boy z skoru ortalamalar sirasiyla -0,59+1,09 ve -

0,70£1,25°dir. Kadinlar ve erkekler yasa gore boy z skoru agisindan benzer 6zellik

gostermektedir.

Yasa gore BKI z skoruna gore hastalarin %20,5’i hafif kilolu, %11,2’si

sismandir. Hastalarin %9,8’i zayiftir. Erkek ve kadimlarin yasa gére BKi z skoru

ortalamalari srastyla 0,44+1,37 ve 0,31+1,35°dir. Kadilar ve erkekler yasa gore BKI

z skoru agisindan benzer 6zellik gostermektedir.

Tablo 4.10. 0-19 yas bireylerin yasa gore boy ve yasa gore BKI sinflamas1 ve z-

skorlari.
Erkek Kadin Toplam
(n=105) (n=119) (n=224) Py Py
n % n % n %
Yasa gore boy
Kisa 27 25’7 32 26,9 59 26,3
0,623
Normal 64 61,0 67 56,3 131 58,5 _
Uzun 3 29 7 59 10 45
X+S -0,59 + 1,09 -0,70 £ 1,25 -0,65+1,78 0,709
Yasa gore BKI
Cok zayif 5 4.8 4 3,4 9 4,0
Zayif 9 8,6 13 10,9 22 9,8
0,733
Normal 58 55,2 64 53,8 122 545
Kilolu 19 18,1 27 22,7 46 20,5
Sigsman 14 13,3 11 9,2 25 11,2
X+S 0,44 £1,37 0,31 £1,35 0,37 £ 1,36 0,515

px: Ki kare testi.

py: Mann-Whitney U testi.
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Ondokuz yas ve iizeri bireylerin BKI siniflamasina gore dagilimlarr Tablo 4.11.°de
gosterilmektedir. Calismaya katilan 19 yas ve iizeri hastalar i¢erisinde BK1’si 18,5’in
altinda olan hasta bulunmamaktadir. Hastalarin, %15,8’inin hafif sisman ve
%5,3’liniin sisman oldugu saptanmistir. Erkek ve kadinlarin yasa gore BKI
ortalamalar1 sirasiyla 23,53+4,46 ve 22,81+1,57°dir. BKI acisindan kadinlar ve

erkekler arasinda anlamli bir fark gézlenmemistir.

Tablo 4.11. Ondokuz yas ve iizeri bireylerin BKI siniflamasina gore dagilimlari.

Erkek Kadin Toplam
BKi (n=9) (n=10) (n=19)
n % n % n % Px Py
Normal kilolu 6 66,7 9 90,0 15 78,9
Hafif sisman 2 22,2 1 10,0 3 158 0,389
Sisman 1 111 0 0,0 1 5,3
X+S 23,53 £ 4,46 22,81+ 1,57 23,15+3,20 0,624

px: Ki-kare testi.
py: Mann-Whitney U testi.

4.5. Hastalarin Enerji ve Besin Ogeleri Ahmlarina iliskin Bulgular

Hastalarin 24 saatlik geriye doniik besin tliketim kayitlar1 alinarak
degerlendirilmis, giinliik enerji, makro ve mikro besin dgeleri alimlarinin yagslara

gore dagilimi Tablo 4.12.’de 6zetlenmistir.

Ug yasindan kiiciik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19 yas
tizeri bireylerin gilinlik ortalama enerji alimlar1 sirasiyla 1373,8+282,6 kkal,
1502,2+£384,2 kkal, 15224383,1 kkal, 1561,4+452,9 kkal, 1439,9+4423 kkal ve
1502,9+298,2 kkal’dir ve hastalarin giinliik enerji alimlar1 yas gruplar1 arasinda
benzerdir (p>0,05). Giinliik enerji alimma proteinden gelen enerjinin katkist 3
yasindan kii¢ik ve 3-6,9 yas arasindaki hastalarda, diger yas gruplarindaki hastalara
kiyasla anlamli olarak diisiiktiir (p<0,01). Giinliik enerji alimma yagdan gelen
enerjinin katkis1 3 yasindan kiiciik hastalarda diger yas grubundaki hastalara kiyasla

anlamli olgiide yiiksektir (p<0,01). Giinlik enerji alimina karbonhidrattan gelen
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enerjinin katkist 3 yasindan kiiciik hastalarda, 3-6,9 yas ve 7-10,9 yas arasindaki
hastalardan anlaml 6lgiide diisiiktiir (p<0,01). Ug yasindan kiiciik hastalarin doymus
yag alimlarmin enerjiye katkisi diger yas grubundaki hastalardan anlamli 6l¢iide
yiiksektir (p<0,01). Ug¢ yasindan kiigiik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9
yas ve 19 yas lizeri bireylerin giinliik ortalama kolesterol alimlart sirasiyla 11,5+10,8
mg, 7,5£10,5 mg, 12,94+26,2 mg, 12,6+16,7 mg, 6,4£12,3 mg ve 5,1+7,4 mg’dir ve

hastalarin giinliik kolesterol alimlar1 yas gruplar1 arasinda benzerdir (p>0,05).

Ug yasindan kiigiik hastalarin giinliik ortalama B2 vitamini, kalsiyum, ¢inko
ve demir alimlar1 sirasiyla 1,0+0,4 pg, 681,2+202,7 mg, 7,8+2,6 mg ve 10,5+3,0
mg’dir. Ug yasindan kiiciik hastalarin giinliik ortalama demir alimlar1 7-10,9 yas ve
11-15,9 yas ve 19 yasindan biiyiik hastalardan anlamli dl¢iide diisiiktiir (p<0,05). Ug
yasindan kii¢iik hastalarin giinliik ortalama Bi» vitamini alimlar1 7-10,9 yas ve 11-
15,9 yas arasindaki hastalardan anlamli dlgiide diistiktiir (p<0,05). Hastalarin giinliik

kalsiyum ve ¢inko alimlar1 yas gruplari arasinda benzerdir (p>0,05).

Calismaya dahil edilen hastalarin 24 saatlik geriye doniik besin tiiketim
kayitlarma gore almis olduklari enerji ve besin Ogelerinin TOBR &nerilerini
karsilama oranlarinin ortalamalari Tablo 4.13.’de verilmistir. Hastalarin yasa ve
cinsiyete gore Onerilen gilinliilk enerji ve protein gereksinimini karsilama oranlari
sirasiyla ortalama %79,0+27,2 ve %99,8+36,3’linii karsiladigi saptanmistir. Ondokuz
yas ve lzeri bireylerin giinliik enerji ve protein gereksinimini karsilama oranlari
sirastyla %60,7+12,7 ve %65,9+21,3’tiir. Ug yasimn altindaki hastalarin giinliik B1.
vitamini gereksinimini karsilama yiizdesi ortalama %114,5+£57,4 olmakla birlikte 16-
18,9 yas ve 19 yasin iizerindeki hastalardan 6nemli derecede daha yiiksektir. U¢-6,9
yas arasi hastalarin gilinliik kalsiyum gereksinimini karsilama yiizdeleri ortalama
%94,2+£31,6’dir ve 7-10,9 yas, 11-15,9 yas ve 16-18,9 yas bireylerden anlamh
derecede daha yiiksek oldugu goriilmektedir (p<0,01). Ug yasindan kiiciik ve 3-6,9
yas hastalarin giinliik ¢inko Onerilerini karsilama ytizdeleri sirasiyla %259,1+85,7 ve
%178,4+57,5’tir ve diger yas grubundaki hastalardan anlamli OSlgiide yiiksektir
(p<0,01). Onalt1-18,9 yas hastalarin giinliik demir gereksinimini karsilama yiizdesi
ortalama %96,2+58,4’tlir ve 3 yasindan kiiciik ve 7-10,9 yas arasindaki hastalardan
anlamh 6l¢iide diisiiktiir (p<0,01).
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4.6. Hastalarin Aminoasit Karisinu Tiiketimlerine Iliskin Bulgular

Hastalarin tiikettikleri aminoasit karigimlart ve aminoasit karisiminin giinliik
verilme siklig1 24 saatlik geriye doniik besin tiiketim kaydi ile ailelerin beyanlar1 goz

oniinde bulundurularak degerlendirilmistir.

Hastalarin aminoasit karigimini tiiketim durumlarinin yaslara gore dagilimi
Tablo 4.14.te gosterilmistir. Onalt1 yas tizerindeki hastalarin %801, 11-15,9 yas
arast hastalarin %93,5’1, 7-10,9 yas arasi hastalarin %95,2’si, 3-6,9 yas arasi
hastalarin %93,1°i ve 3 yasin altindaki hastalarin %92,6’s1 aminoasit Karisimini her
zaman ya da genellikle tiikettiklerini bildirmislerdir. Onalt1 yas {izerindeki hastalarin
%20’sinin aminoasit karisimini nadiren tikettikleri belirlenmistir. Hastalarin

aminoasit karigimini tiikketim durumlari yas gruplari arasinda benzerdir (p>0,05).

Tablo 4.14. Hastalarin aminoasit karigimuni tiiketim durumlarinin yaglara gore
dagilimi (n=243).

Aminoasit ) ) Higbir

Her zaman Genellikle Nadiren
karisimim Zaman
tilkketme

n % n % n % n % Px
durumu
<3 yas 16 59,3 9 33,3 2 7.4 - -
3-6,9 yas 35 60,3 19 32,8 4 6,9 - -
7-10,9 yas 38 61,3 21 33,9 2 3,2 1 1,6

0,105

11-15,9 yas 40 65,6 17 27.9 2 3,3 2 3,3
>16 yas 23 65,7 5 14,3 7 20,0 - -
Toplam 152 62,6 71 29,2 17 7,0 3 1,2

px: Ki-kare testi.
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Hastalarin tiikettikleri aminoasit karigiminin formu ve giinlik verilme

sikliklarina gore dagilimi Tablo 4.15.’te verilmistir.

Hastalarin %36’s1 aminoasit karisimini yiiksek enerjili toz (mama halinde)
formda tiiketirken %25°1 icime hazir (s1v1) formda tiikketmektedir. Hastalarin %9,3’1
toz aminoasit karigimimi yalnizca su ile karistirarak tiiketmekte, 1 (%0,4) hasta ise

kapsiil formda tiiketmektedir.

Aminoasit karistmimin glinlik verilme sikligi incelendiginde, hastalarin
%62,7’sinin aminoasit karisimin1 3 veya daha fazla o6giine bolerek tiikettigi,
%6,8’inin ise tek seferde tiikettigi goriilmektedir. Besin tliketim kaydi alinirken
aminoasit karisimint tiilketmedigini belirten 7 hasta degerlendirmeye dahil

edilmemistir.

Tablo 4.15. Hastalarin tiikettikleri aminoasit karisiminin formu ve giinliik verilme
sikliklarina gére dagilimi.

n %

Tiiketilen aminoasit karistminin formu (n=236)*
Toz (sadece su ile) 22 9,3
Yiiksek enerjili toz (nisasta, siv1 yag, seker ile birlikte mama

. 85 36,0
halinde)
Toz (seker/biskiivi/meyve suyu/diisiik proteinli siit ile birlikte) 67 28,4
I¢ime hazir (s1v1) 59 25,0
Icime hazir (dp siit/seker/meyve suyu ile birlikte) 2 0,8
Kapsiil 1 0,4
Aminoasit karisiminin giinliik verilme sikhg (n=236)*
Bir 16 6,8
Iki 72 30,5
Ug 112 475
4 veya daha fazla 36 15,2

*7 hasta aminoasit karigimini tiikketmiyor.
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Hastalarin baskalarinin yaninda aminoasit karisimimi tiiketme durumlar ve
aminoasit karigiminin tiiketimi sonrast goriilen bulgulara gore dagilimi Tablo
4.16.’da gosterilmektedir. Hastalarin %70,4’i aminoasit karistmini1 baskalarinin
yaninda tiiketirken %29,6’sinin yalnizca ailesinin yaninda tiikettigi goriilmektedir.
Okula giden hastalarin (n=177) %8&4,2’si aminoasit karisimin1  okulda
tiketmediklerini, tilketmeyen bireylerin = %54,4’i  gerek duymadigi igin

tikketmediklerini, %35,6’s1 utandigi i¢in tiiketmediklerini bildirmislerdir.

Aminoasit karistmi sonrasi herhangi bir bulgu goriliip goriilmedigi
sorgulandiginda, hastalarin %90,1°’1 hicbir bulgu goriilmedigini, goriilenlerin ise
%41,7°si karin  agrisi, %20,8’1 siskinlik/gaz, %37,5’1 kabizlik oldugunu
belirtmislerdir.

Tablo 4.16. Hastalarin baskalarinin yaninda aminoasit karigimini tiiketme durumlari
ve tiikketimi sonrasi goriilen bulgulara gére dagilima.

n %
Bagkalarimin yaninda tiiketme (n=243)
Evet 171 70,4
Hayir 12 29,6
Okulda tiiketme (n=177)
Evet 28 15,8
Hayir 149 84,2
Evde uygun oldugu i¢in/gerek duyulmadigi i¢in 81 54,4
Utandig1 i¢in 53 35,6
Igmesi/tasimasi zor oldugu icin 11 7,4
Ogretmen ¢ocugun hasta oldugunu bilmedigi i¢in 1 0,7
Anne mamanin bozulmasindan korktugu i¢in 2 2,7
Cocuk okulda igmeyi unuttugu i¢in 1 0,7
Aminoasit karisimi sonrasi goriilen bulgular (n=243)
Yok 219 90,1
Var 24 9,9
Karin agrist 10 41,7
Siskinlik/gaz 5 20,8

Kabizlik 9 375
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Aminoasit karisimindan gelen enerji ve besin o6geleri miktarlariin yas
gruplara gore dagilimi Tablo 4.17.°de gosterilmektedir. Aminoasit karisimindan
gelen enerji ve besin Ogeleri tiiketildikleri besinler ile birlikte hesaplanmistir. Tim
hastalar i¢in aminoasit karisimindan gelen giinliik enerji (kkal/g), karbonhidrat
(g/giin), protein (g/giin), yag (g/gin) ve FA (mg/g) alim miktarlar1 sirasiyla
299,5+219,2 kkal, 36,7+34,9 g, 20,6+7,3 g, 7,4+11,9 g ve 13,8+43,2 mg’dir.
Hastalarin aminoasit karisimi ile aldiklar1 giinliik enerjinin karbonhidrat, protein ve
yagdan gelen oranlar sirasiyla %41,8+18,6, %43,4+27,2 ve %13,4+16,9°dur. Ug
yasindan kii¢iik hastalarin aminoasit karisimi ile giinlik enerji alimi ortalama
664,3+189,0 kkal iken, 19 yasin iistiindeki hastalarda 213,9+117,9 kkal’dir. Ug
yasindan kiigiik hastalarin aminoasit karisimi ile FA alimlar1 94,3+£93,9 mg/giin, 19
yas lizeri bireylerin 0,7+2,0 mg/giin’diir. Ug¢ yasindan kiigiik hastalarin aminoasit
karisimi ile enerji (kkal/giin) ve karbonhidrat (g/giin) alimlar1 diger yas gruplarindaki
bireylerden anlamli dlgiide yiiksektir (p<0,05). Ug yasindan kiigiik ve 3-6,9 yas arasi
hastalarin aminoasit karisimi ile protein alimlar1 (g/giin), 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve
19 yasin iizerindeki hastalardan anlamli 6lgiide diisiiktiir (p<0,05). Ug¢ yasindan
kiiciik hastalarin aminoasit karisimiyla enerji alimlarimin proteinden gelen orani,
diger yas gruplarindaki hastalardan anlamli 6l¢iide diisiiktiir (p<0,05). Ug yasindan
kiiclik hastalarin aminoasit karisimiyla yag (g/giin) ve FA (mg/giin) alimlari, diger
yas gruplarindaki hastalardan anlamli 6lgiide yiiksektir (p<0,05). Ug yasindan kiigiik
ve 3-6,9 yas hastalarin giinlilk aminoasit karigimiyla aldiklari enerjinin yagdan gelen
orani, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas ve >16 yas hastalardan anlamli 6l¢iide yiiksektir
(p<0,05).

Aminoasit karigimlarindan gelen enerji ve besin 6gesi alimlarinin giinliik
enerji ve besin 6gesi alimlarini karsilama yiizdeleri Tablo 4.18.’de gosterilmektedir.
Aminoasit karisimindan gelen enerji, karbonhidrat, protein ve yagin hastalarin
tilketimlerine olan katkist sirasiyla ortalama %20,7+15,8, %16,7+15,6, %63,3+12,9
ve %15,0+22,8 olarak belirlenmistir. Aminoasit karisimindan alinan proteinin gilinliik
protein alimimna katkis1 yas gruplarma gore anlamli farklilik gdstermezken, enerji,
karbonhidrat ve yagmn giinliik alinan miktarlar1 karsilama oranlar1 yaslara gore
istatistiksel olarak farkhidir (p<0,01). Ug¢ yasindan kii¢iik hastalarin aminoasit

karisimi ile enerji ve yag alimlarinin giinlik enerji ve yag alimlarimi karsilama
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yiizdesi diger yas gruplarindaki hastalardan anlamli dlgiide yiiksektir (p<0,05). Ug
yagindan kiiglik hastalarin aminoasit karisimi ile karbonhidrat alimlarinin giinliik
karbonhidrat alimlarin1 karsilama yiizdesi, diger yas gruplarindaki hastalardan
anlamli olgiide yiiksektir (p<0,05). Hastalarin aminoasit karigimi ile protein

alimlarinin glinliik protein alimlarim1 karsilama yiizdesi yas gruplari arasinda

benzerdir (p>0,05).
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Tablo 4.18. Aminoasit karisimlarindan gelen enerji ve besin 6gesi alimlarinin giinlilk
enerji ve besin dgesi alimlarini karsilama yiizdeleri.

7-10,9 11-159 16-189

Giinliik <3 yas 36,9 yas >19yas  Toplam

yas yas yas
alinan
miktarlart (n=27) (n=58) (n=61) (n=59) (n=14) (n=17) (n=236)*
karsilama
yiizdesi X+S X+S X+S X+S X+S X+S X+S Px
Enerji 49,6£16,22>%4  231+13,7°  14,8+10,7°  152+48,8°  12,6+4.6° 13,5£6,5¢ 20,7+158 0,00%

Karbonhidrat = 42,2+17,5%P¢d 19,0+£13,3%¢ 11,5€11,1°  11,4+104%  85+6,5°  11,9+11,3¢ 16,7+15,6 0,00*

Protein 65,9+10,7 63,1+15,1 62,0£12,6 64,8112  63,5+168 59,5+11,7 633+12,9 035

Yag 60,1+20,32bed 20 742022879 5741222 6,0+10,1P¢  1,5+4.4%  0,2+04%  150+22,8 0,00*

*24 saatlik geriye doniik besin tiiketim kaydi sirasinda aminoasit karigimu tilketmedigini sdyleyen 7
birey degerlendirmeye alinmamistir. Aminoasit karisimlarindan gelen enerji ve besin 6geleri
tiiketildikleri besinler ile birlikte hesaplanmustir.

p< 0,05, ayn1 harfler gruplar arasi farki gosterir.

px: Kruskal wallis testi.

4.7. Hastalarn Diisiik Proteinli Ozel Uriin Tiiketimlerine iliskin

Bulgular

Hastalarin diisiik proteinli 6zel iriinleri tiikketme durumlari Tablo 4.19.’da
gosterilmektedir. Hastalara (ailelerine) diisiik proteinli 6zel {riinleri satin alip
almadiklar1 soruldugunda, %96,3’ii satin aldiklarini, satin almayanlarin %44,4°1
pahali oldugu icin, %?22,2’si tatlar1 kotii oldugu igin, %11,1°1 nasil pisirecegini
bilmedigi i¢in ve %22,2’s1 ozel iiriinlere gerek duymadigi i¢in satin almadiklarim

belirtmisglerdir.

Hastalarin 9%77,8°1 diisiik proteinli 6zel iiriinleri pisirirken herhangi bir sorun
yasamadigini, %15,4°i4 pisirdikleri ekmegin sert oldugunu, %5,1°1 pilavin lapa
oldugunu belirtmislerdir.



Tablo 4.19. Hastalarin diisiik proteinli 6zel tirtinleri tiiketme durumlari.
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n %
Diisiik proteinli 6zel iiriinleri satin alma (n=243)
Evet 234 96,3
Hayr 9 3,7
Fiyatlar1 pahali oldugu igin 4 44,4
Tatlar1 kétii oldugu igin 2 22,2
Nasil pisirecegini bilmedigi i¢in 1 111
Gerek duymadigi i¢in 2 22,2
Diisiik proteinli 6zel iiriinleri pisirirken karsilasilan sorunlar
(n=234)*
Sorun yok 182 77,8
Yavas ateste pisiyor 1 0,4
Pilav lapa oluyor 12 51
Ekmek sert oluyor 36 15,4
Diger 3 1,3

*(Ozel {iriin satin almayan 9 hasta dahil edilmemistir.

Ozel iiriinlerden gelen enerji ve besin dgeleri miktarlarinin yas gruplarina

gore dagilimi Tablo 4.20.’de gosterilmektedir. Tiim hastalarin 6zel triinlerle giinliik

ortalama enerji, karbonhidrat, protein, yag ve FA alimlart sirasiyla 585,4+321,3 kkal,
119,3+70,5 g, 1,1£0,9 g, 11,64+9,9 g ve 16,8+£19,5 mg’dir. Hastalarin 6zel {irtinlerle

giinliik enerji alimlarinin karbonhidrat, protein ve yagdan gelen oranlar1 sirasiyla

%78,5+19,6, %0,8+1,2 ve %17,0+12,7°dir. Ozel iiriinlerle enerji (kkal/giin) ve

karbonhidrat (g/giin) alim1 yas gruplar1 arasinda anlamli degisiklik gostermezken, 3

yasindan kiicliik ve 3-6,9 yasindaki hastalarin 6zel iirlinlerle yag alimlari (g/giin)

diger yas gruplarindaki hastalardan anlaml élgiide yiiksektir (p<0,05). U¢ yasindan

kiiclik hastalarin 6zel iirlinlerle enerji alimlarinin karbonhidrattan gelen orani diger

yas gruplarindaki hastalardan anlamli 6l¢iide diisiiktiir (p<0,05).
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Ozel iiriinlerden gelen enetji ve besin dgesi alimlarinin giinliik enerji ve besin
ogesi alimlarini karsilama yiizdeleri Tablo 4.21.’de gosterilmektedir. Ozel iiriinlerden
gelen enerji, karbonhidrat, protein ve yagin hastalarin tiiketimlerine olan katkisi
sirastyla ortalama %37,8+£16,0, %51,0+24,9, %3,5+2,8 ve %25,2+20,2’dir. Ozel
tiriinlerle alinan enerji ve karbonhidratin giinliik enerji ve karbonhidrat alimina
katkis1 yas gruplarina gore anlamli farklilik gdstermezken, protein ve yagin giinlilk
alinan miktarlar kargilama oranlari yaslara gore istatistiksel olarak farklidir (p<0,01).
Ug yasindan kiigiik hastalarin 6zel iiriinlerle protein alimlarinin giinliik protein
alimlarimi karsilama yiizdesi 3-6,9 yas hastalardan anlamli l¢tide diisiiktiir (p<0,05).
Uc yasindan kiiciik hastalarin 6zel iiriinlerle yag alimlarmin giinliik yag alimlarimi
karsilama yiizdesi, 16-18,9 yas ve 19 yasindan biiyiik hastalardan anlamli 6lcilide
yiiksektir (p<0,01).
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4.8. Hastalarn Fenilalanin iceren Besinleri Tiiketme Durumlari

Calismaya katilan hastalarin yiiksek FA iceren besinleri tiiketim sikliklart ve
miktarlar1 sorgulanmis ve bu besinler arasindan hastalarin diyetlerinde daha ¢ok yer
verdikleri 14 besin Tablo 4.22.”de gosterilmistir. Hastalarin en sik tiikettikleri iiriinler
kakao (%44,9), cips (%41,6), yaghh tohumlar (%27,6) ve kurubaklagiller (%13,6)
olarak belirlenmistir. Hastalarin %10,3’i haftada 1 kez, %5,3’t haftada 2-3 kez,
%16,5’1 ayda 2-3 kez, %7’si ayda 1 veya daha seyrek cips tliketimlerinin oldugunu
belirtmislerdir. Kirmiz1 et, tavuk ya da yumurta tiiketimi degerlendirildiginde 4 hasta
(%1,6) haftada 1 kez, 3 hasta (%1,2) haftada 2-3 kez, 4 hasta (%1,6) ayda 2-3 kez ve
13 hasta (%5,4) ayda 1 veya daha seyrek olarak tiikettiklerini bildirmislerdir.
Hastalarin yogurt, peynir, ayran, dondurma ve siitlii tatlilar tiikketimi 14 hasta (%5,7)
haftada 1 kez, 8 hasta (%3,2) haftada 2-3 kez, 3 hasta (%1,2) haftada 3-4 kez, 21
hasta (%8,6) ayda 2-3 kez ve 9 hasta (%3,6) ayda 1 veya daha seyrek seklindedir.
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4.9. Hastalarin Hastanede Onerilen Diyete Uyum Durumlar

Yas gruplarina gore hastalarin FA kisith diyeti uygulama beyanlarinin
dagilimi Tablo 4.23.’te verilmistir. Diyeti her zaman uyguladigini beyan eden
hastalarin %68’1, genellikle uygulaladigin1 beyan edenlerin %59,7’si 10,9 yasindan
kiiciik, bazen uyguladigini beyan edenlerin %66,7’si 11 yasindan biyiiktiir. Yedi-
10,9 yas, 11-15,9 yas ve 16 yasin lizerindeki bireylerin diyete uyum durumlari

arasinda anlamli bir fark bulunmamaktadir.

Tablo 4.23. Hastalarin yas gruplarina gore FA kisith diyeti uygulama beyanlarinin

dagilima.
Diisiik FA igeren <3 yas 3-6,9 yas 7-10,9 yas 11-15,9 yas >16 yas Toplam
. . =27 = =62 =61 = =24

diyeti uygulama (n=27) (n=58) (n=62) (n=61) (n=35) (n=243)

durumu n % n % n % n % n % n % Px
Her zaman 17 21,0 22 27,2 16 19,8 18 22,2 8 9,9 81 33,3
Genellikle 10 7,2 35 25,2 38 27,3 37 26,6 19 13,7 139 57,2

0,001*

Bazen 0 0,0 1 4.8 6 28,6 6 28,6 8 38,1 21 8,6

Hi¢ 0 0,0 0 0,0 2 100,0 0 0,0 0 0,0 2 0,8

px: Ki-kare testi.
*p< 0,05.

Hastalarin tiiketmeyi reddettikleri ve tiiketmek ig¢in 1srar ettikleri besinler
sorgulanirken ailelerin beyanlar1 degerlendirilmistir. Bu besinlerin dagilimi Tablo
4.24.°te gosterilmektedir. Hastalarin %17,31 sebzeleri, %11,9’u diisiik proteinli 6zel
driinleri, %38,6’s1 aminoasit karisimini, %5,8’i ise meyveleri tiiketmeyi
reddetmektedir. Hastalarin %37,4’linlin pilav, %30,9’unun normal ekmek,
%12,3’linilin et ve et Urilinleri, %10,3’{inlin yumurta, %19,3’linilin ise cips, patlamis

misir ve patates tilketmek icin 1srar ettikleri bildirilmistir.
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Tablo 4.24. Hastalarin tiikketmeyi reddettikleri ve tiikketmek igin 1srar ettikleri
besinlerin dagilimu.

n %

Hastalarin tiitketmeyi reddettikleri besinler (n=243)

Aminoasit karigimi 21 8,6
Tatli besinler 2 0,8
Sebzeler 42 17,3
Meyveler 14 5,8
Ozel iiriinler 29 11,9
Diger 2 0,8

Hastalarin tiiketmek icin 1srar ettikleri besinler (n=243)

Siit ve siit Grlinleri 14 5,8
Yumurta 25 10,3
Et ve et tiriinleri 30 12,3
Ekmek 75 30,9
Pilav 91 37,4
Diger (cips, patlamis musir, yagl tohumlar vb.) 47 19,3

FKU tipleri ve yas gruplarina gore hastalara hastanede diyetle onerilen
protein (g/giin ve g/kg) ve FA (mg/giin ve mg/kg/giin) miktarlar1 Tablo 4.25te

gosterilmektedir.

Diyetle 6nerilen toplam protein miktar1 (g/giin ve g/kg/giin) klasik FKU’lii
hastalarda 36,4+8,8 g ve 1,3+0,5 g, orta derecede FKU’lii hastalarda 37,8+8,9 g ve
1,4+£0,5 g ve hafif derecede FKU’lii hastalarda 35,8+7,7 g ve 1,3£0,5 g’dir. Diyetle
onerilen toplam protein miktar1 (g/giin ve g/kg/giin) FKU tiplerine gore yas gruplari

arasinda anlaml farklilik gostermemektedir (p>0,05).

Diyetle onerilen protein tiirleri degerlendirildiginde dogal protein miktar

(g/giin ve g/kg/giin) klasik FKU’lii hastalarda 16,152 g ve 0,6£0,2 g/kg, orta
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derecede FKU’lii hastalarda 15,7+4,0 g ve 0,6+0,3 g/kg ve hafif derecede FKU’lii
hastalarda 17,8+5,4 g ve 0,7+0,3 g/kg; aminoasit karisimindan gelen protein miktart
(g/giin ve g/kg/giin) ise sirastyla klasik FKU’liilerde 20,3+7,0 g ve 0,8+0,4 g/kg, orta
derecede FKU’liilerde 22,1+7,2 g ve 0,8+0,3 g/kg, hafif FKU’liilerde 18,0+6,7 g ve
0,7+0,3 g/kg’dir. Hastalara diyetle onerilen dogal protein ve aminoasit karisimindan
gelen protein miktarinin toplam proteine katkisi sirasiyla klasik FKU’liilerde
%45,0£11,1 ve %55,1x11,1, orta FKU’liilerde %42,8+10,6 ve %57,2+10,6, hafif
FKU’lillerde %50,2£13,0 ve %49,8+13,0’dir. Onbir-15,9 yas grubu hastalarda
diyetle onerilen dogal proteinin toplam proteine katkisi hafif FKU’liilerde, orta
FKU’liilere gore anlamli derecede yiiksektir (p<0,05).

Diyetle onerilen FA miktar (mg/giin ve mg/kg/giin) klasik FKU’lii hastalarda
486,5£155,3 mg ve 18,2+8,9 mg/kg, orta derecede FKU’lii hastalarda 499,1+156,4
mg ve 20,5+12,7 mg/kg ve hafif derecede FKU’lii hastalarda 576,5£228,2 mg ve
22,5+13,5 mg/kg’dir. FKU tipleri ve yas gruplaria gore hastalara diyetle 6nerilen
toplam protein (g/kg/giin), dogal protein (g/kg), aminoasit karisimindan gelen protein
(g/kg) ve FA (mg/kg) miktarlar1 arasinda anlaml fark yoktur.
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FKU tipleri ve yas gruplarina gore hastalarin tiikettigi enerji (kkal/giin ve
kkal/kg/giin), protein (g/giin ve g/kg/giin) ve FA (mg/giin ve mg/kg/gilin) miktarlar
Tablo 4.26.’da gosterilmektedir.

Hastalarm diyetle giinliik enerji alimlar1 klasik FKU’li hastalarda
1525,2+377,0 kkal ve 61,7+36,9 kkal/lkg, orta derecede FKU’li hastalarda
1625,0+433,6 kkal ve 65,7+35,0 kkal/kg ve hafif derecede FKU’lii hastalarda
1368,6+418,7 kkal ve 56,8+33,9 kkal/kg’dir.

Diyetle tiiketilen giinliik toplam protein miktar1 klasik FKU’lii hastalarda
31,8+9,5 g ve 1,240,5 g/kg, orta derecede FKU’lii hastalarda 33,4+9,2 g ve 1,3+0,5
g/kg ve hafif derecede FKU’lii hastalarda 30,2+6,8 g ve 1,2+0,5 g/kg’dur.

Diyetle tiiketilen protein tiirleri degerlendirildiginde gilinlik dogal protein
miktar1 tiiketimi klasik FKU’lii hastalarda 11,9+4,9 g ve 0,5+0,3 g/kg, orta derecede
FKU’li hastalarda 12,6+4,8 g ve 0,5+0,3 g/kg ve hafif derecede FKU’lii hastalarda
13,2+5,0 g ve 0,5+0,3 g/kg; aminoasit karisimi ile giinliik protein tiiketim miktar1 ise
sirastyla klasik FKU’liilerde 19,8+7,4 g ve 0,7+0,4 g/kg, orta derecede FKU’liilerde
20,8+8,1 g ve 0,7+0,3 g/kg ve hafif FKU’liilerde 13,2+5,0 g ve 0,6+0,3 g/kg’dur.
Hastalarin tiikettikleri dogal protein ve aminoasit karisimindan gelen protein
miktarmin toplam proteine katkisi sirastyla klasik FKU’liilerde %38,8+13,9 ve
%61,3+£13.9, orta FKU’lilerde %39,5+15,5 ve %60,5+15,5, hafif FKU’lilerde
%45,1+19,0 ve %54,9+19,0°dur.

Hastalarin  giinlik FA tiiketim miktarlar1 klasik FKU’li hastalarda
418,4+204,4 mg ve 15,9+10,0 mg/kg, orta derecede FKU’lii hastalarda 433,7+196,2
mg ve 18,7£13,7 mg/kg ve hafif derecede FKU’lii hastalarda 491,7+232,7 mg ve
18,8+11,4 mg/kg’dir. Hastalarm tiikettikleri enerji (kkal/giin ve kkal/kg/giin), protein
(g/giin ve g/kg/giin) ve FA (mg/giin ve mg/kg/giin) miktarlari FKU tipleri ve yas

gruplari arasinda benzerdir (p>0,05).
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Hastalara hastanede Onerilen protein ve FA miktarlar: ile hastalarin tiiketim
degerlerinin 6nem kontrolii Tablo 4.27.de gosterilmistir. Hastalarin 24 saatlik geriye
doniik besin tiiketim kayitlarindaki toplam protein (g/giin), dogal protein (g/giin),
aminoasit karistmindan gelen protein ve FA miktarlari, hastanede Onerilenlerle
karsilastirildiginda  6nemli derecede az oldugu goriilmektedir (p<0,01).
Fenilketoniirili bireylerin diyetle toplam protein alimlart (31,9+£9,5 g/giin), 6nerilen
protein alimlarma gore (36,8+8,8 g/giin) istatistiksel olarak anlamli derecede
disiiktiir (p<0,01). Benzer sekilde hastalarin diyetle FA alimlar1 (435,3+207,1
mg/glin), Onerilen FA (501,6+£169,3 mg/giin) alimlarina gore daha diisiiktiir
(p<0,001). Ayrica hastalarin diyetle dogal protein alimlart (12,3+4,9 g/giin),
hastanede onerilen dogal protein miktarindan (16,3+5,1 g/giin) ve aminoasit karigimi
ile protein alimlar1 (19,648,1 g/giin) hastanede Onerilen aminoasit karigimi

miktarindan (20,4+7,4 g/giin) anlamli olarak daha diisiiktiir (p<0,05).

Tablo 4.27. Hastalara hastanede Onerilen protein (g/giin) ve FA (mg/gilin) miktarlar
ile hastalarin tiiketim degerlerinin 6nem kontrolii.

Hastanede Hastalarin
onerilen tiikettigi
X + Sx X + Sx VA3 Py

Toplam protein (g/giin) 36,8 + 8,8 31,9+95 -10,435  0,000*
Dogal protein (g/giin) 16,3+£5,1 123+49 -10,092  0,000*
AA karigimi protein 204+ 7,4 196+81  -2208  0,027*
(g/giin)

FA (mg/giin) 501,6+169,3  4353+207,1 -5925  0,000*

¥ Her bir bireyin hastanede 6nerilen ve diyetle aldiklar1 miktarlarin Wilcoxon-eslestirilmis iki
orneklem testi.
*p < 0,05.

Hastalarin protein (g/glin) ve FA (mg/giin) alimlarmin hastanede Onerilen
miktarlar ile karsilastiritlmasi1 Tablo 4.28.’de gosterilmektedir. Hastanede Onerilenin
+%10 kadar1 6nerilen miktar olarak hesaplanmistir. Hastalarin %52,3liniin (n=127)
diyetle toplam protein alimlar1 Onerilenin altindadir. Onerilenden fazla toplam
protein alanlarin ortalama alim diizeyi 5,8+3,1 g/giin iken, Onerilenden az toplam

protein alanlarin ortalama alim diizeyi ise 9,3+6,1 g/glin’diir. Diyet protein tiirleri
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degerlendirildiginde, hastalarin %68,3’tiniin (n=166) dogal protein alimi, %6,6’sinin
(n=16) aminoasit karisimindan protein alimlar1 &nerilerin altindadir. Onerilenden
fazla dogal protein alanlarin ortalama alim diizeyi 3,9+2,6 g/giin iken, 6nerilenden az
dogal protein alanlarin ortalama alim diizeyi ise 6,6+4,0 g/giin’diir. Onerilenden fazla
aminoasit karisimindan protein alanlarin ortalama alim diizeyi 9,0+5,8 g/giin iken,
Onerilenden az aminoasit karisimindan protein alanlarin ortalama alim diizeyi ise
16,2+9,8 g/giin’diir. Hastalarin %22,6’sinin (n=55) diyetle FA alimlar1 onerilerin
tizerindedir. Onerilenden fazla FA alanlarin ortalama alim diizeyi 157,4+140,2
mg/giin iken, Onerilenden az FA alanlarin ortalama alim diizeyi ise 192,1+107,7
mg/giin’diir. Onerilen miktarlarda (6nerilen+onerilenin %10’u) toplam protein
(g/giin), dogal protein (g/giin), AA karisimindan gelen protein (g/giin) ve FA
(mg/giin) tiikketen hastalarin orani sirasiyla 103 (%42,4), 46 (%18,9), 221 (%90,1) ve
59 (%24,3)’tiir.

Tablo 4.28. Hastalarin diyetle protein (g/giin) ve FA (mg/giin) alimlarinin hastanede
Onerilen miktarlar ile karsilagtirilmasi.

Hastanede onerilenin altinda Hastanede onerilenin iizerinde
X + Sx X + Sx
n (%) . Ortanca n (%) . Ortanca
(Alt — Ust) (Alt — Ust)
Toplam
] 9,3+6,1 5,8+3,1
protein 127 52,3 79 13 53 4,9
" (43,3-2,6) (2,4-14,9)
(g/giin)
Dogal protein 6,6+4,0 3,9+2,6
166 68,3 6,0 31 128 3,1
(g/giin) (23,3-1,1) (1-12,9)
AA karisim
16,249,8 9+5,8
protein 16 6,6 16,6 6 2,5 6,3
(40-2,5) (3,9-17,5)
(g/giin)*
192,1£107,7 157,4+140,2
FA (mg/giin) 129 53,1 179,1 55 22,6 136,8
(558,8-24,8) (50,2-1054,8)
*p <0,05.

** Hastanede onerilenin £%10 kadar1 6nerilen miktar olarak hesaplanmaistir.
px: Kruskal Wallis testi.

Hastalara diyetle onerilen protein ve FA alim diizeylerine gore kan FA

diizeyleri ve yiiksek kan FA yiizdeleri Tablo 4.29.’da gosterilmektedir. Onerilen
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miktarda ve Onerilenden yiiksek dogal protein alanlarin son kan FA diizeyleri
sirastyla 7,8+5,9 mg/dL ve 9,2+5,5 mg/dL’dir. Onerilen miktarda ve &nerilenden
yiiksek dogal protein alanlarin ortanca son 3 yil kan FA diizeyleri sirasiyla 9,8+4,8
mg/dL ve 11,5+4,9 mg/dL’dir. Onerilen miktarda ve &nerilenden yiiksek dogal
protein alanlarin ortanca son 5 yil kan FA diizeyleri sirasiyla 9,2+4,4 mg/dL ve
11,54+4,3 mg/dL’dir. Hastalarin &nerilere gore dogal protein alimlar ile son kan FA
diizeyi, son 3 y1l ve son 5 yil ortanca kan FA diizeyleri arasinda anlamli bir farklilik
yoktur (p>0,05). Onerilenden fazla miktarda dogal protein alanlarin son 3 yil
(%62,14£36,6) ve son 5 yil (%68,6+29,2) yiiksek kan FA yiizdesi, 6nerilen kadar alan
hastalarin son 3 yil (%53,1£30,3) ve son 5 yil (53,3+28,7) yiikksek kan FA
yiizdelerinden yiiksektir ancak aradaki fark istatistiksel olarak anlamli degildir

(p>0,05).

Aminoasit karigimi ile Onerilenden diisiik ve Onerilen miktarda protein
alanlarin son kan FA diizeyleri sirasiyla 9,6+6,7 mg/dL ve 8,6+5,8 mg/dL; son 3 yil
ortanca kan FA diizeyleri sirasiyla 12,3£6,0 mg/dL ve 9,9+4,8 mg/dL; son 5 yil
ortanca kan FA diizeyleri sirasiyla 11,5+5,8 mg/dL ve 9,4+4,5 mg/dL’dir. Aminoasit
karigimi ile Onerilenden diisiik miktarda protein alanlarin ortalama son kan FA
diizeyleri, son 3 yil ve son 5 yil ortanca kan FA diizeyleri, dnerilen miktarda alan
hastalarinkinden daha yiiksektir ancak aradaki fark istatistiksel olarak anlamli
degildir (p>0,05). Aminoasit karisimi ile Onerilenden daha diisiik ve Onerilen
miktarda protein alanlarin son 3 yil yiliksek kan FA yiizdeleri sirasiyla %59,0+25,5
ve %55,0+31,3 olarak belirlenmistir. Aminoasit karisimi ile onerilenden daha diisiik
ve Onerilen miktarda protein alanlarin son 5 yil yiiksek kan FA yiizdeleri sirasiyla
62,1+22.6 ve 55,3+£28,3 olarak belirlenmistir. Aminoasit karisimi ile 6nerilen protein
tilketim durumuna gore hastalarin son 3 yil ve son 5 yil yiiksek kan FA yiizdeleri

arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iliski bulunmamastir (p>0,05).

Onerilen miktarda ve 6nerilenden yiiksek FA alanlarin son kan FA diizeyleri
sirastyla 7,5+6,3 mg/dL ve 8,9+7,5 mg/dL’dir. Onerilen miktarda ve &nerilenden
yiiksek FA alanlarin ortanca son 3 yil kan FA diizeyleri sirasiyla 10,6+5,2 mg/dL ve
10,1+4,8 mg/dL’dir. Onerilen miktarda ve Onerilenden yiiksek dogal protein
alanlarin ortanca son 5 yil kan FA diizeyleri sirasiyla 9,9+4,8 mg/dL ve 9,7+4,4

mg/dL’dir. Hastalarin onerilere gére dogal protein alimlari ile son kan FA diizeyi,
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son 3 yil ve son 5 y1l ortanca kan FA diizeyleri arasinda anlamli bir farklilik yoktur
(p>0,05). Onerilenden daha fazla ve dnerilen miktarda FA alanlarin son 3 yil yiiksek
kan FA vyiizdeleri sirasiyla %54,5£33,4 ve %56,8£31,6 olarak belirlenmistir.
Onerilenden daha fazla ve 6nerilen miktarda FA alanlarin son 5 yil yiiksek kan FA
yiizdeleri sirastyla %56,6+28,8 ve %56,6+28,6 olarak belirlenmistir. Hastalarin FA
tilketim durumlarina goére son 3 yil ve son 5 yil yiiksek kan FA yiizdeleri arasinda

istatistiksel olarak anlamli bir iliski bulunmamistir (p>0,05).
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Tablo 4.30. Hastalarin diyetle enerji (kkal/kg/giin), protein (g/kg/giin) ve FA alimlar1
(mg/kg/giin) ile son kan FA diizeyleri (mg/dL) ve son 3 yil ve son 5 yil
yiiksek kan FA yiizdeleri (%) arasindaki korelasyon.

Degiskenler n r p

Son kan FA diizeyi (mg/dL) — Enerji (kkal/giin) 243 -0,518  0,000*
Son kan FA diizeyi (mg/dL) - Toplam protein (g/kg/giin) 243 -0,415  0,000*
Son kan FA diizeyi (mg/dL) — Dogal protein (g/kg/giin) 243 -0,440  0,000*

Son kan FA diizeyi (mg/dL) - Aminoasit karisimindan gelen protein
243 -0,294  0,000*

(g/kg/giin)

Son kan FA diizeyi (mg/dL) - Diyet FA (mg/kg/giin) 243 -0,434  0,000*
Son 3 y1l yiiksek kan FA yiizdesi (%)- Enerji (kkal/giin) 243 -0,178  0,005*
Son 3 yil yiiksek kan FA ytizdesi (%)- Toplam protein (g/kg/giin) 243 -0,130  0,042*
Son 3 yil yiiksek kan FA ytizdesi (%)- Dogal protein (g/kg/giin) 243 -0,207  0,001*

Son 3 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Aminoasit karisimindan
e yizdesi (%) ; 243 0044 0,490
gelen protein (g/kg/giin)

Son 3 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Diyet FA (mg/kg/giin) 243 -0,229  0,000*

Son 5 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Enerji (kkal/giin) 243 -0,238  0,000*
Son 5 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Toplam protein (g/kg/giin) 243 -0,187  0,003*

Son 5 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Dogal protein (g/kg/giin) 243 -0,276  0,000*

Son 5 yil yiiksek kan FA yiizdesi (%) - Aminoasit karisimindan
e yizdesi (%) ; 243 0,082 0,204
gelen protein (g/kg/giin)

Son 5 yil yiiksek kan FA ytizdesi (%) - Diyet FA (mg/kg/giin) 243 -0,297  0,000*

Hastalarin diyetle enerji (kkal/kg/glin), protein (g/kg/giin) ve FA alimlari
(mg/kg/giin) ile son kan FA diizeyleri (mg/dL) ve son 3 yil ve son 5 yil yiiksek kan
FA yiizdeleri (%) arasindaki korelasyon Tablo 4.30.’da gosterilmektedir.

Hastalarin son kan FA diizeyleri (mg/dL) ile enerji (kkal/giin), toplam
protein (g/kg/giin), dogal protein (g/kg/giin) ve diyet FA (mg/kg/giin) alimlari
arasinda negatif, anlamli ve orta derece (r=-0,518, p=0,000; r=-0,415, p=0,000; r= -
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0,440, p=0,000; r= -0,434, p=0,000) ve aminoasit karigimi ile protein alimlari
(g/kg/glin) arasinda negatif, anlamli ve diisiik derece korelasyon bulunmaktadir (r= -

0,294, p=0,000).

Hastalarin son 3 yil yiiksek kan FA yiizdeleri ile enerji (kkal/giin), toplam
protein (g/kg/glin), dogal protein (g/kg/giin) ve FA alimlar1 arasinda negatif, anlaml
ve diisiik korelasyon (r=-0,178, p=0,005; r= -0,130, p=0,042; r= -0,207, p=0,001; r=
-0,229, p=0,000) bulunmaktadir.

Hastalarin son 5 yil yiiksek kan FA yiizdeleri ile enerji (kkal/giin), toplam
protein (g/kg/glin), dogal protein (g/kg/giin) ve FA alimlar1 arasinda negatif, anlaml
ve diistik korelasyon (r= -0,238, p=0,000; r=-0,187, p=0,003; r=-0,276, p=0,000; r=
-0,297, p=0,000) bulunmaktadir.
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5. TARTISMA

Giiniimiizde FKU’li bireylerin yasam kalitelerinin saglanmasi ve uygun
psikososyal gelisimleri i¢in erken tani ile birlikte yasam boyu tibbi beslenme tedavisi
en uygun tedavi seklidir (2, 3, 58). FKU’lii bireylerin tibbi beslenme tedavisinin
kontrolii ebeveynlerin uygulama ve denetimleri, bilgi diizeyleri, motivasyon
durumlari, baga ¢ikma becerileri ve organizasyon yetenekleri gibi bircok etmene
baghdir ve siirekli egitim ve destek gerektirmektedir (1). FKU'niin ydnetiminde
tilkemizde karsilagilan temel sorunlar, ge¢ tani almis hastalarin oraninin yiiksek
olmasi, sosyoekonomik kosullar, karmasik demografik ve cografi kosullar, egitim
diizeyinin disiik olmasi, metabolizma merkezleri ve bu alanda uzmanlagmis saglik
profesyonellerinin az olmast nedenleriyle diyete uyumun eksikligi ve diizenli kan

FA izlemi yapilamamasidir (119).

Bu calismada FKU’li hastalarin sosyodemografik &zellikleri, yiiksek FA
igeren besinleri tikketim sikliklari, viicut agirligi ve boy uzunlugu olgtimleri, diyeti
uygulama durumlari ve beslenme durumlari sorgulanmis ve diyete uyumu etkiledigi

diisiiniilen etmenler g6z 6niinde bulundurularak degerlendirme yapilmaistir.
5.1. Hastalarin Genel ve Hastaliga Ait Ozelliklerinin Degerlendirilmesi
5.1.1. Hastalarin Fenilketoniiri Tiplerine Gore Degerlendirilmesi

FKU siniflamasi yapilirken siklikla hastalarin tedavi 6ncesi kan FA diizeyleri
kullanilsa da (tedavi merkezlerinin yaklasik %80’inde), 6l¢iim zamani, kan Sl¢iimii
yapildiginda hastanin beslenme sekli, neonatal katabolizma gibi cesitli etmenlere
bagl olarak bu siniflama yaniltici olabilir (46). Bu ¢alismada tani1 anindaki kan FA
diizeylerine goére hastalarin %74,6’sinin  klasik, %15,9’unun hafif derecede ve
%9,5’inin orta derecede FKU’lii oldugu gosterilmistir (Tablo 4.2.). FKU siniflamasi
yapilirken hastalarin FA toleranslari, hastaligin seyri ve mutasyon analizlerinin

degerlendirilmesi daha kesin sonuglar vermesi bakimindan énemlidir.
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5.1.2. Hastalarin Tam Yaslarina Gore Degerlendirilmesi

Glinlimiizde yenidogan tarama programi sayesinde tant konmamasi veya
tedaviye gec baglanmasindan kaynaklanan hastaligin agir zihinsel gerilik gibi geri
doniistimsiiz bulgular1 6nlenmektedir (3). Ge¢ tedavi kavrami siklikla tarama
programlari yoluyla saptanmamis ve hasta dogduktan iki-li¢ ay sonra diyet tedavisine
baslanmasini ifade etmektedir (120). Genel inanis geg tedavi edilen FKU niin ciddi
mental retardasyona yol agtig1 (121, 122) ve ortaya ¢ikan hasarin beslenme tedavisi
ile geri dondiiriilemez oldugudur (123). Ancak yapilan arastirmalar, geg tedavi edilen
FKU’li eriskinlerin uzun vadeli sonuclarinin genellikle beklendigi kadar kotii
olmadigini ortaya koymustur (124, 125). Levy (126) tarafindan tedavinin ge¢ de olsa
baslatilmasinin ardindan mental olarak bir dereceye kadar geri doniis olabilecegi
bildirilmistir, ancak beyin hasarinin énlenmesi i¢in tarama ve erken tedavinin 6nemi
yadsinamaz. Tedaviye 16 aydan once baslanan hastalarla, 16 ay ile {i¢ yas arasinda
baslanan hastalarin karsilastirildig: bir calismada erken tedavi baslanan grubun IQ
diizeyinin geg¢ tani alanlara gore yaklasik dort Kat yiiksek ve ndbet sayisinin daha
diisiik oldugu rapor edilmistir (3). Gonzales ve ark. (127) tarafindan yapilan bir
calismada ise iki aydan daha erken tan1 alan FKU’lii bireylerin %97,7’sinin 1Q’sunun
normal, ge¢ tan1 alanlarin %46,3’linlin ise mental retardasyona sahip oldugu ve geg
tan1 alanlarda norolojik ve davramigsal sorunlarin daha yaygin gorildigi

belirtilmistir (p<<0,001).

Beslenme tedavisine erken baslanan hastalarin, biligsel islev, okul basarisi,
davranig sekli ve yagsam kalitelerinde ne boyutta sorunlar meydana geldigine yonelik
sorular devam etmektedir. Tedaviye erken baslanan cocuklarin 1Q’sunun ortalama
diizeylerde ancak saglikli kontrollere kiyasla daha diisiik oldugunu gosteren
caligmalar vardir (128, 129). Ayrica yeni kanitlar yasamin ilk iki haftasinda yiiksek
plazma FA diizeylerinin gorme sisteminin yapisal gelisimini etkileyebilecegini
gostermektedir. Gorme sistemindeki bozukluklar hafif olsa bile bu durum tedaviye

daha erken baglanmasi gerektigi goriisiinii desteklemektedir (2).

Ulkemizde 1998 yil1 verilerine gore hastalarin %77 sinin ilk bir ay icerisinde
tan1 alip tedavilerinin baslatildign goriilmektedir. Tiirkiye’de 2013 yilinda FKU’de

tani, tedavi, izlem ve uygulama durumunun saptanmasina yonelik yapilan bir
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calismada (94) hastalarin 2006 yilindan Once ve sonra tani alma yaslarinin
istatistiksel olarak farkli oldugu (p<0,05) ve tan1 yaslarinin 2006 yilindan 6nce 1,0-
9169,0 giin (ortanca 60,0), 2006 yilindan sonra ise 1,0-2040,0 giin (ortanca 30,0)
oldugu belirtilmistir. Bu ¢alismada hastalarin yaklasik yarisinin ilk bir ay igerinde,
%?20’sinin ise ti¢ aydan sonra tani aldigi belirlenmistir (Sekil 4.1.). Bu calismada
hastalarin ortalama tani alma yaslar1 204,3 £ 682,3 giin (ortanca 29,5) olarak
belirlenmis ve li¢ yasin altindaki ve 3-6,9 yas arasindaki hastalarin ortalama tani
alma yaslar1 (giin), 7-10,9 yas, 11-15,9 yas ve >16 yas hastalardan anlamli olarak
diisiik oldugu gorilmiistiir (Tablo 4.3.). Hastalarin ortalama tan1 alma yasinin ve geg
tan1 alan hastalarin oranmin yiiksek ¢ikmasi iilkemizde tarama programinin diger
tilkelere kiyasla ge¢ (1986) ve Tirkiye genelinde ise 2006 yilinda uygulanmaya

baslanmis olmasindan kaynaklandig: diisiiniilmektedir.
5.2. Hastalarin Ailelerine iligkin Bilgilerin Degerlendirilmesi

Genellikle kalitsal metabolik hastaliklarda ¢ocuklarin beklenen beslenme
tedavisine uyumlar1 karmagsiktir ve aile ortami, beslenme tedavisine uyumu
destekleme veya uyumdan uzaklastirma potansiyeline sahiptir (75). Tirkiye Niifus
ve Saglik Arastirmasi 2013 yili raporuna gore Tiirkiye’de hanehalki basina ortalama
3,6 kisi distiigii (130) ve hanelerin %52’sinde ii¢ veya daha az, %25’inde bes veya
daha fazla kisinin yasamakta oldugu rapor edilmistir. Hanehalk: biiytikliigiiniin
hanenin genel refah diizeyini etkiledigi ve hanenin kalabalik olmasinin ¢ocuga olan
ilgiyi azaltabilecegi ve kotii saglik kosullarina neden olabilecegi bilinmektedir (130).
Tungbilek ve ark. (131) tarafindan yapilan bir ¢alismada ailedeki ¢ocuk sayisi ve
aile biiyiikliigliniin malniitrisyon olusumuna yol agan en Onemli etmenlerden biri
oldugu belirtilmistir. Benzer sekilde ailedeki birey sayisi arttikca annenin bilgi
diizeyinin azaldig1 ve kalabalik aile yapisinin FKU’lii ¢ocugun bakimini olumsuz
etkiledigini gosteren ¢aligmalar mevcuttur (1, 82). Aksine ailedeki toplam birey
sayisinin hastanin kan FA diizeyini etkilemedigini gésteren ¢aligmalar da vardir (80,
132). Bir ¢alismada genis ailelerde market aligverisi, yemek pisirme aligkanliklar1 ve
karsilikli destegin diyete uyumu arttirabilecegi belirtilmistir (82). Alai ve ark. (132)
tarafindan yapilan bir ¢alismada ailedeki hasta ¢cocuk sayisi ile hastanin ortalama kan

FA diizeyi arasinda anlamli pozitif korelasyon bulunmustir (r=0,43, p<0,001). Bu
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calismada hanelerin yarisindan fazlasinda dort ya da daha az kisi (%54,3), %37 sinde
bes veya alti kisi, %8,7’sinde yedi veya daha fazla kisi yasadigi goriilmiistiir.
Ailedeki toplam ¢ocuk sayisi degerlendirildiginde ailelerin %63,7’sinin bir veya iKi
cocuklari oldugu, %15,3 lintin dort veya daha fazla ¢ocuklari oldugu rapor edilmistir.
Ayrica ailelerin %28,8’inin ise toplam iki veya daha fazla FKU’li ¢ocuklarmin
oldugu belirlenmistir (Tablo 4.5.). Bu caligmada ailedeki toplam birey sayist ve
toplam ¢ocuk sayisi ile hastalarin son 3 yil ve son 5 yil yiiksek FA yiizdesi arasinda
pozitif, anlamli ve diisiik korelasyon belirlenmistir (p<0,05) (veriler bulgularda
gdsterilmemistir). FKU diyet tedavisinde &zel iiriinlerin maliyeti fazladir ve ailelerde
FKU’lii cocuk sayis1 arttikca tedavinin ekonomik maliyeti de artacag icin hastalarin

diyete uyumlar etkilenebilir.

Akraba evlilikleri genellikle ikinci kuzenler veya daha yakin kuzenler
arasindaki evlilikler olarak tanimlanir. Diinya genelinde, ¢ocuklarin en az %10’unun
ebeveynlerinin akraba oldugu tahmin edilmektedir (133). Tiirkiye ve Arap tlkeleri
gibi iilkelerde akraba evliligi yaygmndir (134, 135) ve bu durum resesif gecisli
bozukluklar, konjenital malformasyonlar, morbidite ve mortaliteye sahip bebeklerin
dogum prevalansinda artisa neden olur (135). Tiirkiye Istatistik Kurumu aile yapisi
arastirmasi 2016 yili verilerine gore, 15 yas ve iizeri evli bireylerin %23,2'sinin esi
ile akraba oldugu belirlenmistir (44). Yapilan bir ¢alismada FKU tanisi konan
bireylerin ebeveynleri arasinda akraba evliligi oram1  %59,0 (119) olarak
belirlenmistir. Bakirel (136) tarafindan 2008 yilinda yapilan bir galigmada ise
calismaya katilan FKU’lii bireylerin aileleri arasindaki akraba evliligi oran1 %67,1
olarak bulunmustur ancak bu oranin yiiksek olmasinin nedenlerinden biri ¢alismaya
kirsal kesimde yasayan cok sayida bireyin dahil edilmis olmasi olabilir. Bu
caligmada ise hastalarin ebeveynleri arasinda akraba evliligi goriilme oran1 %42
olarak belirlenmistir (Tablo 4.5.). Kalitsal hastaliklarin 6nlenebilmesi ve kontrolii
icin bireylerin akraba evliligi ile iliskili hastalik riskleri hakkinda egitilmeleri

gerekmektedir.

FKU’de diyet tedavisi yasam boyudur ve dikkat gerektirmektedir (2). Ailenin
egitim diizeyinin diisiik olmasi, anlasilmas: gii¢ ve dikkat gerektiren FKU diyetine
uyumu etkileyen etmenlerdendir (132). Bekhof ve ark. (137) tarafindan yapilan bir

caligmada ailelerin bilgi diizeyleri ile hastalarin kan FA diizeyleri arasinda negatif
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iliski gosterilmistir ve hastanin yasi ve ailenin egitim diizeyinin kan FA diizeyi ile
iliskili oldugu rapor edilmistir. Ozalp ve ark. (138) tarafindan yapilan bir calismada
annelerin okuma yazma bilmemesinin hastalarin diyete uyumunu negatif etkiledigi
gosterilmistir. Ozel ve ark. (1) tarafindan diyet tedavisi verilen 144 FKU’lii ¢ocugun
annelerinin FKU hastalig1 ve tedavisine iliskin bilgi diizeyleri degerlendirilmis ve
annelerin degisim sistemi ile ilgili bilgi diizeyi ile ¢ocuklarmin kan FA diizeyleri
arasinda istatistiksel olarak anlamli negatif bir iliski oldugu (r=-0,169, p<0,05) ve
calisan annelerin bilgi dilizeylerinin issiz olanlardan daha yiiksek oldugu rapor
edilmistir (p>0,05). Ancak baska bir ¢alismada (81) ailelerin egitim diizeyleri ile
hastalarin kan FA diizeyleri arasinda anlamli bir iliski bulunmamistir. MacDonald ve
ark. (80) hastalarin kan FA diizeylerinin ebeveynlerin ¢alisma durumundan
etkilenmedigini rapor etmistir. Bir calisgmada (132) ise aile reisinin igsizlik
durumunun hastanin kan FA diizeyini 6nemli Olciide etkiledigi belirlenmistir

(p<0,05).

Bu calismada  ebeveynlerin = egitim  durumlar1  genel  olarak
degerlendirildiginde annelerin %48,1 inin ilkokul mezunu oldugu, %5,9’unun okuma
yazma bilmedigi, babalarin ise %63,1’inin ortaokul veya iizerini tamamladiklar
belirlenmigtir. Ailelerin ¢alisma durumlar incelendiginde ise annelerin %87,0’sinin
ev hanimi, babalarin %4,6’simin issiz oldugu belirlenmistir (Tablo 4.5.). Bu
calismada lise, liniversite veya lizeri mezun annelerin ¢ocuklarinin son 3 yil yiiksek
kan FA yiizdeleri (%41,4), ortaokul veya daha diisiik egitim seviyesine sahip
annelerin gocuklarmkinden (%53,1) anlamh 6lgiide diisiik bulunmustur (p<0,05)
(veriler bulgularda gosterilmemistir). Ancak lise, iniversite veya lizeri mezun
babalarin ¢ocuklarinin son 3 yil yiikksek kan FA yiizdeleri (%46,9) ile ortaokul veya
daha diisiik egitim seviyesine sahip babalarin ¢ocuklarinin son 3 yil yiiksek kan FA
yiizdeleri (%53,4) arasinda anlamli farklilik gézlenmemistir (veriler bulgularda
gosterilmemistir). Ailelerin sosyoekonomik ve psikososyal durumlari ve anne ve
babanin  egitim durumlart ¢ocugun beslenme durumunun en Onemli
belirleyicilerindendir ve ailelerin egitim durumlari ne olursa olsun FKU’de diyet

tedavisinin aileler tarafindan yeterince anlasilmis olmasi olduk¢a 6nemlidir.
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5.3. Hastalarin Kan Fenilalanin Diizeylerine iliskin Bilgilerin

Degerlendirilmesi

WHO kronik hastaliga sahip hastalarin yalnizca %50’sinin tedavi onerilerine
uyduklarin1 bildirmistir (139). Birgok kronik hastalikta oldugu gibi FKU’de de
ozellikle yasla birlikte tedaviye uyumun diistiigii bilinmektedir (140). Ingiltere’de
2002 yilinda {ig, Avustralya’da bir metabolizma merkezinin dahil edildigi bir
calismada dort yasindan kiiciik hastalarin yaklasik %30’unun, 15-19 yas araligindaki
hastalarin ise %80’inin kan FA diizeylerinin hedef araliklarin iizerinde oldugu ve
kontroliin yasla birlikte kotiilestigi rapor edilmistir (140). Burgard ve ark. (141)
tarafindan 89 FKU’lii ile yapilan bir ¢alismada hastalarin yalmzca %47 sinin ilk
dokuz yil onerilere uydugu belirtilmistir. Avrupa’da, deneyimli 10 metabolizma
merkezinin katildig1 bir arastirmada (142) bir yildan daha uzun siiredir diyet tedavisi
alan 1921 hastanin gegmise doniik verileri incelenmis, ilk yillarda, hastalarin kan FA
kontrollerinin iyi oldugu ancak kontroliin yagla birlikte bozuldugu rapor edilmistir.
On tedavi merkezi arasinda, hastalarin kan FA diizeylerinin bdlgesel ve ulusal
hedefleri karsilama orani hesaplanmig ve bu oranlar bir yasindan kii¢iik ¢ocuklar igin
%88, 1-10 yas arasi ¢ocuklar i¢in %74, 11-16 yas ¢ocuklar i¢in %89 ve yetiskinler
igin %65 olarak saptanmistir. Meli ve Bianca (143) tarafindan yapilan bir ¢alismada
kan FA diizeylerinin, bir yasindan kii¢iik hastalarin higbirinde, 1-6 yas grubundaki
cocuklarin %8'inde, 6-10 yas grubundaki ¢ocuklarin %18'inde, 10-14 yasindakilerin
% 40'1nda ve 14 yasindan biiyiiklerin %70'inde Onerilen araliklardan daha yiiksek
oldugu gosterilmistir. Caligmalarda hastalarin kan FA kontroliiniin 12-13 yaslarindan
sonra bozuldugu rapor edilmistir (132, 144). Benzer sekilde Ozel ve ark. (1) okul
cagindaki ¢ocuklarin kan FA diizeylerinin okul 6ncesi donemdekilerden daha ytiksek
oldugunu gostermistir. Tim bu caligsmalar, hastalarin kan FA diizeylerinin yasla
birlikte yiikseldigini gdstermektedir ancak Avrupa’daki FKU merkezlerinde yapilan

giincel caligmalar addlesanlarda diyete uyumun gelistigini gostermektedir (4).

Bu caligmada hastalarin ge¢mise doniik kan FA diizeyleri incelenmis ve 16
yasindan biiyiikk ve 10 yasindan kiiglik hastalarin son 3 yil ortanca kan FA
diizeylerinin ortalamasi sirasiyla 15,4+4,7 mg/dL ve 8,34+3,9 mg/dL; son 5 yil

ortanca kan FA diizeylerinin ortalamasi ise sirasiyla 14,9+4,7 mg/dL ve 7,7+3.,5
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mg/dL olarak belirlenmistir (Tablo 4.7.). Aynm1 zamanda hastalarin son kan FA
diizeyleri ile son ii¢ yil ve son bes yil ortanca kan FA diizeylerinin hedeflenen
araliklara gore dagilimlar1 incelenmis ve beklenenin aksine 10 yasin altindaki
hastalarda hedef araliklardan yiliksek kan FA yiizdesi oranmmin en fazla oldugu
belirlenmistir (Sekil 4.2., Sekil 4.3. ve Sekil 4.4.). On yasindan kiiglik hastalarin son
5 yil kan FA diizeylerinin %59,4’1, 11-16 yas arasindaki hastalarin %51,6’s1 ve 16
yasindan biiylik hastalarin %56,6’s1 hedeflenen araliklarin iizerindedir (Sekil 4.4.)
Bunun nedeninin Hacettepe hedef kan FA diizeyi Onerilerinin (Tablo 2.2.) 11
yasindan sonra yilikselmesi olabilir (0-10 yas: 2-6 mg/dL, 11-16 yas: <12 mg/dL ve
16 yasindan sonra <15 mg/dL). Yapilan bir ¢aligmada 2017 yilinda (3) hastalarin kan
FA diizeylerinin 12 yasina kadar 2-6 mg/dL, 12 yasindan sonra 2-10 mg/dL
araliginda tutulmasi Onerilmistir. Hastalarin kan FA diizeyleri bu Oneriler
dogrultusunda degerlendirildiginde, hedef araliklarin {istiinde olan kan FA diizeyi

yiizdesinin yasc¢a biiyiik hastalarda daha yiiksek olacagi beklenmektedir.

Pekgok iilke, FKU’de klinik izlem sikli1 konusunda éneriler yaymlamakta ve
bir¢ok klinik, ilerleyen yaslarda hastalarin takiplere diizenli gelmediklerini ve diyete
uyumlarinin azaldigini savunmaktadir. Waitzman ve ark. (145) tarafindan sekiz yas
veya daha kiiciik 62 hasta ile yapilan bir ¢alismada hastalarin kan FA diizeyleri ile
Olctim sikliklar1 arasinda anlamli bir iligki gosterilmemistir. Bagka bir ¢alismada ise
(142), evde kan FA izlemi yapilan merkezlerde hastalarin hastaneye kan 6rneklerini
kilavuzlarda belirtilen siklikta gbnderme oranlarinin ii¢ yasina kadar %100’e yakin
oldugu ardindan yasla birlikte azaldigi gosterilmistir. Yapilan bir ¢aligmada 2017
yilinda (146) hastalarin poliklinige gelme sayisi ve yeterli kan Ornegi géonderme
oranlarinin (gonderilen kan 6rnegi sayisi/o yas i¢in Onerilen siklik) ilerleyen yillarda
tedaviyi birakmanin erken belirtilerinden biri oldugu, yillik kan 6rnegi génderme
sayis1 yetersiz olan hastalarin orani bir yasin altinda %2 iken, 8-11,9 yas arasinda
%60’a diistiigii, 12-13,9 yas arasinda ise %83’e yikseldigi saptanmistir. Bu
calismada hastalarin son {i¢ yil ve son bes yil izlem sikliklarinin Hacettepe izlem
siklig1 hedeflerini (Tablo 2.2.) karsilama yiizdeleri degerlendirilmis ve literatiirdeki
bilgilerin aksine yas arttik¢a hastalarin izlem sikliklarini karsilama oranlarinin arttig
belirlenmistir. On yasindan kii¢iik hastalarin son 3 yil ve son 5 yil izlem sikliklarin

hedefi karsilama yiizdeleri yaklasik %60 olarak hesaplanmistir (Sekil 4.5.). MRC
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Calisma Grubu (147) tarafindan hastalarin dort yasina kadar haftada bir kez, 4-10
yaslar1 arasinda iki haftada bir, 10 yasindan sonra ise ayda bir kez izlenmesi gerektigi
rapor edilmistir. Bu calismada hastalarin izlem sikligini karsilama oranlarinda yasla
birlikte goriilen artisin, ileriki yaslarda iilkemizde oOnerilen izlem sikliginin
azalmasindan (11-16 yas: yilda iki kez, >16 yas: yilda bir kez) kaynaklandigi
diistiniilmektedir. Kosullarin sinirli olmasi, metabolizma merkezi sayisinin az, hasta
sayisinin fazla ve laboratuvar analiz olanaklarinin yetersiz olmasi gibi nedenlere
bagli olarak Tiirkiye’de Onerilen izlem sikliklar1 Avrupa iilkeleri ve Amerika’ya
kiyasla daha diisiiktiir. FKU tedavisinin ydnetiminde, yasam boyu tedaviye yonelik
programli ve ¢ok disiplinli bir yaklagim gerekmektedir. En uygun izlem siklig1 ve bu
sikligin diyete uyumda etkisi ile ilgili daha fazla randomize kontrollii ¢alismalara

gereksinme vardir.
5.4. Hastalarin Antropometrik Olciimlerinin Degerlendirilmesi

Literatirde FKU’niin biiyiimeye etkisinin olmadigini gdsteren az sayida
caligma olsa da (148-152) ¢alismalarin ¢ogunda bu popiilasyonda fiziksel gelisime
iliskin parametrelerde farkliliklar saptanmistir (153). Son yillarda yapilan birgok
calisma FKU’lii ¢ocuklarda 6zellikle yasamn ilk yillarinda (dogumdan itibaren ilk
ic veya bes yil) kisa siireli biiyiime geriligi bildirmislerdir (103, 154-159). Bu
biliylime geriliginin nedenleri, diyetle enerji aliminin az olmasi, yeterli biiylimeyi
saglamak igin gerekli esansiyel aminoasitlerin veya bir veya daha fazla eser
elementin (¢inko, selenyum, iyot, vb.) yetersiz alinmasi ve somatotropik akslarda ya
da beslenme etmenlerine bagli olarak tiroid hormonlarinin sentezinde goriilen

bozukluklar olabilecegi kaydedilmistir (160).

Fransa'da yapilan bir arastirmada (104), FKU'li hastalarda beslenme
tedavisinin nispeten kati oldugu dénemde (sekiz yasa kadar) hastalarin boylarinin
normalden kisa oldugu, ancak sekiz yasinda diyetin gevsetilmesinin ardindan normal
popiilasyonu yakaladiklar1 hatta iizerine ¢iktiklar1 gosterilmistir. Benzer sekilde
Almanya’da yapilan bir ¢caligmada yasamin ilk iki yilinda hastalarin boy uzamasinda
diisiis oldugu, ancak sonraki donemde hastalarin normal popiilasyonu yakaladiklar
gosterilmistir (161). Bu galismada 0-19 yas hastalarin yasa gore boy z-skorlari

degerlendirildiginde, ortalama boy z-skorlar1 -0,65+1,78 olarak saptanmis, hastalarin
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%36,3’1iniin kisa veya c¢ok kisa, %58,5’inin normal uzunlukta olduklar1 belirlenmistir

(Tablo 4.10.).

Diisiik FA igeren besinlerin ¢ogunun karbonhidrat igerigi yiiksek oldugu icin
hastalarin diyetle karbonhidrat alimlar1 genellikle yiiksektir (enerjinin %59-67’s1).
Ayrica diyetteki ¢cogu karbonhidrat kaynagi obezitenin risk etmenlerinden olan diisiik
posa ve yiiksek glisemik indekse sahiptir (162). Bilindigi gibi, bir¢ok iilkede obezite
prevelansi yiiksektir ve halen artmaktadir. Sedanter yasam ve yiiksek enerjili
besinlerin tiiketiminin artmasi gibi artmis obezite riski ile ilgili baz1 temel etmenler
FKU’li popiilasyonu da etkilemektedir. Calismalar, obezite ile iliskili
kardiyovaskiiler risk etmenlerinin prevalansinda artis olmasa bile, Avrupa
iilkelerinde genel popiilasyona kiyasla FKU’lii eriskin hastalarda fazla kiloluluk
prevelansinin daha yiiksek oldugunu gostermektedir. Ozellikle Amerika’da yapilan
calismalar saglikli kontrollere kiyasla FKU’lii hastalarin fazla kilolu olmaya egilimli
olduklarin1 gostermistir (153). Amerika’da kullanilan aminoasit karigimlari esit
miktarda protein igeren Avrupa’daki karisimlara gére daha yiiksek enerji igerigine
sahiptir ve bu durum asir1 kiloluluk veya obezite riskinin Avrupa’ya kiyasla
Amerika'daki hastalarda daha yiiksek olmasina neden olabilmektedir (90, 163).
Rocha ve ark. (164) tarafindan yapilan bir ¢alismada obezite ve asir1 kiloluluk
prevelansi 1yi kontrollii hastalarda %27,9, kotii kontrollii hastalarda ise %42,9 olarak
gosterilmistir. Ayrica ebeveynlerin asir1 kilolu olmasi da ¢ocuklarda obezite ve fazla
kiloluluk goriilmesinde 6nemli bir risk etmenidir (153). Bununla birlikte, bu verilere
iliskin kapsamli raporlar gereklidir ve asir1 kiloluluk ve obezite kaynakli sorunlarin
derecesi ve sagliga etkilerine yonelik daha fazla calismaya ihtiya¢c vardir. Bu
calismada 0-19 yas bireylerin yasa gore ortalama BKI z-skorlar1 0,37+1,36°dir ve
hastalarin = %54,5’inin normal, %31,7’sinin kilolu veya sisman olduklari
belirlenmistir (Tablo 4.10.). Ondokuz yas iizeri bireylerin (n=19) %78,9’u (n=15)
normal kiloludur ve ortalama BKi’leri 23,2+3,2 olarak belirlenmistir (Tablo 4.11.).
TBSA 2010 yili verilerine gore (165) 19 yas ve iizeri erkeklerin BKI ortalamasi
26.4+4.5, kadinlarm BKI ortalamasi ise 28.9+6.4 kg/m? olarak bulunmustur. Ayrica
yetiskin erkeklerin %38,6’sinin kadinlarin ise %26,6’sinin normal BKI’ye sahip
oldugu belirlenmistir. Bu veriler géz oniinde bulunduruldugunda FKU’lii hastalarin

BKI ortalamalariin genel topluma kiyasla daha diisiik ve normal BKI’ye sahip
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hastalarin oraninin daha yiiksek oldugu sdylenebilir ancak daha ¢ok sayida yetiskin
FKU’lii bireyin degerlendirilmeye alindign calismalar gereklidir. Adolesan ve
eriskinlerde FKU’de fiziksel gelisimi gosteren klinik ¢alismalar siirlidir. Ozellikle
dogal ve sentetik protein kaynaklariin etkileri ve protein, karbonhidrat ve yaglar
arasindaki dogru dengeye yonelik bir takim yanitlanmamig sorular bulunmaktadir.
FKU'lii hastalarm biiyiimelerinin degerlendirilmesinde daha ileriye doniik ve gok

merkezli ¢calismalar gereklidir.
5.5. Hastalarin Enerji ve Besin Ogesi Alimlarinin Degerlendirilmesi
5.5.1. Hastalarin Enerji Alimlarinin Degerlendirilmesi

FKU’lii bireylerin enerji gereksinimleri saghkli bireyler kadardir. Hastalarin
ilk 6nce protein ve FA tiiketimlerine odaklanildigi icin enerji alimlarin1 gosteren az
sayida calisma vardir. Bu calismalarin ¢ogunda, hastalarin enerji alimlarinin
biiylimesi normal bireylerde bile ve 6zellikle infantil donemde onerilen miktarlarin
altinda oldugu gosterilmistir (149, 166, 167). Bu belirgin fark son yillarda saglikli
cocuklarda yapilan beslenme arastirmalarinda da goriilmektedir ve bireylerin enerji

gereksinimlerine iliskin Onerilerin yiiksek olabilecegi diisliniilmektedir (38).

Sanlier ve ark. (168) tarafindan yaslar1 1-6 yil arasinda degisen 70 FKU’lii
cocuk ile yapilan bir calismada hastalarin gilinliik ortalama enerji alimlari
992,10+£323,81 kkal olarak belirlenmistir. Baska bir calismada ise ¢alismaya dahil
edilen hastalarin (5-18 yas) ortalama giinliik enerji alimlar1 2404+610,5 kkal olarak
hesaplanmis ve kontrol grubu ile istatistiksel agidan herhangi bir farklilik
gozlenmemistir (14). Dobbeleare ve ark. (160) tarafindan yapilan bir ¢alismada
hastalarin ortalama enerji alimlarinin 61-128 kkal’kg (ortalama 86+20 kkal/kg)

arasinda degistigi ve enerjinin RDA’y1 karsilama yiizdesinin %67 ile %128 arasinda

(ortalama %89) oldugu rapor edilmistir.

Bu c¢alismada, TOBR’den (113) yararlanilarak hastalarin yas ve cinsiyetlerine
gore giinliik enerji gereksinimlerini karsilanma durumlari degerlendirilmistir (Tablo
4.13.). Buna gore hastalarin giinliik enerjiyi karsilama oranlart %79,0+27,2 olarak
hesaplanmistir. Yasla birlikte giinliikk enerji gereksinmesini karsilama oraninda

anlamli bir azalma meydana geldigi (p<0,01), ii¢ yasindan kii¢iik hastalarin onerilen
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enerjinin  %113’tnii, 19 yasin iizerindeki hastalarin ise %60’ i1 karsiladigi

goriilmiistiir (Tablo 4.13).

FKU’lii bireyler yas ilerledikce okula gitme, is ortaminda c¢alisma vb.
nedenlerle uygun besinlere ulasmada zorluk ¢ekmekte boylece hastalarin aminoasit
karigimi ve Ozel iriin tiikketim durumlart dolayisiyla diyete uyumlar1 azalmaktadir.
Ozel iiriinlerin tiiketilememesi yetersiz enerji alimmna yol agmaktadir. Ozellikle
eriskin FKU’lii hastalarda diyete uyumu gelistirmek amaciyla alternatif ve lezzetli

Ozel tirtinler gelistirilmeli, hastaliga uygun pratik tarifler olusturulmalidir.
5.5.2. Hastalarin Makro Besin Ogesi Ahmlarinin Degerlendirilmesi

FKU diyeti ¢ogu yoniiyle vegan diyetin 6zelliklerini tasir ve hayvansal
besinlerin ¢ok diisiik alimi1 nedeniyle yiiksek karbonhidrat (enerjinin %59-67’si),
diisiik miktarda doymus yag asitleri ile uzun zincirli coklu doymamis yag asitlerini
icerir (162, 169). FKU'li hastalarin beslenme modelleri ve bireysel besin segimleri
ile ilgili literatirde c¢ok az bilgi vardir (162) ancak bir g¢alismada hastalarin
diyetlerinde en fazla enerji saglayan besinlerin diisiik proteinli ekmek, makarna,
patates, tatli, marmelat ve tath igecekler oldugu gosterilmistir (91). Bir-16 yas arasi
cocuklarla yapilan baska bir ¢alismada ise hastalarin diyetlerindeki ilk {i¢ enerji
kaynaginin patates cipsi, diisiik proteinli kahvaltilik gevrek ve diisiik proteinli ekmek
oldugu rapor edilmistir (170). Dobbeleare ve ark. (160) tarafindan yapilan bir
calismada hastalarin ortalama protein alimlarmnin 1,2-2,1 g/kg (ortalama 1,67 +0,23
kkal/kg) arasinda degistigi ve RDA’nmin yaklasik %109-191’inin karsilandig1
gbsterilmigtir. Hammons ve ark. tarafindan (14) yapilan bir ¢alismada FKU’lii
hastalarin diyetlerinde karbonhidrat, protein ve yagdan gelen enerjinin giinliik
enerjiye katkisi sirasiyla ortalama %67,17£9,21, 9%10,31+2,25 ve %?24,17£8,02
olarak bulunmus ve kontrol grubu ile kiyaslandiginda FKU’lii hastalarin diyetlerinde
protein ve yagdan gelen enerjinin anlamh 6l¢iide daha diisiik, karbonhidrattan gelen
enerjinin ise anlaml 6l¢iide daha yiiksek oldugu belirlenmistir. Japonya’da yapilan
bagka bir calismada ise giinliik enerjinin karbonhidrat protein ve yagdan gelen
yiizdeleri sirasiyla %66,6, %9,5 ve %23,9 olarak belirlenmistir (171). Bu ¢alismada
da FKU’lii hastalarin karbonhidrat, protein ve yag alimlarinin giinliik enerjiye oram

diger calismalarla benzer bulunmus ve yas gruplarina gére karbonhidratin enerjiye
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katkis1 %59 ile %66, proteinin enerjiye katkist %7 ile %11 ve yagin enerjiye katkis1
%24 ile %35 arasinda belirlenmistir (Tablo 4.12.). Hastalarin protein alimlarinin
TOBR’yi (113) karsilama yiizdesi tiim hastalar icin ortalama %99,8+36,3 olarak
bulunmustur. Proteini karsilama yiizdesi 10,9 yasina kadar %90’1n {izerindedir ancak
bu oran 11-15,9 yas arasindaki hastalarda %86,7+£30,8, 19 yasindan biiyiik hastalarda
ise %65,94+21,3’e diismektedir (Tablo 4.13.).

5.5.3. Hastalarin Baz1 Mikro Besin Ogeleri Almlarinin Degerlendirilmesi

Beslenme biliminde hastaliklarin 6nlenmesi veya tedavisinde mikro besin
dgelerinin rolii gittikce dnem kazanmaktadir (172). FKU’lii bireylere 6zgii referans
mikro besin Ogesi alim miktarlar1 olmadig1 i¢in en uygun alim diizeyleri heniiz
bilinmemektedir, ancak saglikli popiilasyondan farkli oldugunu gésteren herhangi bir
kanit yoktur (173). Bu nedenle, hastalarin mikro besin 6geleri alimlarina yonelik
degerlendirme yapilirken normal popiilasyonlara ait kilavuzlar kullanilmaktadir.
Ancak bu kilavuzlar bile iilkeler arasinda onemli farkliliklar gdstermekle birlikte

Avrupa'da mikro besin ogeleri i¢in en az 22 farkli ulusal referans alim miktarlar

bulunmaktadir (173).

Mevcut aminoasit karigimlarinin vitamin ve mineral profilleri bebek, ¢ocuk
veya yetiskinlerin (gebelik dahil) yasa gore gereksinimlerini karsilayacak sekilde
hazirlanmistir. Bununla birlikte, amino asit karisimlarinin yiiksek veya diisiik dozda
verilmesi hastalarin mikro besin 6gesi alimini etkileyebilir (173). Diyet tedavisini
birakmis veya diyeti kismen uygulayan hastalar 6zellikle Biz2 vitamini, ¢inko ve
selenyum yetersizligi riski altindadir ve yetiskin hastalarin mikro besin Ogeleri
durumlarini degerlendiren az sayida ¢alisma bulunmaktadir (174-177). Schulz ve ark.
(91) tarafindan yapilan bir ¢alismada aminoasit karisimini tiikettikleri siirece
hastalarin besin 6gesi alimlariin yeterli oldugu belirtilmistir. Bir ¢alismada diyete
uyumu kotii olan bir kadinda By vitamini eksikliginin klinik bulgulari gézlenmis ve
daha sonra aym ekip tarafindan takip edilen diger hastalar (n=37) arastirildiginda
hastalarin %32’sinin serum Bi2 vitamini diizeylerinin normale yakin ya da normalin
altinda oldugu goriilmiistiir (178). Baz1 calismalarda addlesan ve eriskin FKU
hastalarinin kemik mineral iceriginde azalma rapor edilmistir ve kalsiyumun bu

anormalliklere katkisi hala tartisma konusudur (179-181).
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Demir eksikligi anemisinin diinya popiilasyonunun yaklasik %25’ini (3,5
milyar insan) etkiledigi tahmin edilmektedir. Bati Avrupa iilkelerinde, demir
yetersizligi prevelansinin %7 ile %13 arasinda degistigi bilinmektedir (182).
Ulkemizde yapilan ¢esitli arastirmalarla belirlenen sonuglara gére (165), genel olarak
0-5 yas grubu cocuklarin ortalama %350’sinde, okul ¢agi ¢ocuklarinin %30’unda,
emzikli kadmlarin ise %50’sinde anemi goriilebilmektedir. FKU'de, demir eksikligi
anemisinin ve demir eksikligi gdstergelerinin (6rnegin ferritin, hemoglobin) yaygin
olarak rapor edildigi ve herhangi bir yasta ortaya ¢ikabilecegi sonucu (183-186)
sasirtict olmamakla birlikte prevelans genel popiilasyonla benzerlik gostermektedir.
Siddetli veya kronik demir eksikligi biligssel bozukluk, dikkat problemleri, 6grenme
ve fiziksel is kapasitesinde azalma ile iligkilidir. Bununla birlikte demir eksikliginin
FKU'de bilissel bozukluga katkida bulunup bulunmadigimi belirlemek miimkiin
degildir (187). Aminoasit karisimi tiiketimine uyumlar1 iyi olan Alman FKU’lii
bireylerle yapilan bir ¢alismada (184, 188) hastalarin demir alimlarinin
gereksinimlerini karsiladigi, ancak demir depolarinda diisiikliik oldugu bildirilmistir.
Yetersiz demir emiliminin muhtemel nedenleri demir ile kalsiyum ve fosfor tuzlar
arasindaki etkilesim ve diyette ¢oklu doymamis yag asitlerinin yiiksek miktarda
bulunmasi olabilir (155). Bir calismada hastalarin demir alimlarinin RDA’y1
karsilama yiizdesi ortalama %79 olarak belirlenmistir (160). Longhi ve ark. (189)

tarafindan yapilan ¢alismada ise bu oran %65 olarak gosterilmistir.

Bu calismada hastalarin ortalama demir alimlarinin TOBR 6nerilerini (113)
karsilama yiizdesi ortalama %130,1+£50,2 olarak belirlenmistir (Tablo 4.13.). Tiim
yas gruplarinda hastalarin onerilen miktarlar1 karsilama yiizdesi %100’{in lizerinde

olmakla birlikte 16-18,9 yas hastalarda en diistiktiir (%96,2+58,4) (Tablo 4.13.).

FKU’de c¢inko ile ilgili celiskili raporlar mevcuttur ve sinirda ¢inko
eksikliginin degerlendirilmesi ve yorumlanmasi zordur (160, 190-192). FKU'de
goriilen ¢inko eksikliginin klinik semptomlarina iliskin agiklayict herhangi bir rapor
bulunmamakla birlikte, vitamin ve mineraller ile zenginlestirilmis aminoasit
karisimlarina eklenen ¢inko destegine ragmen hastalarin plazma ¢inko diizeylerinin
diisiik olmasi halen agiklanamamustir (187). Evans ve ark. (193) tarafindan yapilan
bir ¢alismada hastalarin ortalama g¢inko alimlarimin Referans Alim Diizeylerini

karsilama yiizdesi %240 olarak belirtilmistir. Italya’da Longhi ve ark. (189)
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tarafindan yapilan bir calismada hastalarin eser element alimlar1 degerlendirilmis ve
yetersiz ¢inko alimi (RDA'nin %46's1) rapor edilmistir ancak plazma ¢inko diizeyi ve
cinko alimi ile biiylime geriligi arasinda korelasyon bulunmamistir. Bu ¢alismada
hastalarin ortalama ¢inko alimlarmin TOBR 6nerilerini karsilama yiizdesi ortalama
%142,2+79,8 olarak belirlenmistir (Tablo 4.13.). Tiim yas gruplarinda hastalarin
TOBR ¢inko alim dnerilerini karsilama yiizdeleri %85’in iizerindedir (Tablo 4.13.).

B12 vitamini hayvansal kaynakli besinlerle alindigi i¢in, FA kisith diyette eger
takviye verilmezse eksiklik gortilme riski yiiksektir (187). Bu nedenle 6zellikle diyeti
sonlandiran, kismen uygulayan ya da aminoasit karigimi tiikketimine uyumu kétii olan
FKU’lii addlesan ve yetiskinlerde Bi2 vitamini yetersizligi rapor edilmistir (175, 176,
178, 194). Bu calismada hastalarin ortalama Biz vitamini alimlarmin TOBR
onerilerini karsilama ytizdesi yeterli olmasina ragmen (%91,8+45,5), 16-18,9 yas ve
19 vyasin lzerindeki bireylerin Onerilerin  yaklasik %60’m1  karsiladiklar
belirlenmistir (Tablo 4.13.). Hastalarin ayrica biiyiik bir ¢cogunlugu (%71,6) vitamin-
mineral destegi kullanmakta ve bu hastalarin %42,5’i multivitamin %32,8isi ise B2

vitamini destegi almaktadir (Tablo 4.4.).

Bu c¢alismada hastalarin TOBR mikro besin dgeleri onerilerini karsilama
yiizdeleri (113) degerlendirilirken, hastalarin yalnizca besinlerle ve aminoasit
karisimlar1 ile aldiklar1 miktarlar goz Oniinde bulundurulmus, vitamin-mineral
desteklerinden gelen degerler hesaplanmamistir. Diyetle alimin degerlendirilmesinde
kullanilan yontemlerin ¢ogunda hata orami yiiksek oldugu igin herhangi bir
popiilasyonda, dogal besinlerden gelen vitamin ve minerallerin dogru
degerlendirmesini yapmak zordur. Bireylerin aminoasit karigimlarini tilketmemeleri
bazi besin Ogelerinin  yetersiz alimimna yol acip metabolik kontrolii
kotiilestireceginden hastalarin klinikte beslenme durumlart ¢ok iyi degerlendirilmeli
ve diyete uyumlar arttirilmalidir. FKU’lii bireylere 6zgii dzellikle mikro besin dgesi
Onerilerinin gelistirilebilmesi ve daha dogru degerlendirme yapilabilmesi i¢in hem
besinlerle alinan hem de vitamin-mineral desteklerinde gelen degerler birlikte
hesaplanmalidir. Bu ¢alismada vitamin-mineral desteklerinden gelen degerler
hesaplanmamasina karsin, hastalarin vitamin-mineral alimlarmin yerterli oldugu
diisiiniilmektedir, ancak vitamin-mineral alimlarinin yeterliligini gostermek icin

uygun biyokimyasal paramatrelerle birlikte degerlendirilmelidir.
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5.6. Hastalarin Aminoasit Karisimlarim Tiiketim Durumlarinin

Degerlendirilmesi

Aminoasit karisimlar1 FKU’de hi¢ kuskusuz diyet tedavisinin vazgecilmez
fakat zor, ugrasilamayan ve sevilmeyen bir pargasidir (89). Son yillarda iiretilen
aminoasit karisimlar tat, koku, yapi bakamindan daha avantajli olsalar bile (75),
Ozellikle yasla birlikte uyumun azaldigi bilinmektedir. Bir g¢alismada (195)
cocuklarin yalnizca %38’inin gilinlik Onerilen miktarda aminoasit karisimini
tiikettikleri, baska bir caligmada (91) ise hastalarin %20’sinin diisiik proteinli diyeti
uygulamaya devam ettikleri, ancak aminoasit karisimini tiiketmeyi biraktiklari rapor
edilmistir. Prince ve ark. (90) tarafindan yapilan bir ¢alismada hastalarin aminoasit
karisimui tiiketimlerinin besin tiiketim kayitlariyla hesaplanandan daha az (%57-75),
hastanede Onerilen miktarlardan ise ¢ok daha az oldugu gosterilmistir. Bu ¢alismada
ise hastalarin %62,6’smin aminoasit karistmini her zaman, %29,2’sinin ¢ogu zaman
tikettikleri, %8,2’sinin ise nadiren tiikettikleri veya higbir zaman tiikketmediklerini
belirtmistir. Yas gruplarima goére aminoasit karigimi tiiketimi arasinda anlamli bir
farklilik belirlenmemistir (Tablo 4.14.), ancak bireylerin aminoasit karigimlarini
gercekten tliketip tiiketmediklerinin kontroliiniin bir ebeveyni tarafindan yapilmasi
gerektigi ve aminoasit karigimlarinin ilag gibi tiiketilmesi gerektigi ailelere

anlatilmaly, tiikketim saglanmalidir.

Piyasada bulunan aminoasit karigimlarmin ¢ogu toz yapidadir ancak toz
aminoasit karisimlart modern yasam sartlarinda 6zellikle yasca biiyiik bireyler icin
cok da pratik degildir (196). Macdonald ve ark. (196) tarafindan yapilan alt1 haftalik
randomize kontrollii bir ¢alismada, hastalar iki gruba ayrilarak iki hafta boyunca
gruplardan birine toz, digerine igime hazir aminoasit karisimi verilmis, ¢alismanin
son iki haftasinda hastalar kendi segtikleri aminoasit karisimini tiiketmislerdir.
Calisma sonucunda, i¢ime hazir aminoasit karigiminin tiiketiminin daha rahat, daha
pratik ve ev disinda tiiketim i¢in daha kolay oldugu belirlenmistir. Bu g¢alismada
hastalarin %73,7’sinin aminoasit karisimini toz formda, %25,8’inin i¢ime hazir
formda tiikettikleri belirlenmistir. Hastalarin %36,0’sinin toz aminoasit karigimini
mama halinde (nisasta, siviyag ve seker ile), %9,3’ilinlin sadece su ile karigtirarak

tiikkettikleri belirlenmistir (Tablo 4.15.). Diyet tedavisinin en 6nemli bileseninin
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aminoasit karigimi oldugu disiiniildiiglinde, aminoasit karigimini hastanin tiikketmek
istedigi formda regete edilmesi, zaman i¢inde hastalarin istekleri degisebileceginden
dolay1, bu degisikligin zaman zaman yapilmasi, hastalarin piyasaya yeni giren
aminoasit karisimlarindan haberdar edilmeleri Onemlidir. Toz aminoasit
karigimlarinin yiliksek enerjili karisim olarak tiikketilmesinin, agirlik artigina neden

olabilecegi unutulmamalidir.

Aminoasit karisimlarinin tek ya da iki seferde alinmasi katabolizma, oksidatif
kullanim ve idrarla nitrojen kaybinda artisa yol a¢tig1 bilindigi igin (95) giinde ii¢ ya
da dort esit dozda verilmesi 6nerilmektedir (57). Randomize kontrollii bir ¢alismada
iyi kontrollii 16 ¢ocuk (1-11 yag) dort gruba ayrilarak, ilk gruba 10 saat i¢inde ii¢ esit
dozda, ikinci gruba 14 saat i¢inde {i¢ esit dozda, {igiincii gruba 14 saat boyunca dort
esit dozda ve dordiincii gruba 24 saat i¢inde alt1 esit dozda verilmistir. Dordiincii
gruptaki hastalarin kan FA diizeylerinin digerlerinden daha diisiik ve daha stabil
oldugu rapor edilmistir (89). Aminoasit karisimina uyum ve giinlik verilen doz
arasindaki iliskiyi inceleyen sistematik bir derlemede (197) hastalarin aminoasit
karigimina uyumu ile doz arasinda anlamli negatif iligki (tek doz= %79+ 14 uyum,
Iki doz= %69+ 15 uyum, ii¢ doz= %65+16 uyum, dort doz= %51+20 uyum,
p<0,001) rapor edilmistir. Bu ¢alismada hastalarin %37,3’iiniin aminoasit karisimini
giinde bir veya iki, %47,5’inin {i¢, %15,2’sinin giinde dort veya daha fazla seferde
ictigi belirlenmistir (Tablo 4.15.). Hastalar diyet tedavisine ait bazi gereklilikleri
bilerek ya da bilmeyerek ihmal ediyor olabilir ya da Onemsemiyor olabilirler.
Calismaya katilan bireylerin 6nemli bir ¢ogunlugunun aminoasit karigimlarini bir
veya iki seferde tiikketmesi, ailelere ya da hastalara konunun 6éneminin agiklayici bir

sekilde anlatilmasi gerektigini gostermektedir.

Colyakli yetiskinlerle yapilan bir caligmada, besine ait konularda hastalarin
utang, korku gibi duygusal ikilemler yasadiklari gosterilmistir (198). FKU’li
bireylerin de 6zellikle ilerleyen yaslarda ayni1 durumlarla kars1 karsiya kaldigi tahmin
edilmektedir. Bu galismada hastalarin %29,6’sinin baskalarinin yaninda, %84,2’sinin
ise okulda aminoasit karisgtmini tiiketmedikleri belirlenmistir. Okulda tiiketmeyen
hastalarin  %54,4’i gerek duymadiklar1 igin, %35,6’s1 ise utandiklart igin
tilketmediklerini belirtmislerdir (Tablo 4.16.). Beslenmesindeki anormallikler bireyin

sosyal bir ortamdan tamamen diglanmasina neden olabilmektedir. Yemek yemenin
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biyolojik gereksinmeleri karsilamanin yani sira insanlar1 biraraya getirme ve iligkileri
giiclendirme gibi sosyal bir rolii oldugu da bilinmektedir. FKU’niin nadir olmasi,
disardan anlasilmamasi ve sakincali besinler tiiketildiginde ani bir komplikasyona

yol agmamasi bu hastaligin baskalar tarafindan anlasilmasini zorlastirabilir (199).

Geleneksel toz aminoasit karigimlart suda ¢ozdiiriildiigi zaman aci tat ve
yogun bir kokuya sahip oldugu ve biiylik hacimlerde verilmeleri gerektigi i¢in kabul
edilebilirlikleri oldukga diisiiktiir (89). Geleneksel toz aminoasit karisimlar1 bebeklik
doneminde nisasta, piring unu (6nerilen miktarda), seker, siviyag ile mama halinde
verilerek tiikketime uygun hale getirilmeye ¢alisilir (95). Amerika’da kullanilan bir
cok aminoasit karigimimin karbonhidrattan gelen enerjinin %40’tan fazlasim
sagladigi ve bu durumun toplam enerji aliminda artisa dolayisiyla agirlik artisina yol
acabilecegi rapor edilmistir (14). MacDonald ve ark. (195) tarafindan 1-5 yas
arasindaki cocuklarla yapilan bir ¢alismada aminoasit karisimindan gelen enerjinin
giinliik enerjiye katkisinin %18-55 arasinda oldugu bulunmustur. Baska bir
calisgmada bu oran %50 olarak gosterilmistir (14). Birlesik Krallik gibi bazi
tilkelerde, sekiz yas tizeri bireyler igin diisiik karbonhidratli aminoasit karigimlar
gelistirilmistir (196) ve 23 hasta (8-37 yas) ile yapilan bir ¢alismada (163), onceki
aminoasit karisimina kiyasla hastalarin enerji alimlarinda %10 azalma meydana
geldigi ve kan FA kontroliinde kotiilesme olmaksizin hastalarin BKi’lerinde azalma

oldugu rapor edilmistir.

Bu calismada aminoasit karigimlart ile giinlilk ortalama enerji alimi
299,5+219,2 kkal, karbonhidrat alim1 36,7+34,9 g ve yag alimi 7,4+11,9 g olarak
belirlenmistir. 3 yasindan kiiciik hastalarin aminoasit karistmiyla enerji, karbonhidrat
ve yag alimlar1 diger yas gruplarina gore anlamli olcilide yiiksektir (Tablo 4.17.).
Aminoasit karigimlarinin hastalarin giinliik ortalama enerji, karbonhidrat ve yag
alimlarinin ~ sirasiyla  yaklagik  %21’ini, %17’sini  ve %]15’ini  karsiladig
goriilmektedir. Ozellikle 3 yasin altindaki hastalarin enerji alimlarinin yaklagik
%350’s1, karbonhidrat alimlarinin %42’si ve yag alimlarinin %60°’1 aminoasit

karisimlariyla kargilanmaktadir (Tablo 4.18.).
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Hastalarin aminoasit karisimlarina uyumlarinin arttirilabilmesi i¢in bu
karigimlarin kaliteleri ve bilesimleri gelistirilmeli, bu konuda arastirmacilar ve

tireticiler birlikte ¢alismalidir (89).

5.7. Hastalarin Diisiik Proteinli Ozel Uriinleri Tiiketim Durumlarinin

Degerlendirilmesi

Diisiik proteinli 6zel iriinlerin baglica islevi diyette enerji ve c¢esitlilik
saglamaktir (59). FKU'de aminoasit karisimlarinin iizerinde ¢ok fazla durulmasina
ragmen diisiik proteinli 6zel {iriinlere ¢ok az yer verilmistir (162). Ozellikle
hastaligin agir formlarinda toplam enerjinin yaklasik %50’sinin diisiik proteinli 6zel
triinlerden saglandigr tahmin edilmektedir. Dokuz {ilkenin dahil edildigi bir
caligmada (200) piyasada mevcut bulunan 6zel iiriin ¢esidinin tilkelere gore oldukga
degisiklik gosterdigi ve bu durumun temelde iilkelerin devlet politikalar1 ve geri
O0deme stratejilerindeki farkliliktan kaynaklandigi belirtilmistir. Bakirel (136)
tarafindan yapilan bir ¢aligmada hastalarin %14,3 {iniin diisiik proteinli 6zel iirlinleri
kullanmadiklari, nedenleri incelendiginde %30’u ¢ocugunun o6zel {iirlinlerin tadini
sevmedigi, %601 ise simdiye kadar almadiklarini belirtmislerdir. Bir calismada
(201) katilimcilarin tamamina yakini (%97) diyetlerinde en az bir diisiik proteinli
Ozel iriin tiikettiklerini belirtmislerdir. Benzer sekilde bu ¢alismada da hastalarin
neredeyse tamamina yakininin (%96,3) diisiik proteinli 6zel {iriinleri satin aldiklari,
satin almayan hastalarin (n=9) ¢ogunun fiyatlar1 pahali oldugu i¢in almadiklar1 (n=4)
belirlenmistir (Tablo 4.19.). Hastalarin %77,8’1 6zel triinleri pisirirken herhangi bir
sorun yasamadiklarini, %15,4’0 ekmegin sert, %5,1’1 pilavin lapa oldugunu
belirtmislerdir (Tablo 4.19.). Bu c¢alismada ayrica hastalarin tiikettikleri 6zel
tiriinlerin giinliik enerji ve besin Ogeleri alimma katkilar1 incelenmis ve tiim yas
grubundaki hastalar ig¢in Ozel iirlin tiikketiminden gelen giinlilk enerji (kkal/g),
karbonhidrat (g/giin), protein (g/giin), yag (g/giin) ve FA (mg/g) miktarlar1 sirasiyla
585,44321,3 kkal, 119,3+70,5 g, 1,1£0,9 g, 11,6499 g ve 16,8£19,5 mg olarak
bulunmustur (Tablo 4.20.). Ozel iiriinlerden gelen enerji, karbonhidrat, protein ve
yagin hastalarin tiiketimlerine olan katkis1 sirastyla yaklagik ortalama %38, %51, %4

ve %25 olarak belirlenmistir (Tablo 4.21.).
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Piyasada bulunan diisiik proteinli 6zel iirlin ¢esitliligindeki goriilen
tilkelerarasi farkliliklar hastalarin diyete uyumlarini etkileyecektir. Hastalarin diyete
uyumlariin arttirilabilmesi i¢in piyasada bulunan 6zel {iriinlerin, tat, lezzet ve
goriiniis acisindan gelistirilmesi gerekmektedir. Bunun yanisira {iriinlerin besin dgesi
bilesimleri etikette ayrintili bir sekilde agiklanmalidir. Hastalarin besin ogeleri
gereksinmelerinin daha iyi karsilanabilmesi i¢in tiim 6zel iriinlerin besin 6geleri
profili dikkatli analiz edilmelidir. Ozel iiriinlerin ¢ogunun enerji, karbonhidrat ve yag
igerigi yiiksektir ve bu durum agirlik artisina yol agabileceginden diyette mutlaka
saglikli alternatiflerle birlikte yer almalidir. Ayrica ailelere tirlinlerin pigirilmesi ve

hazirlanmas1 konusunda gerekli ve yeterli egitimin verilmesi gereklidir.

5.8. Hastalarin Hastanede Onerilen Diyete Uyum Durumlarinin

Degerlendirilmesi
5.8.1. Hastalarin Diyeti Uygulama Durumlarina Gére Dagilimi

Diyet tedavisine kotli uyum ¢ogu hastalikta ve her yasta siklikla rapor edilen
bir sorundur ve o6zellikle 10 yasindan itibaren daha da kétiilestigi bilinmektedir (75).
Uyumun o6l¢iilmesindeki  zorluklardan dolayr uyuma yonelik tahminler
genellestirilemez ancak hastalik veya prognoz ayirt edilmeksizin kronik hastaliga
sahip tiim hastalarin %30-50’sinin tedaviye uyumunun kotii oldugu diisiiniilmektedir
(84).

Amerika’da yapilan bir ¢alismada (77) aminoasit karigimlar1 ve diisiik
proteinli 6zel driinlerin ¢esitliligi fazla olmasina ragmen ozellikle yasga biiyiik
hastalarin diyete uymada zorluk g¢ektikleri, uyumda azalmanin 5-12 yaglar arasinda
basladig1 gosterilmistir. Benzer sekilde baska bir ¢alismada (140) hastalarin yasla
birlikte metabolik kontrollerinde kétiilesme oldugu ve bunun altinda yatan en 6nemli
nedenin diyet tedavisine uyumlarmin kotii olmasi olarak rapor edilmistir. Bu
calismada 11 yasindan kiiciik hastalarin yaklasik %94°1 diyet tedavisine her zaman
ya da genellikle uyduklarini belirtmelerine ragmen (Tablo 4.23.), 10 yasin altindaki
hastalarin son 3 yil kan FA diizeylerinin yaklasik %64’iiniin hedef araliklarin

tizerinde oldugu goriilmektedir (Sekil 4.3.).
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Onerilen tibbi tedaviye kotii uyum, 6zellikle kronik hastaligi olan hastalar
icin mevcut ve karmagik bir sorundur ve uyumun nasil dlgiilecegi konusunda heniiz
altin bir standart gelistirilememistir. Hastalarin tedaviye uyumuna yonelik kisisel
beyanlar1 gergek uyumlarini géstermede yaniltici olabilir ancak diger parametrelerle

birlikte degerlendirilerek uyumu arttirmaya yonelik stratejiler gelistirilmelidir.

5.8.2. Hastalarin Tiiketmeyi Reddettikleri ve Tiiketmek i¢in Israr

Ettikleri Besinlerin Dagilima

Biiylimekte olan bir cocugun yasaminda beslenme ve beslenme aliskanliginin
merkezi rolii goz Onilinde bulunduruldugunda, boylesine kati bir diyet tedavisi
beslenme davranisini ve beslenme durumunu olumsuz etkileyebilir. Diyet tedavisinin
gevsetilmesinin (alternatif tedavilerin kullanilmasi, BH4 tedavisi veya biiyiik notral
aminoasit tedavisi gibi ya da hastanin kendi kendine gevsetmesi) ve sakincali
besinlere izin verilmesinin ardindan bu besinlerin tiiketiminin kontrol edilmesinde

sorunlar ortaya ciktig1 bilinmektedir (162).

Bireylerin beslenme davraniglarint ve diyet tedavisinin uzun donemde
beslenme davranist ve besin se¢imi iizerine yapilmis ¢ok sayida ¢alisma yoktur.
Macdonald ve ark. (195) tarafindan 15 FKU’lii ile yapilan randomize kontrollii bir
calismada hastalarin %20’sinin sebzeyi, %33’linlin disiik proteinli 6zel ekmegi,
%13’liniin meyveyi tiketmeyi sevmedikleri belirlenmistir, ancak hasta grubu ile
saglikli kontrol grubu arasinda anlamli bir farklilik goériilmemistir. Bu ¢aligmada
hastalarin en ¢ok reddettikleri besinler sirasiyla sebzeler (%17,3), 6zel iirlinler
(%11,9) ve aminoasit karigimi (%8,6) olarak belirlenmistir. Hastalarin en ¢ok pilav
(%37,4), ekmek (%30,9) ve patlamis misir-yagl tohumlar-cips (%19,3) tiiketmek
icin 1srar ettikleri belirlenmistir (Tablo 4.24.).

5.8.3. Hastalara Diyetle Onerilen Protein ve Fenilalanin Miktarlarinin

Degerlendirilmesi

Viicut dokularinin yikimi plazma FA diizeylerinde artisa yol agabileceginden
hastalarin enerji ve FA tliketimleri yeterli olmali, toplam protein alimlar1 yasa gore
onerilen miktarlarin altina kesinlikle diismemelidir. Ingiltere’de FKU’lii bireylere

diyetteki L-aminoasitlerin diisik verimliligini dengelemek amaciyla (202)
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FAO/WHO/UNU tarafindan belirlenen giivenilir protein alimlarindan daha ytiksek
miktarda toplam protein verilmektedir.

Insanlarda protein ve aminoasit gereksinimlerinin belirlenmesine yonelik
yapilan bir ¢alisma 6-10 yas arasindaki ¢ocuklarda giivenilir protein alim diizeyini
1,3-1,55 g/kg/giin olarak bildirmektedir ve bu FAO onerilerinden ¢ok daha yiiksektir
(41). Kindt ve ark. (203) tarafindan yapilan bir ¢alismada sekiz FKU’lii ¢ocuktan
olusan iki gruptan ilkine (RDA Grubu) Amerika Gida ve Beslenme Kurulu
tarafindan onerilen miktarlarda (204), ikincisine (FAO Grubu) ise FAO/WHO Ortak
Uzmanlar Komitesi tarafindan 6nerilen miktarlarda (205) protein verilmistir. RDA
grubundakilerin protein alimlarinin daha yiiksek oldugu ve 3-5 mg/kg kadar ekstra
FA’y1 tolere edebildikleri belirlenmis ve calisma sonucunda FAO/WHO Ortak
Uzmanlar Komitesi tarafindan onerilen giivenilir alim diizeylerinden biraz daha fazla
protein alinmasi gerektigi gosterilmistir. Ozellikle birkac iilke tarafindan FKU
hastalarinda yasamin ilk {i¢ yilinda bliyiimede duraklama rapor edilmis (103, 104,
159) ve bu durumun hastalarin protein alimlarinin ¢ok diisiik olmasinin bir sonucu
oldugu ileri siiriilmistiir (206). Moeminoglu ve ark. (207) tarafindan yapilan bir
calismada hastalara onerilen protein ve FA miktarmin yasla azaldigi ancak FKU
tiplerine gore farklilik olmadig tespit edilmistir. Bu ¢alismada ii¢ yasindan kiigiik, 3-
6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19 yasindan biiyiik hastalara o6nerilen
glinliik toplam protein miktarlari sirastyla 2,2+0,3 g/kg, 1,7£0,3 g/kg, 1,3+0,3 g/kg,
1,0+£0,2 g/kg, 0,9+0,2 g/kg ve 0,8+0,2 g/kg olarak belirlenmis ve FKU tiplerine gore
anlamli farklilik saptanmamistir (Tablo 4.25.). Tim hastalara Onerilen giinliik
ortalama toplam protein miktar1 1,3+0,5 g/kg’dir (Tablo 4.25.).

FA’dan kisith diyette en uygun aminoasit karisimi miktar1 heniiz
belirlenmemistir ve genellikle hastalarin toplam protein gereksinimlerinin %75-
85’inin aminoasit karisimlarindan saglanmasi onerilmektedir (57, 208). Avrupa’da
10 farkli metabolizma merkezin katilimi ile yapilan bir c¢aligmada, Tiirkiye’de
Onerilen aminoasit karisimi miktarinin (g/kg/glin) tiim yas gruplarinda diger
merkezlerin ¢ogundan daha diisiik oldugu belirlenmistir (142). Benzer sekilde bu
caligmada hastalara aminoasit karisimi ile Onerilen protein miktarinin Onerilen
toplam proteine orani tiim hastalarda yaklasik %55 olarak belirlenmistir (Tablo
4.25.). Ug yasindan kiigiik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19
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yagindan biiylik hastalara aminoasit karigimi ile onerilen protein miktarlar sirasiyla
1,2+0,3 g/kg, 1,0+0,3 g/kg, 0,7+0,2 g/kg, 0,6+0,2 g/kg, 0,4+0,1 g/kg ve 0,4+0,2 g/kg
olarak belirlenmis ve FKU tiplerine gore anlamli farklihk goriilmemistir (Tablo

4.25.).

Diyette FA kisitlamasi ile plazma FA diizeylerinin diisiiriilmesi hedeflenir
(209) ve hastalar yalnizca FA gereksinimlerini karsilayacak kadar ve sinirlt miktarda
dogal protein tiiketirler (107). FKU’de FA gereksinimini belirlemek zordur ve
caligmalarda gereksinime yonelik tahminler genellikle hastalarin kan FA diizeyleri ve
bliyiime durumlarina gére yapilmaktadir (210). Bir ¢alismada (211) hastalarin FA
gereksinimlerinin  saglikli insanlardan daha diisiik oldugu ileri striilmistiir.
Courtney-Martin ve ark. (210) tarafindan yapilan bir ¢alismada hastalarin FA
gereksinimlerini daha hassas bir yontemle saptamak i¢in aminoasit oksidasyonu
indikatorii kullanilmis ve 6-13 yas klasik FKU’lii ¢ocuklarm FA gereksinmelerinin
14 mg/kg/giin oldugu saptanmistir. Bu ¢alismada ii¢ yasindan kiigiik, 3-6,9 yas, 7-
10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19 yasindan biiylik hastalara hastanede onerilen
giinlik FA miktarlar1 sirastyla 3713 mg/kg, 22,6+£7,1 mg/kg, 18,1+6,3 mg/kg,
13,0+4,4 mg/kg, 12,1+7,4 mg/kg ve 10,6+£3,1 mg/kg olarak belirlenmistir (Tablo
4.25.) Tiim yas gruplarnda hafif FKU’liilere énerilen ortalama FA miktar 22,5+13,5
mg/giin, klasik FKU’liilere 6nerilen 18,2+8,9 mg/giin olarak belirlenmistir ve aradaki
fark istatistiksel olarak benzerdir (Tablo 4.25.). FKU’lii hastalarm giinliik FA
gereksinmeleri hastadan hastaya degisiklik gostermekle birlikte ayni hastada farkl
zamanlarda farkli olabilir. Hastalarin yasam kalitelerinin arttirilmasi, gereksiz
kisitlayici diyet yapmalarinin engellenmesi ve beslenme durumlariin iyilestirilmesi
icin hastanin FA tolerans1 klinikte diizenli olarak degerlendirilmelidir. Diyetisyenle
beraber FA toleransinin diizenli olarak degerlendirilmesi, sagligi ve PKU diyetine

yasam boyu uyumu gelistirebilir.

FKU’de diyet tedavisi ile ilgili yapilan c¢alismalarin ¢ogunda hastalara
hastanede Onerilen protein ve FA miktarlar1 g6z Oniinde bulunduruldugu igin,
hastalarin gergek alimlarini gosteren ve Onerilerle karsilagtiran ¢aligma sayisi oldukca
stirhdir.  Diyette giinliik verilebilecek FA miktar1 hastanin toleransina gore
ayarlanmal1 ve diizenli olarak degerlendirilmelidir. FA’nin uzun siire yetersiz alimi

kan FA diizeyinin hedef araliklarin altina diismesine yol agabilir ve FA
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yetersizliginde hastalarda agirlik kaybi ve beslenme zorluklari (erken donemde),
bliyiime hizinda azalma, letarji, gastrointestinal bozukluklar, sik enfeksiyonlar ve
ddem gelisebilir. Bir-6 yas arasinda 70 FKU’lii ile yapilan bir calismada (136) 24
saatlik besin tiiketim kaydi ile belirlenen hastalarin toplam protein ve FA alimlarinin
hastanede Onerilen protein ve FA miktarindan anlamli o6lgiide diisiik oldugu
saptanmistir (p<<0,01). Benzer sekilde bu g¢alismada da hastalarin toplam protein
alimlarmin (31,9+£9,5 g/giin) hastanede Onerilen toplam protein miktarindan
(36,8+8,8 g/kg), dogal protein (12,3+4,9 g/giin) ve aminoasit karigimi ile protein
(19,6+8,1 g/giin) alimlarinin hastanede onerilen dogal protein (16,3+5,1 g/giin) ve
aminoasit karisimi ile protein (20,4+7,4 g/giin) miktarlarindan anlamli olarak diisiik
oldugu belirlenmistir. Hastalarin diyetle FA alimlar1 (435,3+207,1 mg/giin) da
hastanede Onerilen FA miktarindan (501,6£169,3 mg/giin) anlamli 6l¢iide diisiik
bulunmustur (Tablo 4.27.).

Hastanede Onerilenden daha diisiik dogal protein tiikketen hastalarin (%68,3),
6,6+4,0 g/giin daha diisiik, Onerilenden daha yiliksek dogal protein tiiketenlerin
(9%12,8) ise 3,9+2,6 g/giin daha yiiksek dogal protein aldiklar1 belirlenmistir (Tablo
4.25.). Onerilen miktarda dogal protein tiiketenlerin son 3 yil ve son 5 yil yiiksek kan
FA yiizdeleri yaklasik %53, onerilenden fazla dogal protein tiiketenlerin ise sirastyla
yaklasik %62 ve %68 olarak belirlenmistir (Tablo 4.29.). Onerilenden fazla dogal
protein tiiketen hastalarin son 3 yil (11,5+4,9 mg/dL) ve son 5 y1l (11,5+4,3 mg/dL)
ortalama kan FA diizeyleri onerilen miktarda dogal protein tiiketen hastalarin son 3
yil (9,844,8 mg/dL) ve son 5 yil (9,2+4,4 mg/dL) ortalama kan FA diizeylerinden
yiksek olmakla birlikte aradaki fark istatistiksel olarak anlamli degildir (Tablo
4.29.).

Hastalarin yaklasik %90’ 1nin aminoasit karisimini hastanede onerilen miktar
kadar tiikettigi, hastanede Onerilenden daha az tiiketen hastalarin (%6,6) aminoasit
karisimini 16,249,8 g/giin daha az tiikettikleri belirlenmistir (Tablo 4.28.). Aminoasit
karigimi ile onerilen miktarda protein tiiketenlerin son 3 yil ve son 5 yil yiiksek kan
FA vyiizdeleri yaklagik %55, onerilenden az tiiketenlerin ise sirasiyla yaklasik %60
olarak belirlenmistir (Tablo 4.29.). Aminoasit karigimlari ile 6nerilenden az protein
tilketen hastalarin son 3 yil (12,3+6,0 mg/ dL) ve son 5 yil (11,5£5,8 mg/dL)

ortalama kan FA diizeyleri 6nerilen miktarda tiiketenlerin son 3 yil (9,9+4,8 mg/ dL)
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ve son 5 yil (9,44+4,5 mg/dL) ortalama kan FA diizeylerinden yiliksek olmakla birlikte
aradaki fark istatistiksel olarak anlamli degildir (Tablo 4.29.).

Onerilenden daha diisiik protein aliminin hastalarda protein sentezinde
azalma ve katabolizmaya yol agarak kan FA diizeyinin yilikselmesine ve ozellikle
yagsamin ilk yillarinda yetersiz biliyime ve malniitrisyona neden oldugu
bilinmektedir. Hastanede Onerilen diyetlerin hastalarin normal yasantilarinda
uygulanabilirliginin diizenli olarak besin tiiketim kaydi ve besin tiikketim siklig1
kayitlar1 alinarak kontrol edilmesi gerekmektedir. Tiiketim kayitlar1 hastalarin
normal yasantilarinda diyetle FA, dogal ve aminoasit karisimindan protein alim
diizeylerini  gosterecektir. Ayrica tiiketim kayitlart kan FA dizeyi ile
iligkilendirildiginde hastalarin FA ve protein tolerasyonlarini géstermesi bakimindan

onemlidir.
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6. SONUC VE ONERILER

Sonu¢
1. Calismaya %46,9’u erkek, %53,1°1 kadin 243 birey katilmistir.
2. Calismaya katilan bireylerin yas ortalamasi (y1l) 9,93 + 5,98°dir.

3. Calismaya katilan bireylerin %74,6’s1 klasik, %9,5’1 orta derecede ve
%15,9’u hafif derecede FKU’liidiir.

4. Caligmaya katilan bireylerin %52’si dogumdan itibaren ilk 1 ay igerisinde,

%19’u 1-2 ay arast, %9’u 2-3 ay aras1 ve %20’s1 3 aydan daha ge¢ tan1 almistir.

5. Calismaya katilan bireylerin ortanca tani alma yaslar1 29,5 giin’diir. Ug
yasindan kiiciik, 3-6,9 yas,7-10,9 yas, 11-15,9 yas ve 16 yasindan biiyiikk hastalarin
ortanca tan1 alma yaslar (giin) sirasiyla 13, 14, 32, 64 ve 184 giindiir ve yas gruplari

arasindaki fark istatistiksel olarak anlamlidir (p<0,05).

6. Calismaya katilan bireylerin  %71,6’s1  vitamin-mineral destegi
kullandiklarint ve kullananlarin  %42,5’1i multivitamin, %32,8’i Bi2 vitamini

kullandiklarini belirtmistir.

7. Calismaya katilan bireylerin ailelerinde ii¢ veya daha az kisi yasayanlarin
orant %19,7, dort veya bes kisi yasayanlarin oran1 %61,3, alt1 veya daha fazla kisi

yasayanlarin orani %19,0 olarak belirlenmisgtir.

8. Calismaya katilan bireylerin ailelerinin %19,3’tinde tek ¢ocuk, %44,4’linde
iki gocuk, %21’inde {i¢ ¢ocuk ve %15,3’iinde dort veya daha fazla ¢ocuk oldugu

belirlenmistir.

9. Calismaya katilan bireylerin %71,2’sinin ailesinde kendi disinda FKU’lii
yok iken, %28,8’inde bir veya daha fazla FKU’lii kardesi oldugu belirlenmistir.

Hastalarin %42 ’sinin anne-babasi arasinda akrabalik vardir.

10. Caligmaya katilan bireylerin annelerinin yas ortalamasi 35,82+7,35,
babalarin yas ortalamasi 39,42+7,49 ve annelerin %47,3’{iniin, babalarin %49,5’inin

31-40 yas araliginda oldugu belirlenmistir.
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11. Calismaya katilan bireylerin annelerinin %87’sinin ev hanimi, babalarinin
%47,5’inin is¢i oldugu belirlenmistir. Annelerin %23,4’liniin, babalarin %42,9 unun

lise, yliksekokul veya iizeri mezunu oldugu goriilmektedir.

12. Calismaya katilan bireylerin <10 yas, 11,0-16 yas ve 16 yas iizeri i¢in en
son kan FA diizeyleri sirasiyla 7,0+4,8 mg/dL, 9,4+5,5 mg/dL ve 15,4+5,3 mg/dL ve
on yasindan kii¢iik hastalarin son kan FA diizeylerinin %55,1°1, 11-16 yas arasindaki
hastalarin %27,4’tii ve 16 yasindan biiyiik hastalarin 9%50,0°1 hedef araliklarin

uzerindedir.

13. Calismaya katilan bireylerin <10 yas, 11,0-16 yas ve 16 yas {izeri i¢in son
3 yil ortanca kan FA diizeyleri sirasiyla 8,3+3,9 mg/dL, 10,0+4,3 mg/dL ve 15,4+4,7
mg/dL ve son 5 yil ortanca kan FA diizeyleri sirasiyla 7,7+3,5 mg/dL, 9,5+3,7 mg/dL
ve 14,9447 mg/dL’dir. 16 yas lizeri bireylerin son 3 yil ve son 5 yil kan FA
diizeyleri anlamli 6l¢iide ytiksektir (p<0,01).

14. Calismaya katilan <10 yas, 11,0-16 yas ve 16 yas iizeri bireylerin son 3
yil izlem sikliklar1 ortalamalari sirastyla 9,2+3.5, 6,7+1,9, ve 4,5£1,8, son 5 y1l izlem
sikliklar1 ortalamalari sirastyla 16,7+£6,4, 11,2+3,6 ve 6,8+2,9°dur. Yas arttikca son 3

yil ve son 5 yil izlem sikliklar1 anlamli 6l¢iide azalmaktadir (p<0,01).

15. Calismaya katilan klasik, orta ve hafif derecede FKU’lii bireylerin en son
kan FA diizeylerinin ortalamalar1 sirasiyla 9,0+£5,9 mg/dL, 7,4+5,7 ve 7,2+4,0
mg/dL’dir. Klasik, orta derece ve hafif derece FKU’lii hastalarin son 3 yil ortanca
kan FA diizeyleri sirasiyla 10,5+5,1 mg/ dL, 8,8+5,1 mg/ dL ve 8,1+2,9 mg/ dL dir.
FKU tiplerine gore hastalarin son 3 yil ve son 5 yil ortanca kan FA diizeyi

ortalamalar1 arasinda anlamli bir farklilik yoktur.

16. Caligmaya katilan <10 yas, 11,0-16 yas ve 16 yas lizeri bireylerin son 3
yil kan FA diizeylerinin yasa gore hedeflenen araliklari karsilama yiizdesi sirasiyla
%25.9, %49,8 ve %44,0’dir. Calismaya katilan <10 yas, 11,0-16 yas ve 16 yas tizeri
bireylerin son 5 yil kan FA diizeylerinin yasa gore hedeflenen araliklar1 karsilama

yiizdesi sirastyla %28,0, %42,8 ve %42,1dir.

17. Calismaya katilan 7 ay-10 yas arasi bireylerin yasa gore agirlik z-skoru
ortalamasit 0,30+1,29’dur. Bireylerin %57,1°1 normal agirlikta, %23,3’i kilolu ya da
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obezdir. Kadin ve erkek bireylerin ortalama yasa gore agirlik z-skoru arasinda

istatistiksel olarak fark bulunmamustir.

18. Calismaya katilan 0-19 yas arasi bireylerin yasa gore boy z-skoru
ortalamas1 -0,6+1,78’dir. Bireylerin %58,5’1 normal uzunlukta, %36,6’s1 kisa veya
cok kisadir. Kadin ve erkek bireylerin ortalama yasa gore boy z-skoru arasinda

istatistiksel olarak fark bulunmamustir.

19. Calismaya katilan 0-19 yas arasi bireylerin yasa gore BKI z-skoru
ortalamas1 0,37+1,36 dir. Bireylerin %54,5’i normal BKi’ye sahip, %31,7’si kilolu
veya sismandir. Kadin ve erkek bireylerin ortalama yasa gére BKI z-skoru arasinda

istatistiksel olarak fark bulunmamustir.

20. Calismaya katilan 19 yas iizeri bireylerin yasa gére BKI ortalamas:
23,15+3,20°dir. Bireylerin 78,9’u normal BKI’ye sahip, %21,1’i hafif sisman veya
sismandir. Kadim ve erkek bireylerin yasa gore BKI ortalamalar1 arasinda istatistiksel

olarak fark bulunmamastir.

21. Ug yasindan kiiciik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19
yas lizeri bireylerin giinliik ortalama enerji alimlar1 sirasiyla 1373,8+282,6 kkal,
1502,2+384,2 kkal, 15224383,1 kkal, 1561,4+452,9 kkal, 1439,9+4423 kkal ve
1502,9+298,2 kkal’dir ve hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore Onerilen enerji

miktarlarini karsilama orani ortalama %79,0+27,2 dir.

22. Calismaya katilan hastalarin yas gruplar1 arasinda diyetle karbonhidrat
alimlar1 (g/giin) benzerdir. Ug yasindan kiigiik bireylerin giinliik aldiklari enerjiye
karbonhidrattan gelen enerjinin katkis1 3-6,9 yas ve 7-10,9 yas arasindaki hastalardan

anlaml 6l¢iide diisiiktiir (p<0,01).

23. Calismaya katilan bireylerin glinliikk aldiklar1 enerjiye proteinden gelen
enerjinin katkis1 3 yasindan kiigiik ve 3-6,9 yas arasindaki hastalarda, 7-10,9 yas, 11-
15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19 yasin istiindeki hastalardan anlamli olarak disiiktiir
(p<0,01). Tiim hastalarin yas ve cinsiyetlerine gére 6nerilen protein gereksinimlerini

karsilama orani ortalama %99,8+36,3dir.

24. Caligmaya katilan {i¢ yasindan kii¢iik hastalarin doymus yag alimlarinin
enerjiye katkisi diger yas grubundaki hastalardan anlaml 6lciide yiiksektir (p<<0,01).
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Ug yasindan kiigiik, 3-6,9 yas, 7-10,9 yas, 11-15,9 yas, 16-18,9 yas ve 19 yas iizeri
bireylerin giinliik ortalama kolesterol alimlar1 sirasiyla 11,5+10,8 mg, 7,5+10,5 mg,
12,9+£26,2 mg, 12,6£16,7 mg, 6,4+12,3 mg ve 5,1£7,4 mg’dir ve hastalarin giinliik

kolesterol alimlar1 yas gruplar1 arasinda benzerdir (p>0,05).

25. Calismaya katilan hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore Onerilen Biz
vitamini gereksinimlerini karsilama oranlar1 ortalama %91,8+45,5’tir. 19 yasindan
biiylik hastalarin Bi2 vitamini gereksinimini karsilama orani (%60,4+50,1), 10,9

yasindan kii¢iik hastalardan anlamli derecede kiigiiktiir (p<0,01).

26. Calismaya katilan hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore onerilen kalsiyum
gereksinimlerini karsilama oranlart ortalama %75,2+29,6’dir. Hastalarin gilinliik
kalsiyum gereksinimlerini karsilama oranlar1 yas gruplarina goére anlamli farklilik

gostermektedir (p<0,01).

27. Calismaya katilan hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore Onerilen ¢inko
miktarlarin1 kargilama oranlart ortalama %142,2+79,8°dir. Hastalarin giinliik ¢inko
gereksinimlerini  karsilama oranlar1 yas gruplarina gore anlamli farklilik

gostermektedir (p<0,01).

28. Calismaya katilan hastalarin yas ve cinsiyetlerine gore Onerilen demir
miktarlarin1 karsilama oranlar1 ortalama %130,1+£50,2°dir. Hastalarin giinliik demir
gereksinimlerini  karsilama oranlar1 yas gruplarina gore anlamli farklilik

gostermektedir (p<0,01).

29. Calismaya katilan 16 yas lizerindeki bireylerin %20’si, 11-15,9 yas arasi
hastalarin %6,6’s1, 7-10,9 yas aras1 hastalarin %4,8’1, 3-6,9 yas aras1 hastalarin
%6,9’u ve 3 yasin altindaki hastalarin %7,4’i aminoasit karigimini nadiren
tilketmekte veya hic tliketmemektedir. Yas gruplarina gore hastalarin aminoasit

karisimini tiikketme durumlar1 benzerdir.

30. Caligmaya katilan bireylerin %73,7’si aminoasit karigimini toz formda
(sadece suda ¢ozdiirerek ya da mama seklinde), %25,8’i i¢gime hazir formda
tilketmektedir.

31. Calismaya katilan bireylerin %37,3’li aminoasit karigtminm giinde 2 veya

daha az, %47,5’1 giinde 3, %15,2’s1 giinde 4 veya daha fazla seferde tiiketmektedir.



114

32. Calismaya katilan bireylerin %70,4’i aminoasit karisimini bagkalarinin
yaninda tiikettigini, %29,6’s1 yalnizca ailesinin yaninda tiikettigini belirtmistir. Okula
giden hastalarin  %84,2’si aminoasit karigtmmi  okulda  tiiketmediklerini,
tilketmeyenlerin %54,4’1 gerek duymadig icin tiikketmediklerini, %35,6’s1 utandigi
icin tiikketmediklerini bildirmislerdir. Bireylerin %90,1’inde aminoasit karisimi

tiikketimi sonras1 herhangi bir bulgu goriilmemektedir.

33. Calismaya katilan tiim bireylerin aminoasit karistmi ile bir giinliik
ortalama enerji alimlar1 299,5+219,2 kkal’dir. Aminoasit karisimindan gelen
enerjinin gilinliik enerjiye orani ortalama %?20,7+15,8’dir. Calismaya katilan 3 yasin
altindaki bireylerin aminoasit karigimi ile bir gilinliik ortalama enerji alimlar

664,3+189,0 kkal ve giinliik enerjiye oran1 %49,6+16,2°dir.

34. Calismaya katilan tiim bireylerin aminoasit karisimi ile bir giinliik
ortalama karbonhidrat alimlar1 36,7+34,9 g’dir. Aminoasit karigimi ile alinan
karbonhidratin giinliikk toplam karbonhidrat alimina orani ortalama %16,7+15,6’dur.
Calismaya katilan 3 yasin altindaki bireylerin aminoasit karigimi ile bir giinliik
ortalama karbonhidrat alimlar1 80,7+£28,6 g ve giinliikk karbonhidrat alimina oram

%42,2+17,5’tir.

35. Caligmaya katilan tiim bireylerin aminoasit karigimi ile bir giinliik
ortalama protein alimlar1 20,6+7,3 g’dir. Aminoasit karigimi ile alinan proteinin
giinliik toplam protein alimina orani ortalama %63,3+12,9’dur. Hastalarin toplam
protein alimlarinin giinlik toplam protein alimlarina orani yas gruplari arasinda

benzerdir.

36. Calismaya katilan bireylerin %96,3’ii en az bir ozel Uriinii satin
aldiklarini, satin almayanlarin %44,4’i pahali oldugu ig¢in, %22,2’si tatlar1 koti
oldugu i¢in , %11,1°1 nasil pisirecegini bilmedigi icin ve %?22,2’si 6zel lriinlere
gerek duymadigi i¢in satin almadiklarini belirtmislerdir.

37. Calismaya katilan bireylerin %77,8’1 diisilk proteinli 0zel {riinleri
pisirirken herhangi bir sorun yasamadigini, %15,4’1 pisirdikleri ekmegin sert
oldugunu, %5,1°1 pilavin lapa oldugunu belirtmislerdir.

38. Tim hastalarin 06zel {iriinlerle giinliikk ortalama enerji, karbonhidrat,

protein, yag ve FA alimlart sirasiyla 585,4+321,3 kkal, 119,3£70,5 g, 1,1£0,9 g,
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11,6+9,9 g ve 16,8£19,5 mg’dir. Ozel iiriinlerden gelen enerji, karbonhidrat, protein
ve yagin hastalarin tiiketimlerine olan katkisi sirasiyla ortalama %37,8+16,0,
%51,04+24,9, %3,5+2,8 ve %25,2+20,0’dir.

39. Calismaya katilan bireylerin en sik tiikettikleri yiiksek FA iceren iiriinler
kakao (%44,9), cips (%41,6), yagh tohumlar (%27,6) ve kurubaklagiller (%13,6)
olarak belirlenmistir. Hastalarin %10,3’1 haftada 1 kez cips, %5,7’si haftada 1 kez,
yogurt, peynir, ayran, dondurma veya siitlii tatli, %1,6’s1 haftada 1 kez kirmiz1 et,

tavuk ya da yumurta tiikettiklerini belirtmislerdir.

40. Calismaya katilan bireylerin %33’tiniin FA kisith diyete her zaman,
%57,2’sinin genellikle, %9,4’linlin bazen uydugu ya da hi¢ uymadigi belirlenmistir.
16 yas ve tlizerindeki hastalarin %22,9’unun, 11-15,9 yas arasindaki hastalarin
%09,8’1nin, 7-10,9 yas arasindaki hastalarin %12,9’unun FA kisithi diyeti bazen
uyguladiklart bildirilmistir.

41. Calismaya katilan bireylerin %17,3’1 sebzeleri, %11,9’u diistik proteinli
Ozel frlnleri, %8,6’s1 aminoasit karigimini, %5,8’1 ise meyveleri tiiketmeyi
reddetmektedir. Bireylerin  %37,4’tiniin  pilav, %30,9’unun normal ekmek,
%19,3’liniin ise cips, patlamis misir ve patates, %12,3’linlin et ve et iirlinleri,

%10,3’1iniin yumurta tiikketmek i¢in 1srar ettikleri bildirilmistir.

42. Calismaya katilan bireylere hastanede Onerilen total protein miktar
1,3+0,5 g/kg/giin’diir ve yas gruplart ve FKU tiplerine gore hastanede diyetle
Onerilen protein miktar1 (g/kg/giin) istatistiksel agidan benzerdir. Calismaya katilan
bireylerin diyetle toplam protein alimlart (31,9+9,5 g/giin), Onerilen protein
miktarina (36,8+8,8 g/giin) gore istatistiksel olarak anlamli derecede diistiktiir
(p<0,01). Onerilenden az (%52,3) toplam protein alanlarin ortalama alim diizeyi
9,3+6,1 g/giin daha diisiik, Onerilenden fazla (%5,3) toplam protein alanlarin

ortalama alim diizeyi 5,843,1 g/giin daha yiiksektir.

43. Calismaya katilan bireylere hastanede Onerilen dogal protein miktar
0,6+£0,3 g/kg/giin ve dogal proteinin toplam proteine orani %45,3+11,9’dur. Yas
gruplart ve FKU tiplerine gore hastanede diyetle onerilen dogal protein miktari
istatistiksel agidan benzerdir. Calismaya katilan bireylerin diyetle dogal protein

alimlart (12,3+4,9 g/giin), onerilen dogal protein miktarina gore (16,3+5,1 g/giin)
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istatistiksel olarak anlamli derecede diisiiktiir (p<0,01). Onerilenden az (%68,3)
dogal protein alanlarin ortalama alim diizeyi 6,6+4,0 g/gilin daha diisiik, onerilenden
fazla (%12,8) dogal protein alanlarin ortalama alim diizeyi 3,9+2,6 g/giin daha
yiiksektir.

44. Calismaya katilan bireylere aminoasit karigimi ile dnerilen protein miktari
0,7£0,3 g/kg/giin ve dogal proteinin toplam proteine orami %54,7+11,9°dur.
Onerilenden az (%6,6) aminoasit karisimu ile protein alanlarin ortalama alim diizeyi
16,2+9,8 g/giin daha diisiik, onerilenden fazla (%2,5) aminoasit karisimi ile protein

alanlarin ortalama alim diizeyi 9,0+5,8 g/giin daha yiiksektir.

45. Calismaya katilan bireylere hastanede Onerilen ortalama FA miktari
19+10,3 mg/kg/giin’diir ve yas gruplari ve FKU tiplerine gore hastanede diyetle
Onerilen FA miktar istatistiksel a¢idan benzerdir. Hastalarin diyetle FA alimlar
(435,3+207,1 mg/giin), Onerilen FA (501,6+£169,3 mg/giin) miktarina gore
istatistiksel olarak anlamli derecede diisiiktiir (p<0,01). Onerilenden az (%53,1) FA
alanlarin ortalama alim diizeyi 192,1+107,7 mg/giin daha diisiik, onerilenden fazla

(%22,6) FA alanlarin ortalama alim diizeyi 157,4+140,2 mg/giin daha yiiksektir.

46. Onerilen miktarda dogal protein alan hastalarin son 3 yil ortanca kan FA
diizeyleri 9,844,8 mg/dL ve son 3 yil hedef araliklardan yiiksek kan FA yiizdeleri
%353,3428,7; onerilenden fazla dogal protein alan hastalarin son 3 yil ortanca kan FA
diizeyleri 11,5+4,9 mg/dL ve son 3 yil hedef araliklardan yiiksek kan FA yiizdeleri
%62,1+36,6’dir. Dogal proteini Onerilen miktarda ve Onerilenden fazla alan
hastalarin son 3 y1l ve son 5 y1l kan FA diizeyleri ile son 3 yil ve son 5 y1l yiiksek FA

yiizdeleri istatistiksel agidan benzerdir.

47. Aminoasit karigimi ile 6nerilen miktarda protein alan hastalarin son 3 yil
ortanca kan FA diizeyleri 9,9+4,8 mg/dL ve son 3 yil hedef araliklardan yiiksek kan
FA vyiizdeleri %55,0+31,3; onerilenden az alan hastalarin son 3 yil ortanca kan FA
diizeyleri 12,3+6,0 mg/dL ve son 3 yil hedef araliklardan yiiksek kan FA yiizdeleri
%59,04+25,5’tir. Aminoasit karisimi ile Onerilen miktarda ve Onerilenden diisiik
protein alan hastalarin son 3 yil ve son 5 yil kan FA diizeyleri ile son 3 yil ve son 5

yil yiiksek FA yiizdeleri istatistiksel acidan benzerdir.
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48. Hastalarin son kan FA diizeyleri (mg/dL) ile enerji (kkal/glin), toplam
protein (g/kg/giin), dogal protein (g/kg/giin) ve diyet FA (mg/kg/giin) alimlari
arasinda negatif, anlaml1 ve orta derece (= -0,518, p=0,000; r=-0,415, p=0,000; r= -
0,440, p=0,000; r= -0,434, p=0,000) ve aminoasit karisimi ile protein alimlari
(g/kg/giin) arasinda negatif, anlamli ve diisiik derece korelasyon bulunmaktadir (r= -
0,294, p=0,000).

49. Hastalarin son 3 yil yiiksek kan FA ytizdeleri ile enerji (kkal/giin), toplam
protein (g/kg/giin), dogal protein (g/kg/giin) ve FA alimlar arasinda negatif, anlaml
ve diisiik korelasyon (r=-0,178, p=0,005; r=-0,130, p=0,042; r= -0,207, p=0,001; r=
-0,229, p=0,000) bulunmaktadir.

50. Hastalarin son 5 yil yiiksek kan FA yiizdeleri ile enerji (kkal/giin), toplam
protein (g/kg/glin), dogal protein (g/kg/giin) ve FA alimlar1 arasinda negatif, anlamh
ve diistik korelasyon (r= -0,238, p=0,000; r=-0,187, p=0,003; r=-0,276, p=0,000; r=
-0,297, p=0,000) bulunmaktadir.

Oneriler

1. FKU’niin tedavisinde erken tani ile birlikte yasam boyu tibbi beslenme
tedavisi giiniimiizde en ideal tedavidir. Hastalarin yasam kalitelerinin saglanmasi,
uygun ndrolojik ve psikososyal gelisimleri i¢in diyet ¢ok iyi bir sekilde uygulanmali
ve izlenmelidir. Hastalarin yillik ortalama veya ortanca kan FA diizeyleri, hedef
araliktaki kan FA ylizdeleri, hasta/ailesi tarafindan gonderilen kan &rneklerinin
hedefi kargilama yiizdeleri, hastanin poliklinige devam durumlari, besin tiiketim
kayitlar1 gibi ¢esitli parametreler klinikte hastanin uyumunu Olgmek igin
kullanilabilir. Hastalar diizenli olarak ayni saglik ekibi tarafindan izlenmeli ve kan

FA diizeyinin yiiksek olmasinin nedenleri multidisipliner olarak degerlendirilmelidir.

2. Fenilketoniiri yasam boyu siliren bir hastalik oldugu i¢in hastalarin ev
kosullarinda yaptiklar1 uygulamalarin degerlendirilmesi ve hastanede verilen
egitimin verimli olmasi i¢in evde izlenmeleri, yaptiklar1 uygulamalarin dogru olmasi
acisindan oOnemlidir. Bireylerde davranis degisikliginin gelismesi i¢in egitimin
stirekli ve uygulamali olmasi, uygulamalarin denetlenmesi, ailelerin ve ¢ocuklarin

birlikte egitilmeleri, besini tanima ve Onerilen besin tiirlerinin bir arada tiiketiminin
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saglanmasi, tiiketilebilecek besin tiirleri, besin hazirlama ve pisirme yontemleri, 6zel
tiriinler, FKU degisimleri, 6zel durumlarda (enfeksiyon, yolculuk, spor) beslenme
konularinda teorik ve pratik egitim verilmeli, hastaliga yonelik tarifler

gelistirilmelidir.

3. FKU’li bireylerin &zellikle ilerleyen yasla birlikte diyete uyumlari
azalmakta, bireyler aminoasit karisimini ya da oOzel friinleri tiiketmemekte,
poliklinige diizenli gelmemekte ya da kan FA 6l¢timlerini ihmal etmektedirler. Diyet
tedavisine uyumun en belirgin gostergesi olan kan FA diizeyi yiiksek ¢ikan
hastalarda oOncelikle Onerilen aminoasit karisiminin formu, miktar1 ve sikligi
sorgulanmalidir. Ardindan diyetinde degisim olarak Onerilen besinleri ne miktarda
tilkettigi, daha sonra FA icerigi yiiksek besinlerin (et, siit, yumurta, peynir veya
kurubaklagiller) tliketim miktarlar1 ve sikliklar1 sorgulanmalidir. Viicut bilesimi,
diyet ile alinan enerji, Ozel {rlinlerin tiiketim miktari, katabolizmaya neden
olabilecek durumlarin varlig1 (enfeksiyon, istahsizlik, kusma, ishal) degerlendirilmeli

sonrasinda diyetinde gerekli olan diizenlemeler yapilmalidir.

4. Hastalarin beslenme durumunun bir gostergesi olan viicut bilesimleri
klinikte rutin olarak izlenmelidir. Ayrica ¢ocukluk c¢agi obezitesindeki artis ve son
yillarda FKU’de goriilen obezite trendi nedeniyle hastalarin viicut analizleri
yapilarak obezite ve ilerleyen yillarda obeziteye bagli komplikasyonlarin ortaya

¢ikmas1 6nlenmelidir.

5. Ozel iiriinlerin igerigindeki bilgiler etikette mutlaka yer almali ve &zel
tiriinlerin mikro besin 6gesi iceriklerini arttirmaya yonelik zenginlestirme politikalar
gelistirilmelidir. Diigiik proteinli 6zel iirlinlerin satildigi yerlerin sayisi arttirilarak
hastalarin iiriinlere kolay ulagsmasi saglanmali ayrica bu iiriinlerin yerel {iretimleri
yapilarak maliyetleri diisiiriilmeli boylece maddi devlet destegi ile hastalarin daha

fazla say1 ve miktarda 6zel {irtin almalar1 saglanmalidir.

6. Hastalarin beslenme durumlarinin ve besinlerin metabolik kontrole
etkisinin daha 1iyi yorumlanabilmesi i¢in iilkemizde iiretilen ve tiiketilen tiim
besinlere ait besin dgeleri ve FA miktarlar1 bilinmelidir. Bu nedenle tiim besinlerin

giivenilir analizlerini iceren ulusal bir veritabani olusturulmalidir.
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7. Akraba evliliklerinin kronik hastaliklarda biiyiik bir risk etmeni olmasi ve
tilkemizde akraba evliligi goriilme oraninin yiliksek olmasi nedeniyle toplumun bu

konuda mutlaka bilinglendirilmesi gerekmektedir.

8. Yapilan caligmalarda beslenme tedavisinin ge¢ de olsa baslatilmasinin
hastanin yasam kalitesini arttirdig1 ve bazi asir1 davranislarini azalttig1 gosterilmistir.

Bu nedenle geg¢ tan1 almis hastalara da beslenme tedavisi uygulanmalidir.

9. Hastanede Onerilen enerji ve makro besin dgeleri, aminoasit karisimlar1 ve
FA miktarlarinin hastalarin gercek tiikketimleri ile karsilagtirildigi ve bunun metabolik
durum, nutrisyonel durum ve antropometrik Ol¢limlere uzun donem etkisini

sonuclarin1 gosteren genis ¢apli ¢calismalar yapilmalidir.

10. Hastalar mutlaka alaninda uzman saglik ekipleri tarafindan tedavi
edilmeli ve bu ekiplerin de diizenli olarak mesleki toplantilar ve konferanslar yoluyla
mevcut uygulamalar arasindaki boslugu belirleyerek bilgi ve uygulamalar
giincellemeleri gerekmektedir. Ayrica tedavi merkezleri arasindaki uygulama
farkliliklarin azaltilmasi igin tibbi beslenme tedavisine yonelik hastalar, aileleri ve
saglik uzmanlari tarafindan kolaylikla erisilebilecek ve ortak uzlasilari igeren ulusal

bir rehber gelistirilmelidir.

11. Cesitli sosyal aktiviteler, mutfak uygulamalari, egitim amagh etkinlikler
ve FKU kamplar1 diizenlenerek hastalar sosyal ve psikolojik olarak desteklenmeli ve
hastalarla saglik ¢alisanlari arasinda etkili bir iletisim saglanarak hastalarin tedaviye

uyumlari arttirilmalidir.
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Ek 2: Arastirma Amach Calisma I¢in Cocuk Riza Formu

Sevgili Geng,
“Fenilketoniirili Bireylerde Diyet Fenilalanin Toleransinin Degerlendirilmesi”
bashikli bir ¢aligma yapmay1 planliyoruz. Bu g¢alismada fenilketoniirili bireylerin

beslenme aligkanliklarini ve fenilalanin toleranslarini degerlendirmek istiyoruz.

Bu calismay1 yapmak i¢in senden 1 giin boyunca tiim yediklerini ayrintili olarak
yazmani istiyoruz. Calisma sirasinda viicut agirligini, boyunu ve diger viicut
Olctimlerini belirleyecegiz. Ayrica, degerlendirme yapabilmemiz i¢in sana ve ailene
besin tiiketim sikligin ve beslenme aligkanliklarin ile ilgili bilgi alabilmek igin
sorular soracagiz. Bu calisma sirasinda senin saghigini riske atacak bir sey
yapilmayacaktir.

Bu c¢aligma sizin gibi fenilketoniirili bireylere uygulanacaktir. Calismaya katilarak
fenilketoniliri hastaliginin beslenme tedavisinin gelismesine katkida bulunmusg
olacaksin.

Bu c¢aligmaya tamamen kendi isteginle katilabilirsin ve istedigin zaman da
calismadan ayrilabilirsin. Bu konuda istedigin karar1 almakta 6zgiirsiin. Bu ¢aligmada
alacak bilgiler tamamen arastirmaci tarafindan gizli tutulacak ve baska kimseyle
paylasilmayacaktir.

Yardimlarin ve igbirligin i¢in tesekkiir ederiz.

(Veli/Vasi Aydinlatilmig Onam Formu)

Saym Anne/Baba,

“Fenilketoniirili Bireylerde Diyet Fenilalanin Toleransinin Degerlendirilmesi”
baslikl1 bir calisma yiirtitmekteyiz. Bu calisma acik (kontrolsiiz) bir arastirmadir. Bu
calismanin amaci; bir grup fenilketoniirili hastanin fenilalanin toleransim
degerlendirmektir. Bu ¢alismay1 yapmak i¢in ¢ocugunuzdan 1 giin boyunca tiim
yediklerini detayli bir sekilde belirtmesi istenecektir. Ayrica g¢ocugunuzun boy
uzunlugu, viicut agirhigit ve diger viicut Olclimleri arastirmact tarafindan
kaydedilecektir. Besin tiketim sikligt ve beslenme aligkanliklarinizin
degerlendirilmesi i¢in ¢ocugunuza anket uygulanacaktir. Caligma esnasinda

uygulanacak yontemler herhangi bir saglik riski tagimamaktadir. Bu c¢alismanin
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gerceklesmesi sayesinde fenilketoniirili bireylerin beslenme tedavisiyle ilgili olarak
bilime ve tibba katkida bulunmus olacaksiniz.

Calismaya katilim tamamen goniilliilik esasina dayanmaktadir ve Kkatilmayi
reddetme hakkina sahipsinizdir. Istediginiz anda arastirmaciya bildirerek ¢alismadan
cekilebilirsiniz ya da arastirmaci tarafindan gerek goriildiigi takdirde arastirma disi
birakilabilirsiniz. Arastirmayr kabul etmemeniz durumunda veya herhangi bir
nedenle calisma programindan ¢ikarilmasi veya ¢ikmasi halinde, ¢ocugunuzun
tedavisinde bir aksama olmayacaktir. Arastirma igin herhangi bir ticret 6demeniz
gerekmeyecektir ve ayrica size de bir 6deme yapilmayacaktir.

Kimlik bilgileriniz ve diger verileriniz kesinlikle ¢ok gizli tutulacaktir. Gosterdiginiz
isbirligine tesekkiir ederiz. Herhangi bir konuda ihtiyaciniz oldugunda, herhangi bir
saatte Ars. Gor. Ozlem Yilmaz’1 veya Uzm. Dr. Yilmaz Yildiz’1 arayabilirsiniz.
(Katilimcinin/Hastanin Beyani)

Ars. Gor. Ozlem Yilmaz beni Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saglig1 ve
Hastaliklar1 Anabilim Dali Beslenme ve Metabolizma Bilim Dali’na davet ederek,
calismalar1 hakkinda bana bilgi verdi.

Caligmaya katilirsam tiim bilgilerimin gizli kalacagini biliyorum. Bu ¢alismaya kendi
istegimle katiliyorum ve istedigim zaman ¢aligmadan ayrilabilecegimi biliyorum.
Sormak istedigim bir sey oldugunda Ars. Gor. Ozlem Yilmaz’a XXxxxxx veya Uzm.
Dr. Yilmaz Yildiz’a xxxxxxX numarali telefondan ulagabilecegimi biliyorum.

Bu ¢alismaya katilmayi1 kabul ediyorum.



Cocugun adi, soyadt:

Cocugun imzast:

Velisinin adi, soyadi:

Velisinin imzasi:

Aragstiricinin adi, soyadi, unvant:

Adres:

Tel:
Imza:

Doktorun adi, soyadi, unvani:
Adres:
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Tarih:

Tarih:

Ozlem Yilmaz, Arastirma Gorevlisi
Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri
Fakiiltesi

Beslenme ve Diyetetik Boliimii 06100
Sihhiye/Ankara

Tarih:

Yilmaz Yildiz, Uzman Doktor
Hacettepe Universitesi, Thsan Dogramaci

Cocuk Hastanesi, 5. Kat, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Sihhiye, Ankara

Tel:
Imza:

Tarih:

Sorumlu arastiricinin adi, soyads, unvani:  Hiilya Gokmen Ozel, Dog. Dr.

Adres:
Fakiiltesi

Tel:
Imza:

Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri

Beslenme ve Diyetetik Boliimii 06100
Sihhiye/Ankara

Tarih:
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Ek 3: Arastirma Amacli Calisma i¢in Aydinlatilmis Onam Formu (Hasta Grubu)

Sayim Katilimet,

“Fenilketoniirili Bireylerde Diyet Fenilalanin Toleransinin Degerlendirilmesi”
baslikli bir caligma yiiritmekteyiz. Bu ¢alisma agik (kontrolsiiz) bir arastirmadir. Bu
calismanin amaci; bir grup fenilketoniirili hastanin fenilalanin toleransin
degerlendirmektir. Bu ¢alismay1 yapmak i¢in sizden 1 giin boyunca tiim yediklerinizi
detayli bir sekilde kaydetmeniz istenecektir. Ayrica boy uzunlugunuz, viicut
agirhiginiz, bel ve kalgca ¢evreniz arastirmaci tarafindan oSlgiilecektir. Besin tiikketim
siklig1 ve beslenme aligkanliklarinizin degerlendirilmesi i¢in anket uygulanacaktir.
Calisma esnasinda uygulanacak yontemler herhangi bir saglik riski tasimamaktadir.
Bu calismanin gerceklesmesi sayesinde fenilketoniirili bireylerin beslenme
tedavisiyle ilgili olarak bilime ve tibba katkida bulunmus olacaksiniz.

Calismaya katilmaniz tamamen goniilliiliik esasina dayanmaktadir ve katilmayi
reddetme hakkina sahipsinizdir. Istediginiz anda arastirmaciya bildirerek ¢alismadan
cekilebilirsiniz ya da arastirmaci tarafindan gerek goriildiigii takdirde arastirma dist
birakilabilirsiniz. Arastirmaytr kabul etmemeniz durumunda veya herhangi bir
nedenle ¢alisma programindan ¢ikarilmasi veya ¢ikmasi halinde, hastaliginiz ile ilgili
tedavinizde bir aksama olmayacaktir. Arastirma i¢in herhangi bir {licret 6demeniz
gerekmeyecektir ve ayrica size de bir 6deme yapilmayacaktir.

Kimlik bilgileriniz ve diger verileriniz kesinlikle ¢ok gizli tutulacaktir. Gosterdiginiz
isbirligine tesekkiir ederiz. Herhangi bir konuda ihtiyaciniz oldugunda, herhangi bir

saatte Uzm. Dr. Yilmaz Yildiz’telefonundan arayabilirsiniz.

ikinci Boliim: (Katilimcinin/Hastanin Beyani)

Sayin Ars. Gor. Ozlem Yilmaz tarafindan Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi
Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Anabilim Dali Beslenme ve Metabolizma Bilim
Dali’nda tibbi bir arastirma yapilacag belirtilerek bu arastirma ile ilgili yukaridaki
bilgiler bana aktarildi. Bu bilgilerden sonra bdyle bir arastirmaya “katilimer” olarak
davet edildim.

Eger bu arastirmaya katilirsam hekim ile aramda kalmasi gereken bilgilerin

gizliligine bu arastirma sirasinda da bliyiikk 6zen ve saygi ile yaklasilacagina
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inaniyorum. Arastirma sonuglarinin egitim ve bilimsel amagclarla kullanim1 sirasinda
kisisel bilgilerimin 6zenle korunacagi konusunda bana yeterli giiven verildi.

Projenin yiiriitilmesi sirasinda herhangi bir sebep gostermeden arastirmadan
cekilebiliriz. (Ancak arastirmacilar1 zor durumda birakmamak icin arastirmadan
cekilecegimi onceden bildirmemim uygun olacaginin bilincindeyim.) Ayrica tibbi
durumuma herhangi bir zarar verilmemesi kosuluyla arastirmaci tarafindan aragtirma
dis1 da tutulabiliriz.

Aragtirma i¢in yapilacak harcamalarla ilgili herhangi bir parasal sorumluluk altina
girmiyorum. Bana bir 6deme yapilmayacaktir.

Ister dogrudan, ister dolayl1 olsun arastirma uygulamasindan kaynaklanan nedenlerle
meydana gelebilecek herhangi bir saglik sorununun ortaya ¢ikmasi halinde, her tiirlii
tibbi miidahalenin saglanacagi konusunda gerekli giivence verildi. (Bu tibbi
miidahalelerle ilgili olarak da parasal bir yiik altina girmeyecegim).

Arastirma sirasinda bir saglik sorunu ile karsilastigimda; herhangi bir saatte Uzm.
Dr. Yilmaz Yildiz’1 arayabilecegimi biliyorum.

Bu arastirmaya katilmak zorunda degilim ve katilmayabilirim. Aragtirmaya katilmam
konusunda zorlayici bir davranigla karsilasmis degilim. Eger katilmay1 reddedersem,
bu durumun tibbi bakimima ve hekim ile olan iliskime herhangi bir zarar
getirmeyecegini de biliyorum.

Bana yapilan tiim agiklamalar1 ayrintilariyla anlamis bulunmaktayim. Kendi bagima
belli bir diisiinme siiresi sonunda adi gegen bu arastirma projesinde ‘“katilimer”
olarak yer alma karar1 aldim. Bu konuda yapilan daveti biiyiilk bir memnuniyet ve
goniilliiliik igerisinde kabul ediyorum.

Imzal1 bu form kagidinin bir kopyasi bana verilecektir.
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Katilimci

Adi, soyadi:

Adres:

Tel.

Imza

Katilimei ile Goriisen Arastirmaci

Ad1 soyadi, unvant: Ozlem Yilmaz, Arastirma Gorevlisi

Adres: Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Beslenme ve Diyetetik
Boliimii, Sihhiye, Ankara

Tel:

Imza :

Sorumlu Doktor

Adi, soyadi, unvant: Yilmaz Yildiz, Uzman Doktor

Adres: Hacettepe Universitesi, Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, 5. Kat, Cocuk
Metabolizma Bilim Dali, Sihhiye, Ankara

Tel:

Sorumlu Arastirmaci

Adi, soyadi, unvant: Hiillya G6kmen Ozel, Dog. Dr.

Adres: Hacettepe Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Beslenme ve Diyetetik
Boliimii, Sithhiye, Ankara

Tel:
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Ek 4: Anket Formu

Fenilketoniirili Bireylerin Genel ve Demografik Ozelliklere iliskin Bilgiler

GENEL BILGILER
Ad1 SOYAAL: e
Yas: oo Dogum tarihi: ........ A verunne. Cinsiyet: ......ccvenenee.
AIES: o s s
EVtel Ceptel: v,
DOSYa NO: oot
HASTALIGIN DURUMU:
1. FKU tamis1 kag aylik/giinliik iken kondu ?.................... (Tam tarihi:...... loion.. foinn.. )
2. Tani geg konuldu ise nedeni nedir?............ccocvevververennne
3. Tani kondugu anda kan fenilalanin diizeyi nedir? ............. mg/dl
4. Cocukta fenilketoniiri disinda baska bir saglik sorunu var mi1? (dosyadan bakilabilir)
1- Hayir 2- EVet (cveeecee e )
5. Cocukta herhangi bir vitamin-mineral eksikligi gézlendi mi ? (dosyadan bakilabilir)
1- Bilmiyor 2- Hayir 3-Evet (hangileri......................)
6. Cocuk herhangi bir vitamin-mineral-balik yagi destegi kullaniyor mu?
1- Hayir 2-Evet (adi........ocviveviiieieienl)
7. Cocuk herhangi bir egitim kurumuna gidiyor mu ?
1- Hayir (Neden .....c.ccoceeuenenneee. ) 2- Evet (Belirtiniz .........ccocoevueeennnn. )
AILENIN YAPISI
8. Ailedeki birey sayist ................. (Kardes sayist ........ccc.c...... kendi dahil)
9. Hasta ailenin kaginci gocugu .........ccceeveeneenee.

10. Ailede baska fenilketontirili hasta var m1 ? 1- Hayir 2- Evet (Sayisi-kendi dahil-............)

11. Anne-baba arasinda akrabalik iligkisi var m1 ? 1- Yok 2- Var (Derecesi
.............................. )
12. Yas Anne...... yil Baba....... yil
13. Meslek: Anne Baba
1-Ev hanim 1- Calismiyor
2-Memur 2- Memur
3- Isci 3-Isci
4- Emekli 4- Emekli
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14. Egitim Durumu: Anne Baba
1- Okur yazar degil 1- Okur yazar degil
2- Okur yazar 2- Okur yazar
3- ilkokul 3- ilkokul
4- Ortaokul 4- Ortaokul
5- Lise 5- Lise
6- Yiksekokul ve tizeri 6- Yiiksekokul ve tizeri
15. Ailenin herhangi bir sosyal giivencesi var m1 ? 1- Hayir 2-Evet (eveeveeeeneicncee )

16. Cevabiniz hayir ise, aminoasit karistmi ve diisiik proteinli 6zel iriinlerin {icretini nasil
kargiliyorsunuz ?
1- Kaymakamlik 2- Metvak 3- Kendi imkanlar1 ~ 4- Akrabalari 5-Diger ............
17. Ailenin aylik net geliri...................ooiinin. YTL

FKU’Li BIREYLERIN BESLENME ALISKANLIKLARINA ILISKIiN BILGILER

Fenilalanin:..........c......... mg/kg

Protein:......ccoeevvvvnnne, a/kg

Ekmek degisimi:..................... .. ml su

Sebze degigimi:....ccovevcvevevceiceeeeee e Olgek ..........(mama adi)
Meyve degiSimiz....ccocvevvececeeeeees i, g nisasta

SeKer: . o g seker

SIVI VA ot s ml siv1 yag

MISIE NISASASL: .o eveeeeeeeeeeee e ml meyve suyu

AMINOASIT KARISIMI TUKETIMI ile ILGILI SORULAR

18. Su anda kullanilan aminoasit karisiminin adi nedir ?2...........ccecveeverrenenne.

19. Su anda kullanilan aminoasit karisiminin giinliik kullanim miktari nedir (......... olgek) (.......... g)
20. Su anda kullanilan aminoasit karisimi giinde kag 6giin tiiketiliyor ?...........cccovvrueennn.

21. Su anda kullanilan aminoasit karisiminin bir 6giinii kag dakikada tiiketiliyor ............... dk

22. Aminoasit karisimi dlgiiliirken genellikle hangi 6l¢ii birimi kullaniliyor?
1- Olgek (biiyiik) 3- Yemek kasigi 5- Goz karart
2- Olgek (kiiciik) 4-Tath kasig1 6-Diger.......cevvnnnnn.
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23. Cocuk aminoasit karigimini tiikketirken kim denetliyor?
1- Anne 3- Anneanne/babaanne SDiger.cc.cvinineiannnn.
2- Baba 4- Denetleyen yok

24. Hazirlanan aminoasit karisimi nerede saklaniyor?

1- Buzdolab: 2- Oda sicakligt 3- Hemen tiiketiliyor 4-Diger

25. Aminoasit karigiminin tiikketim sicakligt nedir?

1- Soguk 2- Oda sicakligi 3- Sicak su iginde 1sitiliyor 4- Pisiriliyor 5-

26. Bekleyen mamada tat degisiklikleri oluyor mu ? 1- Hayir 2- Evet

27. Aminoasit karigimini nasil tiikketiyor?

1- Biberondan 2-Bardaktan 3-Tablet tiiketiyor 4- Diger.............
28. Aminoasit  karigimi  tiiketildikten sonra asagidaki bulgulardan hangisi  gozleniyor?
1- Karn agrist 2- Siskinlik/gaz 3- Ishal 4- Kabizlik 5-Diger......c........
29. Cocugunuz aminoasit karigiminin tamamini tiikketiyor mu?
1- Her zaman 2-Cogu zaman 3- Nadiren 4- Higbir zaman 5-Diger...............

30. Cocugunuz eger aminoasit karigimini tiiketmeden birakiyorsa, genelde ne kadarini tiikketmeden

birakiyor?
1- Yarist 2-Ugte biri 3-Dértte biri 4- Diger

31. Cocugunuza aminoasit karigimin tiikettirirken kendinizi nasil hissediyorsunuz?

1- Rahat 2-Gergin 3-Telash 4- Sakin 5-Diger...............
32. Cocugunuz bagka bireylerin yaninda aminoasit karigimini tiiketiyor mu?

1. Hayir 2.Evet
33. Aminoasit karigimini okulda tiiketiyor mu? (okula gidenlere sorulacak)

1. Haywr 2.Evet
34. Hayuir ise nedeni nedir?

1- Utamiyor  2- Ogretmeni hasta oldugunu bilmiyor ~ 3- igmesi, tasimasi zor ~ 4- Diger

35. Aminoasit karigiminin regete edilen miktari nedir ?

Mamaadt...........oc ceenennn. ayda ...l teneke kutu/sivi
(1 kutu agirhgr.......... g/mL)
36. Cocugunuz aminoasit karisiminin tamamini tiiketmediginde ne yapiyorsunuz?
1- Dokityorum 5- Dikkatini bagka yone ¢ekerek tiikettiriyorum
2- Diger 6glinde tekrar vermeyi deniyorum 6- Tiketebildigi kadarini veriyorum
3- Yemesi i¢in &diil oneriyorum D ) <<

4- Tiiketene kadar 1srar ediyorum
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OZEL URUN TUKETIMI ile ILGILi SORULAR

37. Cocuk ozel irlinleri tiiketiliyor mu?  1- Hayir 2- Evet (hangileri.......cccooevnvicininnn, )
38. Cevabiniz hayir ise nedeni nedir?
1- Ozel iiriinlerin fiyatlar1 cok pahali 3- Anne 6zel {irtinleri nasil pisirecegini bilmiyor
2- Ozel iiriinlerin tadlar1 cok kotii 4- Dier.cceeieeiieeeiieeeieee
40. Ogzel iiriin pisirirken nasil sorunlar yasaniyor?

1- Yavas ateste pisiriyor ~ 2- Lapa oluyor pisiremiyor  3- Ekmek sert oluyor

GENEL BESLENME ALISKANLIKLARI ile iLGiLi SORULAR

41. Cocugun bakimindan kim sorumlu ve yemeklerini kim hazirliyor?

Bakim Yemek
1- Anne 1- Anne
2- Baba 2- Baba
3- Anneanne/babaanne 3- Anneanne/babaanne
4-Diger (veevvnnininnn) 4-Diger (ceovenvnnnnn. )
42. Giinde kag¢ 6giin besin tiiketiliyor? — ........... Ana L Ara
43. Asagidaki besinlerden hangilerini tiikketmeyi siklikla reddediyor?
1- Aminoasit karigimi 3- Sebzeler 5- Ozel iiriinler (hangileri........................... )
2- Tath besinler 4- Meyveler 6- Diger.....coovviviniininnns

44. Cocugunuz tiiketmemesi gereken besinlerden hangisini tiiketmek konusunda siklikla 1srar ediyor?
1- Siit ve tirtinleri  2- Yumurta  3- Et ve lirlinleri  4- Ekmek  5- Pilav 6- Diger...........

45. Cocuk sizce diyete uyuyor mu?

1- Tam 2- Genellikle 3- Bazen 4- Uygulamiyor
46. Cocuk diyete uymuyor ise nedeni nedir?
1- Anne-baba hastaliga inanmiyor 4- Verilen besinler ile doymuyor
2- Aile biiyiikleri hastaliga inanmiyor 5-DIZer (ceeeveeeeirieeinieeieieeeen, )
3- Komsu - akraba ¢ocuklarinin yediklerinden istiyor (6zenti)
47. Uygulanan diyet ile ¢cocuk doyuyor mu? 1- Doyuyor 2- Doymuyor
48. Cevabiniz doymuyor ise nedeni nedir?
1- Ailenin yediklerinden istiyor 3- Bazi besinlere ¢ok diiskiin 5-Diger (veuennnnn... )
2- Ozel iiriinlerin tadm1 sevmiyor-yemiyor 4- Ozel iiriinleri alamryor
49. Aile mutfak terazisi kullanmiyor mu?  1- Kullanmiyor 2- Kullaniyor (markasi........... )

50. Aile mutfak terazisi kullanmiyor ise nedeni nedir?

1- Olmadig i¢in kullanamiyor 5- Can sikici
2- Agirliklar paketin lizerinde yaziyor 6- Zaman alici
3- Tartmadan agirhig1 tahmin edebiliyorlar T-DiZer (vovvveriiniiieiiaiaeanan, )

4- Tartmanin kan fenilalanin diizeyi iizerine etkisi olabilecegini diisiinmiiyorlar
51. Genellikle hangi tada sahip besinleri tiiketmekten daha ¢ok hoslantyor?
1-Tath 2-Tuzlu 3-Eksi 4-Diger



HASTA DOSYASI

Adi Soyadu:

[oe.

Dogum tarihi: ...
Cinsiyet: .....ccoovvvennee.

Dosya 0 R
FKU tani konma tarihi: .....ccccoecueeeeenne
anda kan

Tam kondugu

FA
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Tarih

Agirhik (kg)

Boy uzunlugu (cm):

Kan FAD (mg/dl):

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Bos Siire:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Mama adi

Vit-min ad1

Tarih

Tarih

Agirhik (kg)

Agirhik (kg)

Boy uzunlugu (cm):

Boy uzunlugu (cm):

Kan FAD (mg/dl):

Kan FAD (mg/dl):

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Bos Siire:

Bos Siire:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Mama adi

Mama ad1

Vit-min adi

Vit-min adi

Tarih

Tarih

Agirhik (kg)

Agirlik (kg)

Boy uzunlugu (cm):

Boy uzunlugu (cm):

Kan FAD (mg/dl):

Kan FAD (mg/dl):

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Bos Siire:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Mama ad1

Vit-min adi

Tarih

. . Bos: FA:
Diyet FA (mg/kg): Bos Siire:
Diyet protein (g/kg): Bos: Prot:
Mama adi
Vit-min ad1
Tarih
Agirlik (kg)

Agirlik (kg)

Boy uzunlugu (cm):

Boy uzunlugu (cm):

Kan FAD (mg/dl):

Kan FAD (mg/dl):

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Bos Siire:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Mama ad1

Vit-min ad:

Tarih

Agirhik (kg)

Boy uzunlugu (cm):

Kan FAD (mg/dl):

Diyet FA (mg/kg):

Bos: FA:

Bos Siire:

Diyet protein (g/kg):

Bos: Prot:

Mama adi

. . Bos: FA:
Diyet FA (mg/kg): Bos Siire:
Diyet protein (g/kg): Bos: Prot:
Mama adi
Vit-min ad1
Tarih
Agirhik (kg)

Boy uzunlugu (cm):
Kan FAD (mg/dl):

. Bos: FA:
Diyet FA (mg/kg): Boz Siire:
Diyet protein (g/kg): Bos: Prot:
Mama adi
Vit-min ad1

Vit-min adi
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Adi Soyadr: Anket No:

BESIN TUKETIM SIKLIGI KAYIT FORMU

TUKETIR TUKETIM SIKLIGI MIKTAR
MI?

BESINLER s |2 |2 |8 | s
s |5 [E |5 |2 |2 |2 |% |2 |5t Ze
S (B |2 (% |3 [2 |22 |83 [~52 (%5
< <, i = = bl I =

2|2 |2 |2 |7 |77

SUT ve SUT URUNLERI

St (yagls, yy, yagsiz)

Yogurt (yagli, yy)

Peynir (beyaz, kasar)

Ayran

Dondurma ve siitlii tatlilar

ET ve ET URUNLERI
Kirmizi et

Tavuk (biitin, derili,
derisiz)

Sucuk, salam, sosis

Sakatatlar (.......... )
Yumurta
KURUBAKLAGILLER

Mercimek, nohut, kuru
fasiilye, barbunya

YAGLI TOHUMLAR
Ceviz, findik, fistik, badem,
leblebi, aygekirdegi
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TUKETIR TUKETIM SIKLIGI MIKTAR
Mi?
BESINLER i IAEREREREEEY R
e | B 1& |8 |G |2 | |Y% |3 SEl s | 2 E
v | 2 ) = aQ 0 o i -2 B | £
> = T I = = = = : = =| E‘lb S
Rig |2 |2 |& |2 |2 |2 |8 |25]° |2=
= = - = - ot
= = = = <« <=
B
EKMEK VE DiGER TAHILLAR

Ekmek (beyaz, kepekli tam
bugday, cavdar)

Makarna, eriste, sehriye

Piring

Bulgur

Hamur isleri (borek vb)

Kurabiyeler

SEBZELER

Misir

Patates

Pazi

Ispanak

Karnabahar

Lahana (Briiksel)

Taze fasulye

Asma yapragi

Bakla (taze)

Bezelye

Brokoli

Lahana (kirmizi)
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TUKETIR TUKETIM SIKLIGI MIiKTAR
Mi?
BESINLER 3 3|3 |8 | s 4
el =& s |2 |2 |1 |2 |2 gEl ]
5] S | B =) = a A v ) mol = = E
rl &l |5 [ |2 |2 [8 |3 |28 | &2
M= & (2 |€ |2 |2 |2 |2 |35 ° |<=
:‘E = 5 < <
g |2 |2
MEYVELER
Avokado

Hurma (Medine)

Hurma (Trabzon)

igde

Kuru meyveler

DIGER YiYECEK VE iICECEKLER

Turk kahvesi

Nescafe

Salep

Cikolata-yiyecek

Cikolata-igecek

Kakao

Nesquik

Diyet igecekler (kola, fanta
vb.)
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BESINLER

TUKETIR TUKETIM SIKLIGI MIKTAR
Mi?
& - |2 |13 |2 |E | 8% -
= | = g a ) v =
S| B2 |2 |Es|3s|es|gs|R |28 25 |25
] P2 = E2| 22| 22| 829 R ) S0 =
RIE |8 |2 |2 |85 |§ |2 |24° |2=
E || (8 [ | <3

OZEL URUNLER

SUT

Dalia likit stt (200 ml)

Nestle Prozero (250 ml)

Milupa LPD (400 g)

KOFTE

Mamma diigik proteinli
kofte (4*62 g)

Mader sebzeli kofte harci
(80 g)

PEYNIR IKAMESI

Mamma peynir ikamesi
(120 g)

YUMURTA IKAMESI

Mamma yumurta ikamesi
(250 g)

Balviten Zastepnik Jaja
yumurta ikamesi (200 g)

EKMEK

Balviten B. Krakowska
(baget ekmek) (400 g)

Balviten dilimli beyaz
ekmek (500 g)

Balviten dilimli beyaz tost
ekmegi (300 g)

Kajzerki yuvarlak beyaz
ekmek (200 g)

Halk ekmek (500 gr)

UN

Mamma un (1 kg)

Balviten Piekarz ekmek unu
(500 g)

Halk ekmek un (2 kg)

Nutricia Laprofin un
(500 gr)
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BESINLER

TUKETIR

Mi?

TUKETIM SIKLIGI

MIKTAR

Evet
Hayir
Her 6giin
Her giin

Haftada 1 kez
Haftada 2-3 kez
Haftada 3-4 kez
Haftada 5-6 kez

daha seyrek
Olg¢ii
Agirhk/
Hacim

Ayda 2-3 kez
Ayda 1 veya

MAKARNA

Mamma boru makarna
(500 g)

Mamma spiral/diidik
makarna (500 gr)

Mamma midye/nokta
makarna (500 gr)

Balviten makaron rurki
diidiik makarna (250 g)

Balviten makaron Swiderki
burgu makarna (250 g)

Balviten spagetti makaron
(250 g)

Balviten makaron Wstazki
gerit makarna (250 g)

SEHRIYE

Mamma tel gehriye
(500 g)

Balviten Makaron Nitka
Cienka tel sehriye (250 gr)

IRMIK

Mamma irmik (500 g)

ERISTE

Mader dusuk proteinli eriste
(125 g)

Mader 1spanakli eriste
(125 g)

Mader karigik sebzeli eriste
(125 g)

Mader domatesli eriste
(125 g)

CORBA

Balviten sehriye gorbasi
(2*28 g)

Mader domates gorbasi (80 g)

Mader tarhana gorbast (80 g)
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BiSKUVI, CIKOLATA, KRAKER, KEK, KURABIYE,CiPS

7

Mamma findik ezmesi
(230 g)

Mamma peynir aromali cips
(40g)

Mama domatesli kraker
(100 g)

Mamma sable biskiivi
(120 g)

Mamma limonlu kek
(240 g)

Mamma gikolatali kurabiye
(135 )

Mamma kayisili kek
(240 g)

Mamma dustik proteinli
cikolata (1 kg)

Mamma Krakuski Cips
(70 gr)

Halk ekmek gerez (25 gr)

Milupa flakes tahil gevregi
(375 ¢)

Milupa Ip bar (3%*25 g)

Milupa LPF(muhallebi)
(300 g)

Balviten targinli biskiivi
(150 g)

Balviten tuzlu kraker
(70g)

Balviten Biszkopty
pandispanya (125 g)

Balviten soganli tuzlu
kraker (120 g)

DIGER
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