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SUNUS

Buglin bircok dogustan metabolik hastaliklarda uygulanan tek
tedavi tibbi beslenme tedavisidir ve yasam boyu siirmektedir. Dogustan
metabolizma hastaliklarinin birka¢ tanesi haric hemen ¢ogu otozomal
resesif genetik gegcislidir. Yakin akraba evliliklerinin yiksek oldugu
Ulkemizde bu hastaliklarin gérilme sikligi yiksektir ve bunlar igcinde de
amino asit metabolizma bozukluklarina daha sik rastlanmaktadir. Erken
tanive erken tibbi beslenme tedavisi metabolizma hastaliklarindaki basariy!
da beraberinde getiren etmenlerin basinda gelmektedir. Gen defekti
nedeniyle enzim eksikliginde veya yoklugunda gelisen hastaliklardan
bazilarinda metabolize olmayan besin 6gesinin diyetten cikariimasi
veya beyin hasarina neden olmadan kisitlanmasi veya bazi metabolizma
hastaliginda da sentezi gerceklesmeyen 6rnegin bir amino asitin yerine
koyma tedavisi uygulanabilir.

Tam ve tedavideki uygulamalar ve elde edilen basarilar metabolizma
hastaliklarini gocukluk ¢cagindan eriskin dénemde de izlemi ile tim yasami
icine alan bir tedavi plani gerektirir.

Tibbi beslenme tedavisinde bireye 6zgti ve tim tanidaki parametrelerin
degerlendirildigi uygulamalarla bugtin elde edilen basan saglkl, toplumda
islev goren bireylerin cogalmasi ile bu konuda calisan pediatrist, psikolog,
diyet uzmani, kimyager, hemsire gibi bir ekip ¢alismasi ile olanaklidir.

Bu kitabi hazirlayan Sayin Prof Dr. Giilden Koksal, Dr. Dyt. Hilya
Gokmen Ozel’e, katkida bulunan Dog. Dr. Serdar Giiler'e ve calismada
emegi gecen herkese tesekklr eder, kitabin okuyanlara faydali olmasini
dilerim.

Dr. Seraceddin COM
Genel Mudir
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GiRiS

Beslenme bliyime, gelisme, saglikh yasam
ve fiziksel aktivite icin gerekli besinlerin me-
tabolik veya biyokimyasal vyollarla organiz-
mada kullaniimasidir. Besinlerin organizmada
kullaniimasi basit bir olay olmayip enzimlerin
katalize ettikleri karmasik olaylar serisidir. Gen de-
fekti nedeniyle enzim eksikligi/yoklugunda gelisen
hastaliklardan bazilar metabolize olmayan besin
ogelerinin diyetten c¢ikarilmasi veya miktarinin
kisitlanmasi ile tedavi edilebilir. Yenidogan doéne-
minde ortaya ¢cikan metabolik bozukluklarin gogu adir hastaliklardir. Ozgdil
etkin tedavi hemen baslatiimadiginda 6liimle sonuglanabilir. Son yillarda
DNA incelemeleri ile de, pek cok kalitsal metabolik hastalikta prenatal
tani olanakhdir. Ulkemizde sik rastlanan metabolizma hastaliklar 3 grup
altinda toplanmaktadir (Tablo 1).

Tablo 1. Yenidoganda metabolik hastalik gruplari

Aminoasit ve Protein Karbonhidrat Lipid Metabolizmasi

Metabolizmasi Bozukluklari Metabolizmasi Bozukluklan
Bozukluklan

Fenilketoniri Galaktozemi Hiperlipoproteinemiler

Mapple syrup urine hastaligi | Glikojen Depo Lizozomal Depo
Hastaliklar Hastaliklari

Tirozinemi !—Ierediter Fruktoz | Peroksizomal
Intoleransi Hastaliklar

Homosistinuiri Laktik Asidoz

Organik Asidemiler
metilmalonik asidemi,
propionik asidemi
glutarik asiduri tip I, tip Il

Ure Siklus Enzim Defektleri

Sitrullinemi

Hiperamonemiler

Arjininemi
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Bulgular

Metabolik hastaligi olan bebekler dogumda genellikle normaldir.
Beslenmeyi izleyen gunlerde hastalik belirtileri ortaya cikar (Tablo 2).

Tablo 2. Metabolik hastaliklarda cesitli sistemlere ait ortaya cikan be-
lirtiler

Gastrointestinal | Kardiopulmoner | Karaciger Merkezi sistem
sistem bozukluklan | sinir sistemi
*Az besin alimi | * Apne e Sarilik * L etariji
*Kusma * Solunum *Yaygin * Konviilsiyon
sikintis damar ici
pihtilagsma
sishal * Takipne *Karaciger | *irritabilite
buyukligu
*Koma
*Hipo ve hipertonisite
* Zeka geriligi
* Motor bozukluk

Bunlarin disinda idrarda kéti koku olmasi, bébrek taslari gibi dogumsal
metabolizma bozuklugu acisindan inceleme gerektiren bulgular Tablo 3’te
gorulmektedir.

Tablo 3. Anormal idrar kokusu ile birlikte olan aminoasit metabolizma
bozukluklari

Hastalk idrar kokusu
Fenilketonuri Kuf

Maple Syrup Urine Disease (MSUD) Akca agag surubu
Glutarik Asidemi (Tip 3) Terli ayak
izovalerik Asidemi Terli ayak
Metionin Malabsorbsiyonu Lahana

Trimetil Aminuri Kokmus balik

B — Metil Krotonil GlisiUri Kedi

Trozinemi Kokmus balik-lahana
Oasthouse Hastalig Serbetci otu
Howkinsinri Yizme havuzu
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Hastaliklarin Tanimlanmasi

Metabolizmanin dogustan bozukluklarinda bulgular, vicut sivi ve
dokularinda yuksek dlizeylerde biriken substrat veya metabolitlerin tok-
sik etkilerine veya sentezi azalan Granun eksikligine bagh olarak degisir
ve bunlarin tayini ile tani konulur. Hastaliklarin gogu otozomal resesif
gegcislidir. Tasiyici anne ve babada hastalik olusma riski % 25’dir. Akraba
evliligi hasta gcocuk olma riskini arttirir (Sekil 1).

() T

I"II"||"|I'

TASIYICI  TASIYICI SAGLIKLI

Sekil 1. Kalitsal metabolizma hastaliklarinin genetik gegcisi
Hastaliklarda Tedavi Yontemleri
1. Toksik bilegiklerin uzaklastirimasi veya etkisizlestiriimesi

* Mekanik uzaklastirma (hemodiyaliz, periton diyalizi,
kan degisimi),

* Diyetteki toksik bilesiklerin olabildigince azaltiimasi,
» Kandaki toksik bilesiklerin ilaglarla uzaklastiriimasi,
2. Eksik Grtnun verilmesi

3. Ko-enzimler ile enzim aktivitesinin arttiriimasi
(sinirh basar)

4. Eksik olan enzimin yerine konulmasi (henuiiz hepsinde
basaril degil)
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5. Hasta hiicrenin genetik yapisinin normal hiicre ile degistiriimesi

Organ transplantasyonlari,

Kemik iligi nakli (deneme asamasinda),

Somatik gen tedavisi.
Beslenme Tedavisi

Bazi metabolik hastaliklarda su anda uygulanan tek tedavi beslenme
tedavisidir. Toksik besin 6gesinin diyetten c¢ikariimasi veya miktarinin
azaltlmasi esasina dayanir. Metabolik hastaliklarin hemen hepsinde
metabolizmasi bozulmus olan maddenin, baska bir deyisle bozuklugu
yapan esas 6genin aliminin kisitlanmasi gereklidir. Diyet, hastaligin kétu
gidisini durdurmaldir. Aksi halde gereksiz ve pahali bir tedavi uygulanmis
olur. Diyet, blyume ve gelismeyi kétl yénde etkilememelidir. Beslenme
tedavisi, biyokimyasal parametrelerin yardimiyla DIYETISYEN, DOKTOR,
HEMSIRE ve AILE is birlii ile yapilirsa iyi bir egitimle basaril bir uygulama
gerceklesebilir ve hastalik kontrol altina alinabilir.

Kalitsal Metabolizma Hastali§i Olan Hastalarin Diyetlerinde Ana ilkeler
* Merkezi sinir sisteminin korunmasi,

* Normal fiziksel gelisimin saglanmasi,

* Biyokimyasal parametrelerin diizeltilmesi,

* Diyetle gerekli miktarda protein, enerji, vitamin, mineral ve eser
elementlerin saglanmasi,

* Hastaicin diyetintat, cesitlilik gibi ydnlerden kabul edilebilir olmasinin
saglanmasi, degisim listeleri ile diyetin tek dizeliginin yok edilmesi ve en
6nemlisi hastanin doyurulmasi,

* Ailelerin hastalik hakkinda aydinlatiimasi ve uygun izlemler ile yasam
boyu egitimin sirdiriimesi gerekmektedir.
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FENILKETONURI

Karacigerden salgilanan “fenilalaninhidrok-
silaz” enziminin yetersizligi veya azligi nedeni-
yle fenilalaninin vicutta kullanilamamasi so-
nucu olusan, taslyici baba ve annenin hastalikli
genleri ile cocuga gecen kalitsal metabolik bir
hastaliktir.

Tani

Dogumdan sonra 24-48 saat arasinda 6zel bir filtre kagidina topuk-
tan alinan bir damla kan ile tani konur. Bebegin ilk 24 saatlik beslenme-
sini izleyen saatlerde kanin alinmasi saglkli tani konulabilmesi acgisindan
onemlidir. Ulkemizde 1/4000-4500 bebekte gérilmektedir. Yapilan
tarama programlari ile yilda 300-400 yeni fenilketonurili bebek tedaviye
alinmaktadir.

Bulgular

* Kan fenilalanin diizeyi ylksektir.

+ Ik aylarda fark edilmez.

e 5-6. aylarda zeka geriligi ortaya cikar.
e Blyume, gelisme geriligi,

* Yidrame ve oturmada sorun,

* idrar ve terde kiif kokusu,

* Mikrosefali (kicuk kafa yapisi),

* Sag, deri ve gézlerde acik renk,

¢ Cilt sorunlarn ve deri dokunttileri,

* Asirn hareket ve davranis bozukluklari,
* Havale, kusma gibi bulgular géralir.

Fenilalanin nedir?

Digsaridan besinlerle almamiz gereken vicut i¢in gerekli olan tim pro-
teinlerin yapisinda bulunan bir aminoasittir. Fenilalanin viicutta sentez
edilmedigi icin elzem bir aminoasittir.

Kan Fenilalanin Diizeyini Etkileyen Etmenler

Normal kan fenilalanin diizeyi 2-6 mg/dl (120-360 umol/l) arasinda
olmalidir. Yiksek fenilalanin diizeyi beyinde onarilamayan hasara neden
olur. Kan fenilalanin dlizeyinin artmasina neden olan etmenler sunlardir:

11
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* Diyet tedavisinde yapilabilecek hatalar
> Yetersiz enerji ve besin 6gesi alimi (protein, karbonhidrat, yag,
vitamin, mineral),
> Aminoasit karisiminin énerilenden az tuketilmesi,
> Fenialaninden zengin besinlerin asin tiiketilmesi,
> Dustlk proteinli 6zel Grunlerin tuketiimemesi,
> Aspartam igceren besinlerin alimi (besin etiketleri cok iyi
okunmalhdir),
> Onerilen diyete uyulmamasi,
* Gegirilen atesli hastaliklar,
* Besin aliminin azalmasi, uzun sureli aclik, ishal, kusma
* Yas (blyume hizinin artmasi),
e Hastaligin tdrd.

Cesitli Glkelere gore 6nerilen kan fenilalanin diizeyleri Tablo 4’de
verilmigtir.

Tablo 4. Onerilen kan fenilalanin diizeyleri

ingiltere 6nerileri 1993 Almanya 6nerileri 1997 ES PKU
Yas PA diizeyleri PA diizeyleri yas PA diizeyleri
0 0

1 1

2 120 - 360 umol/I 2

3 2-6 mg/dl 40-240 umol/l 3 120 - 360 umol/l
4 0,7-4 mg/dI 4 2 -6 mg/dl

5 5

6 6

7 Okul yasi 7

8 8

9 120-480 pmol/l 9

10 | 2-8 mg/dl 10

11 40-900 umol/l 11

12 0,7-15 mg/dl 12

13 13 | 360-600 umol/l
14 14 | (<900 umol/l)
15 15

16 16 | 6-10 mg/dl
17 40-1200 umol/l 17 | (<15 mg/dl)
18 | 120-700 umol/l 07 — 20 mg/dI 18

19 | 2-11,7 mg/dl 19

20 20
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Beslenme Tedavisi

Gun.t']r.ni]zde su anda uygulanan tek tedavi TIBBi BESLENME
TEDAVISI’dir. Hastaligin tirine gore degisir. Diyet tedavisine yagsamin ilk
21 gununde baslanmalidir. Diyet tedavisi yasam boyu surmelidir.

Fenilketonurili bebekler dogumu izleyen ilk glinlerde teshis
edilebildiginde, uygun beslenme tedavisi ile hastaligin kalici hasar birakan
bulgulari énlenebilir ve bu ¢cocuklarin zeka gelisimleri akranlarina benzer
olabilir. Beslenme tedavisinin amaglar:

* Kan fenilalanin dizeyini normal buyumeyi saglayacak, beyin
hasarini 6nleyecek veya en az dlizeye indirecek diizeyde tutmak,

* Diyetle hiperfenilalaninemiye yol agcmayacak, biyime ve gelisme
icin yeterli olacak fenilalanin (fenilketondri tiru, hastanin yasi, boyu, kilo-
su ve kan fenilalanin diizeyine gére her bireyin toleransi farklidir), protein
(bebeklerde 2,2-3,5 g/kg/giin, oyun g¢adi cocugunda 1,5-2,2 g/kg/gilin),
enerji, vitamin ve eser elementleri saglamak,

e Hasta igin diyetin tat, cesitlilik gibi yénlerden kabul edilebilir
olmasini saglamak, degisim listeleri ile diyetin tek dlzeligini yok etmek,
en 6nemlisi de hastayl doyurmak,

e Hastanin izlem sirasinda agirlik kaybi ve diger katabolik olaylar-
dan etkilenmemesini saglamak (zira viicut proteinlerinin yikimi fenilala-
ninin aciga ¢cikmasini saglar ve hastanin agirlik izlenimi enerji alimindaki
yetersizligin ya da asiri enerji aliniminin degerlendirilmesini gerektirir),

* Teorik olarak hastanin fenilalanin, protein ve enerji gereksinimlerini
bireysel olarak saptamak, gunluik verilecek fenilalanin miktari bebeklerde
6-8 6glinde, cocuk grubunda ise 3 veya 4 esit 6giinde vermek, dogal pro-
tein kaynaklarinin 6ncelikle tiiketilmesini saglamak ve alimlari izlemek,

* Hastabuyudikcge diyet kapsaminda
bazi degisiklikler olmakla birlikte hastanin
yasam boyu kendisine verilen diyeti tiket-
mesini saglamak,

* Diyetisyen ve doktor tarafindan
hasta ve ailesine hastalik, beslenme te-
davisi ve kullanilan aminoasit karisimlari,
disik proteinli Grinler ve degisim
listeleri hakkinda gerekli egitimi vermek
olmaldir.
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Yasak Besinler: Bu besinler fenilalanini yliksek miktarlarda icermekte-
dir. Tuketilmesi sakincalidir (Tablo 5).

Tablo 5. Yiiksek miktarda fenilalanin iceren besinler

ET GRUBU

e Her tirlG hayvan etleri

» Sakatatlar (karaciger, bébrek, beyin vb.)

* Et Grlnleri (sosis, sucuk, salam, pastirma vb.)

e Her turlt kabuklu deniz trlini ve balik turleri

* Tavuk, hindi eti ve Grunleri

YUMURTA

 Her tarli yumurta ve icerisine yumurta giren her tirli besin
SUT ve SUT URUNLERI

* Sit (yagh, yarim yagh, yagsiz)

e Yogdurt (yagh, yanim yagl, yagsiz), ayran, cacik
o Kefir

e Her tirli peynir

 Sutld tathlar

YAGLI TOHUMLAR

* Her tarlt yagh tohum (findik, fistik, ceviz, badem, leblebi, ¢cekirdek vb.)
TAHILLAR

* Normal ekmek ve un (bugday, cavdar, arpa, yulaf), bazlama, gézleme

* Kek, kurabiye, kraker ve bisklviler
KURUBAKLAGILLER

* Kuru baklagiller (kuru fasulye, soya, nohut, mercimek, i¢ bakla, barbunya...)

Aspartam: Aspartam bazi hazir besinlerin yapiminda kullanilan ve vicut-
ta parcalandiginda fenilalanine doéniigsen bir yapay tatlandiricidir. Yapay
tatlandirici olarak kullanilan ASPARTAM (E951), ASESULFAM K(E950) ve
ASPARTAM ASESULFAM K(E962) tuzu kullaniimasi sakincalidir (Tablo 6).

14
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Tablo 6. Aspartam iceren Besinler veya icecekler

* Gazli icecekler (diyet kola, diyet gazozlar gibi diyet iceceklerde)

e Sakizlar

» Bazi sofra sekerlerinde

* Baz diyet biskiivi, kek, krakerlerin bilesiminde

» Bazi ilaglar (6ksuruk suruplari gibi) (doktorunuza danisin)

* Bazi dis macunlari

Degisim Besinler: Bu besinler belirli miktarlarda fenilalanin igerdikler-
inden ancak diyet uzmaninizin énerdigi miktarlarda tiketilebilir. Bu grup-
taki besinler serbest olarak tiiketilemezler (Tablo 7 ve 8). DANISMADAN

TUKETMEYiINiz!

Tablo 7. Sebze degisimi (1 degisim sebze 15 mg Fenilalanin ve 0.6 g

protein icerir)

* Asma yapragi 1049 4 yaprak

* Aysberg 359 3/4 su bardagi (kiyilmis)
» Bakla (taze) 59 1/2 kiiguk boy (tanesiz)
* Bamya 20g 7 adet

* Bezelye 1049 1 yemek kasigi

* Brokoli 109 1 kuguk cicek

* Biber (dolmalik) 359 1 orta boy

* Biber (kirmizi) 30g 1/2 orta boy

* Biber (c¢arliston) 409 2 orta boy

* Domates 60 g 1/2 kiiguk boy

* Enginar 2049 1/4 kuicuk boy

* Havug 509 1 kiicuk boy

* Ispanak 159 4 yaprak

» Kabak 30¢g 1/3 kiiciik boy

» Kabak (bal) 50 g 1 kibrit kutusu

» Karnabahar 2049 1 kugulk cicek

* Kereviz 30¢g 1/2 kiigiik boy

15
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* Kivircik 30g 5 yaprak

* Lahana 35¢ 3/4 su bardagi (kiyilmisg)
* Lahana (bruksel) 109 1 adet

e Lahana (kirmizi) 359 1/2 su bardag (kiyilmis)
e Mantar 209 1 orta boy

e Maydonoz 5¢ 5 dal

e Misir 159 1 silme yemek kasigi
e Pancar 359 1/4 kiiclik boy

* Patates 159 1/4 kiglik boy

* Patlican 30g 1/3 klicuk boy

* Paz| 15g 1 yaprak

* Pirasa 259 3 parca

 Salatalik 105 g 1 orta boy

* Salca 10g 2 tath kasig

* Sarimsak 109 2 kuclk dis

* Semizotu 35¢g 10 kiicuk dal

* Sogan 459 1/2 orta boy

* Sogan (yesil) 359 4 adet ince sogan

* Salgam 509 1 kiiglik boy

* Taze fasulye 20¢g 3 kiclik boy

* Turp (kara) 35¢g 1/2 kiclik boy

e Turp (kirmizi) 409 2 orta boy

16
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Tablo 8. Meyve degisimi (1 degisim meyve 15 mg Fenilalanin ve 0.5 g

protein icerir)

¢ Ananas 105¢g 2 orta boy (dilim)
* Armut 1159 1 kiclik boy

e Avakado 159 1 ince dilim (1/20)
* Ayva 150 g 1 kiicuk boy

* Bogurtlen 4049 6 adet

* Cilek 60 g 5 orta boy

e Dut 409 6 adet

* ElIma 165 g 1.5 kiigiik boy (1 orta boy)
* Erik 1159 4 orta boy

* Erik (san) 100 g 3 orta boy

* Greyfurt 150 g 1/2 blyik boy

* Hurma (Medine) 25¢g 6 orta boy

* Hurma (Trabzon) 509 1/2 kiuguk boy

* igde 159 6 adet

* incir 50 g 1 kiiciik boy

* Karpuz 105 ¢ 1 ince dilim

* Kavun 709 1/2 ince dilim

* Kayisi 45¢g 2 kugiik boy

¢ Kiraz 95¢ 10 blyuk boy

e Kivi 60 g 1/2 orta boy

e Limon 85¢g 1 orta boy

* Mandalina 709 1 kiiciik boy

* Muz 45¢g 1 kiicuk boy

e Nar 85¢g 1/2 orta boy

* Portakal 759 1/4 orta boy

* Seftali 859 1/2 kiigiik boy

17
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* TUysuz seftali 709 1/2 kiiguk boy

* Vigne 95¢ 10 adet

* Yeni diinya 859 4 adet

* Uziim 100 g 1 kiigiik su bardagi

Serbest Besinler: Bu grupta cocugun biliylime ve gelismesi igin gerekli

olan enerji ve diger besin 6gelerini saglayan ve fenilalanin icermeyen ser-
best besinler bulunmaktadir (Tablo 9). SERBESTCE TUKETILEBILIR!

Tablo 9. Serbest besinler

TATLILAR

* Pronot biskdvi

* Misir nisastasi

* Seker

e Sade lokum

» Sade akide sekeri

* Siitsliz bazi dondurma ve tatlilar (diyetisyeninize danisarak tiketin)

YAGLAR

* Aycicek yagi

* Zeytinyagi

* Findik yagi

* Soya yagi

* Misirézii yagi

ICECEKLER

* Su

e Soda

e Elma suyu

e Limonata

* Cay

* Bitki caylari (Ihlamur,adacayi vb.)

e Kahve

» Gazli icecekler (diyet olmayan, sekerli)
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Aminoasit karigsimlari (6zel mamalar): Fenilketonurili cocuklarin pro-
tein ve fenilalanin icerigi yliksek olan;

e Et ve et Urunleri,

e  Yumurta,

e Sut ve drunleri (peynir),

e Kurubaklagiller gibi besinleri tiketmeleri
sakincali oldugu icin,

cocugun blyiime ve gelismesiigin gerekli protein, fenilalanin icermeyen
aminoasit karigimlarindan (6zel mamalardan) saglanmalidir. Yagsam boyu
hastaligin tiiriine goére ve diyetisyenin 6nerilerine gore guinliik tiketilmesi
gerekmektedir.

Dusuk proteinli 6zel iranler: Protein ve fenilalanin igerigi dusuk, enerji
icerigi yuksek olan OZEL URUNLER’in kullaniimasi cocugun biliyiime ve
gelismesine yardimci olacaktir. Bu urtnler:

* Dusuk proteinli 6zel sttler

* Dusuk proteinli 6zel icecekler

» Dusuk proteinli 6zel makarna cesitleri

* Dusuk proteinli 6zel piring

* Disuk proteinli 6zel un

* Dulsuk proteinli 6zel ekmek

* Dusuk proteinli 6zel gofret ve 6zel gikolata

» Dusuk proteinli 6zel kurabiye, findik ezmesi

* Dulsuk proteinli 6zel biskuvi

» Dusuk proteinli 6zel )
irmik

* Dusguk proteinli
yumurta ikamesi

Fenilketondurili hastalarda
enerji, protein ve fenilalanin
gereksinmeleri Tablo 10’da
verilmistir.
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Tablo 10. Fenilketonuride ener;ji, protein ve fenilalanin gereksinimleri*

Yas Fenilalanin (mg/kg)** Protein (g/kg)** Enerji (kkal/kg)**
Prematiire 90 3,2 125-130

0-3 ay 60-70 3,0 120-125

3-6 ay 50-70 2,5 115-120

6 ay-1 yil 40-50 2,4 110-115

1-3 yas 30-40 2,0 90-105

4-6 yas 25-30 1,7 80-90

7-9 yas 15-25 1,6 70-90

10+ yas 10-20 1,5 70-80
Gebelik 10-15 1,3 40-50

* Mevcut enzim eksikligi ile elzem hale gelen tirozin mutlaka
saglanmalidir.

**Bu degerler hastanin kan fenilalanin degerlerine gére degisir.
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AKCAAGAG IDRAR KOKUSU HASTALIGI
(MAPLE SYRUP URINE DISEASE, MSUD)

Valin, izolésin ve l6sin metabolizmasindaki bozuk-
lukla karekterize bu hastalikta idrar akcaagac surubu

kokusundadir. MSUD hastaligi dall zincirli ketoasit de- 7
hidrogenaz enzim kompleksi aktivitesindeki bozukluk A o

sonucu olusur. Valin, I8sin ve izoldsinin dekarboksi-

lasyonu, koenzim olarak tiamin fosfatin kullanildigi bir
enzim sistemini gerektirmektedir. Bu enzim sistemindeki
yetersizlik MSUD’ye yol acar.

Tedavi

MSUD tedavisi 2 agsamalidir. Tedavi akut kriz ataklarinin tedavisi ve
uzun sureli beslenme tedavisinden olusmaktadir.

Akut dénemde tedavide amag dalli zincirli aminoasitlerin ve bunlarin
metabolitlerinin dokulardan ve vicut sivilarindan uzaklastiriimasidir. Peri-
ton diyalizi en etkin tedavi yontemidir ve hemen yapilmalidir. Diyalizden
hemen sonra 24 saat icinde plazma I6sin, izolésin ve valin dizeylerinde
belirgin bir digme olabilir.

Beslenme Tedavisi

Akut durumun dulzeltiimesinden sonraki yaklasim dalli zincirli
aminoasitleri kisitlamaya yénelik beslenme tedavisidir. Bu amino-asitler
endojen olarak sentez edilmediklerinden diyette az miktarda bulunmasi
gerekmektedir. MSUD hastalarinda beslenme tedavisinin yasam boyu
surmesi gerekmektedir. Beslenme tedavisine erken baslanildigi taktirde
beyin hasar en aza indirgenmis olur.

Beslenme tedavisi sliresince kanda I6sin, valin ve izolésin degerlerinin
dikkatle izlenmesi gerekmektedir (Tablo 11).

Tablo 11. MSUD’de beslenme tedavisi ile hedeflenen 16sin, izoloésin ve
valin degerleri

Aminoasit Hedeflenen (mol /It) Normal referans agirligi (mol / It
Losin 200 - 700 65 - 220
1zolésin 100 - 400 26 - 100
Valin 100 - 400 90 - 300

Ozellikle plazma I6sin diizeyi en alt diizeyde tutulmaya calisiimal ve
diyetle verilmesi gereken temel aminoasit 16sin olmalidir. lleriki yaslarda
hastanin durumuna goére I6sin gereksinmesi degisebilir. 2-3 aylik be-
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beklerde 100-110 mg/kg iken, ilk yasta 40-50 mg/kg’a kadar inebilir (Tablo
12). Losin dlizeylerine gére valin ve izoldsin degerleri hesaplanmali, dogal
besinlerle saglanamayan, eksik kalan valin ve izoldsin disaridan toz ami-

noasit olarak verilmelidir.

Tablo 12. MSUD’li suit gcocuklari, daha buyuk ¢cocuklar ve eriskinler igin

onerilen gunlik izoldsin, I6sin, valin, protein ve enerji miktarlari

Yas izolésin Lésin Valin Protein Enerji
(mg/kg) (mg/kg) (mg/kg)  (g/kg) (kkal/kg)
< 3ay 30 - 60 60 - 100 42 -70 3-3.5 120 (95 - 145)
3-6ay 30-50 50-85 35-60 3-35 115 (95 - 145)
6-9ay 25-40 40-70 28 -50 25-3 110 (80 - 135)
9-12ay 18-33 30-55 21-38 25-3 105 (80 - 135)
(mg/giin) (mg/giin) (mg/giin)  (g/giin) (kkal/giin)
1-4 165 - 325 275 - 535 190 - 375 > 30 1300 (900 — 1800)
4-7 215 -420 360 — 695 250 - 490 > 35 1700 (1300 — 2300)
7-11 245 - 470 410-785 285 - 550 > 40 2400 (1650 - 3300)
Kiz
11-15 330 - 445 550 — 740 385 - 550 > 50 2200 (1500 — 3000)
15-19 330 - 445 550 - 740 385 - 520 > 50 2100 (1200 - 3000)
> 19 300 - 450 400 - 620 420 - 650 > 50 2100 (1400 - 2500)
Erkek
11-15 325 -435 540-720 375 - 505 > 55 2700 (2000 - 3700)
15-19 425 - 570 705 - 945 495 - 665 > 65 2800 (2100 - 2900)
> 19 575 -700 800 -1100 560 — 800 > 65 2900 (2000 - 3300)

Kan 16sin dlzeyi 8-10 glin icinde normal dizeye gelmeye basladiktan
sonra, vicut icin elzem olan bu aminoasitler hastanin yasina gére dogal
protein kaynaklarindan Ozellikle tahil Griinleri, sebze ve meyvelerden

saglanmaldir.

Hastanin gunlik protein gereksinmesi ise dalli zincirli amino asit
icermeyen 6zel aminoasit karigimlari ile verilmelidir
(MSUD1-Mix, MSUD1 ve MSUD2). MSUD1-Mix 0-6 ay
arasinda, MSUD 1 6 ay-2 yas yas grubu ¢ocuklarda,
MSUD 2 ise 2 yas ve sonrasi dénemde kullaniimasi
Onerilen dalli zincirli aminoasitleri icermeyen 6zel
aminoasit kanisimlandir. Ozel aminoasit karigimlari
dogal besinlerle karigtirilarak diizenli bir beslenme
programi icinde uygulanmali, uzun aglik dénemlerin-
den kacinilmali, bebekler 8-10 kez/glin, cocuklar ise

6-8 kez/glin beslenmelidir.
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ORGANIK ASIDEMILER

Organik asidemiler, ¢esitli enzim eksiklikleri nedeniyle viicut sivilarinda
organik asitlerin birikerek toksik etki yapmalariyla yasamin ilk gunlerinde
yasami tehdit eden, ciddi asidoz ataklar basta olmak tizere ¢ok farkli klinik
bulgularla kendini gbésteren, otozomal resesif gecisgli kalitsal metabolizma
bozukluklardir. Genellikle hastaligin gérilme sikligi 1/5000 civarindadir.
Bunlar arasinda metilmalonik asidemi (MMA) ve propiyonik asidemi tlke-
mizde gorilme sikhdi en ¢ok olan hastalik gruplarindandir. Hastaliklarin
klinik bulgular genelde ortak olmakla birlikte, bulgularin agirigi ve seyri
bozuk olan metabolik yol veya yollara bagli degisim gdésterebilir.

Tedavide Temel ilkeler

Toksik metabolitlerin olusumunun azaltiimasi (Organik asitlerin asiri
Uretimi sonucu olugan metabolitler toksiktir ve atilmalari) gerekir. Toksik
metabolitlerin birikiminin dnlenmesi protein ve spesifik aminoasit aliminin
kisitlanmasi gerekmektedir.

Beslenme Tedavisi

Organik asidemili hastalarda istahsizlik, kusma, besinlerin reddi gibi
sorunlar malnutrisyona neden olabilir. Toksik metabolitler tarafindan kimy-
asal ensefalopati, merkezi sinir sistemi iglevlerini bozarak bu tur belirtilere
yol acabilir. Ayni zamanda bu metabolik ataklar sirasindaki asidotik olay
uykuya egilim ve hizli rehidratasyondan sorumludur.

Hastalarda asidotik ataklarin giddeti farkhdir.
Ataklar sirasinda hastalar genellikle dehidratedirler.
Bu nedenle uygun siviile hidrasyonlari saglanmalidir.
Hastalarin bircogunda hipoglisemiye egilim vardir.
Hipogliseminin denetimi ve artmis katabolizmanin
durdurulmasi icin glikoz aliminin arttiriimasi oldukca
yararlidir. Yuksek glikoz konsantrasyonlari ile birlik-
te insulin verilebilir.

Besinlerle alinan bazi aminoasitlerde kisitlamaya

gitmek ve toksik metabolitlerin Uretimini azaltmak gerekmektedir. Bu
hastalarda sorun yaratan aminoasidi icermeyen, hastaliga 6zel mama-
larla gunlik 0,5-0,8 g/kg/glin dogal protein alacak sekilde beslenmenin
ayarlanmasina 6zen gdsterilmelidir. Dalli zincirli aminoasitlerle ilgili olan
organik asidemilerde kan protein yikiminin ve azalmasinin énlenmesi en
iyi ve istenilen yoldur. Kullanilan aminoasit karigimlar hastanin gereksin-
mesine uygun olarak diyetisyen tarafindan ayarlanmahdir.
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KALITSAL TiROZINEMI

Tirozinemi tip I, fumarilasetoasetik hidroksilaz enzimi eksikligi nedeniyle
olusan bir protein metabolizmasi bozuklugu hastaligidir. Agir karaciger,
bobrek ve merkezi sinir sistemi bozukluklari, zeka geriligi, rikets, gelisme
geriligi, hepatomegali, sarlik, anoreksi, kusma ve ishal gibi bulgular or-
taya cikar. Diyet ile kan tirozin dizeyi 10 mg/dI'nin altinda tutulmaldir.

Tedavi uygulamalarinda fenilalanin ve tirozin diyette kisittanmahdir.
Hastanin protein gereksinmesi karaciger islevlerine gére ayarlanmal,
bébrek solid yukunu artirmamali ve cocukta normal biyime ve gelisme
saglanmalidir. Hastaligin ilk devreleri 6nemli olup metionin kisitlanmasi
yapilmasi da uygundur. Protein 1 g/kg/giin verilmelidir. Ozel aminoasit
karisimlarindan tirozin ve fenilalanin icermeyen TYR1-Mix, TYR1 ve TYR2
kullanilmalidir. Vitamin mineral destegi ile 120-140 kkal/kg/gliin eneriji
saglanmalidir. Katabolizmanin arttigi durumlarda enerji aliminin arttiriimasi
gerekir. Beslenme tedavisinin yani sira geligen rikets de tedavi edilmeli-
dir. Folik asit, aktif D vitamini preperati yaninda bikarbonat ve potasyum
destegi de yapilabilir.
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HOMOSISTINURI

Sulfir iceren elzem aminoasitlerden metioninin metabolizmasinin
bozulmasinda gériilen Gi¢ bozukluk, homosistiniriye neden olur. Dogumda
normal olan bebeklerde ileriki yaslarda buylime geriligi, mental gerilik,
bazi hastalarda konvilsiyon, acik renk, osteoporozis, katarakt, kérluk,
trombosit anomalisi, pihtilasma bozukluklari, beyin kanamasi geligerek
agir bir hastalik tablosu ortaya ¢ikar ve 6lime kadar gidebilir. Sistin ve sis-
teinin azalmasina bagli olarak sag ve tirnaklarda renk agiimasi gézlenir.

Beslenme Tedavisi

Hastalarin izleminde hastanin yasi ve taninin ne zaman kondugu
cok o6nemlidir. Yenidogan déneminde tani konulan hastalara metionin
icermeyen 6zel aminoasit karisimlari olan HOM1-Mix, HOM1 ve HOM2
kullanilarak, kisith metionin iceren diyetler verilmelidir. Kan metionin
dizeyleri surekli izlenerek 20-40 umol/It dlizeyini korumalidir.

Beslenme tedavisinde metioninden sinirli, sistinden zengin besin-
ler 6nerilmelidir. Protein alimi 0-6 aylik dénemde 3 g/kg/glin civarinda
tutulmali ve kan albuimin diizeyi surekli izlenmelidir. Enerji tim sinirh pro-
tein iceren diyetlerde oldugu gibi katabolizmay! 6nlemek amaciyla yiik-
sek verilir. Enerji gereksinmesi 6zel enerji modullerinden, yaglardan ve
karbonhidratlardan karsilanmalidir. Diyetin yeterli ve dengeli planlanmasi
tim besin 6gelerinin glnlik yeterli ve dengeli tuketimi ile olanakhdir.
Hastalarin biylime ve gelismesi izlenerek enerji, protein ve diger besin
Ogeleri gereksinmeleri kargilanmalidir (Tablo 13).

Tablo 13. Homosistindrili hastalarin yasa gére metionin, sistin protein,
enerji gereksinmeleri

Metionin (mg/kg) Sistin (mg/kg) Protein(g/kg)Enerji(kkal/kg) |
Siit Cocuklari
<3ay 15-30 300 3,0-3,5 120 (95-145)
3-6 ay 10-25 250 3,0-35 115 (95-145)
6-9 ay 10-25 200 2,5-3,0 110 (80-135)
9-12 ay 10-20 200 2,5-3,0 105 (80-135)
Okul éncesi ve cagimg/kg mg/kg g/giin g/giin
1-4 yas 10-20 100-200 >30 1300 (900-1800)
4-7 yag 8-16 100-200 >35 1700 (1300-2300)
7-11 yas 6-12 100-200 >40 2400 (1650-3300)
Eriskin (Kiz)
11-15 yas 6-14 50-150 >50 2200 (1500-3000)
15-19 yas 6-12 25-125 >50 2100 (1200-3000)
> 19 yas 4-10 25-100 >50 2100 (1400-2500)
Eriskin (Erkek)
11-15 yas 6-14 50-150 >55 2700 (2000-3700)
15-19 yas 6-16 25-125 >65 2800 (2100-3800)
> 19 yas 6-15 25-100 >65 2900 (2000-3900)
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GALAKTOZEMI

Galaktoz bir monosakkarit olup laktozun (sit sekerinin) yapisinda
bulunur. Galaktoz metabolizmasinda, galaktokinaz, Gridin difosfat galak-
toz-4-epimeraz ve galaktoz 1-fosfat Uridil transferaz enzimleri yetersizligi
sonucu c¢esitli bozukluklar olugsmaktadir. Klasik galaktozemi galaktoz 1-
fosfatin glikoz 1-fosfata ve UDP galaktoza dénisimini katalize eden
galaktoz 1-fosfat Uridil transferaz enziminin yetersizligi ile olusur. Sonug
olarak galaktoz kompleks glikoproteinlere ve glikolipidlere dénisemez.
Transferaz yoklugunda ise galaktoz 1-fosfatin birkimi ile galaktitol ve gal-
aktouronik asit olusumu artar.

Hastaligin en belirgin bulgulari; huzursuzluk, emme
zorlugu, kusma, distansiyon (karin sisligi), ishal,
kilo kaybi, gelisme geriligi, sarilik, hipoglisemi (kan
sekerinde diisme), hepatomegali (karaciger biiyimesi),
splenomegali (dalak buyiimesi), katarakt, septisemi ve
uriner sistem enfeksiyonlaridir. Galaktoz 1-fosfatin biri-
kimi akut semptomlardan sorumludur. Kataraktin olus
mekanizmasi galaktozun lens iginde aldolaz rediktaz enzimi ile galakti-
tole dénismesi ile aciklanir. Lens icinde osmotik bir etki ile lens fibrill-
erinin pargalanmasina neden olur.

Diyet Tedavisi

Hastaligin tedavisi acgisindan diyetin tam uygulanmasi, yasak besin-
lerden kesinlikle tiketilmemesi ve yasam boyu diyetin sirdiriimesi ge-
rekmektedir.

Beslenme tedavisinde galaktoz iceren besinler yani st ve st iceren
besinler diyetten cikariir. Bu besinler peynir, yogurt, tereyag, marga-
rin, krema, sut soslu besinler, biskivi, tarhana, sutlii ekmek, kurabiye,
pasta, kek ve hazir pudinglerdir. Galaktozun diger bir kaynagi da genel-
likle kurubaklagillerde (mercimek, kuru fasiilye, soya fasulyesi, bezelye)
bulunan oligosakkaritler, rafinoz, stagioz ve verbakozdur. Ayrica kakao
iceren besinler (gofret, cikolata gibi) ve findik gibi yagh tohumlar da oli-
gosakkaritlerden zengin oldugundan bu hastalarda tiiketimi sakincalidir.
Nukleoproteinlerden zengin besinler de galaktozun énemli kaynaklaridir.
Nikleoproteinler temel olarak sakatatlarda (karaciger, bébrek, beyin, kalp
gibi) bulunmaktadir (Tablo 14).

Anne sutu, inek sutu veya formulalar 6nemli miktarlarda laktoz icerme-
si nedeniyle bu hastalarda kullaniimamasi gerekmektedir. Siit cocuklugu
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déneminde laktozsuz kazein hidrolizatlari iceren 6zel mamalar (Nutrilon
LF, Nutramigen, Pregomin, Portagen, Caprilon) veya oligosakkaritleri
ayrilmis formdulalar da kullanilabilir.

Tablo 14. Galaktozemili hastalarda sakincali besinler

YiYECEK GRUBU YASAKLANAN YiYECEKLER

SUT VE SUT URUNLERI Anne siitii, inek siitii, koyun siitii, keci siitii,
stittozu, sahlep, sut katilmis tim yiyecekler,
peynir (her gesit), yogurt

ET, BALIK, KUMES Yagh dana, koyun, kuzu, kus etleri, sucuk, sosis,
HAYVANLARI, salam, pastirma, karaciger, beyin ve benzeri
SAKATATLAR sakatatlar, islem gérmiis konserve balik
TAHILLAR Bisktivi, kraker gibi hazir satilan tim besinler,

bérek, ¢orek, tarhana, yayla ¢orba, sit katiimis
corbalar, hazir corbalar, hazir baz1 bebek
mamalari, soya unu

KURU BAKLAGILLER Mercimek, barbunya fasiilyesi, kuru fasiilye,
soya fastlyesi

SEBZELER Seker pancari, bezelye, bakla, taze fasilye,
soya filizi

MEYVELER Hepsi SERBESTTIR

YAGLAR Margarin, tereyagi, kaymak, krema, mayonez

TATLILAR Sutle hazirlanmis tathlar (muhallebi, siitlag,

puding vb.), kek, kurabiye, kastird, dondurma,
cikolata, kakao, gofret, karamela, naneli seker,
icerigi bilinmeyen tiim hazir besinler

DiGERLERI Hazir et sulari, hazir soslar

Not: Dis macunu, ilaglar ve yapay tatlandiricilar igindeki laktoz-galaktoz varligina gére
kullanilmahidir.

iyi bir kalsiyum kaynagd olan siit ve siit iirGinlerinin diyetten gikariimasi
ile galaktozemili cocuklarin diger vitaminler ve minerallerden ve 6zellikle
de kalsiyum yénunden desteklenmesi gerekir. Yapilan calismalarda gal-
aktozemili hastalarin kemik mineral dansitelerilerinin benzer 6zellikteki
saglikh bireylere gére 6nemli derecede daha duisiik oldugu gdésterilmistir.

Tum sinirh diyet alan cocuklarda yapilan uygulamalarda oldugu gibi,
cocugun bliytime ve gelismesi sik araliklarla izlenmeli, beslenme programi,
aldigi enerji ve besin 6geleri bakimindan degerlendiriimelidir. Galaktoza-
mili hastalar igin guinlik alinmasi gereken enerji ve besin 6geleri miktarlari
Tablo 15’de verilmistir.
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Tablo 15. Galaktozemili gocuk ve vyetigkinler icin gunlik alinmasi
onerilen eneriji, protein ve sivi miktarlar

Yas Grubu Protein (g/kg) Enerji (kkal/kg) Sivi (ml/kg)
Sut Gocuklari

0-3ay 3,0-35 120 (95 - 145) 125 - 150
3-6ay 3,0-35 115 (95 - 145) 130 - 160
6-9ay 25-3,0 110 (80 - 135) 125 - 145
9-12ay 25-3,0 105 (80 - 135) 120-130
Okul 6ncesi ve g/gun kkal/gun mi/gin
okul ¢agi

1-4yas =30,0 1300 (900 - 1800) 900 - 1800
4 -7 yas =35,0 1700 (1300 — 2300) 1300 - 2300
7 -11 yas =>40,0 2400 (1650 — 3300) 1650 — 3300
Yetigkin bayan

11 -15yas =>50,0 2200 (1500 — 3000) 1500 — 3000
15 -19yasg =50,0 2100 (1200 - 3000) 1200 - 3000
> 19 yas =>50,0 2100 (1400 - 2500) 1400 - 2500
Yetiskin erkek

11 - 15yas =>55,0 2700 (2000 — 3700) 2000 - 3700
15-19yas =65,0 2800 (2100 — 3900) 2100 - 3900

> 19 yas =65,0 2900 (2000 - 3300) 2000 - 3300
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KALITSAL FRUKTOZEMI

Fruktoz 1-fosfat aldolaz B enziminin eksikligine bagli otozomal resesif
gecigli bir hastaliktir. Fruktoz alindiktan sonra kan sekerinde diisme, mide
bulantisi, titreme, kusma, asiri terleme, koma ve konvilsiyonlara neden
olur.

Beslenme Tedavisi

Fruktoz bir monosakkarit olup meyve sekerinin yapisinda bulunur.
Fruktozun baglica kaynaklarini diyetle alinan fruktoz, sukroz ve sorbitol
olusturmaktadir. Sukroz barsaklarda sukraz-izomaltaz enzimi yardimi ile
glikoz ve fruktoza, sorbitol ise karacigerde sorbitol dehidrogenaz enz-
imi ile fruktoza cevrilir. Gocuklarda hastalik ek besinlerin baglamasi ve
anne sutunin verilmedigi durumlarda goérulir. Tedavide meyveler, cay
sekeri, bal, recel, pekmez, fruktoz ve sukroz iceren mamalarin diyetten
cikariimasi gerekmektedir. Baldaki ve bazi meyvelerdeki sukroz ve fruktoz
icerikleri Tablo 16’da verilmistir. Bu tir hastalara Urlin etiketlerindeki icerik
bélimleri iyi okunmalari ve 6zellikle diyabetik Grtinlerden uzak durmalari
Onerilmektedir. Nisasta, laktoz ve glikoz serbestge verilebilir.

Tablo 16. Bal ve bazi meyvelerdeki karbonhidrat degerleri (g/dl)

SUKROZ (g/dl) FRUKTOZ (g/dl)
Bal 1,9 40,5
incir 0,1 30,5
Hurma 0,3 23,9
Erik 2,0 15,0
Uziim 0,2 7.3
Kiraz 0,1 7,2
Elma 3,1 5,0
Armut 1,7 5,0
Muz 8,8 3,7
Cilek 0,7 2,3
Portakal 2,5 1,8

Hastalarin kontrollerinde fizik muayene yani g
sira, idrarda rediktan madde arastirimali, ayrica {=
karaciger ve bobrek islevleri degerlendirilmelidir.
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GLIKOJEN DEPO HASTALIKLARI

Glikojen depo hastaliklari glikogenolitik yol boyunca islevi olan bir-
cok enzim yetersizligi sonucu karacigerde glikojenin glikoza metabolize
edilemedigi bir grup kalitsal metabolik hastaliklara verilen genel addir.
Genis bir dagilim gosteren glikojen depo hastaliklar glikojen sentez-
inde ya da glikojen yikiminda bozukluklarla bulgu verirler. Glikojen depo
hastaliklarinin icerisinde glikoz — 6 fosfataz eksikligine bagli ortaya ¢ikan
tipi (Tip I) en sik goérilendir. Tablo 17°de glikojen depo hastaliklarinin
degisik tiplerinin siniflandirimasi gérilmektedir. Genel olarak glikojen
depo hastaliklari glikogenolisiz ve glikoneogeneziste bozukluklarla izle-
nen ve hipoglisemik ataklarin sik oldugu bir grup hastaliktir.

Tablo 17. Glikojen depo hastaliklarinin siniflandiriimasi

Tip Enzim Tutulan Klinik Hastalik
Eksikligi |Organ Belirtiler Adi
Tip 0 |Glikojen |Karaciger Hipoglisemi, mental
sentetaz gerilik, hipoglisemik
konvulsiyonlar, Aglikogenoz
hiperketonemi,
erken 6lum
Tip 1a | Glikoz-6- |Karaciger, Karaciger ve bdbrek
fosfataz  |bobrekler, blyuklGgu, tag bebek
ince barsaklar |ylzi, blytume geriligi,
hipoglisemi, kanama Van-Gierke
deride ksantom,
asidoz, hiperlipemi, Hastalgi
trombosit gérev
bozuklugu
Tip 2a | Lizozomal |Lizozom Emme gu¢liiga, hipotoni,
asit-a- iceren tiim makroglossi, ardiomegali, | Pompe
glikosidaz |organlar sut gcocuklugu déneminde | Hastaligi
6lim, hafif hepatomegali
Tip 3 | Amilo-1,6- |Karaciger, kalp, | Hepatomegali, hipoglisemi,
glikosidaz |iskelet kasi miyopati, kardiomegali, Cori
tip I'e benzer bulgular, Hastalig
daha hafif seyirlidir.
Tip 4 |Amilo-1,4- |Karaciger, Hepatosplenomegali, Anderson
1,6-trans |dalak siroz, 5. yasta 6lim Hastalig
glikosidaz
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Normal Hiicre EtkilenenHicre

Normal yetigkinlerde 75-80 mg/dl olan aglik kan glikoz dlzeyleri a¢
kalma halinde surekli digerek, 2-4 saatlik a¢c kalma sonunda cocuklar-
da ortalama 52 + 14 mg/dl, 6-8 saat sliren a¢ kalmalarda da 5-10 mg/dl
dizeylerine ulasir. Hipoglisemik semptomlar 3-4 ay civarinda bebeklerin
gece beslenmeleri seyreklestiginde belirginlesir. Genellikle sabaha karsi
huzursuzluk, beslenme gugligul, kusma ve konvdlsiyonlar goralar.

Hipoglisemi esnasinda beyin igin alternatif enerji kaynagdi laktik asittir.
Laktik asidemi karacigerde biriken glikoz 6-fosfatin glikoliz ile laktik aside
cevrilmesi sonucu olusur. Glikoz 6-fosfataz eksikligi sonucunda gliko-
neogenezis de kullaniimayan laktik asit diizeyi normalin 4-8 katina ulasir.
Galaktoz, fruktoz ve gliserol de glikoza cevrilemez ve laktik asit dizeyini
arttirir.

Beslenme Tedavisi

Beslenme tedavisinin amaci kan glikoz diizeyini normal duizeylerde tut-
arak beyin hasarini, hipoglisemiyi 6nlemek, kas protein sentezini arttirmak,
kas iglevlerini gelistirmek, hipertrigliseridemiyi azaltmak, gelisebilecek
diger komplikasyonlari énlemek bdylece normal buyime ve gelismeyi
saglamaktir.

Enerjinin % 60-70’i karbonhidrat, % 25-30’u yag (6zellikle elzem yag
asitlerinden zengin, linoleik ve a-linolenik asit iceren) ve % 10-15 protein-
den gelecek sekilde bir beslenme programi diizenlenmelidir. Doymus
yaglarin coklu doymamisg yaglar ile degistiriimesi kanda ylksek olan
yaglarin dengelenmesinde 6nerilen bir yoldur.

Karaciger ve kaslarda depolanan glikojenin kullanilamamasi beslenme
diizeninde degisiklik yapma geregini ortaya cikarmaktadir. Ogiin sayisi
her hastanin dzelliklerine gére ayarlanmakla birlikte az ve sik beslenme
Onerilmektedir. Bu hastalarda devamli intragastrik beslenme 1972 yilindan
itibaren uygulanmaktadir. Bebekler ve kuiglk cocuklarda hipoglisemi sik
goruldigunden o yillardan itibaren gece boyunca 12 saat devamli ve gin
boyunca her 2-3 saatte bir beslenme énerilmektedir.

Hipoglisemiye o6nlem olarak ¢ig misir nisastasinin kullaniimasi
hastaligin tedavisinde olumlu bir asama olmustur. Nisasta, glikozlarin
glikosit bagi ile birlesmesi sonucu olusan bir molekildur. Birgok bitki-
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nin tanelerinde, tohumlarinda ve yumrularinda depo edilmig graniller
halinde bulunan bir karbonhidrattir. Tanelerde bulunan nigasta amiloz
ve amilopektin seklindedir. Misir ve piring unu amilopektin yapisindadir.
Tanelerdeki nisasta su cekerek slspansiyon olugturur. Pigsmemis misir
nisastasi isitilinca, sisen grandller birbirine yaklasir ve sogudugu zaman
pelte 6zelligini gosterir. Cig misir nisastasi uzun sirede sindirildigi icin
uzun olan molekulin parcalanmasi hipoglisemiyi énler. Pigirme ve isitma
ile nisasta taneleri hidroliz olacagindan kan sekeri daha hizh yukselir.

Cig misir nisastasi sispansiyon halinde 2-4 g/kg/gun dozunda 1 yas
ve sonrasinda kullanilabilir. Daha klglk c¢ocuklarda pankreas amilaz
aktivitesi tam gelismedigi icin yeterli oranlarda sindirilemez. Bu dozda
verilen ¢ig misir nigastasi kan glikoz diizeyini 4-6 saat aralikla normal
diuzeylerde tutabilir. Bazi bebeklerde pismemis misir nigastasi ishal,
karin agrisi, kasilma ve gaz gibi yan etkilere neden olabilmektedir, ancak
bu belirtiler gecicidir. Bebeklerde formilanin icerisinde daha buyuk
cocuklarda ise 6gunlerde veya 6gun aralarinda su veya iceceklerle
taketilmesi 6nerilmektedir. Ayrica ¢ocuklarin diyetlerine pektin ve guar
gum gibi suda ¢dzinen posa iceren besinlerin eklenmesi uygundur.

Yenidogan déneminin ideal besini anne sitidir ve sik araliklarla ver-
ilmesi gerekmektedir. Glikojen depo hastaliklarinda uygulanan beslenme
tedavisi ile plazma trigliserit ve kolesterol diizeylerinde de énemli azal-
malar kaydedilmistir. Tablo 18’de glikojen depo hastaligi olan hastalarda
Onerilen besinler verilmistir.

Tablo 18. Glikojen depo hastaligi olan hastalarda 6nerilen besinler

Sut Az yagli veya yagsiz, sekersiz

Et Yagsiz dana eti, derisiz tavuk eti, az yagl baliklar
Yogdurt Az yagli veya yagsiz

Peynir Az yagli peynirler tercih edilmeli

Kurubaklagiller Kuru fastlye, mercimek, nohut, barbunya, soya
Yumurta Yumurta sarisi yerine beyazi tercih edilmeli

Nisastal besinler | Cig misir nisastasi

Seker Sadece ana 6gunlerde en az dizeyde onerilir

Yaglar Terayag, margarin yerine zeytinyagi,
aycicek yagi, misir 6zl yagi

Ara 6gunler Dustk yag, yuksek protein ve kompleks
CHO’lardan olugmali
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Glikojen depo hastaliklarinda ailenin egitimi hastaligin tedavi planinda
oldukca 6nem tagsimaktadir. Hasta ve ailelerine hipoglisemi bulgular (ter-
leme, titreme) ve hipoglisemi aninda alinacak énlemler hakkinda bilgi ver-
ilmelidir. Ogln atlamamalari, asin fiziksel aktivitenin zararlar ve enfeksi-
yon durumlarinda beslenme plani hakkinda ayrintili egitim verilmelidir.

HIPERLIPOPROTEINEMILER

Metabolik bir hastalik olarak bilinen hiperlipidemiler, siniflama
yapildiginda bes tipte incelenmekte ve plazmalipidlerinin kanda yiikselmesi
olarak tanimlanmaktadir. Hiperlipidemilerin cogunda bir veya daha fazla
lipoprotein fraksiyonunda yukselme, lipid depolanmasi ve sonu¢ olarak
koroner kalp hastaligi aterosklerozis olusmaktadir.

Primer olarak genetik gegcislidir. Sekonder olarak da hareket azligi,
dengesiz beslenme, diabet, bébrek hastaliklari, hipotiroidizm, obezite gibi
hastaliklara bagl olarak gelisebilir.

Beslenme Tedavisi

Hiperlipoproteinemilerde  tedavi,
tiplerine goére degisiklik gostermekte-
dir. Tedavinin esasi diyettir ve yasam
boyudur. Eger uygun beslenme teda-
visine yanit alinamazsa ila¢ tedavisi
uygulanmaldir. Cocukluk ve adole-
san caginda hiperlipoproteineminin
beslenme tedavisi cok 6nemlidir ve te-
davi iki asamali olarak uygulanir (Tablo
19).
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Tablo 19. I. ve Il. Asama beslenme tedavisinin 6zellikleri

Besin I. Asama Il. Asama
Totalyag | < % 30 < % 25-30
Yag Asitleri | Doymus yag < % 10 Doymus yag % 7

Coklu doymamig yag < % 10 | Goklu doymamis yag % 8-10
Tekli doymamig yag % 10-15 | Tekli doymamis yag % 10-15

CHO % 50 - 60 % 50 - 60
Protein % 10-20 % 10 - 20
Kolesterol | < 300 mg/giin < 200 mg/giin
Posa 25 g/gin 35 g/glin

Ug ay siireile |. asama tedaviye ragmen istenilen hedefe ulasilamadiysa
Il. asama beslenme tedavisine baslanir. Her iki uygulamada da vitamin ve
mineral alimina dikkat edilmelidir.

Beslenme tedavisinde en énemli konu diyetin iceriginde bulunan yag
asitleri ve tdrleridir. Bu yag asitleri karbon zincirindeki cift baglara gére
gruplandiriimaktadir.

Tip | Hiperliproteinemi

Hiperlipoproteinemiler cogu kez kaltsaldir ve cocukluk caginda
olusmaktadir. Ksantoma, karin agrisi, hepatosplenomegali gibi bulgular
veren bu hastalikta plazma trigliseritleri cok yuksektir. Hayvansal yaglar
daha cok kolesterol icermekte, bitkisel yaglar ise icermemekte ve bitki ste-
rolleri kolesteroliin emilimine engel olmaktadir. Diyet ile tiketilen yaglar
cogunlukla trigliseritlerden olugsmakta ve yag asitleri, kolesterol (%30 ser-
best, %70 esterlesmig), trigliserid, fosfolipidler ile silomikronlar seklinde
lenf dokusuna ge¢gmektedir. Tip I’de tedavide amag silomikron olusumunu

azaltmaktir.

Yag alimi kisitlanir ve yaglarin 25-35 g/giin
verilmesi uygundur. Kisisel ayricaliklar g6z
Ontine alinarak kiiclik cocuklarda 15 g/gun’den
fazla yag verilmesi erken komplikasyon
gelismesi acgisindan sakincalidir.

Kan akimi
Plak Diyetteki yaglarin sinirlandiriimasi enerjinin az

alinmasina neden olur. Eger hasta kilolu ise
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bu bir sorun yaratmayabilir. Cocuklarda ve yasina gére normal agirliktaki
yetigkinlerde enerji aciginin kapatiimasi gerekmektedir. Silomikron
olusumuna neden olmayan orta zincirli yag asitlerinin (MCT) diyete eklen-
mesi gereksinimi kargilar. Ginlik yag tiketiminde coklu doymamis yag
asitleri (poliunsature) kullaniimasi elzem yag asitleri (EYA) acigini kapatir.
Ozellikle cocuklarda biiyiimenin izlenmesi vitamin yetersizliklerinin
olusmamasi icin yagda eriyen (A,D,E,K) vitaminlerin diyete eklenmesi ge-
rekmektedir. Vit E 100 ug/kg/gun, Vit A 7000 ug/gun, Vit D 400 IU ve Vit K
5-10 mg/gun diizeyinde kullaniimalidir. Diistk yag icerikli diyetler genel-
likle lezzet ve tuketim agisindan zorluklar yaratabilir. Kolay tlketilebilir bir
diyet olmasi icin orta zincirli yag asitlerinin kullaniimasi gerekmektedir.

Gerekli protein yagsiz sut tozu, yagi alinmis yogurt, cokelek, balik eti,
tahillar ve kurubaklagillerden saglanmaldir.

Tip Il a Hiperliproteinemi

Tedavide amac LDL ve total serum kolesterol diizeyinin diisurtlmesidir.
Yag alimi, 6zellikle doymus yag asitleri tiketimi azaltlmali ve c¢oklu
doymamis yag asitleri ve tekli doymamis yag asitleri tiiketimi arttirnimalidir.
Tekli doymamig yaglarin tiketiminin normal olarak kolesterol dizeyler-
ine etkileri vardir. Total kolesterol dlizeylerini dlsgutrirken dikkat edilecek
en 6nemli nokta HDL kolesterol dlzeyini disturmemektir. Distk koles-
terollli diyetlerde endojen kolesterol salgisini uyarmamak icin glinlik
diyetle alinan kolesterol dlizeyini 300 mg/gun altinda tutmak gerekmek-
tedir. Hafif ve orta Tip Il a hiperliproteinemilerde diyette kolesterol cok
kisitlanmamalidir. Sadece cok yliksek diizeyde alim sinirlanir ve haftada
1-2 kez tam yumurta tiketimine izin verilebilir. Yumurta beyazi gunluk
verilebilir. Agir seyreden homozigot Tip Il a’da kolesterolden zengin tim
besinlerin sinirlanmasi uygun gérulmektedir (gunlik kolesterol tuketimi
200 mg/guin’un altinda tutulur).

Tip Il b Hiperliproteinemi

Bu tipteki hastalan tedavi et-
medeki ama¢ LDL, total kolester-
ol, VLDL ve total serum trigliserit
duzeyini dusurmektir. Hastanin
beslenme 6ykusu alinarak sismansa 1 J
normal kilosuna indirmek ve bu
kiloda vyasantisini  slUrddrmesini
saglamak gerekmektedir. Bu neden-
le diyetteki yaglar sinirlanir, nor-

A

OH
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mal agiriginda olanlar icin coklu doymamis ve tekli doymamis yaglarin
doymus yaglar yerine kullaniimasi uygundur. Rafine karbonhidratlarin
alimi sinirlandiriirken kompleks karbonhidratlar beslenme programinda
yer almalidir. Diyet posasinin da arttirlimasi uygun gérilmektedir.

Tip Il Hiperliproteinemi

Tedavi Tip Il b’deki gibidir. Yani total kolesterol ve total serum trigli-
seritler uygun beslenme programi ile dusurulmelidir.

Tip IV Hiperliproteinemi

Bu gruptaki hastalar icin endojen trigliseritlerin Gretimini azaltmak te-
davide en 6nemli kosuldur. Hastanin normal agirliga getirilmesi veya nor-
mal agirlikta izlenmesi icin enerji sinirlamasi yapilmasi uygundur. Rafine
karbonhidratlar (6rnegin basit seker) sinirlandiriimali, enerjinin % 45’i
kompleks karbonhidratlardan saglanmaldir (kurubaklagiller ve kepekli
ekmek gibi).

Tip V Hiperliproteinemi

Bu grup hastalar icin de tedavide amag, serum sgilomikron, VLDL ve
trigliseritlerin kandaki dizeylerinin disurdlmesidir. Hasta normal kilo-
suna getirilmeli, enerjinin % 30’u yaglardan saglanmali, diyetteki coklu
doymamis yag asitlerinin tekli doymamis yag asitlerine orani arttirimal,
diyetten basit seker iceren besinler timiiyle cikariimali, eger hasta eriskin
ve alkol aliyorsa alkol alimi durdurulmahdir.
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