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ONSOZ

Glikojen depo hastalig1 karbonhidrat metabolizmasini etkileyen nadir goriilen
kalitsal bir metabolik hastaliktir. Patofizyolojinin c¢esitliligi géz oniline alindiginda,
tedavi Onerileri altta yatan enzim defektine bagli olarak farklilik gostermektedir.
Hem besin alimina hem de ilgili biyokimyasal parametrelere gore bireyin beslenme
durumunun diizenli olarak degerlendirilmesi tedavi i¢in elzemdir. Glikojen depo
hastaligimnin tedavisinin yani sira ¢ocugun ve ailesinin hem hastaliga hem de
hastaligin tedavisine uyumunu saglamak da bu siireci en iyi sekilde yiiriitebilmenin
onemli bir parcasidir. Bu tez calismasinin amaci glikojen depo hastaligi olan
cocuklarin beslenme durumu ile bakim veren ebeveynlerin yasam kalitesinin

degerlendirilmesidir.

Tezimin hazirlanmasi siirecinde destegini ve yardimlarmi higbir zaman
esirgemeyen; bilgi, birikim ve tecriibeleriyle bana daima yol gosteren, sevgi ve
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tez danismanim Prof. Dr. Nurcan YABANCI AYHAN’a sonsuz tesekkiirlerimi
sunarim. Ayrica her takildigim yerde kostugum, her zaman giiler yiiziiyle sorularima
cevap veren ve elinden gelen her tiirlii yardimi yapan sevgili hocam Ars. Gor.

Gokcen DOGAN’a ¢ok tesekkiir ederim.

Tezimin veri toplama siirecinde gostermis olduklari sabir, anlayis ve yardimlari
icin bagta Tiirkiye Engelli Meclisi Glikojen Depo Hastaliklart Toplulugu temsilcisi
Mehtap KUTLU olmak {iizere g¢alismama katilan tiim glikojen depo hastasi

ebeveynlerine tesekkiir ederim.

Attigim her adimda yanimda olan, yoruldugumda yeniden basglamam i¢in gii¢
veren, her zaman maddi ve manevi desteklerini hep arkamda hissettigim basta annem
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ve Kaan AKSU’ya tesekkiirii bir borg bilirim. Tez ¢alismami, bana varligiyla her
zaman ilham kaynagi olan ¢ok kiymetli halam Hatice AKSU’ya ithaf ediyorum.
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1.GIRIS

Karbonhidratlar yeryiiziinde en yaygin bulunan biyolojik molekiillerdir.
Bitkilerden fotosentez yoluyla sentezlenen karbonhidratlar, karbon (C), hidrojen (H)
ve oksijen (O) elementlerinden olusan organik bilesiklerdir. Genel olarak Cn(H20)n
veya CnH2nOn formiilleri ile gosterilmektedirler. Karbonhidratlar bitki ve hayvan
organizmalarinda ¢ogunlukla glukoz seklinde bulunur. Glukoz metabolizmasi, canli
organizmalarda enerji gerektiren bir¢ok silire¢ i¢in temel bir gereksinimdir
(Bhattacharya 2010). Bu nedenle, glukoz homeostazinin siirdiiriilmesi, hem normal
fizyolojik durumlarda hem de stres veya artan talepler sirasinda hiicresel enerji
taleplerini karsilamak i¢in ¢ok 6nemlidir (Kanungo ve ark. 2018). Glikojen, memeli
hiicrelerinde glukozun depolanma seklidir ve en ¢ok karaciger ve kasta
bulunmaktadir. Karacigerde depolanan glikojen, Oglinler arasinda normal kan
sekerini korumak i¢in bir glukoz kaynagi gorevi goriirken kasta depolanan glikojen
aktif kasilan kas hiicrelerine glikoliz ve ATP iiretimi i¢in gerekli olan glukozu
saglamaktadir. (Burda ve Hochuli, 2015). Glikojen ve glukoz, hiicrenin ihtiyacina
gore glikojen sentezi ve glikojen yikimi yollari ile birbirine doniisiir (Kanungo ve
ark. 2018).

Glikojen metabolizmasi yolundaki enzimleri kodlayan genlerdeki mutasyonlar
ya da enzim eksikleri glikojen depo hastaligi (GDH) ad1 verilen bir hastalik grubuna
yol agar. Enzim kusuruna ve karaciger, bobrek, iskelet kasi veya kalpteki nispi
ifadesine bagli olarak, glikojen depo hastaliklarinin klinik belirtileri her tip i¢in
farklilik gosterir. Patofizyolojilerinin ¢esitliligi goz Oniine alindiginda, tedavi
Onerileri altta yatan enzim defektine bagl olarak biiyiik 6l¢iide farklilik gosterse de
her tip, kendi icerisinde farkli tibbi tedavi ve beslenme tedavisini gerektirmektedir
(Kanungo ve ark. 2018).

Glikojen depo hastaliginin tedavisinin yani sira ¢ocugun ve ailesinin hem
hastaliga hem de hastaligin tedavisine uyumunun saglanmasi bu siirecin en iyi

sekilde yiiriitebilmesi i¢in onemlidir. Glikojen depo hastaligina sahip cocuk ve



ebeveynleri igin ¢ok sayida stres etkeni ve uyulmasi gereken kurallar ve kisitlamalar
g0z Oniine alindiginda duygusal uyumun ve yasam kalitesinin etkilenmesi beklenen
bir sonugtur (Storch ve ark., 2008). Saglikla ilgili yasam kalitesi hastalarin hastalik
ve tedavinin fiziksel, psikolojik, sosyal islevleri ve iyilik halleri tizerindeki etkisine
iliskin algilarina atifta bulunan ¢ok boyutlu bir kavramdir. Glikojen depo hastalig1 ve
yasam Kkalitesiyle ilgili ¢ok kisith sayida ¢alisma olsa da diger pediatrik kronik
hastaliklara sahip, 6zellikle tedavi 6nerilerine siirekli bagl kalmay1 iceren genclerde,
genel yasam kalitesi ve duygusal islevselligin saglikli yasitlarina gore anlamli
derecede azaldig1 goriilmistiir (Barlow ve Ellard, 2006; Hysing ve ark., 2007). Bir
cocuga kronik hastalik tanis1 konulmasi sadece o cocukla ilgili degil tiim aile
fertlerini 6zellikle ebeveynleri de ilgilendiren bir durumdur. Aileler daha 6nceden hig
bilmedikleri bir duruma adapte olmaya calisirken bir yandan da ¢ocuklar1 i¢in biiyiik
bir kaygi icerisinde olmaktadirlar. Kronik hastaligi olan bir ¢ocuga bakmak,
duygusal olarak yipratici bir durumdur ve hasta bakimiyla ilgilenen kisi ya da kisiler
hasta bakimi i¢in 6nemli miktarda zaman, emek ve kaynak harcarlar. Bu durum
kendi giinliik aktivitelerinde onemli degisimlere neden olmaktadir (Javalkar ve ark.,
2017). Yapilan ¢alismalarda; kronik hastaliga sahip cocugu olan annelerin,
kendilerine yeterince vakit ayiramadigi, sosyal ve psikolojik problemler yasadigi,
yasam kalitelerinin azaldig1 goriilmektedir (Sertnel ve ark., 2016; Rodakowski ve

ark., 2012).

Bu calisma, glikojen depo hastaligi olan ¢ocuklarin beslenme durumu ile
bakim veren ebeveynlerin yasam kalitesinin degerlendirilmesi amaciyla planlanmis

ve yuriitilmiistiir.

1.1.Glikojen Depo Hastaliklari

Glikojen depo hastaliklar1 (GDH), glikojen sentezi veya yikimindaki
enzimlerin ¢esitli genetik eksikliklerinden veya glikojen metabolizmasini diizenleyen
proteinlerin mutasyonlarindan kaynaklanan, glikojenin anormal depolanmasi veya

kullanimu ile birlikte dogustan gelen bir karbonhidrat metabolizmasi bozukluklari



grubudur. Tip IX (hem otozomal hem de X'e bagli kalitimi olan) hari¢ tiimii
otozomal resesif bir sekilde kalitilmaktadir (Ross ve ark., 2020). 11k kez 1929 yilinda
Edgar von Gierke tarafindan tanimlanmstir ve giiniimiizde bilinen en az 16 tip GDH
vardir. Tanimlanmalarinin tarihsel sirasini yansitan kronolojik bir siraya gore
adlandirilmiglardir (Wolfsdorf ve Weinstein, 2003). Glikojen depo hastaliklar klinik
olarak karacigeri etkileyenler (hepatik GDH) kaslar1 etkileyenler ve jeneralize
formlar olmak {izere ii¢ grupta smiflandirilmislardir. Glikojen depo hastaliklart ile
ilgili genel bilgiler Cizelge 1.1°de verilmistir (Smit ve ark., 2006). Hipoglisemi,
hepatik GDH'lerin (tip O, I, 111, VI, IX ve XI) birincil belirtisi iken halsizlik ve/veya
kas kramplari, kas GDH'lerinin (tip II, III, IV, V, VII, X) birincil belirtisidir
(Weinstein ve ark., 2018).

Cizelge 1.1. Glikojen depo hastaliklarinin ve ilgili bozukluklarin temel 6zellikleri

Hastalik tipi ve/veya Neden olan Etkiledigi ana Ana klinik semptomlar
esanlamlist kusurluenzimya  doku

da tasiyici
Karaciger
Glikojen depo Glukoz 6-fosfataz ~ Karaciger, bobrek  Hepatomegali, boy kisaligi,
hastalig Tip Ia hipoglisemi, laktatemi,
(Von Gierke) hiperlipidemi
Glikojen depo Glukoz-6-fosfat Karaciger, bobrek, Hepatomegali, boy kisaligi,
hastahgr Tip Ib (a translokaz 16kositler hipoglisemi, laktatemi,
olmayan) hiperlipidemi, ndtropeni,

enfeksiyonlar

Glikojen depo Dallanma enzimi Karaciger, kas Hepatomegali,

hastahig Tip III ve alt tipleri (kardiyo)miyopati, boy

(Cori, Forbes) kisalig1, hipoglisemi

Glikojen depo Dallanma enzimi Karaciger Hepato(spleno)megali,

hastahg Tip IV karaciger  sirozu,  nadir

(Andersen) goriilen noromiiskiiler
formlar

Glikojen depo Karaciger Karaciger Hepatomegali, boy kisaligi,

hastahig Tip VI fosforilaz hipoglisemi



Cizelge 1.1. (Devam) Glikojen depo hastaliklarinin ve ilgili bozukluklarin temel dzellikleri

Glikojen depo Fosforilaz kinaz ve Karaciger ve/veya Hepatomegali, boy kisaligi
hastahig Tip IX alt tipleri kas (miyopati),
hipoglisemi
Glikojen depo Glikojen sentaz Karaciger Hipoglisemi
hastaligi Tip 0
Kas
Glikojen depo Miyofosforilaz Kas Miyalji, egzersiz intoleransi,
hastalhig: Tip V zayiflik
(Mc Ardle)
Glikojen depo Fosfofriiktokinaz Kas, eritrositler Miyopati, hemolitik
hastahig Tip VII ve varyantlari anemi,multisistem tutulumu
(Tarui) (ndbetler, kardiyopati)
Fosfogliserat kinaz  Kas, eritrositler, Egzersiz intoleransi,
- merkezi sinir  hemolitik anemi
sistemi konviilsiyonlar1
Glikojen depo Fosfogliserat Kas Egzersiz intoleransi,
hastahg Tip X mutaz kramplar
Glikojen depo Laktat Kas Egzersiz intoleranst,
hastahig Tip XI dehidrogenaz kramplar, cilt lezyonlari
Glikojen depo Aldolaz A Kas Egzersiz intoleransi,
hastahg Tip XII kramplar
Glikojen depo E-Enolaz Kas Egzersiz intoleranst,
hastah@ Tip XIII kramplar
Jenaralize
Glikojen depo Lizozomal D- Lizozomlarda Hipotoni, kardiyo-miyopati
hastalhig Tip 11 glukozidaz genellestirilmis Infantil, juvenil, yetiskin
(Pompe) formlari
Glikojen depo Lizozomla iliskili Kalp, kas Kardiyomiyopati
hastalig Tip 11b zar proteini 2
Lafora Enzim kusuru Tim  organlarda Miyoklonik epilepsi,
bilinmiyor poliglukosan demans, konviilsiyonlar
cisimcikleri




1.1.1. Glikojen Depo Hastahiklarmin Etiyolojisi

Glikojen depo hastaliginin etiyolojisi en iyi, glikojenin sentezine (glikojenez)
ve yikimma (glikojenoliz) yol acan metabolik olaylarm bilinmesiyle anlasilir.
Glikojenez veya glikojenolizde yer alan enzimlerdeki ve tasiyicilardaki genetik
kusurlar, tim GDH’lerin gergek veya potansiyel nedenleridir (Stone ve ark., 2021)
(Sekil 1.1).
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Sekil 1.1. Glikojen yapimi ve yikinu

Glikojen: Neredeyse tiim canlilar i¢cin énemli bir yakit olan glukoz, bircok

molekiiliin biyosentezi i¢in de 6nemli bir 6nciidiir.



Bununla birlikte, yiiksek konsantrasyonlarda glukoz, hiicrenin ozmotik dengesini
bozmakta ve bu durum hiicre hasar1 veya 6liimiine neden olmaktadir. Hiicreye zarar
vermeden yeterli glukozu temin edebilmenin yolu ise glukozu ozmotik olmayan aktif
bir polimer olarak depolamaktir. Glikojen, glukozun kolayca mobilize olabilen bir
depolama seklidir (Adeva-Andany ve ark., 2016). Insan viicudunda; kalp, bdbrek,
beyin, yag dokusu dahil olmak iizere bir¢ok hiicre tipi glikojen sentezi
yapabilmektedir ancak esas olarak glikojen karaciger ve iskelet kasinda depo
edilmektedir. Glikojen konsantrasyonu karacigerde (agirlikca%10) kastakinden (%2)
daha yiiksektir, ancak toplam kas kiitlesi daha fazla miktarda oldugu i¢in toplam
olarak iskelet kasinda daha fazla glikojen depolanmaktadir. Saglikli beslenme
oOrlintlistine sahip bir insanda yaklasik olarak karacigerde 80 g, iskelet kasinda 400 g
glikojen depolanmaktadir. Glikojen metabolizmasi, glikojenin sentezi, depolanmasi

ve yikimini igeren biyokimyasal olaylar biitiiniidiir (Onenli Mungan.2010).

Glikojen sentezi: Hiicre igine giren glukozun reaksiyonlara baslayabilmesi
icin aktiflesmesi gerekmektedir. Bu aktiflesme islemi glukoza bir molekiil fosfatin
baglanmasiyla olur ve serbest glukoz, metabolik olarak aktif glukoz-6-fosfata (G6P)
doniisiir. Daha sonra glukoz-6-fosfat, fosfoglukomutaz izoenzimleri tarafindan
glukoz-1-fosfata, glukoz-1-fosfatta tiridin difosfat glukoza (UDP-glukoz) doniisiir
(Sekil 1.1). UDP-glukoz, glikojen partikiiliiniin baslatilmas: ve uzamasi i¢in glukoz
kalintilar1 saglayan, glikojen sentezinin aktif substratidir. Glikojen sentaz enzimi,
UDP-glukozdan glukozil kalintilarin1 biiyiiyen glikojen zincirine a-1,4 baglariyla

dahil ederek glikojen zincirinin uzamasini katalize eder.

Bir dizi glukozil kalintisinin glikojen sentaz ile a-1,4 baglaryla
birlestirilmesinden sonra dallanma islemi gergeklesir. Glikojen dallanma enzimi, bir
a-1,4 baglantisinin koparip ve bir a-1,6 bagi olusturarak glikojeni ¢ok dalli bir
polimer haline getirir. Dallanma islemi glikojen fosforilaz ve sentazin etki bolgeleri
olan c¢ok sayida terminal kalintist olusturarak glikojenin sentez ve yikilma hizim
arttirirken glikojenin ¢ozliniirliigiini de arttirmasi yoniiyle 6nemlidir (Adeva-Andany

ve ark., 2016).



Glikojenin Yikimi: Depolanmis glikojenin yeniden glukoza indirgenmesidir.
Ihtiya¢ durumunda viicudun glukoz seviyesini en uygun aralikta tutmak ve dokularin
glukoz ihtiyacin1 kargilamak amaciyla gerceklesir. Glikojen pargalanmasinda anahtar
enzim olan glikojen fosforilaz, glikojeni ortofosfat ilavesiyle glukoz-1-fosfat verecek
sekilde pargalar. Enzim, glikojen dallarindaki a-1,4-glikosidik baglar1 kirabilirken
dal noktalarindaki a-1,6-glikosidik baglar1 parcalayamaz. Bu asamada transferaz ve
a-1,6-glukosidaz enzimleri gorev almaktadir. Transferaz, ii¢ glukosil kalintisindan
olusan bir blogu bir dis daldan digerine kaydirir. Bu transfer, a-1,6-glikosidik
baglant1 ile birlestirilmis tek bir glukoz kalintisini agiga ¢ikarir. Branching enzimi
olarak da bilinen a-1,6-glukozidaz, a-1,6-glikosidik bagi hidrolize eder. Serbest bir
glukoz molekiilii agiga cikar ve daha sonra glikolitik enzim heksokinaz tarafindan
fosforile edilir. Boylece transferaz ve a-1,6 glukozidaz, dalli yapiyr dogrusal bir
yapiya doniistiirmektedir. Glikojenin par¢alanmasindan elde edilen glukoz-1-fosfat,
metabolik ana yola girmek i¢in glukoz 6-fosfata doniistiiriiliir. Bu asamada glukoz 6-
fosfat icin ii¢ olasilik vardir: glikoliz ile metabolize edilebilir, kan dolasimina
salimmak tizere serbest glukoza doniistiiriilebilir veya NADPH/riboz tiirevlerini elde

etmek i¢in pentoz fosfat yolu ile islenebilir (Guyton ve Hall, 2006).

Glikojenin serbest glukoza doniisiimii esas olarak karacigerde gergeklesir.
Karacigerde, glukoz-6-fosfattan fosfat esterleri hidrolize edilerek dolasima serbest
glukoz salinarak diisiik kan glukoz konsantrasyonuna yanit olusturulur. Glikojenin
depo edildigi diger bir organ olan kas dokusunda ise glukoz-6-fosfat, ATP’ye ihtiyag
duyuldugunda glukozdan enerji olusumunu saglayan glikoliz reaksiyonu igin
kullanilir. Kas dokusunda glukoz-6-fosfataz bulunmadigindan, bu organdaki yikimin
kan glukozuna bir etkisi yoktur. Bu durum kas glikojen depolarmin serum glukoz
konsantrasyonu i¢in kullanilmasimi engellemektedir (Guyton ve Hall, 2006).
Karacigerdeki glikojen sentezi ve yikimi, organizmanin ihtiyaglarini karsilamak icin
gereken kan glukoz seviyelerini korumak igin diizenlenirken; kasta, bu siiregler kasin

kendi enerji ihtiyacini karsilamak i¢in diizenlenmektedir (Burda ve Hochuli, 2015).



Glikojen Metabolizmasimin Diizenlenmesi: Glikojen metabolizmasinin

diizenlenmesinde allosterik ve hormonal diizenlemeler gorevlidir.

Allostrerik Diizenleme: Glikojen metabolizmasinda yer alan bazi enzimler,
hiicrenin enerji ihtiyacini isaret eden metabolitlere allosterik olarak yanit verir. Bu
allosterik tepkiler sayesinde, enzim aktivitesi hiicrenin ihtiyaclarimi karsilayacak
sekilde ayarlanir. Enerji ve glukoz substrati fazla ise glikojen sentezi artirilirken;
enerji ve substrat az ise yikim artirilmaktadir. Glukoz 6-fosfat varligi, glikojen
sentaz1 allosterik olarak aktive ederken, fosforilaz kinazin gii¢lii bir inhibitoriidiir.
Karacigerde glukoz, glukoz 6-fosfat ve ATP glikojen fosforilaz1 inhibe ederken; kas
dokuda glukoz-6-fosfat ve ATP glikojen fosforilazi inhibe etmektedir. Ayrica kasta
AMP de glikojen fosforilazi aktive eder (Bhattacharya, 2010).

Hormonal Diizenleme: Hormonlar, enzimlerin katalitik hizlarin1 degistiren
tersinir fosforilasyonuna yol acan sinyal zincirlerini baglatabilmektedir. Glikojen
metabolizmasinin hiimoral kontrolii, glikojen sentezi yolundaki glikojen sentaz ve
glikojen yikimi yolundaki fosforilaz iizerindeki karsilikli etki yoluyla uygulanir.
Insiilin glikojen sentazi defosforile ederek aktiflestirirken; fosforilaz kinaz ve
glikojen fosforilaz1 defosforile ederek inaktif hale ¢evirir. Glukagon ve epinefrin gibi
kars1 diizenleyici hormonlar ise cAMP bagiml protein kinazi aktive ederek insiilin
karsiti etki gOstermektedir. Sonugta glikojen yapimi uyarildiginda yikimi
durdurulurken; yikim uyarildiginda yapim durdurulmaktadir (Bhattacharya, 2010).

1.1.2. Glikojen Depo Hastaliklarinin Epidemiyolojisi

Glikojen depo hastaliginin tiim tipleri dahil genel sikligimnin 1/20.000-1/40.000
oldugu tahmin edilmektedir. Nadir goriilen bir hastalik grubu oldugu igin
prevelansinin net olarak bilinmedigi, sadece GDH Tip 1 ic¢in 1/100.000 oldugu
belirtilmektedir. Tan1 konulmamis bireylerin varligi ve fetal donem o6limlerinin bu
hastaligin tipleri ile iligkili olabileceginden bu degerlerin ger¢ek goriilme sikligindan
daha diisiik oldugu diistiniilmektedir. (Stone ve ark., 2021).



Literatiir incelendiginde iilkemizde goriilme sikligi ile ilgili bir calismaya
rastlanmamistir. Ancak iilkemizde akraba evliligi oranlarinin yiiksek olmasi diger
otozomal kalitsal hastaliklar gibi GDH hastaliginin da goriilme sikliginin daha
yiiksek olabilecegini diisiindiirmektedir (Eminoglu ve ark., 2013).

1.1.3. Glikojen Depo Hastaliklarinin Patofizyolojisi

Glikojenin temel depolanma yeri kas ve karaciger oldugundan, enzim
eksiklikleri ya da mutasyonlar nedeniyle bozulan glikojen metabolizmasi, bu iki ana
depolama alami ile iligkili klinik semptom ve bulgularla kendini gostermektedir
(Cizelge 1.1). Glikojenin sentezlenememesi veya glikojenden glukozun uygun
sekilde salinamamasi, hipoglisemiye ve egzersiz intoleransina neden olabilmektedir.
Ayrica glikojenden uygun sekilde glukoz salinamamasi, anormal glikojen birikimine
neden olarak karacigerde siroz potansiyeline sahip hepatomgali olusumu
goriilebilmektedir (Stone ve ark., 2021). Glikojen depo hastaliklari, ayni tip i¢inde
bile ¢ok degisken bir fenotipik sunuma sahip olabilitken en genel belirtiler;
hipoglisemi, bliytime geriligi, hepatomegali, asidoz, hiperlipidemi, diisiik kas tonusu,

egzersiz ve sicak intoleransidir (Stone ve ark., 2021).

1.1.4. Glikojen Depo Hastah@ Tip I

Ilk olarak von Gierke tarafindan tanimlanan glikojen depo hastaligi tip I
(GDHI), glukoz-6-fosfati (G-6-P) glukoz ve inorganik fosfata hidrolize eden glukoz-
6-fosfataz eksikliginden kaynaklanan Ia; G6P'yi sitoplazmadan endoplazmik
retikulum membranindan hidroliz i¢in liimene tasiyan glukoz-6-fosfat tasiyici protein
G-6-P translokazin eksikliginden kaynaklanan Ib; ER fosfat translokaz eksikliginden
kaynaklanan Ic ve ER glukoz tasiyici protein enzimi eksikliginden kaynaklanan Id
formlarindan olugmaktadir. Klinikte en ¢ok Ia ve Ib formlar1 goriilmekte genellikle
Ib terimi GDH | non-a formlarin1 igermektedir. Glikojen depo hastalig: tip la, tip
Ib'den daha sik goriilmekte (GDH I hastalarinin yaklagik %80 ) ve hepatik GDH nin



en yaygin olanidir (Smit ve ark., 2006). 1993 yilinda, G-6-Paz't (G6PC) kodlayan
gen, 17q21 kromozomunda tanimlanmis ve 80'den fazla farkli mutasyon
bildirilirken; daha sonra G6P tasiyicisini (G6PT) kodlayan gen, kromozom 11923
tizerinde tanimlanmis ve 65'ten fazla farkli mutasyon rapor edilmistir (Laforét ve

ark., 2012).

Glukoz-6-fosfataz sistemi, hem glikojenolizden hem de glukoneogenezden
endojen glukoz sentezi i¢in son ortak yol reaksiyonudur (Sekil 1.1). Bu asamada
herhangi bir enzim eksikse, glukoz iiretimi yetersiz kalmakta ve ekzojen glukoz
kaynaklar1 tiikendiginde hipoglisemi ortaya c¢ikmaktadir. G-6-P, glukoz
olusturamadigindan, artan glikolitik akis vardir ve glukoza hidrolize edilemeyen ve
glikolitik yolda daha fazla metabolize olan G-6-P fazlaligmnin bir sonucu olarak
laktik asidoz (hiperventilasyonla birlikte veya hiperventilasyon olmadan),
hipertirisemi ve hiperlipidemi gibi ikincil metabolik diizensizlikler gelisebilmektedir.
Bu siire¢, ekzojen glukoz temini basarisiz olur olmaz, hormonal uyari altinda
yogunlagir. Galaktoz, fruktoz ve gliserol gibi substratlarin glukoza metabolize olmasi
icin karaciger G-6-Paz’a ihtiyac1 vardir. Sonug olarak siikroz ve laktoz alimi, kan
glukoz konsantrasyonunda minimum veya minimum degisiklik ile hiperlaktatemi
meydana gelir. Trigliseridler kolesterolden daha belirgin sekilde yiikselir ve tedavi
edilmeyen hastalarin serumu, artan trigliseritlerden kaynaklanan hiperlipidemi
nedeniyle siitli bir goriinlime sahip olur. Artan trigliserit ve kolesterol
konsantrasyonlari, artan sayida VLDL-K ve LDL-K partikiilii ile yansitilirken, HDL-
K partikiilleri azalir. Trigliseritlerin birikmesi nedeniyle VLDL-K partikiillerinin
boyutu da artar (Smit ve ark., 2006). Hiperlipidemi, hem asetil-koenzim A'nin (CoA)
fazlaligindan malonilCoA yoluyla artan sentezin hem de azalmis serum lipid
klirensinin bir sonucudur. Azalan plazma klirensi, dolasimdaki lipoproteinlerin
alimmin ve bozulmus lipolizinin bir sonucu olarak ortaya ¢ikar. Asir1 asetil-CoA
varligi, yag asitlerinin keton olusturmak {tizere oksidasyonundan ziyade lipid
sentezini destekleyen artan malonil-CoA konsantrasyonlarina yol agtigindan aglik
sirasinda alternatif bir yakit olan viicut keton tliretimi azalir. Hiperiirisemi ise, atilim
icin laktat ile rekabet nedeniyle renal klirensin azalmasi ve adenin niikleotidlerinin

tirik aside artan pargalanmasindan kaynaklanir (Macdonald ve ark., 2020).
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Klinik bulgular yenidogan déneminde ortaya ¢ikabilir, ancak daha tipik olarak
bebeklik doneminde, 6zellikle gece boyunca, a¢ kalma siirelerinin uzatildig1 4-6 ay
arasinda ortaya cikmaktadir. Ogiinlerin gecikmesi veya gegirilen herhangi bir
hastaligin sebep oldugu istah ve besin tiikketiminin azalmasi gibi basit sebeplerle de
aciga ¢ikabilmektedir. Ortaya ¢ikan hizli indiiklenen hipoglisemik atak, nobetlere ve
laktik asidoza neden olabilir. Abdominal obezite, yuvarlak tas bebek yiizii, hipotrofik
kaslar, esas olarak karacigerin yag infiltrasyonuna bagli hepatomegali ve bunun
neden oldugu ¢ikintili bir karin, biiytime geriligi, trombosit disfonksiyonu nedeniyle
morarma ve kanamaya egilim (6zellikle burun kanamalari) en belirgin klinik
bulgulardir. Bobrekler genellikle orta derecede biiylimiistiir. Dalak GDH Ia'da
normal kalir ancak GDH Ib'li hastalarin ¢ogunda biiyiimiistir. Ciddi
hipertrigliseridemili hastalarda deri ksantomalari, hiperiirisemili hastalarda gut artriti
goriiliir. Hastalar ayrica ishal veya gevsek diski ataklarindan muzdarip
olabilmektedir. Bu 6zellikler tedavi edilen hastalarda da goriilebilir, ancak genellikle
daha az orandadir. Ek olarak tip Ib'de, tekrarlayan bakteriyel enfeksiyonlara, oral ve
bagirsak mukozal iilserasyonlara ve histopatolojik olarak Crohn hastaligina benzer
bir kronik inflamatuar bagirsak hastaligina (IBH) duyarlilig: artiran kronik nétropeni
ve bozulmus nétrofil islevi vardir. N6tropeninin, olgun nétrofillerin artan apoptozisi
ve notrofillerin kandan iltihapli dokulara hareketi nedeniyle olustugu kabul

edilmektedir. (Macdonald ve ark., 2020)

1.1.5. Glikojen Depo Hastalig: Tip I1T

Glikojenden glukoz salinimi, hem fosforilazin hem de glikojen dal koparici
enzimin (GDE) (glycogen debranching enzyme) aktivitesini gerektirir. Bu enzim hem
glukozidaz hem de transferaz aktivitesine sahiptir; terminal glukoz molekiillerinin
a-1,4 glukoz baglarini pargalar ve daha sonra dallanma noktasini pargalamak igin
a-1,6 bagin koparir. Glikojenin, limit dekstrin olarak bilinen anormal derecede
kompakt bir yap1 seklinde depolanmasini saglar. Cori veya Forbes hastalig1 olarak da
bilinen glikojen depo hastalig: tip III (GDH III), bu enzimin eksikligine bagh
otozomal resesif bir hastaliktir. Glikojen depo hastaligi Tip III hastalarinin ¢ogunda
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karaciger, kas, kalp, 16kositler ve kiiltiirlii fibroblastlarda GDE aktivitesinin yetersiz
oldugu genel bir kusur vardir ve hem hepatik hem de miyopatik semptomlar1 ve
siklikla kardiyomiyopatiyi igeren bir sendroma sahiptir. Eksik GDE'nin doku
ekspresyonundaki farkliliklar, GDH III'iin ¢esitli alt tiplerini olusturur. Karaciger,
iskelet kas1 ve kalpte enzim eksikliginin neden oldugu GDH Illa vakalarin yaklasik
%85’1ni, sadece karacigerdeki eksikliginin neden olugu GDH IIIb vakalarin yaklasik
%15’ini olusturmaktadir. Glukozidaz aktivitesinin (GDH Ilic) veya transferaz
aktivitesinin (GDH II1d) secici eksikliginden kaynaklanan alt gruplar ¢ok nadirdir
(Smit ve ark., 2006).

Glikojen dallanma ¢dziicii enzimin eksikliginde kisitli da olsa glikojenden
glukoz salmimi miimkiin oldugundan ve glukoneogenezde herhangi bir kusur
olmadigindan, hipoglisemi genellikle GDH I'dekinden daha az siddetlidir ve laktik
asidoz gelismez. Glikoliz normal olarak ilerler. GDH III, bebeklik ve erken ¢ocukluk
doneminde (genellikle 18 aydan once) aglik intoleransi, siddetli hepatomegali (hem
glikojen hem de yag birikimi nedeniyle) ve belirgin yiiksek karaciger
transaminazlari, hiperlipidemi (trigliseritler ve kolesterol), ketotik hipoglisemi ve
gelisme geriligi gibi agirlikli olarak karaciger ile ilgili 6zelliklerle kendini gosterir
(Macdonald ve ark., 2020). Bununla birlikte hipertrigliserideminin yasla birlikte
diizeldigini gosteren ¢aligmalar mevcuttur (Bernier ve ark., 2008). Yiiksek serum
kreatin kinaz (CK) ve aldolaz seviyeleri kas tutulumunu diisiindiiriir ve bu degerlerin
normal aralikta olmasi gelecekteki miyopati gelisimine engel degildir (Laforét ve
ark., 2012).

1.1.6. Glikojen Depo Hastahg Tip IV

Glikojen depo hastaligi tip IV veya Andersen Hastaligi, dallanma enzim
eksikliginden kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir. Enzim eksikligi daha az
dallanma noktasina ve daha uzun dis zincirlere sahip amilopektin benzeri bir

kompakt glikojen molekiiliiniin olusumuyla sonuglanir. Bu anormal glikojen,
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karaciger, kas, kalp, sinir sistemi ve deri dahil olmak iizere cesitli organlarda degisen
derecelerde birikir. Klasik GDH IV formuna sahip hastalar, yasamin erken
donemlerinde ilerleyici karaciger hastalig1 gelistirir. GDH IV'in ilerleyici olmayan
hepatik varyant1 daha az siklikta goriiliir ve bu hastalar genellikle yetiskinlige kadar
hayatta kalir. GDH IV'iin nadir goriilen néromiiskiiler formlar1 vardir (Smit ve ark.,
2006).

Hastalar dogumda normaldir ve genellikle erken c¢ocukluk doéneminde
hepatomegali, gelisme geriligi ve karaciger sirozu ile ortaya ¢ikar. Siroz ilerleyicidir
ve portal hipertansiyon, asit ve 6zofagus varislerine neden olur. Bazi hastalarda
hepatoselliiler karsinom da gelisebilir. Siddetli ilerleyici karaciger yetmezligi nedeni
ile karaciger nakli planlanir. Karaciger nakli yapilmadiginda hastalar genellikle 4-5

yaslarinda iken kaybedilir (Laforét ve ark., 2012).

1.1.7.Glikojen Depo Hastahgi Tip VI

Glikojen depo hastaligi tip VI veya Hers hastaligi, hepatik glikojen fosforilaz
eksikliginden kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir. Fosforilaz, glikojen
olusturan glukoz-1-fosfattan terminal glukozil birimlerinin salinmasin1  ve
fosforilasyonunu katalize eder. A¢lik durumunda hipoglisemili veya hipoglisemisiz
ketozis meydana gelebilir. Hipoglisemiye egilim GDH Tip I veya GDH Tip Ill'te
goriildiigi kadar siddetli degildir ve genellikle sadece bebeklik déneminde uzun
siireli acgliktan sonra ortaya ¢ikar. Plazma lipidlerinde ylikseklik goriilebilir ancak
tirik asit ve laktik asit normaldir. Daha siddetli varyantlar1 olanlarda tekrarlayan

hipoglisemi ve tokluk laktik asidoz meydana gelebilir (Walter ve ark., 2016).

Erken ¢ocukluk doneminde abdominal distansiyon, hepatomegali (artan
karaciger glikojen depolamasi nedeniyle) ve biiyime geriligi ile kendini gosterir.

Hepatomegali yasla birlikte azalir ve genellikle ergenlik déneminde kaybolur.
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Biiytime de genellikle ergenlikten sonra normallesir. Hafif hipotoni, gecikmis motor
gelisimi, kas giigsiizligli ve kramplar gibi semptomlarla birlikte baz1 kas veya

merkezi sinir sistemi tutulumu olabilir (Macdonald ve ark., 2020).

1.1.8. Glikojen Depo Hastahgi Tip IX

Glikojen depo hastalig: tip IX, hepatik glikojen fosforilaz kinaz eksikliginden
kaynaklanir. Eksiklik karacigerde veya kasta olabilir. Glikojenin pargalanmasi, hem
karacigerde hem de kasta fosforilazin aktivasyonu ile sonuglanan bir dizi reaksiyon
tarafindan kontrol edilir. Bu kaskad, adenilat siklaz ve fosforilaz kinaz enzimlerini
igerir. Fosforliaz kinaz, o, B, v ve 0 olmaz iizere dort alt birimden olusan bir
dekaheksamerik proteindir. o ve B alt birimleri diizenleyici, y alt birimi katalitik ve 6
alt birimi bir kalmodulindir ve enzime kalsiyum duyarlilig1 verir. Glikojenoliz i¢in
hormonal aktive edici sinyaller, karaciger i¢in glukagon ve kas icin adrenalindir.
Glukagon ve adrenalin, ATP'yi cAMP’ye doniistiiren ve cAMP'ye bagh protein
kinazin diizenleyici alt birimi ile etkilesime giren membrana bagli adenilat siklazi
aktive ederek fosforilaz kinazin fosforilasyonuna neden olur. Sonug olarak, bu aktive
edilmig fosforilaz kinaz, glikojen fosforilazi aktif konformasyonuna doniistiiriir.
GDH tip 1X'da fosforilaz kinaz eksikligi, glikojen fosforilaz aktivasyonunu onler,
boylece glikojenoliz ile glukoz tiretimini simirlar. Ancak glukoneogenez yoluyla

glukoz hala iiretilebilmektedir (Smit ve ark., 2006).

Ana klinik semptomlar glikojen depolanmasina bagl hepatomegali, biiyiime
geriligi, karaciger transaminazlarinda  yilikselme, hiperkolesterolemi  ve
hipertrigliseridemidir. Hipoglisemi genellikle hafif olmakla birlikte, uzun siireli aglik
veya enfeksiyondan sonra ortaya g¢ikar ve bazilarinda ozellikle GDH tip 1Xc’de
(gama), GDH tip I veya GDH tip III'de goriildiigii gibi siddetli hipoglisemi ve ketozis
goriilebilir. Karacigerde yogun glikojen birikimi vardir. Geng erigkinlerde egzersiz

intoleransi, kramplar ve tekrarlayan miyoglobiniiri goriilebilmektedir Klinik seyir
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genellikle 1yl huyludur. Klinik ve biyokimyasal anormallikler artan yasla birlikte

kaybolur ve ergenlikten sonra ¢ogu hasta asemptomatiktir (Walter ve ark., 2016).

1.1.9. Glikojen Depo Hastahg Tip O

Glikojen depo hastalig tip 0, glikojen sentezinin anahtar enzimi olan glikojen
sentaz eksikliginden kaynaklanan otozomal resesif bir hastaliktir. Glikojen sentaz,
glukoz-1-fosfattan glikojen yapimda gorevlidir ve eksikliginde glikojen sentez
edilemez. Aclik donemlerinde glikojenoliz yoluyla glukoz iiretimi igin glikojen
kullanilabilirligini ve hastalarin karaciger glikojen konsantrasyonu azalir. Glukoz-1-
fosfat, laktat tepkimesine girer ve bu da aglik hipoglisemisine neden olur. Bu
ketonemi, diisiik kan laktat konsantrasyonlar1 ve hafif hiperlipidemi ile iliskilidir.
Post-prandiyal olarak, genellikle hiperglisemi ve yiiksek kan laktati ile birlikte
karakteristik bir tersine ¢evrilmis metabolik profil vardir (Walter ve ark., 2016).

Tip 0’1n ilk belirtisi bebeklik veya erken cocukluk doneminde ortaya g¢ikan
aclik hipoglisemisidir. Bununla birlikte, 6énemli hipoglisemiye ragmen, yiiksek kan
keton seviyeleri beyin enerji metabolizmas1 i¢in alternatif bir yakit
saglayabileceginden, bazi hastalar nispeten asemptomatik olabilir. Steatoz sik
olmasina ragmen karacigerin boyutu normaldir. Bazi vakalarda ise tekrarlayan
hipoglisemi norolojik semptomlara yol agabilir. Sabah kahvaltidan 6nce kronik
olarak meydana gelen bu hipoglisemi periyotlarinin gelisimsel gecikme ile iligkili
oldugu diistiniilmektedir. Gelisimsel gecikme vakalarin sadece %22’sinde
tanimlanmistir (Macdonald ve ark., 2020). Baz1 vakalarda, hipogliseminin 6nlenmesi

icin uygulanan beslenme tedavisi biiylime geriliginde diizelme saglamistir (Smit ve

ark., 2006).

15



1.1.10. Glikojen Depo Hastalig1 Tip XI (Fanconi Bickel Sendromu)

Fanconi-Bickel Sendromu (FBS), SLC2A2 genindeki homozigot ya da birlesik
heterozigot mutasyonlara bagli olarak nadir goriilen ve otozomal resesif kalitilan bir
dogumsal metabolizma hastaligidir. Bu mutasyonlar, glukoz transport proteini 2
(GLUT?2) defektine neden olmaktadir. Glukoz transport proteini 2, pankreas adacik
hiicrelerinde, ince bagirsak epitelyal ve proksimal kivrimli renal tiibiiler hiicrelerin
bazolateral tarafinda ve hepatositlerde eksprese edilen kolaylastirilmis diflizyon ile
glukoz (ve galaktoz) tasiyan bir membran proteinidir. Glukoz transport proteini 2
eksikligi, GLUT 2'in bagirsak glukoz alimi, glukozun renal reabsorbsiyonu,
pankreasta glukoz algilamasi, hepatik alim ve glukoz (ve galaktoz) salinimina dahil

olmas1 nedeniyle glukoz homeostazini etkiler (Smit ve ark., 2006).

Glukoz transport proteini 2 aracili glukoz akisindaki bozulma, karaciger ve
renal tiibiillerde anormal glikojen birikimine bagli olarak glukoz ve galaktoz
kullaniminda bozulmaya ve c¢oklu filtrelenmis ¢o6ziinen maddelerin yeniden
emilimindeki bozulmaya bagli olarak proksimal renal tiibiiler disfonksiyona yol acar.
Aclik hipoglisemi, metabolik asidoz, glukoziiri, ragitizm ve aminoasidiiri en yaygin
bulgulardir. Hastalarindaki klinik o6zellikler arasinda boy kisaligi,gelisme geriligi,
hepatomegali, poliiiri, proksimal renal tiibiiler disfonksiyon ve osteoporoz yer
almaktadir (Sharari ve ark., 2020). Normoglisemiyi siirdiirmek ve ketozu 6nlemek
icin aclik toleransinin degerlendirilmesi ve uygun beslenme tedavisinin saglanmast;
su ve elektrolit, plazma kalsiyum, D vitamini ve fosfat durumunun degerlendirilmesi

tedavinin temel prensipleridir (Macdonald ve ark., 2020).

1.2. Glikojen Depo Hastaliginda Tibbi Beslenme Tedavisi

T1bbi beslenme tedavisi son 50 yildir glikojen depo hastalari i¢in birincil tedavi
olarak kullanilmaktadir. Tibb1 beslenme tedavisi ile klinik bulgularin en aza
indirilmesi ve hastanin yasam kalitesinin arttirilmasi hedeflenmektedir (Ross ve ark.,

2020). Siirekli bir glukoz kaynagi saglayarak hipoglisemiyi Onlemek,
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normoglisemiyi (glukoz >4 mmol/L [70 mg/dL]) siirdiirmek, ikincil metabolik
bozukluklar1 engellemek, normal biiyiime ve gelisimin devam etmesi ile yeterli ve

dengeli beslenmesinin saglanmasi tedavinin ana amaclaridir (Laforét ve ark., 2012).

Glikojen depo hastaligi tibbi beslenme tedavisi, baslangicta giindiiz ve gece
boyunca karbonhidratla zenginlestirilmis sik Ogiinlerden olusuyordu. Metabolik
kontrollerin saglanmasi igin 1974'te, alternatif bir yol olarak nazogastrik tiip araciligi
ile siirekli besleme kullanilmaya baslanmistir. Ayrica bu yontem hem hastalarin hem
de ebeveynlerin gece boyunca uyumasina imkan verdigi i¢in yasam kalitesinin
artmasini saglamistir (Burr ve ark., 1974). Siirekli gece gastrik besleme uygulamasi
kiiciik bebeklerde de onerilmektedir. Igerik olarak glukoz/glukoz polimer ¢ozeltisi ya
da maltodekstrin ile zenginlestirilmis bir formiil uygundur. Siirekli gece gastrik
besleme uygulamasina son yemek Ogiininden 1 saat sonra baglanmalidir ve
kesilmesini takiben sabah erken saatlerde hipoglisemi olusma ihtimaline kars1 gece
beslenmesi durduktan 15-30 dakika i¢inde bir 6giin verilmelidir. Stirekli gece gastrik
beslenme, nazogastrik tiip kullanilarak veya gastrostomi ile verilebilir. Akis hizim
dogru bir sekilde kontrol eden ve sistemdeki kusurlari uyaran alarmlart olan bir
besleme pompasi kullanilmasi tavsiye edilir. Ebeveynlere teknik ve tibbi ayrintilarin

titiz bir sekilde agiklandigi kapsamli bir egitim verilmesi onemlidir (Smit ve ark.,
2006).

Cig musir nigastast ise, 1982 yilinda farkli bir tedavi segenegi olarak
kullanilmaya baslanmistir (Chen ve ark., 1984). Nisasta, glukoz polimerlerinin
bitkilerdeki depo seklidir ve insan beslenmesinde onemli bir karbonhidrat kaynagi
olarak yer almaktadir. Nisasta, a-1-4-glikosidik baglarla baglanan diiz zincir
yapisindaki amiloz denilen glukoz molekiillerinin yani sira a-1-6 glikosidik baglar
tarafindan olusturulan dalli zincirli yapidaki amilopektinden olugmaktadir. Amiloz
neredeyse tamamen lineer 1,4 baglardan olusurken, amilopektin hem lineer
zincirlerden hem de dalli 1,6 glikosidik baglardan olusmaktadir. Nisasta
molekiiliiniin %15-20’si amiloz geri kalan kismi ise amilopektindir. (Raigond ve
ark., 2015). Farkli bitki tiirleri, depolanmis nisasta olarak belirli oranlarda

amilopektin ve amiloz icerir, bu da tiire 6zgli nisasta tiirlerinin olusmasini
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saglamaktadir (Topping ve Clifton, 2001). Diyet karbonhidratlarinin siniflandirilmasi
kimyasal ve fizyolojik 6zelliklere dayanmaktadir. Enzimlerin etkisi, sindirim hiz1 ve
derecesine gore nisastalar, hizl1 sindirilebilir nisasta, yavas sindirilebilir nisasta ve
direngli nisasta olarak ii¢ tiire ayrilabilir. Bu ii¢ tiir nisasta, ince bagirsakta sindirim
icin gecen siire bakimindan farklilik gosterir (Englyst ve ark., 1992). Hizh
sindirilebilir nisasta; 'enzimatik sindirim yoluyla yaklasik 20 dakika i¢inde glukoz
molekiillerine doniistiiriilen bir nisasta tiirii' olarak tanimlanir. Hizli sindirilebilir
nigasta tiiketilen besinlerde yiiksek oranlarda mevcutsa, hizla kana glukoz salacak,
kan sekerini ve insiilin yamitimi yiikseltecektir. (Englyst ve ark., 1999). Bu gruba
nisasta orani yiiksek taze pismis yemek ve haslanmis sicak patates, 6rnek verilebilir
(Raigond ve ark., 2015). Yavas sindirilebilir nigasta; '120 dakikalik enzimatik
sindirimden sonra glukoza doniistiiriilen bir nisasta tiiri' olarak tanimlanir. Yavas
sindirilebilir nisasta temelde fiziksel olarak erisilemeyen amorf bir nisastadir.
Nisastalarin nemli 1sida besin isleme/pisirme sirasinda jelatinlesmesi, dogal tahil
nigastalarinin yavas sindirim 6zelligini azaltmaktadir (Zhang ve ark., 2006). Yavas
sindirilebilir nisastadan zengin besinler metabolik sendrom, diyabet ve
kardiyovaskiiler hastaliklarin olusumunu geciktirici 6zellikleriyle saglik yararlarina
sahiptir (Giugliano ve ark., 2006). Pismis sogumus nisastali besin, baklagiller ve muz

bu gruba 6rnek olarak verilebilir (Raigond ve ark., 2015).

Nisastanin direnci, igerigindeki amiloz ve amilopektin oranindan etkilenir.
Amiloz yavas sindirilirken, amilopektinin sindirimi retrogradasyondan sonra hizlidir.
Nisasta, gastrointestinal sistemde amilolitik enzimlerin aktivitesi ile hidrolize edilir
ve hidroliz iiriinii, yani glukoz ince bagirsakta sindirilir ve emilir. Direngli nisasta ise
tilketildikten sonra 120 dakika i¢inde ince bagirsakta glukoza hidrolize edilmez,
ancak kolonda fermente edilir. Direngli nisasta, o-1,4 D-glukanin lineer bir
molekiiliidiir ve esas olarak retrograd amilozdan tiiretilir. Genel olarak, graniil
nisastanin direngli nisasta igerigi, o nisastanin amiloz seviyesi ile pozitif olarak
iligkilidir (Sang ve ark., 2008). Baklagiller, tahil taneleri, olgunlasmamis muz,
pisirilmis ve sogutulmus makarna 6rnek olarak verilebilir (Tiirker ve Savlak, 2015).
Kompleks karbonhidratlar olarak adlandirilan bu besinler sindiriminin yavas siirmesi,

kan sekerini aniden yiikseltmemesi ve uzun siire diigmesini engelledigi icin GDH
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beslenme tedavisinde ¢ok 6nemlidir (Laforét ve ark., 2012). Cig musir nisastasi da
direngli nisasta formundadir ve sindirimi uzun siirdiigii i¢in hem hipogliseminin
onlenmesinde hem de Ggiinler arasindaki siirenin uzamasinda 6nemlidir. Cig musir
nigastast kullannomma 6 aylikken baslanabilir, ancak pankreas amilaz eksikligi
nedeniyle 1 yasina kadar kolay tolere edilemez. Bagirsak siskinligi, gaz, mide
bulantis1, gevsek digki ve ishal gibi yan etkileri dnlemek i¢in baslangi¢ dozu 0,25
g/kg olmal1 ve yavas yavas artirilmalidir. 6-8 ayliktan sonra, 6glinler arasinda 1,25
ila 2,5 g/kg olarak verilebilir. Cig musir nisastas1 su i¢inde 1:2 nigasta/su oraninda
karistirllarak verilebilir. Cig musir nisastast gece boyunca kullaniliyorsa, insiilin
salimimini 6nlemek i¢in herhangi bir glukoz kaynagi eklenmemeli ve izin verilen
aclik siiresini tespit etmek icin tolerans test edilmelidir. Misir nisastasi, verilmesi
planlanan karbonhidrat enerjisinin bir parcasi olarak hesaplanmalidir. Ham muisir
nisastasinin, tiipiin katilasmas1 ve tikanmasi nedeniyle intragastrik infiizyonlarda
kullanilmas1 onerilmez. Ayrica normoglisemi siiresini uzatan ticari uzatilmis salimli
misir nigastast preparatlart da mevcuttur. Uygun sekilde kullanildiginda misir

nisastasi takviyesinin obezite ile iligkili olmadig1 goriilmiistiir (Laforét ve ark., 2012).

Kan sekeri konsantrasyonlarinin korunmasi i¢in gece boyunca stirekli besleme
yontemleri de ¢ig misir nisastasi da tercih edilebilir. Her iki yontem de basarili bir
sekilde kullanilabilir, ancak tedavinin herhangi bir sekilde kesintiye ugramasi hizli
siddetli hipoglisemi, nobet ve hatta Oliimle sonuglanabileceginden dikkatli

olunmalidir (Laforét ve ark., 2012).

1.2.1. Glikojen Depo Hastalig1 Tip | Tibbi Beslenme Tedavisi

Glikojen depo hastaliginda tibb1 beslenme tedavisinin temel hedefi sik 6giin
tilkketimiyle kan glukozunu normal aralikta tutmak ve anormal kan glukozunun neden
olabilecegi bulgular1 6nlemektir (Laforét ve ark., 2012). Beslenme tedavisi ¢ocugun
yasina gore almasi gereken makro ve mikro besin Ogelerinin tiiketilmesini

saglayacak sekilde planlanmalidir. Bununla birlikte, pratikte bu hastalarin giinlik
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olarak onerilen enerji, karbonhidrat, protein, yag ve sivi miktar1 gereksinimleri igin

Cizelge 1.2’ deki degerler kullanilmaktadir (Acosta ve Yannicelli, 2001)..

Cizelge 1.2. Glikojen depo hastalig1 olan tip I, bebek, ¢ocuk ve yetiskinler icin 6nerilen

giinliik enerji, karbonhidrat, protein, yag ve sivi miktarlari

Enerji Yag Protein Karbonhidrat  Sivi
(kkal/kg) (Enerji %) (Enerji %) (Enerji %) (mL/kg)

Yas

Bebekler (ay)

0-3 120 (145-95) 25-35 10-15 60-70 150 - 125

3-6 115 (145-95) 25-35 10-15 60-70 160 - 130

6-9 110 (135-80) 25-35 10-15 60-70 145 - 125

9-12 105 (135-80) 25-35 10-15 60-70 135-120

Erkek ve Kiz (yil)

1-4 1300 25-35 10-15 60-70 900 - 1800
(900-1800)

4-6 1700 25-35 10-15 60-70 1300 - 2300
(1300-2300)

7-11 2400 25-35 10-15 60-70 1650 - 3300
(1650-3300)

Kadin (yil)

11-15 2200 25-35 10-15 60-70 1500 - 3000
(1500-3000)

15-19 2100 25-35 10-15 60-70 1200 - 3000
(1200-3000)

>19 2100 25-35 10-15 60-70 1400 - 2500
(1400-2500)

Erkek (y1l)

11-15 2700 25-35 10-15 60-70 2000 - 3700
(2000-3700)

15-19 2800 25-35 10-15 60-70 2100 - 3900
(2100-3900)

>19 2900 25-35 10-15 60-70 2000 - 3300

(2000-3300)

Toplam enerji alimimin %65-75’si giindiiz beslenmelerinden, %25-35’1 gece

inflizyonu olarak verilmelidir. Giinliik enerji alimi, bebek ve g¢ocuklarda normal

agirlik kazanimini desteklemek, yetiskinlerde normal boya gore agirligi korumak igin

yeterli olmalidir. Fazla enerji alimi obezite ve hipertriagilgliserolemiye neden

olabileceginden 6nerilmemektedir (Acosta ve Yannicelli, 2001).
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Bebeklik doneminde, normoglisemiyi saglamak igin her 1.5-3 saatte bir
maltodekstrin ile zenginlestirilebilen laktoz igermeyen mamalarla sik sik
beslenmelidir. Pek ¢ok avantaji (duygusal, bilesim, pratiklik) nedeniyle anne siitii,
yiiksek miktarda laktoz icermesine ragmen kontrendike degildir. Ancak yetersiz
bliyiime, artan hepatomegali, hipoglisemi veya hiperlaktatemi takibine gore, kismen
veya tamamen laktozsuz beslemeye ge¢mek gerekebilmektedir. Dordiincii aydan
sonra yemekler %6'ya kadar piring unu ile karigtirilabilir. Daha sonra bugday
tirtinleri de kullanilabilir. Ek beslenmeye, laktoz ve fruktozun sinirlamalar1 dikkate
alinarak, her zamanki gibi 6 aylikken baslanilabilir (Rake ve ark., 2002). Nazogastrik
veya gastrostomi tiipii aracilifiyla siirekli gece beslemeleri de kullanilabilir.
Gastrostomi, IBH ve lokal enfeksiyon riski nedeniyle GDH Ib hastalarinda
kontrendikedir (Laforét ve ark., 2012).

Fruktoz, sakkaroz ve laktoz, bu karbonhidratlarin karaciger tarafindan
metabolize edilerek glikojen birikimine veya iirik asit, trigliserit ve laktat iiretimine
yol actigr icin tiiketimleri kisitlanmalidir. Glikojen depo hastaligi beslenme
tedavisinde izin verilen verilen fruktoz miktar1 i¢in heniiz net bir tanim
bulunmamaktadir. Bazi hastalar tarafindan ¢ok kii¢iik miktarlar tolere edilebilir. Bu
konudaki goriisler galaktoz ve fruktozun diyetten c¢ikarilmasi yoniindedir. Bu
kisitlamada yasa gore serbestlikler olabilmektedir. Diyetteki laktoz miktar1 23 g/giin
olarak sinirlandirilmalidir (Acosta ve Yannicelli, 2001).

Coklu doymamis yag asitlerinin diyete dahil edilmesine dikkat edilmelidir.
Toplam enerjinin minimum %3'dni linoleik asit, minimum %1'ini a-linolenik asit
olusturmalidir. Das ve ark.,’nin (2010) glikojen depo hastalig: tip I’de orta zincirli
yag asitlerinin metabolik kontrol ve biiylime iizerindeki etkisi iizerine yaptiklari
calismada; orta zincirli yag asidi takviyesinin biiyiime ve metabolik kontrol
belirteclerini {izerinde olumlu etkiye sahip oldugunu saptamislardir. Giinliik

kolesterol tiikketimi 300 mg’dan az olmalidir (Laforét ve ark., 2012).

Protein alim1 genel Onerileri karsilamalidir. Asirt protein alimi hiperiirisemiyi

siddetlendirebileceginden onerilmemektedir (Laforét ve ark., 2012).
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Giinliik s1v1 gereksinmesi bebeklerde 1,5 mL/kkal; ¢cocuk ve yetiskinlerde 1,0
mL/kkal’dir. Eslik eden atese bagli olarak gereksinimler onerilenden daha yiiksek
olabilir (Acosta ve Yannicelli, 2001).

Kisitlayic1 bir beslenme tedavisi olmasi nedeniyle hastalarda vitamin ve
mineral eksiklikleri gelismesine yol a¢maktadir. Sinirli siit idriinleri tliketimi
nedeniyle kalsiyum ve D vitaminine, artan karbonhidrat metabolizmasi igin yeterli

miktarda B1 vitaminine 6zel 6nem verilmelidir (Laforét ve ark., 2012).

1.2.2. Glikojen Depo Hastahig: Tip III Tibbi Beslenme Tedavisi

Onerilen enerji miktar1 ve besin &gesi gereksinimleri Tip I’deki gibidir.
Bebeklik déneminde normogliseminin siirdiiriilmesi i¢in her 3-4 saatte bir besleme
onerilmektedir. Hipoglisemi var ise daha yiiksek karbonhidrat igerikli bir beslenme
tedavisi, gilindiiz 2-3 saatlik aralarla sik besleme ve gece boyunca siirekli tiip
beslemesi ile yonetilir. Emzirme ile ilgili bir kisitlama yoktur. Laktoz ve fruktoz
kullanilabildiginden 6zel formiiller gerekli degildir, ancak glikojenin asir
depolanmasini 6nlemek i¢in kisiye 6zel miktarlarla sinirlandirilmalidir. Cig musir
nigastast yaklasik 1-2 yas arasinda baslanir. Baglangigta glinde 3-4 kez 1 g/kg ¢ig
musir nisastasi kullanilir. Kan sekeri ve ketonlarin izlenmesi, beslenme tedavisinin
kontroliiniin ve titrasyon tedavisinin optimize edilmesine yardimci olur. Asiri
miktarda basit sekerler ve misir nisastasi, hepatomegali ve kardiyomiyopatinin
kotiilesmesine neden olabileceginden kagimilmalidir (Laforét ve ark., 2012).
Komplikasyonlar1 6nlemeye yardimci olmak i¢in yiiksek proteinli, yiiksek yagl ve
yiiksek karbonhidrat Oriintiisiine sahip ¢esitli beslenme tedavileri denenmekle
birlikte, heniiz optimal makro besin orani tanimlanmis degildir. Bébrek fonksiyon
bozuklugu olmadig1 i¢in hem miyopatinin dnlenmesi hem de glukoza alternatif bir
enerji kaynagi olmasi nedeni ile karacigerde glikojen birikimini azaltmasi nedeni ile

diyet protein alimi arttirilabilir. Ancak tip Illa hastalarinda kardiyak belirtilerin ve
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kas miyopatisinin tedavisinde ya da baslangicin1 geciktirmede yiiksek proteinli bir
diyetin yiiksek karbonhidratli beslenme tedavisinden daha faydali olup olmadig:
heniiz net degildir ve hem tiiketilebilirlik hem de erisilebilirlik ailesel faktorlere bagh
olarak degiskenlik gdstermektedir. Bu nedenle beslenme tedavisinin ¢ocugun
spesifik klinik ozelliklerine gore bireysel olarak wuyarlanmasi oOnerilmektedir

(Macdonald ve ark., 2020).

1.2.3. Glikojen Depo Hastahig1 Tip IV Tibbi Beslenme Tedavisi

Glikojen Depo Hastaligi Tip IV i¢in 6zel bir beslenme tedavisi veya
farmakolojik tedavi yoktur. Karaciger transplantasyonu, klasik ilerleyici karaciger
hastalig1 olanlar i¢in su anda tek etkili terapotik yaklasimdir (Matern ve ark., 1999).
Hipoglisemisi olan hastalar i¢in musir nisastasi1 kullanilmaktadir. Nakil gergeklesene
kadar GDH Tip Ill'e benzer beslenme tedavisi hastanin genel durumunu

tyilestirecektir (Laforét ve ark., 2012).

1.2.4. Glikojen Depo Hastalig1 Tip VI Tibbi Beslenme Tedavisi

Genellikle 6zel bir beslenme tedavisi gerektirmez ancak aglik toleransina bagh
olarak kompleks karbonhidratlardan zengin, protein icerigi yeterli, diizenli
oglinlerden olusan bir beslenme tedavisi Onerilir. Ayrica hipoglisemi veya
ketonemiyi dnlemek icin geceleri 1,5-2 g/kg ¢ig misir nisastasi ya da yatmadan 6nce
bir ara 6glin faydali olabilir. Hem lipoliz, 3-oksidasyon ve ketogenez kullanimina
bagl hiperketoza neden olabileceginden yetersiz beslenmeden hem de asir1 karaciger
glikojen depolamasi ve periferik viicut yag depolamasi ile sonuglanabileceginden

fazla enerji tilketiminden kaginmak 6nemlidir (Macdonald ve ark., 2020).
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1.2.5. Glikojen Depo Hastalig1 Tip IX Tibbi Beslenme Tedavisi

Hepatik formun tedavisi semptomatiktir ve yiiksek karbonhidratli ve misir
nigastast iceren bir beslenme tedavisi ve sik beslenme yoluyla hipogliseminin
onlenmesinden olusur. Giinlik protein alimi, glukoneogenez substrati saglamak,
karbonhidratlara olan bagimlilig1 ve dolayisiyla glikojen depolanmasini azaltmada
avantajli olabilecegi i¢in enerjinin %15-20'sine yiikseltilebilir (Walter ve ark., 2016).
Siddetli GDH tip IXc (gama) formuna sahip bazi vakalarda, siddetli gece
hipoglisemisi ve daha kisa aglik toleransi olabilir. Normoglisemiyi stirdiirmek, aglik
ketozunu dnlemek ve biiylimeyi iyilestirmek i¢in GDH tip I ve tip III’de oldugu gibi
gece boyunca stirekli tiip beslemeli daha yogun bir beslenme tedavisi ya da giindiiz
ve gece 1-2 doz bir protein kaynagi ile (glukoneogenez islevsel oldugu i¢in) birlikte

¢ig musir nisastasi tikketimi Onerilebilir (Macdonald ve ark., 2020).

1.2.6. Glikojen Depo Hastaligi Tip 0 Tibbi Beslenme Tedavisi

Basit karbonhidratlar, kan sekeri ve kan laktatinda onemli bir artisa neden
olabileceginden; sekerlemeler, kekler, tatli biskiiviler, meyve suyu ve sekerli
icecekler gibi yliksek oranda rafine edilmis karbonhidrat tiiketimi normogliseminin
stirdiiriilmesi i¢in sinirlandirilmalidir. Yavas glukoz salimimi saglamak igin diisiik
glisemik indeksli kompleks karbonhidrat ve glukoneogeneze substrat saglamak iizere
yiiksek protein igeren, diizenli Ogiinlerden olusan bir beslenme tedavisi
uygulanmalidir. Yatmadan oOnce verilen ¢ig musir nigastast (1-1,5 g/kg), sabah
hipoglisemisini ve ketozisi Onler. Giindiiz hipoglisemi gelistirme egiliminde olan
vakalar icin her 3-4 saatte bir 6glin planlanmasi ya da 6zellikle aktif olan ¢ocuk ve
yetigskinlerde kiiciik dozda ¢ig misir nisastast kullanimi faydali olabilir.
Normogliseminin saglanamadigi ve ¢ig misir nigastasinin tolere edilemedigi

durumlarda gece boyunca siirekli beslenme uygulanabilir (Macdonald ve ark., 2020).
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1.2.7. Glikojen Depo Hastahig Tip XI (Fanconi Bickel Sendromu) Tibbi
Beslenme Tedavisi

Fanconi Bickel Sendromu’nun yonetimi semptomatik tedaviye dayanmaktadir.
Kan sekeri regiilasyonu, kompleks karbonhidratlardan zengin bir tibbi1 beslenme
tedavisi, ¢ig misir nisastas1 ve gerekli durumlarda gece boyunca siirekli beslenme
uygulamalar1 ile yonetilmektedir. Tek seferde fazla miktarda glukoz ve galaktoz
tiketimi (siikroz ve laktozdan saglananlar dahil) en aza indirilmelidir.
Aminoasidiiriyi kompanse etmek i¢in protein alimi artirilmalidir. Glukoz ve galaktoz
kisitlanmasi i¢in 6neriler kesin olmamakla birlikte kisitlanmasi daha dogrudur (Chen
ve Weinstein, 2016). Fruktoz, enterositin hem apikal hem de bazolateral
membranlarinda bulunan fruktoza 6zgli bir tasiyict olan GLUT 5 araciligiyla
bagirsakta emildigi i¢in beslenme tedavisinin bir parcasi olarak tolere edilebilir. Bu
sayede fruktoz, glukoz tiiketiminde azalma saglamak igin alternatif bir monosakarit
olarak faydali olabilir (Macdonald ve ark., 2020).

1.3. Yasam Kalitesi

Glikojen depo hastaliginin tedavisinin yani sira ¢ocugun ve ailesinin hem
hastaliga hem de hastali§in tedavisine uyumunu saglamak bu siirecin en iyi sekilde
yiiriitebilmesi i¢in 6nemlidir. Bakim verme kavrami; tek bir yardim tiirii ile sinirh
olmayip fiziksel, duygusal ya da maddi yardim gibi ¢ok boyutlu bir durumdur.
Bakim veren ebeveynlerde; kendi ¢ocuguna bakiyor olmasi, hasta ile arasindaki
duygusal yiikiin ¢ok olmasi, gereken sosyal destegin saglanamamasi, zaman ve
sosyal aktivite simirhiligi, kendi saglik problemleri gibi cesitli pek ¢ok faktor
psikolojik sorunlara sebep olabilmektedir. Bu sorunlar bakim veren ebeveynlerin
yasam kalitesini diisiirmekte ve dolayisiyla hasta bakimini da olumsuz etkileyen
durumlara neden olmaktadir (Kahriman ve Zaybak, 2015). Yasam kalitesi, farklh
felsefi, politik ve saglikla ilgili tanimlara sahip bir kavramdir. Yasam kalitesi,
bireylerin biyolojik biitiinliiglinden oldugu kadar psikolojik, sosyal ve ekonomik

refahindan da etkilendigi i¢in tiim bilimler tarafindan kabul goéren tek bir tanimi
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yapilamamaktadir. (Fallowfield, 2009). Diinya Saglik Orgiitii (DSO) yasam kalitesini
“kisinin kendi amaglarina, beklentilerine, standartlarina ve ¢ikarlarina gore bir kiiltiir
ve deger sisteminde kendi yasamini algilamasi” olarak tanimlamistir (WHO, 1993).
Yasam kalitesi ile ilgili yapilan tanimlar genellikle bireylerin yasamla ilgili siibjektif
algis1 iizerine yogunlagmis olsa da yasam kalitesinin hem siibjektif hem de objektif
olmak tizere iki acidan da incelenmektedir. Bireylerin sahip oldugu egitim diizeyi,
ekonomik gelir, meslek, yasanilan konut, saglik gibi 6zellikler yasam kalitesinin
objektif gostergeleri olarak degerlendirilirken; bireylerin i¢inde bulundugu ve sahip
oldugu tiim bu imkanlardan duydugu tatmin, haz ya da mutsuzluk siibjektif
gostergeler olarak degerlendirilmektedir. (Torlak Eving ve Savas Yavuzgehre, 2008)
Herhangi bir hastalik ve tedavisi, bireyin fiziksel, psikolojik, sosyal ve ekonomik
refahin1 etkileyerek yasam kalitesini etkileyebilir. Saglikla ilgili yasam kalitesi,
yasam kalitesinin hastalik ve tedavilerinden makul 6l¢iide etkilenebilecek alanlarini
tamimlamak ig¢in kullanilir (Cizelge 1.3) ve meydana gelebilecek etkilerin yine
bireyin kendi deneyimleri, beklentileri, inan¢ ve algilarn tarafindan

degerlendirilmesini igerir. (Fallowfield, 2009)

Cizelge 1.3. Saglikla ilgili yasam kalitesi alanlarina 6rnekler

Alan ad1 Ornekler

Belirtiler ve/veya tedavi yan etkileri Agr1, yorgunluk, bulant1 ve kusma

Fiziksel Hareketlilik, 6z bakim, giinlik yasam
aktiviteleri

Psikolojik/duygusal Depresyon, anksiyete, basa ¢ikma ve
uyum

Sosyal Hobiler ve ilgi alanlari, kisisel iliskiler

Bilissel Hafiza kaybi, konsantrasyon sorunlar1

Ekonomik [s faaliyetleri, mali durum

Kiiresel refah Saglik, kiiresel yasam kalitesi
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Saglikli bireyler i¢in, saglikla ilgili olmayan yasam kalitesi bilesenleri 6n plana
cikarken; herhangi bir hastaliga sahip bireyler i¢in bedensel ve psikolojik saglig1 gibi
saglikla iligkili yasam kalitesi bilesenleri daha 6n plana ¢ikmaktadir (Eser, 2004).

1.3.1. Kronik Hastahklar ve Yasam Kalitesi

Kronik hastalik “normalden sapma veya bozukluk gosteren, kalict yetersizlik
birakabilen, geriye doniisii olmayan, patolojik degisiklikler sonucu olusan, hastanin
rehabilitasyonu i¢in 0zel egitim gerektiren, uzun siire bakim, gozetim ve denetim
gerektirecegi beklenen durum” olarak tanimlanmaktadir (Cavusoglu, 2004). Tim
diinyada basta diyabet olmak {izere kanser, astim, iskemik kalp hastalig1 gibi kronik
hastaliklarin sikliginin arttigi diisiiniilmektedir. Ayrica bazi kronik hastaliklarin
varliginda bu hastaliga fiziksel kisithiliklar da eslik edebilmektedir (Dinleyici ve
Dagli, 2018).

Cocukluk cag1 kronik hastaligi, hastalar ve saglik profesyonelleri arasindaki
igbirliginde 6nemli bir rol oynayan tiim aile iiyelerini, 6zellikle ebeveynleri igerir. Bu
durumda ebeveynler, hasta ¢gocuga, hastanin kardeslerine ve hatta diger aile liyelerine
bakim verme istekleri nedeniyle kendi eglence ve sosyal faaliyetlerinin ¢cogunu terk
etmekte ve hatta kendi sagliklarin1 thmal edebilmektedir. Boyle bir bakim verme
stireci, bakim veren bireyin yasam kalitesini kisisel, mesleki diizeyde ve sosyal
alanlarda etkilemenin yani sira depresyon gibi iligkili duygusal ve fiziksel
bozukluklara kars1 savunmasizligini artirmaya da neden olabilmektedir (Toledano-
Toledano ve Contreras-Valdez, 2018). Bu nedenle yasam kalitesi, kronik hastaliga
sahip bireyler ve aileleri i¢in saglik hizmetlerinin 6nemli bir bilesenidir. Yapilan
calismalar hem kronik hastalig1 olan bireylerin hem de bakim veren bireylerin yasam
kalitelerinde Onemli bir diisiis oldugunu gostermektedir (Feeley ve ark., 2014,
Toledano-Toledano ve ark.,2020a). Kronik hastaligi olan bir ¢ocuga bakmak,
duygusal olarak yipratici bir durumdur ve hasta bakimiyla ilgilenen kisi ya da
kisilerin hasta bakimi i¢in Onemli miktarda zaman harcamalari kendi giinliik

aktivitelerinde degisimlere neden oldugu gorilmistir (Javalkar ve ark., 2017).
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Yapilan ¢alismalarda; kronik hastaliga sahip ¢ocugu olan annelerin, kendilerine
yeterince vakit ayiramadigi, sosyal ve psikolojik problemler yasadigi, yasam
kalitelerinin azaldig1 goriilmektedir (Sentner ve ark., 2016; Rodakowski ve ark.,
2012). Ayrica ¢ocugun hastaligi ilerledikge hem c¢ocugun hem de bakim veren
bireylerin fiziksel, psikolojik, sosyal ve ekonomik refahlarinda ve yasam
kalitelerinde 6nemli bir diislis yasadiklar1 saptanmistir (Blank ve ark., 2014). Kronik
hastaliga sahip ¢ocugun; yasinin artmast (Witt ve ark., 2012), cinsiyetinin erkek
olmast (Moura ve ark., 2017), iyi prognozlu kesin bir tibbi teshis (Sato ve ark.,
2014), invaziv olmayan tedavi tirii (Kili§-Pstrusinska ve ark., 2013) bakim veren

bireyin daha yliksek yasam kalitesine sahip olmasi ile iliskili bulunmustur.

Bakim veren bireylerin yasam Xkalitesini etkileyen temel sosyodemografik
degiskenlerin erkek cinsiyet (Kunz ve ark., 2011), ileri yas (Minaya ve ark., 2012),
daha yiiksek egitim ve gelir diizeyi (Bellin ve ark., 2013), evli olma (Can ve ark.,
2011), bakim verme siiresinin azalmas1 (Kim ve ark., 2016), profesyonel bir meslek
(Tang, 2009) ve daha yiiksek dindarlik veya maneviyat (Brémault-Phillips ve ark.,
2016) oldugunu gostermistir. Yakin tarihli ¢alismalar, bakim veren bireylerin yasam
kalitesinin, aile destegi, sosyal destek, ebeveyn stresi, hastaliga uyum, depresyon,
anksiyete, basa ¢ikma tarzi, bakim yiikii, aile islevselligi, dayamklilik ve kendi
algiladig1 saglik gibi psikososyal degiskenlerle iliskili oldugunu gdstermektedir.
Bununla birlikte, psikososyal degiskenlerin bakim veren bireylerin yasam kalitesi
tizerinde sosyodemografik degiskenlerden daha biiyiik bir etkiye sahip oldugu
bildirilmistir (Toledano-Toledano ve ark.,2020b)

Literatiir incelendiginde glikojen depo hastaligi ve yasam kalitesi ile ilgili ¢cok
siirli sayida ¢alisma oldugu goriilmiistiir. Storch ve ark., (2008) GDH Tip 1a ve 1b
tanis1 olan pediatrik hastalarda yasam kalitesi ve psikososyal islevselligi
degerlendirmek amaciyla 31 hasta ve 42 saglikli kontrol grubu cocugu ve
ebeveynlerini karsilagtirmislardir. Glikojen depo hastasi genglerin saglikli genglere
gore daha diisiikk yasam kalitesine, daha yiliksek sosyal problem ve igsellestirme
stresine sahip olduklar1 goriilmiistiir. Benzer sekilde hasta ¢ocuklarin ebeveynleri,

saglikli kontrol grubu ebeveynlerine gore daha yiiksek ebeveyn stresi ve ebeveynlik
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stresi bildirmislerdir. Glikojen depo hastasi bireylerde standart ve modifiye ¢ig misir
nisastasinin hastalarin uyku ve yasam kalitesine etkisinin incelendigi bir ¢alismada;
modifiye ¢ig misir nisastasinin standart ¢ig misir nisastasina gore daha uzun siire
aclik toleranst ve daha iyi uyku kalitesi sagladigi, yasam kalitesinin modifiye ¢i181
misir nisastasi kullaniminin 6ncesinde ve sonrasinda da normal oldugu saptanmistir
(Rousseau-Nepton ve ark., 2018). GDH tip 1 hastasi ve 16 yastan biiyiik olan
bireylerdeya sam kalitesinin KF-36 6lcegi ile degerlendirildigi bir ¢alismada, GDH
Tip 1 hastaliginda yasam kalitesinin bozulabilecegi, GDH Tip 1b’li hastalarin,
kadinlarin ve renal komplikasyonlari olan hastalarin daha kétii bir yasam kalitesine

sahip olma ihtimallerinin yiiksek oldugu bulunmustur (Sechi ve ark., 2013).

1.3.2. Yasam Kalitesi Olcekleri

Saglikla ilgili yasam kalitesi bir bireyin fiziksel, fonksiyonel, sosyal ve
duygusal refahini igeren, genellikle anketler veya yari yapilandirilmig goriisme
programlar1 gibi dikkatli tasarlanmis ve dogrulanmis araclarla Olciilen, hasta
tarafindan bildirilen bir sonugtur. Saglikla ilgili yasam kalitesi olgekleri, Kklinik
deneyler ve giinliik uygulamalarda hastaligin ve/veya tedavinin hastanin genel refahi
tizerindeki etkisini degerlendirmek, niifusun farkli kesimlerinde saglikla ilgili
eksiklikleri degerlendirmek, c¢esitli kosullarda saglik miidahalelerinin etkinligini
6lgmek ve karsilagtirmak, gibi bir¢ok amag i¢in kullanilabilir. Ayrica saglikla yasam
kalitesi Olcekleri, bir hastalikta istatistiksel olarak oldukca anlamli iyilesmenin yasam
kalitesindeki iyilesme ile iligkili oldugunu dogrulamak i¢in de kullanilabilir (Wells
ve ark., 2011).

Saglikla 1ilgili yasam kalitesini degerlendirmek i¢in kullanilan O6lglim
yontemleri genel ve hastaliga 6zgli olmak iizere temelde iki gruba ayrilir. Genel
Olcekler, belirli bir tedavi veya hastaliga 6zgii olmayip hem saglikli hem de hasta
bireylerin yasam kalitesini saptamak i¢in kullanilmaktadir. Hastali§i ya da hasta
bireyi ¢esitli yonleriyle ele alir ve uygulama siiresi nispeten uzundur. Saglik, egitim,

sosyoloji gibi gesitli alanlarda veri toplamak i¢in kullanilan bu 6lgek grubunun,
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kiltiirler aras1 karsilastirma yapmaya da olanak sagladiklar1 bilinmektedir ( Varni ve
ark., 2001). Diinya Saglik Orgiitii Saglikla ilgili Yasam Kalitesi 6lcegi (WHOQOL),
Yasam Kalitesi Olcegi Kisa Form-36 (KF-36), Hastalik Etki Profili (Sickness Impact
Profile) bu kategorideki 6l¢eklere drnek olarak verilebilir. Hastaliga 6zgii gelistirilen
Olcekler ise sadece belirli bir tedavi veya hastaligin yasam kalitesi {izerine etkisini
degerlendirmek i¢in olusturulmustur. Klinik ac¢idan duyarliligi yiiksektir. Bireyi bir
biitlin olarak degerlendirmemesi en Onemli dezavantajidir. Ayrica uygulanacak
girisime veya topluluga baghdir. Belirli bir niifus grubuna, cesitli hastaliklara,
emosyonel durum, uyku gibi ¢esitli islevlere 6zel ¢ok cesitli dl¢ekler bulunmaktadir

(Miiezzinoglu, 2004).

Saglikla ilgili yasam kalitesini degerlendirmek amaciyla genel popiilasyonda
en ¢ok kullanilan Slgeklerden biri de “Yasam Kalitesi Olcegi Kisa Form-36’dir. (KF-
36)”. Kisa Form-36, sekiz alt boyut igeren toplam 36 maddeden olusan, 6zet fiziksel
ve zihinsel Olglimler saglayan jenerik bir saglik Ol¢iim aracidir. Maddeleri 1993
yilinda, Tibbi Hastaliklar Sonlanim Caligsmasi (Medical Outcome Study, MOS) ekibi
tarafindan belirlenmis ve yaygin olarak kullanilan saglik arastirmalarinda hastalik ve
tedaviden etkilendigi gosterilen en sik Olgiilen kavramlar1 temsil etmektedir. Yasam
Kalitesi Olgegi KF-36 maddeleri ayrica, islev ve islev bozuklugu, sikint1 ve iyi olus,
nesnel raporlar ve 6znel derecelendirmeler ve genel saglik durumunun hem olumlu
hem de olumsuz 6z degerlendirmeleri dahil olmak iizere sagligin c¢oklu islevsel
tanimlarini temsil etmektedir (Ware ve Gandek, 1998). Bu 6lgegin genel ve spesifik
popiilasyonlar1 karsilastirmada, farkli hastaliklarin goreceli yiikiinii tahmin etmede,
cok cesitli farkli tedavilerin sagladigi saglik yararlarini ayirt etmede ve bireysel
hastalar1 taramada etkili oldugu yapilan ¢esitli calismalarla kanitlanmigtir (Hagell ve
Westergren 2011, Huang ve ark. 2013). Yasam Kalitesi Olgegi KF-36, calismalarda
siklikla kullanilmasina ragmen, madde sayisinin fazla ve dolasiyla uygulama
sliresinin uzun olmasi yoniiyle bazi aragtirmacilar tarafindan elestirilmistir (Globe ve
ark., 2002). Ware ve ark. (1995), Yasam Kalitesi Olcegi KF-36’nin daha pratik ve
kisa silirede uygulanabilen formunu gelistirmeye karar vermis ve soru sayisini
azaltarak Yasam Kalitesi Olcegi KF-36 ile aym alt boyutlari igeren Yasam Kalitesi
Olgegi Kisa Form-12’yi (KF-12) gelistirmislerdir. Yasam Kalitesi Olgegi KF-12’nin,
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daha az madde igermesi ve dolayisiyla uygulama siiresinin daha az olmasi, KF-36 ve
Yasam Kalitesi Olgegi KF-12 dlgekleri karsilastirildiginda birbirlerine oldukga yakin
bulgularm elde edilmesi biiyiik bir avantaj saglanis ve Yasam Kalitesi Olgegi KF-
12’nin popiilerligini artrmistir (Lam ve ark., 2005). Yasam Kalitesi Olcegi KF-
12°nin ilkemizdeki gecerlilik ve giivenilirlik calismast Soylu ve Kiitiik (2021)

tarafindan yapilmstir.

Ulkemizde Ataoglu ve ark., (2017) tarafindan yapilan yasam Kkalitesinin
degerlendirilmesinde kullanilan o&lgeklerin karsilastirildign bir ¢alismada; Yasam
Kalitesi Olgegi KF-12’nin dlgegin dzet dlgiileri olarak tanimlanan Fiziksel Bilesenler
Ozet (FBO) puani ve Mental Bilesenler Ozet (MBO) puani boyutlarmi Yasam
Kalitesi Olgegi KF-36’ya gore en iyi tanimladigi ve Yasam Kalitesi Olgegi KF-36 ile

en giiglii iligkiyi gosterdigi bulunmustur.

Bu c¢alisma GDH olan c¢ocuklarin beslenme durumu ile bakim veren
ebeveynlerin yasam kalitesinin degerlendirilmesi amaci1 ile planlanmis ve

yiiriitilmustir.
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2.GEREC VE YONTEM

2.1. Calismanin Yeri, Zamani ve Orneklem Secimi

Bu calisma Ocak-Mart 2022 tarihlerinde Engelliler Federasyonu-Ankara
Engelliler Meclisi-Glikojen Depo Hastaliklart Komisyonu sosyal medya platformlari
araciligi ile farkli sehirlerden ulagilan GDH tanili ¢ocuklarin 25-43 yas arasinda olan
ebeveynleri ile yiiriitiilmiistiir. Orneklem biiyiikliigii G-Power 3.1 paket programi
yardimiyla benzer ¢alismalar (Akyol Yilmaz, 2019; Giinaydin, 2019) gbz Oniine
almarak %95 giiven araligi ile 45 kisi olarak hesaplanmistir. Planlanan siire
icerisinde 46 kisi ile ¢alisma tamamlanmistir. Glikojen depo hastalig1 siiphesi ile
degerlendirilen ancak doktor tarafindan tanist henliz konmamis c¢ocuklarin
ebeveynleri, tan1 aldig1 halde ¢ocugu 2 yasindan kiigiik ya da 12 yasindan biiyiik olan
ebeveynler ve GDH’nin yani sira baska kronik hastaligi olan ¢ocuklar ¢alismaya
dahil edilmemistir. Calismanin yiiriitiilebilmesi icin Ankara Universitesi Rektorliigii
Etik Kurulu Bagkanligi’ndan 10.01.2022 tarihli 56786525-050.04.04/378006 sayili

yazisiyla etik kurul izni alinmigtir (EK- 1).

2.2. Calismanin Genel Plam

Glikojen depo hastasi ¢ocugu olan ebeveynler iizerinde yiiriitiilen bu ¢alismada
veriler Google formlar, WhatsApp, Zoom gibi ¢evrimigi ortamlarda ve telefonla
goriisme yontemi ile toplanmistir. Her birey ile verileri toplamak amaciyla ortalama
1 saat goriistilmistiir. Calismaya katilacak ebeveynlere arastirmaya yonelik detayli
aciklama yapilmis, veriler toplanmadan Once g¢evrimici anketin ilk sayfasinda yer
alan Bilgilendirilmis Goniilli Onam Formu’nu (Ek-2) onaylayan ebeveynler
calismaya dahil edilmistir. Veriler Google hesabi ile iligkilendirilmekte ve Google
gizlilik politikas1 geregince yetkisiz kisilerin verilere erisimine ve katilimcilarin
birbirlerinin yanitlarin1 gérmesine izin verilmemektedir. Veri toplama asamasi

bittikten sonra anket veri alimina kapatilmigtir. Anket formu; GDH tanili ¢ocuklarin
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antropometrik Ol¢timlerini, beslenme aligkanliklarini, saglik durumu ile ilgili
bilgilerini, biyokimyasal parametrelerini, 3 giinlik besin tiiketim kayitlarini;
ebeveynlerin sosyodemogrofik bilgilerini ve yasam kalitelerini dlgmek i¢in Yasam

Kalitesi Olgegi KF-12"yi igeren boliimlerden olusmaktadir (EK-3).

2.3. Antropometrik Olgiimler

Cocuklarin viicut agirligt ve boy uzunlugu ol¢limleri ebeveynler tarafindan
yapilmistir. Bu dl¢imlerin nasil yapilacagi aragtirmaci tarafindan detayli bir sekilde
aciklanmigtir. Viicut agirhigmin ince kiyafetli, ayakkabisiz ve sabah a¢ karnina
digkilama sonras1 100 g’a hassas tart1 ile; boy uzunlugunun ise ayakta, Frankfort
diizlemde kisi dik dururken ve ayakkabisiz olacak sekilde mezura ile Slgiilmesi
gerektigi vurgulanmistir. Viicut agirliginin (kg) boy uzunlugunun metre cinsinden
karesine (m? boliinmesi ile Beden Kiitle Indeksi (BKI) degeri (kg/m?)
hesaplanmistir. Cocuklarin yasa gore agirlik, yasa gore boy uzunlugu ve yasa gore
BKI degerleri DSO AnthroPlus programi (WHO, 2009) kullanilarak hesaplanmis ve
sonuglar DSO’niin Z skor smiflandirmasina (Cizelge 2.1) gore degerlendirilmistir

(WHO, 2007).

Cizelge 2.1. Antropometrik 6l¢iimlerin z skoru siniflamasi

Z Skoru Yasa Gore Viicut Yasa Gore Boy Yasa Gore BKI
Agirligt Uzunlugu
<-2SD Cok zayif Cok kisa (bodur) Cok zayif
>-2SD-<-1SD Zayif Kisa Zayif
>-1SD-<+1SD Normal Normal Normal
>+1SD-<+2SD Fazla kilolu Uzun Fazla kilolu
>+2 SD Obez Cok uzun Obez
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2.4. Beslenme Aliskanhiklarinin Degerlendirilmesi

Cocuklarin beslenme aliskanliklarini degerlendirmek igin giinliik 6giin sayist,
giindiiz ve gece kag saat araliklarla beslendigi, beslenme tedavisi ile ilgili 6nerilen besinler
disinda bir seyler yeme durumu ve yiyor ise bunun en ¢ok hangi 6giinde oldugu, anne siitii
titketme durumu ve siiresi, ek beslenmeye baglama zamani, hastalia 6zel olarak herhangi bir
mama/iiriin kullanma durumu, ¢ig misir nisastast ya da modifiye misir nisastas:t kullanma

durumlari gibi beslenme aliskanliklar1 incelenmistir.

2.5 Biyokimyasal Bulgular

Glikojen depo hastaligi olan c¢ocuklarin son 6 ay i¢indeki rutin bakilan
biyokimyasal bulgulari (plazma glukoz diizeyi, total kolesterol, trigliserit, HDL-K,
LDL-K, AST, ALT, GGT, hemoglobin, hematokrit, iire, iirikasit, kalsiyum, fosfor,
magnezyum) hasta dosyalar1 veya e-nabiz sistemi tizerinden ebeveynler tarafindan
kaydedilmis ve arastirmaciya telefon uygulamasi araciligr ile (WhatsApp)
gonderilmistir. Biyokimyasal bulgular Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi’nin referans

kabul ettigi degerler ile kiyaslanmistir (Ek-4).

2.6. Yasam Kalitesi Olcegi Kisa Form-12

Yasam Kalitesi Olgegi KF-12, belirli bir hastalk ve yas grubuna
odaklanmaksizin son doért hafta icin yasam kalitesini degerlendiren bir olgektir.
Ulkemizdeki gecerlilik ve giivenilirlik calismast Soylu ve Kiitiik (2021) tarafindan
yapilmustir. Yasam Kalitesi Olgegi KF-36’ya gore daha kisa siirede doldurulmasi goz

oniine aliarak bu calismada Yasam Kalitesi Olgegi KF-12 kullanilmistir.

Yasam Kalitesi Olgegi KF-12, fiziksel islevsellik (2 madde), fiziksel rol (2
madde), genel saglik (1 madde), beden agris1 (1 madde), enerji (1 madde), sosyal
islevsellik (1 madde) mental saglik (2 madde) duygusal rol (2 madde) olmak tizere 8
alt boyut ve 12 maddeden olusmaktadir. Fiziksel Bilesenler Ozet (FBO) puan
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fiziksel islevsellik, fiziksel rol, genel saglik ve beden agris1 alt boyutlarindan elde
edilirken; Mental Bilesenler Ozet (MBO) puani mental saglik, enerji, sosyal
islevsellik, duygusal rol alt boyutlarindan elde edilmektedir. Olgegin hesaplamasi
yapilirken ii¢ asamali bir yol izlenmistir. i1k asamada eksik veri varliginda hesaplama
yapmak miimkiin olmadig1 icin eksik veri olup olmadig1i kontrol edilir. ikinci
asamada her bir soru i¢in katilimcilarin verdikleri yanitlar igin fiziksel ve mental
standardizasyon degerleri ayr1 ayr1 toplanmaktadir (Ek-5). Son asamada ise 12 soru
icin fiziksel standardizasyon toplamina 56,57706 eklenerek fiziksel bilesenlerin
Ozeti, 12 soru i¢in mental standardizasyon toplamina 60,75781 eklenerek mental
bilesenlerin 6zeti hesaplanmaktadir. Yiiksek puanlar daha iyi saglik durumunu
gostermektedir (Pan Korur, 2010; Soylu ve Kiitiik, 2021).

2.7. Besin Tiiketim Durumunun Degerlendirilmesi

Calismaya katilan bireylerin besin tiiketim durumlar1 {i¢ giinliik (iki giin hafta
ici, bir glin hafta sonu) besin tliketim kaydi yontemi ile saptanmistir. Bu yontem ile
72 saat siiresince tiliketilen tiim besinlerin tiiriiniin ve miktarlarinin dogru bir sekilde
belirlenip enerji ve besin 6gesi alimi hesaplanmistir. Besin tiiketim kaydinin dogru
bir sekilde tutulmasi i¢in katilimcilarla ¢evrimigi platformlar iizerinden (Watsapp,
Zoom) ve telefonla goriigme yontemiyle iletisim kurulmus ve besin tiiketim kaydinin
nasil yapilacagi detayli bir seklide anlatilmigtir. Bu amagla, 6l¢iilerinin dogru sekilde
kaydedilebilmesi ve degerlendirilebilmesi i¢in ‘“Yemek ve Besin Fotograf Katalogu:
Olgii ve Miktarlar’” (Rakicioglu ve ark, 2014) kitabindan yararlamlmstir. Kitaptaki
fotograflar porsiyon ve 6l¢ii miktarlarinin hem dogru kaydedilmesi i¢in ebeveynlere
ulastirilmis ve anlatilmis hem de ebeveynlerden gelen 6giin fotograflar: kitaba gore
degerlendirilmistir. Belirlenen giinlere ait; tiiketilen her yiyecek ve igecegin tiir ve
miktarlar1 ev Olgiisii veya mL, g olarak kaydedilmistir. Hazir veya ev disinda
tiikketilen yemeklerin igeriginin belirlenmesi amaciyla da ‘‘“Toplu Beslenme Yapan
Kurumlarda Standart Yemek Tarifeleri’” kitabi kullanilmistir (Merdol, 2014). Bir
giine ait besin tiiketimi i¢in her ebeveyn ile giinlik yaklasgik 15-20 dakika

goriisiilmiistiir. Besin tiiketim kaydi formlar1 doldurulduktan sonra herhangi bir
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kanisiklik, kaybetme/unutma gibi olumsuz durumun yasanmasini engellemek igin
ebeveynler her giin tiiketilen yiyecek ve igecekleri kaydettikleri formun fotografini

cekip arastirmaciya telefon uygulamasi araciligiyla (WhatsApp) gondermistir.

Besin tiiketim kayitlar1 ile GDH hastast c¢ocuklarin besinlerden aldiklari
enerji, makro (karbonhidrat, protein yag, kolesterol, posa, friikktoz, laktoz, sakkaroz,
linoleik asit, a-linolenik asit miktar1 ve karsilama yiizdeleri) ve mikro (vitamin A, C,
E, B1, Bz, Bs, Bz, folat; kalsiyum, magnezyum, fosfor, demir ve ¢inko) besin dgeleri
Beslenme Bilgi Sistemleri (BEBIS) (Erhardt, 2010) programi kullanilarak
hesaplanmistir. Hesaplama yapilirken 3 giinliik besin tiiketim kayitlar1 BEBIS
programina kaydedimis ve elde edilen degerler 3’e boliinerek enerji, makro ve mikro
besin Ogelerinin 1 giinliik ortalama alim miktarlart bulunmustur. Hesaplanan makro
besin o6gesi verileri GDH’na 6zgii“Nutrition Support Protocols” tarafindan 6nerilen
degerlere (Cizelge 1.2.) (Acosta ve Yannicelli, 2001), mikro besin ogeleri ise
“Tiirkiye Beslenme Rehberi (TUBER, 2016)” ne (Ek-6) gore degerlendirilmistir.

2.8. Verilerin Istatistiksel Degerlendirmesi

Bu ¢alismada elde verilerin istatistiksel degerlendirilmesinde SPSS (Statistical
Package for the Social Sciences) paket programi kullanilmistir. Degiskenlerin normal
dagilima uyup uymadig ¢arpiklik ve basiklik katsayilar1 ve Shapiro-Wilk testi ile analiz
edilmistir. Elde edilen verilerin tanimlayici analizlerinde say1 (n), yiizde (%) ortalama
(X)), standart sapma (SS), alt-iist degerler kullanilmustir. iki grup arasindaki farklarin
analizinde “Bagimsiz Orneklem t-Testi”, 3 veya daha fazla grup arasindaki farklar igin “Tek
Yonlii Varyans Analizi (ANOVA)” testi kullanilmistir. Degiskenler arasi iligkiler “Pearson

Korelasyon Analizi” ile incelenmistir. Kullanilan tiim testlerde giiven araligi %95,0 kabul

edilmigtir (Lorcu, 2015).
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3.BULGULAR

Bu ¢alisma 23 erkek 23 kiz toplam 46 GDH olan c¢ocuklarin ebeveynleri ile
yuriitiilmistiir. Elde edilen bulgular asagida verilmistir.

3.1. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin Ebeveynlerine Ait Genel Bulgular

Calismaya GDH tanis1 almis ¢ocuga sahip olan 45 (%97,8) anne ve 1 (%2,2)
baba katilmistir. Annelerin yaslar1 25 ile 43 arasinda degismekte olup yas ortalamasi
34,1+4,6 yil, babanin yas1 34,0°dir. Ebeveynlerin %95,6’s1 evli, %4,4’1i bosanmuistir.
Calismaya dahil edilen ¢ocuklarin anneleri ¢ogunlukla (%32,6) ortaokul mezunu
iken babalar tiniversite (%34,8) mezunudur. Annelerin %13,0’1 memur, %87,0si ise
ev hanimi iken babalarin %54,3’i is¢i, %23,9’u serbest meslek calisani, %19,6’s1

memur ve %2,2’si ise ¢alismamaktadir (Cizelge 3.1.)
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Cizelge 3.1. Glikojen depo hastas1 gocuklarin ebeveynlerine ait demografik bilgiler (n:46)

S %
Calismaya katilan ebeveyn
Anne 45 97,8
Baba 1 2,2
Yas ortalamasi (y1l) ( X£SS) Anne 34,1+4,6 Baba (n=1) 34,0
Alt — Ust 25-43
Medeni durum
Evli 44 95,6
Bosanmis 2 4.4
Annenin 6grenim durumu
Okuryazar 2 4,3
[lkokul mezunu 7 15,2
Ortaokul mezunu 15 32,6
Lise mezunu 8 17,4
Universite mezunu 13 28,3
Yiksek lisans/doktora mezunu 1 2,2
Annenin meslegi
Memur 6 13,0
Ev hanimi 40 87,0
Babanin 6grenim durumu
[lkokul mezunu 7 15,2
Ortaokul mezunu 9 19,6
Lise 13 28,3
Universite mezunu 16 34,8
Yiiksek lisans/doktora 1 2,2
Babanin meslegi
Isci 25 54,3
Memur 9 19,6
Serbest meslek 11 23,9
Calismiyor 1 2,2

Ailelerin %93,5°1 kentte, %6,5’1 kirsal bir bolgede yasamaktadir. Calismaya
katilan ebeveynlerin %73,9’u arasinda akrabalik iligkisi vardir. Ebeveynlerin ¢ocuk
sayis1 1-5 arasinda degismekte olup ortalama gocuk sayilar1 2,2+1’dir. Glikojen depo
hastas1 olan ¢ocuklarin %39,1°’1 ailenin ilk c¢ocugu, %34,8’i ikinci ¢ocugu ve
%19,6’s1 liglincii cocugudur. Ailelerin %17,4’1inilin ¢alismaya katilan ¢ocuk haricinde

GDH tanili en az bir ¢ocugu daha vardir. (Cizelge 3.2.)
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Cizelge 3.2. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin ailelerine ait genel 6zellikler (n:46)

S %

Yasanilan bolge
Kent 43 93,5
Kirsal 3 6,5
Anne baba arasinda akrabalik iliskisi
Var 34 73,9
Yok 12 26,1
Ailedeki ¢ocuk sayisi
1 10 21,7
2 21 45,7
3 9 19,6
4 4 8,7
5 2 4,3
X+£SS 2,2+1 (1-5)
Hasta ailenin kacinci ¢ocugu
1 18 39,1
2 16 34,8
3 9 19,6
4 1 2,2
5 2 4,3
Ailede baska glikojen depo hastasi ¢ocuk
varh@
Yok 38 82,6
Var® 8 17,4

1 ¢ocuk 7 15,2

2 ¢ocuk 1 2,2

*Calismaya katilan ¢ocuk haricinde

3.2. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklara Ait Genel Bulgular

Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin yaglart 2 ile 12 yil arasinda degismekte
olup toplam yas ortalamasi 6,5+3,2 yildir. Erkek ¢ocuklarin yas ortalamasi 6,5+3,4 (3-
12) yil iken; kiz ¢ocuklarin yas ortalamasi 6,5+3,0 yildir ve sirasi ile 5 y1l (%26,1) ve
6 yil (%17,4) olan yas sikligi daha fazladir. (Cizelge 3.3.)
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Cizelge 3.3. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin yaslarina ait bilgiler (n:46)

Yas (y1l) Erkek (n:23) Kiz (n:23) Toplam (n:46)
S % S % S %

2 2 8,7 2 8,7 4 8,7
3 4 17,4 2 8,7 6 13,0
4 2 8,7 - - 2 4,3
5 2 8,7 6 26,1 8 17,4
6 3 13,0 4 17,4 7 15,2
7 2 8,7 3 13,0 5 10,9
8 1 4,3 1 4,3 2 4,3
9 2 8,7 - - 2 4,3
10 - - A 4,3 1 2,2
11 4,3 1 4,3 2 4,3
12 4 17,4 3 13,0 7 15,2
X+£SS 6,5£3,4 6,5+3,0 6,5+3,2

Cocuklarm %63,1°1 Tip I, %28,1°1 Tip III glikojen depo hastaligina sahiptir.
Tip I olan ¢ocuklarin ise %72,4’t4 Tip Ia, %27,6’s1 Tip Ib’dir. Hastaligin Tipleri
cinsiyete gore incelendiginde; her iki cinsiyette de toplam en ¢ok Tip I goriilmekle
birlikte; erkek c¢ocuklarda en ¢ok Tip III, kiz c¢ocuklarda ise en ¢ok Tip la
goriilmektedir (Cizelge 3.4.)

Cizelge 3.4. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin hastalik tiplerine iliskin bilgiler (n:46)

Erkek Kiz Toplam
(n:23) (n:23) (n:46)

S % S % S %

Glikojen depo hastahg tipi

Tip I (Toplam) 12 521 17 739 29 63,1
Tip la 7 304 14 609 21 457
Tip Ib 5 21,7 3 130 8 17,4
Tip Il 9 39,1 4 175 13 28,1
Tip IX - - 1 43 1 2,2
Tip XI 1 43 1 43 2 4.4
Tip 0 1 43 - - 1 2.2
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Glikojen depo hastasi olan c¢ocuklarin %50,0’si bir egitim kurumuna

gitmektedir. Cocuklarin %15,3’ ana sinifinda, %10,9’u birinci, %4,3’l4 tglinci

%4,4°1 dordiincti, %10,9’u altine1 Smifta, %4,3°1 yedinci siiftadir ve %95,6’sinin

O0gretmeni c¢ocugun hastaligini bilmektedir. Ebeveynlerin %91,4’i ¢ocugunun

okuldaki beslenmesini kontrol edebildigini, %82,6’s1 okulda kan sekeri takibini

yapabildigini bildirmistir. Ayrica ebeveynlerin %54,3’i genel olarak ¢ocuklarinin

yeterli ve dengeli beslendigini diisiindiiklerini beyan etmistir. (Cizelge 3.5.)

Cizelge 3.5. Glikojen depo hastas1 ¢ocuklarin okula gitme ve okulda hastalik ile ilgili bazi

Ozellikleri (n:46)

S %
Okula gitme durumu
Hay1r 23 50,0
Evet 23 50,0
Ana sinifi 7 30,6
1.sif 5 21,8
3.simif 2 8,6
4. simif 2 8,6
6. smif 5 21,8
7. simf 2 8,6
Ebeveyne gore cocugun yeterli ve dengeli beslenme
durumu
Evet 25 54,3
Hayir 21 45,6
Cocugun hastahigim 6gretmeninin bilme durumu
(n:23)
Evet 22 95,6
Hayir 1 4,4
Ebeveynin okulda beslenme Kkontrolii yapabilme
durumu (n:23)
Evet 21 91,4
Kismen 2 8,6
Okulda kan sekeri takibi yapabilme durumu (n:23)
Evet 19 82,6
Kismen 4 17,4

Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin hastaliklarina iligkin bilgiler Cizelge3.6.°da

verilmistir. Cocuklarin beslenme tedavisinin %60,9’unun diyetisyen, %2,2’sinin

doktor ve %37,0’sinin ebeveyni tarafindan planlandigi beyan edilmistir. Cocuklarin

%37,0’s1 hastaliga bagli gelisen bulgu ve komplikasyonlar i¢in diizenli olarak ilag
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kullanmaktadir. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin %91,3’i hastane kontrollerine
diizenli giderken 9%8,7’s1 diizenli gitmemektedir. Hastane kontroliine diizenli
gidenlerin 79,1°i 3 ayda bir kontrole gitmektedir. Cocuklarin glikojen depo hastalig
tanisin1 alma yaslart 1 hafta ile 6 yas arasinda degismekte olup, tani aldiklar1 yas
ortalamast 9,6+11,4 aydir. Ebeveynlerin beyanma gore glikojen depo hastasi
cocuklarin tami anindaki glukoz degerleri 2 mg/dL ila 51 mg/dL arasinda
degismektedir. Tan1 anindaki glukoz degeri ortalamasi ise 32,8+13,5 mg/dL olarak

bulunmustur.

Cizelge 3.6. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin hastaliklarina iliskin bilgiler (n:46)

S %
GDH tibbi  beslenme programim
diizenleyen Kisi
Diyetisyen 28 60,9
Doktor 1 2,2
Ebeveyn 17 37,0
Diizenli ila¢ kullanma durumu
Evet 17 37,0
Hayir 29 63,0
Kontrollere diizenli gitme durumu
Evet 42 91,3
Hayir 4 8,7
Kontrole gitme sikhigi (n:42)
3 ayda 1 kez 34 79,1
6 ayda 1 kez 8 18,6
Yilda 1 kez 1 2,3
Tam alma zamam (ay)
X+SS  (Alt- Ust) 9,6+11,4 (0,4-72)
Tam anindaki glukoz degeri (mg/dL) (n: 18)
X+£SS  (Alt-Ust) 32,88+13,5 (2-51)

Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin kan sekeri 6l¢timii i¢in ebeveynlerin %82,2°1
manuel olgiim, %17,8’1 ise sensorlii 6l¢iim yontemi kullanmaktadir. Calismaya
katilan ebeveynlerin %2,2’s1 ise Ol¢iim yapmamaktadir. Sensorlii cihaz ile 6l¢iim
yapan ebeveynlerde gilincel kan sekeri bilgileri 5 dakikada 1 ebeveynlere
ulagsmaktadir. Manuel 6l¢lim yapan ebeveynlerin dl¢iim siklig1 ise 2 saate 1 ila 3
ayda 1 arasinda degismektedir. Manuel 6l¢iim yapan ebeveynler en ¢ok (%17,8) 6-8

saatte 1 Ol¢iim yapmaktadir. Ebeveynlerin %89,1°1 genel olarak cocuklarinin kan
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sekerini istenen aralikta siirdiirebildiklerini; %38,7’si ise normal aralikta

siirdiiremediklerini bildirmistir. (Cizelge 3.7.)

Cizelge 3.7. Glikojen depo hastasi olan gocuklarin kan glukozu takibi ile ilgili uygulamalar
(n:46)

S %
Kan sekeri takip sikhig
5 dakikada 1* 8 17,4
2-3 saatte 1 6 13,0
6-8 saatte 1 8 17,4
12 saatte 1 6 13,0
1-2 giinde 1 5 10,9
3-4 giinde 1 7 15,2
7-10 giinde 1 3 6,5
Ayda 1 1 2,2
3aydal 1 2,2
Yapmiyor 1 2,2
Kan sekeri 6l¢iim yontemi (n:45)
Manuel 37 82,2
Sensorlii 8 17,8
Kan sekerini istenilen aralikta tutabilme durumu
Evet 41 89,1
Hayir 4 8,7

*Sensorlii 6lgiim

3.3. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin Beslenme Aliskanhklarina Ait
Bugular

Glikojen depo hastasi g¢ocuklarin 0-1 yasa ait beslenme ozellikleri Cizelge
3.8.’de verilmistir. Cocuklarin %89,1°1 anne siitii almistir. Anne siitii alan ¢ocuklarin
tek basina anne siitii alma siiresi 4,5+1,9 aydir. Cocuklarin ek besine baslama
zamanlar1 8,9+12,2 (2-72) ay ve ek besinlerle birlikte anne siitii alma siiresi

10,8+10,5 (0-48) ay olarak saptanmustir.
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Cizelge 3.8. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin 0-1 yasa ait beslenme 6zellikleri (n:46)

S %
Anne siitii alma 41 89,1
X£SS Alt-Ust
Tek basina anne siitii alma siiresi (Ay) 4,5+1,9 (1-12)
EK besinlerle beraber anne siitii alma siiresi (Ay) 10,8+10,5 (0-48)
Ek besinlere baslama zamam (Ay) 8,9+12,2 (2-72)

Ebeveynlerin beyanina gére GDH olan ¢ocuklarin giinliik 6glin sayis1 4-12
arasinda degigsmektedir ve ortalama o6giin sayist 7,5+1,8°dir. Hipoglisemiden
korunmak amaci1 ile c¢ocuklarin sik beslenmesi gerektiginden giindiiz 6giin
aralarindaki stireler 1-5 saat arasinda degismekte ve ortalama 6glin araligi 2,8+0,7
saattir. Ancak cocuklarin yaridan fazlaso (%56,5) giindiiz 3-5 saat siklikla
beslenmektedir. Gece beslenme araligt ise %60,9 oraninda 2-4 saat siklikla
gerceklesmektedir. Ebeveynlerin %15,2°si gece hipoglisemisinin 6nlenmesi i¢in gece
boyunca nazogastrik ya da PEG ile gece siirekli beslenme yontemi kullandigini
beyan etmistir. Ayrica ebeveynlerin beyanina gore ¢cocuklarin %19,6’s1 siirekli olarak
enteral beslenme uygulamalarina sahiptir. Siirekli enteral beslenme uygulamasina
sahip cocuklarin  %88,9’unda  PEG, %]11,1’inde nazogastrik yontem
kullanilmaktadir. (Cizelge 3.9)
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Cizelge 3.9. Glikojen depo hastasi olan g¢ocuklarin beslenme aliskanliklarina ait bilgiler

(n:46)

S %
Giinliik 6giin sayis1
4 2 4,3
5 1 2,2
6 13 28,3
7 6 13,0
8 12 26,1
9 4 8,7
10 6 13,0
12 2 4,3
X+£SS 7,5+1,8
Giindiiz beslenme arahig (saat)
1-2 20 43,5
3-5 26 56,5
X+£SS 2,8+0,7
Gece beslenme arahig (saat)
2-4 28 60,9
5-8 11 23,9
Devamli beslenme (8-12 saat) 7 15,2
Ek beslenme uygulamasi olma durumu
Hayir 37 80,4
Evet 9 19,6
Nazogastrik (NG) 1 11,1
Perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG) 8 88,9

Ebeveynlerin beyanina gére GDH olan c¢ocuklarin %80,4’i tibbi beslenme
tedavisinde enteral iiriin, %71,7’si ¢ig misir nisastasi, %41,3’1i modifiye ¢ig misir
nisastasi (glycosade) kullanmakta ve kullanan ¢ocuklarin giinliik ortalama ¢ig misir
nisastasi tiikketimi 89,3+86,3 g; modifiye musir nisastasi tiikketimi ise 80,2+84,2 g’dir.
Cocuklar giinliik ortalama olarak 3,6+£2,6 g/kg ¢ig misir nisastasi tiiketmektedir.
Ebeveynler GDH tibbi beslenme tedavisi ile ilgili ¢ocuklarin %54,3’niin Onerilen
diyetin disina ¢iktiklar1 ve bunun en fazla (%91,4) ara Ogiinlerde oldugunu

bildirmistir (Cizelge 3.10.).
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Cizelge3.10. Glikojen depo hastast olan ¢ocuklarin hastaliklarina iligkin beslenme

aliskanliklar1 (n:46)

S %
Enteral iiriin kullanimi
Var 37 80,4
Yok 9 19,6
Sadece ¢ig misir nisastasi kullanimi
Hayir 13 28,3
Evet 33 71,7

Kullanilan miktar (n:33)
(g/glin) X£SS  (Alt-Ust)
(g/kg/giin) XSS  (Alt-Ust)

89,3486,3  (9-300)
3,662,6  (0,4-10,3)

Sadece glycosade kullanimi
Hayir
Evet
Kullanilan miktar (n:19)
(g/giin) X+SS  (Alt-Ust)
(g/kg/giin) XSS  (Alt-Ust)

27 58,7
19 41,3

80,2484  (36-400)
3,062,8  (0,6-13,3)

Cig musir nisastasi ve glycosade kullanimi (n:9)
(g/gtin) X+SS  (Alt-Ust)
(g/kg/giin) X+SS (Alt-Ust)

161,6+130,4  (40,0-465,0)
6,7+4,3 (2,1-16,0)

Beslenme tedavisinde onerilen diyeti yapma durumu

Hayir 21 45,7
Evet 25 54,3
Onerilen diyetin disina ¢ikilan 63iin

Kahvalti 2 43
Aksam yemegi 2 4,3
Ara dgiinler 21 91,4

Glikojen depo hastasi cocuklarin vitamin mineral yetersizligi ve besin destegi

kullanma durumlar1 Cizelge 3.11.’de verilmistir. Ebeveynlerin beyanina glikojen depo

hastas1 olan g¢ocuklarin %45,7’sinde vitamin eksikligi bulunmaktadir. Cocuklarda
sirastyla en ¢ok D vitamini (%30,4), demir (%23,9) ve folik asit (%13,0) eksikligi

beyan edilmistir. Ebeveynlerin %54,3’li ¢ocuklarina besin destegi verdiklerini ve

sirastyla en ¢ok D vitamini (%37,0), omega-3 (%21,7) ve demir (%15,2) destegi

verildigi beyan edilmistir.
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Cizelge 3.11. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin vitamin mineral yetersizligi ve besin destegi

kullanma durumlarinin incelenmesi (n:46)

S %
Vitamin/mineral eksikligine sahip olma durumu
Bilmiyorum 3 6,5
Hayir 22 47,8
Evet 21 45,7
Eksik olan vitamin/mineral
D Vitamini 14 30,4
Demir 11 23,9
Folik asit 6 13,0
Cinko 3 6,5
B1, vitamini 2 4,3
Kalsiyum 1 2,2
Besin destegi kullanma durumu
Hayir 21 457
Evet 25 54,3
Kullanilan besin destegi
D Vitamini 17 37,0
Omega-3 10 21,7
Demir 7 15,2
Folik asit 5 10,9
B2 vitamini 3 6,5
Kalsiyum 2 4,3
Cinko 2 4,3
Propolis 1 4,3
Multivitamin 2 2,2

3.4. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin Antropometrik Ol¢iimlerinin

Degerlendirilmesi

Calismada yas dagilimi genis tutuldugundan antropometrik OGl¢timlerin
degerlendirmesinde yaslar 2-6 yas ve 7-12 yas olarak smiflandirilmistir. 2-6 yas
grubu c¢ocuklarin viicut agirlig1 ortalamalar1 17,8+4,4 kg, boy uzunlugu ortalamalari
98,8+11,0 cm ve BKI ortalamalar1 17,9+2,1 kg/m? olarak bulunmustur. Bu grupta kiz
cocuklar1 erkek cocuklardan daha yiiksek viicut agirligi, boy uzunlugu ve BKI
degerlerine sahiptir. 7-12 yas grubunda ise sirasiyla ortalama viicut agirligi, boy

uzunlugu ve BKI degerleri 36,2+12,2 kg, 131,3+13,5 cm ve 20,2+3,2 kg/m? olarak
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bulunmustur. Bu grupta ise erkek cocuklar kiz ¢ocuklardan daha yiiksek viicut

agirlig, boy uzunlugu ve BKI degerlerine sahiptir (Cizelge 3.12).

Cizelge 3.12. Glikojen depo hastas1 olan ¢ocuklarin viicut agirligi, boy uzunlugu ve BKi

degerleri (n:46)

Erkek Kiz Toplam
Antropometrik  Yas
Olgiim yi)  X=SS Alt-Ust XSS Alt-Ust XSS Alt-Ust
Viicut agirhg 2-6 17,7448 10,0-25,0  17,9+4,2 11,0-260  17,8+4,4  10,0-26,0
(kg)
7-12  40,2£14,7  25,0-62,0  31,8£7,0 21,0-40,0 36,212, 21,0-62,0
2
Boy uzunlugu 2-6 98,6+12,9  79,0-120,0 99,0494 82,0-117,0 98,8+11, 79,0-120,0
(cm) 0
7-12  1359+16,0 117,0- 126,3+8, 116,0-140, 131,3+13 116,0-163,0
163,0 2 D
BKIi (kg/m?) 2-6 17,7+1,7 15,6-21,1 18,0+2,4 14,5-216  17,942,1 14,5-21,6
7-12 20,9433 16,3-26,1 19543,1 15,6-24,7  20,2+3,2  15,6-26,1

BKI: Beden kiitle indeksi

Glikojen depo hastast olan c¢ocuklarin yasa goére viicut

agirhgr z skor

ortalmasinin 0,2+1,2; boy uzunlugu z skor ortalmasimin -1,2+1,4 ve BKI Z skoru

ortalamasinin 1,3+1,0 oldugu tespit edilmistir. (Cizelge 3.13.)
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Cizelge 3.13. Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin yasa gore viicut agirligi, boy uzunlugu

ve BKI Z skoru ortalamalarinin degerlendirilmesi

Erkek Kiz Toplam
X+SS Alt-Ust  X+SS Alt-Ust  X+SS Alt-Ust
Yasa gore viicut agirhgr  0,3+1,2 -2,4-2.4 0,1+1,3 -2,2-2,68  0,2+1,2 -2,4-2,6
Yasa gore boy uzunlugu -0,9+1,6  -4,7-27  -1,5¢1,0 -3,1-06  -12£14 -47-27
Yasa gore BKI 1,440,9  -0,15-3,7 12+12  -0,6-29 13+1,0  -0,6-3,7

BKI: Beden kiitle indeksi

Glikojen depo hastalig1 olan ¢ocuklarin yasa gore viicut agirhigi Z skorlarindan

elde edilen sonuglara gore ¢ocuklarin %24,3’ii fazla kilolu ve %8,1’1 obez olarak

bulunmustur. Kiz ¢ocuklarinin fazla kilolu ve obez olma oranlar1 erkek ¢ocuklardan

yiiksektir. Cocuklarin yasa gore boy uzunlugu Z skorlarindan elde edilen sonuglar

incelendiginde %34,8’inin ¢ok kisa, %26,1’inin ise kisa oldugu goriilmiistiir. Kiz

cocuklarinin bodur ve kisa olma orani erkek c¢ocuklarina gore daha yiiksektir.

Cocuklarin yaslarina gére BKi Z skor degerleri incelendiginde %34,8’inin obez,

%23,9’unun fazla kilolu saptanmistir. Erkek ¢ocuklarin fazla kilolu olma oranmi kiz

cocuklardan daha yiiksekken kiz ¢cocuklarin obez olma orani erkek ¢cocuklardan daha

yuksektir.
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Cizelge 3.14. Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin yasa gore viicut agirligi, boy uzunlugu

ve BK1’lerinin referans degerlere gére incelenmesi (Z-skor) (n:46)

Kiz Erkek Toplam
(n:23) (n:23) (n:46)

S % S % S %
Yasa gore viicut agirhgr’ (n:19) (n:18) (n:37)
Cok zayif 1 53 1 5,6 2 5,4
Zayif 2 105 1 5,6 3 8,1
Normal 9 474 11 61,1 20 54,1
Fazla Kilolu 6 316 3 16,7 9 24,3
Obez 1 5,3 2 111 3 8,1
Yasa gore boy uzunlugu
Cok kisa (bodur) 10 435 6 26,1 16 34,8
Kisa 8 348 4 17,4 12 26,1
Normal 5 21,7 11 47,8 16 34,8
Uzun - - 1 4,3 1 2,2
Cok uzun - - 1 4,3 1 2,2
Yasa gore BKi
Cok zayif - - - - - -
Zayif - - = - - -
Normal 12 522 7 30,4 19 41,3
Fazla kilolu 2 8,7 9 39,1 11 23,9
Obez 9 391 7 30,4 16 34,8

BKI: Beden kiitle indeksi
*Yasa gore viicut agirhigr referans degerleri 10 yasa kadar oldugu igin 11 ve 12 yas

hesaplanamamustir.

3.5. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklara Ait Ait Fiziksel Ve Biyokimyasal

Bulgular

Caligma kapsaminda degerlendirilen GDH olan g¢ocuklarda en sik gdzlenen
fiziksel bulgular karaciger biiytimesi (%91,3), karin sisligi (%80,4), tas bebek yiizii
(%58,7), boy kisalig1 (%47,8) ve sa¢ tirnak zayifligidir (%47,8). (Cizelge3.15.)
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Cizelge 3.15. Glikojen depo hastasi ¢cocuklara ait fiziksel bulgular (n:46)

Fiziksel bulgular* S %

Karaciger biliytimesi 42 91,3
Karin sigligi 37 80,4
Tas bebek yiizii 27 58,7
Boy kisaligi 22 47,8
Sag tirnak zayifligi 22 47,8
Sik enfeksiyon 18 39,1
Yogun dis ¢iirtikleri 17 37,0
Kemik yapisinda incelik 16 34,8
Ag1z yarasi 8 17,4
Bobrek biiylimesi 8 17,4
Hipoglisemi 4 8,7

Ksantom 2 4,3

Bobrek tasi 1 2,2

*Birden fazla cevap verilmigtir.

Glikojen depo hastas1 ¢ocuklara ait baz1 biyokimyasal parametreler Cizelge
3.15.’te verilmistir. Cocuklarin ortalama aglik kan glukozu, trigliserit, total
kolesterol, LDL-K ve HDL-K degerleri sirasiyla; 88,0+23,3 mg/dL, 333,5+£196,7
mg/dL, 204,2+59,4 mg/dL, 126,6+73,4 mg/dL, 34,7+10,5 mg/dL olarak

bulunmustur.

Cizelge 3.16. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin Izlem Kan Parametreleri

n X+SS (Alt-Ust)
Izlem kan parametreleri
Glukoz (mg/dL) 46 88,0+23,3 (40-143)
Total kolesterol (mg/dL) 27 204,2+59.4 (84-387)
Trigliserit (mg/dL) 28 333,5+196,7 (88-910)
HDL-K (mg/dL) 27 34,7+10,5 (18-56,8)
LDL-K (mg/dL) 25 126,6+73.4 (27-400)
AST (U/L) 29 163,2+180,9 (14-617)
ALT (U/L) 28 164,5+192,0 (12-662)
GGT (U/L) 16 59,4+35.3 (17-115)
Hemoglobin (g/dL) 22 12,2+1,4 (8,8-14,4)
Hematokrit (%) 22 36,9+3,6 (28,1-42,4)
Ure (mg/dL) 15 18,249,3 (9-41,5)
Urik asit (mg/dL) 24 4.4+1,5 (0,9-8,5)
Kalsiyum (mg/dL) 26 9,9+0,5 (8,9-10,9)
Fosfor (mg/dL) 19 4,7+0,6 (3,3-6,0)
Magnezyum (mg/dL) 12 2,1+0,2 (1,6-2,5)




Glikojen depo hastas1t cocuklarin aghik kan glukozu %30,4’linde diisiik,

%15,2’sinde yiiksek olarak bulunmustur. Cocuklarin kan lipid seviyeleri referans

degerlere gore incelendiginde % 48,1’inde total kolesterol, %92,9’unda triglserit ve

%68,0’inde LDL-K degerleri yiiksek;

%74,0’tinde  HDL-K degerleri diisiik

bulunmustur. Benzer sekilde %48,3’linde AST, %57,1’inde ALT degerleri yiiksek

olarak saptanmustir.

Cizelge 3.17. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin izlem kan parametrelerinin siniflandirilmasi

n % n %
izlem kan parametreleri
Achik kan glukozu (n:46) Hemoglobin (n:22)
Diisiik 14 30,4  Disiik 5 22,7
Normal 25 54,3 Normal 17 72,3
Yiksek 7 15,2 Yiksek - -
Total kolesterol (n:27) Hematokrit (n:22)
Diisiik - - Diisiik 4 18,1
Normal 14 51,9 Normal 18 81,9
Yiiksek 13 48,1 Yiksek - -
Trigliserit (n:28) Ure (n:15)
Diisiik - - Diistik 3 20,0
Normal 2 7,1 Normal 11 73,3
Yiiksek 26 92,9  Yiiksek 1 6,7
LDL-K (n:25) Urik asit (n:23)
Diisiik - - Diisiik 3 13,0
Normal 8 32,0 Normal 19 82,6
Yiiksek 17 68,0  Yiiksek 1 1,4
HDL-K (n:27) Kalsiyum (n:26)
Diisiik 20 74,0 Diisiik - -
Normal 7 26,0 Normal 18 69,2
Yiiksek - - Yiiksek 8 30,8
AST (n:29) Fosfor (n:18)
Diisiik - - Diisiik - -
Normal 15 51,7 Normal 8 44 4
Yiiksek 14 48,3  Yiiksek 10 55,6
ALT (n:28) Magnezyum (n:12)
Diistik - - Diisiik 1 8,3
Normal 12 429 Normal 8 66,7
Yiiksek 16 57,1  Yiksek 3 25,0
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3.6. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin besin tiiketim kayitlarinin

degerlendirilmesi

Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin ii¢ giinliik besin tiiketim kayitlarindan elde
edilen besin tiiketim miktarlarindan hesaplanan giinliik enerji ve makro besin 6gesi
alimlar1 Cizelge 3.18.°de verilmistir. Calismada yas dagilimi genis oldugundan
makro ve mikro besin dgesi alimlar1 degerlendirmesinde yaslar 2-6 yas ve 7-12 yas
olarak smiflandirilmistir. Diyetle giinliik enerji alimi, enerjinin sirasi ile protein,
karbonhidrat ve yagdan gelen yiizdeleri erkeklerde 2-6 yas grubunda 1423,7+303,7
kkal, %14,3+2,6, %49,7+10,9 ve 35,949,7; 7-12 yas grubunda 1759,5+342,3 kkal,
%12,4+4,9, 9%55,0+£16,2 ve %33,0£12,8°dir. Kizlarda ise 2-6 yas grubunda;
1614,2+552,1 kkal, %12,1+4,7, %51,8+9,7, %35,9+6,2; 7-12 yas grubunda
1785,5+£396,7 kkal, %10,3+3,9, %62,3+11,4 ve %?27,4+9,7 olarak bulunmustur.
Erkek ¢ocuklarin; 2-6 yas grubunda giinliik 12,1+5,7 g, 7-12 yas grubunda 11,4+6,4
g; kiz cocuklarin 2-6 yas grubunda 11,4+10,6 g, 7-12 yas grubunda 14,5+13,8 g posa
tiikettigi saptanmustir. Cocuklarin cinsiyete ve yas gruplarina gore giinliik kolesterol
alimlar ise erkek ¢ocuklarda 2-6 yas grubunda 227,1+108,7 mg, 7-12 yas grubunda
216,1+18,1mg; kiz ¢cocuklarda 2-6 yas grubunda 174,5+£142.4 mg, 7-12 yas grubunda
234,2+205,7 mg olarak bulunmustur.
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Cizelge 3.18. Glikojen depo hastasi cocuklarin cinsiyete gore giinliik enerji ve makro besin 6gesi alimlari (n:46)

Erkek Kiz
2-6 yas 7-12 yas 2-6 yas 7-12 yas
X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama
Alt-Ust Oram Alt-Ust Oram Alt-Ust Oran (Alt-Ust Oram
(%) (%) (%) (%)
Enerji (kkal) 1423,7+303,7 93,7 1759,5+342,3 73,3 1614,2+552,1 100,7 1785,5+396,7 74,3
1015,6-2029,5 1240,3-2199,5 1063,8-3037,6 1104,3-2402,3
Protein (g) 50,1132 99.9 52.5022.1 69.8 4652236 893 48,0126 64.0
34,3-72,5 18,5-86,5 22,3-93,9 20,3-104,6
Protein (g/kg) 2,9+1,1 1,5+1,0 2,7+1,6 1,5+0,8
1,8+6,2 0,5-3,4 1,1-6,6 0,6-3,1
Protein (E%0) 14,3+2,6 95,8-143,8 12,444,9 82,6-124,0 12,1+4,7 80,9-121,4 10,3+3,9 68,8-103,3
11,0-20,0 6,0-20,0 5,0-21,0 6,0-18,0
Karbonhidrat (g) 176,4+61,2 70,9 239,2+95,2 61,3 207,9+79,6 79,5 280,6+67,9 71,9
110,1-299,3 112,1-396,6 95,5-331,4 206,9-412,4
Karbonhidrat 49,7+10,9 71,0-82,9 55,0+16,2 78,5-91,6 51,849,7 74,0-86,4 62,3+11,4 89,0-103,8
37,0-78,0 26,0-77,0 35,0-69,0 47,0-81,0
(E%)
Yag (g) 57,3£19,0 115,9 64,1+25,3 80,2 65,2+26,8 124,3 57,0+22,9 71,3
18,3-98,0 24,1-106,5 42,1-144 4 28,8-92,6
Yag (E%) 35,9+9,7 102,6-143,6 33,0+12,8 94,2-132,0 35,9+6,2 102,6-143,7 27,4+9,7 78,4-109,7
10,0-48,0 14,0-54,0 24,0-44,0 12,0-40,0
Posa (g) 12,1+5,7 102,6 11,4+6,4 65,6 11,4+10,6 86,8 14,5+13,8 81,3
0-24,1 2,2-18,8 0,6-32,2 0,5-42,8
Kolesterol (mg) 227,1108,7 216,1+18,1 174551424 234,21205,1
0-353,2 7,5-400,4 0-414,35 0-656,2

54



Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin giinliik ortalama a-linolenik asit alimlar1 erkek
cocuklarda 2-6 yas grubunda 1,1+0,7 g, 7-12 yas grubunda 0,8+0,7 g iken; kizlarda 2-6
yas grupta 0,8+0,8 g, 7-12 yas grupta 0,5+0,4 g olarak bulumustur. Giinliik friiktoz,
laktoz ve sakkaroz alimlarinin 2-6 yas erkek grubunda 2-6 yas kiz grubundan daha

yliksek oldugu gorilmistir. (Cizelge 3.19).
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Cizelge 3.19. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin cinsiyete gore gilinliik elzem yag asidi ve friiktoz, laktoz ve sakkaroz alimlar1 (n:46)

Erkek Kiz
2-6 yas 7-12 yas 2-6 yas 7-12 yas

X+ SS Alt-Ust X+ SS Alt-Ust X+ SS Alt-Ust X+ SS Alt-Ust

Alt-Ust Alt-Ust Alt-Ust (Alt-Ust
Linoleik asit 13,5451 0-19,8 12,0-9,7 0,4-29,1 10,9483 0-26,4 8,0+8,3 0,4-29,1
(18:2) (9)
a-linolenik  asit 1,1+0,7 0-2,6 0,8+0,7 0-2,7 0,8+0,8 0-3,3 0,5+0,4 0-1,2
(18:3) (9)
Fruktoz (g) 3,5+3,7 0-11,8 3,843,8 0-11,7 2,643,1 0-8,8 3,843,8 0-11,2
Laktoz (g) 71474 0-24,6 8,1+8,2 0-21,6 5,6+6,5 0-19,4 8,1+8,2 0-21,6
Sakkaroz (g) 5,7+6,2 0-20,8 5,244.8 0-12,4 4,4+53 0-16,2 5,244,8 0-12,7
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Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin giinliik mikro besin o6gesi alimlar1 Cizelge
3.20.’de verilmistir. Diyetle giinliik mikro besin 6gesi alimlar1 genellikle gereksinimi
karsilamaktadir. Gereksinimi karsilama yiizdesi en diisiik olan (%56,1) 7-12 yas grubu
erkeklerde folat alimidir. Diyetle giinliik C vitamini, B1 vitamini, B2 vitamini, kalsiyum
ve demir alimlar1 erkeklerde 2-6 yasta sirasi ile gereksinimin %197,9’unu, %99,4’{inii,
%174,8’ini, %95,2’sini ve %99,5’ini; 7-12 yasta %131,7’sini, %75,8’ini, %164,9’unu,
%80,1’in1 ve %73,7’sini karsilamaktadir. Kizlarda ise sirast ile 2-6 yasta %226,3’iinii,
%124,4’Unl, %229,7’sini, %106,8’ini ve %125,2’sini; 7-12 yas grubunda %157,5’ini,
%101,2’sin1, %199,0’1n1, %90,3’linii ve %96,0’1sn1 karsilamaktadir.
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Cizelge 3.20. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin cinsiyete gore giinliik baz1 mikro besin dgesi alimlar1 (n:46)

Erkek
2-6 yas 7-12 yas 2-6 yas 7-12 yas
X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama
Alt-Ust Oram (Alt-Ust Orani Alt-Ust Oram Alt-Ust Oram
(%) (%) (%) (%)
A vitamini 575,24262,8 207,8 929,9+453,8 190,5 622,8+293,4 219,2 977,5+623,7 191,7
(mcg) 286,0-1082,7 200,0-1488,3 (0-1108,1) (50,0-2062,6)
C vitamini (mg) 48,8+31.4 197,9 73,2+44,0 131,7 61,8+49,9 226,3 91,2+80,2 157,5
14,0-125,6 0,1-140,9 0-154,0 2,50-202,9

E vitamini (mg) 15.043.8 1826 16.9:7.8 152.1 158172 188.9 155:8.8 146,7

6,5-20,0 8,0-26,8 0-27,3 0,11-28,6
B.  vitamini 0.540.1 99,4 0.6£0.1 75.8 0.710.4 1244 07405 101,2
(mg) 0,3-0,8 0,3-1,0 0-1,79 0-1,8
B2 vitamini 0,9+0,3 174,8 1,3+0,5 164.,9 1,3+0,8 229,7 1,4+0,8 199,0
(mg) 0,4-1,4 0,3-2,2 0,-2,57 0,2-2,6
Bs vitamini 15,1+7,3 157,5 11,4+8,3 101,3 10,6+8,5 105,7 11,0+9,8 84,1
(mg) 0-27,1 1,5-28,7 0-28,5 0,1-30,9
Folat (mcg) 134,4+56,9 102,8 130,775 3 56,1 115,81000,2 85,9 193,6:215,7 79,1

0-217,5 20,1-215,2 0-309,8 0-672,7
B2 vitamini 4,0£2,0 267,2 3,4+1,8 115,4 3,4+1,7 228,3 3,6+1,7 1242
(mcg) 0,8-7,1 0,9-7,0 05,8 1,1-6,6
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Cizelge 3.20. (Devam) Glikojen depo hastasi gocuklarin cinsiyete gore giinliik bazi mikro besin 6gesi alimlari (n:46)

Erkek
2-6 yas 7-12 yas 2-6 yas 7-12 yas
X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama X+ SS Karsilama
Alt-Ust Oram (Alt-Ust Oram Alt-Ust Oram Alt-Ust Oram
(%) (%) (%) (%)
Kalsiyum (mg) 527,1+£237,0 95,2 762,7+321,9 80,1 712,8+440,7 106,8 812,7+322.9 90,3
236,6-902,6 126,6-1197,9 0-1523,5 295,1-1245,6
Magnezyum 164,1+70,0 77,1 155,7+69,1 61,4 150,7+99,3 67,4 166,6+118,4 63,9
(mg) 27,3-282,6 55,0-288,5 2,7-426,5 21,0-413,2
Fosfor (mg) 780,9+£302,7 234,5 831,2 157,5 786,2+349,5 211,8 865,4+465,8 165,5
241,1-1220,8 449,5-1189,6 40,5-1428,5 157,0-1776,8
Demir 6,9+2,1 99,5 8,1+2,3 73,7 8,747 125,2 10,5+7,1 96,0
3,3-9,8 5,2-13,4 0,6-18,1 0,4-25,4
Cinko 71124 1436 72415 81,7 7.243.1 140,8 8.2+4.2 92,9
2,4-113 5,0-9,4 0,8-12,8 0,9-16,1
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3.7. Glikojen Depo Hastas1 Cocuklarin Ebeveynlerinin Yasam Kalitesinin

Degerlendirilmesi

Calismaya katilan ebeveynlerin yasam kalitesi dlcegi KF-12’ye iliskin FBO
puanlar1 ortalamasi 44,4+9,0; MBO puanlar1 ortalamasi 39,3+9,2 olarak bulunmustur
(Cizelge 3.21)

Cizelge 3.21. Ebeveynlerin yasam kalitesi 6lgegi KF-12ye iliskin FBO ve MBO puanlarina
ait bilgiler (n:46)

S X£SS Alt-Ust
FBO puam 46 44,4490 26,1-60,9
MBO puam 46 39,3+9,2 25,2-62,6

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO:Mental bilesenler 6zet

Ebeveynlerin  sosyodemografik  6zelliklerine gére yasam  Kkaliteleri
incelendiginde FBO puanlari1 MBO puanlarindan daha yiiksek bulunmustur. En
diisiik FBO ve MBO puanina ¢alismaya katilan cocuk haricinde en az bir glikojen
depo hastas1 daha ¢ocugu olan ebeveynler sahipken en yiiksek FBO ve MBO puanina
bekar ebeveynlerin sahip oldugu gériilmiistiir. Ebeveynlerin yasam kalitesi FBO ve
MBO puanlar1 6grenim durumlarina, medeni durumlarina, yasadiklar1 bdlgeye, esler
arasindaki  akrabalik  iligkisine, ailedeki c¢ocuk sayisina gore farklilik

gostermemektedir. (Cizelge 3.22).



Cizelge 3.22. Ebeveynlerin sosyodemografik 6zelliklerine gére FBO ve MBO puanlari
(n:46)

FBO Puam MBO Puam

S X£SS p? X+SS p?
Annenin 6grenim durumu
Lise alt1 24 43,1£9,1 38,8+9,2
Lise ve iistii 22 45,9£8,8 0,28 39,7£9,4 0,76
Babanin 6grenim durumu
Lise alt1 16 42,2+9,0 38,4+9.3
Lise ve iistii 30 45,6£8,9 0,21 39,749,2 0,66
Medeni durum
Evli 43 44,149,1 38,7+9,0
Bosanmls 3 49,6+£5,4 0,31 47,6+£9,6 0,10
Yasanilan bolge
Kent 43 44,1+8,9 38,8+9.0
Kirsal 3 48,8+10,4 0,39 45,8+10,4 0,21
Anne baba arasinda
akrabalik iliskisi
Var 34 44,0£9,5 39,149,6
Yok 12 455+79 062  397+82 084
Ailedeki ¢cocuk sayisi
1-2 31 44,3493 38,4+8,9
3 ve tistii 15 44,6+8.5 0,91 41,04£9.7 0,37
Ailede baska glikojen depo
hastasi ¢cocuk varhgi
Var 8 40,5+8,6 36,1+8,7
Yok 38 45,249,0 0,17 399492 0,28

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler 6zet
& Student t-testi

Ebeveynlerin yaslar1 ile FBO puani negatif ydnde iliskili bulunmustur.
Ebeveynlerin yaslar arttikga FBO puanlari azalmaktadir (p<0,05). Cocugun yasi ile
ebeveynlerin FBO puam pozitif yonde iliskili iken MBO puami negatif ydnde
iliskilidir (p>0,05). (Cizelge 3.23)
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Cizelge 3.23. Ebeveyn ve cocugun yasi ile ebeveynlerin FBO ve MBO puanlarinin

kolerasyonu (n:46)

FBO Puam MBO Puam

ro p re p
Ebeveynin yasi -0,297 0,05 -0,111 0,46
GDH olan cocugun yasi 0,028 0,85 -0,015 0,92

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler 6zet
b, pearson korelasyon testi * p<0,05

Glikojen depo hastas1 cocuklarin GDH Tipine gére ebeveynlerin FBO ve MBO
puanlar1 Cizelge 3.24.’te verilmistir. En diisiik FBO ve MBO puan1 ¢ocugu Tip 0
olan ebeveyne ait olmakla birlikte ebeveynlerin FBO ve MBO puanlari ¢ocugun

GDH tipine gore anlamli farklilik gostermemektedir (p>0,05).

Cizelge 3.24. Cocuklarin GDH tipine gore ebeveynlerin FBO ve MBO puanlarmin

incelenmesi (n:46)

FBO Puani MBO Puami
n X+SS p¢ X+SS p°

Glikojen depo hastahg tipi

Tip la 21 44,3+£9.0 37,9+7,9

Tip Ib 8 46,6+10,0 38,0+£9,5

Tip 11 13 43,6+9,1 0,61 39,849,8 0,11
Tip IX 1 48,8+9,3 62,6+1,1

Tip Xl 2 47,8+1,1 46,4+6.2

Tip0 1 29,8+9,8 33,1+8,7

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler 6zet
€:0ne Way Anova testi

Glikojen depo hastasi gocuklarm yasa gore BKI degeri normal olanlarin
ebeveynlerinin FBO puani fazla kilolu olan gocuklarn ebeveynlerine gore anlamli
olarak daha yiiksek bulunmustur (p<0,05). Boy uzunlugu normal olan g¢ocuklarin
ebeveynlerinin FBO puanlar1 boy uzunlugu normalin altinda ve iistiinde olan

cocuklarin ebeveynlerine gore daha yiiksek bulunmustur (p>0,05). (Cizelge 3.25).
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Cizelge 3.25. Cocuklarin antropometrik ol¢iimlerine gore ebeveynlerin FBO ve MBO

puanlarinin degerlendirilmesi

FBO Puam MBO Puam

n X+£SS p X+£SS p
Yasa gore boy uzunlugu
Normalin alt1 23 44 2+8.6 41 549,3
Normal' 18 46,0+9,3 36,9+8,7
Normalin iistii 5 444490 0,16 31,8+1,8 0,13
Yasa gore BKi
Normal 20 46,3+7,2 40,8+10,8
Fazla kilolu 8 37,3+6,51 37,7£8.3
Obez 18 45,5+105 004" 382+7,7 0,61

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler 6zet

©One Way Anova testi,: . post hoc Tukey testi *:p<0,05

Glikojen depo hastasi cocuklara ait genel dzelliklere gére ebeveynlerin FBO ve
MBO puanlar1 Cizelge 3.26.’da verilmistir. Cocugu okula giden ebeveynlerin ¢ocugu
okula gitmeyen ebeveynlere gére FBO puanlari daha diisiikkken MBO puanlar1 daha
yiiksek bulunmustur. Yine c¢ocugunun beslenme planini kendi diizenleyen
ebeveynlerin FBO puani daha yiiksekken beslenme planini diyetisyen ve doktorun
diizenledigi ebeveynlerin MBO puam daha yiiksektir (p>0,05). Ayrica manuel kan
sekeri Olciimii yapan ebeveynlerin MBO puani sensorlii dl¢iim yapanlara gore
anlaml1 olarak daha yiiksek bulunmustur (p<0,05). Ebeveynlerin FBO ve MBO
puanlart ¢ocugun cinsiyeti ve yasina gore farklilik gostermemektedir. Kontrollere
diizenli gitmeyen g¢ocuklarin ebeveynlerinin giden c¢ocuklarin ebeveynlerine gore

FBO puani daha yiiksekken; MBO puani daha diisiik bulunmustur (p>0,05).
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Cizelge 3.26. Cocuga ait genel Ozelliklere gore ebeveynlerin FBO ve MBO puanlar
(n:46)

FBO Puani MBO Puam

n X£SS p X+£SS p
Cocugun cinsiyeti
Erkek 23 43,2+10,1 38,2+8.3
Kiz 23 45,7+7,8 0,36 403+10,0 0,46
Cocugun yasi (yil)
2-6 27 44,3+8,3 38,4+7.9
/-12 19 445£101 0,93  40,5+108 0,46
Okula gitme durumu
Evet 23 43,8+10,0 40,2+9,9
Hayr 23 45,1+8,0 0,64 38,3+8.4 0,48
GDH tibbi beslenme
programini diizenleyen Kisi
Diyetisyen-doktor 29 43,8485 40,6+10,2
Ebeveyn 17 45,5+9,9 054 37,0469 0,20
Kontrollere  diizenli gitme
durumu
Evet 42 44,0+9,2 39,849, 1
Hayir 4 49,3+4,8 0,26 34,0290 0,23
Kan sekeri 6l¢iim yontemi
Manuel 37 45,7+8,9 39,94+9,8
Sensorlii 8 38,4+7,6 0,04 36,0456 0,28

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler dzet
& Student t-testi, *:p<0,05

Cocuklarm giinliik &giin sayisina gore ebeveynlerin MBO puanlari anlamli
olarak degismektedir. 4-6 6giin yapan g¢ocuklarin ebeveynlerin MBO puam 7-9 ve
10-12 6glin yapan ¢ocuklarin ebeveynlerinden anlamli olarak daha yiiksek
bulunmustur (p<0,05). Ebeveynlerin FBO ve MBO puanlar1 enteral iiriin, ¢ig misir
nisastast ve modifiye misir nisastast kullannomma gore anlamli farklilik

gostermemektedir. (Cizelge 3.27)
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Cizelge 3.27. Glikojen depo hastasi ¢ocuklarin beslenme aligkanliklarina gore ebeveynlerin
FBO ve MBO puanlarinin incelenmesi (n:46)

FBO Puam MBO Puam

n X+£SS p X£SS p
Giinliik 6giin sayisi
4-6 ogin 16 46,249.6 44,7+11,5
7-9 5@‘?{1" 22 43,3+8,3 34,8+£5,2
10-12 dgiin 8  43,9+101  062c  40,7+6,7 0002
Ek beslenme uygulamasi olma
durumu
Hay1r 37 45,2494 38,2+9,4
Evet 9 41,3+6,5 0,25¢  43,+7,0 0,12
Enteral iiriin kullanma
Evet 37 44 3487 38,6+9,0
Hayr 9 44,6+8,2 0,91*  40,949.,7 0,45*
Cig misir nisastas1 kullanim
Evet 33 44,3187 38,6+9,0
Hayr 13 44,6+10,0 0,91*  40,9+9,7 0,452
Glycosade kullanimi
Evet 19 44,1+10,2 36,3+8,1
Hayr 27 44,6+8,3 0,87  41,1+9,5 0,08?

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler dzet
& Student t-testi, “One Way Anova testi, . post hoc Tukey testi *:p<0,05

Cocuklarim enerji ve besin dgesi karsilama yiizdeleri ile ebeveynlerin FBO ve
MBO puanlarinin korelasyonu Cizelge 3.28.‘de incelenmistir. Cocuklarin demir
gereksinimini karsilama yiizdeleri ile ebeveynlerin FBO puani pozitif yonde iliskili
bulunmustur (p<0,05). Cocuklarin enerji, protein ve karbonhidrat karsilama yiizdeleri
ile ebeveynlerin FBO puani; enerji, karbonhidrat, yag, Bi2, demir ve ¢inko karsilama
yiizdeleri ile MBO puani arasinda negatif yonde anlamli olmayan iliski bulunmustur
(p>0,05).
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Cizelge 3.28. Cocuklarin giinlikk enerji ve besin 6gesi alimlarmin Onerileni karsilama

yiizdeleri ile ebeveynlerin FBO ve MBO puanlarimin korelasyonu

FBO Puam MBO Puam
re P ro p
Enerji -0,023 0,43 -0,061 0,34
Protein -0,058 0,35 0,034 0,41
Karbonhidrat -0,046 0,43 -0,070 0,32
Yag 0,023 0,44 -0,095 0,26
Posa 0,095 0,26 0,070 0,32
A vitamini 0,133 0,37 0,108 0,47
C vitamini 0,172 0,25 0,045 0,76
E vitamini 0,010 0,94 0,069 0,65
B vitamini 0,251 0,09 0,017 0,91
B2 vitamini 0,201 0,181 0,102 0,50
Bs vitamini 0,006 0,96 -0,018 0,90
Folat 0,113 0,45 0,053 0,72
B2 vitamini 0,060 0,69 -0,123 0,41
Kalsiyum 0,108 0,23 0,118 0,21
Magnezyum 0,020 0,44 0,001 0,49
Fosfor 0,097 0,26 0,113 0,228
Demir 0,251 0,04 -0,033 0,41
Cinko 0,074 0,31 -0,069 0,32

FBO: Fiziksel bilesenler 6zet, MBO: Mental bilesenler dzet
b, pearson korelasyon testi * p<0,05
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4. TARTISMA

Calismanin bu boliimiinde GDH olan ¢ocuklarin beslenme durumu ile bakim

veren ebeveynlerin yasam kalitesine yonelik elde edilen bulgular tartigilmistir.

4.1.Glikojen Depo Hastahgi Sikligi ve Tip Dagiliminin incelenmesi

Glikojen depo hastaliklarinin siklig1 net olarak bilinmese de genel sikliginin
1/20.000-1/40.000 oldugu tahmin edilmekte ve GDH Tip I igin 1/100.000 oldugu
bildirilmektedir (Stone ve ark., 2021). Ulkemizde akraba evliliklerinin yaygin
goriilmesi neden ile diger kalitsal metabolik hastaliklar gibi GDH sikliginin da daha
fazla olabilecegi diisiiniilmektedir (Eminoglu ve ark., 2013). Ancak siklig1 ya da
tiplerinin dagilimi kesin olarak bilinmemektedir. Hepatik GDH’lerin %80 nini Tip I,
Tip III ve Tip IX’in olusturdugu rapor edilmistir (Ozen, 2007). Ayrica GDH Tip
Ia’nin tim Tip I vakalarinin %80’nini olusturdugu ve hepatik GDH’nin en yaygin
olani oldugu bildirilmistir (Smit ve ark., 2006). Bu calismada da GDH vakalarinin
%63,1’ini Tip 1, %28,3’tinil Tip III ve %2,2’sini Tip IX olusturmustur. Ayrica tim
Tip I vakalarmin %72,4’1 Tip la’dir. Glinaydin’in (2019) calismasinda GDH Tip I
hastalarin  %64,7’si Ia, %35,3’ti Ib olarak bulunmustur. Calisma bulgularinin

literatiirle uyumlu oldugu goriilmektedir.

4.2. Glikojen Depo Hastalig1 ve Akraba Evliliginin Degerlendirilmesi

Akraba evliliklerinin fazla oldugu iilkemizde kalitsal metabolik hastaliklarin
goriilme siklig1 daha yiiksektir (Saltik ve ark., 2000). Glikojen depo hastasi
cocuklarin ebeveynleri ile yiiriitilen bu calismada ebeveynlerin akrabalik orani
%73,9 olarak saptanmistir. Saltik ve ark., (2000) GDH Tip I tanili 45 Tiirk hasta ile
yaptiklar1 calismada anne ile baba arasinda %77,8 oraninda akrabalik varligi
oldugunu tespit etmislerdir. Benzer sekilde Onenli Mungan (2010) glikojen depo

hastaligr tanili 39 bireyle yiiriittiigii ¢aligmasinda da ebeveynlerin %69’u arasinda
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akrabalik iligkisi oldugunu bildirmistir. Yine iilkemizde 17 GDH hastasi ile geriye
yonelik yapilan bir calismada ebeveynler arasi akrabalik orant %64,7 olarak
belirlenmistir (Giinaydin, 2019). Eminoglu ve ark., (2013) GDH Tip I'li hastalar ile
yirittiikleri ¢aligmalarinda ise ebeveynler arasinda akrabalik oranim1 %73,3 olarak
saptamistir. Glikojen depo hastaligina sahip bireylerin ebeveynleri arasinda akraba
evliliginin yaygin goriilmesi, akraba evliliklerinin hastaligin goriilme siklig1

tizerindeki 6nemini agik¢a ortaya koymaktadir.

4.3. Glikojen Depo Hastahg Tam Konma Siiresinin Incelenmesi

Bir toplumda belirli bir sikligin altinda goriilen hastaliklar nadir hastaliklardir.
Bir hastaligin nadir olarak kabul edilmesi i¢in gerekli siklik iizerinde bir goriis
birliginin olmamasinin yani sira nadir hastaliklar1 DSO her 1000 kisiden 0,65-1'ini
etkileyen tiim patolojik durumlar olarak tanimlarken; Avrupa Birligi ve gelismis
iilkeler ise sikligr 1/2000°nin altinda olan hastaliklar olarak tanimlamaktadir
(Lavandeira, 2002). Yasam kalitesini oldukca etkileyen nadir hastaliklar tani, tedavi
ve izlemde 0zel tutum ve uygulamalar gerektirir. Nadir hastaliklara tan1 koymak
bazen ¢ok uzun zaman almakta hatta yillarca siirebilmektedir. Avrupa iilkelerinde
sekiz nadir hastalikla ilgili 18.000 kiside yapilan bir calismaya gore hastalarin
%40’mma dogru tanidan o6nce yanlig bir tan1 konmus ve hastalarin %25’inin dogru
tanisinin konmasi 5 ila 30 yil siirmiistiir (EURORDIS). Nadir hastalik kategorisinde
yer alan GDH’nin tant konma siiresi bu ¢alismada ortalama 9,6+£11,4 ay olarak
bulunmustur. Glikojen depo Tip I hastalar1 ile yapilmis bir ¢alismada, GDH Tip la
hastalarinda tan1 yasi ortancalari 6 ay ve taninin %80 oraninda 1 yasindan Once;
GDH Tip Ib hastalart i¢gin tani yasi ortancalari 4 ay ve taninin %90 oraninda 1
yasindan 6nce konuldugu tespit edilmistir. (Rake ve ark., 2002). Ulkemizde yapilan
bir ¢alismada, GDH Tip Ia hastalarmin %50’sinin 6 aydan, Tip III hastalarinin
%100’linlin 1 yasindan sonra tami aldigi1 goriilmiistiir. Tip Ia’nin Tip IIl’e kiyasla
daha erken bulgu vermesi ve daha agir seyretmesi daha erken tani almasini
desteklemektedir (Yildiz Emeksiz, 2005). Glikojen depo hastasi 39 kisi ile yapilan

baska bir calismada da tam yas1 ortalamasi 26+8 ay olarak bulunmustur (Onenli
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Mungan,2010). Yine Giinaydin (2019) tarafindan yapilan bagka bir ¢alismada, tani
yas1 ortalamasi 5,66+4,85 ay olarak saptanmistir. Bu ¢alismada elde edilen sonuglar
diger caligmalar ile benzerdir. Glikojen depo hastaliginda tani1 genellikle 1 yastan

once konulmaktadir.

4.4. Okulda Glikojen Depo Hastaliginin Yonetiminin Degerlendirilmesi

Kronik hastalia sahip bireyler sadece hastaligin neden oldugu fiziksel, bilissel
ve psikososyal zorluklarla karsi karsiya kalmaz aym1 zamanda hastaligi veya
komplikasyonlarin1  yonetebilmeyi de Ogrenmek zorundadirlar. Bazi kronik
hastaliklar, alevlenme donemleri ve ardindan semptomsuz donemleri igerirken
bazilar siirekli takip gerektirmektedir. Bu durum ¢ocuklara ve ailelere 6zel gorevler
yiiklemektedir (Roder ve Boekaerts, 1999). Saglik alanindaki gelismelerin, kronik
hastaliga sahip cocuklarin okula devam etmelerinde Onemli etkileri olmustur.
Cocuklarin giinlilk zamanlarinin biiylik kismini okulda gecirdikleri diisiiniildiiglinde,
cocugun okuldaki tutum ve davranislar1 hastaligin seyrinde 6dnemli bir yere sahiptir.
Bu 6zel ¢ocuklarin hastaliklarinin yonetiminde, sosyal iligkilerinde ve okuldaki
ihtiyaglarinin karsilanmasinda 6gretmenlerinin 6nemli bir rolii vardir. (Sahin ve
Aslan, 2017). Bu ¢alismada GDH olan ¢ocuklarin %50,0’sinin bir egitim kurumuna
gittigi ve ebeveynlerin %95,6 oraninda 6gretmenleri ¢ocugun hastaligini hakkinda
bilgilendirildigi bulunmustur. Sahin ve Aslan’in (2017) calismasinda ¢gretmenlerin
%61,9’u okulundaki kronik hastalig1 olan 6grencileri bilmekte ve dgrencinin kronik
hastaligin1 %29,0’u ebeveynden, %9,3’1i 6grenciden %23,6’s1 rehber 6gretmenden
O0grenmistir.  Bu calismada Ogretmenlerin bilgi sahibi olma oranmin yiiksek
olmasinin kan sekeri izlemlerinin okulda da kritik O6neme sahip olmasindan
kaynaklanabilecegi diistiniilmektedir. Yine bu calismada ebeveynlerin %91,4 okulda
¢cocugunun tibbi beslenme tedavisini kontrol edebildigini, %82,6’s1 okulda kan sekeri
takibini yapabildigini bildirmistir. Bu konu ile ilgili literatiirde bagka bir ¢alismaya
rastlanmamistir. Bu nedenle bu calismanin tilkemizde GDH hastasi g¢ocuklarin
beslenme aligkanliklar1 ve hastaligin yonetiminde yapilan davraniglar1 gosteren ilk

calisma oldugu diisiiniilmektedir.
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4.5.Glikojen Depo Hastalarinda Onemli Klinik Bulgularin incelenmesi

Glikojen depo hastalarinda 6zellikle Tip I’de en ¢ok goriilen fiziksel bulgular,
karaciger biiyiimesi buna bagli abdominal tip obezite, hipoglisemi, tagsbebek yiizii,
bobrek biiytimesi, kas kiitlesinde azalma, biiyltime geriligi, hiperlipidemi ve iirik asit
yiiksekligidir. Bunlara ek olarak 6zellikle Tip Ib’de nétropeni, sik enfeksiyon ve
inflamatuar bagirsak hastaligi1 gelismektedir (Visser ve ark., 2002). Eminoglu ve ark.,
(2013) galismalarinda GDH Tip I hastalarinda en 6nemli klinik bulgunun karin sisgligi
(%83,3) oldugunu bildirmistir. Bir baska ¢alismada da glikojen depo hastalarinda
karin sisligi (%85), tas bebek ylizii (%51) ve biiytime geriligi (%53) saptanmistir
(Onenli Mungan, 2010). Katilimeilarin 16’sinin GDH Tip Ia ve 11’inin GDH Tip 111
oldugu bir bagka calismada Tip la vakalarinin %100’iinde tas bebek yiizii bulgusuna
rastlanmistir. Yine ayni ¢alismada hastalarin %50’sinde karin sisligi, %43,7 sinde
hipoglisemi, %31,2’sinde asidoz, %25 sinde karaciger biiylimesi ve %6,2’sinde sik
enfeksiyon varligi belirlenmistir (Yildiz Emeksiz, 2005). Bu ¢alismada da GDH olan
cocuklarda en sik gozlenen fiziksel bulgular sirasiyla karaciger biiylimesi (%91,3),
karin sigligi (%80,4), tas bebek yiizii (%58,7), boy kisaligr (%47,8), sa¢ tirnak
zayifhig (47,8), sik enfeksiyon gecirme (%39,1), yogun dis c¢iirtikleri(%37,0) ve
kemik yapisinda zayifliktir (%34,8). Benzer seklide {ilkemizde yapilan farkli bir
calismada, GDH Tip I’li hastalarda %94,1 karaciger biiylimesi, %82,4 karin sisligi ve
%70,6 hipoglisemi tespit edilmistir (Glinaydin, 2019). Cocuklarin klinik bulgular1 ve

goriilme sikliklar1 yapilan diger caligmalarla benzerdir.

4.6.Glikojen Depo Hastalarinda Antropometrik Olciimlerin

Degerlendirilmesi

Glikojen depo hastaliginda ozellikle Tip I’de okul ¢agi doneminde orta
derecede biiyiime geriligi vakalarin ¢ogunda goriilen 6nemli bir klinik bulgudur ve
erigkin hastalarda da boy kisalig1 siklig1 yaygindir (Saltik ve ark., 2000) . Hastalarda
biiyiime hormonunun eksikligine dair kesin bir kanit yoktur ve bu biiyiime geriliginin

nedeni heniiz tam olarak agiklanamamigtir. Ancak biiyime ile metabolik kontrol
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arasindaki pozitif iligki; kronik laktik asidozun biliyiime hormonu aktivitesini
olumsuz etkileyebilecegini diisiindiirmektedir (Moses, 2002). Santos ve ark. (2014)
GDH Tip I’'li 21 hasta ile yiiriittiikleri ¢aligmada, hastalarin yasa gore boy Z skoru
ortalamasini -1.16 olarak tespit edilmis ve hastalarin %19,0°1 kisa %4,7’si ¢ok kisa
olarak bulunmustur. Tip I tanil1 4-17 yas araligindal4 hastanin incelendigi diger bir
calismada ise hastalar yasa gore boy Z skorlarina gore degerlendirilmis hastalarin
%28,5’1 ¢ok kisa ve %28,5’1 kisa olarak belirlenmistir (Lee ve ark., 1996). Bu
calismada cocuklarin yasa gore boy Z skoru ortalamalarinin -1,2+1,4 oldugu ve
cocuklarin  %34,8’inin ¢ok kisa, %26,1’inin kisa oldugu goriilmistir. Kiz
cocuklarmin ¢ok kisa ve kisa olma oraninin erkek ¢ocuklarina gore daha yiiksek
oldugu saptanmuistir. GDH Tip I tanili 30 hasta ile yapilmis bir baska ¢alismada,
hastalarin %50’sinin boy Z skor degerlerinin -2 SD’nin altinda oldugu, %73,3’ilinilin
boy uzunlugunun yasa gore boy uzunlugu degerlerinin altinda oldugu tespit
edilmistir. (Eminoglu ve ark., 2013). Sekiz hepatik glikojen depo hastasinin
incelendigi bir bagka calismada da hastalarin yasa gore boy z-skor degerlerinde

%75,0’inin ¢ok kisa boylu oldugu tespit edilmistir (Akyol Yilmaz, 2019).

Glikojen depo hastalarinda beslenme tedavisinin gerekliligi olan sik ve
karbonhidrat oram1 yiiksek beslenmeye bagli olarak hastalarda obezite
gelisebilmektedir (Mundy ve ark., 2003). Literatiir incelendiginde, GDH Tip I tanil
1-25 yas araliginda 21 hastanin dahil edildigi calismada yasa gore BKI Z skoru
ortalamasi 2.19 olarak bulunmus ve hastalarin %57,1’inin obez, %19,0’mn fazla
Kilolu oldugu saptanmistir (Santos ve ark. 2014). Bu ¢alismada gocuklarin yasa gore
viicut agirlign Z skoru ortalamast 0,2+1,2 olarak bulunmustur ve c¢ocuklarin
%24,3’tinlin fazla kilolu ve %8,1’inin obez oldugu goriilmiistiir. Kiz ¢ocuklarinin
fazla kilolu ve obez olma oranlar1 erkek ¢ocuklardan yiiksektir. Yine cocuklarin
yaslarma gore BKI Z skor ortalamalar1 1,3£1,0 olarak bulunmus ve cocuklarin
%34,8’inin  obez, %?23,9’unun fazla kilolu oldugu saptanmistir. Ayrica erkek
cocuklarin fazla kilolu olma orani kiz ¢ocuklardan daha yiiksekken kiz ¢ocuklarin
obez olma orani erkek ¢ocuklardan daha yiiksek olarak bulunmustur. Sekiz hepatik
glikojen depo hastasi ile yiiriitiilen baska bir ¢alismada ise hastalar yasa gore agirlik

Z-skor degerlerine gore incelenmis ve hastalarin %50,0’si ¢cok zayif %12,5’1 fazla
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kilolu olarak tespit edilmistir. Orneklemin az olmas1 nedeni ile giivenilirligi diisiik
olan bu c¢aligma ile karsilastirma yapmamizin dogru olmadigini diistinerek GDH olan
cocuklarda antropometrik olgtimlerin degerlendirildigi kapsamli ¢aligsmalara ihtiyag
oldugu disitiniilmektedir. Glikojen depo hastasi olan g¢ocuklarda normogliseminin
saglanmasi i¢in tiiketilen ¢i§ musir nisastas1 ve yiliksek karbonhidrat miktarlarinin
obeziteye neden olabilecegi distliniiliirken; diger taraftan bu ¢ocuklarda yine
normogliseminin saglanmasi endigesi igindeki ebeveynlerin kisitlayict beslenme
uygulamalarinin malnutrisyona neden olabilecegi unutulmamalidir. Bununla birlikte
hastalarda malnutrisyon, obezite, bodurluk gibi durumlarin erken saptanmasi igin
antropometrik Ol¢limler kronik hastalik izleminde son derece Onemlidir ve takip

edilmelidir.

4.7. Glikojen Depo Hastalarinda Baz1 Biyokimyasal Parametrelerin

incelenmesi

Glikojen depo hastaliklarinda ve oOzellikle Tip I'de karbonhidrat
metabolizmasinin yani sira piirin ve lipit metabolizmalarinin da etkilenmesi sonucu
hastalarin biyokimyasal parametrelerinde hiperlipidemi, hiperlaktemi, hiperiirisemi
ve karaciger enzimlerinde yiikseklik siklikla goriilmektedir. Tibb1 beslenme tedavisi
uygulanan hastalarda bu biyokimyasal parametrelerde genellikle diizelme olmakta
ancak hiperlipidemi siklikla goriilmeye devam etmektedir. Yapilan bir ¢alismada,
GDH Tip I hastalarmin izlem trigliserit, AST, ALT, laktik asit ve {rik asit
parametleri yiiksek bulunmustur. (Eminoglu ve ark., 2013). Yine GDH Tip I
hastalarin incelendigi baska bir calismada AST, ALT, laktik asit, iirik asit, kolesterol
ve trigliserit degerleri yliksek bulunmustur (Gilinaydin, 2019). Bu ¢alismada da GDH
olan ¢ocuklarin trigliserit, total kolesterol, LDL-K, AST, ALT degerleri yiiksek;
HDL-K diisiik bulunmustur.

Tibbi beslenme tedavisinin biyokimyasal parametler iizerindeki -etkisinin

arastirlldigr bir diger ¢alismada ¢esitli tiplerdeki GDH tanis1 olan 16 hastanin ¢ig
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misir nisastast kullanmminin ALT, AST, trk asit, kolesterol, trigliserit degerleri
tizerindeki etkisi arastirllmis ve sadece AST degerinde anlamh bir diisis
bulunmustur (Katalin ve ark., 2015). Benzer sekilde ¢ig misir nisastasinin metabolik
kontrol iizerindeki etkisini inceleyen bir baska calismada 6 aylik siirede hastalarin
AST ve ALT degerlerinde artis; kolesterol, trigliserit, trik asit seviyelerinde
istatistiksel olarak anlamli diizeyde olmasa da azalma goriilmiistiir (Akyol Yilmaz

2019).

4.8. Glikojen Depo Hastalarinda Beslenme Durumunun Degerlendirilmesi

Bu bolimde GDH olan cocuklarin beslenme durumu degerlendirilmistir.
Ancak literatiir incelendiginde GDH olan ¢ocuklarin beslenme durumu, enerji ve
besin 6gesi alimlarin incelendigi herhangi bir ¢alismaya rastlanmamistir. Bununla
birlikte GDH’de son 50 yildir birincil tedavi olarak tibbi beslenme tedavisi
uygulanmaktadir. Tibbi beslenme tedavisi ile bireye siirekli bir glukoz kaynagi
saglayarak hipogliseminin Onlenmesi, normogliseminin siirdiiriirilmesi, ikincil
metabolik bozukluklarin engellenmesi, normal biiyiime ve gelismenin devam etmesi
ile yeterli ve dengeli beslenmenin saglanmasi amaglanmaktadir. Yetersiz enerji alimi
hipoglisemi ve hipoglisemiye bagli komlikasyonlara, malnutrisyona neden
olabilirken; fazla enerji alim hipertriagilgliserolemi ve obeziteye neden
olabilmektedir (Laforét ve ark., 2012). Giinliik tiiketilmesi gereken ¢ig misir nisastasi
miktar1 kisiye 6zel olmasi gerektigi goz Oniine alindiginda, hipoglisemiyi kontrol
altina almak igin gereken ideal dozun, yan etkilere neden olmadan minimum diizeyde
olmasi, boylece ¢ig musir nisastasinin asir1 tiikketiminin fazka kilo ve obeziteye yol
acmasinin Onlenmesi onemlidir. Tibbi beslenme tedavisi ve ¢ig misir nisastasi
kullannmi GDH yonetiminde ¢ok oOnemli iken bu hastalarin diyetinin nicel
degerlendirmesini ele alan ¢ok az sayida c¢alisma vardir. Bhattacharya (2011)
calismasinda GDH Tip I’'li 20 hastanin enerji ve makro besin &gesi alimlar
incelenmistir. Hastalarin gilinlik enerji alimi karsilama ortalamalari Onerilenden
%11,0 daha fazla bulunmustur. Ayrica hastalarin %65,0’inde karbonhidratlar i¢in

tavsiye edilen alimdan daha yiiksek bir alim goriiliirken; sirasi ile protein ve yag
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alimlar1 %18,0 ve %55,0’inde tavsiye edilen alimdan daha diisiik bulunmustur.
Jorge ve ark., (2021)’nin ¢alismasinda ise 6nceki bulgulardan farkli olarak hastalarin
cogunda karbonhidrat alim ortalamasi Onerilen referans degerlerde ya da daha
diisiikken, protein ve yag alimlarinin ise Onerilere uygun veya Onerilenin {lizerinde
oldugu saptanmigtir. Ayrica giinlik alinan enerji miktari, Onerilen enerji
gereksinimlerinden ortalama %50 daha fazla ve ¢ig misir nigastasi alimlar1 0.49-1.34

g/kg/giin olarak bulunmustur.

Bu caligmada giinliik almas1 gereken enerjiyi karsilama oranlart erkek
cocuklarinin 2-6 yas grubunda %93,7, 7-12 yas grubunda %73,3 iken kiz
cocuklarinin 2-6 yas grubunda %100,7, 7-12 yas grubunda %74,3 olarak
bulunmustur. Giinliik ortalama alinan protein erkek ¢ocuklarin 2-6 yas grubunda
2,9+1,1 g/kg, 7-12 yas grubunda 1,5+1,0 g/kg; kiz ¢ocuklarin 2-6 yas grubunda
2,7+1,6 g/kg, 7-12 yas grubunda 1,5+0,8 g/kg olarak saptanmistir. Diyetle gilinliik
gereksinimi karsilama yiizdesi en diisiik olan mikro besin dgeleri sirasi ile 7-12 yas
grubu erkeklerde folat (%56,1) ve magnezyum (%61,4); 7-12 yas grubu kizlarda
magnezyum (%63,9) ve folat ( %79,1) olarak tespit edilmistir. Erkek c¢ocuklarin
giinlik posa alimi 2-6 yas grubunda Onerilenin %102,6’sim1 karsilarken 7-12 yas
grubunda %65,6’sini karsilamaktadir. Posa alimindaki azalmanin yas ilerledikge
sebze tiiketimlerinin azalmasindan kaynaklanabilecegi disiiniilmektedir. Cocuklarin
%71,7’sinin ¢ig misir nisastasi, %39,1’inin modifiye ¢ig misir nisastast kullandig1 ve
kullananlarin toplamda giinliik ortalama 3,643,4 g/kg ¢ig musir nisastas: tiikettigi
bulunmustur. Bu ¢alismada GDH c¢ocuklarin enerji ve besin dgesi alimlarinin genel

olarak onerilen gereksinimleri karsiladigi goriilmiistiir.

Ebeveynler adimi ilk defa duyduklar1 ve ¢ocuklarini siirekli gézetim altinda
tutmalarini gerektiren bu nadir hastaligin tanisinin alinmasindan sonra beslenme
tedavisi icin dogru bilgiye erisimde zorlandiklarini ve %37,0’1 ¢ocugun beslenme
tedavisini kendi diizenledigini bildirmistir. Cocuklarinin hipoglisemi yasamamasi
icin 6glin sikliginin 6nemini bilmeleri ¢cocuga fazla enerji tiikettirmelerine neden
olabilmektedir. Calismadaki cocuklar yasa gdre BKI referans degerlere gore

incelendiginde, ¢ocuklarin %17,8’nin fazla kilolu ve %40,0’min obez oldugu
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saptanmistir. Benzer sekilde GDH’nda hiperkolesterolemi ve hipertrigliseridemi
sikliginin yiiksek oldugu bilinmektedir. Ebeveynlerin yanlis tutum ve davraniglarinin
onlenmesi ve c¢ocuklarin hastalik seyrinin iyi yonde ilerlemesi icin GDH tibbi

beslenme tedavisinin mutlaka bir diyetisyen tarafindan planlanmasi saglanmalidir.

Nadir goziiken ama hem ¢ocugun hem de ailenin psiko-sosyal durumlarini ve
yasam kalitelerini etkileyen bu hastalikta, c¢ocuklarin beslenme durumu
degerlendirilmeli, enerji ve besin ogesi alimlar1 takip edilmelidir. Literatiir
incelendiginde, GDH ¢ocuklarin enerji ve makro besin dgesi alimlarin1 degerlendiren
cok az sayida calismaya rastlanmis ve mikro besin 6gesi alimlarini1 degerlendiren bir
calismaya rastlanmamistir. Bu ¢alisma bilindigi kadar1 ile bu konuda yapilan ilk

calismadir ve bu yonii ile literatiire katki saglayacagi diistiniilmektedir.

4.9. Glikojen Depo Hastaligi ve Yasam Kalitesi Bulgularinin

Degerlendirilmesi

Kronik hastaliga sahip cocuklarda, hastalik hem c¢ocukta hem de kardes ve
ebeveynlerde strese neden olabilmektedir. Ayrica kronik hastaligi olan ¢ocuklarin
mental rahatsizliklara saglikli cocuklara gore iki kat daha fazla egilimli oldugu
goriilmiistiir (Adaletli, 2009). Kronik hastaligin prognozunun aile tutumlariyla
yakindan iligkili oldugu pek ¢ok calismada gosterilmistir (Varni ve ark., 2001; Payot
ve Barrington, 2011). Tiim bu durumlar ailelerle iyi bir iletisim kurmanin, bu sirada
diger aile bireylerini goz ardi etmemenin dnemini gostermektedir. Kronik hastaligi
olan ¢ocuga sahip ebeveynler 6zellikle yeni tani aldiklarinda alisilmasi gii¢ olan bu
durum karsisinda yogun stres yasamaktadir. Hayatin giinliik rutin gerekliliklerinin
sirdiiriilmesinde ~ zorlanmakta  ve  kisileraras1  iliskilerde daha  gergin
olabilmektedirler. Kimi ebeveynler yasadiklar1 duruma uygun olmayan tutum ve
davranig sergilerken kimi ebeveynler cocuga karsi da olumsuz tutum ve davranis
sergileyebilmektedir. Bu durum hem ¢ocugun gelisimini hem de tiim aile bireylerinin
yasam kalitesini olumsuz etkileyebilmektedir (Bahar ve ark., 2009). Pediatrik astim
hastas1 ¢ocuga sahip ebeveynlerin yasam kalitesinin incelendigi bir c¢alismada;

ebeveynlerin yagam kalitesinin ¢gocugun cinsiyeti, alerjiye bagli diger hastaliklarin
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varlig1 ve sosyoekonomik diizeylerinden etkilenmezken steroid kullanan ¢ocuklarin
ebeveynlerinde duygusal alanda daha diisiik yasam kalitesi puanlar1 goriilmiistiir
(Reichenberg ve Broberg, 2001). Yapilan bagka bir ¢alismada, terminal dénemdeki
kanser hastas1 esine bakim veren eslerinin, duygusal sorunlar1 depresif duygulanim,
kaygi ve korku; sosyal sorunlari ise sosyal etkilesimde ve eglence faaliyetlerinde
azalma oldugu gériilmiistir (Babaoglu ve Oz, 2003). Losemili ¢ocuga sahip
ebeveynlerin yasam kalitesi ile sosyal destek arasindaki iliskinin incelendigi bir
calismada; sosyal destek ile yasam kalitesinin pozitif yonde iliskili oldugu ve bu
ebeveynlerin yasam kalitesinin saglikli ¢cocuga sahip ebeveynlerden daha diisiik
oldugu bulunmustur. Ayrica yasam kalitesinin yasa gore degismedigi ancak egitim
diizeyine gore farklilastigi saptanmistir. Yine ayni calismada anne ile baba arasindaki
fark incelendiginde, babalarin annelere gore daha yiliksek puanlara sahip oldugu
goriilmiis ve saglik kurumlarinda ebeveynlerin yasam kalitesini destekleyecek
¢alismalar yapilmasinin 6nemli oldugu vurgulanmistir (Kaplanoglu, 2014). Glikojen
depo hastaligr ve yasam kalitesiyle ilgili ¢ok kisitli sayida calisma olsa da diger
pediatrik kronik hastaliklara sahip, 6zellikle tedavi onerilerine siirekli bagli kalmay1
iceren genclerde, genel yasam kalitesi ve duygusal islevselligin saglikli yasitlarina

gore anlamli derecede azaldig goriilmiistiir (Barlow ve Ellard, 2006; Hysing ve ark.,

2007).

Storch ve ark., (2008) GDH Tip 1a ve 1b tanis1 olan pediatrik hastalarda yasam
kalitesi ve psikososyal islevselligi degerlendirmek amaci ile 31 hasta ve 42 saglikli
kontrol grubu c¢ocuk ve ebeveynlerini karsilastirmiglardir. GDH hastas1 genglerin
saglikli genglere gore daha diisiikk yasam kalitesine, daha yiiksek sosyal problem ve
igsellestirme stresine sahip olduklar1 goriilmiistiir. Benzer sekilde hasta ¢ocuklarin
ebeveynleri, saglikli kontrol grubu ebeveynlerine gore daha yiiksek ebeveyn stresi ve
ebeveynlik stresi bildirmislerdir. Bu ¢aligmada da ebeveynlerin yagam kalitesi dlgegi
KF-12’ye iliskin ortalama MBO puam (39,3+9,2) ortalama FBO puanlarindan
(44,4+9,0) daha disiik bulunmustur. Ayrica sosyodemografik ozelliklerine gore
yasam kalitesi bilesenleri incelendiginde de MBO puanlar1 FBO puanlarindan daha

diisiik bulunmustur.
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Bu c¢alismada en diisik FBO ve MBO puanina ¢alismaya katilan gocuk
haricinde en az bir glikojen depo hastas1 daha ¢ocugu olan ebeveynlerin sahip oldugu
goriilmistiir. Benzer sekilde kanserli bireylerin bakimindan sorumlu yakinlarinin
yasam kalitesinin incelendigi bir ¢aligmada, hasta yakinlarmma uygulanan yasam
kalitesi puan ortalamalarinin orta siirlarda oldugu ve yasam kalitelerini “hastanin
baz1 semptomlari, ¢ocuk sayisi, ¢alisma ve gelir durumu ve bakmakla yiikiimlii
oldugu bagka birinin bulunma durumu” faktorlerinin etkiledigi tespit edilmistir.
(Kaya ve ark. 2017). Bu calisma da ise ebeveynlerin FBO ve MBO puanlari
cocugun GDH tipine, cinsiyetine ve yasina gore farklilik gostermemistir ancak

ebeveynlerin yaslar1 arttikca FBO puanlarinda anlamli azalma oldugu saptanmustir.

Bu calismada GDH olan ¢ocuklarin yasa gore BKI degerleri incelendiginde
%17,8’inin fazla kilolu, %40,0’mmn obez oldugu bulunmustur. Yasa gére BKI
degerleri normal olan cocuklarmn ebeveynlerinin FBO puam fazla kilolu olan

cocuklarin ebeveynlerine gore anlamli olarak daha yiiksek bulunmustur.

Glikojen depo hastaliginda hipoglisemiden korunmak icin sik beslenme tibbi
beslenme tedavisinin bir parcasidir. Bu ¢alismada ¢ocuklarin giinliik 6giin sayis1 4-12
arasinda degismekte ve ortalama 7,5t1,8 Ogiindiir. Giinlik 4-6 6g8lin yapan
cocuklarn ebeveynlerin MBO puam1 7-9 ve 10-12 6giin yapan cocuklarin
ebeveynlerinden anlamli olarak daha yiiksek bulunmustur. Ayrica ¢ocuklarin enerji
ve besin dgesi alimlarmin ebeveynlerin FBO VE MBO puanlari ile kolerasyonundan

istatistiksel olarak anlamli sonu¢ bulunmamustir.
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5. SONUC VE ONERILER

Bu calisma glikojen depo hastaligi olan cocuklarin beslenme durumu ile
bakim veren ebeveynlerin yasam kalitesinin degerlendirilmesi amaci1 ile

yuriitiilmiistiir. Calisma sonuglar1 asagidaki gibi 6zetlenmistir.

e Bu calismaya yaslar1 25 ila 43 arasinda degisen 45 anne (%97,8) ve 1 baba
(2,2) olmak iizere toplam 46 ebeveyn dahil edilmistir.

e (alismaya katilan ebeveynlerin  %73,9’u arasinda akrabalik iligkisi
bulunmaktadir.

e (Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin %39,1°1 ailenin ilk ¢ocugu iken %34,8’1
ikinci ¢ocuktur. Ailelerin %17,4’niin ¢aligmaya katilan ¢ocuk haricinde GDH
tanil1 en az bir ¢ocugu daha bulunmaktadir.

e Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin yaslar1 2-12 arasinda degismekte olup
toplam yas ortalamasi 6,5+3,2 yildur.

e Cocuklarin %63,1°1 Tip 1, %28,3’1 Tip III glikojen depo hastaligina sahiptir.
Tip I olan ¢ocuklarin ise %72,4’1 Tip la, %27,6’s1 Tip Ib’dir.

e Cocuklarin glikojen depo hastaligi tanisin1 alma zamanlar1 1 hafta ile 6 yas
arasinda degismekte olup, tan1 alma zamani ortalamalar1 9,6+11,4 aydir.

e (Cocuklarin %89,1°1 anne siitii almistir. Anne siitii alan ¢ocuklarin tek basina
anne siitli alma stiresi ortalama 4,5+1,9 aydir. Cocuklarin ek besine baglama
zamanlari ortalama 8,9+12,2 ay ve ek besinlerle birlikte anne siitii alma stiresi
ortalama 10,8+10,5 ay olarak saptanmuistir.

e Glikojen depo hastas1 olan ¢ocuklarin giinlik 6giin sayis1 4 ile 12 arasinda
degismekte ve giinliik ortalama 6giin sayis1 7,5+1,8 6glin olarak bulunmustur.

e Gece hipoglisemisinin 6nlenmesi i¢in ¢ocuklarin %13,0°l gece beslenmesinde
nazogastrik ya da PEG ile gece stirekli beslenme yontemini kullanmaktadir.

e Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin %71,7’°si ¢ig misir nisastasi, %41,3’i
modifiye ¢ig musir nisastasi kullanmakta ve kullanan g¢ocuklarin giinliik

ortalama ¢ig misir nisastas1 tiketimi 89,3+£86,3 g; modifiye misir nigastasi
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tikketimi 80,2+84,2 g’dir. Cocuklar giinliik ortalama olarak 3,6+2,6 g/kg ¢ig
musir nisastasi tiilketmektedir.

Ebeveynlerin beyanina gore ¢ocuklarin %54,3’i GDH tibbi beslenme tedavisi
ile ilgili kacamak yapmaktadir ve bu kagamagin en ¢ok (%91,4) ara dgiinlerde
oldugu saptanmustir.

Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarda en sik gozlenen fiziksel bulgular
karaciger biiylimesi (%91,3), karin sisligi (80,4) ve tas bebek ylizii (58,7)
olarak tespit edilmistir.

Glikojen depo hastaligi olan ¢ocuklarin yasa gore viicut agirligi V4
skorlarindan elde edilen sonuglara gore ¢ocuklarin %24,3’iiniin fazla kilolu ve
%38,1’1nin obez oldugu goriilmiistiir. Kiz ¢ocuklarinin fazla kilolu ve obez olma
oranlar1 erkek cocuklardan daha yiiksek bulunmustur.

Cocuklarin yasa gore boy uzunlugu Z skorlarindan elde edilen sonuglar
incelendiginde %34,8’inin ¢ok kisa, %26,1’inin ise kisa oldugu goriilmiistiir.
Kiz c¢ocuklarinin bodur ve kisa olma orami erkek g¢ocuklarina goére daha
yuksektir.

Cocuklarin yaslarma gore BKI Z skor degerleri incelendiginde %34,8’inin
obez, %23,9’unun fazla kilolu saptanmistir. Erkek ¢ocuklarin fazla kilolu olma
orani kiz ¢ocuklardan daha yiiksek iken kiz ¢ocuklarin obez olma orani erkek
cocuklardan daha yiiksek bulunmustur.

Ebeveynlerin beyanina gore ¢ocuklarin %45,7’sinde vitamin eksikligi oldugu
ve eksiklik bulunan ¢ocuklarda sirasi ile en ¢ok D vitamini (%30,4), demir
(%23,9) ve ¢inko (%13,0) eksikligi bulundugu saptanmustir.

Ebeveynlerin %54,3’i ¢ocuguna besin destegi verdigini ve sirasi ile en ¢ok
verilen desteklerin D vitamini (%37,0), omega-3 (21,7) ve demir (%15,2)
oldugu bildirilmistir.

Glikojen depo hastas1 cocuklarin kan sekeri 6l¢iimii i¢in ebeveynlerin %82,2°1
manuel 6l¢iim, %17,8’1 ise sensorlii 6l¢iim yontemi kullanmaktadir.
Ebeveynlerin %89,1°1 genel olarak ¢ocuklarinin kan sekerini istenen aralikta

stirdiirebildiklerini bildirmistir.
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Cocuklarin ortalama trigliserit, total kolesterol, LDL-K, AST, ALT
degerlerinin referans degerlere gore yiliksek; HDL-K degerinin referans degere
gore diisiik oldugu goriilmiistiir.

Diyetle giinliik enerji alimi, enerjinin sirasiyla protein, karbonhidrat ve yagdan
gelen yiizdeleri erkeklerde 2-6 yas grubunda 1423,7+303,7 kkal, %14,3+2.6,
%49,7+10,9 ve 35,9+9,7; 7-12 yas grubunda 1759,5+342,3 kkal, %12,4+4.9, %
55,0+16,2 ve %33,0+£12,8°dir. Kizlarda ise 2-6 yas grubunda; 1614,24+552,1
kkal, %12,1+4,7, %51,8+9,7, %35,9+6,2; 7-12 yas grubunda 1785,5+396,7
kkal, %10,3+3,9, %62,3+11,4 ve %27,4+9,7 olarak bulunmustur.

Giinliik protein alim1 erkek ¢cocuklarin 2-6 yas grubunda 2,9+1,1 g/kg, 7-12 yas
grubunda 1,5+1,0 g/kg; kiz ¢ocuklarin 2-6 yas grubunda 2,7g/kg, 7-12 yas
grubunda 1,5+0,8 g/kg olarak saptanmustir.

Cocuklarin diyetle giinliik mikro besin 6gesi alimlar1 genellikle gereksinimi
karsilamaktadir. Gereksinimi karsilama yiizdesi en diisiik olan (%56,1) 7-12
yas grubu erkeklerde folat alimidir.

Calismaya katilan ebeveynlerin yasam kalitesi dlgegi KF-12’ye iliskin FBO
puanlar1 ortalamas1 44,4+9,0; MBO puanlar1 ortalamas1 39,3+9,2 olarak
bulunmustur.

Ebeveynlerin  sosyodemografik  ozelliklerine gore yasam  kaliteleri
incelendiginde MBO puanlari FBO puanlarindan daha diisiik bulunmustur.
Ebeveynlerin yaslar1 ile FBO puam negatif yonde iliskili bulunmustur.
Ebeveynlerin yaslar1 arttikca FBO puanlari azalmaktadir (p<0,05). Cocugun
yast ile ebeveynlerin FBO puani pozitif yonde iliskili iken MBO puani negatif
yonde iliskilidir (p>0,05).

En diisiik FBO ve MBO puani ¢ocugu Tip 0 olan ebeveyne ait olmakla birlikte
ebeveynlerin FBO ve MBO puanlari ¢gocugun GDH tipine gore anlamli farklilik
gostermemektedir (p>0,05).

Glikojen depo hastasi gocuklarn yasa gore BKI degeri normal olanlarin
ebeveynlerinin FBO puani fazla kilolu olan cocuklarin ebeveynlerine gore
anlamli olarak daha yiiksek bulunmustur (p<0,05).

Cocuklarin giinliik 6giin sayisina gore ebeveynlerin MBO puanlari anlaml

olarak degismektedir. 4-6 6giin yapan ¢ocuklarin ebeveynlerin MBO puani 7-9
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ve 10-12 6giin yapan ¢ocuklarin ebeveynlerinden anlamli olarak daha yiiksek
bulunmustur (p<0,05).

e Cocuklarin giinliik alinan demir karsilama yiizdeleri ile ebeveynlerin FBO
puani pozitif yonde iligkili bulunmustur (p<0,05). Ancak enerji ve diger besin
ogesi alimlarinin ebeveynlerin FBO VE MBO puanlar ile kolerasyonundan

istatistiksel olarak anlamli sonu¢ bulunamamustir.

Yapilan bu tezin sonuglarina gore oneriler su sekilde siralanabilir:

1.Glikojen depo hastaligi, glikojen sentezi veya yikimindaki enzimlerin ¢esitli
genetik eksiklikleri veya glikojen metabolizmasini1 diizenleyen proteinlerin
mutasyonlarindan kaynaklanan, glikojenin anormal depolanmasi veya kullanimi ile
karakterize = otozomal gecisli  karbonhidrat metabolizmasi  bozuklugudur.
Patofizyolojinin ¢esitliligi gdz oniine alindiginda her tip, kendi igerisinde farkli tibbi
tedavi ve besleneme uygulamalarina sahiptir. Nadir goriilen bu hastalik karsisinda
ozellikle yeni tan1 aldiklar1 donemde ebeveynler ciddi fiziksel ve psikolojik sorunlar
yasamaktadir. Bakim veren bireylerin yasam kalitesinin, aile destegi, sosyal destek,
hastaliga uyum, basa ¢ikma tarzi, ebeveynlik stresi ve kendi algiladig: saglik gibi
psikososyal degiskenlerle iliskili oldugunu gostermektedir. Bu siirecte ebeveynlerin
bu durumla basacikabilmesi ve kendi bireysel sagligini siirdiirebilmesi i¢in gereken
psikolojik destegin verilmesi saglanmalidir. Bu nedenle ebeveynlerin dogru bilgi ve
uygulamalara erisimini saglamak i¢cin GDH’nin tedavisinde ¢ocuk metabolizma
uzmani, diyetisyen, psikolog, sosyal hizmet uzmanimin yer aldigr multidisipliner bir

ekibe gereksinim vardir.

2.Diyetisyenlerin GDH olan ¢ocuklarin tibb1 beslenme tedavisi uygulamalarinin
merkezinde yer almasi, ¢ocuklarda hem hipoglisemi, malnutrisyon gibi yetersiz
enerji alimina hem de hiperlipidemi, obezite gibi fazla enerji alimina bagh

durumlarin engellenebilmesi i¢in gereklidir.
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3.Glikojen depo hastalarinda malnutrisyon, obezite, bodurluk gibi durumlarin erken
saptanmasi i¢in antropometrik Ol¢timler son derece Onemlidir. Bu nedenle bu

cocuklar konuda uzman diyetisyener tarafindan diizenli olarak takip edilmelidir.

4 Nadir goziiken ama hem ¢ocugun hem de ailenin psiko-sosyal durumlarini ve
yasam  kalitelerini  etkileyen = GDH’nda  cocuklarin  beslenme  durumu
degerlendirilmeli, enerji ve besin dgesi alimlari takip edilmelidir. Glikojen depo
hastalarminin diyetinin degerlendirilmesine iligkin epidemiyolojik ¢alismalarin azlig
g6z Online alindiginda, diyet tedavisini iyilestirmek ve buna uyum igin yeni stratejiler

gelistirmek icin daha fazla arastirma yapilmalidir.
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OZET

Glikojen Depo Hastaligi Olan Cocuklarin Beslenme Durumu fle Bakim Veren
Ebeveynlerin Yasam Kalitesinin Degerlendirilmesi

Bu c¢alisma Ocak-Mart 2022 tarihleri arasinda, glikojen depo hastaligt (GDH) olan
cocuklarin  beslenme durumu ile bakim veren ebeveynlerin yasam kalitesinin
degerlendirilmesi amaci ile planlanmis ve yiiriitiilmistiir. Bu amagla 2-12 yas arasi, ortalama
yaglar1 6,5+3,2 yil olan 23 erkek 23 kiz toplam 46 GDH olan gocugun ebeveynleri ile
cevrimigi platformlarla ve telefonla goriisiilmistiir. Glikojen depo hastasi olan ¢ocuklarin
%63,1°1 Tip I, %28,3’t Tip III glikojen depo hastaligina sahiptir. Ebeveynlerin beyanina
gore GDH olan cocuklarin giinliik 6glin sayist ortalama 7,5+1,8 6giin, giindiiz iki 6glin
arasindaki siire ise ortalama 2,8+0,7 saattir. Ebeveynlerin %15,2’si gece hipoglisemisinin
onlenmesi i¢in gece boyunca nazogastrik ya da perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG) ile
stirekli beslenme yontemi kullandigimi beyan etmistir. Glikojen depo hastasi gocuklarin
%71,7’si sadece ¢ig musir nisastasi, %41,3’1 sadece glycosade kullanmakta ve kullanan
cocuklarmn giinlik tiiketim miktar1 swrasiyla 3,6£2,6 g/kg/giin, 3,0£2,8 g/kg/gilindiir.
Cocuklarda en sik gozlenen fiziksel bulgular karaciger biiyiimesi (%91,3), karin sisligi
(%80,4) ve tas bebek yiizii (%58,7) olarak tespit edilmistir. Cocuklarin yasa gére BKI Z
skorlar degerlendirildiginde %23,9°u fazla kilolu, %34,8’1 obez; yasa goére boy uzunlugu Z
skorlar1 degerlendirildiginde %26,1’i kisa ve %34.,8’i ¢ok kisa/bodurdur. Cocuklarin
trigliserit (%92,9), total kolesterol (%48,1), LDL kolesterol (%68,0), AST(%48,3), ALT
(%57,1) degerleri referans degerlere gore yiiksek; HDL kolesterol (%74,0) degeri referans
degerlere gore disiik olarak bulunmustur. Glikojen depo hastasi olan gocuklarin giinliik
protein alimi erkek cocuklarin 2-6 yas grubunda 2,9+1,1 g/kg, 7-12 yas grubunda 1,5+1,0
g/kg; kiz cocuklarin 2-6 yas grubunda 2,7g/kg, 7-12 yas grubunda 1,5+0,8 g/kg olarak
saptanmistir. Ebeveynlerin yasam kalitesi 6l¢egi KF-12’ye iligkin mental bilesenler 6zet
(MBO) puan ortalamas: fiziksel bilesenler 6zet (FBO) puan ortalamasindan diisiik
bulunmustur. Ayrica ebeveynlerin yaslar1 artttkca FBO puanlari azaldigi goriilmiistiir
(p<0,05). Yasa gore BKI degeri normal olan ¢ocuklarin ebeveynlerinin FBO puani fazla
kilolu olan ¢ocuklarin ebeveynlerine gbre anlamli olarak daha yliksektir (p<0,05).
Cocuklarin giinliik diyetle alinan demirin gereksinimini karsilama yiizdeleri ile ebeveynlerin
FBO puani pozitif yonde zayif iliskili bulunmustur (p<0,05). Glikojen depo hastas1 olan
cocuklarin beslenme durumlarinin degerlendirilmesi ve ebeveynlerinin yasam kalitesinin
iyilestirilmesi i¢in daha kapsamli ¢alismalara gereksinim duyulmaktadir.

Anahtar Kelimeler: Beslenme, Glikojen depo hastaligi, Obezite, Yasam kalitesi
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SUMMARY

Evaluation Of The Nutritional Status Of Children With Glycogen Storage Disease And
The Quality Of Life Of Caring Parents

This study was planned and conducted between January and March 2022 to evaluate
the nutritional status of children with glycogen storage disease (GSD) and the quality of life
of their caregivers. For this purpose, the parents of 46 children with GSD, 23 boys and 23
girls, aged 2-12 years, with a mean age of 6.5+3.2 years, were interviewed via online
platforms and by phone. Children with GSD have 63,1% of Type | and 28,3% Type III.
According to the parents' statement, the average number of meals per day in children with
GSD is 7.5+1.8 meals, and the average time between two meals in the daytime is 2.8+0.7
hours. 15.2% of the parents declared that they used nasogastric or continuous feeding with
percutaneous endoscopic gastrostomy (PEG) during the night to prevent nocturnal
hypoglycemia. 71.7% of the children with glycogen storage disease use only raw corn starch,
41,3% only use glycosade, and the daily consumption amount of the children using it is
3.6+£2.6 g/kg/day, 3.0+2,8 g/kg/day respectively. The most common physical findings in
children were hepatomegaly (91,3%), abdominal distension (80.4%) and rounded doll-like
face (58,7%). When the BMI Z scores of the children were evaluated according to age,
23.9% were overweight and 34.8% were obese; When the height-for-age Z scores are
evaluated, 26.1% are short and 34.8% are very short/squat. The mean triglyceride(92,9%),
total cholesterol (48,1%), LDL cholesterol (68,0%) AST (48,3%), ALT (57,1%) values of
the children were higher than the reference values; HDL cholesterol (74,0%) value was
found to be lower than the reference value. Daily protein intake was found to be in boys was
2.9+1.1 g/kg in the 2-6 age group, 1.5£1.0 g/kg in the 7-12 age group; in girls 2.7 g/kg in the
2-6 age group in girls and 1.5+0.8 g/kg in the 7-12 age group. The mean mental component
summary (MCS) score of the parents' quality of life scale SF-12 was found to be lower than
the mean physical component summary (PCS) score. In addition, it was observed that PCS
scores decreased as the age of the parents increased. (p<0,05). The PCS score of the parents
of the children with normal BMI for age was found to be significantly higher than the
parents of the children who were overweight. The percentage of fulfillment the daily dietary
iron requirement of the children and the PSC score of the parents were found to be weakly
and positively correlated (p<0.05). More comprehensive studies are needed to evaluate the
nutritional status of children with GSD and to improve their parents' quality of life.

Keywords: Glycogen storage disease, Nutrition, Obesity, Quality of life
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EKLER

EK-1: Etik Kurul Raporu

ANKARA UNIVERSITESI
SAGLIK BILIMLERI ALT ETiK KURULU
KARAR ORNEGI

Karar Tarihi  :10/01/2022
Toplanti Sayisi :01
Karar Sayis1  :04

04-Universitemiz Saglik Bilimleri Fakultesi Beslenme ve Diyetetik B&lumu 6gretim tyesi
Prof. Dr. Nurcan Yabanci Ayhan’in danismanligini yaptigi yiksek lisans égrencisi Ozlem
Aksu’nun “Glikojen Depo Hastaligi Olan Cocuklarin Beslenme Durumu lle Bakim Veren
Ebeveynlerin Yagam Kalitesinin Degerlendiriimesi” baslikl tezi ile ilgili 01/12/2021 tarihli “Insan
Uzerinde Yapilan Klinik Digi Arastirmalar Bagvuru Formu” Etik Kurulumuzca incelenmistir.

Yapilan gérigmeler ve incelemeler sonucunda Prof. Dr. Nurcan Yabanci Ayhan'in
danigmanligini yaptigi yuksek lisans 6grencisi Bzlem Aksu’nun “Glikojen Depo Hastaligi Olan
Cocuklarin Beslenme Durumu lle Bakim Veren Ebeveynlerin Yasam Kalitesinin
Degerlendirimesi” baslikli tezi ile ilgili COVID-19 salgini nedeniyle; calisma takviminiz de dahil
arastirmanizda olusabilecek tum degisikliklerin Etik Kurulumuza yazili olarak bildiriimesi,
arastirma protokoliine uyulmasi ve etik onay tarihinden itibaren gegerli olmasi kosuluyla
uygulanmasinin etik agidan uygun olduguna oybirligi ile karar verildi.

ASLININ AYNIDIR«

£rof.Dr.Muhabrem’OZEN
Ankara Universitesi
Etik Kurulu Bagkani
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EK-2: Bilgilendirilmis Goniillii Onam Formu

GLIKOJEN DEPO HASTALIGI OLAN COCUKLARIN BESLENME DURUMU iLE
BAKIM VEREN EBEVEYNLERIN YASAM KALITESININ
DEGERLENDIRILMESIi

Sayin Goniilli,

Ankara Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii Beslenme ve Diyetetik Anabilim
Dali’nda yiiriitiilen arastirma kapsaminda yukarida adi yazili aragtirmaya katilmak
tizere davet edilmis bulunuyorsunuz. Bu arastirmada yer almay1 kabul etmeden 6nce,
aragtirmanin ne amagla yapilmak istendigini anlamaniz ve karariizi bu bilgilendirme
cercevesinde Ozgiirce vermeniz gerekmektedir. Asagidaki bilgileri liitfen dikkatlice
okuyunuz, sorulariniz olursa sorunuz ve agik yanitlar isteyiniz.

Bu calisma glikojen depo hastalig1 olan ¢ocuklarin beslenme durumu ile bakim veren
ebeveynlerin yasam kalitesinin ~ degerlendirilmesi amaciyla hazirlanmistir.
Aragtirmaya katilmaniz sadece sizin goniillii olmaniza baglidir ve bu konuda higbir
zorunlulugunuz bulunmamaktadir. Caligmanin herhangi bir asamasinda hi¢bir neden
gostermeksizin ayrilabilirsiniz.

Katilmay1 kabul ederseniz arastirmaci tarafindan sizlere online bir anket formu
uygulanacaktir. Bu anket formu c¢ocugunuzun genel Ozellikleri, beslenme
aliskanliklari, antropometrik dl¢timleri ve fiziksel bulgularim1 kapsayan 59 soru ile;
sizlerin baz1 sosyodemografik bilgilerinizi ve yasam kalitenizi 6lgmek igin gerekli
Olcegi iceren boliimlerle toplamda 26 sorudan olusmaktadir. Bu formu doldurmaniz
yaklagik 10-15 dakikanizi alacaktir. Anket formunda rahatsiz edici herhangi bir soru
bulunmamaktadir. Arastirmanin 45 goniillii ile yiiriitilmesi planlanmaktadir.
Aragtirmaya katilan gontilliilere herhangi bir iicret 6denmeyecek, goniilliilerden ya
da bagli bulunduklar1 sosyal giivenlik kurumundan herhangi bir iicret talep
edilmeyecektir.

Bununla birlikte ¢alismanin degerlendirilmesi sirasinda isminiz kaydedilmeyecek,
size bir kod numarasi verilecek, kayitlariniz bu kod numarasi ile saklanacak ve hicbir
sekilde adiniz anilmayacak ya da bagka bir yerde belirtilmeyecektir. Calismada yer
alan anket formu sorularinin ger¢ege uygun olarak cevap verilmesi arastirma
sonuglarinin bilimsel ve giivenilir olmasi agisindan Onemlidir. Hassasiyetinizden
otiird tesekkiir ederim.

Calismanin herhangi bir asamasinda herhangi bir sorunuz olursa ulasabileceginiz
iletisim bilgileri:

Arastirmac1: Ozlem AKSU
E-posta:
Danisman: Prof. Dr. Nurcan YABANCI AYHAN
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Arastirmanin  goniilli olur-onam formunu okudum. Arastirma ile ilgili istedigim tiim
aciklamalar yeterli yapilmistir ve tiim sorularima tatmin edici cevaplar verilmistir. Arastirma
dahilinde uygulanacak anket formunu biliyorum. Calisma dahilinde g¢ocugumun
antropometrik dl¢iimlerinin sorgulanacagimi biliyorum. Arastirmaya kendi rizamla goniilli

olarak katilmak istiyorum.

Goniilliiniin Adi-Soyadi imzasi Tarih:

Bu arastirma ile ilgili yukarida yer alan ve istenen diger bilgiler katilimciya tarafimdan

agiklanmigtir ve yazili onamini aldim.

Arastirmacinin Adi-Soyadi imzasi Tarih:
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EK-3:Anket Formu

GLIKOJEN DEPO HASTALIGI OLAN COCUKLARIN
BESLENME DURUMU iLE BAKIM VEREN EBEVEYNLERIN
YASAM KALITESININ DEGERLENDIRILMESI

ANKET FORMU

LUTFEN DIKKATLICE OKUYUNUZ!

Sayn katilime1, bu anket Ankara Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii Beslenme ve Diyetetik
Boliimii Ana Bilim Dal1 yiiksek lisans 6grencisinin bitirme tezi ¢alismasi olarak yiiriitiilmektedir.
Calisma Glikojen Depo Hastaligi olan ¢ocuklarin beslenme durumu ile ebeveynlerinin yasam kalitesi
durumlarinin degerlendirilmesi amaci ile hazirlanmistir. Elde edilen bilgiler sadece bu arastirma igin
kullanilacak bagska higbir yerde paylasilmayacaktir. Verdiginiz bilgilerin dogrulugu aragtirmanin
giivenirligi acisindan son derece 6nemlidir. Degerli vaktinizi ayirarak arastirmaya katildiginiz i¢in
tesekkiir ederim.

Anket No: Tarih:
Ad Soyad: Telefon Numarasi:
I. EBEVEYNE AiT GENEL BILGILER

1) Cahismaya katilan ebeveyn: 1. Anne 2.Baba 3. Diger
(belirtiniz....................... )

2)Yas(yi): ool

3) Medeni durum:  1.Evli 2. Bekar
4) Annenin 6grenim durumu:

1. Okuryazar

2.1lokul Mezunu

3.0rtaokul Mezunu

4.Lise Mezunu

5.Universte Mezunu

6.Ylksek Lisans/Doktora Mezunu
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5)Annenin meslegi: 1.0sci 2.Memur 3. Serbest Meslek 4. Emekli 5. Calismiyor
6. Diger (belirtiniz................. )

6)Babanin 6grenim durumu:

1. Okuryazar

2.1lokul Mezunu

3.0rtaokul Mezunu

4.Lise Mezunu

5.Universte Mezunu

6.Yiksek Lisans/Doktora Mezunu

7)Babanin meslegi: 1.Is¢ci 2.Memur 3. Serbest Meslek 4. Emekli 5. Calismiyor
6. Diger (belirtiniz................. )

8)Yasadigimz sehir: ...
9)Yasadigimz bolge: 1.Kent 2. Kirsal

10) Ailedeki cocuk sayisi: ..............
11)Anne-baba arasinda akrabalik iliskisi var m1 ?
1.Yok 2. Var

12) Glikojen depo hastasi cocugunuz ailenin kac¢incr cocugu: 1.1 2.2 33
4.4 S.Diger(............ )

13) Ailede baska glikojen depo hastasi cocugunuz var mi? 1. Hayir 2.Evet

14) 13. Soruya cevabiniz evet ise bu ¢ocuk haric glikojen depo hastasi olan
cocuk saymmz kagtir? ...................

II. COCUGA AIT GENEL BiLGILER

Glikojen Depo Hastas1 Olan Cocugunuzun;

1) Dogum tarihi: ... [iviinn [oviiinn.

2) Cinsiyeti: 1. Kiz 2. Erkek

3) Viicut agirhgi (kg): ..............cceevvnnennen. 4) Boy uzunlugu (cm): .....................

5) Cocugun glikojen depo hastah@ tipi: ...............................
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6) Cocuga glikojen depo hastaligi tanis1 ne zaman kondu? .............

7) Cocugunuzun tan1 anindaki kan glikoz degeri:
...................... (mg/dL) (hatirlamiyorsaniz bos birakiniz

8) Cocugunuzun glikojen depo hastalig1 disinda doktor tarafindan tanis1 konmus baska
herhangi bir kronik hastaligi var m?

1. Haywr 2.Evet

9) 8. Soruya cevabiniz evet ise hastalig1 belirtiniz

10)Cocugunuzun diizenli kullandig1 herhangi bir ila¢ var m1?

1.Hayir 2.Evet (belirtiniz................c.ooiiiiinan.. )

11) 10. Soruya cevabiniz evet ise diizenli kullanilan ilaci belirtiniz:

12) Cocugun glikojen depo hastahigi beslenme programini kim planhyor?
1.Diyetisyen 2. Doktor 3.Kendim 4.Diger (belirtiniz......................... )
13) Bu cocuk anne siitii ald1 m1?

1. Evet 2.Hayir

14) 13. Soruya cevabiniz evet ise cocugun sadece anne siitii alma siiresini belirtiniz:

15) 13.Soruya cevabiniz evet ise bu cocuk ek besinlerle birlikte ne kadar siire anne siitii
ald ?

16) 13. Soruya cevabiniz hayir ise cocugun beslenmesinde ilk 6 ay hangi besinler
kullanildi?

1. Bebek mamasi 2. Ozel mama 3.Ayma uygun ev besinleri

17) Bu ¢ocugunuz icin ek besinlere ne zaman basladiniz?

19) Bu cocuk su anda giindiiz ka¢ saat araliklarla besleniyor?
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21)Cocukta oral (agizdan) beslenmeye ek olarak nazogastrik ya da perkiitan
endoskopik gastrostomi (PEG) gibi enteral/paranteral beslenme uygulamalari var m1?

1. Hayr 2.Evet

22) 21. Soruya cevabmiz evet ise hangisi oldugunu belirtiniz.

23) Cocugun beslenme tedavisinde ¢ig misir nisastas1 kullaniyor musunuz?
1.Evet 2.Hayir

24) 23. Soruya cevabimz evet ise giinliik ka¢ gram ¢ig musir nisastasi kullandi@inizi
belirtiniz.

25)Cocugun beslenme tedavisinde Glycosade kullaniyor musunuz?

1.Evet 2.Hayir

26) 25. Soruya cevabmmz evet ise giinliik ka¢ gram Glycosade kullandiginizi belirtiniz
27) Bu cocuk icin 6zel olarak kullandiginiz iiriin/mama var m ?

1.Evet 2. Hayr

28) 27. Soruya cevabmniz evet ise iiriiniin adimz yazimz.

29)Sizce ¢ocugunuz yeterli ve dengeli besleniyor mu?

1.Evet 2.Hayir

30)Cocugun beslenme tedavisi ile ilgili kacamak yapiyor musunuz?

1.Evet 2.Hayir

31) 30. Soruya cevabiniz evet ise bu kacamak en ¢ok hangi 6giinde oluyor?
1.Kahvalt1 2.08le 3.Aksam 4.Ara 6gilinlerde

32) Cocugun kan sekeri takibini ne siklikla yapiyorsunuz?
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33) Kan sekeri 6lciimii i¢cin hangi yontemi kullaniyorsunuz?

1.Manuel seker 6l¢iim cihazi ~ 2.Sensorlii seker 6lgtim cihaz1 3. Her ikisi de
34) Cocugun kan sekerini genel olarak istenen aralikta tutabiliyor musunuz?
1.Evet 2.Hayir

35)Cocukta herhangi bir vitamin-mineral eksikligi var m ?

1.Bilmiyorum 2.Evet 3. Hayir

36) Cevabimiz evet ise asagidaki vitamin-minerallerden hangisi/hangilerinin eksik
oldugunu belirtiniz.

D vitamini: 1. Eksiklik var 2.Eksiklik yok
Demir: 1. Eksiklik var 2.Eksiklik yok
Cinko: 1. Eksiklik var 2.Eksiklik yok
Kalsiyum: 1. Eksiklik var 2.Eksiklik yok
Magnezyum : 1. Eksiklik var 2.Eksiklik yok
Diger (belirtiniz....................... )

37) Cocuga herhangi bir vitamin-mineral-balik yag: destegi veriyor musunuz?
1. Evet 2. Hayr

38) Cevabiniz evet ise cocugunuz icin asagidakilerden hangisi/hangilerini kullandigimzi
belirtiniz.

D vitamini: 1. Kullantyorum 2 Kullanmiyorum
Demir: 1. Kullaniyorum 2.Kullanmiyorum
Cinko: 1. Kullantyorum 2.Kullanmiyorum
Kalsiyum: 1. Kullaniyorum 2 Kullanmiyorum
Magnezyum: 1. Kullantyorum 2.Kullanmiyorum

Omega-3 (balik yag/krill yagr): 1. Kullaniyorum 2.Kullanmiyorum
Diger (belirtiniz...........ccvviiiiii i i, )
39) Cocuk herhangi bir egitim kurumuna gidiyor mu ?

1. Evet 2.Hayir
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40) 39. Soruya cevabmmz evet ise kaginci sinifa gittigini belirtiniz

41) Soruya cevabiniz evet ise cocugun 6gretmeni ¢ocugun hastahgi hakkinda bilgi
sahibi mi?

1.Evet 2.Hayir

42) 39. Soruya cevabiniz evet ise cocugun okuldaki beslenmesini kontrol edebiliyor
musunuz?

1. Evet 2.Kismen 3.Hay1r

43) 39. Soruya cevabiniz evet ise cocugun okuldaki kan sekeri takibini rahat
yapabiliyor musunuz?

1. Evet 2.Kismen 3.Hayir

44) Cocugunuz hastane kontrollerine diizenli olarak gidiyor mu?
1. Evet 2.Hayir

45) 44. Soruya cevabiniz evet ise ne siklikla gittigini belirtiniz.
1.Haftada 1 kez

2. 15 gilinde 1 kez

3. Ayda 1 kez

4.3 Ayda 1 kez

5.6 ayda 1 kez

6. Yilda 1 kez

7. Diger (belirtiniz....................... )

IILFiZIKSEL BULGULAR

Cocugunuzu asagidaki fiziksel bulgularin varligi yoniinden degerlendiriniz.

Sik hipoglisemi: 1. Var 2.Yok
Boy kisalig: 1. Var 2.Yok
Tas bebek yiizii: 1. Var 2.Yok
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Karin sigligi: 1. Var
Konviilsiyon: 1. Var
Ag1z yarasi: 1. Var
Yogun dis ¢iiriikleri: 1.Var
Kemik yapisinda incelik: 1.Var
Sag-Tirnak zayifligt: 1.Var
Sik enfeksiyon: 1. Var
Karaciger biiyiimesi : 1. Var
Bobrek biiylimesi: 1. Var
Bobrek tasi: 1. Var
Ksantom (yag birikimi lezyonu): 1. Var

IV. BiYOKIMYASAL BULGULAR

2.Yok
2.Yok
2.Yok
2. Yok
2. Yok
2. Yok
2.Yok
2.Yok
2.Yok
2.Yok

2.Yok

Asagidaki biyokimyasal parametreleri en son verdiginiz kan tahlili sonucuna (hasta dosyasi

veya e-nabiz sistemi ilizerinden erigim) gore doldurunuz.

Glikoz (mg/dl): Hemoglobin:
Total Kolesterol (mg/dl): Hematokrit:
Trigliserit(mg/dl): Ure:
HDL-K(mg/dl): Urik Asit:
LDL-K(mg/dl): Kalsiyum:
AST (Aspartat Aminotransferaz): Fosfor:

ALT (Alanin aminotransferaz): Magnezyum:

GGT (Gama glutamil transferaz):

SF-12 YASAM KALITESI OLCEGI

YONERGE: Bu tarama formu size saghigimizla ilgili goriislerinizi sormaktadir. Bu

bilgiler sizin nasil hissettiginizi ve her zamanki faaliyetlerinizi ne rahatlikla
yapabildiginizi izlemekte yardimc1 olacaktir.
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Biitiin sorular belirtildigi sekilde cevaplayin. Eger bir soruyu ne sekilde
cevaplayacaginizdan emin olamazsaniz, liitfen en yakin cevabi isaretleyiniz.

1. Genel olarak sagliginizi nasil degerlendirirsiniz?

1. Mikemmel
2. Cokiyi

3. lyi

4. Fena degil
5. Koti

Asagidaki maddeler normal olarak giin igerisinde yapiyor olabileceginiz bazi
faaliyetlerdir. Su siralarda saghginiz sizi bu faaliyetler bakimindan kisitliyor mu?
Kisithiyorsa ne kadar?

2. Orta zorlukta faaliyetler, 6rnegin masa kaldirmak, sliplirmek, yiirliylis gibi
hafif spor yapmak
1. Evet, oldukca kisitliyor
2. Evet, biraz kisitliyor
3. Hayair, hig¢ kisitlamiyor

3. Birkag kat merdiven ¢ikmak
1. Evet, oldukea kisitliyor
2. Evet, biraz kisitliyor
3. Hayir, hi¢ kisitlamiyor

Gectigimiz bir ay (4 hafta) icerisinde isinizde veya diger giinliik faaliyetlerinizde
bedensel

saglhiginiz nedeniyle asagidaki sorunlarin herhangi biriyle karsilagtiniz mi?

4. Yapmak istediginizden daha azin1 yapabilmek (bitmeyen projeler,
temizlenmeyen ev gibi...)
1. Evet
2. Hayir

5. Yapabildiginiz is tlirlinde ya da diger faaliyetlerde kisitlanmak
1. Evet
2. Hayrr

Gectigimiz bir ay (4 hafta) icerisinde iginizde veya diger giinliik faaliyetlerinizde

duygusal
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problemleriniz nedeniyle (iiziintiilii ya da kaygili olmak gibi) asagidaki sorunlarin
herhangi

biriyle karsilastiniz m1?

6. Yapmak istediginizden daha azin1 yapabilmek (bitmeyen projeler,
temizlenmeyen ev gibi...)
1. Evet
2. Hayir

7. s ya da diger ugraslar1 her zaman gibi dikkatlice yapamamak
1. Evet
2. Hayrr

8. Son bir ay (4 hafta) igerisinde, agri normal isinize (ev disinda ve ev isi) ne
kadar engel oldu?

Hi¢ olmadi

Biraz

Orta derecede

Epey

Cok fazla

asrwnhE

Asagidaki sorular gectigimiz bir ay (4 hafta) igerisinde kendinizi nasil hissettiginizle
ve iglerin

sizin i¢in nasil gittigi ile ilgilidir. Liitfen, her soru i¢in nasil hissettiginize en yakin
olan cevabi

verin. Gectigimiz 4 hafta icindeki siirenin ne kadart:

9. Sakin ve huzurlu hissettiniz?

1. Her zaman 2. Cogu zaman 3. Epeyce 4. Arada sirada 5. Cok ender 6. Hicbir
Zaman

10. Cok enerjiniz oldu?

1. Her zaman 2. Cogu zaman 3. Epeyce 4. Arada sirada 5. Cok ender 6. Higbir
Zaman

11. Mutsuz ve kederli oldunuz?

1. Her zaman 2. Cogu zaman 3. Epeyce 4. Arada sirada 5. Cok ender 6. Hicbir
Zaman
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12. Gectigimiz bir ay (4 hafta) icerisinde, bu siirenin ne kadarmda bedensel
saghiginiz ya da

duygusal problemleriniz, sosyal faaliyetlerinize (arkadas, akraba ziyareti gibi) engel

oldu?

1.Her zaman 2. Cogu zaman 3. Bazen 4. Cok ender 5. Hi¢bir zaman

BESIN TUKETIM KAYDI FORMU

Sayin ebeveyn, bu formda sizden birbirini izleyen ii¢ giin (iki giinii hafta i¢i, bir giinii
hafta sonu) olacak sekilde cocugunuzun o giin i¢inde yedigi/ictigi her besini saati ve
miktariyla birlikte besinin zelliklerini  belirterek yazmaniz istenmektedir.
Kullandiginiz 6zel mamalar1 ya da yemeklere kattiginiz ¢ig misir nisastasini da
burada mutlaka 6lgii olarak belirtiniz.
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Anket No:

1.GUN (Hafta ici)

.. e . . . . MiKTAR
OGUN/ | TUKETILEN YIYECEK/ICECEK ADI | (gram veyaev
SAAT olciisii
cinsinden
yaziniz
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
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Anket No:

2.GUN
o ) MIKTAR
OGUN/ | TUKETILEN YIiYECEK/ICECEK ADI | (gram veyaev
SAAT olciisii
cinsinden
yaziniz
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
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Anket No:

3.GUN
o ) MIKTAR
OGUN/ | TUKETILEN YIiYECEK/ICECEK ADI | (gram veya ev
SAAT olciisii
cinsinden
yaziniz
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
Saat:
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EK-4. Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesinin Baz1 Laboratuvar

Bulgulan I¢in Kabul Ettigi Referans Degerler

Ac¢lik Kan Glukozu (mg/dL) 74-109
Total Kolesterol (mg/dL) 0-200
Trigliserit (mg/dL) 0-150
HDL-K (mg/dL) 40-60
LDL-K (mg/dL) 0-100
AST (U/L) 0-50
ALT (U/L) 0-50
GGT (U/L) 10-71
Hemoglobin (g/dL) 11,5-15
Hematokrit (%) 34-45
Ure (mg/dL) 10,7-38,5
Urikasit (mg/dL) 3,4-7,0
Kalsiyum (mg/dL) 8,6-10,2
Fosfor (mg/dL) 2,5-45
Magnezyum (mg/dL) 1,7-2,1
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Ek-5: Yasam Kalitesi Ol¢egi KF-12 i¢in Kullanilan Fiziksel ve Mental
Standardizasyon Degerleri

1 0 0
2 -1,31872 -0,06064

1 3 -3,02396 003482
4 -5.56461 0,16891
5 -8.37399 -1.71175
1 -7.23216 393115

2 2 -3.45555 1,86840
3 0 0
1 ~6.24397 2.68282

3 2 -2,73557 1,43103
3 0 0

4 1 -4.61617 1,44060
2 0 0

- 1 sS04 1.66068

) 2 0 0

p 1 3.04365 -6,82672
2 0 0

. 1 232001 5,69921
2 0 0
1 0 0
2 -3,80130 0.90384

8 3 -6,50522 1,49384
4 -8.38063 1.76691
5 -11.25544 1.48619
1 0 0
2 0.66514 -1,94949

0 3 1,36689 -4,00842
4 237241 -6,31121
5 290426 7.92717
6 3.46638 -10.19085
1 0 0
2 -0.42251 0,92057

0 3 -1,14387 -1,65178
4 -1,61850 -3,29805
5 -2,02168 4,88062
6 -2.44706 -6,02409
1 161436 -16,15395
2 3.41593 -10,77911

. 3 2,34247 -8,09914
4 1,28044 4,59055
5 041188 -1,95934
6 0 0
1 ~0.33682 629724
2 -0,94342 -8,26066

12 3 -0,18043 -5,63286
4 0,11038 -3,138%
5 0 0
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EK-6: Mikro Besin Ogeleri i¢in Belirlenen Referans Degerler

Yas (yil) ve
cinsiyet

5 300 0.6 15 30 15 9 55 140 6.7 0.6 0.6 25

6 300 0.6 15 30 15 9 55 140 6.7 0.6 0.6 25

7 400 0.6 25 45 15 9 55 200 6.7 0.6 0.6 25

8 400 0.6 2.5 45 15 9 55 200 6.7 0.6 0.6 25

9 400 1 25 45 15 9 60 200 6.7 0.9 0.9 25
10 400 1 2.5 45 15 13 60 200 6.7 0.9 0.9 25
11 600 1 2= 70 15 13 60 270 6.7 0.9 0.9 35
12 600 1 3.5 70 15 13 60 270 6.7 0.9 0.9 35
13 600 1 2= 70 15 13 60 270 6.7 0.9 0.9 35
14 600 1.3 3.5 70 15 13 75 270 6.7 1.2 1.3 35
15 750 1.3 4 100 15 13 5 330 6.7 12 13 35
16 750 13 4 100 15 13 75 330 6.7 12 13 35
17 750 1.3 4 100 15 13 5 330 6.7 12 13 35
18 750 13 4 110 15 13 75 330 6.7 12 1.3 40
19-50 750 13 4 110 15 13 120 330 6.7 12 13 40
51-64 750 1.7 4 110 15 13 120 330 6.7 12 1.3 40
65-70 750 17 4 110 15 13 120 330 6.7 12 13 40
=70 750 1.7 4 110 20 13 120 330 6.7 12 1.3 40

( kdn | _____ ________________________

5 300 0.6 1.5 30 15 9 55 140 6.7 0.6 0.6 25

6 300 0.6 1L 30 15 9 55 140 6.7 0.6 0.6 25

7 400 0.6 2.5 45 15 9 55 200 6.7 0.6 0.6 25

8 400 0.6 25 45 15 9 55 200 6.7 0.6 0.6 25

9 400 1 2.5 45 15 9 60 200 6.7 0.9 0.9 25
10 400 1 25 45 15 11 60 200 6.7 0.9 0.9 25
11 600 1 3.5 70 15 11 60 270 6.7 0.9 0.9 35
12 600 1 315 70 15 11 60 270 6.7 0.9 0.9 35
13 600 1 3.5 70 15 11 60 270 6.7 0.9 0.9 35
14 600 12 315 70 15 11 s 270 6.7 1 1 35
15 650 12 4 90 15 11 75 330 6.7 1 1 35
16 650 12 o 90 15 11 s 330 6.7 1 1 35
17 650 12 4 20 15 11 75 330 6.7 1 1 35
18 650 12 4 95 15 11 5 330 6.7 1 1 40
19-50 650 13 - a5 15 11 90 330 6.7 11 11 40
51-64 650 15 4 95 15 11 90 330 6.7 11 11 40
65-70 650 15 - 95 15 ll 90 330 6.7 11 11 40
=70 650 15 - 20 90 330 6.7 11 11 40

m——mmm
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Vitamin

Vitamin B*
(mcg)

Vitamin C®

Vitamin D2#

Vitamin E3®

Vitamin K¢

Niasins#
(mg
f1000kkal)

Ribof lavin®
(mg)

Pantotenik®
Asit(mg)
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cinsiyet
(mg/giin)
Bakir?
(mg/giin)
Magnezyum?®
(mg/ giin)
(mg/gin)
Selenyum?®
{meg/giin)
Cinko¥4®
(mg/giin)
Iyote
(mcg/giin)
(mg/giin)
Manganez®
Molibden?
(mcg/giin)
( mL/giin)

=

5 1
6 1 440 20
T 1 440 35
8 1 440 35 .
9 800 1 1 230 440 15 45 35 74 %0 14 15 30 2100
10 800 1 L3 300 440 15 45 35 74 %0 16 15 30 2100
1 1150 11 13 300 640 15 45 55 10.7 120 17 2 45 2100
12 1150 11 L3 300 640 15 4.5 55 10.7 120 19 2 45 2100
13 1150 11 13 300 640 15 45 55 10.7 120 22 2 2100
14 1150 11 13 300 640 15 47 55 10.7 120 25 2 45 2500
15 1150 11 L3 300 640 15 @ 47 70 14.2 130 28 3 65 2500
16 1150 11 13 300 640 15 47 70 142 130 31 3 65 2500
17 1150 11 13 300 640 15 47 70 142 130 32 3 65 2500
18 1000 11 L6 350 550 15 47 70 94163 150 34 3 65 2500
19-50  950-1000' 11 16 350 550 15 47 70 941635 150 @ 33 3 65 2500
51-64 950 11 L6 35 550 13 47 70 94163 150 3.1 3 65 2500
65-70 950 11 16 350 550 13 47 70 941635 150 3 3 65 2500
=70 950 1 16 350 550 12 47 70 041635 150 3 3 65 2500
Ko § | |
5 800 71 230 440 12 3.8 20 5.5 90 0.9 1 20 1600
6 800 7T 1 230 440 12 38 20 55 90 1 1 20 1600
7 800 1 1 230 440 12 33 35 7.4 %0 L1 15 30 1600
8 800 1 1 230 440 12 38 35 T4 %0 13 15 30 1600
9 800 1 1 230 440 15 45 35 7.4 90 14 15 30 1900
10 800 1 11 250 440 15 @ 45 35 74 %0 16 15 30 1900
1 1150 11 11 250 640 15 45 55 10.7 120 18 2 45 1900
12 1150 13 L1 250 640 15 @ 45 55 10.7 120 21 2 45 1900
13 1150 13 11 250 640 15 45 55 10.7 120 23 2 45 1900
14 1150 13 11 250 640 15 47 55 10.7 120 25 2 45 2000
15 1150 13 L1 250 640 15 47 70 119 130 26 3 65 2000
16 1150 13 11 250 640 15 47 70 119 130 27 3 65 2000
17 1150 13 11 250 640 15 47 70 119 130 28 3 65 2000
18 1000 11-162 13 300 550 15 @ 47 70 75127 150 2.9 3 65 2000
19-50  950-1000" 11-162 13 300 550 15 47 70 751276 150 27 3 65 2000
51-64 950 1116 13 300 550 13 47 70 75127 150 2.6 3 65 2000
65-70 950 11162 13 300 550 13 47 70 T5127¢ 150 2.6 3 65 2000
=70 950 11162 13 300 550 12 47 70 75127 150 25 3 65 2000
Gebelik 950-1000" 16 L5 300 550 15 47 70 +167 200 3 65 2000
Emziklilik 950-1000" 16 15 300 550 _ 15 5.1 85 +2.97 200 _ *** 3 65 2000
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