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OZET

Giris ve Amag; Fenilketoniiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz (FAH) enzim aktivitesindeki
bozukluk sonucu orataya ¢ikan, otozomal resesif gecis gosteren metabolik bir hastaliktir.
Tedavi edilmediginde, dogumdan kisa siire sonra, olgularda agir nérobiligsel bozukluklar
meydana gelmekte, psikiyatrik bozukluklar ve davranis sorunlari siklikla tabloya eslik
etmektedir. Bu ¢alismada, erken tani1 konulan ve tedavi baslanan, diizenli takibi yiiriitiilen
fenilketontirili cocuk ve ergenlerdeki psikiyatrik durumlarin yar1 yapilandirilmis klinik
goriismelerle saptanmasi, yasam kalitelerinin ve ebeveyn tutumlarinin degerlendirilmesi

amaclanmustir.

Yontem; Calismaya Istanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklart Ana Bilim Dali Beslenme ve Metabolizma Polikliniginde takip edilen FKU
tanist almis 4-18 yas arasi, 58 olgu (25 kiz, 33 erkek) ve kontrol grubu olarak ayni yas
grubunda kronik tibbi ve ndrogelisimsel hastaligi olmayan, 65 olgu (35 kiz, 30 erkek)
dahil edilmistir. Her iki gruba da sosyodemografik veri formu doldurtulduktan sonra,
“Okul Cag1 Cocuklar1 i¢in Duygulanim Bozukluklar1 ve Sizofreni Goriisme Cizelgesi-
Simdi ve Yasam Boyu Sekli ((DSG-SY)” uygulanmistir. CDSG-SY, hem ebeveynlere
hem de c¢ocuga uygulanmistir. Ayrica arastirmaya alinan tiim olgulara yasam Kalitesi
Olcegi ¢ocuk formu, annelerine de ¢ocuklarin davraniglarini degerlendirme dlgegi, yasam

kalitesi dl¢egi ebeveyn formu, ebeveyn tutum 6l¢egi uygulanmistir.

Bulgular; FKUlii grupta davranis sorunlarinin kontrol grubundan daha diisiik oldugu
belirlendi. FKU’lii olgularda, gocuklarin davramslarmi degerlendirme &lgeginde; hem
toplam sorun puani, hem de i¢ce yonelim, disa yonelim ve tiim alt dl¢cek puanlari kontrol
grubuna gore daha diisikk bulunmustur. Yasam kalitesi ebeveyn bildirimi agisindan
karsilastinnldiginda; FKU grubunun fiziksel saglik toplam puani, kontrol grubundan
anlaml olarak daha yiiksek bulunurken, duygusal alt 6lgek puani anlamli olarak daha
diisiik bulunmustur. FKU’lii olgularin duygusal iyilik hallerinin olumsuz etkilendigi,
ancak bunun herhangi bir davranig sorununa yol agmadig1 goriilmiistiir. Calismamizda,
ebeveyn tutum Olgegi ile elde edilen puanlar arastirma ve kontrol gruplari arasinda
karsilastirildiginda; arastirma grubundaki olgularin ailelerinde izin verici alt 6l¢ek puan

ortalamasi, kontrol grubundan anlamli olarak daha yiiksek, demokratik alt 6l¢ek puan
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ortalamasi ise anlamli olarak daha diisiik bulunmustur. FKU’lii grup ve kontrol grubunda

yasam boyu psikiyatrik bozukluklarin goriilme siklig1 agisindan fark bulunmamustir.

Sonu¢; FKU tanili olgularda erken tani1 ve tedavi ile birlikte, yasam kalitelerinin olumsuz
etkilenmedigi, psikiyatrik bozukluklarin goriilme sikliginin artmadigir gorilmistiir. Bu
bulgular FKU olgularinda erken tani ve tedaviye uyum ile birlikte normal psikososyal

tyilik halinin saglanabilecegini diisiindiirmektedir.

Anahtar kelimeler: Cocuk, ergen, fenilketoniiri, yasam kalitesi
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ABSTRACT

Introduction and Objective: Phenylketonuria (PKU), is a hereditary autosomal
recessive, metabolic disease which occurs due to an impairment in the enzymatic activity
of phenylalanine hydroxylase (PAH). Unless treated, cases develop severe neurocognitive
deficits following short after birth, psychiatric disorders and behavioral problems also
frequently accompany the condition. In this study, we aimed to determine the psychiatric
conditions of the children and adolescents who were diagnosed and started treatment early
in life, by using semi-structured clinical interviews and to evaluate their quality of life and

examine the attitudes of parents.

Method; The study included 58 cases (25 female, 33 male) aged 4-18 who were being
followed up by Istanbul University Istanbul Medical Faculty Pediatrics Department,
Nutrition and Metabolism outpatient clinics, that were diagnosed as having PKU and 65
cases (35 female, 30 male) who did not have any chronic medical or neurodevelopmental
disorder as controls. Both groups were administered ‘Kiddie-Schedule for Affective
Disorders and Schizophrenia — Present and Lifetime Version (KSADS-PL)’, after
sociodemographical data forms were filled out. KSADS-PL was administered both to
children and parents. Quality of life scale, child’s form was applied to all the cases
included in the study, and all the mothers were applied Childhood Behavior Checklist
(CBCL), Quality of Life Inventory-Parents version and Parents’s Attitudes Scale.

Results; Behavioral adjustment of children andadolescents with PKU was found to be
better than in a control group. In the cases with PKU, both total behaveior scores and
internalizing, externalizing and all subscale scores of CBCL were lower compared to
controls. Comparing parent’s reports of quality of life, total physical health scores of PKU
group were significantly higher than controls, whereas mean emotional subscale score
was significantly lower. It was observed that the cases with PKU were negatively effected
considering their emotional wellbeing, however this did not cause any behavioral
problems. In our study, mean permissive subscale scores of parent’s attitudes scale were
significantly higher in the study group, whereas mean democratical subscale scores were
significantly lower compared to controls. There was no difference between PKU group

and controls comparing the prevalence of lifetime psychiatric disorders.
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Conclusion; We observed that cases with PKU were not negatively effected in their
quality of life and that the prevalence of psychiatric disorders were not increased, with the
effect of early diagnosis and treatment. These findings suggest that early diagnosis and

adherence to treatment may help preserve normal psychosocial wellbeing of PKU cases.

Keywords: Child, adolescent, phenylketonuria, quality of life
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GIRIS VE AMAC

Akraba evliliginin sik oldugu iilkemizde kalitsal hastaliklarin 6nemi giderek
artmaktadir. Kalitsal metabolik hastaliklarin bir ¢ogunda, ge¢ kalinmasi halinde hasta ya
yenidogan doneminde kaybedilmekte ya da degisik derecelerde zeka ve gelisme geriligi
olusmaktadir. Fenilketoniiri (FKU) ilk kez tanimlanmis zeka geriligi nedenidir, tedavi ile
birlikte hastaligin olumsuz sonuglarinin 6nlenebildigi ilk genetik bozukluktur (Buck 1992,
Finger ve ark.2004).

Yapilan caligmalar kalitsal metabolik hastaliklarin {ilkemizde ¢ok fazla oldugunu
gostermektedir (Ozalp ve ark.1977, Tanzer ve ark.2004). Bunlardan FKU’de karacigerden
salgilanan fenilalnin hidroksilaz (FAH) enzim eksikligi nedeniyle esansiyel bir aminoasit
olan fenilalanin (FA) baska bir aminoasit olan tirozine doniistiiriilemez. FA ve onun
transaminasyonu sonucu olusan fenilpiriivik asit, fenillaktik asit, fenilasetik asit kan, idrar
ve diger viicut sivilarinda birikir. Miktar1 artan FA beyin dokusunda diger aminoasitlerin
gecisini bozarak dismiyelinizasyona yol acar. Tedavi edilmeyen olgularda agir zeka
gerilgi, mikrosefali, konusma gecikmesi, epilepsi, egzema, davranig anormallikleri gibi

sorunlar ortaya ¢ikmaktadir (Penrose, 1972).

Fenilketoniiri erken tani konuldugunda, tedavi edilebilen ve bu tedavi uygun
olarak stirdiiriildiigiinde sekel birakmayan bir hastaliktir. Hayatin ilk giin ve haftalarinda
FA’dan kisith diyet tedavisine alinan FKU’lii bebeklerde FA birikimi ve beyin dokusuna
yaptig1 zararl etki nlenir (Ozalp ve ark.1998). Ancak FKU’de erken tedavi ve diyete
ragmen, zeka diizeyi normal olan olgularda dahi psikiyatrik, ndrokognitif ve davranigsal
sorunlarm sikliginm arttigini bildiren ¢aligmalar bulunmaktadir. Erken tedavi alan
cocuklarda anksiyete, depresif duygudurum, hiperaktivitenin normal populasyona gore
daha fazla goriildiigii (Weglage ve ark.2000), erigkinlikte ise anksiyete, fobi, obsesif
kompulif bozukluk, depresif duygudurum, paranoya ve yeme bozukluklarinin daha fazla
goriildigi bildirilmistir (Koch ve ark.2002). FA kisith diyet uygulanmadiginda biligsel,
emosyonel ve davranigsal sorunlar daha da siddetli olmaktadir. Cocuk ve eriskinlerde
biligsel olarak, 6zellikle de yiiriitiicii islevlerdekan FA diizeyi ile iliskili olarak bozulmalar
meydana gelmektedir (Anderson ve ark.2007). Zeka diizeyinden bagimsiz olarak diyet

uygulanmayan erkek cocuklarinda belirgin davranigsal sorunlar goriiliirken kiz
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cocuklarinda oOzellikle zeka geriligi olan olgularda davranigsal sorunlarin daha fazla

oldugu bildirilmektedir (Stevenson ve ark.1979).

Eriskin FKU olgularinda yapilmis azsayida c¢alismada kan FA diizeyi ile
psikiyatrik semptom siddetinin, ayrica psikotizm ve pozitif semptomlarin metabolik
kontrol ile iliskili oldugu belirtilmistir (Bilder ve ark.2013). Yapilan bir ¢calismada 18 yas
iisti FKU olgularinin %53’iiniin, 18 yas altindaki FKU olgularinin ise %]17’sinin
psikiyatrik sorun yasadigi bildirilmistir (Barbara ve ark.2013).

Fenilketoniirili olgularda diyet programinin ¢ok siki takip edilme gerekliligi hem
cocuk hem aile i¢in stres olusturmaktadir (Streisand ve Teryak, 2004). Tedavi ve diyete
devam etme biyopsikososyal bir¢ok faktérden etkilenmekte, ayrica ¢ocukta tabloya eslik
eden psikiyatrik bozukluklar tabloyu daha da giiglestirebilmektedir. Ayrica ailenin tutum
ve davranislar1 da ¢ocugun yasam Kkalitesini ve islevselligini etkilemektedir. Biitiin bu
noktalardan bakildiginda uygun tedavinin saglanabilmesi agisindan c¢ocugun hangi
alanlarda zorluk yasadiginin belirlenmesi, destek sunacak aile bireylerinin duygusal ve

davranigsal 6zelliklerinin ve aile islevselliginin belirlenmesi son derece dnemlidir.

Tedaviye geg¢ kalmmas: halinde, FKU’lii olgularda agir zeka geriligi ve davranis
sorunlarinin goriildiigli bilinmektedir. Ancak erken tan1 konulan ve metabolik kontrolii iyi
olan olgularda psikiyatrik sorunlarin ve yasam kalitesinin degerlendirildigi az sayida
calisma bulunmaktadir. Bu ¢alismada, FKU tanis1 alan ¢ocuk ve ergenlerdeki psikiyatrik
bozukluklarin yari yapilandirilmis klinik goriismelerle saptanmasi, kan fenilalanin
diizeyleri ile psikiyatrik semptomlarin siddeti arasindaki iliskinin belirlenmesive ailevi
islevselliginin degerlendirilmesi ile ¢ocugun hangi alanlarda zorluklar yasadiginin

belirlenmesi ve uygun miidahalenin yapilabilmesi amaglanmastir.



GENEL BILGILER

TANIM VE TARIHCE

Fenilketoniiri, fenilalanin hidroksilaz (FAH) enzim aktivitesindeki bozukluk
sonucu, proteinli besinlerle alinan fenilalaninin (FA) bagka bir aminoasit olan tirozine
doniistiiriilememesi sonucu ortaya ¢ikan metabolik bir hastaliktir. Biriken FA ve
metabolitlerinin ~ beyin  dokusunda  diger aminoasitlerin  gecisini  bozarak
dismiyelinizasyona neden oldugu diisiiniilmektedir. Tedavi edilmeyen FKU’lii hastalarda
serotonin, dopamin ve norepinefrinin sentezinin de bozuldugunu gosteren g¢alismalar

bulunmaktadir (Rezvani 2007, Scriver ve Kaufman, 2001).

Fenilketoniiri ilk kez 1934 yilinda Dr.Asbjorn Folling tarafindan zeka geriligi olan
sarigin, mavi gozlii iki kardesin idrarlarinin kiif gibi kokmasi ve Fe3Cl soliisyonu ile yesil
renk olusturmasi ile tanimlanmis ve imbecillitas phenylpyruvica adi verilmistir (F6lling
1994, Scriver 2007).

Penrose 1935 yilinda hastaligin kalitsal oldugunu gdstermistir. 1937 yilinda
Penrose ve Quastel hastalikla metabolik fenotip arasinda iliski oldugunu gostermisler ve
hastaliga phenylketonuria adini vermislerdir. Jervis 1950’lerde FKU olgularindaki
fenilalanin yiiksekliginin FAH enzimindeki bozukluga bagli oldugunu sdylemistir.
1950’lerde ilk kez uygun diyet ve tedavi programi uygulanmaya baslanmigtir. 1951
yilinda Woolf ve Vulliamy, FA’ dan kisith diyet sayesinde norolojik hasarin
engellenebilecegini ileri siirmiislerdir. 1954°te Bickel, 1955’te Woolf ve Armstrong isimli
arastiricilar FA’dan kisitli diyet tedavisi ile olumlu sonuglar alindigini bildirmisler ve
diisiik FA’l1 diyetle FKU’lii hastalar1 tedavi etmislerdir. 1960°da Guthrie basit bir tarama
testi gelistirmistir ve hastalik diinyada yenidogan doneminde taranmaya baglanmistir.
Boylece FKU’lii hastalarda genetik taramanimn ilk prototipi olusturulmustur. 1960—
1970’lerde FA’dan kisith diyet programi uygulanmaya baslanmasi ile birlikte ciddi
norolojik ve biligsel bozulmanin Onlenebilinecegi goriilmiistiir. 1970’lerde diyet
tedavisine yanit vermeyen ilerleyici ndrolojik bozulma sergileyen FKU vakalari
saptanmigtir. Bunlara malign hiperfenilalaninemi adi verilmistir (Danks ve ark.1978).

Fenilalaninin tirozine doniisiimii igin gerekli olan FAH enzimi, Katalitik bir kofakt6r olan
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BH4’e (Tetrahidrobiopterin) gereksinim gosterir. Bu yeni form FKU’niin tanimlanmast ile
hastaligin hem sentez hem de BH4’lin kullanilmasi ile ilgili her iki durumdan da
kaynaklanabilecegi gosterilmistir. 1980 yilinda FAH geni 12.Kromozomda kodlanmistir
ve genetik analizi yapilmistir (Woo ve ark.1983, Scriver, 2003). 1990’da Mutasyon
Analiz Birligi’nin kurulmasi ile 500’den fazla alleli oldugu saptanmistir (Hoang ve
ark.1996). 21.yiizyilmn ilk 10 yilinda FKU hem basit mendelian fenotip gdsteren hem de
kompleks bir hastalik olarak kabul edilmistir (Scriver ve Waters, 1999).

SINIFLANDIRMA

Fenilketoniiri olgulart metabolik fenotiplerine gore 5 grupta incelenmektedir
(Scriver ve Kaufman, 2001).

Klasik Fenilketoniiri: FAH enziminin tam ya da tama yakin eksikliginden
kaynaklanan tedavi edilmediginde ciddi zeka geriligine yol agan bir durumdur. Serbest
diyet alirken kan FA diizeyi >20 mg/dl’dir (>1200 mmol/L).

Orta Derecede Fenilketoniiri: Fenotip olarak klasik ve hafif sekil arasindadir.
Serbest diyet alirken kan FA diizeyi 10-20 mg/dl’dir (600-1200 mmol/L).

Hafif Fenilketoniiri: Fenilketoniirinin hafif seklidir. Serbest diyet alirken kan FA
diizeyi 6-10 mg/dl’dir (360-600 mmol/L).

Hafif Hiperfenilalaninemi: Serbest diyet alirken kan FA diizeyi <6 mg/dl’dir
(<360 mmol/L).

Tetrahidrobiopterin (BH4) Metabolizmasi Bozukluguna Bagh
Hiperfenilalaninemi: Tanisinda BH4 yiikleme testi kullanilmaktadir.

Kan fenilalanin degerinin 2 mg/dI’nin (120mmol/L) iizerinde olmasi HPA
(Hiperfenilalaninemi) olarak adlandirilmaktadir. Kan fenilalanin diizeyi >360mmol/L

oldugunda FKU tanis1 konmakta ve tedavi gerekmektedir.



TANI VE TARAMA

Laboratuar Testleri

Yenidogan déneminde tarama testi yapilmamis ise FKU’lii gocuklarin tanisi igin
bagka testler de yapilabilir. Bu amagla Fe3Cl testi kullanilabilir. Testte 6 damla idrar
bulunan tiipe %3’liikk Fe3Cl konuldugu zaman yesil renk degisiklinin goriilmesi gerekir.
FKU hastaligindan siiphelenmek icin olusan yesil rengin gegici olmas1 gerekmektedir. Bu
test idrarla yapildigi icin idrar konsantrasyonunun tam olarak saglanamadigi
yenidoganlarda birkag ay negatif olabilir. Bu nedenle bu testin tarama testi olarak
kullanilmast uygun degildir, sadece bulgu veren vakalarin ayirt edilmesinde kullanilabilir.
Kesin tani i¢in semptomlu veya semptomsuz vakalarda kandaki FA diizeyinin 06zel

yontemlerle kantitatif olarak 6l¢tilmesi gerekir (Scriver ve Kaufman, 2001).

Fenilketoniiri Taramasi

Dr. Robert Guthrie, 1960°da FKU igin duyarli, basit uygulanabilen, ucuz bir
tarama testi gelistirmistir. Bu test, filtre kagidindaki kurumus kan Orneklerinin FA
diizeyini 6lgmek i¢in kullanilan bakteriyel inhibisyon analizine dayali Guthrie Testi’dir.
Guthrie testi 30 yil1 agkin siiredir FKU icin tarama testi olarak uygulanmaktadir. Testin
duyarlilik ve 6zgiinliigii hakkinda c¢ok iyi tasarlanmis caligmalar olmasa da milyonlarca
yenidogan iizerindeki uluslararasi tecriibeler testin yanlis negatif sonu¢ vermesinin
olduk¢a nadir oldugunu gostermektedir. Taramanin duyarlilign  >%90 olarak
tanimlanmakta iken 3-14. gilinler arasinda uygulandiginda hastalikli bebekleri belirleme
yiizdesi %99,7°dir. Test 6rneginin 6zellikle yalanci negatif sonuglarini ortadan kaldirmak
icin proteinli beslenmeyi izleyen dogumdan 24 saat sonrasinda 72 saatlik siire ig¢inde
alinmasi erken tani i¢in 6nemlidir. Guthrie testi pozitif olan hastalarda kan FA diizeyi
kantitatif olarak Olgiilmelidir (Clarke, 2006). Testin duyarliligi O6rnegin alindig
donemdeki yenidoganin yasindan etkilenmektedir. Hastanelerden erken taburcu edilme
egilimi ve proteinle beslenmeyle siki iligkisi nedeniyle kan FA diizeyi bebeklerin bir
kisminda 2-4 mg/dl’lik sinir degere ulagmamaktadir. Ayn1 zamanda Guthrie Testi her
pozitif bulunan olgu klasik FKU hastas1 degildir, gecici HFA ya da yalanci pozitiflik

olabilir (Scriver ve Kaufman, 2001).



Kan orneklerinin toplanmasi

Fenilketoniiri taramasida gerekli kan O6rneklerinin toplanmasi i¢in en ideal zaman
bebegin proteinli besinler almaya basladiktan 24 saat sonrasi ile 72.saatler arasindadir ve
hicbir olguda 7 giinii asmamalidir. Fenilketoniiri tanisi icin bebegin en az 48 saat siireyle
enteral beslenmesi ve giinde en az 75 kcal/kg enerji aliyor olmasi gereklidir. Bebege ister
mama isterse anne siitiiyle beslensin kan FA diizeyini yiikseltmesi i¢in gereken siire
taninmalidir. Taramada yapilmasi gereken, ilk 15 giin i¢inde vakalarin tanimlanip erken
tedaviye alinmasidir. Ozellikle dogumu izleyen ilk 24 saat icinde taburcu edilen ¢cocuklara

ilk 2-3 haftada ikinci bir tarama yapilmalidir (Coskun, 2004).

Tiirkiyede Fenilketoniiri Taramasi

1983°de Guthrie testi ile 20 ilde yapilan calismayla FKU siklig1 arastirilmis ve
yiiksek bulununca (1/4500), 1987 yilinda Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi-Saglik
Bakanlig1 igbirligi ve Fenilketoniirili Cocuklar1 Tarama ve Koruma Dernegi destegi ile 36
il merkezinde tarama programi uygulamaya girmistir. Giderek tarama kapsami
genisletilerek 1990 yilindan sonra il merkezlerinin tiimiinde yenidogan bebekler tarama
programina almmistir. 1983 yilinda Tiirkiye’de ¢ikarilan 2771 sayih yasa ile FKU
tedavisinde kullanilan mamalar “hayati 6neme sahip ilaglar” kapsamima alinmistir ve
sosyal glivencesi olmayanlarin masraflar1 devlet tarafindan 6denmeye baslanmistir. 2007
yilina kadar tarama Ankara’da Hacettepe Universitesi, Istanbul’da Istanbul Universitesi
Istanbul Tip Fakiiltesi, izmir’de Dokuz Eyliil Universitesi, Sivas’da Cumbhuriyet
Universitesi olmak iizere 4 merkezde siirdiiriilmiistiir. Daha sonra Ankara ve Istanbul’da
kurulan iki hifzisthha merkezi taramay: istlenmis ve siipheli vakalar bu merkezlere
gonderilmeye baslanmistir. Ulkemizde dogan her FKU’lii hastanin hastaliga bagli mental
retardasyonunun 6nlenmesi amaciyla “Fenilketoniirili Cocuklar1 Tarama ve Koruma

Dernegi” faaliyetlerini siirdiirmektedir (Ozalp ve ark.1985).



EPIiDEMIiYOLOJi

Yenidogan tarama programlar1 FKU sikliginm iilkeden iilkeye farkli oldugunu
gostermektedir (Scriver ve Kaufman, 2001). Diinyada 10000-15000 canli dogumda bir
goriilen FKU, iilkemizde ise 4500 canli dogumda bir gériilmektedir (Ozalp ve ark.1985,
Coskun ve ark.2004). Her yil iilkemizde 250-300 ¢ocuk bu hastalikla dogmaktadir.
Hastalikta cinsiyet ayrimi yoktur, erkek ve kiz ¢ocuklarinda ayni oranda goriilmektedir.
Ayrica lilkemizde hastalia sebep olan gen mutasyonlarinin yaygin olmasi, akraba evliligi
olmayanlarda da diger iilkelere gore oldukga sik goriilmesine neden olmaktadir (Ozalp ve
ark.1985). Tiirkiye’de hastaligin tasiyicilik oram1 %4 iken diinyada bu oran %2’dir
(Coskun ve ark.2004).

Fenilketoniiri sikli81, etnik gruplara gore degiskenlik gostermekle beraber beyaz ve
yerli Amerikalilarda ve Kuzey Avrupa’da yasayan beyaz irkli ¢ocuklarda yiiksek iken;
siyahlar, Asyalillar ve Ispanya, Afrika, Musevi ve Japon niifusunda ise diisiiktiir
(Zschocke ve ark.1997, Loeber, 2007). Yapilan ¢alismalar 6zellikle Tiirkiye’de akraba
evliliginin stk olmasi nedeniyle yiiksek oranda FKU goriilmesine karsmn (Balc1 ve
ark.1989), akraba evliliginin yapilmadigi Finlandiya ve Japonya’da ise daha diisiik oranda
FKU’ye rastlandigin1 gostermektedir (Okano ve ark.1992, Williams ve ark.2008).

GENETIK OZELLIKLER

Fenilketoniiri otozomal resesif gecis gdstermektedir. FKU’lii ¢cocugun anne ve
babast FAH enzimi yapimindan sorumlu biri normal digeri mutasyona ugramis iki gen
tasimaktadir. Anne ve babasindan mutasyona ugramis bozuk genleri alan ¢ocuk FKU
hastalig1 ile dogmaktadir. Anne veya babadan bir bozuk gen alan ¢ocuk ise anne ve babasi
gibi hastalig1 tasir ancak belirti vermez. Anne ve baba tasiyici oldugunda, her bir ¢ocugun
FKU’lii olma olasihigi % 25 gibi yiiksek degerlere ulasmaktadir (Scriver ve Kaufman,
2001).

Ulkemizde akraba evliligi oranmin yiiksek olmasi nedeniyle hastalik 1/3500-
1/4500 gibi yiiksek oranda goriilmektedir. Ailede birden fazla hasta ¢ocuk olabilir. Bu tiir

hastaliklarin ailelerinde sik olarak goriildiigli bireyler mutlaka genetik danismaya



bagvurmali ve akraba evliliklerinin riskleri ve meydana gelecek tehlikeler konusunda
bilgilendirilmelidir (Bokesoy ve Karabulut, 2005).

Fenilketoniiri’de yapilan molekiiler ¢alismalarda, FAH geninin 12.kromozomda
(12922-924:1) yerlestigi bildirilmistir. Yaklasik 500°den fazla hastaliga yol agan
mutasyon tanimlanmigtir (Waters ve ark.1998). Hiperfenilalaninemi, FAH lokusunda
olusan mutasyonlarla ortaya ¢ikabilecegi gibi, ayn1 zamanda tetrahidrobiopterin sentez ve
rejenerasyonunu etkileyen lokustaki mutasyonlarla da ortaya ¢ikabilir (Scriver ve
Kaufman, 2001).

KLINiK OZELLIKLER

Fenilketoniiri Olgularinin Fiziksel Ozellikleri

Fenilketoniiri olgularinda fiziksel belirtiler dogumdan hemen sonra fark
edilememektedir. Zamanla olgularda biiyiime gelisme geriligi dikkati ¢ekmekte, ayrica
tedavi almayan olgularda mikrosefali, egzema ve skleroderma benzeri deri lezyonlar
goriilebilmektedir. FA ve metabolitleri normal pigment olusumu igin gerekli tirozinaz
enzimini baskiladig1 i¢in genelde FKU’lii hastalarin sa¢ ve gdz renkleri agiktir. Miktar
artan fenilasetik asite bagli olarak yikanmayan hasta ve idrari kif gibi kokmaktadir

(Scriver ve Kaufman, 2001).

Fenilketoniiri Olgularinin Norokognitif Ozellikleri

Tedavi alan fenilketoniiri olgularinda, iyi metabolik kontol saglanmis olsa dahi
noropsikolojik bozukluklarin 6nlenmesi her zaman miimkiin olamamaktadir. Yasam boyu
diyet uygulayan olgularin ¢ogunda degisen derecelerde norokognitif bozukluklarin
tabloya eslik ettigi sdylenmektedir. FKU tanili cocuklarda zeka diizeyi normal olsa dahi,
saglikli kardeslerinden ve akranlarindan 7-10 puan daha diisiik oldugu bildirilmistir
(Gassio ve ark.2005, Koch ve ark.1984).

Tedavi edilmemis olgularda, 6zellikle 6 ayliktan itibaren, gelisimsel sorunlar

goriilmeye baslamaktadir. Yeni tan1 konan daha kiiciik yastaki olgularda diyet baglanmasi



ile birlikte dil becerisi, motor beceriler ve bilissel becerilerinde ilerleme saglanmaktadir.
Ancak olgularda degisen derecelerde (zeka seviyesi normal olsa dahi) 6grenme giigliikleri
goriilmektedir. Ogrenme giicliigii tedaviye hangi yasta baslandigi ile ¢ok yakmn iliskili

gorilmektedir.

Yapilan bir metaanalize gore, yasam boyu ortalama kan FA diizeyi ile zeka puani
anlamli olarak iligkili goriilmistiir. Erken tanili diyet uygulayan olgulardakan FA
seviyesindeki 100mmol/L artis ile zeka puanmmin 2-4 puan diistiigii gosterilmistir
(Waisbren ve ark.2007). Baska bir metaanalizde yiliksek kan FA diizeyi ile diisiik mental
islem hizi anlamli olarak iligkili bulunmustur (Albrecht ve ark.2009). Yasamboyu
ortalama kan FA diizeyine gore; FA diizeyindeki kisa siireli oynamalarin zeka seviyesini
daha fazla etkiledigi bildirilmistir (Anastasoaie ve ark.2008). Yavas reaksiyon zamani,
yiiriitiict islevlerdeki bozulma, yavas bilgi islem hizi, ince motor becerilerde giicliikler,
gorsel/mekansal algilamada bozulmalar, artnmis hiperaktivite/impulsivite FKU’lii
olgularda tanimlanmis noropsikolojik bozukluklardir (Janzen ve Nguyen 2010, Christ ve
ark.2010, Gentile ve ark.2010). Ayrica olgularin  biiyiilk  ¢ogunlugunda
elektroensefalografide (EEG) epileptiform degisiklikler ve her yasta konviilzyon tabloya
eslik edebilmektedir (Scriver ve Kaufman, 2001).

Fenilketoniiri ve Dikkat Eksikligi - Hiperaktivite Bozuklugu iliskisi

Fenilketoniiri olgularinda, DEHB’si olan olgulara benzer sekilde prefrontal
korteks ve striatumda dopamin seviyesinin azalmis oldugu bilinmektedir. Ozellikle
prefrontal korteks beynin diger boliimlerine gore diisiik dopamin diizeylerine hassastir.
Hafif diizeyde FA yiiksekligi dahi, kaskad etkisi yaratarak prefrontal kortekste dopamin
seviyesinin diismesine yol acabilmektedir (Tam ve ark.1990, Diamond ve ark.1997).

Yapilan bir ¢alismada erken tedaviye baslayip devam eden 46 klasik FKU tanist
alan olgu ile, annesinde FKU olan 15 olgu ve 18 saglikli gelisim gdsteren olgu
karsilastirilmistir. FKU’li gocuklarin 6’s1 (%13), annesinde FKU olan ¢ocuklarin 6’s1
(%40) DSM-IV’e gore DEHB tanisi almistir. FKU’li olgularda DEHB sikli§1 normal
populasyona gore 2,5 Kat artarken, annede FKU oldugunda 8 kat artmaktadir (Antshel ve
Waisbren, 2003). FKU’lii ¢ocuklarda hiperaktif/impulsif tip yerine daha fazla oranda
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dikkat eklikligi baskin tip DEHB gériilmektedir. Tersine annesinde FKU olan ¢ocuklarda
hiperaktif/impulsif semptomlar dikkat eksikligine gore daha fazla goriilmektedir. Artmis
kan FA diizeyine hangi gelisimsel donemde maruz kalindig1 ile DEHB semptomlariin
degistigi goriilmektedir. Yiiksek kan FA diizeyi her zaman dikkat eksikligi ile iliskili
goriilirken, Ozellikle prenatal maruziyet ile birlikte hiperaktif/impulsif beliritler
artmaktadir. Ayrica DEHB semptomlari ile kan FA diizeyleri arasinda doza bagl bir iligki
oldugu goriilmiistiir. Yiiksek kan FA diizeyi ile DEHB semptomlarinin siddeti artmaktadir

(Antshel ve Waisbren, 2003).

Baska bir ¢alismada erken tedaviye baslayan ve devam eden FKU’lii 38 olgu ile
Tip 1 DM’si olan 76 olguda sitimulan kullanimimi karsilastirilmistir. FKU’lii grubun
%50’sinde belirgin dikkat eksikligi belirlenmis, olgularin %26’s1 sitimulan kullanmigtir.
Tip 1 DM olan grupta 76 olgunun %6,5’i sitimulan tedavisi almistir. FKU’lii olgularda
sitimulan kullanimi genel toplumdan (%6) anlamli olarak daha yiiksek bulunmustur
(Arnold ve ark.2004). Sitimulan kullanimi ile birlikte diyete uyumun artabilecegi
bildirilmektedir. Ayni zamanda diyete uyum arttikca dikkat eksikligi semptomlari
hafifleyebilmekte ve boylelikle sitimulan kullanmaya gereksinim azalabilmektedir.

Fenilketoniiri Olgularinda Akademik Basari

Ozellikle metabolik kontrolii kotii olan FKU’lii olgularin, saglikli akranlarina gére
okulda daha fazla gii¢liik yasadiklar1 bilinmektedir (Levy ve Waisbren, 1994, Gassio ve
ark.2005). Ozellikle de matematik alaninda daha fazla zorlandiklar: bildirilmistir (Fishler
ve ark.1987, Azen ve ark.1991). Ayrica olgular yazi yazma, sekilleri/sembolleri
ogrenmekte zorlanmakta, gorsel 6grenmeleri oldukca gii¢ olmaktadir. Ayrica yas arttikca,
yasadiklar1 akademik giigliikleri daha da artmaktadir. Yas arttikca okulda verilen
gorevlerin daha karmasik olmasi, daha kompleks metinleri anlamakta zorlanmalari

nedeniyle akademik giigliikleri artmaktadir.
Amerika’da yapilan bir caligmada, 1967-1983 yillar1 arasinda erken tedavi alan ve

diyet uygulayan FKU olgular1 izlenmistir. FKU’li olgularin akademik alanlarda

ortalamadan sapmadiklari, ancak saglikli kardeslerine gore tiim alanlarda daha diisiik
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basar1 gosterdikleri goriilmiisiitiir. Diyete devam eden olgular devam etmeyenlere gore

anlamli olarak daha basarili bulunmustur (Azen ve ark.1996).

Fenilketoniiri Olgularinda Davrams Sorunlar

1963’de yenidogan taramasinin baslamasi ve fenilalanin kisitli diyet rejiminin
uygulanmaya baslanmasi ile birlikte FKU’li olgularda ciddi psikiyatrik bozukluklarda
azalma saglanabilmistir, ancak bazi olgularda psikiyatrik problemler, davranigsal sorunlar
goriilebilmektedir (Brumm ve ark.2004). Erken tam1 konan ve tedavi alan FKU’lii
cocuklarda, diyete devam etmeme ve yiiksek kan fenilalanin diizeleri ile iligkili olarak

davranigsal problemlerin daha fazla oranda goriildiigii bildirilmistir (Stevenson, 1979).

Tedavi edilmemis FKU’lii olgularda agir zeka geriligi, epilepsi, ataksi, motor
gelisem geriligi, davranigsal problemler, kendine zarar verme davranislari, agresyon,
diirtiisellik, baz1 vakalarda otistik 6zellikler, bazen de psikotik belirtiler goriilebilmektedir
(Penrose, 1972). Tedavi almamis erigkin olgularda diyete baslama ile birlikte bilissel
becerilerde iyilesme goriiliir, ayrica kendine zarar verme davranislarinda, agresyon ve
psikotik belirtilerde azalma saglanir. Bu davraniglar psikotrop ilaglara direngli olmakta,
uzun siireli diyet kontrolii ile birlikte diizelme goriilebilmektedir (Yannicelli ve Ryan,
1995, Baumeister 1998, Adams 2009). Genel olarak erkeklerde davranigsal sorunlarin
daha sik oldugu bildirilmektedir, 6zellikle de ciddi davranig sorunlar1 erkeklerde her zeka
seviyesinde goriilebilirken, kizlarda 6zellikle zeka geriligi olan olgularda (IQ<70) ciddi
davranis sorunlar1 goriilmektedir (Stevenson ve ark.1979). Amerika’da FKU olgularmin
degerlendirildigi calismada diyet tedavisinin erken birakilmasi ile birlikte davranigsal

sorunlarin arttig1 goriilmiistiir (Holtzman ve ark.1986).

8 yasinda FKU’lii 544 olgu ile kontrol grubunun karsilastirildigi bir ¢alismada,
kotii metabolik kontrolii olan olgularda (FA>600mmol/L), kontrol grubuna gore 2,5 kat
daha fazla davranigsal sorun bildirilirken; iyi metabolik kontrolii olan olgularda
(FA<600mmol/L), kontrol grubuna gore 1,5 kat daha fazla davranigsal sorun bildirilmistir
(Smith ve ark.1988).
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Fenilketoniiri Olgularinda Psikiyatrik Bozukluklar

Yapilan calismalarda FKU’lii cocuk ve ergenlerde anksiyete bozukluklari, depresif
duygudurum, sosyal izolasyon, fiziksel yakinmalar, dikkat eksikligi ve hiperaktivite
sikliginin arttigr bildirilmistir (Smith ve ark.1988, Weglage ve ark.2000, Channon ve
ark.2005, Burgard ve ark.1994). Eriskin FKU olgularinda ise anksiyete bozukluklar,
fobiler, obsesif kompulsif belirtiler, depresif duygudurum, paranoya, fiziksel yakinmalar,
kisilerarasi iligkilere duyarlilik ve yeme bozukluklart sikliginin arttig1 bildirilmistir (Pietz
ve ark.1997, Koch ve ark.2002, Ris ve ark.1997, Channon ve ark.2005, Enns ve ark.2010,
Antisdel ve Chrisler, 2000).

Almanya’da yapilan bir calismaya gore, FKU’li olgularda bazi psikiyatrik
bozukluklarin goriilme oranit genel topluma gore 2 kattan daha fazla artarken, bazi
bozukluklar ise daha az goriilmektedir. Bu ¢alismada erken diyet alan 35 eriskin FKU’lii
olgu ile, 181 saglikli 18 yas kontrol grubu karsilastirilmistir. FKU’lii olgularda psikiyatrik
bozukluk gériilme oran1 %25,7 kontrol grubunda ise %16,1 olarak bulunmustur. FKU’lii
olgularda ice yonelim bozukluklarinin daha sik gorildiigii, disa yonelim bozukluklarin ise
daha az goriildiigii bildirilmistir. En sik depresif belirtiler saptanmistir, 6zellikle de kadin
olgularda daha yiiksek oranda goriildiigii bildirilmistir (Pietz ve ark.1997).

Erken tedavi alan 35 eriskin FKUlii olgu ile saglikli kardeslerinin psikiyatrik
belirtiler acisindan karsilastinildiginda, anlamli fark olmadigi goriilmiistiir. FKU’lii
olgularin %20’sinde psikiyatrik belirti saptanmis, en sik obsesif kompulsif belirtiler,
psikotizm, kisileraras1 iliskilere duyarlilik alanlarinda belirti goriilmiistir (Ris ve

ark.1994).

Baska bir ¢alismada, geg diyete baslayan (dogumdan 3 ay sonra) veya diyete en az
5 yil ara veren grup ile erken diyete baslayan ve devam eden FKU’lii eriskin olgular
karsilastirilmistir. Diyete ge¢ baslayan veya ara veren gruptaki olgularda anlamli olarak
daha fazla psikopatoloji goriilmiistiir. Ozellikle duygudurum ve diisiince bozukluklari
alanlarinda sorun yasadiklar1 goriilmiis, sosyal ice doniikliik anlamli olarak daha ytiksek

bulunmustur. Diyete ge¢ baslayan veya ara veren grubun %75’inde bir veya daha fazla
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alanda sorun bildirilirken, diyete devam eden grupta bu oran %19 olarak bildirilmektedir.
Aktif psikotik bozukluk olmasa da, ge¢ diyet uygulayan veya ara veren olgularin sosyal
ipuclarin1  yorumlamada zorlandiklari, ayrica depresyon, sosyal izolasyona yatkin

olduklar1 goriilmiistiir (Waisbren ve ark.1995).

Fenilketoniirili olgularda; anksiyete bozukluklari, ikinci siklikta goriilen
psikiyatrik bozukluktur. FKU’lii eriskin olgularda, depresyonun yani sira, fobi ve panik
ataklarin da daha yiiksek oranda goriildiigiinii bildirilmistir (Diyete devam etmeyenlerin
%41’inde, diyete devam edenlerin %22’sinde bu sorunlar bildirilmistir). Ergenlik
doneminde diyete devam eden olgularda, erken cocukluk doneminde diyeti birakan

olgulara gore eriskin yasta bu problemlerin daha az goriildiigi belirtilmektedir (Koch ve
ark.2002).

Bir calismada, erken diyete baslayan eriskin FKU’li olgularin %17 sinde
psikiyatrik sorun bildirilmistir (Brumm ve ark.2004). Baska bir ¢alismada agorafobi ve
panik ataklar1 olan 5 eriskin FKU’lii olgunun 2’sinde FA kisith diyete baslama ile birlikte

semptomlarda anlamli diizelme saglanmistir (Waisbren ve Levy, 1991).

Fenilketoniiri Olgularinda Norobilissel Bozulmanin Olasi1 Nedenleri

Kan-beyin bariyerinin bozulmasi

Fenilketoniiri olgularinda goriilen biligsel problemlerin esas olarakkan beyin
bariyerindeki bozulma ile iliskili oldugu sdylenmektedir. Kan beyin bariyerindeki amino
asit tastyicisinda fenilalanin diger uzun-ndtral amino asitler ile yarigmakta, artan
fenilalanin diger aminoasitlerin gegisine engel olmakta, bunun sonucunda protein sentezi
ve norotransmitter sentezi bozulmaktadir (Gentile ve ark.2010, Van Spronsen ve
ark.2009). Yalnizca artan FA nedeniyle degil, ayrica azalmis olan diger amino asitler

nedeniyle norolojik bozukluklarin meydana geldigi diistiniilmektedir.
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Beyaz madde degisiklikleri

Yiiksek FA diizeyi ve/veya diger aminoasitlerin azalmasi sonucunda tedavi
almayan olgularda miyelin sentezi bozulmaktadir. Erken tedavi alan olgularda dahi bazi
yapisal degisikliklerin olusabilecegi belirtilmektedir. Metabolik kontroliin saglanmasi ile
birlikte beyaz maddede zamanla bazi diizelmeler goriilebilmektedir (Anderson ve Leuzzi,
2010). Baz1 FKU’lii olgulardaki bilissel bozulma ile beyaz madde degisikliklerinin iliskili
oldugu gosterilmis, ancak ¢ogu zaman yapisal beyin hasari ile noropsikolojik 6zellikler
arasinda korelasyon gosterilememektedir (Thompson ve ark.1993, Anderson ve Leuzzi,
2010).

Manyetik Rezonans Goriintilleme (MRG) galismasinda, artan fenilalanin diizeyi
ile iliskili olarak miyelin miktarinin azaldig1 gosterilmistir. Iyi tedavi almayan ve diyet
uygulamayan FKU’lii cocuklarda miyelinizasyon gecikmekte, fenilalanin kisith diyete

devam etmeyen erigkinlerde dismiyelinizasyon meydana gelmektedir (Scarabino, 2009).
Bozulmus dopamin sentezi
Fenilketoniirili olgularin otopsilerinde beyinde artmis fenilalanin, azalmis tirozin
ve metiyonin diizeyi saptanmistir (Surtees ve Blau, 2000). Tirozin diizeyinin azalmasi,
dopamin diizeyinin azalmasma neden olmaktadir.  Frontal lobdaki dopaminerjik
ndronlarin etkilenmesi, FKU’lii olgulardaki norokognitif ve motor bozukluklarla iliskili
goriilmektedir (Anderson ve Leuzzi, 2010).

Seratonin sistemi

Fenilketoniiri olgularinda goriilen davranis sorunlarinin serebral seratonin

konsantrasyonundaki azalma ile iliskili oldugu bildirilmistir.
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Oksidatif hasar

Reaktif oksiyen bilesenleri dokulara zarar vermektedir. FKU olgularinda oksidatif
stresin artmis oldugu gosterilmistir (Sirtori ve ark.2005). Ancak olgularda bunun klinige

nasil yansidigi anlagilamamastir.

Yasamboyu tedavi ve minimal norolojik hasar

Baslangicta Kuzey Amerika ve Avrupa’da, FKU olgularinda 5-6 yasma
geldiklerinde diyetin birakilabilecegi bildirilmistir. Bu yaslarda miyelinizasyonun
tamamlandigi, bu nedenle de artan fenilalaninin zarara yol agmayacagi diisiniilmekteydi.
Ancak 1984’den buyana diyete siirekli devam edilmesi gerektigi vurgulanmaktadir
(Schuett ve Brown, 1984). Diyete devam etmeyen FKU’lii olgularda bilissel sorunlarin
daha fazla goriildiigii, her yasta artan FA diizeyine bagl olarak ndrolojik ve psikiyatrik
problemlerin arttig1 goriilmiistiir (Cabalska ve ark.1997).

TEDAVI

Bir¢ok Avrupa iilkesinde yeni tan1 konmus yenidoganda fenilalanin {ist sinir1 240-
360 mmol/L olarak belirlenmistir (Ahring ve ark.2009). Yas arttik¢a bu sinir daha gevsek
olmakta ve daha yiiksek kan FA diizeyine izin verilmektedir. Genel olarak 4-8 yasa
gelindiginde daha yiiksek kan FA diizeyine izin verilmekte, 10-16 yaslari arasinda diyet
rejimi daha da gevseyebilmektedir. Eriskinlikte ise izin verilen FA ist smiri ilkeler

arasinda oldukga degiskenlik gostermektedir.

Amerika’da onerilen FA st sinir1 12 yas 6ncesi 120-360 mmol/l, 12 yas iistiinde
ise 120-600 mmol/I’dir (NIH Consenssus, 2000). 12 yas sonrasinda da FA
konsantrasyonundaki artisa bagli bilissel etkilenme ve nérolojik hasar agisindan riskin
devam ettigi bildirilmektedir. FAH enzim aktivitesinin diizeyine, yasa, cinsiyete,
davranigsal ve bilissel Ozelliklere bagli olarak Onerilen FA {ist sinir1 degiskenlik

gosterebilmektedir.
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Diyet Tedavisi

Fenilketoniirili bireylerde diyet tedavisine, ndropsikolojik bozulmalarin 6nlenmesi
amaciyla miimkiin oldugunca erken baslanmali ve yakindan takip edilmelidir. Tedavi
Omiir boyu siirdiiriilmelidir (Scriver ve ark.2001). Bircok merkezde tan1 konur konmaz
veya dogumdan sonraki 21 giin i¢inde diyete baslanmasi Onerilmektedir (Ahring ve
ark.2009, Blau ve ark.2010). Yapilan ¢alismalarda dogumdan sonra erken donemde
diyete baslanmasi, iyi metabolik kontrol ve omiir boyu diyete devam edildigi takdirde
noropsikolojik ve biligsel sorunlarin engellenebilecegi gosterilmistir (Donlon ve

ark.2004).

Fenilalanin esansiyel aminoasit oldugu i¢i diyet ile almmm tek kaynagi
olusturmaktadir. FA en ¢ok hayvansal kaynakli proteinlerde bulunmaktadir. Bu nedenle
hayvansal kaynakli proteinlerin diyetten ¢ikarilmasi gerekmektedir. FKU’li olgularin
diyeti sebze, meyve, yag, karbonhidrat igeren besinler ve 6zel mamalardan olusmaktadir.
FKU’lii bebeklerin FA gereksinimi ilk aylarda 6zel mamalar ve belli kosullarda anne
siitiiyle karsilanir. Ozel mamalar, FA disinda diger aminoasitlerin yani sira vitamin,
mineral, eser element, az miktarda da karbonhidrat ve yag igermektedirler (Rijn ve
ark.2003). Anne siitiiniin diyet tedavisi ile birlikte kontrollii bir sekilde alindiginda

giivenilir olduguna dair ¢aligmalar bulunmaktadir (Sarkissian ve ark.2009).

Daha ileri yas olgularin diyetinde FA igerigi diisiikk olan 6zel un ve tahillara, sebze
ve meyvelere belirli oranda izin verilmektedir. Bebek 6 aylik olduktan sonra ek besinler
diyete dahil edilir. Anne siitiine ek olarak sebze ve meyvelerden hazirlanan piireler diyete
eklenir. Ancak bu besinlerin aminoasit karisimindan 6nce verilmesi tercih edilmelidir.
Baz1 olgularda diyetini tam olarak alamayan olgulara FA gereksinimini karsilamak
amaciyla 6zel mamalar verilebilmektedir (Sarkissian ve ark.2009). Biiylime ve gelisme
donemindeki c¢ocuklarin yeterli miktarda FA almalart gerekmektedir. Yetersiz FA
almmnin  6zellikle siit g¢ocugunda biiyiime gelisme geriligine neden olabilecegi

bildirilmektedir (Arnold ve ark.2002).

Kan FA diizeyinin kontroliiniin saglanmasinda alinan giinliik FA, protein ve enerji

miktar1 onem tasimaktadir. Bunlar arasindaki dengenin saglanamamasi durumunda,
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protein sentezi azalabilir, katabolizmanin artis1 ile birlikte viicutta protein yikimi sonucu
FA diizeyinin artis1 meydana gelebilir. Bu acidan bakildiginda giinliik alinan protein

miktarinin sik1 denetimi kritik 6nem tagimaktadir (Przyrembel ve ark.2000).

Diyete uyum giicliigii, FKU tedavisinde diyet dis1, yeni alternatif tedavilerin
gelistirilmesine yol agmistir. Bunlardan bazilar1 kullanilmakta olup, bazilar1 da deneme

asamasindadir (Pietro ve Daniela, 2014).

Biiyiik Notral Aminoasit Karisimlar1 (LNAA)

Fenilalanin kan beyin bariyerinde amino asit tasiyicisinda diger biiyiik notral
amino asitler ile yarisir. Biiylik notral amino asitler (LNAA); fenilalanin, tirozin, triptofan,
metiyonin, valin, izoldsin, 16sin ve histidindir. LNAA’nin goérevi barsak ve/veya kan
beyin bariyeri boyunca fenilalanin tasinmasinda yarismaktir. FKU’lii olgulara disaridan
verilen LNAA’ler ile fenilalaninin beyne ge¢isinin azaldigi bildirilmektedir. Bu nedenle
diyet tedavisine ek olarak fenilalanin igermeyen, tirozin ve triptofani artirilmig biiyiik
ndtral aminoasit karisimlari kullanilmaktadir. Yapilan bir calismada LNAA alan olgularin
kan fenilalanin diizeyinin %39 oraninda azaldigi gosterilmistir (Matalon ve ark.2007).
Baska bir ¢alismada kotii metabolik kontrolii olan olgularda, bozuk EEG aktivitesinin
LNAA uygulanmasindan sonra normale geldigi goriilmiistiir (Pietz ve ark.1999). Bu
bulgular LNAA ile destekleyici tedavinin FKU tedavisinde yardimci olabilecegini
gostermekle beraber, hala tartismalidir ve sadece komplikasyonu olmayan, diyetini takip
etmekte zorlanan eriskin FKU’lii hastalara 6nerilmektedir (Schindeler ve ark.2007).

Tirozin destegi

Fenilalanin igermeyen, tirozin igerigi fazla olan protein karigimlari da diyete
eklenebilmektedir. Ancak bu besinlerde olmasi gereken tirozin miktari konusunda goriis
birligi saglanamamistir. Fenilalanin ve tirozin aminoasitleri arasinda belirli bir dengenin
saglanabilmesi amaglanmaktadir. Diger yandan tirozin igeren besinlerin alinmasinin beyin
omurilik sivisindaki tirozin seviyesini artirmada yeterligi olamadigi belirtilmektedir

(Kalsner ve ark.2001).
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Tetrahidrobiopterin Tedavisi

Tetrahidrobiopterin, FA’nin tirozine doniismesinde rolii olan FAH enzimi i¢in
katalitik bir kofaktérdiir (Kaufman, 1963). Farmakolojik dozda tetrahidrobiopterin
veridiginde bazi FKU’lii olgularda kan FA diizeyinin diistiigii ilk kez 1999’da
gosterilmistir (Kure ve ark.1999). Yapilan c¢aligmalarda hafif HFA’li olgularin
tetrahidrobiopterin tedavisine daha iyi yanit verdigi, klasik FKU’lii olgularin ise daha az
yanit verdigi bildirilmistir (Bernegger ve Blau, 2002). Kan FA diizeyi >360mmol/L olan
tim olgularin BH4 tedavisine yanitinin degerlendirilmesi onerilmektedir. BH4 yiikleme
tedavisi sonrast kan FA diizeyinde %30’luk diisme saptanan olgularda kullanilmasi

onerilmektedir (Blau, 2008).

Enzim Tedavisi

Giiniimiizde enzim tedavisi, FKU’lii olgularm tedavisinde diger bir segenek olarak
diisiiniilmektedir. Fenilalanini metabolize eden proteinin verilmesi ile artmis olan zararl
FA diizeyleri diisiiriilebilir. Bdylece genotipten bagimsiz bir sekilde FKU’niin metabolik
fenotipi degistirilebilir. Enzim tedavisi FAH enziminin verilmesi ile yapilabildigi gibi,
mayalar ya da bakterilerden elde edilen fenilalanin aminoliyaz (FAL) enziminin verilmesi
ile de yapilabilmektedir. Bu enzim, FA’nin yikimmda rol oynamaktadir, kofaktor
gereksinmemektedir. FAL enzimi eksik olan FAH enziminin yerine geger ve artmis olan
FA’y1 transsinnamik asite doniistiirtir. Transsinnamik asit, zararsiz bir iiriin olup idrarla
hippiirat olarak atilir. Ancak bu enzim beraberinde tirozin destegi yapilmasini da
gerektirmektedir. Farelerde yapilan c¢aligmalarla oral veya intravendz (i.v.) olarak
uygulanabilecegi gosterilmistir (Gamez ve ark.2004). Hayvan caligmalarinda enzim
tedavisinin olumlu etkileri gosterilmistir, ancak ileri klinik ¢alismalara ihtiyag

duyulmaktadir (Sarkissian ve ark.2009).

Gen Terapisi

Fenilketoniiri igin gen tedavisi ¢alismalar1 son 20 yildir siirmektedir. Fareler ile
yapilan calismalarda adenoviriis kullanilarak karacigere gen transfer edilmis ve olumlu

sonuglar elde edilmistir (Ding ve Georgiev, 2006). Bu metodla FAH aktivitesi %10-20

18



kadar diizeltilmistir. Bir diger alternatif gen tedavisi FAH karaciger spesifik enzimin T
hiicrelerinde veya kas gibi heterolog dokularda expresyonu ve beraberinde BH4 kofaktor
verilmesiyle yapilmistir. Bu konudaki calismalar devam etmektedir. Gen tedavisi FKU

tedavisinde son segenek olarak diistiniilebilinir (Sarkissian ve ark.2009).

FENILKETONURI OLGULARINDA YASAM KALITESI

Fenilketoniirili olgularda siki diyet rejimine uyum oldukg¢a gii¢ olabilmektedir.
Diyet ve tedaviye uyum ig¢in tiim aile iiyelerinin tedaviye katilimi oldukca Onem
tasimaktadir. Giinlik alinan protein miktarmin kaydedilmesi gerekmektedir. Ailelerin
cocuklarmin aldiklar1 tiim besinleri denetlemesi ve cocuklarimi diyete uyumlar: icin
yonlendirmesi gerekmektedir. Giinliik diyet ¢izelgelerinin tutulmasi, sik FA 6l¢limiiniin
yapilmasi ve kontrole gitme, olduk¢a zahmetli, zaman gerektiren ve hastalar ve aileleri
i¢in yorucu olabilmektedir. Ozelikle tan1 konulan ilk yil, aileler cocuklarinin gelisimi ile
ilgili ciddi endise duymaktadirlar. Cocuklarinin saghigi ve tedavi ile ilgili kaygilar aileler
icin kronik stresér bir etki olusturabilmektedir (Streisand ve Teryak, 2004). FKU’lii
cocuklarin anne ve babalarinin tan1 konduktan yillar sonra dahi, 6nemli oranda post
travmatik stres reaksiyonu gelistirdikleri bildirilmistir (Babalarin %5’i, annelerin
%12’sinde) (Lord ve ark.2005).

Erken diyete baslayan ve devam eden FKU’lii ¢ocuk ve ergenlerde yasam
kalitesini degerlendirildigi bir calismada, FKU’li olgularin saglikli kontroller gibi
psikolojik olarak iyi durumda olduklari, ancak kontrole goére daha diisiikk pozitif
duygulanim bildirdikleri goriilmiistiir. Aileler cocuklarinin daha az neseli, daha az mutlu
ve kendine giivenlerinin az oldugunu belirtmislerdir. ilk 1 yasta metabolik kontrolii kotii
olan ¢ocuklarin aileleri iyi metabolik kontrolii olanlara goére duygusal olarak daha fazla

problem bildirmislerdir (Landolt ve ark.2002).

Kronik hastalig1 olan ¢ocuklar ile saglikli kontrol grubu, yasam kalitesi ebeveyn
bildirimlerine gore karsilastirildiginda, kronik hastalig1 olan ¢ocuklarin yaklagik yarisinda
yasam kalitesinde bozulma bildirilmektedir (Hatzmann ve ark.2008). Yasam kalitesi ile
ilgili galigmalarin ¢ogu kalp hastaligi, atopik dermatid, inflamatuar bagirsak hastalig1 olan
cocuklarda yapilmistir. FKU’lii olgularin yasam kalitesine dair ¢ok az veri bulunmaktadir
(Arafa ve ark.2008, Meads ve ark.2005).
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Fenilketoniirili olgular ile saglikli kontrol grubu ve baska bir kronik hastalig1 olan
cocuklar karsilastirildiginda, FKU’lii olgularin yasam kalitesi baska bir kronik hastaligi
olan gocuklara gore daha iyi goriilmistir (Hoedt ve ark.2011). Birgok fakt6riin yasam
kalitesi etkiledigi, ancak en 6nemli faktorlerin; ¢ocugun yasinin, aileye sosyal ve duygusal

destegin varligi olarak bildirilmistir (Streisand ve ark.2001).

Fenilketonrinin diyet ve tedaviye yanitinin diger kronik hastaliklara gore (diyabet,
konjenital kalp hastaligi), daha iyi olmasi, hastaligin gidiginin uygun miidahale ve izlemle
birlikte iyi olmasi, yasam beklentisinin saglikli gruba yakin olmasi nedeniyle yasam

kalitesinin olumsuz etkilenmedigi diisiiniilmektedir (Fidika ve ark.2013).

MATERNAL FENILKETONURI

Fenilketoniiride tedavi ile zeka geriliginin Onlendigi, fenilketoniirili kiz
cocuklariin biiyiiyerek normal olarak lireme cagina girdigi ve normal bireyler gibi cocuk
dogurma yetenegi oldugu kabul edilmektedir. Tedavi edilerek normal biiyliyen kiz
cocuklar1 hamile kalmadan en az 3 ay oOnce ilk bebekliklerindeki gibi siki diyet

uygulamali ve bu diyeti de hamilelik boyunca stirdiirmelidir.

Fenilalanin plasentadan aktif transport ile bebege ge¢mektedir. Fetal fenilalanin
diizeyi anneden 1,5-2,5 kat daha fazla olmaktadir. FKU’lii kadinlarda gebelikte yiiksek
fenilalanin diizeyi, fetiis icin teratojenik etkiye sahiptir, planli gebelik ve gebelik 6ncesi,
gebelik siiresi boyunca fenilalanin seviyesinin takibi ile fetiis zararli etkilerden korunabilir

(NIH Consensus Development Conference Statement, 2000).

Annedeki FKU nedeniyle fetal hasar, Maternal Fenilketoniiri olarak ilk kez
1957°de bildirilmistir (Dent, 1957). Annedeki fenilalanin diizeyi>1200mmol/l oldugunda,
yenidoganda genel gelisim geriligi (%92), mikrosefali (%73), konjenital kalp hastalig
(%12), disik dogum agirhigr (%40) oraninda goriildiigii bildirilmistir. Ayrica bazi
olgularda yiiz anomalileri ve norolojik sorunlar tabloya eslik edebilmekte, 61ii doguma yol

acabilecegi gibi annede spontan diisiiklere neden olabilmektedir (Lenke ve Levy, 1980).

20



Yenidoganda ortaya ¢ikan sorunlar, fenilalanin yiiksekliginin siddetine, tedaviye
baslanan gebelik haftasina gore degismektedir. Gebelik oncesi diyet uygulandiginda,
Ozellikle de hafif fenilalanin yiiksekligi olan olgularda risk oldukg¢a diisiiktiir (Koche
ark.1990). Sosyal destegin zayif olmasi, koti ev kosullari ve annede zeka geriligi
varliginda bebek biiyiik risk altindadir (Brumm ve ark.2004). Ozellikle plansiz gebelik,
metabolik kontrol saglanmadan olusan gebeliklerin neredeyse tiimiinde yenidoganda zeka
geriligi, noropsikolojik ve davranigsal sorunlar goriilmektedir (Waisbren ve ark.1998).
Gebelik oncesinde diyet ve tedavi ve Ozellikle de ilk 3 ay fenilalanin diizeyinin siki

kontrolii ile istenmeyen sonuglar biiyiik oranda engellenebilir (Maillot ve ark.2008).

Amerika’da yapilan bir ¢aligmada gebelik Oncesi ve sonrasinda diyete baslayan
annelerin ¢ocuklarn karsilastirildiginda, gebelik sonrasinda diyete baslayan olgularda zeka
diizeyinin ve genel gelisim diizeyinin anlamli olarak daha kotii oldugu goriilmiistiir
(Maillot ve ark.2008).

Annedeki metabolik kontroliin erken doénemde saglanabilmesi ile birlikte,
dramatik bir sekilde yenidogan donemindeki biligsel bozulmanin, mikrosefalinin ve diisiik
dogum agirligt gibi sorunlarin  Onlenebilindigi  goriilmiistiir. Saglikli  annelerin
bebeklerinde konjenital kalp hastaligi %1 oraninda goriiliirken, gestasyonun ilk 10
haftasinda metabolik kontrolii iyi olan fenilketoniiriiili annelerin bebeklerinde %2
oraninda goriilmektedir (Koch ve ark.2003). Ideal olan gebeligin planlanmasi, gebelik
oncesinde de metabolik kontroliin i1yi olmasi, ve gebelik siirecinde fenilalanin diizeyinin
120-360mmol/L (2-6mg/dL) olarak dengede tutulmasidir (Koch ve ark.2003). Konjenital
kalp hastalig1 ve mikrosefalinin dnlenebilmesi i¢in fenilalanin diizeyinin 360’mmol/L’nin
lizerine ¢ikmamasi onem tagimaktadir. Ozellikle gebeligin ilk haftalarinda metabolik
kontroliin kotii olmasi ile ¢ocukta zeka geriliginin siddeti artmaktadir. Anlamli olarak

CDDO ile daha fazla davranis problemlerinin oldugu gériilmektedir (Rae ve ark.2003).

Ingiltere’de yapilan bir ¢alismada annesinde FKU olan ¢ocuklar 1 ve 8 yaslarinda
degerlendirildiginde, gebelik oncesi FA kisith diyet uygulayan annelerin ¢ocuklar ile
gebe kaldiktan sonar (ortalama 10 haftalik) diyete baslayan annelerin ¢ocuklar

karsilastirildiginda konjental kalp hastaligr ilk grupta %0 iken, ikinci grupta %12,5 olarak
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bulunmustur. Ayrica FA diizeyindeki dalgalanma ile g¢ocuklarin zeka diizeylerinin

olumsuz etkilendigi bildirilmistir (Maillot ve ark.2008).
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GEREC VE YONTEMLER

OLGULAR

Bu calismaya, arastirma grubu olarak Istanbul Universitesi Istanbul Tip
Fakiiltesi Cocuk Hastaliklar1 Anabilimdali Beslenme ve Metabolizma Polikliniginde
degerlendirilen, FKU tamli 4-18 yas aras1 58 olgu almmustir. Kontrol grubu olarak
Istanbul Tip Fakiiltesi Cocuk Hastaliklar1 Anabilimdali Genel Poliklinigine basvuran,
kronik tibbi ve norogelisimsel hastaligi olmayan, 65 olgu alinmistir. Calismanin
yiiriitiilmesi igin Istanbul Universitesi Yerel Etik Kurulu'ndan etik onay1 alinmistir

(Ek 1).

Goniillillerin Arastirmaya Dahil Edilme Kriterleri

1ITF Cocuk Saghgi ve Hastaliklar, Beslenme ve Metabolizma polkliniginde
degerlendirilen ve yapilan metabolik incelemeler sonucunda Fenilketontiri tanisi
almis olmasi

2.4-18 yas aras1 olmasi

3.Klinik degerlendirmede zeka geriliginin olmamasi

4.Ailenin bilgilendirmis onam formunu imzalamis olmast

Goniillillerin Arastirmaya Dahil Edilmeme Kriterleri

1.4-18 yas araliginin disinda olmak

2.Fenilketoniiri disinda ek metabolik hastalik tanis1 almasi

3.Klinik degerlendirmede zeka geriliginin varlig

4.Calismaya katilmaya goniillii olmamak, bilgilendirilmis onam formunu

imzalamamis olmak
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VERI TOPLAMA ARACLARI

Sosyodemografik Veri Formu

Katilimcilarin sosyodemografik ozellikleri, calisma ekibi tarafindan olusturulan

sosyodemografik veri formu ile tespit edilmistir. (EK 2)

Okul Cag1 Cocuklar icin Duygulanim Bozukluklar: ve Sizofreni Goriisme

Cizelgesi —Simdi ve Yasam Boyu Sekli (CDSG-SY)

Cocuk ve ergenlerin DSM-III-R ve DSM-1V tani ol¢iitlerine gére gegmisteki ve
suandaki psikopatolojilerini saptamak amaciyla Kaufman ve arkadaslart (1997)
tarafindan gelistirilmis olan yari yapilandirilmis bir goriisme formudur. Form iig
boliimden olusmaktadir. “Yaplandirilmig Baslangi¢ Goriismesi” olarak adlandirilan ilk
boliimde cocugun demografik bilgileri, saglik durumu, suanki yakinmasi, ge¢miste
aldig1 psikiyatrik tedavilere iliskin bilgilerle birlikte, cocugun okuldaki durumu,
hobileri, arkadas ve aile iliskileri gibi bilgileredinilir. Ikinci béliim olan “Tan1 Amacgh
Tarama Goriigmesi” 200 kadar 6zgiil belirti ve davranisi degerlendirir. Her bir belirtiyi
degerlendirmek i¢in belirti tarayict sorular ve degerlendirme Olgiitleri verilmistir.
Tarama goriigmesi ile pozitif belirtiler varsa tan1y1 dogrulamak amaciyla 5 tan1 alaninda
ek puanlama yapilmaktadir: Duygulanim Bozukluklari, Psikotik Bozukluklar,
Anksiyete Bozukluklari, Davranis Bozukluklari, Madde Kotiiye Kullanim1 ve Diger
Bozukluklari her bir ek belirti listesi, bozuklugun simdiki ve gecmisteki en agir
ataklarin1 degerlendirmek iizere olgiitler icermektedir. Major Depresyon, Distimi, Mani,
Hipomani, Siklotimi, Bipolar Bozukluk, Sizoaffektif Bozukluklar, Sizofreni,
Sizofreniform Bozukluk, Kisa Tepkisel Psikoz, Panik Bozukluk, Agorafobi, Ayrilik
Anksiyetesi Bozuklugu, Kaginma Bozuklugu, Ozgiil Fobi, Sosyal Fobi, Asiri
Anksiyete/Yaygin Aksiyete Bozuklugu, Obsesif Kompulsif Bozukluk, Dikkat Eksikligi
Hiperaktivite Bozuklugu, Davranim Bozuklugu, Karsit Olma Kars1 Gelme Bozuklugu,
Eniirezis, Enkoprezis, Anoreksiya Nervoza, Bulimia Nervoza, Gegici Tik Bozukluklari,
Tourette Bozuklugu, Kronik Motor ya da Vokal Tik Bozuklugu, Alkol Kotiiye
Kullanimi, Madde Koétiiye Kullanimi, Travma Sonrasi Stres Bozuklugu ve Uyum

Bozuklugu. Cocugun suanki islev bozuklugunu belirlemek i¢in diizenlenen iiciincii
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boliim ise “Cocuklar Icin Genel Degerlendirme Olgegi” olarak adlandirilir. CDSG —
SY’nin Tiirkge ceviri ve geri cevirisi, gegerlilik ve giivenilirlik calismasi Gokler ve
arkadaslar tarafindan yapilmistir. Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Ruh
Sagligi ve Hastaliklar1 Ana Bilim Dali’'nda calisan bir ekip tarafindan ilk olarak
Tiirkge’ye c¢evrilmis ve CDSG — SY Tirk¢e Uyarlamast ortaya c¢ikmistir. Bu
uyarlamanin Ingilizce geri-gevirisi yapildiktan sonra gerekli gdzden gecirme ve
diizeltmeler yapilmistir. Gegerlilik giivenilirlik c¢alismasi Gokler ve arkadaslar
tarafindan (2004) Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Ruh Saghigi ve
Hastaliklar1 Ana Bilim Dali’na basvuran 6-16 yaslar arasindaki 52 ¢ocuk ve ergen ile
yaptlmistir. Cocuk ve ergen psikiyatristleri tarafindan DSM-IV dlgiitlerine gore
konulan, klinik tanilarin CDSG — §Y — T ile yapilan goériisme sonucu konulan tanilarla
olan uyumu (ortak goriis gecerliligi) istatistiksel acidan anlamli bulunmustur. Kappa
degerleri, her iki goriisme arasindaki uyumun disa atim bozukluklar i¢in ¢ok iyi
(0,833), DEHB ve tik bozuklugu i¢in iyi (0,721 ve 0,639), Duygulanim Bozukluklari,
Anksiyete Bozukluklari ve KOKGB igin ise orta derecede (0,561, 0,517 ve 0,458)
oldugunu gostermistir. CDSG — SY — T ile yapilan goriisme sonucu konulan tanilarin
diger bir goriisme ile olan uyumu, istatistiksel agidan anlamli bulunmustur.
Degerlendiriciler arast gilivenilirlik agisindan bakildiginda, kappa degerleri, her iki
goriismeci arasindaki uyumun Disa Atim Bozukluklar1 ve Tik Bozukluklari i¢in ¢ok 1yi
(0,875 ve 0,733), DEHB ve Anksiyete Bozukluklari i¢in iyi derecede (0,681 ve 0,625)
oldugu ortaya konulmustur. Test — tekrar test giivenilirligi acisindan ise her iki goriisme
arasindaki uyumun bu bozukluklarin tiimii icin ¢ok iyi derecede (DEHB i¢in 0,984;
Anksiyete Bozukluklari ig¢in 0,783; Disa Atim Bozukluklar1 igin 0,828; Tik
Bozukluklari i¢in 1,000) oldugu goriilmiistiir (Koroglu, 2005).

Cocukrin Davramislarim Degerlendirme Olgegi (CDDO)
4-18 yas ¢ocuk ve genclerin, davraniglarini degerlendirmek i¢in Achenbach ve
Edelbroch tarafindan gelistirilmistir (Achenbach ve Edelbrock, 1983). Tiirk ¢ocuklari

i¢in uyarlanmasi ve standardizasyonu, Erol ve arkadaslar tarafindan yapilmistir (Erol

ve ark.1995).
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Olgekte ¢ocuklarin duygusal ve davranigsal sorunlarini sorgulayan 118 soru yer
almaktadir. Sorularin yanitlart son 6 aydaki goriilme sikligina gore 0, 1 ya da 2 seklinde
derecelendirilmistir. Sorular kendi aralarinda gruplara ayrilarak cesitli alt olgekleri
olusturur. Sonu¢ olarak ige yonelim (internalizasyon) ve disa yonelim
(eksternalizasyon) seklinde iki ayr1 davranig bigiminin puanlar elde edilir. Sosyal ice
cekilme, somatik yakinmalar ve anksiyete/depresyon alt dlgekleri ige yonelim grubunu;
suca yonelik davraniglar ve saldirganlik alt 6l¢ekleri de disa yonelim grubunu olusturur.
Sosyal sorunlar, diisiince sorunlar1 ve dikkat sorunlar1 alt 6lgekleri ise her iki gruba da
girmeyen alt 6lgeklerdir. Alt 6l¢eklerden elde edilen puanlarin toplami ile toplam sorun

puani elde edilmektedir.

Olgegin tam koydurucu ozelligi yoktur, davramslarin standart bir sekilde
tanimlanmasini saglar. Ebeveynler tarafindan doldurulabilir, sekizden fazla soru bos
birakildiginda dlgek gegersiz olur. Olgegi dolduran kisinin en az ilkokul mezunu olmasi
gerekir. Ebeveynlerin egitim diizeyi yetersiz oldugunda oOlgek goriismeci tarafindan

uygulanabilir. (Ek 3)

Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Ol¢egi(CIYKO)

Cocuklar i¢in yasam kalitesi dlgegi (CIYKO), 2-18 yaslar arasindaki ¢ocuk ve
ergenlerin saglikla ilgili yasam Kkalitelerini Olgebilmek igin Varni ve arkadaglari
tarafindan yaklasik 15 yillik caligma sonucu 1999 yilinda gelistirilmis bir yasam kalitesi
olgegidir. Diinya Saglik Orgiitii’niin tanimladig1 sagliklilik halinin 6zellikleri olan
fiziksel saglik, duygusal islevsellik ve sosyal islevsellik alanlarini sorgulamaktadir.
Bunun yaninda okul islevselligi de sorgulanmaktadir. Puanlama 3 alanda yapilmaktadir.
[k olarak dlgek toplam puani (OTP), ikinci olarak fiziksel saglik toplam puani (FSTP),
ticlincii olarak duygusal, sosyal ve okul islevselligini degerlendiren madde puanlarinin
hesaplanmasindan olusan psikososyal saglik toplam puani (PSTP) hesaplanmaktadir
(Varni ve ark.2001). Genel yasam Kkalitesi dlceklerinden olan CIYKO okul ve hastane
gibi genis popiilasyonlarda, hem saglikli hem de hastaligi olan ¢ocuk ve genglerde
kullanim1 uygun olan 23 maddelik bir yasam kalitesi Olgegidir. Maddeler 0-100
arasinda puanlanmaktadir. Sorunun yaniti higbir zaman olarak isaretlenmigse 100,

nadiren olarak isaretlenmisse 75, bazen olarak isaretlenmigse 50, siklikla olarak
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isaretlenmisse 25, hemen her zaman olarak isaretlenmisse 0 puan almaktadir. CIYKO
toplam puani ne kadar yiiksek ise, saglikla ilgili yasam kalitesi de o kadar iyi
algilanmaktadir (Varni ve ark.2001). CIYKO nin kisa olmasi, yaklasik 5-10 dakikalik
bir siirede doldurulabiliyor olmasi, arastirmaci tarafindan uygulanmasmin ve
puanlamasinin kolay olmasi en 6nemli 6zelliklerindendir (Eiser ve Morse, 2001a, Varni
ve ark.2001). CIYKO’niin giivenilirligini degerlendirmede i¢ tutarlik ¢aligmasi
yapilmis, Cronbach alfa katsayis1 0,93 bulunmus, gecerlik degerlendirmesi i¢in yapi
gegerligine ve klinik gegerligine bakilmistir (Varni ve ark.1999, Eiser ve ark.2000).
CiYKO’niin i¢ tutarh@min yiiksek, gecerli, giivenilir ve duyarli oldugu birgok
calismada gosterilmistir (Varni ve ark.1999, Varni ve ark.2001, Varni ve ark.2002a,
Varni ve ark.2002b, Varni ve ark.2002c, Varni ve ark.2003a, Varni ve ark.2003b).
CIYKO’nii Uneri ve arkadaslar1 (2005) tarafindan 2-4 ve 5-7 yaslar1 icin, Memik ve
arkadaglar1 (2007) tarafindan 13-18 yaslar1 igin Tirkce gegerlilik ve giivenilirlik
calismalart yapilmistir. (Ek 4)

Ebeveyn Tutum Olgegi (ETO)

Anne ve babalarin, 2-6 yas arasindaki ¢ocuklarini yetistirirken gosterdikleri
ebeveynlik davraniglarinin belirlenmesi amaciyla, Demir ve Sendil (2008) tarafindan
gelistirilmistir. Olcegin gelistirilme calismalar1 sirasinda dncelikle demokratik, otoriter,
asir1 koruyucu ve izin verici olmak iizere 4 boyutlu 62 maddelik bir OSlgek
olusturulmustur. Olgek besli likert degerlendirme icermektedir. Olcekte yer alan
maddeler davranig bigimleri seklindedir ve her bir davranis bicimine cevaplayicilar her
zaman ve hi¢bir zaman arasinda degisen bes secenek arasinda yanit vermektedir.
Olusturulan bu &lcek, Istanbul’da bulunan, diisiik, orta ve yiiksek sosyo-ekonomik
diizeyi temsil eden 17 anaokuluna devam eden 2-6 yas arasindaki ¢ocugu olan 420 anne
ve babaya uygulanmistir. Gegerlik ¢alismalari ¢ercevesinde yapilan Temel Bilesenler ve
Varimax Dondirmesi analizleri sonucunda 16 madde Olgekten ¢ikarilmistir. Faktor
analizi sonucunda ortaya c¢ikan dort boyut icerdikleri maddeler gz Oniinde
bulundurularak isimlendirilmistir. Birinci faktor, cocugun ayri bir kisi oldugunu kabul
etmeyi, bagimsiz bir kisilik gelistirmesini ve fikirlerini agikca ifade etmesini tesvik
etmeyi igerdigi i¢in demokratik tutum olarak; ikinci faktor, ¢ocugun ayri bir birey

oldugu kabuliiniin olmayisini, tersine ebeveynin ¢ocugun sahibi oldugu anlayisini, tek
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yonlii iletisimi, baskiyi, kurallara kosulsuz itaati, sozel ve fiziksel ceza gibi konulari
icerdigi i¢in otoriter tutum olarak; ti¢lincii faktdr, ¢ocugun kendi basina yetemeyecegi,
bu nedenle siirekli korunmasi gerektigi inancini, uygun olmayan miidahaleleri, asiri
kontrolii ve ¢ocuga sorumluluk vermekten kaginmay1 i¢erdigi igin asir1 koruyucu tutum
olarak ve dordiincii faktor, cocugun her yaptigini hos karsilama, ¢ok fazla 6zgiirlik
tanima ve c¢ocugu simartma gibi konulari igerdigi igin izin verici tutum olarak
isimlendirilmistir. Bu sekilde demokratik tutuml17 madde, otoriter tutum 11 madde,
asirt koruyucu tutum 9 madde, izin verici tutum 9 madde olmak lizere Olgek 46
maddeyle son halini almistir. Olgekte yiiksek puanlar alt boyutun ait oldugu ebeveynlik
tutumunun baskin oldugunu, diisiik puanlar ise o ebeveynlik tutumunun zayif oldugunu
gdstermektedir. Gegerlik ve giivenirlik analizleri sonuglari, Ebeveyn Tutum Olgegi nin
(ETO), ebeveynlerin cocuklara yénelik tutumlarini degerlendirmede yeterli diizeyde

gecerlik ve giivenirlik degerlerine sahip bir 6l¢ek oldugunu gostermistir. (Ek 5)
VERILERIN ANALIZI

Istatistiksel Analiz i¢in veriler SPSS version 15.0 kullanilarak degerlendirilmistir.

Tanimlayici veriler ortalama ve standart sapma (SS) olarak verildi. Kategorik verilerin

karsilagtirilmasinda Ki-kare/Fisher Exact testi, siirekli verilerin karsilastirilmasinda ise

Bagimsiz T Testi kullanilmistir. P anlamlilik degeri 0,05 olarak kabul edilmistir.
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BULGULAR

Bu ¢alismada arastirma grubu 33 (%56,9) erkek ve 25 (%43,1) kiz ¢ocuktan,
kontrol grubu 30 (%46,2) erkek ve 35 (%53,8) kiz ¢ocuktan olugmaktadir (Tablo 1).
Aragtirma grubu ile kontrol grubu arasinda cinsiyet bakimindan anlamli bir farklilik

bulunmamastir (p>0,05) (Tablo 2).

Tablo 1. Olgularin cinsiyet dagilimlari

Arastirma Grubu (n=58) Kontrol Grubu (n=65)
Say1 (Yiizde) Say1 (Yiizde)
Erkek 33 (56,9) 30 (46,2)
Cinsiyet
Kiz 25 (43,1) 35 (53,8)

Arastirma grubundaki olgularin yas ortalamast 7,3 yil (SS:2,9) olarak
bulunmustur. Arastirma grubundaki olgularin anne ve babalarinda bosanma oOykiisii
yoktu. Annelerin 3’iiniin (%5,2) egitimi yoktu, 29 (%50) anne ilkokul mezunu, 6
(%10,3) anne ortaokul mezunu, 12 (%20,7) anne lise mezunu, 8 (%13,8) anne
yiiksekokul mezunu idi. Babalarin 20’si (%34,5) ilkokul mezunu, 10’u (%17,2) ortaokul
mezunu, 15’1 (%25,9) lise mezunu, 13’1 (%22,4) yliksekokul mezunu idi.

Kontrol grubunun yas ortalamasi1 7,0 yil (SS:0,2) olarak bulunmustur. Kontrol
grubunda 4 (%6,4) gocugun anne ve babasi bosanmisti. Annelerin 24’1 (%43,1) ilkokul
mezunu, 9’u (%13,8) ortaokul mezunu, 21’1 (%32,3) lise mezunu, 11’1 (%16,9)
yiiksekokul mezunu idi. Babalarin 2’sinin (%3,1) egitimi yoktu, 14’ (%21,5) ilkokul
mezunu, 7’si (%10.8) ortaokul mezunu, 23’4 (%35,4) lise mezunu, 19’u (%29,2)

yiiksekokul mezunu idi.

FKU grubu ve kontrol gruplarmin karsilastirmasinda; gruplar arasinda yas,

cinsiyet, anne egitim diizeyi, baba egitim diizeyi, anne ve baba bosanma Oykiisii gibi
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sosyodemografik veriler arasinda anlamli bir fark yoktu (Tablo 2). Ancak anne ve baba

arasinda 1.derece akrabalik anlamli olarak daha yiiksek bulunmustur (p<0,001).

Tablo 2: Arastirma ve kontrol gruplarmmin sosyodemografik veriler a¢isindan

karsilastirilmasi
Arastirma grubu | Kontrol grubu

Sosyodemografik ozellikler (n=58) (n=65) Ki kare P

Say1 (Yiizde) Say1 (Yiizde)
Cinsiyet - kiz cocuk (siklig1) 25 (%43,1) 35 (%53,8) 1,41 AD
Anne-Baba bosanmasi 0 (%0,0) 4(%6,2) 3,68 AD
Anne Egitimi-ilkokul 29 (%50,0 24 (%36,9 6,62 AD
Baba Egitimi- ilkokul 20 (%34,5) 14 (%21,5) 6,01 AD
Anne Baba Akrabaligi — 1. 14 (%24,1) 3 (%4,6) 16,48 <0,001
derece

Ortalama(SS) Ortalama(SS) T P
Yas (ort) 7,3(2,9) 7,0 (0,2) 0,59 AD

AD: Anlaml degil. SS: Standart Sapma.

FKU grubu ve kontrol grubu simdi ve yasam boyu psikiyatrik tanilari agisindan
karsilastirildiginda, psikiyatrik tanilarin hem simidiki, hem de yasamboyu sikliklar

acisindan, gruplar arasinda anlaml bir fark saptanmamistir (Tablo 3).
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Tablo 3: Arastirma ve kontrol gruplarimin yasamboyu psikiyatrik tanilarinin

karsilastirilmasi
Arastirma grubu | Kontrol grubu
(n=58) (n=65) Ki kare P
Say1 (Yiizde) Say1 (Yiizde)

DEHB 12 (%20,7) 12 (%18,5) 0,50 AD
KOKGB 2 (%3,4) 3 (%4,6) 0,10 AD
Eniiezis Nokturna 5 (%8,6) 7 (%10,8) 0,16 AD
Seperasyon Anksiyetesi 4 (%6,9) 7 (%10,8) 6,03 AD
Ozgiil fobi 4 (%6,9) 3 (%3,1) 0,96 AD
OKB 1(%1,7) 3 (%4,6) 0,81 AD
Tourette Bozuklugu 0 (%0,0) 1(%1,5) 0,90 AD
Sosyal Anksiyete 2 (%3,4) 3 (%4,6) 0,10 AD

Bozuklugu

AD: Anlamli degil. DEHB: Dikkat Eksikligi Hiperaktivite Bozuklugu KOKGB: Karsit olma- Karsit

Gelme Bozuklugu, OKB: Obsesif Kompulsif Bozukluk.

Calismamizdaki olgularin yasamboyu psikiyatrik tanilarma bakildiginda, 12
(%20,7) olgu DEHB, 2 (%3,4) olgu KOKGB, 5 (%8,6) olgu eniirezis nokturna, 1
(%1,7) olgu separasyon anksiyetesi, 4 (%6,9) olgu 6zgiil fobi, 1 (%1,7) olgu OKB, 2

(%3,4) olgu sosyal anksiyete bozuklugu tanisi almigtir. Kontrol grubunun yasamboyu
psikiyatrik tanilari degerlendirildiginde; 12 (%18,5) olgu DEHB, 3 (%4,6) olgu
KOKGB, 7 (%10,8) olgu eniirezis nokturna, 7 (%10,8) olgu separasyon anksiyetesi
bozuklugu, 3 (%3,1) olgu 6zgiil fobi, 3 (%4,6) olgu OKB, 1 (%1,5) olgu Tourette

bozuklugu, 3 (%4,6) olgu sosyal anksiyete bozuklugu tanisi almistir. Aragtirma ve




kontrol gruplart arasinda psikiyatrik bozuklarin goriilme siklig1 acisindan anlaml fark

bulunmamastir.

Gruplarin  Yasam  Kalitesi Olcegi ebeveyn bildirimleri  agisindan
karsilastirilmasinda; arastirma grubunun fiziksel saglik toplam puani, kontrol
grubundan anlamli olarak daha yiiksek (p=0,006), duygusal alt 6lgek puan ortalamasi
ise anlamli olarak daha diisiik (p=0,035) bulunmustur. Gruplar arasinda sosyal, okul alt

Olcek puanlari, psikosoyal toplam puani ve dlgek toplam puani agisindan anlamli bir

fark yoktu (Tablo 4).

Tablo 4: Yasam Kkalitesi olcegi ebeveyn bildirimleriile elde edilen sonuglarin

arastirma ve kontrol gruplar1 arasinda karsilastirilmasi

Arastirma grubu | Kontrol grubu
(n=58) (n=65) T P
Ortalama (SS) Ortalama (SS)
YKE- fiziksel 94,7 (12,4) 87,8 (14,9) 2,79 0,006
YKE- duygusal 79,8 (14,5) 85,1 (13,1) -2,13 0,035
YKE- sosyal 92,8 (16,8) 91,4 (12,2) 0,52 AD
YKE- okul 82,1 (17,8) 87,1 (48,8) -0,69 AD
YKE- psikososyal 85,0 (12,5) 85,8 (12,8) -0,54 AD
YKE- toplam 88,4 (11,7) 86,6 (11,7) 0,84 AD

YKE: Yasam Kalitesi Olgegi-Ebeveyn ~AD: Anlamli degil. SS: Standart Sapma.

Gruplarm Yasam Kalitesi Olcegi Cocuk bildirimleri agisindan karsilastirilmasinda;
aragtirma grubunun fiziksel saglik toplam puani, kontrol grubundan anlamli olarak daha
yiikksek (p=0,002) bulunmustur. Gruplar arasinda duygusal, sosyal, okul alt &lgek
puanlari, psikosoyal toplam puani ve 6lgek toplam puanmi agisindan anlamli bir fark

yoktu (Tablo 5).
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Tablo 5: Yasam Kkalitesi olcegi cocuk bildirimleri ile elde edilen sonuglarin

arastirma ve kontrol gruplar1 arasinda karsilastirilmasi

Arastirma grubu | Kontrol grubu
(n=58) (n=65) T P
Ortalama (SS) Ortalama (SS)
YKC- fiziksel 94,8 (11,1) 87,3 (14,7) 3,20 0,002
YKC- duygusal 82,7 (13,8) 84,9 (13,2) -0,88 AD
YKC- sosyal 92,9 (15,7) 91,4 (12,4) 0,57 AD
YKC- okul 83,3 (16,2) 87,0 (48,8) -0,50 AD
YKC-psikososyal 86,4 (12,1) 85,7 (12,4) -0,52 AD
YKC- toplam 89,6 (10,7) 86,4 (11,6) 1,57 AD

YKE: Yasam Kalitesi Olcegi-Cocuk  AD: Anlamh degil. SS: Standart Sapma.

Gruplarin ¢ocuklarin davranislarini degerlendirme 06l¢egi puanlari agisindan
karsilastirilmasinda; arastirma grubunun ige yonelim (<0,001), disa yonelim (<0,001),
toplam sorun puani (<0,001), sug¢a yonelik davranislar (0,012), sosyal ice doniikliik
(<0,001), Dbedensel yakinmalar (<0,001), saldirgan davramiglar (<0,001),
anksiyete/depresyon (<0,001), sosyal sorunlar (<0,001), diisiince sorunlar1 (<0,001),
dikkat sorunlar1 (p=0,025) alt 6l¢ek puan ortalamalari, kontrol grubundan anlamli olarak

daha diisiik bulunmustur (Tablo 6).
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Tablo 6: Gruplarin Cocuklarin Davranmislarim Degerlendirme

Acisindan Karsilastirilmasi

Olcegi Puanlan

FKU grubu Kontrol grubu
(n=58) (n=65) T P

Ortalama (SS) | Ortalama (SS)
Ice Yonelim 47,0 (6,8) 53,3 (10,1) -6,58 <0,001
Disa Yonelim 39,5 (5,5) 47,9 (8,4) -4,02 <0,001
Toplam sorun puani 41,9 (5,9) 51,1 (8,8) -6,87 <0,001
SugaYonelik Davranislar 53,1 (4,6) 55,5 (5,5) -2,12 0,012
Sosyal Ice Déniikliik 50,1 (0,3) 51,5 (2,8) -3,80 <0,001
Bedensel Yakinmalar 50,1 (0,7) 52,6 (4,8) -4,10 <0,001
Saldirgan Davranislar 50,2 (0,7) 53,0 (5,1) -4,38 <0,001
Anksiyete/ Depresyon 51,8 (3,2) 56,1 (6,3) - 4,83 <0,001
Sosyal Sorunlar 51,3 (4,2) 53,7 (6,0) -2,58 <0,001
Diisiince Sorunlari 51,1(2,7) 55,5 (6,3) -5,06 <0,001
Dikkat Sorunlari 53,1 (5,3) 55,6 (6,7) -2,26 0,025

34




60

55

50

45

40

35

Sosyal Ice Déniikliik
Bedensel Yakinmalar
Anksiyete/Depresyon
Sosyal Sorunlar
Diislince Sorunlari
Dikkat Sorunlari

Suca Yonelik Davranislar
Saldirgan Davranislar
Ice Yonelim

Disa Yonelim

Toplam Sorun Puani

e=¢==(0lgu Grubu esll=Kontrol Grubu

Sekil 1. Cocuklarin Davramslarim Degerlendirme Olcegi puanlarinin grafik

diizeni ile gosterilmesi

Arastirma ve kontrol grubundaki 4-6 yas arasindaki olgularin ebeveynlerine,
Ebeveyn Tutum Olgegi verilmistir. Gruplarmm Ebeveyn Tutum Olgegi puanlari
acisindan karsilastirilmasinda; arastirma grubunda, izin verici alt 6lgek puan ortalamasi,
kontrol grubundan anlamli olarak daha yiiksek (p=0,020), demokratik alt 6lgek puan
ortalamast ise anlamli olarak daha diisiik (p=0,022) bulunmustur. Gruplar arasinda

koruyucu ve otoriter 6lgek puan ortalamasi agisindan anlaml bir fark yoktu (Tablo 7).
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Tablo 7: Arastirma ve Kkontrol gruplarinin ebeveyn tutum olgcegi puanlar

acisindan karsilastirilmasi

Arastirma grubu | Kontrol grubu
(n=30) (n=30) T P
Ortalama (SS) Ortalama (SS)
ETO- Izin verici 22,2 (3,7) 19,9 (3,5) 2,39 0,020
ETO- Koruyucu 34,8 (5,6) 32,6 (5,4) 1,46 AD
ETO- Demokratik 65,9 (10,5) 72,7 (11,3) -2,35 0,022
ETO- Otoriter 21,8 (5,2) 22,2 (8,9) -0,21 AD
ETO: Ebeveyn Tutum Olgegi  AD: Anlamli degil.
80
70
60
50
40 H Olgu Grubu
m Kontrol Grubu
30
20
10
0
izin verici koruyucu demokratik otoriter

Sekil 2. Ebeveyn Tutum Olgegi puanlarinin grafik diizeni ile gosterilmesi
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Arastirma grubundaki FKU’lii olgularin 47°si (%81) diizenli olarak poliklinik
kontrollerine gelirken, 11 olgu (%19) kontrollere diizenli olarak gelmemekteydi.
Aragtirma grubundaki olgular kan verme sikliklarina goére 3 gruba ayrilmistir. Son bir
yildaki kan verme siklig1 %80°nin iistiindeki olgular 1yi, %50-80 arasindaki olgular orta,
%350’nin altindaki olgular k6tii kan verme sikligi olarak kabul edilmistir. Kan verme
siklig1 olarak; 31 olgu (%53,4) 1iyi, 13 olgu (%22,4) orta, 14 olgu (%24,1) kotii
ozellikteydi. Tedavi kilavuzlarinda yasa, FKU niin tipine gore onerilen FA {ist siniri
degismektedir (Schweitzer, Krantz ve ark. 2000). Bu baglamda ¢alismamizdaki olgular
gruplandirilmistir. Kan FA diizeyi sonuglarina gore degerlendirildiginde; yasa gore
onerilen FA iist sinirin1 gegme oranit %20°den daha az ise iyi kontrollii, %20-50
arasinda orta, %50’den fazla siklikta onerilen kan FA diizeyini gegenler kotii kontrollii
olarak gruplandirilmistir. Buna gore; 27 olgu (%46,6) iyi, 12 olgu (%20,7) orta, 19 olgu
(%32,8) ise kotii diizeydeydi.

Arastirma grubundaki olgularin; poliklinik kontrollerine gelme sikligi, kan FA

degerleri, kan verme sikliklar1 ile psikiyatrik bozukluk oranlari, yasam kaliteleri,

sorunlu davranig puanlari ag¢isindan anlamli bir iliski bulunmamustir.
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TARTISMA

Bu ¢alismada FKU tanis1 alan ¢ocuk ve ergenler ile bilinen herhangi bir kronik
hastalig1 bulunmayan ¢ocuklar sergiledikleri duygusal ve davranigsal sorunlar, yasam
kaliteleri, psikiyatrik bozukluklarin goriilme sikligi ve ebeveyn tutumlari agisindan

karsilastirilmistir.

FKU grubu ve kontrol gruplarmnm karsilastirmasinda; gruplar arasinda yas,
cinsiyet, anne egitim diizeyi, baba egitim diizeyi, anne baba bosanma Oykiisii gibi
sosyodemografik veriler arasinda anlamli bir fark bulunmamaistir. Yapilan ¢aligmalarda
Tiirkiye’de akraba evliliginin sik olmasi nedeniyle yiiksek oranda FKU goriildiigii
bildirilmistir (Balc1 ve ark.1989). Arastirma grubumuzda bununla uyumlu olarak anne-

baba arasinda 1.derecede akrabalik anlamli olarak daha fazla bulunmustur.

Calismamizda, arastirma grubundaki olgularin %20,7’sinin DEHB tanis1 aldigi
goriilmiistir. FKU ve DEHB, her iki bozuklukta da prefrontal kortekste dopamin
seviyesinin diisiik olmasi nedeniyle teorik olarak iligkili goriilmektedir (Diamond ve
ark.1997). Erken tan1 alan ve diyete devam eden FKU’lii olgularda DEHB sikligmin
normal populasyona gére 2,5 kat, annede FKU oldugunda ise 8 kat arttigin1 bildiren
calismalar bulunmaktadir (Antshel ve Waisbren, 2003). Calismamizda da FKU
olgularinda DEHB sikliginin normal popiilasyona gore artmis oldugu goriilmektedir.
Literatiirde, ¢ocuk ve ergenlerde DEHB siklig1 %5-10 olarak bildirilmektedir (Faraone
ve ark.2003). Ancak ¢alismamizda kontrol grubunda da DEHB sikliginin yiiksek olmasi
nedeniyle, FKU ve kontrol gruplari arasinda, DEHB siklig1 acisindan anlamli bir
farklilik bulunmamistir. Gruplar arasinda yasamboyu psikiyatrik bozuklarin goriilme

siklig1 agisindan anlamli fark bulunmamustir.

Erken tan1 konan ve tedaviye devam eden FKU’lii ¢cocuk ve ergenlerin yasam
kalitelerinin ve psikolojik durumlarinin degerlendirildigi bir ¢aligmada, erken tani
konan ve metabolik kontrolii iyi olan FKU’lii ¢ocuk ve ergenler ile saglikli kontrol
grubu karsilastirilmistir. FKU olgularinin sadece pozitif duygulanimlarinin daha diisiik
oldugu, diger tiim alanlarda kontrol grubuna gore fark olmadigi goriilmistiir. Ayni
calismada CDDO ile FKU’lii grup ile saglikli kontrol grubu karsilastirildiginda, FKU’lii
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grupta ice yonelim ve disa yonelim sorun puanlari, kontrol grubuna gore anlamli olarak
daha diisiik bulunmus, toplam sorun puan1 FKU’lii grupta daha diisiik olmasina ragmen

istatistik olarak anlamli bulunmamustir (Landolt ve ark.2002).

Bizim calismamizda da bu ¢alismayla uyumlu olarak, FKU’lii grupta CDDO’de
hem toplam sorun puani, hem de ice yonelim, disa yonelim ve tiim alt 6l¢ek puanlari

kontrol grubuna gore anlamli olarak daha diisiik bulunmustur.

Kronik hastaligi olan ¢ocuklarin yaklasik yarisinda yasam kalitesinde bozulma
bildirilmektedir (Hatzmann ve ark.2008). Bu c¢alismalarin ¢cogunda kalp hastaligi, atopik
dermatid, inflamatuar bagirsak hastaligi olan gocuklar degerlendirilmistir. FKU’lii
¢ocuklarin yasam kalitesine dair ¢ok az veri bulunmaktadir (Arafa ve ark.2008, Meads
ve ark.2005). FKU’lii ¢ocuklar ile saglikli kontrol grubu ve baska bir kronik hastali
olan ¢ocuklarin yasam kalitesi ebeveyn bildirimleri agisindan karsilastirdiginda, FKU’lii
olgularin yasam Kalitesinin baska bir kronik hastaligi olan ¢ocuklara gore daha iyi
oldugu bildirilmistir (Hoedt ve ark.2011). FKU’niin diyet ve tedaviye yanitinin diger
kronik hastaliklara gore (diyabet, konjenital kalp hastaligi) daha iyi olmasi, hastaligin
gidisinin uygun miidahale ve izlemle birlikte 1yi olmasi, yasam beklentisinin saglikli
gruba yakin olmasi nedeniyle yasam kalitesinin olumsuz etkilenmedigi diisiiniilmektedir

(Fidika ve ark.2013).

Calismamizda, FKU’lii olgularin yasam kalitesi hem ebeveyn hem cocuk
bildirimleri a¢isindan kontrol grubu ile karsilastirilmistir. Yasam Kkalitesi ebeveyn
bildirimi agisindan karsilastirildiginda; FKU grubunun fiziksel saglik toplam puani,
kontrol grubundan anlamli olarak daha yiiksek bulunurken, duygusal alt dl¢cek puan
ortalamasi anlamli olarak daha diisik bulunmustur. FKU’de duygusal iyilik hali
olumsuz yonde etkilenebilmekle beraber; bunun herhangi bir davranigsal soruna yol
acmadigi, sorunlu davranis ve psikiyatrik bozukluk sikligin1 artirmadigi goriilmiistiir.
Bu bulgular, erken tedaviye baslayip diyet rejimine uyan olgularin degerlendirildigi
daha onceki ¢aligmalarla uyumludur (Griffiths ve ark.1997, Weglage ve ark.1996).
Fizksel saglik toplam puam, FKU grubunda daha yiiksek bulunmustur. Bu sonucun,
cocuklarindaki kronik hastalik nedeniyle, ailelerin asir1 koruyucu ebeveyn tutumuyla ve

cocuklarina daha az sorumluluk vermeleri ile iliskili oldugu diisiiniilmiistiir. Yapilan bir
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calismada, kronik hastalikli ¢ocugu olan anne ve babalarin, hasta ¢ocuklarina kars1 daha

fazla ilgili olduklari, zor isleri yapmalarina izin vermedikleri goriilmiistir (Gallo ve

ark.1991).

Baska bir calismada, eriskin FKU’lLi  olgular ve saghkli kardesleri
karsilagtirildiginda, psikososyal iyilik halleri agisindan fark olmadigi goriilmistiir (Ris
ve ark.1997). Bu dogrultuda, metabolik kontrol iyi oldugunda, diyet rejimine
uyuldugunda FKU’niin saglikla ilgili yasam kalitesini olumsuz etkilemedigi, olgularin
psikolojik uyumlarmnin iyi oldugu soylenebilir. Arastirma grubumuzdaki FKU’lii
olgular erken tanili ve diyet rejimine iyi uyum saglamislardi. Taninin dogumdan kisa
slire sonra konmasi ile birlikte, aile gocugunun uygun gelisimi ile ilgili daha fazla bilgi
edinmekte, hastaligin tedavi edilmedigindeki olumsuz sonuclar1 bilerek daha temkinli
olmaktaydi. FKU’lii ¢ocuklarda hayatlariin basinda bu durumla yasamay1 dgrenmekte,
kendi beslenmeleri ile ilgili farkindalik ve sorumluluk kazanmaktaydilar. Diizenli kan
FA diizeyi kontrolii ile iyi metabolik kontrol siirdiiriilmekteydi. Yiiksek kan FA diizeyi
saptandiginda, hemen aile yakin kontrole cagrilmakta; diyetisyen, ¢ocuk hekimi ve
ihtiyag duyuldugunda cocuk psikiyatrisi ile is birligi saglanmaktaydi. Diyete uyum
giicligii olan olgular ve aileleri igin bilgilendirici egitimler diizenlenmekteydi. Bu
sayede, yakin takip ile birlikte olgular ve aileleri gerekli destegi bulabilmekteydi.
FKU’lii olgularin ve ailelerinin dogru bas etme stratejilerini gelistirmeleri ile normal
yasam Kkalitelerinin ve psikolojik iyilik hallerinin korunmasi miimkiin olabilecegi

gorilmiistiir.

Anne ve babalarin ¢ocuklarina karsi tutumlarini, ailenin sosyoekonomik
durumu, g¢ocuk sayisi, cinsiyeti, anne baba arasindaki iligkinin niteligi, kiiltiirel
ozellikler (Aydogmus, 2001), ¢ocugun bir hastaliliginin bulunup bulunmamasi gibi
etkenler belirlemektedir (Biikiilmez ve ark.2007). Cocukta kronik bir hastaligin
varligimin anne baba tutumlarini etkileyebilecegi bildirilmistir (Nagano ve ark.2010).
Cocuklarin hastaliklariyla nasil bas ettikleri konusunda anne baba tutumlarinin énemli
oldugu ve incelenmesi gerekli goriilmektedir (Ward ve ark.2011). Bazi anne babalar,
kronik hastalig1 olan ¢ocuklarini asir1 sekilde korumakta, daha az demokratik tutum ve
daha fazla izin verici tutum sergilemektedir (Er, 2006). Yapilan bir ¢aligmada obezite,

diyabet ve gelisim geriligi tanist alan ¢ocuklarin annelerinin kronik hastaligi olmayan
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cocuklarin annelerine gore daha fazla izin verici bir tutuma sahip oldugu gorilmistiir.
Baska bir ¢aligmada, gelisim geriligi tanisi alan ¢ocuklarin annelerinin hem otoriter hem

de izin verici anne baba tutumunu sergiledikleri bulunmustur (Keser ve ark.2012).

Calismamizda, Ebeveyn Tutum Olgegi ile elde edilen puanlar arastirma ve
kontrol gruplari arasinda karsilastirildiginda; arastirma grubundaki olgularin ailelerinde
izin verici alt 6l¢ek puan ortalamasi, kontrol grubundan anlamli olarak daha yiiksek,
demokratik alt Olcek puan ortalamasi ise anlamli olarak daha diisiik bulunmustur.
Koruyucu tutum puaninin FKU grubunda daha yiiksek oldugu gériilmiis, ancak kontrol
grubuna gore anlamli fark bulunmamustir. FKU’li olgularin ebeveynleri; cocuklarina
kars1 daha ilgili, hassas davranmakla birlikte, onlar1 zor islerden uzak tutmakta,
koruyucu tutum sergilemektedir. FKU’li g¢ocuklarin siki diyet rejimleri nedeniyle;
aileler hem cocuklarin1 yakin takip etmekte, denetlemekte, hem de ¢ocuklarina karsi

diyet konusu disindaki alanlarda daha toleransli ve hosgoriilii davranabilmektedir.

Yapilan c¢alismalarda kan FA diizeyi ile psikiyatrik bozukluklarin, yasam
kalitesinin iliskili oldugu bildirilmektedir. Ancak FKU’li olgularda; psikiyatrik
bozukluklarin, davranis sorunlarinin 6zellikle yasamin ilk bir yilindaki metabolik
kontrol 1ile yakin iligkili oldugu bildirilmektedir (Landolt ve ark.2002). Bizim
calismamizdaki FKU’li olgularin; poliklinik kontrollerine gelme sikligi, kan FA
degerleri, kan verme sikliklari ile psikiyatrik bozukluk gériilme sikligi, yasam kaliteleri,
sorunlu davranig puanlart agisindan anlamli bir iliski bulunmamistir. Arastirma
grubumuzdaki olgulara, dogumdan sonraki ilk ayda taninin konmus olmasi ve ilk bir yil

diizenli kontrole gelmis olmalari ile bu sonuglarin iliskili oldugu diisiiniilm{isttir.
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SONUC

“Fenilketoniiri Tanil1 Cocuk ve Ergenlerde Psikiyatrik Bozukluklarin, Yasam
Kalitelerinin ve Ebeveyn Tutum Stillerinin Degerlendirilmesi” baglikli ¢alismamizda;
FKU tanili olgularda anne baba arasinda 1.derecede akrabaligin sik oldugu bulundu.
FKU olgularinda DEHB sikliginin normal popiilasyona gore artmis oldugu, ancak
kontrol grubuna gore psikiyarik bozukluklarin goériilme sikligmmin artmadigi bulundu.
FKU tanili olgularda davranis sorunlarinim, saglikli yasitlarma gore artmadifi, genel
olarak yasam kalitelerinin olumsuz etkilenmedigi belirlendi. FKU grubundaki olgularin
ailelerinin daha fazla izin verici tutum, daha az demoktarik tutuma sahip olduklari
bulundu. Calismamizda FKU olgularinda; erken tam ve yakim takip ile birlikte
psikososyal iyilik halinin saglandigi, yasam kalitelerinin iyi oldugu bulundu. Bu agidan

bakildiginda FKU’lii olgularda erken tan1 ve yakin takibin énemi goriilmektedir.
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EK3

COCUKLARIN DAVRANISLARINI DEGERLENDIRME OLCEGI

Bu calismada Ayrihk Kaygisi Bozuklugu tamis1 alan c¢ocuklarin davramslarinin
degerlendirilmesi, ailesel ve sosyal etkenlerin belirlenmesi, annelerinin Kisilik 6zellikleri
ve baglanma stilinin Ayrihk Kaygis1i Bozuklugu gelisimindeki etkisinin
degerlendirilmesi amaclanmistir.Calismaya katihm goniilliiliik esasina dayanmaktadir,
katilminiz i¢in tesekkiir ederiz.

Asagida cocuklarin 6zelliklerini tanimlayan bir dizi madde bulunmaktadir.Her bir madde
cocugunuzun su andaki ya da son 6 ay i¢indeki durumunu belirtmektedir.Bir madde
cocugunuz i¢in ¢ok ya da siklikla dogru ise 2, bazen ya da biraz dogruysa 1, hi¢ dogru degilse
0 sayilarini yuvarlak i¢ine aliniz.Liitfen tiim maddeleri isaretlemeye ¢alisiniz.

0: Dogru degil (Bildiginiz kadariyla) 1: Bazen ya da biraz dogru 2: Cok ya da sikhikla dogru

1. Yasindan daha kii¢iik bir ¢ocuk gibi davrantr 0 1 2
2. Allerjisi vardir (Kasinti, dokiintii, goz yasarmast vs.) 0 1 2
3. Cok tartisir 0 1 2
4. Astim1 (nefes darhi@i) vardir 0 1 2
5. Karsi cinsten biri gibi davranar 0 1 2
6. Kakasini tuvaletten baska yerlere yapar 0 1 2
7. Oviiniir, yiiksekten atar, havayapar 0 1 2
8. Dikkatini uzun siire bir konu iizerinde toplayamaz______ 0 1 2
9. Bazi1 diisiinceleri kafasina takar ve bunlar1 aklindan

cikaramaz (agiklaymiz) 0 1 2
10. Yerinde rahat duramaz, ¢ok hareketlidir 0 1 2
11. Yetiskinlerin dizinin dibinden ayrilmaz, onlara ¢ok baghdir 0 1 2
12. Yalnizliktan yakmar 0 1 2
13. Kafas1 kanigiktir, sagkin gortintir 0 1 2
LA, COK aglar 0 1 2
15. Hayvanlara eziyet eder 0o 1 2
16. Bagkalarina eziyet eder, zalimce ve kot davranar 0O 1 2
17. Hayale dalip gider, kendini unutor.______ 0 1 2
18. Bile bile kendine zarar verir ya da intihar girisiminde bulunur 0O 1 2
19. Hep dikkat gekmek ister 0 1 2
20. Esyalarina zarar verir 0 1 2
21. Ailesine ya da bagkalarina ait esyalara zarar verir_______ 0 1 2
22. Evde s6z dinlemez 0 1 2
23. Okulda so6z dinlemez. 0 1 2
24 Istahsizdir, az yemekyer 0o 1 2
25. Diger ¢ocuklarla geginemez 0 1 2



26. Yanlis davranisindan dolay1 su¢lanmis gibi goriinmez
27. Genellikle kiskan¢tar
28. Yenilip icilmeyecek seyleri yer ya da iger

(kum, kil, kalem, silgi gibi) (a¢iklaymiz)
29.Bazi hayvanlardan ve okul dis1 ortamlardan ya da yerlerden
korkar (agiklayiniz)
30. Okula gitmekten Korkar
31. Kétii bir sey diistinmek ya da yapmaktan korkar
32. Miikemmel olmasini gerektigine inanir

34. Bagkalarinin ona zarar verecegini ve kotiiliik yapacagini

dUSUNUr
35. Kendini degersiz hisseder
36. Cok sik bir yerlerini incitir, bas1 kazadan kurtulmaz
37. Cok kavga, doviis eder
38. Onunla ¢ok alay edilir (Arkadaslar1 onunla ¢ok alay eder)
39. Basi belada olan kisilerle dolasar .~~~
40. Olmayan sesler isitir (A¢iklaymiz)
41. Diistinmeden ya da aniden hareket eder(Aklina eseni yapar)
42. Bagkalariyla beraber olmaktansa yalniz kalmayi tercih eder
43. Yalan soyler ve hile yapar
44, Tinaklaring Yer
45. Sinirlive gergindir
46. Kas segirmeleri, tikleri varder
47. Gece kabuslari, korkulu riiyalar1 vardir
48. Diger cocuklar tarafindan sevilmez
49. Kabizhik ¢eker
50. Cok korkak ve kaygilidir
51. Bas donmesi vardur
52. Kendini ¢ok suglu hisseder
53. Asir1 yemek yer
54. Asirt yorgundur
55. Cok kiloludur

h. Diger (AgiKlayiniz)
57. Insanlara fiziksel saldirida bulunur
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63.
64.
65.
66.

67.
68.
69.
70.
71.
72
73.
74.
75.
76.
77.
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79.
80.
81.
82.
83.
&4.
85.
86.
87.
88.
89.
90.
91.
92.
93.
94.
95.
96.
97.
98.
99.

101. Okuldan kagar, dersini asar
102. Hareketsiz ve yavastir, enerjik degildir
103. Mutsuz, iizgiin, ¢okkiin ve bezgindir
104. Cok giirtiltiictidiir
105. Tibbi amag disinda alkol ya da ila¢ kullanir (A¢iklayiniz)

. Yangin ¢ikartir

. Kakasiyla oynar ya da etrafa bulastirir

Bazi hareketleri tekrar tekrar yapar
(tanimlayiniz)
Evden kagar
Cok bagirir, cagirir
Sir vermez, diislincelerini kendine saklar

Cinsel sorunlar1 vardir (A¢iklaymiz)
Gosteristen hoslanir, maskaralik yapar
Cekingen ve iirkektir

Konusma giigliigii vardir (Aciklayiniz)
Bos gozlerle uzun uzun bakar
Evden c¢almalar1 vardir

Acayip, tuhaf davraniglar1 vardir (Aciklayimiz)
Acayip, tuhaf diistinceleri vardir (Agiklayiniz)
Inatc1, somurtkan ve rahatsiz edicidir
Duygu durumunda ani degisiklikler olur
Cok sik kiiser
SUpPheCIdir
Kifirli ve a¢ik sa¢ik konusar
Kendini 6ldiirmekten s6z eder

Baskalariyla ¢ok dalga gecer, alayeder
Ofke nébetleri vardir, cok cabuk 6fkelenir
Cinsel konular fazlaca diisiiniir
Insanlart tehditeder
Parmak emer

106. Etrafindaki esyalara amagsiz olarak zarar vermekten zevk alir
107. Giindiiz altini 1slatir

108. Yatagini 1slatir
109. Sizlanir, mizirdanir
110. Kars1 cinsten olmay1 ister
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111. Ige kapaniktir, baskalariyla birlikte olmak istemez

112. Evhamlidir, herseyi dert edinir
113. Cocugunuzun yukaridaki listede belirtilmeyen baska

sorunu varsa liitfen yaziniz
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EK 4

CocuKlar i¢in Yasam Kalitesi Olcegi

Oyun Cocugu Degerlendirme Formu (2-4 Yas)

Cocugunuzun adi soyadi:

Tarih:

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESI OLCEGI

Oyun Cocugu Degerlendirme Formu (Anne-Baba) (2-4 yas)

Bir sonraki sayfada cocugunuz icin sorun olabilecek durumlarin listesi bulunmaktadir.
Liitfen son bir aylik siire icinde her birinin ¢cocugunuz i¢in ne kadar sorun olusturdugunu

daire icine alarak belirtiniz.

Eger ¢cocugunuz i¢cin hi¢cbir zaman sorun degilse 0
Eger ¢cocugunuz icin nadiren sorun oluyorsa 1
Eger cocugunuz icin bazen sorun oluyorsa 2
Eger cocugunuz icin siklikla sorun oluyorsa 3
Eger ¢cocugunuz icin hemenher zaman sorun oluyorsa 4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.




Son bir ay icinde asagidakiler ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun yaratti?

Hicbir |Nadiren| Bazen | Siklikla | Hemen
Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar Zaman her
Zaman
1. Yiiriimek 0 1 2 3 4
2. Kosmak 0 1 2 3 4
3. Oyun oynamak ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Oyuncaklarini toplamakta yardim etmek 0 1 2 3 4
7. Acisinin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
Hicbir |Nadiren| Bazen | Siklikla | Hemen
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar zaman her
zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiizlinli ya da iizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢ekmek 0 1 2 3 4
5. Endise duymak 0 1 2 3 4
Hicbir |Nadiren| Bazen | Siklikla | Hemen
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar zaman her
Zaman
1. Yasitlari ile oyun oynayamamasi 0 1 2 3 4
2. Yasitlarinin  onunla  oynamak 0 1 2 3 4
istememesi
3.  Yasitlarnn tarafindan alay 0 1 2 3 4
edilmesi
4. Yasitlarinin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
5. Yasitlariyla oyun oynarken geri 0 1 2 3 4

kalmasi

Asagidaki boliimii, eger cocugunuz kres ya da anaokuluna gidiyorsa

doldurunuz.
Hicbir |Nadiren| Bazen | Siklikla | Hemen
Okul ile ilgili sorunlar zaman her
Zaman
1. Kres-anaokulu faaliyetlerini 0 1 2 3 4
yasitlar: gibi yapamamasi
2. Kendini iyi hissetmedigi i¢cin 0 1 2 3 4
Kres-anaokuluna gidememesi
3.Doktora ya da hastaneye gittigi icin 0 1 2 3 4
kres-anaokuluna gidememesi
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Cocuklar i¢in Yagam Kalitesi Ol¢egi Kiiciik Cocuk Ebeveyn Formu

Cocugunuzun adi soyadai:

Tarih:

COCUKLAR iCIN YASAM KALITESI OLCEGI

Kiiciik Cocuk Degerlendirme Formu (Anne-Baba) (5-7yas)

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz i¢in sorun olabilecek durumlarin
listesi bulunmaktadir. Liitfen son bir aylik siire icinde her birinin
cocugunuz icin ne kadar sorun olusturdugunu daire icine alarak

belirtiniz

Eger cocugunuz i¢in hi¢bir zaman sorun degilse
Eger cocugunuz i¢cin nadiren sorun oluyorsa

0
1
Eger cocugunuz i¢cin bazen sorun oluyorsa 2
Eger cocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa 3

4

Eger cocugunuz icin hemenher zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur. Eger herhangi bir
soruyu anlayamazsaniz

litfen yardim isteyiniz.




Son bir ay icinde asagidakiler ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun yaratti ?

Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar Higbir | Nadire | p./en |siklikla Her
Zaman n zaman
1. Bir bloktan fazla ytliriimek 0 1 2 3 4
2. Kogmak 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Ag1r bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Kendi basina dus ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak 0 1 2 3 4
7. Acisinin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar Higbir | Nadire | g, en |siklikla Her
Zaman n zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiizlinli ya da iizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk cekmek 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar Higbir | Nadire | 5. o |sikukia|  Her
zaman n zaman
1. Yasitlari ile gecinememesi 0 1 2 3 4
2. Yasitlarinin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlari tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yasitlarinin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
5. Yagitlariyla oyun oynarken geri kalmasi 0 1 2 3 4
Okul ile ilgili sorunlar Higbir | Nadire Bazen | Sikhikla Her
zaman n zaman
1. Smifta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Bazi seyleri unutmasi 0 1 2 3 4
3.Derslerinden geri kalmasi 0 1 2 3 4
4. Kendini iyi hissetmedigi icin okula gidememesi 0 1 2 3 4
5. Doktora ya da hastaneye gittigi icin 0 1 2 3 4

Okula gidememesi




COCUKLAR ICIN YASAM KALITESI OLCEGI

Kiiclik Cocuk Degerlendirme Formu (5-7 yas)
Gorligmeci icin yonerge:
Simdi sana bazi ¢ocuklar i¢in sorun olabilecek bazi seyler hakkinda
sorular soracagim.
Bunlarin senin igin ne kadar sorun oldugunu 6grenmek istiyorum.
Cocuga sablonu gosterin ve okudukga tepkilerini isaretleyin.
Eger bu senin icin hicbir zaman sorun olmuyorsa, giilen yiizii isaret et.
Egder bu senin i¢in bazen sorun oluyorsa, ortadaki yiizii isaret et.

Eger bu senin igin sik sik sorun oluyorsa asik yiizii isaret et.

Simdi sorulan okuyacagim. Bunlarnn senin i¢in ne kadar sorun oldugunu
gdstermek icin sekilleri isaret et. Haydi bir 6rnek yapalim.

Higbir Bazen | Siklikla
zaman

Parmaklarini siklatmak senin igin zor mudur?

© | | ®

Cocugun soruyu dogru cevaplayip cevaplamadigini anlamak icin parmaklarini
siklatmasini isteyin. Eger cevapla hareket uyusmuyorsa soruyu tekrarlayin.




Son birka¢ haftadir yaptiklarini diisiin.

Her cUmleyi dinle ve bunun senin igin ne derecede sorun oldugunu bana sdyle.

lhdﬂylohddhnmsmmmwdnkhmyaa
wmpwmmmmmmwm

Fiziksel iglevsellik ile ilgili sorunlar

i
|
:

1.YUrumek sana zor gelir mi?

2. Kosmak sana zor gelir mi?

3_Spor ya da egzersiz yapmak sana zor gelir mi?

4._BUyok bir sey kaldirmak sana zor gelir mi?

5. Ougyadabanyoyapmaksanazorﬂeﬁrmi?

6_Evdeki guniuk isleri yapmak sana zor gelir mi? (oyuncaklarini toplamak gibi)

7 Bir yerin acir ya da agnr mi?

8 Oyun oynamak icin kendini yorgun hisseder misin?

c o o O | |o o o
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Duygusal iglevsellik ile ilgili soruniar

1. Korkmus hisseder misin?

2 Uzgun hisseder misin?
3. Kizgin hisseder misin?

4 Uyumakta zorluk ¢ceker misin?

5. Kendine ne olacag konusunda endiselenir misin?
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Bagkalan ile ilgili sorunlar

1. Bagka gocuklarla geginmek senin igin zor mudur?

2. Bagka gocuklar seninle oynamak istemedikierini sdylerter mi?

|3. Difler cocuklar seninle alay ederler mi?

4. Diger cocuklanin yapabildikleri seyleri yapamadigin olur mu?

15. Diger gocuklaria oyun oynarken geri kaiir misin?

o | |o |o o
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Okul ile ilgili soruniar

1. Sinifta dikkatini toplamakta zorlanir misin?

2. Bazi seylen unutur musun?

3._Derslerinden gen kalmamakta zorluk geker misin?

4. Kendini iyl hissetmedigin icin okula gidemedigin olur mu?

5 _Doktora ya da hastaneye gittigin icin okula gidemedigin olur mu?
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COCUKLAR iGiN YASAM KALITESi OLCEGI COCUK FORMU (8-12 YAS)

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESI OLCEGI

Cocuk Degerlendirme Formu (8-12 yas)

Bir sonraki sayfada senin i¢in sorun olabilecek durumlarin listesi
bulunmaktadir.
Liitfen son bir aylik siire icinde her birinin senin icin ne kadar sorun

olusturdugunu daire icine alarak belirt.

Eger senin icin hi¢bir zaman sorun degilse
Eger senin i¢cin nadiren sorun oluyorsa
Eger senin i¢cin bazen sorun oluyorsa

Eger senin icin siklikla sorun oluyorsa

= W N =R O

Eger senin icin hemenher zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsan liitfen yardim iste.




Son bir ay icinde asagidakiler senin icin ne kadar sorun yaratt1?

Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili sorunlar| 2P | Nadire | poen | sikiida H‘lelr:: "

Zaman n zaman
1. Bir bloktan fazla yilirimek bana zor gelir 0 1 2 3 4
2. Kosmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
5. Kendi basima dus ya da banyo yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
7. Bir yerim acir ya da agrir 0 1 2 3 4
8. Enerjim azdir 0 1 2 3 4

L . Hemen

Duygularimla ilgili sorunlar :;g’;; Na‘:re Bazen |Siklikla ] ;;; )
1. Korkmus ya da tirkmiis hissederim 0 1 2 3 4
2. Hiizlinli ya da iizgiin hissederim 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissederim 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢cekerim 0 1 2 3 4
5. Bana ne olacagi konusunda endiselenirim 0 1 2 3 4

L . Hemen

Bagskalan ile ilgili sorunlar ;‘ﬁ:} Na‘;‘re Bazen |Siklikla ] ::1; )
1. Yasitlarimla gecinmekte sorun yasarim 0 1 2 3 4
2. Yasitlarim benimle arkadas olmak istemezler 0 1 2 3 4
3. Yagitlarim benimle alay eder 0 1 2 3 4
4. Yasitlarimin yapabildikleri seyleri yapamam 0 1 2 3 4
5. Yagitlarimla oyun oynarken geri kalirim 0 1 2 3 4

L . Hemen

Okul ile ilgili sorunlar ::’;lb ;Irl Naﬂlre Bazen |Siklikla z:ne:z; i
1. Simifta dikkatimi toplamakta zorlanirim 0 1 2 3 4
2. Bazi seyleri unuturum 0 1 2 3 4
3. Derslerimden geri kalmamak i¢in zorluk ¢ekerim 0 1 2 3 4
4. Kendimi iyi hissetmedigim i¢in okula gidemedigim olur 0 1 2 3 4
5. Doktora ya da hastaneye gittigim icin okula gidemedigim 0 1 2 3 4

olur




COCUKL

AR iCIN YASAM KALITESi OLCEGI EBEVEYN FORMU

(8-12 YAS)

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGI

Cocuk Degerlendirme Formu ( Anne-Baba ) (8-12 yas)

isteyiniz.

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz icin sorun olabilecek durumlarin listesi
bulunmaktadir.
Litfen son bir aylik siire icinde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun

olusturdugunu daire icine alarak belirtiniz.
Eger cocugunuz icin hi¢bir zaman sorun degilse
Eger cocugunuz icin nadiren sorun oluyorsa

0
1
Eger cocugunuz i¢cin bazen sorun oluyorsa 2
Eger cocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa 3

4

Eger cocugunuz icin hemenher zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim




Son bir ay icinde asagidakiler cocugunuz icin ne kadar sorun yaratt1?

Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar ::ﬁz; Nadiren| Bazen | Siklikla H;I:: "
Zaman
1. Bir bloktan fazla ytirimek 0 1 2 3 4
2. Kosmak 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Kendi basina dus ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak 0 1 2 3 4
7. Acisinin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar Hiebir | \adiren| Bazen | Sikiikla H;l:el: '
zaman zZaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiizlinli ya da iizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyku ile ilgili zorluklar 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar HIGbIr |\ tiven| Bazen | Siikda|  her
Zaman zaman
1. Yasitlari ile gegimi 0 1 2 3 4
2. Yagsitlarinin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlari tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yasitlarinin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
5. Yagitlari ile oyun oynarken geri kalmasi 0 1 2 3 4
Okul ile ilgili sorunlar Hiebir | Nadiren| Bazen | Siklikla H;I:: !
Zaman zaman
1. Simifta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Bazi seyleri unutmasi 0 1 2 3 4
3. Derslerinden geri kalmasi 0 1 2 3 4
4. Kendini iyi hissetmedigi icin okula gidememesi 0 1 2 3 4
5. Doktora ya da hastaneye gittigi icin okula
gidememesi 0 1 2 3 4




COCUKL

AR ICIN YASAM KALITESI OLCEGI ERGEN FORMU (13-18 YAS)

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGI

Ergen Degerlendirme Formu (13-18 yas)

isteyiniz.

Bir sonraki sayfada sizin i¢in sorun olabilecek durumlarin listesi
bulunmaktadir.
Liitfen son bir aylik siire i¢cinde her birinin sizin i¢in ne kadar sorun

olusturdugunu daire icine alarak belirtiniz.

Eger sizin icin hi¢bir zaman sorun degilse
Eger sizin icin nadiren sorun oluyorsa
Eger sizin icin bazen sorun oluyorsa

Eger sizin icin siklikla sorun oluyorsa

= W N RO

Eger sizin icin hemenher zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim




Son bir ay icinde asagidakiler sizin icin ne kadar sorun yaratt1?

Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili Higbir |\ oo | o | sikdikda H;‘::“

sorunlar zaman zaman

1. Bir bloktan fazla yilirimek bana zor gelir 0 1 2 3 4

2. Kosmak bana zor gelir 0 1 2 3 4

3. Spor ya da egzersiz yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4

4. Agir bir sey kaldirmak bana zor gelir 0 1 2 3 4

5. Kendi basima dus ya da banyo yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4

6. Evdeki giinliik isleri yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4

7. Bir yerim acir ya da agrir 0 1 2 3 4

8. Enerjim azdir 0 1 2 3 4

Duygularimla ilgili sorunlar HIebir |\, diren| Bazen | Sikiikla H;T: !
zaman zZaman

1. Korkmus ya da tirkmiis hissederim 0 1 2 3 4

2. Hiizlinli ya da iizgiin hissederim 0 1 2 3 4

3. Ofkeli hissederim 0 1 2 3 4

4. Uyumakta zorluk ¢cekerim 0 1 2 3 4

5. Bana ne olacagi konusunda endiselenirim 0 1 2 3 4

Baskalari ile ilgili sorunlar Hiebir |\, diren| Bazen |Siklikla H;l:re i
Zaman zaman

1. Yasitlarimla gecinmekte sorun yasarim 0 1 2 3 4

2. Yasitlarim benimle arkadas olmak istemezler 0 1 2 3 4

3. Yagitlarim benimle alay eder 0 1 2 3 4

4. Yasitlarimin yapabildikleri seyleri yapamam 0 1 2 3 4

5. Yagitlarima ayak uydurmakta zorluk ¢cekerim 0 1 2 3 4

OKkul ile ilgili sorunlar Hicbir |\ diren| Bazen |Siklikla H;I:: i
Zaman zaman

1. Simifta dikkatimi toplamakta zorlanirim 0 1 2 3 4

2. Bazi seyleri unuturum 0 1 2 3 4

3. Derslerimden geri kalmamak i¢in zorluk ¢ekerim 0 1 2 3 4

4. Kendimi iyi hissetmedigim i¢in okula gidemedigim olur 0 1 2 3 4

5. Doktora ya da hastaneye gittigim i¢in okula 0 1 2 3 4

gidemedigim olur




COCUKL

AR iCIN YASAM KALITESi OLCEGI EBEVEYN FORMU

(13-18 YAS)

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGI

Ergen Degerlendirme Formu ( Anne-Baba ) (13-18 yas)

isteyiniz.

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz icin sorun olabilecek durumlarin listesi
bulunmaktadir.
Litfen son bir aylik siire icinde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun

olusturdugunu daire icine alarak belirtiniz.
Eger cocugunuz icin hi¢bir zaman sorun degilse
Eger cocugunuz icin nadiren sorun oluyorsa

0
1
Eger cocugunuz i¢cin bazen sorun oluyorsa 2
Eger cocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa 3

4

Eger cocugunuz icin hemenher zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim




Son bir ay icinde asagidakiler cocugunuz icin ne kadar sorun yaratt1?

Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar ::ﬁz; Nadiren| Bazen | Siklikla H;I:: "
Zaman
1. Bir bloktan fazla ytirimek 0 1 2 3 4
2. Kosmak 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Kendi basina dus ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak 0 1 2 3 4
7. Acisinin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar Hiebir | \adiren| Bazen | Sikiikla H;l:el: '
zaman zZaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiizlinli ya da iizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyku ile ilgili zorluklar 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar HIGbIr |\ tiven| Bazen | Siikda|  her
Zaman zaman
1. Yasitlari ile gegimi 0 1 2 3 4
2. Yagsitlarinin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlari tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yasitlarinin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
5. Yagsitlarina ayak uyduramamasi 0 1 2 3 4
Okul ile ilgili sorunlar Hiebir | Nadiren| Bazen | Siklikla H;I:: !
Zaman zaman
1. Simifta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Bazi seyleri unutmasi 0 1 2 3 4
3. Derslerinden geri kalmasi 0 1 2 3 4
4. Kendini iyi hissetmedigi i¢cin okula gidememesi 0 1 2 3 4
5. Doktora ya da hastaneye gittigi icin okula
gidememesi 0 1 2 3 4
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Ben bir bagkasiyla konusurken ¢ocufumun araya girmesine izin veririm.

g

Cocugumun kendine 6zgii bir bakis agisi oldugunu kabul ederim.

Cocugumla aym fikirde olmadigimiz zaman, benim fikirlerimi kabul etmesi i¢in onu
zorlarim.

Cocugumu, hayatin ufak tefek giigliiklerinden korurum.

Cocufuma bagimsiz olmay Ggrenmesi konusunda yardimer olurum.

Cocuguma, kurallara neden uymasi gerektigini agiklarim,

Cocuguma yaptifs seyin dnemli oldugunu hissettiririm.

Cocugumu, kendisi igin yorucu olabilecek islerden korurum.

Cocugum sz dinlemediginde ona vururum.

Cocugumun iyi ve kétii davranigi karsisinda neler hissettigimi ona agiklarim.

Cocugumu yola getirmek i¢in onu azarlarim.

Cocuguma kars: koruyucu davranirm.

Cocugum iyi davrandiginda onu Sverim.

Cocugumun kisisel goriislerine saygr gosteririm.

Cocugumu bir seyleri kendi bagina yapmasi konusunda cesaretlendiririm.

Arkadaglar ¢ocufuma satagtigi zaman onu korurum.

Cocugumun baskalan konusurken araya girmesine izin veririm.

Cocugumun cinsel konularda sordugu sorulan anlayacagi bir dilde dogru olarak
cevaplarim,

Cocugum yanhs bir sckilde davrandifinda ona bagiririm.

Ebeveynlik konusunda bir yanhs yaptiimda gocugumdan &ziir dilerim.

Cocugumu, kendisi igin zor olabilecek islerden korurum.

(Cocugumun hastalanmasindan endige ederim.

Cocugumun duygulanni serbestge ifade etmesine izin veririm.
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24{Cocugumun istedigi saatte uyumasina izin veririm.

CUMLELER

25|Cocugum yanhs davrandiginda, bunun neden yanls oldugunu ona agiklarim.

2

[

Cocuguma kizdigimda ¢ocufumu cezalandirinm.

27|Fiziksel cezay, ¢ocugumu disipline sokmanin bir yolu olarak kullanirim.

28|Cocugumun hayal kirkhifina ugramamasi i¢in elimden geleni yaparim.

29|Cocugumun biiyiidiikge yeni seyler denemeyi goze almas: gerektigine inanirm.

30|Cocugumun her seyi yapmasina izin veririm.

31{Cocugumun yanhs davranigim gérmezden gelirim.

32|Cocugumu baska ¢ocuklarla kiyaslarim.

33|Cocugumun simarikliklarina gz yumarim.

34|Cocugumu gimartirim.

35|Cocuguma karsi cabuk 6fkelenirim.

36|Cocugum bana bir gey anlatirken soziinii kesmeden dinlerim.

37|Cocuguma bir gey alirken onun da fikrini alirm.

Hicbir zaman boyle degildir|

Her zaman bdyledir
Cogu zaman boyledir
Bazen bdyledir
Nadiren bdyledir

38|Cocugumla her konuyu konugabilirim.

39|Cocuguma karsi sabirsizim.

40|En ufak bir hatasinda, gocugumu cezalandiririm.

4

—

Cocugum i¢in hemen hemen biitiin eglencelerimden fedakarhik ederim.

4

N

Cocugumun kendi bagina becerebilecegi seyleri denemesi i¢in ona firsat tanirim.

Cocuguma bana sormaksizin gahsi egyalarimdan herhangi birini alip kullanmasina izin
43|veririm.

44|Evimizde hangi televizyon programinin izlenecegi, cocugumun istegine gére belirlenir,

45|Cocugumu yapabileceginden fazlasim yapmasi i¢in zorlarim.

46|Cocugumu, onun cesaretini kirabilecek zor islerden uzak tutarim.
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