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1.0ZET

HEPATIK TUTULUMU OLAN GLIKOJEN DEPO HASTALARINDA
BESLENME DURUMUNUN UYKU KALITESINE VE YASAM KALITESINE
OLAN ETKIiSININ INCELENMESI

Bu ¢alisma; hepatik tutulumlu glikojen depo hastaligi (GDH) ile takipli hastalarin
beslenme durumunun, yasam ve uyku kalitesi lizerindeki etkisini degerlendirmek
amaciyla planlanmis ve yiiriitiilmiistiir. Arastirmaya, Cukurova Universitesi Cocuk
Metabolizma ve Beslenme Bilim Dali’nda hepatik GDH tanis1 ile tedavi goren 10-18
yas arasi 24 erkek (%60.0), 16 kadin (%40.0) olmak iizere toplam 40 hasta dahil
edilmistir. Katilimcilarin genel 6zellikleri, saglik bilgileri, beslenme aliskanliklari,
antropometrik dl¢timleri, besin tiiketim kayitlari, biyokimyasal parametreleri, yasam
kaliteleri (Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgegi-CIYKO) ve uyku kaliteleri (Uyku
Kalitesi Olgegi ve Uyku Degiskenleri Anketi-SQS-SVQ) degerlendirilmistir.
Hastalarin %2.5’i GDH Tip 0, %35’ Tip 1, %25’ Tip 111, %7.5°1 Tip VI, %25’i Tip
IX ve %51 1se Tip XI tanisi ile takip edilmektedir. Hastalarin %20.0’1 Glycosade,
%35.0’1 ¢ig misir nisastasi almaktadir; gunlik toplam ¢ig musir nisastasi ve
Glycosade tiiketimi ve viicut agirligi basina tiiketimi sirasiyla 73.8+78.6 g ve 2.2+2.1
g/kg’dir. Uyku kalitesi ve verimliligi ile misir nisastas1 ve Glycosade tiiketimi
arasinda anlamli bir fark bulunmamuistir (p>0.05). Ancak misir nisastasi ve Glycosade
tilketmeyen ya da daha az siklikla tiiketen hastalarin yasam kalitesi puanlar1 daha
yiksek saptanmistir (p<0.05). Ebeveyn ve ¢ocuklarin cevapladigi yasam kalitesi
Olgeginin tiim alt bagliklarinda viicut agirhigi, boy uzunlugu ve beden kitle indeksi
normal olan hastalarin puanlar1 daha yiiksek bulunmustur. Gece boyunca toplam
uyku streleri 500.8+£103.25 dakika olup; GDH tiirleri arasinda uyku siiresi, kalitesi
ve verimliligi agisindan istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05).
Hepatik GDH’li hastalarm yasam Kkalitelerini artirmak i¢in beslenme durumlari
diizenli olarak degerlendirilmeli ve bireye 6zgii beslenme tedavisi programlari

gelistirilmelidir.

Anahtar Kelimeler: Antropometrik 6lglimler, beslenme durumu, GDH, uyku

kalitesi, yagam kalitesi



2. ABSTRACT

INVESTIGATION OF THE EFFECT OF NUTRITIONAL STATUS ON SLEEP
QUALITY AND QUALITY OF LIFE IN GLYCOGEN STORAGE PATIENTS
WITH HEPATIC INVOLVEMENT

This study was planned and conducted to evaluate the effect of nutritional status on
the quality of life and sleep of patients followed up with glycogen storage disease
(GSD) with hepatic involvement. A total of 40 patients, 24 men (60.0%) and 16
women (40.0%) aged 10-18 years, treated with the diagnosis of hepatic GSD in
Cukurova University, Department of Pediatric Metabolism and Nutrition were
included in the study. The general characteristics, health information, nutritional
habits, anthropometric measurements, food consumption records, biochemical
parameters, quality of life (Child Quality of Life Scale-PedsQI) and sleep quality
(Sleep Quality Scale and Sleep Variables Questionnaire-SQS-SVQ) of the participants
were evaluated. 2.5% of the patients are followed up with GSD Type 0, 35% with Type
1, 25% with Type 111, 7.5% with Type VI, 25% with Type 1X and 5% with Type XI.
20.0% of patients take Glycosade, 35.0% take raw cornstarch; Total daily consumption
of raw corn starch and Glycosade and consumption per body weight were 73.8+78.6 g
and 2.2+2.1 g/kg, respectively. There was no significant difference between sleep
quality and efficiency and consumption of corn starch and Glycosade (p>0.05).
However, patients who did not consume corn starch and Glycosade or who consumed
them less frequently had higher quality of life scores (p<0.05). The scores of patients
with normal body weight, height and body mass index were found to be higher in all
sub-headings of the quality of life scale answered by parents and children. The total
sleep duration during the night was 500.8+103.25 minutes, there was no statistically
significant difference between GSD types in terms of sleep duration, quality and
efficiency (p>0.05).In order to improve the quality of life of patients with hepatic GSD,
their nutritional status should be evaluated regularly and individual nutrition therapy

programs should be developed.

Keywords: Anthropometric measurements, nutritional status, GSD, sleep quality,

quality of life.



3. GIRIS VE AMAC

Glikojen, temel olarak karaciger ve iskelet kaslarinda glikozun
depolanmasinda rol alan bir polisakkarit zinciridir (1). Karaciger agirlik¢a en yiiksek
glikojeni icerse de toplam kas kiitlesi karaciger kiitlesinden daha biiyiik oldugu igin
kastaki toplam glikojen kiitlesi karacigerdekinin yaklasik iki katidir (2). Karacigerde
depolanan glikojenin temel gérevi, aglik durumunda dokulara glikoz saglamak, kasta
bulunan glikojenin ise ylksek performansli kas aktivitesi i¢cin ATP’ye substrat
olugturmaktir (3). Gerektiginde bu glikojen polimerleri, glikoz monomerlerine

parcalanarak enerji iiretimi i¢in kullanilabilir.

Glikojen depo hastaligi (GDH), glikojen sentezi ya da kullaniminda rol alan
enzimlerden birinin yoklugu veya eksikligi sonucu olusan, otozomal resesif gecisli
kalitsal karbonhidrat metabolizmasi bozukluklarindan biridir (4). Eksik ya da yetersiz
olan enzimin metabolik yolaktaki yerine goére GDH’nin farkli alt tipleri
tamimlanmaktadir. Genel olarak, GDH tipleri kendi aralarinda hastaligin etkisine gore
kas, hepatik ve jeneralize olarak 3 ana baslikta incelenmektedir. (5). Hepatik tutulumlu
glikojen depo hastaliginin; GDH tip 0, tip I, tip I, tip 1V, tip VI, tip IX ve tip XI
olarak 6 alt tipi bulunmaktadir. Karacigeri etkileyen GDH’lerin tamaminda goriilen
temel klinik semptomlar hipoglisemi, hepatomegali ve biiyiime geriligidir. Bunlara ek
olarak karaciger fonksiyon bozuklugu, laktik asidemi, hiperiirisemi ve hiperlipidemi

gibi Klinik bulgular da gozlenebilir (6).

Patofizyolojinin ¢esitliligi g6z 6niine alindiginda, tedavi Onerileri altta yatan
enzim kusuruna dayali olarak GDH tipleri arasinda farklilik gostermektedir. Beslenme
tedavisi, neredeyse tim GDH turlerinde tedavinin temel dayanagini olusturmaktadir.
GDH'de tibbi yonetimin temel dayanagi, hipoglisemi ataklarmi 6nlemek ve kan sekeri

seviyelerini stabil tutmaktir (7).

Gelistirilmis tedavi Onerileri ile giiniimiizde cogu GDH tanili hasta yetiskinlige
kadar hayatta kalmaktadir. Ancak tedavi dnerilerine ve diyet kisitlamalarma siki sikiya
bagli kalmay1 gerektiren GDH, bozulmus yasam kalitesi ile iligkilendirilebilir (8).
Kronik bir hastalikla yasamak, yalnizca hastaligin semptomlarindan dolay: degil, ayn1
zamanda buyuk bir zorluk olusturabilecek tedavi nedeniyle de bozulmus yasam

kalitesine neden olabilir. Buna ilaveten diyet tedavisinde yer alan gece misir nigastasi



alimi ise gece kesintilerine bagli kotu uyku kalitesi ile iliskilendirilebilir (9). Bu
bilinenlere ragmen; hepatik tutulumlu glikojen depo hastaliginin, ¢ocuklarin yagam
kalitesi ve uyku kalitesi tizerindeki etkisini degerlendiren yapilmis ¢ok az arastirma

vardir.

Bu c¢alisma; hepatik tutulumlu glikojen depo hastaligi ile takipli hastalarin
beslenme durumunun, yasam ve uyku kalitesi zerindeki etkisini degerlendirmek

amaci ile planlanmustir.



4. GENEL BiLGILER

4.1. Glikojen Depo Hastahg

Glikojen depo hastaliklari, glikojen sentezi ya da glikojen pargalanmasi igin

gerekli olan ¢esitli enzimlerin herhangi birindeki bir kusurdan kaynaklanan kalitsal

metabolik bir bozukluktur (10). Enzim eksikliginin saptanma zamanma gére GDH

numaralandirilarak kronolojik olarak smiflandirilir. Tablo 4.1°de GDH’nin 15 alt tipi

tanimlanmustir (10). Cok cesitli klinik belirtiler ve dahil olan gen/enzim ile kendi

aralarinda hastaligin etkiledigi organa gore kas, hepatik ve jeneralize olarak

degerlendirilmektedir. GDH’nin spesifik formuna bagli olarak; hepatomegali,

hiperlaktatemi, hiperlipidemi, hiperiirisemi, kardiyomiyopati, anormal karaciger

enzimleri, hipotoni ve siroz gibi belirtiler gozlemlenebilmektedir (11).

Tablo 4.1. Glikojen Depo Hastalig: Tiirlerinin Siiflandirilmasi

Hastahk Tipi Enzim Kusuru Etkiledigi Klinik Ozellik
Organ
Karaciger
Glikojen depo Glikojen sentetaz Karaciger Ketotik hipoglisemi
hastaligi Tip 0 eksikligi Hiperlaktatemi
Glikojen depo Glikoz 6-fosfataz Karaciger/ Hipoglisemi
hastaligi Tip I eksikligi Bobrek Hiperlipidemi,
Hiperlaktatemi

Glikojen depo Amilo 1,6 glikozidaz Karaciger/ Kas Hipoglisemi
hastaligi Tip III eksikligi Hepatomegali
Glikojen depo Dal kirici enzim Karaciger Karaciger
hastalig1 Tip IV eksikligi enzimlerinde artig
Glikojen depo Glikojen fosforilaz Karaciger Karaciger

hastalig1 Tip VI

Glikojen depo
hastaligi Tip IX

Glikojen depo
hastaligi1 Tip XI

eksikligi
Fosforilaz kinaz
eksikligi

Laktat dehidrogenaz
eksikligi

Karaciger/ Kas

Karaciger

enzimlerinde artig

Hepatomegali
Hepatosteatoz

Hipoglisemi
Hepatomegali
Hiperlaktatemi




Tablo 4.1. (devami)

Hastahk Tipi Enzim Kusuru Etkiledigi Klinik Ozellik
Organ
Kas
Glikojen depo Egzersiz intoleransi
hastaligi Tip V Miyofosforilaz eksikligi Kas Agrih kas kramplari
ve Miyoglobinuri
Glikojen depo Fosfofriiktokinaz Kas/ Eritrosit Egzersiz intoleransi
hastaligi Tip VII eksikligi Miyoglobindiri
Glikojen depo Fosfogliserat mutaz
hastaligi Tip X eksikligi Kas/ Eritrosit Egzersiz intoleransi
Glikojen depo Hipoglisemi,
hastalig1 Tip XII Aldolaz A eksikligi Kas Hepatomegali,
Hiperlaktatemi
Glikojen depo B- enolaz eksikligi Kas Egzersiz intoleransi

hastaligi Tip XIII

Jeneralize
Glikojen depo Asit maltaz eksikligi Jeneralize tiim Kas gligsiizliigii
hastaligi tip II lizozomlarda Kardiyomiyopati
Hipotoni
Lizozomal eksikligi
Danon membran protein 2 Kalp/ Kas Bilinmiyor
eksikligi
Enzim defekti Tim organlarda
Lafora bilinmiyor poliglukozan Bilinmiyor
graniller

4.2. Hepatik Tutulumlu Glikojen Depo Hastahgi

4.2.1. Tanimi

Hepatik glikojen depo hastaliklari, glikojenin karacigerde sentezlenememesi
veya enerji metabolizmasina glikozun girememesi sonucunda olusan hipoglisemi ile
karakterize kalitsal bir hastaliktir. Glikojenin glikoza par¢alanamamasi sonucunda,
karacigerde glikojen birikimi gorilerek karaciger enzimlerinde yiiksekliklere ve
karaciger yaglanmasina neden olabilir (12). Hepatik tutulumlu GDH’lerin tip O, tip I,
tip 11, tip 1V, tip VI, tip IX ve tip Xl olacak sekilde alt tipleri bulunmaktadir. Glikojen
mekanizmasindaki farkli enzimlerde ortaya ¢ikan bozukluklarin neden oldugu GDH

tipleri Sekil 4.1°de gdsterilmektedir.



Glikojen

Glikojen bag kirici enzim

GDH Il Glikojen fosfolaz Glikojen baglayici enzim
GDHVI GDH IV
Glikoz . L
Glikojen (n-1) Glikojen (n+1)

Glikokinaz Glikoz 6 fosfataz Glikojen fosfokinaz Glikojen sentetaz

GDH 0
GDH | GDH IX UDP- Glikoz

Glikoz 1 fosfat

v

Glikoz 6 fosfat [« >

Fosfoglikomutaz

PirGvat
A

Laktat dehidrogenaz
GDH XI

y
Laktat

Sekil 4.1. Glikojen Metabolizmasi Yolagindaki Enzim Kusurlarmin GDH Tipleriyle Iliskisi (13).

4.2.2. Epidemiyolojisi

Dogumda tek tip, evrensel tarama yapilmadigi i¢cin metabolik hastaliklarin
gercek insidansmi belirlemek zordur. Spesifik GDH tiirlerinin bireysel insidansi,
semptomlardaki Ortiisme ve diinyanmn bir¢cok bolgesinde standartlastirilmis 6zel
testlerin olmamasi nedeniyle daha da karmasiktir (2). Bu nedenle nadir metabolik bir
hastalik olan GDH insidans: yaklagik olarak 1:10.000 canli dogum olarak
bilinmektedir (14).



4.2.3. Patofizyolojisi

Glikojenin birincil fizyolojik islevi, glikoz homeostazi i¢in glikojenoliz yoluyla
glikoz saglamaktir. Karaciger depolari, serumda glikoz homeostazini korumak igin
kullanilirken; kas depolari, enerji kaynagi olarak yiiksek egzersiz donemlerinde kaslar
icin glikoz saglamak i¢in kullanilmaktadir (15). Bu fizyolojik islevler bozuldugunda
hipoglisemi, hepatomegali, kas kramplari, egzersiz intolerans1 ve gugsuzlik ortaya
¢ikmaktadir. Baz1 bozukluklar miyokard dokusunu da etkileyerek kardiyomiyopati ve
kardiyak iletim bozukluklarina yol agabilmektedir (16). Glikoz homeostazinin

saglanamamasi, metabolik talepleri karsilamak i¢in alternatif yollar1 tetiklemektedir.

4.2.4. Tamis1

Teshis, klinik belirtilere ve laboratuvar test sonuglarina dayanmaktadir. Ancak
semptomlar1 benzer olabilen c¢esitli GDH tirlerini ayirt etmek igin genellikle
molekdiler analiz gereklidir (17). Glikojen veya enzimlerin seviyesini 6lgcmek igin kas
veya karacigerden bir doku 6rnegini test etmek i¢in doku biyopsisi yapilmalidir. GDH
tanisinda karaciger biyopsisinin rolii daha az yaygimn olsa da literatiir hala karaciger

biyopsisini altin standart olarak kabul etmektedir (14).

4.2.5. Hepatik glikojen depo hastahigimin siniflandirilmasi

4.2.5.1 Glikojen Depo Hastalhig: Tip 0

Glikojen sentetaz enzim eksikligi olarak da bilinen glikojen depo hastaligi tip
0; karacigerde glikojen sentetaz enzim eksikligine bagli olarak ilk defa 1963 yilinda
tanimlanan otozomal resesif kalitimli nadir bir hastaliktir (18). GDH tip O;
hepatomegali gorilmeksizin aglik ketotik hipoglisemi, tokluk hiperglisemi ve laktik
asidemi ile karakterizedir. Diger GDH tiplerinden farkli olarak GDH tip 0’da glikojen
olusturulamadig: i¢in hepatomegali goriilmez (19). Fazla glikoz anaerobik olarak

laktata doniistiiriiliir ve asetil COA yoluyla artan akis hiperlipidemiye yol acar (20).



En 6nemli belirtisi aglik hipoglisemisi olan bu hastaliga eslik eden diger
belirtiler; uyusukluk, yorgunluk, mide bulantisi, kusma ve biiyiime geriligidir (21). Bu
hastalarda birincil amag; mevcut klinik bulgular1 en aza indirgemek veya ortadan
kaldirmaktir.

4.2.5.2. Glikojen Depo Hastahg Tip I

Glikoz 6-fosfataz eksikligi veya Von Gierke hastaligi olarak da bilinen glikojen
depo hastaligr tip I; kan sekeri regiilasyonunda 6nemli role sahip olan glikoz 6-
fosfatazda (G6Paz) fonksiyon bozuklugu sonucu ortaya ¢ikan, ilk defa 1929 yilinda
Alman doktor Edgar von Gierke tarafindan tanimlanan metabolik bir hastaliktir (22).
G6Paz sisteminde 4 farkli enzim formunda bozukluk sonucu ortaya ¢ikan Ia, Ib, Ic ve
Id alt tipleri bulunsa da klinikte en ¢ok Ia ve Ib tiirti karsimiza ¢ikmaktadir (23). GDH
tip Ia’da, G6Paz hidrolitik enziminde, GDH tip Ib’de ise glikoz 6- fosfat translokaz
enziminde eksiklik s6z konusudur (24). Her iki enzim de hem glikojenoliz hem de
glikoneogenezde yer aldigindan her iki yol ile de glikoz iiretilemez, bu nedenle GDH

tip | hepatik GDH'ler arasinda en agir olanidir (8).

GDH tip I, hipoglisemi (ndbetlere yol acabilen), laktik asidoz, hiperlipidemi ve
hiperiirisemi gibi metabolik sonuglara ek olarak karaciger, bobrek ve bagirsak
mukozasinda glikojen birikimine yol agabilir. GDH tip Ib, tip la'dan farkl olarak
notropeni ve notrofil disfonksiyonu ile iliskili tekrarlayan enfeksiyonlarla
karakterizedir (25).

4.2.5.3. Glikojen Depo Hastahg Tip 111

Dallanma enzim eksikligi, Cori veya Forbes Hastaligi olarak da bilinen
glikojen depo hastaligr tip III; iki bagimsiz katalitik aktiviteye sahip 4-alfa
glukanotransferaz ve amilo 1,6 glikozidaz glikojen enzimlerinin eksikligi sonucu
ortaya ¢ikan genetik bir bozukluktur (6). Bu enzim kusurlar glikojenin anormal yapida
birikimine neden olmaktadir. Etkilenen farkli organlara ve glikojen dallanma
enziminin farkli katalitik aktivitelerinin kaybina gére GDH tip Il1, dort tipte (a, b, ¢ ve

d) smiflandirilabilir. Fenotipik olarak; karaciger, kalp ve iskelet kasi tutulumu ile GDH



tip Illa (£ %85) veya sadece karacigerin etkilendigi GDH tip I1lb (z %15) olarak
ortaya ¢ikmaktadir (26).

GDH tip Il tanili hastalarda klinik olarak hepatomegali, aglik hipoglisemisi,
hiperlipidemi, AST ve ALT yiiksekligi gortlmektedir. Hastaligin klinik tablosu GDH
tip | ile benzerlik gostermektedir. Ancak GDH tip III’te, amilo-1,6-glikosidaz eksikligi
glikojenolizle glikoz tretimini engellerken, glikoneogenez ile endojen glikoz tretimi
normal seyreder ve aglik durumunda GDH tip I‘deki kadar siddetli hipoglisemi
olugsmasini 6nler (4). GDH Illa’da kas tutulumuna baglh olarak kreatin kinaz (CK)
konsantrasyonu genellikle yikselir bu nedenle egzersize bagl kas agrisi ve egzersiz
intolerans1 karsilasilan yaygin sikayetlerdendir (27). Bu hastalarda kalp kasi

tutulumuna bagli olarak kardiyomiyopati ve kardiyomegali de olusabilmektedir (4).

4.2.5.4. Glikojen Depo Hastahg Tip IV

Dal kiric1 enzim eksikligi veya Andersen hastalig1 olarak da bilinen glikojen
depo hastalig1 tip IV; glikojen dallanma enzim (GDE) eksikliginin neden oldugu,
etkilenen dokulara zarar verebilen, amilopektin benzeri glikojen (poliglukozan)
birikimine yol agan, nadir goriilen otozomal resesif gegisli bir hastaliktir (28). Ilk
olarak 1956 yilinda Andersen tarafindan "anormal glikojenin depolanmasi ile
karacigerin ailesel sirozu" olarak tanimmlanan karbonhidrat metabolizmasi

bozuklugudur (29).

Klinik bulgulari; hipotoni, kardiyomiyopati, hipertansiyon, hepatomegali,
karaciger fonksiyon bozuklugu ve ilerleyici sirozdur (17). Yasam beklentisi azdur.
Tedavisinde genellikle karaciger nakli planlanir. Nakil yapilmayan olgularda

metabolik kontrol saglanamaz ve geng yaslarda 61im ile sonuclanabilir (30).

4.2.5.5. Glikojen Depo Hastah@ Tip VI

Glikojen fosforilaz eksikligi veya Hers hastaligi olarak da bilinen glikojen depo
hastaligr tip VI, glikojen yikimmda hiz smirlayict basamagi katalize eden hepatik

glikojen fosforilaz enzim eksikligi sonucu olusan otozomal resesif gecisli genetik bir
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hastaliktir (31). GDH tip VI ilk olarak 1959 yilinda Henry-Gery Hers tarafindan rapor
edilmistir (32). GDH tip VI genellikle bebeklik ve ¢ocuklukta ortaya ¢ikan, nispeten
hafif seyirli bir hastaliktir (31). Klinik ve biyokimyasal anormallikler yasla birlikte

diizelme egilimindedir.

Klinik bulgular1; hepatomegali, biiyiime geriligi, ketotik hipoglisemi, yiiksek
hepatik transaminazlar, hiperlipidemi ve diisiik prealblimin seviyesi ile karakterize
edilir (33).

4.2.5.6. Glikojen Depo Hastah@ Tip IX

Fosforilaz kinaz enzim eksikligi olarak da bilinen GDH tip IX; glikojen
yikimmda 6nemli bir roli olan fosforilaz kinaz (PhK) enziminin yetersizligi sonucu
ortaya ¢ikan, X'e bagl veya otozomal resesif bir sekilde kalitilan, vakalarin yaklasik
%25"ini olusturarak en sik goriilen glikojen depo hastaligidir (32). ik olarak Hug ve
digerleri, tarafindan tanimlanan GDH tip IX terimi, kalittm modeli ne olursa olsun,
nihayetinde birincil PhK eksikligi olan hastalar1 tanimlamak i¢in kullanilmistir (34).
Glikojenoliz yolagindaki ilk enzim olan PhK, kas ve karaciger glikojen fosforilazini
fosforile ve aktive etmekten sorumludur (35). GDH tip IX, dort alt tip icerir ve en
yaygin olani, tiim vakalarin %75'ini olusturan X'e bagli bir formdur (GDH tip 1X-alfa)
(36). X'e bagh kalitilan gen PHKAZ2'deki patojenik varyantlar nedeniyle GDH tip 1X
erkeklerde daha yaygin goérilmektedir (32).

Klinik bulgulari; hipertrigliseridemi, hiperkolesterolemi goriilmesiyle olusan
hepatomegali, boy kisaligi, hafif kas hipotonisi, yiikksek transaminaz degerleri ile
karakterizedir (36). Hipoglisemi her zaman belirgin degildir ¢linkii glikoneogenez ve
yag asidi oksidasyonu bozulmamistir ve normal kan glikoz konsantrasyonlari siklikla
korunmaktadir. Hipoglisemi mevcut oldugunda, aglik kosullarinda ketoz ile iliskilidir

(17). Hastalarin semptomlar1 yasla birlikte hafiflemektedir (37).
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4.2.5.7. Glikojen Depo Hastah@ Tip XI

Fanconi-Bickel Sendromu olarak da bilinen GDH tip XI; birgcok dokuda
galaktoz ve glikoz tagmmasindan sorumlu olan glikoz tasiyict 2’nin (GLUTZ2)
kusuruna bagli, baslica karaciger ve bobrekte glikojen birikimi ile karakterize,
otozomal resesif gegisli nadir bir karbonhidrat metabolizmas1 bozuklugudur (38). i1k

olarak 1949'da Fanconi ve Bickel tarafindan tanimlanmistir (39).

Fanconi-Bickel Sendromu (FBS) hastalarindaki klinik 6zellikler; boy kisaligt,
rasitizm, gelisme geriligi, hepatomegali, poliiiri, proksimal renal tiibiiler disfonksiyon
ve osteoporoz ile karakterizedir (40). Karaciger ve bobreklerde anormal glikojen
birikimine bagli olarak glikoz ve galaktoz kullaniminda bozulmaya ve proksimal renal
tubuller disfonksiyona yol acar (17). Biyokimyasal olarak, FBS hastalarinda aglik
hipoglisemisi, tokluk hiperglisemi, glikoz intolerans: ve nadiren diabetes mellitus ile

karakterize glikoz fizyolojisinde disglisemi vardir (38).

4.2.6. Tibbi beslenme tedavisi

Erken tan1 ve uygun tibbi yonetim ile gogu GDH’nin prognozu iyi seyretmedir
(41). GDH'de tibbi yonetimin temel dayanagi, hipoglisemi ataklarini 6nlemek ve kan
sekeri seviyelerini stabil tutmaktir; bu nedenle tibbi beslenme tedavisi GDH’nin temel
tedavisini olusturmaktadir (36). Tibbi beslenme tedavisi; hastanin glisemik durumuna,
mevcut biyokimyasal bulgularina ve antropometrik parametrelerine gore bireye 6zel
planlanmalidir (1). Tibbi beslenme tedavisi, glikojen depo hastaliginin tipine 0zgi

olarak metabolizma alaninda deneyimli beslenme uzmani tarafindan diizenlenmelidir.

4.2.6.1. Glikojen Depo Hastahg Tip 0

Tibbi beslenme tedavisi kapsaminda bu hastalarda hipoglisemiyi dnlemek icin;
diistik glisemik indeksli karbonhidrat diyeti, sik beslenme ve gece ¢ig misir nisastasi
Onerilmektedir. Ayrica kan laktat seviyesini artirabileceginden dolay:r diyet

tedavisinde basit sekerler sinirlandirilmalidir (42).
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4.2.6.2. Glikojen Depo Hastah@ Tip 1

GDH tip 1 hastalarinda hipoglisemiyi Onlemek, metabolik kontroli
iyilestirmek, uygun biiyiimeyi saglamak ve uzun vadeli komplikasyonlar1 ertelemek
icin diyet tedavisi gok 6nemli bir yere sahiptir. Tibbi beslenme tedavisi; lif icerigi
yiksek, kompleks karbonhidrattan zengin (enerjinin %60-70’i) sik beslenme
onerilerini icermelidir (43). Yavas sindirilerek sabit bir glikoz salinimi sagladigi igin
¢ig muswr nisastast hipoglisemiyi Onleyebilmek icin GDH tip I hastalarinda
kullanilmaktadir. Diyette 6nerilen ¢ig misir nisastasi, karbonhidrat yiizdesine dahil
edilerek hesaplanmalidir. Kiigtik cocuklarda, her 3 ila 4 saatte bir viicut agirligi basma
1.6 gram ¢ig musir nigastasi onerilirken daha biiyiik ¢ocuklarda ve yetigkinlerde, viicut
agirhigi bagma 1.7 ila 2.5 gram musir nisastasi tavsiye edilmektedir (22). Galaktoz ve
fruktoz, glikoz-6-fosfata metabolize edildiginden kan laktik asit ve trigliserit
degerlerini yikseltebilir. Bu nedenle laktoz, galaktoz, fruktoz ve sikroz alimlari
diyette siirlandirilmalidir ancak literatlirde miktar kisitlamasi konusunda net bir fikir
birligi yoktur (44). Yapay tatlandiricilarin da metabolik kontrolii etkileyebilecegi
unutulmamalidir. Ozellikle sorbitol, sindirim sirasmda fruktoza doniistiiriiliirken,

diger seker alkollerinin (maltitol vb.) de miishil etkisi olabilir (7).

4.2.6.3. Glikojen Depo Hastahg Tip I1I

Kompleks karbonhidratlar (toplam enerjinin <%50'si) iceren yuksek proteinli
bir diyet (¢ocuklarda 3-4 g/kg/giin ve yetiskinlerde toplam kalorinin %20-30'u) GDH
tip III'lin ana tedavisidir. Pigmemis misir nisastasi veya uzatilmig salinimli formu
(Glycosade), sabit kan sekeri seviyeleri ile aclik toleransini uzatmak i¢in
kullanilmaktadir (45). Yiksek proteinli bir diyet, glikonecogenezi tesvik ederek
hastalarda kan sekeri kontroliinii, biiylime parametrelerini ve miyopatik semptomlari
iyilestirmektedir (46). GDH tip Ill'te glikoz seviyeleri distiigiinde, yag asidi
oksidasyonundan ketonlar olusturulur ve ketonlar alternatif bir yakit gorevi
gormektedir (7). GDH tip III’lin diyet yonetiminde yiiksek proteinli diyetlerin ve hatta
ketojenik diyetlerin olumlu sonuglari oldugu bilinmektedir. Ketojenik diyetle
kardiyomiyopatinin tersine dondiigii, hepatomegali ve miyopatinin diizeldigi

bildirilmistir (7). Ayrica yiiksek yagh bir diyetin CK konsantrasyonlar1 iizerindeki
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olumlu etkisinin, daha diisiik karbonhidrat alimindan ve dolayisiyla kas dokusunda
daha az anormal glikojen birikmesinden veya yagin kas i¢in alternatif enerji substrati
saglama 6zelliginden dolay1 oldugu disiiniilmektedir (47). Hipertrigliseridemisi olan
olgularda; karnitine ihtiya¢ duymadan mitokondriye girip, B-oksidasyonda enerji
kaynag1 olarak kullanilan orta zincirli yag asitlerinin (medium chain triglycerides-
MCT) diyete eklenmesiyle birlikte trigliserit konsantrasyonlarinda g¢arpic1 diisiisler
saglanabilmektedir (4). GDH tip III’te, GDH tip I’den farkli olarak fruktoz ve galaktoz
glikoneogenez yoluyla glikoza metabolize edildiginden diyette laktoz ve fruktoz
kisitlamasi yapilmasima gerek yoktur. Ancak asir1 glikojen depolanmasini ve fazla

enerji alimini engellemek icin siikroz igerigi yliksek besinler de diyette kisitlanmalidir

(4).

4.2.6.4. Glikojen Depo Hastahg: Tip IV

GDH tip IV'te diyet tedavisi igin literatiir yetersizligi vardir. Cogu vaka
raporunda tibbi diyetler hakkinda ayrmtili bilgi yoktur ve resmi kilavuzlar mevcut
degildir. GDH tip IV’te ortaya ¢ikan komplikasyonlara uygun olarak diyet tedavisi
bireysellestirilmelidir. Glikojen birikimini smnirlamak, katabolizmay1r oOnlemek,
biliylime/gelismeyi saglamak ve aglik toleransini iyilestirmek amaciyla glisemik
indeksi yuksek, zengin protein icerikli diyet énerilir gerekirse ¢ig misir nisastasi veya

gece enteral beslenme tibbi beslenme tedavisine eklenebilmektedir (29).

4.2.6.5. Glikojen Depo Hastah@ Tip VI

Hastaliga 6zgii spesifik bir diyet tedavisi bulunmadigi i¢in bu hastalarin
tedavisi, semptomatiktir. GDH tip VI'li bazi hastalar herhangi bir tedaviye ihtiyag
duymayabilir ancak ¢ig musir nisastasi ve protein ile saglanan tibbi beslenme tedavisi
biiylimeyi desteklemekte, dayanikhiligi artirmakta, hipoglisemi ve ketoz dahil

biyokimyasal anormallikleri iyilestirmektedir (31).
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4.2.6.6. Glikojen Depo Hastah@ Tip IX

GDH tip IX’da uygulanan tibbi beslenme tedavisindeki amag; karsilagilan
klinik tablolarin ortadan kaldirilmasimi ya da hafif seyretmesini saglamaktir. Kan
sekerini hizl1 bir sekilde yiikselten basit sekerlerden kaginilmali ve hipoglisemi riskini
Onlemek icin sik araliklarla beslenme Onerilmelidir (37). Ayrica bu hastalarda kas
belirtileri de mevcut olabildiginden yiiksek proteinli diyet, tibbi beslenme tedavisinde

yer almalidir (36).

4.2.6.7. Glikojen Depo Hastahg Tip XI

Diyet tedavisinde temel amag sik beslenmeyle hipoglisemiyi 6nlemek, yeterli
enerji alarak biiyiime gelismeyi siirdiirebilmek ve renal proksimal tiibiiler defektine
bagh elektrolit-glikoz kaybmin telafisi i¢cin gerekli elektrolitlerin disardan
karsilanmasma dayanir (48). Asir1 laktat {iretimini Onlemek igin, kompleks
karbonhidratlardan zengin ve galaktozdan kisith bir diyet tedavisi planlanmalidir (49).
Fruktoz metabolizmasi etkilenmedigi i¢in diyette alternatif bir karbonhidrat kaynagi
olarak fruktoz kullanilabilmektedir. Cig misir nisastas1 ya da Glycosade; Ogiinler
arasindaki 6glisemi siiresini uzatmak i¢in diyete eklenebilmektedir (50). Geg tanili
vakalarda bile, uygun diyet tedavisi ile glikojen depolanmasinda ve karaciger

boyutunda ve azalma goriilmektedir (51).

4.3. Beslenme Durumunun Degerlendirilmesi

Beslenme durumunun degerlendirilmesi; bir bireyin, altta yatan bir durum
nedeniyle beslenme dengesizligi olup olmadigini belirlemek veya beslenme
dengesizligi nedeniyle patolojik bir durum gelistirme olasiliginin olup olmadigini
degerlendirmek i¢in Onemli bir gdstergedir (52). Beslenme durumunun
degerlendirmesi; bireyin beslenme aligkanliklari, 6giin siklig1 ve porsiyon boyutlari
hakkinda bilgi verir. Beslenme durumunu degerlendirmek i¢in en iyi tek bir test
olmadigin1 anlamak 6nemlidir. Bilgi sistematik olarak toplanmali ve toplanan genel

verilere dayali olarak beslenme durumu degerlendirmesi yapilmalidir (52).
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4.4, Uyku Kalitesi

Uyku; yasam kalitesi ve saglik ile dogrudan iligkili, insanin biyo-psiko-sosyal
ve kultirel faaliyetlerini surdirmesinde etkili olan temel bir ihtiyagtir (53). Uyku
kalitesi, uykudan sonra zinde uyanarak yeni bir giine hazir hissetmek olarak
tanimlanmaktadir. Uyku Kalitesi; uyku siresi, uyku gecikmesi, gece basina uyanma
sayist Ve uykunun derinligi gibi 0zellikleri igeren, uykunun fizyolojik ve psikolojik
islevselligini tanimlayan 6znel bir algidir (54). Uyku kalitesi diisiik oldugunda
dikkat/hafiza bozukluklari, duygusal degiskenlikler ve sanrilar olusabilmekte; bu
durum bireylerin c¢alisma hayatini, sosyal hayatini, ekonomik durumunu, genel

saglhigmi ve ruhsal durumunu olumsuz etkileyebilmektedir (55).

Uyku kalitesini 6lgmek igin nesnel ve 6znel yontemler kullanilmaktadir. Uyku
giinliikleri, uyku kayitlar1, uyku skalasi ve anketler subjektif yontemler olarak kabul
edilmektedir. Bu yontemler uyku 6zellikleri konusunda nesnel yontemler kadar yeterli
bilgi vermese de uyku 6zelliklerine iliskin nitel ve nicel veriler saglamakta, ayrica ucuz

ve ulasilabilir olmas1 nedeniyle de daha ¢ok tercih edilmektedir (56).

4.4.1. Cocuklarda uyku kalitesi

Uyku Kalitesi, cocuk ve ergenlerin saglikli gelisimi tizerinde 6nemli bir etkiye
sahip oldugu kadar ¢esitli davranis, duygu ve dikkat gibi nemli glinliik fonksiyonlarin
dizenlenmesinde de etkilidir. Kisa uyku siiresi (6-12 yas arasi ¢ocuklar i¢in <9 saat;
13-18 yas arasi gengler i¢in <8 saat) uyku kalitesini olumsuz etkileyen onemli
unsurlarmdan biridir (57). Yetersiz ve/veya kotl uyku Kalitesinin fizyolojik ve
psikolojik saglik tizerinde negatif etkileri oldugu bilinmektedir (58). Ayrica uyku
yetersizliginin, kisa siireli uyku sikligmin artmasini ve ge¢ yatip erken uyanmanin;

ogrenme kapasitesini, akademik performansi ve ndrodavranigsal iglevleri etkiledigi

bilinmektedir (59).
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4.4.2. Hepatik glikojen depo hastahginda uyku kalitesinin 6nemi

Fiziksel ve psikolojik saglik i¢in gerekli temel fizyolojik gereksinimlerden biri
olan uyku; bireyin yasam kalitesinde 6nemli bir yere sahiptir. Uyku Kalitesi cinsiyet,
sosyoekonomik durum, sigara-alkol tiiketimi, kafeinli icecekler ve kronik hastaliklarin
varligr gibi faktorlerden etkilenmektedir (55). Kronik hastaliklar, erken oliim ve
hastalikta giderek daha yaygin bir rol iistlendiginden, kronik hastaliklarin gelisiminde
ve yonetiminde uyku saghiginm 6énemli bir rolt bulunmaktadir (60). Uyku sikayetleri
hastalar1 hem fiziksel hem de psikolojik olarak O6nemli Olgiide etkiler ve teshis

edilmediginde veya tedavi edilmediginde birgok hastada istirap ile iligkilidir (61).

Hepatik tutulumlu GDH’de g6zlenen hipoglisemi ataklar1 i¢in ideal tedavi sik
beslenmedir. Glikoz stabilizasyonunu saglayabilmek i¢in, yatmadan once ve uyku
aralarinda gece 6giinleri tiketilmesi dnerilmektedir (62). Bu beslenme diizeni gece

kesintilerine bagli uyku bozukluklarma neden olabilmektedir.

4.5. Yasam Kalitesi

Yasam kalitesi; bireyin kendi durumunu, i¢inde bulundugu kiiltiirel yap1 ve
degerler sisteminde algilayis bigimi olarak tanimlanmaktadir (63). Bireyin bedensel ve
ruhsal sagligi, sosyal iliskileri ve bagimsizlik diizeyi yasam kalitesinin temel 6gelerini
olusturmaktadir. Ayrica bireyin beklentileri, hedefleri, kaygilar1 ve standartlar1 da

yasam kalitesinin gostergeleri arasinda yer almaktadir (64).

4.5.1. Hepatik glikojen depo tanih ¢ocuklarda yasam kalitesi

Diinya Saglik Orgiitii (DSO); kronik hastaliklar1, uzun siireli izlem ve bakim
gerektiren, geri doniisiimsiiz patolojik degisimlerle kalici sekeller birakan, hasta
egitimine ihtiya¢ duyulan siiregen hastaliklar olarak tanimlamaktadir (65). Kronik
hastaliga sahip cocuklar; biligsel, fiziksel ve psiko-sosyal gelisim alanlarindaki
zorluklarin yani sira diyet tedavisi uygulama, sik hastane randevular1 veya tekrarlayan
hastane yatiglari, 6lim korkusu, aileden ve arkadaslardan uzun siire ayr1 kalma gibi

durumlarla da yiizlesmek zorunda kalabilmektedir (66). Bu nedenle bu ¢ocuklarda tani
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ve tedavi asamasinda yasam kalitesinin degerlendirilmesi; iyi metabolik kontrolin
saglanmasi, hastaligin prognozunun belirlenmesi ve sekonder komplikasyonlarin

onlenmesi adina 6nemli bir yere sahiptir (63).

Hastaligin takip ve tedavi siirecinde bireyin yasam tarzinda degisiklikler
olusturarak yasam kalitesini dogrudan etkiledigi icin GDH’de yasam kalitesi diizeyi
cok 6nemlidir. Hastalik semptomlarinin bireyi kisitlamasi, faaliyetlerin kati bir sekilde
planlanmasi, sik 6giinler igeren tibbi beslenme tedavisi uygulamasi ve gece tlketilen
¢ig misir nisastasi/Glycosade hepatik glikojen depo tanili gocuklarda yasam kalitesinin

bozulmasina neden olabilmektedir (8).
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5. GEREC VE YONTEMLER

5.1. Orneklemin Belirlenmesi

Bu calisma, Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim
Dali’nda hepatik glikojen depo hastaligi tanisi ile takipli 10-18 yas araliginda olan 40
hasta ile planlanmig ve yiritilmistiir. Calisma protokolii, Ankara Medipol
Universitesi Girisimsel Olmayan Klinik Arastrmalar Etik Kurul Baskanligi 83
numarali Etik Kurul Karar1 ile 04.02.2022 tarihinde onaylanmistir. Etik Kurul Onay

Formuna ait belgeler “Etik Kurul Onay1” kisminda yer almaktadir.

Dahil edilme kriterleri, 10-18 yas arahiginda olup hepatik tutulumlu glikojen
depo hastaligi tanisiyla takipli olmak ve c¢alismaya gonulli katilmak olarak
belirlenmistir. Sorulara cevap veremeyecek herhangi bir rahatsizliga sahip olan
hastalar c¢alismanm disinda birakilmistir. Arastirmaya katilan hastalardan ve
ebeveynlerinden, goniillii olarak caligmaya katildiklarmi ifade eden bilgilendirilmis

gOniilli onam formlar1 almmustir (EK-1).

5.2. Calisma Verilerinin Toplanmasi

Calismada yer alan hastalarin demografik 6zelliklerini saptamak icin veri
toplama formu uygulanmistir (Ek-2). Bu form ile hastalara; yas, cinsiyet ve kisisel
Ozellikleri kapsayan sorular sorulmustur. Tani1 ve tedavi ile iliskili bilgiler de bu forma
not edilmistir. Veriler, hastalar ve ebeveynleri ile karsilikli gortistilerek toplanmistir.
Hastalarm rutin bakilan son biyokimyasal bulgulari, fizik muayeneleri, radyolojik
degerlendirmeleri ve ekokardiyografi raporlari hasta dosyalarindan alinarak veri

toplama formuna kaydedilmistir.

5.2.1. Antropometrik 6lcimler

Arastirmada yer alan bltun hastalarin; viicut agirligi (kg) ve boy uzunlugu (cm)
arastirmaci tarafindan olgiilmiis, beden kitle indeksi (BKIi) hesaplanmis ve veri

toplama formuna kaydedilmistir.
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5.2.1.1. Viicut agirhg: ve boy uzunlugu

Hastalarin viicut agirliklari, ayakkabisiz ve hafif kiyafetleyken (ceket veya
hirka olmaksizin) 0.1 kg hassasiyetli dijital tart1 ile Ol¢iilmiistiir. Boy uzunluklart,
ayaklar birlesik, dik pozisyonda ve ayakkabisiz olarak boy dlcer ile 6l¢tilmiistiir. TUm
hastalarin boy uzunluklar1 santimetre ve viicut agirliklar1 kilogram cinsinden not

edilmistir.

Hastalarin; yasa gore vicut agirligi ve yasa gore boy uzunlugu Z skorlarmin
hesaplanmasinda Cocuk Endokrinoloji ve Diyabet Dernegi tarafindan gelistirilen
“CEDD COZUM” programi kullanilmistir. Bu programda WHO standartlar1 referans
almmistir. Buna gore; yasa gore viicut agirligi ve yasa gore boy uzunlugu Z skorlariin
normal degeri O olup <-2.00 Z skoru olanlar yasa gore beklenenden diisiik viicut
agirhigl/ boy uzunlugu, >+2.00 Z skoru olanlar yasa gére beklenenden fazla vicut

agirhigi/boy uzunlugu olarak Tablo 5.1°de gosterilmistir (67).

5.2.1.2. Beden Kiitle indeksi

Hastalarm boy uzunlugu ve viicut agirligi Olgiimlerine gére BKi= [Vicut
agirhgr  (kg)/boy uzunlugu (m)*boy uzunlugu (m)] formulid uygulanarak
hesaplanmistir. “CEDD COZUM” programinda WHO standartlar1 referans almarak
BKI Z skoru hesaplanmistir. Buna gére; normal deger 0 olup <-2.00 Z skoru olanlar

fazla zayif, >+2.00 Z skoru olanlar obez olarak Tablo 5.1°de gosterilmistir.

Tablo 5.1. 5-19 Yas Grubu Cocuklarda WHO Z Skoruna Gére Antropometrik
Olguimlerin Degerlendirilmesi (67).

Z skor degeri Viicut agirh@ Boy uzunlugu BKI derecesi
<-2SD Cok zay1f Cok kisa Cok zay1f
-2SD<...<-1SD Zayif Kisa Zayif
-1 SD<....<1SD Normal Normal Normal
1 SD<....<2SD Hafif Sigman Uzun Hafif Sisman
>2SD Obez Cok uzun Obez
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5.2.2. Besin tiiketim kayitlar

Hastalarin, bir giind hafta sonu, iki glni hafta igi olacak sekilde t¢ gunluk
besin tuketim kayitlar1 almmustir (Ek-4). Hassas mutfak terazisi olan katilimcilar
tartarak, hassas mutfak terazisi bulunmayanlar ise porsiyon 6lgtleri belirterek besin
tilketim kayitlarin1 doldurmustur. Hastalara ve ailelerine besin tiikketim kayitlarini
eksiksiz tutmalari igin egitim verilmistir. Beslenme Bilgi Sistemleri Paket Programi
(BEBIS) kullanilarak hastalarin giinliik tiiketilen enerji, makro ve mikro besin 6geleri
hesaplanmistir. Ayrica BEBIS programinda rutinde yer almayan fruktoz, siikroz,
galaktoz, laktoz ve MCT degerleri de BEBIS programimdaki “besin &gesi ekle”
bolumiinden listeye dahil edilmistir Tiim besin tiiketim kayitlar1 BEBIS programma

girilmis olup U¢ giinliik tiiketimin ortalamas1 alinarak degerlendirme yapilmistir.

5.2.3. Cocuklar I¢cin Yasam Kalitesi Olcegi (CiYKO)

Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgegi (CIYKO)- Quality of Life Questionniare
(PedsQL), 1999 yilinda Varni ve arkadaslari tarafindan gelistirilen, 2-18 yas grubunda
saglikla ilgili yasam kalitesini 6lgmek i¢in tasarlanan bir dlcektir (68). Cakin Memik
ve arkadaslar1 tarafindan Tiirkiye’de Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgeginin
gegerlilik ve giivenilirlik ¢alismasi yapilmustir (69,70). Bu 6lcek 2-4, 5-7, 8-12, 13-18
olacak sekilde dort farkli yas grubu igin hazirlanmustir. Yirmi (¢ maddeden olusan
olcegin puanlanmasi; olgek toplam puani (OTP), sosyal, duygusal ve okul
islevselligini degerlendiren psikososyal saglik toplam puani (PSTP) ve fiziksel saglik
toplam puan1 (FSTP) olarak 3 alanda yapilmaktadir (9). Ifadeler hichir zaman olarak
belirtilmisse 100 puan, nadiren olarak belirtilmisse 75 puan, bazen olarak belirtilmisse
50 puan, siklikla olarak belirtilmisse 25 puan ve hemen her zaman olarak belirtilmisse
0 puan almaktadir. Tim puanlar toplanip isaretlenen ifade sayisina boliinerek toplam
puan hesaplanmaktadir. CIYKO toplam puam arttikga, yasam kalitesinin de arttig
kabul edilmektedir (9).

Bu calismada 8-12 ve 13-18 yas grubu i¢in hazirlanan Olgek formlari
kullanilmistir (EK-5). Calkin Memik tarafindan, 8-12 yas grubu i¢in hazirlanan 6lgegin
i¢ tutarlig1 (Cronbach alfa katsayis1) cocuk formunda 0.86, ebeveyn formunda 0.88
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olarak saptanmustir. Yas grubu 13-18 olan ¢ocuklar igin hazirlanan 6lgegin ig tutarligi
(Cronbach alfa katsayis1) ise ergen formunda 0.82, ebeveyn formunda 0.87 olarak

saptanmistir.

5.2.4. Uyku Kalitesi Olcegi ve Uyku Degiskenleri Anketi (SQS-SVQ)

SQS-SVQ, Meijer ve van den Wittenboer tarafindan 2004 yilinda
gelistirilmistir (71). Onder ve arkadaslari tarafindan (72), 2016 yilinda Uyku Kalitesi
Olgegi ve Uyku Degiskenleri Anketi'nin gegerlik ve giivenirlik ¢alismalar1 yapilmus,
Tiirkge’ye uyarlanmig ve 6lgegin Cronbach alfa katsayisi 0,72 olarak belirlenmistir.
SQS-SVQ, uyku Kalitesini 6lgmek icin yedi adet ¢oktan segcmeli soru ve sekiz adet
acik u¢lu soru maddesi yer almaktadir (Ek-6).

Uyku kalitesini 6lgmek i¢in kullanilan 6lgek maddeleri 1'den 3'e kadar
puanlanan 3 smiflandirma kategorisini icerir. Olgekten alinan toplam puanin
degerlendirilmesinde 1., 2., 3., 4. ve 7. maddeler ters ¢evrilerek (A:3, B:2, C:1), 5.ve
6. maddeler normal degerlendirilerek (A:1, B:2, C:3) yedi maddeden elde edilen
toplam puan hesaplanir. Olgekten 7 ile 21 arasinda puan almabilmektedir; 7 puan kot

uyku kalitesini, 21 puan ise iyi uyku kalitesini gostermektedir.

Toplam uyku siresini (TST) hesaplamak icin ilk olarak yatakta gecirilen stre
(TiB) hesaplanmalidir. TIB, [TIB= (24:00- maddel3) + madde9] formulu ile
bulunduktan sonra toplam uyku siresi; [TST= TiB- maddel4- maddel5] formili
kullanilarak hesaplanir. Uyku verimliligi (SE) ise [SE= (TST/TIB) x100] formali
uygulanarak hesaplanir (15).

5.2.5. Biyokimyasal parametreler

Hastalarm dosyalarindan rutin biyokimya sonuglar1 (Gukurova Universitesi
merkez laboratuvari tarafindan yapilmis) olan aglik kan glikozu (mg/dL), HbAlc (%),
HDL (mg/dL), LDL (mg/dL), toplam kolesterol (mg/dL), trigliserit(mg/dL), AST
(U/L), ALT (1U/L), Urik asit (mg/dL), laktat (mmol/L), amilaz (U/L), lipaz (U/L), CK
(U/L), demir (pg/dL), ferritin (mg/dL), D vitamini (ng/mL), kalsiyum (mg/dL) ve B2
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vitamini (pg/mL) gibi tetkikler forma kaydedilmistir (Ek-3). Hastalardan ekstra

herhangi bir biyokimyasal test istenmemistir.

5.3. Verilerin Analizi

IBM SPSS Statistics 26.0 programi kullanilarak kaydedilen verilerin analizi
yapilmistir. Veri analizinde, sayisal degiskenler i¢in tanimlayici istatistikler
(minimum, maksimum, ortalama, standart sapma) kategorik degiskenler icin ise
frekans dagilimlar kullanilmistir (16). Sayisal degiskenlerin normal dagilima uygun
olup olmadig: test edilmis ve normal dagilim gosteren degiskenler i¢in parametrik
testler uygulanmistir. Bagimsiz gruplarin ortalamalar1 arasinda istatistiksel agidan
anlamli fark olup olmadigmin saptanmasi tek yonlu varyans analizi (ANOVA) ile, iKi
bagimsiz kategorik degisken arasinda iliski olup olmadig: ise ki kare analizi ile
degerlendirilmistir. Farkliliklar, p < 0.05'te istatistiksel olarak anlamli kabul edilmistir

(73).
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6. BULGULAR

Bu arastirma, Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim
Dali’nda hepatik Glikojen Depo Hastaligi (GDH) tanisi ile tedavi goren 10-18 yas arasi
24 erkek (%60.0), 16 kadin (%40.0) olmak iizere toplam 40 hasta iizerinde

yiirlitiilmistir.

6.1. Hastalara fliskin Tanimlayici Bilgiler

Katilimcilarin genel 6zellikleri Tablo 6.1°de verilmistir. Arastirmaya katilan
hastalarin yas ortalamasi 12.9+2.71 yildir. Hastalarin %82.5°1 normal egitim, %12.5°1
ise Ozel egitim almaktadir. Tiim vakalarin %77.5’inde akraba evliligi oykiisii vardir.
Ayrica arastrmada yer alan hastalarin %37.5’inin GDH’li kardes oOykiisii
bulunmaktadir. Katilimeilarin %2.5’1 GDH tip 0, %351 tip 1, %251 tip 111, %7.5’i tip
VI, %25’ tip IX ve %5’1 ise tip XI tansi ile takip edilmektedir.

Tablo 6.1. Hepatik Tutulumlu Glikojen Depo Hastalarinin Demografik Ozellikleri

n %
Cinsiyet Erkek 24 60.0
Kadm 16 40.0
Egitim durumu Normal egitim 33 82.5
Ozel egitim 7 12.5
Akraba evliligi Var 31 77.5
Yok 9 22.5
GDH’li kardes Var 15 37.5
oykusu Yok 25 62.5
Tam tipi GDH tip 0 1 2.5
GDH tip | 14 35.0
GDH tip I 10 25.0
GDH tip VI 3 7.5
GDH tip IX 10 25.0
GDH tip XI 2 5.0

GDH: Glikojen depo hastalig1
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6.2. GDH Siniflandirmalarina Gore Sosyodemografik Bilgiler

Bireylerin GDH smiflamasina gore sosyodemografik 6zelliklerinin dagilimi
Tablo 6.2°de gosterilmistir. GDH tip I’in %35.7’si, GDH tip III’iin %50.0’1, GDH tip
VI'nin %66.7’si, GDH tip IX’un ve XI’in ise %100.0°1 erkek olup GDH tirl

smiflandirmasma gore istatiksel olarak anlamli bulunmustur (p<0.05). Arastirmaya

katilan GDH tip O-1-111-VI-IX ve XI’deki tim hastalarin normal egitim aldigi, GDH

tip I’deki hastalarm ise %50.0’min 6zel egitim aldigi ifade edilmistir. Egitim

durumlarmna iliskin bu bilgilere bakildiginda GDH tiplerine gore farklilik istatiksel

olarak anlamli bulunmustur (p<0.05). GDH tipleri arasinda akraba evliligi 6ykusune

gore farkliligin istatiksel olarak anlamli olmadig: tespit edilmistir (p>0.05). Ayrica

GDH’li kardes Oykiisii bakimindan da GDH tipleri arasinda anlamli bir fark

bulunmamustir (p>0.05).

Tablo 6.2. GDH Simiflandirmalarma Gére Sosyodemografik Ozelliklerinin Dagilimi

GDH Tipleri
0 11 VI IX Xl D
n % n % n % n % n % n %

Kadm 1 1000 9 643 5 500 1 333 - - - -
Cinsiyet

Erkek - - 5 3.7 5 500 2 66.7 10 100.0 2 100.0 0.005*

Ozel - - 7 500 - - - - - - - -
Egitim egitim
taru Normal 1 1000 7 50.0 10 100.0 3 100.0 10 100.0 2 100.0 0.007*

egitim
Akraba Var 1 1000 11 785 9 900 2 667 6 600 2 1000
evliligi

Yok - - 3 215 1 100 1 333 4 400 - - 0.592
GDH’li Var - - 6 429 3 300 1 333 5 500 - -
kardes
oyklst Yok 1 1000 8 571 7 700 2 667 5 500 2 100.0 0.867

Fisher-Freeman-Halton Exact Test * p < 0.05
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6.3. Hastalarin Genel Saghk Durumlarina iliskin Bilgiler

6.3.1. Hastalarin tani yaslarina iliskin bilgiler

Aragtirmaya katilan hastalarin ortalama tani yaslar1 23.7+31.13 ay olarak
bulunmustur. GDH tiirleri siniflandirmasina gore hastalarin tan1 yaslarinin dagilimi

Sekil 6.1°de yer almistir. GDH tip IX’da diger tiirlere kiyasla tan1 daha ge¢ teshis

edilmistir.
380,00
1015,00
3650,00
3285,00
__ 292000
5
'9 2555,00
g" 2190,00
o \
S 182500
'_
1460,00
1095,00
. =
{e]
730,00 .
365,00 l

,00

GDH tipleri

Sekil 6.1. Bireylerin GDH Tiirlerine Gére Tan1 Yaglarinin Dagilimu

GDH: Glikojen depo hastalig

6.3.2. GDH tiplerinde gorulen yakinmalara iliskin bilgiler

Bireyler yasadiklar1 yakinmalar GDH tiplerine goére siniflandirilarak Tablo
6.3’te verilmigtir. Kusma sikayeti GDH tip 0 ve tip VI’da gozlenmemistir. GDH tip
IX ve tip XI’de ishal sikayeti tespit edilmemistir. GDH tip 0’ %100.0’mda, GDH tip
I’in %71.4’tinde, GDH tip III'tin %30.0’inda, GDH tip VI’nin %33.3’{inde, GDH tip
IX’un %20.0’1mnda ve GDH tip XI’in %50’sinde karin sisligi yakinmalarinin oldugu
bildirilmistir. GDH tip III hastalarinin %60.0’1inimn kas agrilarindan muzdarip oldugunu
bildirmistir. Cabuk yorulma sikayeti ile GDH tip V1 ve tip IX” da daha az karsilasildigi
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belirtilmistir. GDH tip 0’1n %100.0’de, GDH tip III’iin ise %20’sinde ndbet sikayetleri

gorilmiistir.

Tablo 6.3. GDH Tirlerine Gore Yasanan Yakinmalarm Dagilimi

GDH Tipleri
0 | 11 VI IX XI

% n % n % n % n % n %
Kusma
Var - 4 286 1 100 - - 1 100 1 500
Yok 1000 10 714 9 900 3 1000 9 90.0 1 500
Diyare
Var 1000 4 286 1 100 1 333 - - - -
Yok - 10 714 9 900 2 66.7 10 100.0 2 100.0
Karnn sisligi
Var 1000 10 714 3 300 1 333 2 200 1 500
Yok - 4 286 7 700 2 667 8 800 1 500
Kas agrisi
Var 1000 7 500 6 600 1 333 2 200 1 500
Yok - 7 500 4 400 2 667 8 800 1 500
Cabuk
yorulma
Var 1000 12 8.7 8 8.0 1 333 3 300 2 1000
Yok - 2 143 2 200 2 667 7 70.0 - -
Nobet
Var 100.0 - - 2 200 - - - - - -
Yok - 14 1000 8 80.0 3 100.0 10 1000 2 100.0

GDH: Glikojen depo hastalig

6.4. Hastalarin Egzersiz Ahskanhklar

Hastalarin egzersiz aliskanliklarmna iliskin bilgiler Tablo 6.4’te verilmistir.

Katilimeilarin %65.0°1 diizenli egzersiz yapmaktadir. Sokak oyunlar1 katilimcilar

tarafindan en ¢ok tercih edilen egzersiz tiiriidiir. Bireylerin %15.0°1 her giin, %17.5’1

haftada 3-4 giin, %32.5’1 ise haftanin 1-2 giinii egzersiz yapmaktadir.
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Tablo 6.4. Bireylerin Egzersiz Aliskanliklarma iliskin Bilgilerin Dagilimi

n %
Duzenli Egzersiz
Var 26 65.0
Yok 14 35.0
Egzersiz Turu
Aktivite yok 14 35.0
Yiiriiyiis 2 5.0
Sokak oyunlar1 16 40.0
Futbol/ Basketbol/\VVoleybol 6 15.0
YUlzme 1 2.5
Evde egzersiz 1 2.5
Egzersiz Yapma Sikhgi
Aktivite yok 14 35.0
Her giin 6 15.0
Haftada 3-4 gin 7 175
Haftada 1-2 gin 13 32.5

6.5. Hastalarin Beslenme Aliskanhklarina iliskin Bulgular

6.5.1. Hastalarin 6giin tiiketimleri

Bireylerin GDH siniflamasina gore beslenme aliskanliklarma iligskin bilgiler
Tablo 6.5’te yer almaktadir. Katilimcilari %62.5’inin hafta i¢i, %27.5’inin ise hafta
sonu dgiin saatleri diizenli bulunmustur. Ogiin atlamaya iliskin bilgilere bakildiginda
hastalarn %17.5’inin her zaman, %35.0’min ise bazi zamanlarda ana 6giinii atladigi
bildirilmistir. Ara 68iinlU ise, hastalarin yalnizca %2.5°1 atlamaktadir. GDH tiplerine
gbre bu beslenme aligkanliklarinin dagilimma bakildiginda farklilik istatiksel olarak

anlamli bulunmamistir (p>0.05).
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Tablo 6.5. GDH Tiirlerine Gore Beslenme Aligkanliklarinin Dagilimlar:

GDH Tipleri
0 [ 1l VI IX XI p

n % n % n % n % n % n %
Hafta ici 6giin
saatleri
Dizenli 1 1000 10 714 4 400 2 66.7 6 600 2 100.0 0.561
Degisken - - 4 286 6 60.0 1 333 4 400 - -
Hafta sonu
0giin saatleri
Duzenli - - 8 511 1 100 1 667 1 100 - - 0.062
Degisken 1 1000 6 428 9 90.0 2 333 9 90.0 2 100.0
Ana 6giin
atlama
Atliyor - - 2 143 1 100 2 667 2 200 - -
Atlamryor - - 7 500 7 700 1 333 4 400 - - 0315
Bazen atliyor 1 1000 5 357 2 200 - - 4 40.0 2 100.0
Ara 6giin
atlama
Atliyor - - 1 71 - - - - - - - - 1000
Atlamiyor 1 100.0 13 929 10 100.0 3 100.0 10 100.0 2 100.0

Fisher-Freeman-Halton Exact Test

Katilimcilar tarafindan tiiketilen ara ve ana O6giin sayilar1 Tablo 6.6°da
verilmistir. Hastalarm tamami oral beslenmekte olup gunliik ortalama tikettikleri ana,
ara ve toplam 6giin sayilar1 sirasiyla 3.0+0.39, 3.8+1.65 ve 6.8+1.68 olarak tespit
edilmistir. Hastalarin ¢ig musir nisastasi ve Glycosade tlketimleri de ara 6giin

sayilarma dahil edilmistir.

Tablo 6.6. Hastalarm Gunlik Tukettikleri Ana ve Ara Ogiin Sayilarma iliskin Bilgiler

X +SS Alt-Ust
Ana 6giin sayis1 3.0+ 0.39 2.0-5.0
Ara 0giin sayis1 3.8 +1.65 0.0-8.0
Toplam 6giin sayis1 6.8 + 1.68 3.0-11.0
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Hastalarin GDH tiirii siniflandirmasina gore ara ve ana 6gilinlerde beslenme
siklig1 Tablo 6.7°de verilmistir. GDH tip 0°da ara 6giin sayis1 6.0 kez/glin, GDH tip
I’de ise 4.9£1.85 kez/giin bulunmustur (p<0.05).

Ana 06giin sayisin da ise, GDH tiplerine gore farklilik istatiksel olarak anlamli

bulunmamistir (p>0.05).

Tablo 6.7. GDH Tiirlerinde Gunlilk Olarak Tuketilen Ana ve Ara Ogiin Sayilarinin
Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

GDH Tipleri
0 I i VI IX XI

o X +SS X +SS X+SS X+SS X+SS 0
(Alt-Ust)  (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust)

Ara 6giin

sayisi 6.0 4.9+185 35+0.84 2.3+0.57 3.3x1.33 2.0+0.00 0.007*
(0.0-8.0) (2.0-5.0) (2.0-3.0) (1.0-6.0) (2.0-2.0)

Ana 0giin

sayis1 3.0 3.0+0.61 3.0+0.00 2.6+0.57 3.0+0.00 3.0+0.00 0.780

(2.0-5.0)  (3.0-3.0) (2.0-3.0) (3.0-3.0) (3.0-3.0)

Fisher-Freeman-Halton Exact Test

6.5.2. Hastalarin achk siiresine iliskin bulgular

Katilimcilarm GDH tirlerine gére gece ve giindiiz en uzun aglik siiresine
iliskin bilgiler Tablo 6.9’da gosterilmistir. Gece en uzun ortalama aglik siireleri GDH
tip 0’da 2.0 saat, GDH tip I’de 4.3+1.58 saat, GDH tip III’te 7.7+2.34 saat, GDH tip
VI’da 10.3+1.52 saat, GDH tip IX’da 9.7+2.49 saat ve GDH tip XI’de 8.5+0.70 saat
olup GDH tiirii simiflandirmasina gore fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur
(p<0.001). Arastirmaya katilan tiim bireylerin giindiiz en uzun ortalama aglik siiresi
3.2+1.32 saat bulunmustur ancak GDH tiirii siniflandirmasina gore farklilik istatiksel

acindan 6nemli bulunmamistir (p>0.05).
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Tablo 6.9. GDH Turune Gore Gece ve Giindiiz En Uzun Aglik Siiresinin Ortalama
ve Standart Sapma Degerleri

En uzun GDH

achk siiresi  Tipi n X £35S P

0 1 2.0
I 14 4.3+1.58

Gece Il 10 7.7+234

(saat) VI 3 10.3+1.52 0.000**
IX 10 9.7+2.49
XI 2 85+0.70
Toplam 40 7.1+3.12
0 1 1.0
I 14 3.0+1.26

Gundiz i 10 29+0.95

(saat) VI 3 50+£1.00 0.070
IX 10 3.6 +1.50
XI 2 3.0+0.00
Toplam 40 3.2+132

Tek Yonli ANOVA testi **p< 0.001

6.6. Hastalarin Uyku Siiresine iliskin Bulgular

Bireylerin GDH turlerine gore gece uyku siireleri ortalama, standart sapma, alt
ve (st degerler ile Tablo 6.10’da gosterilmektedir. Gece boyunca toplam uyku streleri
500.8+103.2 (~8.3 saat) olup, GDH tirleri arasinda fark istatiksel olarak anlamli
bulunmamastir (p>0.05).

Tablo 6.10. Hastalarin GDH Tiirline Gore Gece Uyku Siiresinin Ortalama, Alt-Ust
ve Standart Sapma Degerleri

Gece Uyku Siresi (dakika)

GDH Tipleri X +5S Alt-Ust D

0 500.0 500.0-500.0

| 502.8 + 93.96 325.0-630.0

1 539.5 + 83.71 400.0-705.0 0.784
Vi 456.6 + 114.49 365.0-585.0

IX 479.2 + 139.88 210.0-665.0

XI 467.5 + 88.38 405.0-530.0

Toplam 500.8 + 103.25 210.0-705.0

Tek Yonli ANOVA Testi
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6.7. Hastalarin GDH Turune Gore Antropometrik Ozellikleri

Aragtirmaya katilan bireylerin antropometrik 6zelliklerine iligkin bilgiler Tablo
6.11°de yer almaktadir. Bireylerin yasa gore viicut agirhgi, boy uzunlugu ve BKi Z
skorlar1 sirasiyla -1.3+2.03, -2.0+2.59 ve -0.2+1.38 olarak bulunmustur.

Tablo 6.11. Hastalarin Antropometrik Ol¢iimlerinin Ortalama, Alt-Ust ve Standart
Sapma Degerleri

X +SS Alt Ust
Yasa gore viicut agirhg: -1.3+2.03 -7.0 1.5
(Z skor)
Yasa gore boy uzunlugu -2.0+2.59 -10.2 2.5
(Z skor)
Yasa gore BKI -0.2+1.38 -2.4 3.4
(Z skor)

Katilimcilarin boy uzunluguna gore viicut agirhiklarina iliskin bilgiler Tablo
6.12°de gosterilmistir. Hastalarin Z skorlarina gore 11’inin viicut agirhigi zayif olarak,
16’smin da boy uzunlugu kisa olarak smiflandirilmistir. Viicut agirh@i diisiik olan
bireylerin boy uzunluklar1 da istatiksel olarak anlamli derecede kisa bulunmustur

(p<0.05).

Tablo 6.12. Hastalarm Boy Uzunluguna Gére Vicut Agirliklarma Iliskin Bilgiler

Boy uzunlugu

(Z skora gore) p
Normal Kisa Uzun Toplam
Vicut agirhgn  Normal 21 7 1 29
(Z skora gore)
Zayif 1 9 1 11 0.001**
Toplam 22 16 2 40

Fisher-Freeman-Halton Exact Test

Hastalarin antropometrik 6lgiimlerinin GDH tiirlerine gore dagilimi Tablo

6.13’te verilmistir. GDH tip I’in %57.1’inin, GDH tip III’tin %20.0’min ve GDH tip
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XI’in %50.0’min zayif oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Bireylerin boy uzunlugu (Z
skor) ve BKI (Z skor) degerleri incelendiginde GDH tiirlerine gore farklilik istatiksel

olarak anlamli bulunmamuistir (p>0.05).

Tablo 6.13. Hastalarin Antropometrik Olgiimlerinin GDH Tiirline Gére Dagilimi

GDH Tipleri
0 [ 11 Vi IX Xl

Z skor p

n % n % n % n % n % n %
Vucut
Agirhg
-2SD,.+2SD 1 1000 6 429 8 80.0 3 100.0 10 100.0 1 50.0 0.016*
<-2SD - - 8 571 2 200 - - - - 1 50.0
>+2 SD - - - - - - - - - - - -
Boy
Uzunlugu
-2SD,..+2SD - - 5 357 5 500 3 1000 8 800 1 500 0.080
<-2SD 1 1000 9 643 4 400 - - 1 100 1 50.0
>+2 SD - - - - 1 100 - - 1 100 - -
BKi
-2SD,..+2SD - - 11 786 8 80.0 3 100.0 9 90.0 2 1000
<-2SD 1 1000 3 215 1 100 - - 1 100 - - 0.466
>+2 SD - - - - 1 100 - - - - - -

Fisher-Freeman-Halton Exact Test
*p<0.05

BKi: Beden Kiitle indeksi

6.8. Hastalarin Radyolojik ve Ekokardiyografik Degerlendirmeleri

Hastalarin radyolojik ve ekokardiyografik (EKO) degerlendirmelerinin GDH
turline gore dagilimi tablo 6.14’°te verilmistir. GDH tip I hastalarinin %92.9’unda, tip
III hastalarmin %90.0’inda, tip VI hastalarmin %33.3’linde, tip IX hastalarinin
%70’inde ve tip XI hastalarmin ise %350.0’mnda hepatomegali gOriilmiistiir.
Hepatosteatoz degerlendirildiginde GDH tip 0 hastalarinin %100.0’1inda, tip I
hastalarmin  %78.6’sinda, tip III hastalarmin %50.0’mnda, tip VI hastalarinin
%66.7’sinde, tip IX’un %20.0’inda, ve tip XI’in %50.0’inda gozlenmistir. GDH tip |
hastalarmin %14.2’sinde, tip III hastalarmin %70.0’inda ve tip [X’un %10.0’inda
hepatosplenomegali saptanmistir. Yalnizca GDH tip I hastalarmm %57.1’inde
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nefropati veya nefromegali goézlenmistir. Arastirmaya katilan hastalarin %5.0’inda

EKO degerlerinin bozulmus oldugu saptanmastir.

Tablo 6.14. Hastalarim GDH Tiurlne GoOre Radyolojik ve Ekokardiyografik

Degerlendirmelerinin Dagilimi

GDH Tipleri
0 | i Vi IX XI

(n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2)

n % n %9 n % n % n % n %
Hepatomegali - - 13 929 9 900 1 333 7 70.0 1 50.0
Hepatosteatoz 1 100.0 11 786 5 500 2 66.7 2 200 1 50.0
Hepatosplenomegali - - 2 142 7 700 - - 1 100 - -
Nefropati/
Nefromegali - - 8 571 - - - - - - - -
Bozulmus EKO - - - - 2 200 - - - - - -

Fisher-Freeman-Halton Exact Test *p<0.05

EKO:Ekokardiyografi

6.9. Hastalarin Biyokimyasal Bulgular

Katilimcilarin GDH tiirlerine goére biyokimyasal bulgularina iliskin bilgiler

Tablo 6.15’te yer almaktadir. Biyokimyasal kan tahlili sonuglar1 ortama, standart

sapma, alt ve iist deger belirtilerek GDH smiflandirilmasina gore tablolastirilmastir.
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Tablo 6.15. Hastalarin GDH Tiiriine Gére Biyokimyasal Bulgularinm Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

GDH Tipleri

Biyokimyasal 0 I i VI IX XI Toplam
Bulgular (n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2) (n=40)
(referans deger) XSS X *SS X *SS XSS XSS X +SS

X (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust)
Glikoz 54.0 98.7 £ 35.67 75.3 £14.08 946 +£0.57 77.6+13.77 131.0+60.81 87.7 £29.04
(70-100 mg/dL) (53.0-196.0) (53.0-196.0) (94.0-95.0) (59.0-97.0) (88.0-174.0) (53.0-196.0)
HbAlc (%) 5.1 4.8 +0.29 4.8 +0.26 5.4 +0.45 5.3+0.36 6.1 +0.07 51044
(<5.7) (4.1-5.3) (4.4-5.3) (5.0-5.9) (4.9-5.9) (6.1-6.2) (4.1-6.2)
ALT 17.0 58.3+47.37 235.7+167.37 84.3+6782 76.4+8245 38.0+2545 107.1+121.91
(7-35 1U/L) (15.0-152.0)  (52.0-534.0)  (13.0-148.0) (13.0-278.0)  (20.0-56.0)  (13.0-534.0)
AST 34.0 64.5+60.39 2757119273 59.3+35.79 89.8+89.16 425+19.09 121.4+14152
(0-31 U/L) (17.0-198.0)  (60.0-651.0)  (18.0-80.0)  (19.0-229.0)  (29.0-56.0) (17.0-651.0)
GGT 17.0 104.6 £ 166.35 97.9 £ 89.54 28.0+14.79 33.8 £46.67 515+41.71 746+113.15
(6-26 U/L) (20.0-672.0)  (26.0-238.0)  (18.0-45.0)  (10.0-163.0)  (22.0-81.0) (10.0-672.0)
Trigliserit 86.0 801.5+538.62 235.7+118.76 85.3+29.03 123.2+81.67 1295+212 385.2+446.84
(<150 mg/dL) (171.0-1909.0)  (102.0-410.0)  (52.0-105.0)  (37.0-300.0) (128.0-131.0)  (37.0-1909.0)
Total kolesterol 203.0 282.6 £129.53 231.8+5952 186.3+18.61 173.1+£56.75 200.0+1.41 229.2 £ 95.96
(<200 mg/dL) (94.0-594.0)  (122.0-305.0) (169.0-206.0) (105.0-270.0) (199.0-201.0)  (94.0-594.0)
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Tablo 6.15. (devami)

GDH Tipleri

Biyokimyasal 0 I i VI IX XI Toplam
Bulgular (n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2) (n=40)
(referans deger) XSS X *SS X *SS XSS XSS X +SS

X (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust)
HDL 83.0 53.4 + 44.56 41.3+1141 51.0+17.69 41.6+10.62 55.5+16.26 48.1 + 28.43
(<50 mg/dL) (23.0-202.0) (27.0-63.0) (35.0-70.0)  (25.0-60.0) (44.0-67.0) (23.0-202.0)
LDL 102.8 135.7 £55.72 147.6 £5351 118.2+6.36 103.9+43.96 118.6+1527 127.7 +49.46
(<130 mg/dL) (27.4-200.0)  (56.6-227.8)  (114.2-125.6) (46.4-187.2) (107.8-129.4) (27.4-227.8)
Total protein 81.7 75.4 £ 6.06 72.0 £4.03 69.0 +2.79 70.2 +5.26 71.8+1.34 72.7 £5.50
(61-79 g/L) (66.3-83.6) (65.8-80.3) (65.9-71.2) (60.0-76.9) (70.9-72.8) (60.0-83.6)
BUN 13.4 10.6 £5.71 12.1 +4.40 12.1 +3.12 10.2 £2.40 142 +1.71 11.2+43
(5-22 mg/dL) (6.0-26) (8.1-23.8) (8.5-14.1) (6.3-13.6) (13.0-15.5) (6.0-26.0)
Albumin 43.0 42.6 +4.97 41.1 +2.27 43.0+2.15 41.1+4.78 41.7 £2.48 41.9 £3.97
(35-48 g/L) (31.0-54.0) (38.0-45.0) (40.0-44.0) (31.0-48.0) (39.0-43.0) (31.0-54.0)
Urik asit 5.4 52+224 50+£1.25 46+1.08 4.4+ 1.77 1.4+0.35
(2.6-8 mg/dL) (1.8-8.2) (2.8-6.9) (3.4-5.5) (2.3-7.7) (1.2-1.7) 4.7+1.88

(1.2-8.2)

Laktat 3.1 6.4 +3.01 1.4+0.50 1.9+021 1.7+0.40 1.6 £0.10 3.3+29
(0.5-2.2 mmol/L) (2.2-11.5) (0.7-2.3) (1.7-2.2) (0.6-2.2) (1.6-1.7) (0.6-11.5)
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Tablo 6.15. (devami)

GDH Tipleri

Biyokimyasal 0 I i VI IX XI Toplam
Bulgular (n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2) (n=40)
(referans deger) X *SS X *SS X *SS XSS XSS X +SS

X (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust)
Kreatinin 0.2 0.3+0.14 0.3+£0.15 0.5+0.12 04+0.11 0.4+0.01 0.4+0.14
(0.3-1 mg/dL) (0.1-0.7) (0.1-0.6) (0.4-0.6) (0.2-0.6) (0.4-0.4) (0.1-0.6)
AFP 2.2 1.3+0.60 21+1.11 1.3+0.56 2.3+1093 2.6 £0.67 1.8+1.23
(0-6 1U/mL) (0.6-2.6) (0.6-4.1) (0.8-1.9) (0.6-6.8) (2.2-3.1) (0.6-6.8)
Amilaz 109.0 72.3+36.14 53.2 £27.57 98.0+6.00 80.1+34.83 146.5+86.97 76.0+39.35
(28-100 U/L) (33.0-140.0) (6.0-101.0) (92.0-104.0)  (31.0-147.0)  (85.0-208.0) (6.0-208.0)
Lipaz 7.0 41.9 +47.70 20.5+9.34 13.0 £ 3.60 12.1+5.91 23.5+7.77 25.1 +30.97
(22-51 U/L) (9.0-153.0) (7.0-37.0) (9.0-16.0) (4.0-23.0) (18.0-29.0) (4.0-153.0)
CK 135.0 70.1+43.19  1340.84991.82 109.0 £83.89 488.5+1144.55 90.5+36.06 497.9 +895.39
(28-204 U/L) (12.0-188.0)  (47.0-3646.0)  (16.0-179.0) (74.0-3738.0)  (65.0-116.0) (12.0-3738.0)
Demir 111.0 67.3 £ 30.50 99.1+21.16 41.0%+21.16 70.1+3157 1235+3040 77.8+40.49
(50-170 pg/dL) (25.6-118.0) (34.0-171.0) (17.0-57.0)  (23.0-116.0)  (102.0-145.0)  (17.0-171.0)
TIBC 383.0 401.0 £106.27 304.0£90.58 374.6+97.38 312.1+47.36 267.5+3.53 3454 +94.40

(112-346 pg/dL)

(221.0-620.0)

(125.0-426.0)

(263.0-442.0)

(229.0-377.0)  (265.0-270.0)

(125.0-620.0)
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Tablo 6.15. (devami)

GDH Tipleri
Biyokimyasal 0 I i VI IX XI Toplam
Bulgular (n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2) (n=40)
(referans deger) XSS X *SS X *SS XSS XSS X +SS
X (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust) (Alt-Ust)

Ferritin 19.3 63.1 £ 77.56 40.3+28.32 23.8+2248 32.0+16.86 34.2-14.49 44.1 +50.10
(11-307 mg/dL) (7.3-269.2) (11.2-103.3) (10.8-49.8) (10.8-49.8) (24.0-44.5) (7.3-269.2)
Folat 9.7 12.6 + 6.56 6.4 +3.26 6.3+2.71 9.0+5.99 12.3+£2.79 9.6 £5.73
(3.1-19.9 ng/mL) (2.9-24.0) (2.8-13.4) (3.6-8.9) (3.0-23.6) (10.4-14.3) (2.8-24.0)
B2 vitamini 275.0 324.9 +308.69 329.1+152.87 205.0+5.29 171.1+81.88 349.0+18.38 278.4+209.22
(126-505 pg/mL) (102.0-1340.0) (203.0-721.0)  (201.0-211.0) (72.0-352.0)  (336.0-362.0) (72.0-1340.0)
Kalsiyum 10.1 10.1 £ 0.63 9.7 +0.45 9.8 +0.30 9.6 + 0.67 9.0+£0.11 9.8 £0.60
(8.9-10.3 mg/dL) (8.3-10.9) (9.1-10.6) (9.6-10.2) (8.2-10.4) (9.0-9.2) (8.2-10.9)
Fosfor 51 43+0.78 45+0.81 3.8+0.32 4.5 +0.60 4.5+ 0.84 45+0.72
(2.9-6.2 mg/dL) (3.1-5.7) (3.5-5.8) (3.6-4.2) (3.7-5.6) (3.9-5.2) (3.1-5.7)

D vitamini 10.9 18.9 £ 19.34 8.8+4.71 29.1+2466  18.9+8.92 26.6 £4.10 17.4+£11.42
(10-60 ng/mL) (5.5-46.4) (2.2-16.6) (10.0-57.0) (3.9-32.7) (23.7-29.5) (2.2-57.0)

Referans degerler icin Cukurova Universitesi Merkez Laboratuvar degerleri baz alinmustir.

GDH: Glikojen depo hastalig

38



Hastalarin biyokimyasal tetkik sonuglari referans degerlerine gore disiik-normal-yiiksek olarak kategorize edilmistir. Bu
kategorilerin GDH tiirlerine gore dagilimi Tablo 6.16°da yer almaktadir. GDH tip XI hastalarinin tamaminda HbAlc degerleri yiiksek
bulunmustur. AST ve ALT degerleri incelendiginde, GDH tip 11l hastalarinin tamaminda referans araligindan daha yiksek oldugu tespit

edilmistir. GDH tip I hastalarmin tamaminda trigliserit degerleri beklenen araliktan yiiksek bulunmustur.

Tablo 6.16. Referans Degerlerine Gore Siniflandirilan Biyokimyasal Bulgularin GDH Tiirlerine Gore Dagilinu

Biyokimyasal GDH Tipleri
Bulgular 0 I i Vi IX XI
(referans deger) ” % n % n % n % n % n %
Glikoz Diisiik 1 100.0 3 21.4 3 30.0 - - 3 30.0 - -
Normal - - 6 42.9 7 70.0 3 100.0 7 70.0 1 50.0
Yiksek - - 5 35.7 - - - - - - 1 50.0
HbAlc Diistik - - 5 35.7 3 30.0 - - - - - -
Normal 1 100.0 9 64.3 7 70.0 2 66.7 7 70.0 - -
Yiksek - - - - - - 1 33.3 3 30.0 2 100.0
AST Normal - - 6 42.9 - - 1 33.3 4 40.0 1 50.0
Yiksek 1 100.0 8 57.1 10 100.0 2 66.7 6 60.0 1 50.0
ALT Normal 1 100.0 8 57.1 - - 1 33.3 5 50.0 1 50.0
Yiksek - - 6 42.9 10 100.0 2 66.7 5 50.0 1 50.0
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Tablo 6.16. (devami)

Biyokimyasal GDH Tipleri
Bulgular VI IX XI
(referans deger) % N % N % % - % %
B12 vitamini Diisiik - 2 14.3 - - - 4 40.0 -
Normal 100.0 11 78.6 9 90.0 100.0 6 60.0 100.0
Yiksek - 1 7.1 1 10.0 - - - -
D vitamini Diisiik - 2 14.3 5 50.0 - 1 10.0 -
Normal 100.0 11 78.6 5 50.0 100.0 9 90.0 100.0
Yiksek - 1 7.1 - - - - - -
Folat Diisiik - 1 7.1 1 10.0 - 1 10.0 -
Normal 100.0 10 715 9 90.0 100.0 8 80.0 100.0
Yiksek - 3 21.4 - - - 1 10.0 -
Kalsiyum Diisiik - 1 7.1 - - - 1 10.0 -
Normal 100.0 8 57.1 8 80.0 100.0 8 80.0 100.0
Yiksek - 5 35.7 2 20.0 - 1 10.0 -
CK Normal 100.0 14 100.0 1 10.0 100.0 8 80.0 100.0
Ylksek - - - 9 90.0 - 2 20.0 -
Trigliserit Normal 100.0 - - 3 30.0 100.0 7 70.0 100.0
Ylksek - 14 100.0 7 70.0 - 3 30.0 -
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Tablo 6.16. (devami)

Biyokimyasal GDH Tipleri
Bulgular i Xl
(referans deger) % N % N % % - % - %
Kolesterol Normal - 4 28.6 3 30.0 66.7 7 70.0 1 50.0
Yiksek 100.0 10 71.4 7 70.0 33.3 3 30.0 1 50.0
Inorganik Normal 100.0 14 100.0 10 100.0 100.0 10 100.0 2 100.0
Fosfor
Demir Diisiik - 4 28.6 2 20.0 66.7 2 20.0 - -
Normal 100.0 10 71.4 7 70.0 33.3 8 80.0 2 100.0
Yiksek - - - 1 10.0 - - - - -

GDH: Glikojen depo hastalig
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6.10. Hastalarin Beslenme Durumunun Degerlendirilmesi

6.10.1. Hastalarin besin tiiketim kayitlarina iliskin bilgiler

Bireylerin U¢ glinluk besin tlketim kayd: ile aldiklar1 ortalama enerji GDH
turlerine gore Tablo 6.17°de yer almaktadir. Katilimcilarin aldiklar1 ortalama enerji
1745.8+382.77 kkal/giin olup GDH turlerine gore farklilik istatiksel olarak anlaml
bulunmamustir (p>0.05).

Tablo 6.17. Hastalarin Ortalama Enerji Alimmin GDH Turlne Gore Ortalama, Alt-
Ust ve Standart Sapma Degerleri

Besin degerleri GDH n X +SS Alt-Ust D
(ortalamalar1) Tipleri
0 | 1919.5 1919.5-1919.5
I 14 1790.6 £ 470.51 809.5-2648.5
i 10 1568.19 + 263.84  1198.2-2032.4
Enerji (kkal) VI 3 1529.51 +145.74  1385.8-1677.2 0.424
IX 10 1869.64 + 363.26  1449.5-2522.5
XI 2 1938.55+487.55 1593.8- 2283.3

Toplam 40 1745.8 +£382.77 809.5-2648.5

Tek yonli ANOVA Analizi

*p<0.05

Bireylerin ti¢ giinliik besin tiiketim kaydi ile aldiklar1 ortalama makro besin
Ogelerinin ylzdelikleri Tablo 6.18’de yer almaktadir. Katilimcilarin giinlik aldiklar1
ortalama karbonhidrat, protein ve yag tiiketim Yyizdeleri sirasiyla 48.7+13.56,
14.944.26 ve 36.9+10.88 olarak bulunmustur.

Tablo 6.18. Hastalarm Besin Tiiketim Kaydina Gore Ortalama Makro Besin
Alimlarinin (%) Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

Besin degerleri (ortalamalan) X +SS Alt-Ust

Karbonhidrat alimi (%0) 48.7 + 13.56 11.6-75.0
Protein alim (%) 14.9 + 4.26 6.3-27.6
Yag alim (%0) 36.9 £ 10.88 18.0-67.0
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Hastalarin ii¢ giinliik besin tiikketim kaydina gore aldiklar1 ortalama makro
besin Ogelerine Sekil 6.2°de yer verilmistir. GDH tip I’de enerjinin %60.3°U
karbonhidratlardan saglanmistir. GDH tip III’te enerjisinin %18.0’1 proteinden

saglanarak GDH tiirleri i¢erisinde protein tiikketimi en fazla olan grup olmustur.

M CHO taketimi (%)
M Protein tiketimi (%)
M v aj tiketimi (%)

60,00

60,00

40,00

20,00 20,00

0,00

GDH Tdrd

Sekil 6.2. GDH Tdrlerinin Ug Giinliik Besin Tiiketim Kaydina Gére Ortalama Makro Besin
Ogelerinin Dagilimi

GDH: Glikojen depo hastalig

Arastirmaya katilan katilimcilarin GDH tirlerine gore ortalama fruktoz,
galaktoz, laktoz, sikroz ve MCT alimlar1 Tablo 6.19°da gosterilmistir. Hastalarin
ortalama gunlik fruktoz, galaktoz, laktoz, siikroz ve MCT alimlari sirasiyla 8.5+5.93
g, 1.7£1.22 g, 10.9+9.02 g, 17.4+11.62 g ve 2.8+4.33 ml’dir. Glinlik ortalama fruktoz
ve siikroz alimlar1t GDH tip I’de daha diisiik olsa da istatistiksel olarak GDH tirleri
arasinda anlamli bir fark bulunmamustir (p>0.05). GDH tip 0’da glnluk ortalama
laktoz alim miktar1 en yiksek bulunmustur (p<0.001). Orta zincirli yag asitleri (MCT)
alimi en yiiksek GDH tip I’de goriilse de GDH tiirleri arasindaki fark istatiksel olarak

anlamli bulunmamustir (p>0.05).
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Tablo 6.19. Hastalarin Fruktoz, Galaktoz, Laktoz, Siikroz ve MCT Alimlarinin GDH
Tirlerine Gore Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

GDH ) .
Tipi n X +SS Alt-Ust p
0 1 7.7 7.7-1.7
| 14 5.9+ 4.72 0.3-13.4
1 10 7.5+ 4.50 2.0-15.5
Fruktoz VI 3 91+885  2.8-19.2
alim (g) IX 10 13.0+ 652  1.9-24.9 0.110
Xl 2 9.6 +7.37 4.4-14.8
Toplam 40 8.5+5.93 0.3-24.9
0 1 3.1 3.1-3.1
| 14 1.7 +1.13 0.0-3.4
1l 10 1.5+0.85 0.0-2.8
Galaktoz VI 3 1.9+244 0.1-4.7
ahmu () IX 10 1.6 +1.47 0.1-4.3 0.877
Xl 2 2.0+1.10 1.2-2.8
Toplam 40 1.7+1.22 0.0-4.7
0 1 49.7 49.7-49.7
| 14 10.7+8.11  0.0-34.4
1l 10 11.1+332  7.3-17.4
Laktoz VI 3 7.8 +6.87 3.0-15.7
alum (g) IX 10 9.0+750 3.2-248  0.000%*
Xl 2 6.9 + 4.38 3.8-1.0
Toplam 40 10.9+9.02  0.0-49.70
0 1 13.6 13.6-13.6
| 14 11.0+6.64  0.4-26.5
Stikroz 1 10 16.3+12.89  2.8-44.0
ahmu () VI 3 22.8+13.38  15.6-33.7
IX 10 25.4+13.38  7.4-54.8 0.053
Xl 2 23.0+271 21.1-249
Toplam 40 17.4+11.62  0.4-26.5
0 1 2.7 2.7-2.7
| 14 5.1 +6.82 0.6-23.3
MCT I 10 1.4 +0.43 0.8-2.3
ahmu (ml) VI 3 0.9+0.27 0.6-1.2
IX 10 21+1.14 0.7-4.7 0.305
Xl 2 1.3+0.87 0.7-1.9
Toplam 40 2.8 +4.33 0.6-23.3

Tek Yonli ANOVA Analizi
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6.10.2. Hastalarin msir nisastasi veya Glycosade tiiketimine iliskin bulgular

Katilimcilarin ¢ig musir nisastast ve Glycosade tiiketiminin dagilimi Tablo
6.20’de yer almaktadir. Hastalarmn %20.0°1 Glycosade, %35.0’1 ¢ig musir nisastast
kullanirken, %45.0’1  higbirini tiikketmemektedir. Hastalarin tiiketim  siiresi
degerlendirildiginde katilimcilarin %2.5’inin 6 aydan daha kisa siire, %5.0’min 1-3 y1l
araliginda, %7.5’inin 3-5 yil araliginda ve %40.0’min 5 yildan fazla siiredir ¢ig misir

nisastas1 veya Glycosade kullandig tespit edilmistir.

Tablo 6.20. Hastalarin Cig Misir Nisastas1 ve Glycosade Tiiketim Durumu ile Tuketim
Sdrelerinin Dagilimi

n %
Cig musir nisastasi veya Glycosade
tuketimi
Hicbirini tiketmiyor 18 45.0
Misir nisastasi tiiketiyor 14 35.0
Glycosade tuketiyor 8 20.0
Cig musir nisastasi veya Glycosade
tiketim suresi
Tuketmiyor 18 45.0
6 aydan az 1 2.5
1-3 yil 2 5.0
3-5 yil 3 7.5
5 yildan fazla 16 40.0

Misir nisastasi veya Glycosade kullanan bireylerin gunlik tuketimleri Tablo
6.21°de yer almaktadir. Hastalarin giinliik ortalama ¢ig musir nisastasi tiiketimi ve

viicut agirligi basina tiiketimi sirastyla 73.8+£78.60 g ve 2.2+2.17 g/kg’dur.

Tablo 6.21. Hastalarin Cig Misir Nisastas1 veya Glycosade Tiketim Dozunun
Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

n X +SS Alt -Ust
Cig musir nisastasi veya
Glycosade kullanimi
(g/gtin) 22 73.8 £78.60 7.0-360.0
(g/kg/guin) 22 2.2 +217 0.1-7.6
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Bireylerin GDH tirlerine gore ¢ig musir nisastast veya Glycosade
tilketimlerinin dagilimi Tablo 6.22°de gosterilmistir. GDH tip 0 ve tip I’deki hastalarin
tamami, GDH tip III’teki hastalarin %40.0’1 ve GDH tip VI’daki hastalarm %20.0’1
¢ig musir nigastast ya da Glycosade kullanmaktadir (p<0.001).

Tablo 6.22. Cig Misir Nisastas1 veya Glycosade’in GDH Tiirlerine Gore Dagilimlari

GDH Tipleri
0 I 11 Vi IX Xl
n % n % n % n % n % n % p
Cig musir
nisastasi veya
Glycosade
Tuketmiyor - - - 6600 2 66.7 8 80.0 2 100.00.000*

Tuketiyor 1 1000 14 100.0 4 400 1 333 2 200 - -

Fisher-Freeman-Halton Exact Test *p<0.001

GDH: Glikojen depo hastalig

6.11. Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Olcek Puanlarimin Degerlendirilmesi

Cocuklar igin yasam Kkalitesi 6lgek puanlari alt basliklara ayrilarak GDH
tirlerine gore Tablo 6.23’te gosterilmistir. Olgek toplam puani (OTP), psikososyal
saglik toplam puani (PSTP) ve fiziksel saglik toplam puani (FSTP) hem ebeveyn hem
de cocuk cevaplar1 olarak tiim GDH tiirlerinde incelenmistir. Ebeveyn OTP
degerlendirildiginde; GDH tip VI’ da yasam kalitesi diger GDH tiirlerinden istatiksel
olarak daha yilksek bulunmustur (p<0.05). Ancak gocuk OTP degerlendirildiginde
GDH tirleri arasinda yasam kalitesi agisindan farklilik gozlenmemistir (p>0.05).
Cocuk FSTP degerlendirildiginde GDH tip VI ve tip IX’da en yiiksek yasam kalitesi
tespit edilmistir (p<0.05). Cocuk PSTP ve ebeveyn PSTP incelemelerinde GDH trleri

arasinda istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamaistir (p>0.05).
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Tablo 6.23. GDH Tiirlerine Gére Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgek Puanlarmin Ortalamasi, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

GDH Tipleri
Yasam Kalitesi 0 I i VI IX Xl Toplam
Olgegi (n=1) (n=14) (n=10) (n=3) (n=10) (n=2) (n=40) p
Alt Bashklar X X £S5 X £S5 X+SS  X+SS X £S5 X £S5
Ebeveyn OTP 456 544+19.20 555+1510 79.6+1295 73.2+1750 56.5+6.14 61.1+18.73  0.047*
Ebeveyn PSTP 383 581+19.25 57.8+1268 81.6+14.78 73.3+19.27 59.1+10.60 63.1+18.60 0.074
Ebeveyn FSTP 59.3 48.8+2314 5122413 76.0+1804 73.1+2249 515+220 57.9+2395 0.113
Cocuk OTP 40.2 589+17.29 60.1+1505 724+2233 749+16.07 69.0+691 64.7+1742 0.127
Cocuk PSTP 50.0 64.6+1317 623+16.15 69.4+2404 73.3+18.61 675+353 66.4+1591 0.587
Cocuk FSTP 218 499+2491 57.1+21.76 781+1950 78.1+16.61 71.8+13.25 61.3+2437 0.018*

Tek Yonli ANOVA Analizi

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puam, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puam

Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk basligiyla belirtilmistir.
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6.11.1 Bazi parametreler ile yasam kalitesi skorlarinin degerlendirilmesi

Beslenme aligkanliklar1 parametreleri ile yasam kalitesi Olgek toplam ve alt
puanlar1 arasindaki iliski Tablo 6.24°te incelenmistir. Hastalarin ara 6giin sayist ile
ebeveyn PSTP (r=-0.317, p=0.047) arasinda istatistiksel yonden anlamli diizeyde
negatif iliski saptanmustir. Cig misir nisastasi veya Glycosade tiketimi ile cocuk FSTP
(r=-0.432, p=0.006) ve ebeveyn FSTP (r=-0.466, p=0.003) arasinda negatif iligkili
bulunmustur. Hastalarm gece en uzun aglik siiresi ile gocuk OTP (=323, p=0.042),
cocuk FSTP (r=0.457, p=0.003), ebeveyn OTP (r=0.434, p=0.005) ve ebeveyn FSTP
(r=0.408, p=0.009) arasinda istatiksel yonden anlamh diizeyde pozitif iligki

gorilmiistiir.
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Tablo 6.24. Beslenme aliskanliklar1 parametreleri ile Yasam Kalitesi Olgek Toplam ve Alt Puanlar1 Arasinda Korelasyon Analizi

Cocuk Cocuk Cocuk Ebeveyn Ebeveyn Ebeveyn
OTP PSTP FSTP OTP PSTP FSTP
r Y r P r P r P r p r p

Ana 68iin sayisi -0.179 0.268 -0.075 0.646 -0.277 0.084 0.023 0.889 0.088 0.589 -0.077  0.638
Ara 6giin sayisi -0.099 0542 -0.087 0593 -0.106 0.517 -0.215 0.182 -0.317*  0.047 -0.052  0.750
Ana 68iin atlama 0.152 0.349 0.113 0.489 0.1633 0.314 0.201 0.214 0.115 0.478 0.293 0.067
Ara 6giin atlama -0.301 0.059 -0.243 0.131 -0.283 0.077 -0.253 0.115 -0.093 0.567  -0.350* 0.027
Hafta ici dizenli -0.059 0.719 0.044 0.787 -0.163 0.314 -0.080 0.622 -0.056 0.732 -0.084  0.608
0giin

Hafta sonu diizenli  -0.039 0.811 -0.193 0.234 0.137 0.398 0.003 0.984 -0.040 0.806 0.067 0.681
0giin

Misir Nisastas1 veya -0.276 0.089 -0.090 0.584 -0.432** 0.006 -0.315 0.051 -0.153 0.351  -0.466** 0.003
Glycosade tiketimi

Gece en uzun aghk  0.323* 0.042 0.142 0.381 0.457** 0.003 0.434** 0.005 0.375* 0.017  0.408** 0.009
suresi

Gundiz en uzun 0.143 0.378 0.053 0.746 0.215 0.182 0.128 0.431 0.091 0.576 0.158 0.331

achik siiresi

Pearson Korelasyon ~ **p<0.001, *p<0.05

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puam

Ebevyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk bashigiyla belirtilmistir.
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6.11.2. Hastalarin ¢ig misir nisastasi/ Glycosade tiiketimi ile yasam Kkalitesi

puanlarina iliskin bulgular

Hastalarin ¢ig musir nisastasy/ Glycosade kullanim durumuna gore yasam
kalitesi puanlar1 tablo 6.25’te yer almaktadir. Cocuklar i¢in yasam Kkalitesi 6l¢ek
puanlar1 alt baghiklar altinda degerlendirildiginde ebeveyn skorlarmin tamami (OTP,
FSTP, PSTP) gruplar arasinda istatiksel olarak olduk¢a anlamli bulunmustur (p<0.05).
Cocuk FSTP puanlar1 diger gruplara kiyasla ¢ig misir nisasta/Glycosade tiiketmeyen
grupta oldukca yuksek bulunmustur (p<0.05).

Tablo 6.25. Hastalarin Cig Misir Nisastas/ Glycosade Tiketim Siklig: ile Yasam
Kalitesi Olgek Puanlarmin Dagilimi

Cig Musir Nisastasl/ Glycosade TUketim Durumu

Yasam Kalitesi i ve Sikhg
Olcegi Tuketim yok < 3 doz/giin > 3 doz/gln
n=18 n=10 n=12 p
X +SS X £SS X +SS
Cocuk FSTP 72.3+£17.62 62.4 + 28.25 43.7 £20.82 0.004*
Cocuk PSTP 68.2 + 18.88 68.4 £ 17.44 61.7 + 8.02 0.493
Cocuk OTP 69.6 £ 16.74 65.8 £ 21.13 54.9 + 11.57 0.070
Ebeveyn FSTP 69.6 £ 19.14 61.8 £24.42 37.2+16.61  0.000**
Ebeveyn PSTP 66.1 £ 17.40 71.4 +£20.39 51.9+14.29 0.029*
Ebeveyn OTP 67.3£17.09 67.5+£20.97 46.6 £ 10.23 0.003*

Tek Yonli ANOVA Analizi *p<0.05 **p<0.001

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puam

Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk basligiyla belirtilmistir.
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6.11.3. Hastalarin antropometrik 6zellikleri ile yasam Kkalitesi puanlarina iliskin
bulgular
Hastalarin viicut agirligina (Z skor) gore yasam kalitesi puanlarinin dagilimi
Sekil 6.3’te verilmistir. Z skor analizine gore normal ve zayif olarak smiflandirilan
hastalarin yasam kalitesi Olgeginin alt bagliklariyla iliskisi degerlendirilmistir.
Ebeveyn ve ¢ocuklarin cevapladigi yasam kalitesi 6lgeginin tiim alt bagliklarinda

viicut agirhigi normal olan hastalarin puanlar1 daha yiiksek bulunmustur.

W Gocuk OTP
M Ebevyn TP
M Ebevyn FSTP
W Gocuk FSTP
Gocuk PSTP
60,00 M Ebevyn PSTP

40,00

Ortalama

20,00

0,00
00 MNormal Zayf 2.00

Viicut Agirhgi (z-skor)

Sekil 6.3. Hastalarin Viicut Agirligina Goére Yasam Kalitesi Puanlarinin Dagilimi

Hastalarin boy uzunluguna (Z skor) gore yasam kalitesi puanlarinin dagilimi
Sekil 6.4’te verilmistir. Z skor analizine goére kisa, uzun ve normal olarak
smiflandirilan  hastalarin  yasam kalitesi 0Olgeginin alt baslhiklariyla iligkisi
degerlendirilmistir. Ebeveyn ve ¢ocuklarin cevapladigi yasam kalitesi 6l¢eginin tiim
alt basliklarnda boy uzunlugu normal olan hastalarin puanlar1 daha yliksek

bulunmustur.
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60,00

60,00

Ortalama

40,00

20,00

0,00

W Gocuk OTP
M Ebevyn OTP
M Ebevyn FSTP
M Gocuk FSTP
Gocuk PSTP
M Ebevyn PSTR

00 Normal Kisa IJzun

Boy Uzunlugu (z-skor)

Sekil 6.4. Hastalarin Boy Uzunluguna Gore Yasam Kalitesi Puanlarinin Dagilimi

Hastalarm BKI (Z skor) degerlerine gére yasam kalitesi puanlarinm dagilimi

Sekil 6.5’te gosterilmistir. Z skor analizine gore diisiik, yiiksek ve normal BKI

degerlerine sahip olan hastalarin yasam kalitesi Ol¢eginin alt baslhiklariyla iliskisi

degerlendirilmistir. Ebeveyn ve ¢ocuklar cevapladigi yasam kalitesi 6l¢eginin tiim

alt bashiklarinda BKI’si normal ya da fazla olan hastalarin puanlar1 diisiik BKI’li

hastalara gore gore daha yiiksek bulunmustur.

80,00

60,00

Ortalama

40,00

20,00

W Cocuk OTP
M Ehevyn OTP
M Ebevyn FSTP
M Cocuk FSTP
Gocuk PSTP
M Ebevyn PSTP

.00 MNormal Dusk Fazla

BKI (z-skor)

Sekil 6.5. Hastalarin BKI Degerlerine Gore Yasam Kalitesi Puanlarmin Dagilimi
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6.11.4. Hastalarin egzersiz ahskanhklar ile yasam kalitesi puanlarina iliskin

bulgular

Bireylerin egzersiz yapma durumlarima goére yasam kalitesi puanlarinin
dagilimi  Tablo 6.26°da verilmistir. Ebeveyn FSTP wve cocuk FSTP
degerlendirildiginde egzersiz yapan grup egzersiz yapmayan gruptan daha yiiksek
puanlar almistir (p<0.05). Ebeveyn OTP egzersiz yapan grupta 65.5+15.98 iken
egzersiz yapmayan grupta 53.0£21.23 bulunmus, gruplar arasindaki fark istatiksel
olarak anlamli bulunmustur (p<0.05). Ebeveyn PSTP, Cocuk OTP ve PSTP
incelendiginde egzersiz yapan grupta daha yiiksek puanlar gozlense de istatiksel

anlamda farklilik bulunmamustir (p>0.05).

Tablo 6.26. Hastalarin Egzersiz Yapma Durumlarina Gore Yasam Kalitesi Puanlarinin
Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

Egzersiz Yapan Egzersiz Yapmayan
(n=26) (n=14)
X+SS  Alt-Ust  X£SS  Alt-Ust P

Ebeveyn FSTP 64.4+18.52 28.1-96.8 459+28.70 6.2-96.8 0.018*
Cocuk FSTP 67.7+1822 218-93.7 49.3+30.08 12.5-93.7 0.020*
Gocuk OTP 67.4+1516 31.5-85.8 58.4+20.32 31.9-90.2 0.122
Ebeveyn OTP  65.5+15.98 29.3-88.0 53.0+21.23 31.9-91.3 0.041*
Cocuk PSTP 67.3+16.46 23.3-925 6451528 425-90.0 0.608

Ebeveyn PSTP 66.2+17.30 25.0-93.3 57.5%+20.24 35.0-96.6 0.161

Tek Yonli Anova Analizi *p<0.05
OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglk Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puam

Ebeveyn tarafindan cevaplananlar EBEVEYN basligiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise COCUK
basligiyla belirtilmistir
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6.11.5. Hastalarin biyokimyasal parametreleri ile yasam kalitesi puanlarina

iliskin bulgular

Bireylerin bazi biyokimyasal parametrelerine gore ebeveyn yasam kalitesi

toplam puanlarmin regresyon analizi Tablo 6.27°de verilmistir. Yapilan analiz

sonucunda HbAlc ve trigliserit degerlerinin, yasam kalitesi ebeveyn OTP alt boyutu

uzerinde anlamli faktorler oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Bireylerin ebeveyn 6lgek

toplam puanlarindaki degisiminin %13.5’inin HbAlc ve %14.6’smin trigliserit

degerleri ile tanimlanabilecegi saptanmustir Trigliserit degeri 1 birim arttiginda

ebeveyn OTP’nin -0.016 (%1.6) kat azaldig1 bulunmustur.

Tablo 6.27. Hastalarin Bazi Biyokimyasal Parametrelerine Gére Ebeveyn Yasam
Kalitesi Toplam Puanlarinin Regresyon Analizi

Standart

2
: Hata P : P R
Ebeveyn OTP
Glikoz 0.029 0.027 0.173 1.084 0.285 0.030
(mg/dL)
HbAlc (%) 15.310 6.296 0.367 2.432 0.020*  0.135
Total Kolesterol -0.057 0.030 -0.290  -1.864 0.070 0.084
(mg/dL)
LDL -0.038 0.061 -0.102  -0.629 0.533 0.010
(mg/dL)
Trigliserit -0.016 0.006 -0.382  -2.545  0.015* 0.146
(mg/dL)
AST -0.028 0.021 -0.209  -1.316 0.196 0.044
(U/L)
ALT -0.021 0.025 -0.136  -0.848 0.402 0.019
(IU/L)

R? Diizeltilmis Determinasyon Katsayisi, B Regresyon Katsayisi, B Standartlagtirilmis Regresyon Katsayisi, t T testi

*p<0.05

Ebeveyn OTP: Ebeveynlerin cevapladigi 6lcek toplam puam

54



6.11.6. Hastalarda yasanan yakinmalar ile yasam kalitesi puanlarina iliskin

bulgular

Bireylerde yasanan yakmmalar ile yasam kalitesi cocuk d&lgek toplam
puanlarinin regresyon analizi Tablo 6.28’de verilmistir. Yapilan analiz sonucunda
diyare, karmn sisligi, cabuk yorulma ve kas agrisinmn, yasam kalitesi cocuk OTP alt
boyutu lizerinde anlamli faktorler oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Bu yakinmalara

sahip olan hastalarda Cocuk OTP puanlar1 daha diisiik bulunmustur.

Tabla 6.28: Hastalarda Yasanan Yakinmalar ile Yasam Kalitesi Cocuk Ol¢ek Toplam
Puanlarmin Regresyon Analizi

s v v R

Cocuk OTP

Kusma -3.490 3.930 -0.143  -0.888 0.380  0.020
Diyare -7.825 3.547 -0.336 -2.200 0.034*  0.113
Karm Sisligi 12.576 5.227 -0.364 -2.406 0.021* 0.132
Cabuk Yorulma -24.041 4.507 -0.654 -5.334  0.000** 0.428
Kas Agrisi -17.293 4.860 -0.500 -3.559  0.001** 0.250
Nobet -4.104 10.577 -0.063 -0.388 0.700 0.004

R? Diizeltilmis Determinasyon Katsayisi, B Regresyon Katsayisi, B Standartlagtirilmis Regresyon Katsayisi, t T testi
*p<0.05, **p<0.001
(Semptom: var=1, yok=0)

Gocuk OTP: Cocuklarn cevaplandigi Slgek toplam puam

6.11.7. Hastalarin besin tiiketim kayitlan ile yasam Kkalitesi puanlarina iliskin

bulgular

Bireylerin enerji ve besin 6gesi alimi ile ebeveyn OTP degerlendirmeleri
arasinda regresyon analizi tablo 6.29°da yer almaktadir. Yapilan analiz sonucunda
fruktoz ve siikroz tilketiminin, yasam kalitesi ebeveyn OTP alt boyutu Uzerinde
anlamli faktorler oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Bireylerin ebeveyn dlgcek toplam
puanlarindaki degisiminin %13.2’sinin fruktoz ve %16.9’unun siikroz tuketimi ile

tanimlanabilecegi saptanmustur.
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Tablo 6.29. Hastalarm Enerji ve Besin Ogesi Al ile Ebeveyn OTP
Degerlendirmeleri Arasinda Regresyon Analizi

B Star;ii:rt B t D R2
Ebeveyn OTP
Enerji (kkal) 0.007 0.008 0.146 0.912 0.367 0.021
Karbonhidrat (%) -0.188  0.222 -0.136  -0.845  0.403 0.018
Protein (%) 0.691 0.704 0.157 0.981 0.333 0.025
Yag (%) 0.277 0.276 0.161 1.004 0.322 0.026
Galaktoz (g) -0.894  2.467 -0.059 -0.362  0.719 0.003
Fruktoz (g) 1.145 0.477 0.363 2400 0.021* 0.132
Stikroz (g) 0.663 0.238 0.412 2.785 0.008** 0.169
Laktoz (g) -0.056  0.337 -0.027 -0.165  0.870 0.001
MCT (ml) -1.282  0.669 -0.297  -1.917  0.063 0.088

R? Diizeltilmis Determinasyon Katsayisi, B Regresyon Katsayisi, B Standartlagtirilmis Regresyon Katsayisi, t T testi  *p<0.05

Ebeveyn OTP: Ebeveynlerin cevapladigr 6lgek toplam puant

6.12. Hastalarin Uyku Kalitesi Olgegi ve Uyku Degiskenleri Anketine iliskin

Bulgulan

Katilimcilarin uyku Kkalitesi ve uyku degiskenlerinin GDH tirlerine gore

dagilimi Tablo 6.30°da verilmistir. Hastalarin ortalama uyku kalitesi 14.9+2.18 ve

uyku verimliligi (%) 91.7+8.29 olarak saptanmistir. Uyku kalitesi ve uyku

verimliliginde GDH tiirleri arasinda istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir

(p>0.05).
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Tablo 6.30. Hastalarin Uyku Kalitesi Olgegi ve Uyku Degiskenlerinin GDH Tiriine
Gore Ortalama, Alt-Ust ve Standart Sapma Degerleri

GDH Uyku Kalitesi Uyku verimliligi (%)
Tipleri X +SS Alt-Ust p X +SS Alt-Ust p

0 11.0 11.0-11.0 79.6 79.6-79.6

| 147+205  11.0-18.0 91.4+4.21 83.3-97.8

10 155+2.06  12.0-19.0 94.5+2.95 90.9-98.8

VI 150+1.00 14.0-160 0229 926+454 875-96.0 0354
IX 14.7£250  9.0-18.0 89.1+14.62 52.3-98.8

XI 175+070  17.0-18.0 98.2+0.78 97.7-98.8
Toplam  14.9+218  9.0-19.0 91.7 £8.29 52.3-98.8

Tek yonli ANOVA Analizi

6.12.1. Hastalarin ¢ig musir nisastasi/ Glycosade kullanim ile uyku degiskenleri
puanlarn arasindaki iliski
Hastalarin musir nisastast veya Glycosade kullanim durumuna gore uyku
kalitesi ve uyku verimligi puanlar1 tablo 6.31’de yer almaktadwr. Cig misir
nigastasi/Glycosade tiiketmeyen veya ¢ig misir nisastasi/Glycosade’t <3 doz/giin veya
>3 doz/giin kullanan bireyler arasinda uyku kalitesi ve uyku verimliligi acisindan

anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05).

Tablo 6.31. Hastalarn Misir Nisastas1 veya Glycosade Tuketim Durumuna Gore
Uyku Kalitesi ve Uyku Verimligi Puanlarmin Ortalama ve Standart Sapma Degerleri

Uyku Kalitesi Puam Uyku verimligi (%)
n X +SS p X +SS p
Tuketimyok 18 14.7 +2.02 91.1+11.24
<3 doz/giin 10 145+1.94 0.414 92.5+5.56 0.906
>3 doz/gun 12 15.6 +2.52 92.0+4.81
Toplam 40 149 +2.13 91.7 £8.20

Tek Yonli ANOVA Analizi
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6.13. Hastalarin Yasam Kalitesi Alt Boyutlan ile Uyku Kalitesi Olcegi ve Uyku
Degiskenleri Arasindaki iliski

Aragtirmaya katilan bireylerin yasam kalitesi alt ve toplam puanlar1 ile uyku
kalitesi ve uyku degiskenleri arasindaki korelasyon analizi Tablo 6.32°de verilmistir.
Ebeveyn ve cocuk gruplarinin yasam kalitesi alt ve toplam puanlarinin tamami
arasinda istatiksel yonden anlamli derecede pozitif iliskili bulunmustur. Cocuk OTP
ile uyku verimlilik yiizdesi (r=0.396, p=0.011) arasinda anlaml diizeyde pozitif iliski
saptanmugtir. Cocuk PSTP ile uyku verimlilik ytzdesi (r=0.517, p=0.001) ve uyku
kalitesi (r=0.343, p=0.030) arasinda istatiksel olarak pozitif bir iligki tespit edilmistir.
Ayni sekilde ebeveyn PSTP ile uyku verimlilik yuzdesi (r=0.336, p=0.034) ve uyku
kalitesi (r=0.419, p=0.007) pozitif iliskili bulunmustur.
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Tablo 6.32. Hastalarin Yasam Kalitesi Olgegi Alt Boyutlar1, Uyku Kalitesi ve Uyku Verimliligi Puanlar1 Arasinda Korelasyon Analizi

Cocuk Cocuk Cocuk Ebeveyn Ebeveyn Ebeveyn Uyku Uyku

OTP PSTP FSTP OTP PSTP FSTP verimlilik % kalitesi

r P r P r P r P r P r P r p r P
Cocuk OTP 0.915™ 0.000 0.892"° 0.000 0.756™ 0.000 0.689" 0.000 0.661" 0.000 0.396" 0.011 0.249 0.122
Cocuk PSTP  0915™ 0.000 0.637 0.000 0.639™ 0.000 0.621" 0.000 0.511" 0.001 0.517" 0.001 0.343" 0.030
Cocuk FSTP  0.892”° 0.000 0.637" 0.000 0.737"" 0.000 0.634™ 0.000 0.694™ 0.000 0.191 0.237 0.091 0.576
Ebeveyn OTP 0.756~ 0.000 0.639™ 0.000 0.737 0.000 0.926™ 0.000 0.868™ 0.000 0.245 0.128 0.291 0.069
Ebeveyn PSTP 0.689™ 0.000 0.621™ 0.000 0.634™ 0.000 0.926™ 0.000 0.619™ 0.000 0.336" 0.034 0.419™ 0.007
Ebeveyn FSTP 0.661™ 0.000 0.511™ 0.001 0.694™ 0.000 0.868™ 0.000 0.619™ 0.000 0.057 0.725 0.028 0.862
Uyku 0.396° 0.011 0.517"" 0.001 0.191 0.237 0.245 0.128 0.336° 0.034 0.057 0.725 0.634™ 0.000
verimlilik %
Uyku kalitesi  0.249 0.122 0.343" 0.030 0.091 0.576 0.291 0.069 0.419™ 0.007 0.028 0.862 0.634™ 0.000

Pearson Korelasyon ~ **p<0.001, *p<0.05

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puam

Ebevyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, cocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk basligiyla belirtilmistir
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7.  TARTISMA

Glikojen depo hastaliklari, glikojen sentezi veya yikiminda gorevli enzim veya
tastyict eksikliginden kaynaklanan kalitsal karbonhidrat metabolizmasi bozuklugudur
(74). Genis klinik belirtilere, etkilenen organlara ve enzim eksikligine gore
siniflandirilan ¢esitli GDH tirleri mevcuttur. Hepatik glikojenozlar GDH tip O, I, 111,
IV, VI, IX ve XI'dir ve bunlar arasinda GDH tip I en yaygin tiiriidiir (75). Hepatik
GDH’ler tipik olarak hipoglisemi ve hepatomegali ile iliskilidir. Ayrica GDH'nin
spesifik  tiriine baglh olarak hiperlaktatemi, hiperlipidemi, hiperiirisemi,
kardiyomiyopati, anormal karaciger enzimleri ve hipotoni de eslik edebilir (45).
Patofizyolojinin ¢esitliligi géz Oniine alindiginda; tedavi onerileri, altta yatan enzim
kusuruna bagli olarak biiylik 6l¢iide farklilik gosterse de beslenme tedavisi, GDH
tirlerinde tedavinin temel dayanagini olusturmaktadir (11). Hepatik GDH’lerde
beslenme tedavisinin amaci, hipoglisemiyi 6nlemek, uzun dénem komplikasyonlardan
kaginmak ve yeterli biiyiimeyi saglamaktir. Diyet tedavisi GDH tirlne, hastanin

yagina ve antropometrik dl¢timlerine gore planlanmalidir (76).

Bu c¢alisma; hepatik tutulumlu glikojen depo hastaligi ile takipli hastalarin
beslenme durumunun, yasam ve uyku Kkalitesi zerindeki etkisini degerlendirmek

amaciyla planlanmis ve ylriitiilmstiir.

7.1. Hastalara Iligkin Tamimlayici Bilgilerin Degerlendirilmesi

Bu c¢alisma, 10-18 yas arasindaki hepatik GDH’li bireylerde 24’ erkek
(%60.0), 16’st1 kadmn (%40.0) olmak Uzere toplam 40 birey Uzerinde
gerceklestirilmistir. Arastirmaya katilan hastalarin yas ortalamasi 12.9+£2.7 yildir.
Yapilan bir ¢aligmada, 13’i kadin (%54.1), 11°i erkek (%45.9) olmak Uzere 24
GDH’li hasta ¢alismaya dahil edilmis ve bireylerin ortanca yasi 11.9 bulunmustur (77).
Kronik hastalig1 olan c¢ocuklar genellikle diisiik benlik saygisma sahip olup okul
isleyisinde sorunlar ve ders dis1 etkinliklere katilmada giicliikler yasayabilmektedir
(66). Ayrica kronik hastaligi olan g¢ocuklarin okul basarisi ve derslere katilimi,

hastanede yatis siiresi ve sikligi, sik kontroller, tedavide kullanilan ilaglarin yan etkisi
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ve hastaligin eslik ettigi semptomlar gibi nedenlerle kesintiye ugramaktadir (78).
Yapilan bir ¢alismada yas ortalamasi 13.5 olan 37 GDH’li hastanin %56.7’sinin
normal, %43.3’niin ise 0zel egitim gordigi bildirilmistir (79). Bu c¢alismada ise
hastalarin %82.5’inin normal, %12.5’inin 6zel egitim aldig1 saptanmistir. Geg tani ve
kotii metabolik kontrol ile takipli hastalarin daha ¢ok 0Ozel egitim aldiklari

distinilmektedir.

Ulkemizde akraba evliligi oranlarinmn yiiksek olmasi nedeniyle (yaklasik
%18.5) (80), GDH llkemizde diger otozomal resesif ge¢isli metabolik hastaliklar gibi
sik goriilmektedir. Yapilan bir ¢alismada; 30 GDH tip I tanili hastanin 22’sinde
(%73.3) akraba evliligi, 9’unda (%30) ailede GDH tip | 6ykisu tespit edilmistir (81).
Baska bir calismada, GDH tanili hastalarin %86.7’sinde akraba evliligi, %38.5’inde
ise ailede GDH o6ykisi oldugu bildirilmistir (82). Bu ¢alismada, hastalarin 31’inde
(77.5) akraba evliligi, 15’inde (%37.5) GDH tanili kardes 6ykiisii oldugu saptanmustir.
Benzer sekilde Onenli Mungan’m (83) GDH’li 39 bireyle yiiriittiigii ¢calismasinda da
ebeveynlerin %69’u arasinda akrabalik iligkisi oldugunu ve hastalarin %46°’s1 ailede

GDH 6ykust bulundugunu bildirmistir.

GDH'lerin genel insidans1 yaklasik 20.000 ila 43.000 canli dogumda 1'dir ve
tiim vakalarmn %80.0'1n1 tip I, III ve IX olusturur (42). Yapilan bir ¢alismada, GDH
hastalarinin %46.6’smin tip 1, %53.4’tindn ise tip 111-VI-IX oldugu bildirilmistir (36).
249 GDH’li hastanin katildig1 bir ¢alismada; hastalarm %1.0°1 tip 0, %70.0°1 tip I,
%9.0’1 tip 111, %0.4°1 tip 1V, %1.0°1tip VI, %9.0°1 tip 1X, %0.81 tip XI ve %9.0’1 ise
tanist tam konulamamis hastalar yer almaktadir (84). Bu ¢alismaya katilan hastalarin
%2.5’inin GDH tip 0, %35.0’mmn tip I, %25.0’mimn tip 111, %7.5’inin tip VI, %25.0’min
tip IX ve %5.0’mn tip XI tanist ile takipli olduklar1 belirtilmistir. GDH tip IX,
vakalarin yaklagik %25.0'mn1 olusturarak, GDH’nin en yaygm turlerinden biri olarak

raporlandigi i¢in bu ¢aligma literatiir ile uyumlu bulunmustur (85).
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7.2. GDH Siniflandirmalarina Gore Sosyodemografik Bilgilerin

Degerlendirilmesi

Bu calismada GDH tiirlerinde cinsiyet dagilimlari; tip 0’1 %100.0’1n1n, tip I’in
%64.3 tiniin, tip III’tin %50.0’mm ve tip VI'nin %33.3’iiniin kadm oldugu tip IX ve
tip XI’in ise %100.0’min erkek oldugu tespit edilmistir (p<<0.05). Benzer sekilde Liang
ve arkadaslarinin (90) yiiriittiigii calismada, GDH tip I1I hastalarinin %45.5’inin kadin,
GDH tip IX hastalarmin %100.0’mm erkek oldugu saptanmustir. GDH tip VI,
erkeklerde ve kadinlarda esit derecede yaygindir, ancak GDH tip IX, X'e bagl gen
PHKAZ2’deki patojenik varyantlar nedeniyle vakalarin yaklasik %75'ni olusturan
erkeklerde goriilmesi daha yaygindir (32). Yapilan bir tez ¢alismasinda GDH tip 1
vakalarinin %43.8’ini kadinlarin olusturdugu bildirilmistir (91). GDH tip XI tanili 144
hastasinin dahil oldugu bir derlemede, katilimcilarin %51.4’tinlin erkek oldugu
bildirilmis, %11.8inin ise cinsiyeti rapor edilmemistir (39). GDH tip 0, tum glikojen
depo hastalig tiirlerinin yalnizca yaklasik %1.0'mi1 temsil ettigi i¢in genellikle vaka
calismalar1 bulunmaktadir. Yapilan bir vaka ¢alismasi, 13 aylik kiz hasta iizerinde

yapilmis olup bu ¢alisma ile cinsiyeti uyumlu bulunmustur (92).

Bu ¢alismada; GDH tip 0, tip III, tip VI, tip IX ve tip XI’deki hastalarin
tamaminin normal egitim, GDH tip I’deki hastalarin ise yarisinin 6zel egitim gordiigii
saptanmustir (p<0.05). GDH tip I’de hem glikoneogenez hem de glikojenoliz
stireclerinde bozulma goriildiigii icin GDH tiirleri arasinda en agir olanidir
(36).Tekrarlayan siddetli hipoglisemiden dolayr GDH tip I hastalarinda 6zel egitim

goriilme siklig1 diger tiirlerden daha fazla olabilir.

Son yillarda tlilkemizde meydana gelen demografik degisiklikler ile birlikte
artan akraba evliligi, nadir hastaliklarin giderek artan toplum sagligi1 problemine
dontismesine neden olmustur (93). Bu ¢alismada GDH tiirlerine gore akraba evliligini
goriilme siklig1 incelendiginde; GDH tip 0 ve XI’in tamaminda, tip I’in %78.5, tip
[I’iin %90.0’inda ve tip VI’'nin %66.7’sinde akraba evliligi goriildiigii saptanmigtir

ancak GDH tiirleri arasinda akraba evliligi olmas1 agisindan fark bulunmamastir.

Otozomal resesif kalitilan GDH’de, anne ve babasinda GDH tastyicilig1 olan
hasta bireyin, dogacak her bir kardesinin hasta olma olasiligmin %25 oldugu

bilinmektedir (94). Bu calisgmada; GDH tip I hastalarinin %42.9’unda, tip III’iin

62



%30.0’1nda, tip VI'nin %33.3’linde, tip [X’un %50.0’mda GDH’li kardes Oykiisii
bulunurken, GDH tip 0 ve tip XI’de GDH’li kardes Oykiisii saptanmamistir. GDH tip
0 ve tip XI’de bulunan hasta sayilarinin diger GDH tiirlerine gore daha az olmasindan
dolay1 bu tiirlerde GDH’li kardes dykiisii olmadig1 diisiiniilebilir. GDH tip I’1i 36 hasta
ile yiirtitiilen bir ¢aliymada; hastalarin %16.6’sinda GDH’li kardes Gykiisii oldugu
tespit edilmistir (95). Baska bir ¢alismada; GDH tip III tanili 25 hastanin %12.0’inda
GDH’li kardes 6ykiisii bulundugu bildirilmistir (27). Kim ve arkadaslarinin (96) GDH
tip IX hastalar1 ile yiiriittigli bir ¢alismada, hastalarin %20.0’inda GDH’li kardes
Oykiisii saptanmistir. GDH tip VI ile yiiriitiilen bir derleme ¢alismasinda ise hastalarin
%13.1’inde (8/61) GDH’li kardes Oykiisii bildirilmistir (97). Literatir ile
karsilagtirildiginda GDH’li kardes Oykiisiiniin sikligi bu c¢aligmada daha fazla
bulunmustur. Tiirkiye’de akraba evliligi sikliginin ve dogrulan cocuk sayisindaki

artisin GDH’li kardes Oykiisii tizerinde etkili olabilecegi diistiniilmiistiir.

7.3.Hastalarin Genel Saghk Durumlarina iliskin Bilgilerin Degerlendirilmesi

7.3.1. Hastalarin tani yasina iliskin bilgilerin degerlendirilmesi

Organ hasarini azaltmak ve yasam kalitesini artirmak ve prognozu iyilestirerek
iyi bir metabolik kontrol saglamak i¢in erken tanmin Onemli oldugu
bilinmektedir (98). Bu ¢alismada arastirmaya katilan hastalarin ortalama tani yaslari
23.7£31.1 ay bulunmustur. Benzer sekilde diger ¢alismalarda ortalama tani yaslar1
268 ay (83), 33.4 ay (14 ay-51 ay) (82) ve 2.3+1.3 yil (0.3 yil -5 yil) (99) olarak
bildirilmistir. Hastalarin %64.0’1nin tanisini bir yasindan dnce aldigini (84), ve GDH
hastalarinin ortalama tani yaslarinin 1.0 yil (0.6 y11-4.0 yil) (100) oldugunu bildiren
calismalar da bulunmaktadir. Tan1 yaslarindaki bu ¢esitlilikten dolayt GDH'nin her
yasta tespit edilebilecegi diisiiniilmiistiir. GDH tiirlerine gore tani yaglarmin dagilimi
Sekil 6.1°de yer almaktadir. Bu ¢alismada GDH tip I ve XI’in ortalama tani yaslar1 1
yilin altinda bulunmustur. GDH tanis1 en ge¢ konulan tiirler arasinda GDH tip 0 ve tip
IX yer almaktadir. Benzer sekilde GDH tip I tanili1 30 hastayla yapilan bir ¢aligmada,
ortalama tan1 yas1 12424 ay (5 ay-20 yil) bulunmustur (81). Bagka bir ¢alismada ise
GDH tip | ve tip VI hastalarinda semptomlarin diger GDH tiplerine gore daha erken
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tespit edildigi bildirilmistir (101). Bu hastalikta semptomlarin baslamasi igin yaygin
yaglar, tip 0 ¢ocukluk (2-11 yil), tip I yeni dogan (dogum-4 hafta) ve bebeklik (1 ay-
23 ay), tip III bebeklik ve ¢ocukluk, tip VI ¢ocukluk, tip IX tiim yaslarda ve tip XI
bebeklik doneminde olarak bildirilmistir (102). Bu ¢alismada da diger ¢aligmalari

destekler nitelikte veriler elde edilmistir.

7.3.2. GDH tiplerinde goriilen yakinmalara iliskin bilgilerin degerlendirilmesi

Glikojen depo hastaligiyla birlikte siiregelen ¢esitli semptomlar bulunmaktadir.
Bazi kisilerde digerlerinden daha fazla semptom goriilmekte ve semptomlarin siddeti
hafif ila agir arasinda degismektedir (103). Bu ¢alismada GDH tip 0 hastalarinin
%100.0’inda diyare, karin sisligi, kas agrisi, cabuk yorulma ve nobet yakinmalar1
tespit edilmistir. GDH tip 0 hastalarinda ara sira gastrointestinal sistemde anormallik
ve nobet ataklar1 goriilebilmektedir (104). Bu calismada; GDH tip I hastalarinin
%28.6’sinda kusma, %28.6’sinda diyare, %71.4’linde karmn sisligi, %50.0’inda kas
agris1 ve %85.7’sinde ¢abuk yorulma sikayetleri saptanmustir. Onenli Mungan (83),
GDH tip I’de kusma, istahsizlik ve diyare goriilebilecegini belirtmistir Eminoglu ve
arkadaglar1 (81), GDH tip I hastalarinda yiiriittiikleri calismalarinda en 6nemli klinik
bulgunun karn sisligi (%83.3) oldugunu, hastalarin %16.7’sinda diyare ve %40.0’inda
nobet ataklar1 oldugunu bildirmistir. Bu ¢alismada GDH tip III hastalarmin
%10.0’inda kusma, %10.0’inda diyare, %30.0’inda karmn sisligi, %60.0’inda kas
agrisy, %80.0’inda cabuk yorulma ve %20.0’inda nobet sikayetleri bulunmaktadir.
GDH tip III tanili 11 hasta ile yapilan bir ¢calismada baslica sikayetler; {ist solunum
yolu enfeksiyonu (ii¢ hasta), kusma (iki hasta), diyare (bir hasta), karm agrisi (bir
hasta), yorgunluk (bir hasta), karin sisligi (bir hasta) olarak bulunmustur (105). Bu
calismada GDH tip VI hastalarinin %33.3’iinde diyare, karin sisligi, kas agris1 ve
cabuk yorulma yakinmalarmin oldugu tespit edilmistir. Yapilan bir ¢alismada GDH
tip VI’l1 8 hastanin tamaminda karin sisligi oldugu bildirilmistir (106). Bu ¢alismada
GDH tip IX hastalarinin %10.0’inda kusma, 9%20.0’1inda karn sisligi, %20.0’inda kas
agrist ve %?20.0’inda c¢abuk yorulma sikayetleri saptanmis olup GDH tip XI

hastalarmin %50.0’inda kusma, karin sisligi, kas agrist ve %100.0’nda ¢abuk yorulma
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yakinmalart bulunmustur. Hastaligin tiiriine gbre semptomlar ve siklig1

degisebilmektedir.

7.4. Hastalarin Egzersiz Aliskanhklarinin Degerlendirilmesi

Glikojenin sentezlenememesi veya glikojenden glikozun uygun sekilde
salinamamasi, hipoglisemiye ve egzersiz intoleransina neden olabilmektedir (86). Kas
tutulumu olan glikojen depo hastalarinda kas gii¢siizliigii, egzersiz intoleransi, kas
zay1fligi ve kramplarin olabilecegi bildirilmistir (83). Literatlirde hepatik glikojen
depo hastalarinda yapilmis fiziksel aktivite ve egzersiz toleransi ile ¢alismalar daha
azdir. Ancak GDH tip 111 ve tip IX’da hem karaciger hem de kas tutulumu gorildagi
icin bu tlrlerde egzersiz tolerans: ve fiziksel aktivite alaninda yapilan ¢aligmalar
bulunmaktadir (87,88). GDH tip Illa’lh cocuklarda egzersiz intoleransi ve kas
giigstizligti goruldigi rapor edilmektedir (89). GDH tip X da ise degisken yaslarda
ortaya ¢ikabilen kas gii¢stizliigii, kas atrofisi ve egzersizle tetiklenen kas agrisi
gorilmektedir (86). GDH tip | hastalariyla yur(tulen bir galismada, hastalarin yaklagik
dortte G¢l (25/34; %73.5) diizenli olarak egzersiz yaptigini bildirmistir (8). Benzer bir
sekilde bu calismada da hastalarin %65.0’1 dizenli egzersiz yaptigini belirtmistir.
Egzersiz tiirii dagilimlarina bakildiginda; hastalarin %40.0’min sokak oyunlari,
%15.0’mm futbol/basketbol/voleybol, %5.0’mnin yiiriiyiis, %2.5’inin  ylizme ve
%2.5°inin evde egzersiz yaptigi tespit edilmistir. Yapilan egzersiz trleri icerisinde
cok agir fiziksel aktiviteler yer almamaktadir. Hastalarin %15.0’1 her giin, %17.5’i
haftanin 3-4 giinii, %32.5°1 ise haftanin 1-2 guni diizenli fiziksel aktivite yaptigini

bildirmistir.

7.5. Hastalarin Beslenme Ahskanhklarina Ilisgkin Bulgularin Degerlendirilmesi

7.5.1. Hastalarin 6giin tiikketimlerinin degerlendirilmesi

GDH’de 6nemli klinik bulgulardan biri olan hipogliseminin diyet tedavisinde
birincil ama¢ normoglisemiyi saglamaktir. GDH’de 6giin sayis1 ve saat araliklari

bireysel farkliliklar g6z Oniinde bulundurularak planlansa da genel olarak tim
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hastalara az ve sik beslenme Onerilmektedir (4). GDH, beslenme aliskanliklarinin
benimsenmesini gerektiren nadir bir metabolik hastaliktir (107). Bu g¢alismada
hastalarin beslenme aligkanliklar1 degerlendirildiginde hafta ici ve sonu 6giin
saatlerinin diizenli olmasi, ara §giin atlama ve ana 6giin atlamada GDH tiirleri arasinda
istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05). Bireylerin hafta sonu 6giin
saatlerinin hafta i¢i 6giin saatlerine gore daha degisken oldugu tespit edilmistir. Evde
yasayan bireylerin rutini, geciken hafta sonu kahvaltilar1 ve ¢ocuklarm okul hayati
hafta sonu 6giinlerinin daha diizensiz olma nedenleri arasinda yer alabilir. GDH’de
diyet tedavisi cok 6nemli bir yere sahip olsa da hastanin genel beslenme durumunu ve

aligkanliklarini ele alan literatlirde ¢ok az sayida ¢alisma vardr.

Hastalarm GDH tiirlerine gore ana ve ara 6gilin sayilar1 degerlendirildiginde
gunlik toplam 6giin sayismin 6.8+1.68 (3 6giin-11 6giin) oldugu saptanmistir. Benzer
sekilde Aksu’nun (86) GDH’li ¢ocuklar ile yiiriittiigli ¢calismasmda, ebeveynlerin
beyanma gore ¢ocuklarin giinliik toplam 68iin sayismin 4-12 arasinda degistigi ve
ortalama 6giin sayisiin ise 7.5+1.80 oldugu bildirilmistir Bu calismada GDH tiirlerine
gore 6giin sayilarinin dagilimi degerlendirildiginde GDH tip 0 (6.0 6giin/giin) ve tip |
hastalarmin (4.9+1.85 6giin/giin) ara 6glin sayilarmin diger tiirlere gore istatiksel
olarak anlamli derecede fazla oldugu tespit edilmistir. Hipogliseminin bu GDH
turlerinde daha siddetli yasanmasindan dolay1 hastalarin diger tiirlere gére daha sik

beslendigi diistiniilmiistiir.

7.5.2. Hastalarn achk siiresine iliskin bulgularin degerlendirilmesi

Giin i¢inde sik 6giinler (3-4 saatte bir) tiikketilmesi ve gece ortasinda ilave 6giin
alinmasi aclik siiresini kisaltarak hipoglisemiyi dnleyebilmektedir (108). Bu ¢alismada
GDH tiirlerine gore bireylerin gece ve giindiiz en uzun aglik siireleri incelenmistir.
Aragtirmaya katilan bireylerin ortalama gece aglik siiresi 7.1+3.12 saat, giindiiz aghik
siiresi 3.2+1.32 saat olarak saptanmustir. Giindiiz aglik siiresi en kisa GDH tip 0’da
(1saat/gun) goriilse de tiirler arasinda istatiksel olarak anlamli bir fark gézlenmemistir.
Gece en uzun aglik siiresi, GDH tip 0’da ortalama 2.0 saat/gin ve tip I’de 4.3+1.58
saat/glin bulunmus ve diger tiirlere gore anlamli derecede aglik siiresinin daha kisa

oldugu saptanmistir (p<0.05). Yapilan bir ¢calismada GDH’li ¢ocuklarin yaridan
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fazlasinin (%56.5) gindlz 3-5 saat araliklarla, gece ise %60.9 oraninda 2-4 saat
araliklarla beslendigi belirtilmistir (86). Baska bir ¢calismada GDH tip I’li hastalarinin
giindiiz aclik siireleri 2.5-4.5 saat araliginda, gece aclik siiresinin ise 5.5-8.5 araliginda
oldugu belirtilmistir (109). Cocukluk ¢agindaki hastalarda a¢liga karsi tolerans ¢ok
azdir, tipik olarak sadece birkag saatlik agliktan sonra siddetli hipoglisemi

gorulebilecegi rapor edilmistir (110).

7.6. Hastalarin Uyku Siiresine fliskin Bulgularin Degerlendirilmesi

Uyku, cocuk gelisiminin temel unsurlarindan biridir. Uyku yetersizligi,
¢ocugun saghgini, aile-akran iliskilerini, giinliik yasam faaliyetlerini, akademik
basarisini ve davraniglarini olumsuz etkilemektedir (111). Amerika Birlesik Devletleri
Tibbi Uyku Akademisi, 6-12 yas grubu cocuklar igin 9-12 saat, 13-18 yas grubu
cocuklar icin ise 8-10 saat aras1 uykuyu tavsiye etmektedir (112). Tiirkiye’de ise, okul
¢ag1 cocuklarinda biiyiimenin izlenmesi (TOCBI) projesinde ¢ocuklarm guinliik uyku
sliresinin ortalamalar1 9.6 saat olarak saptanmustir (113). TUlrkiye Beslenme ve Saglik
Aragtirmas1 (TBSA) sonuglarma gore 15-18 yas araligindaki erkek ve kadinlarm uyku
stireleri sirasiyla 495.9+96.20 ve 497.6+106.00 dakika olarak saptanmustir (114). GDH
hastalartyla yapilan bir ¢alismada hastalarin ortalama uyku sirelerinin 446.5 dakika
oldugu saptanmustir (115). Literatlr ile benzer olarak bu calismada da GDH
hastalarmin uyku siireleri ortalamalar1 500.8+103.25 dakika oldugu tespit edilmistir.
GDH tiirleri ve uyku siireleri arasinda istatiksel olarak anlamli bir iligki bulunmamuistir

(p>0.05).

7.7. Hastalarm GDH  Turlerine Gore Antropometrik  Ozelliklerinin

Degerlendirilmesi

Bu ¢aligmada viicut agirhiklar1 incelendiginde, tim hastalarin %27.5’inin
(11/40) zayif oldugu geriye kalan hastalarin ise viicut agwrligmin normal oldugu
saptanmigtir. GDH turlerine gore degerlendirildiginde; GDH tip I’in %57.1’inin, tip
[I"in %20.0’mm ve tip XI’in %50.0’mnin zayif oldugu (=2 SDS) tespit edilmistir
(p<0.05). Bu ¢alismada 6 hastanin BK1 skoru diisiik, 1 hastanin ise BKI skoru yiiksek
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bulunmus ancak GDH tiirleri arasinda BKi Z skorlar1 arasimnda da anlamli bir fark
saptanmamustir (p>0.05). Yine bu hastalarda 2 hastanin boyu uzun ve 16 hastanin ise
boyu kisa bulunmustur. Bu ¢alismadaki GDH tip | hastalarinin yarisindan fazlasi
(%64.3) kisa boylu (=2 SDS) bulunsa da diger tiirlerle karsilastirildiginda fark
istatiksel olarak anlamli bulunmamistir (p>0.05). Yapilan bir ¢alismada; hepatik GDH
tanili Brezilyali hastalarin saglikli kontrollere gore daha kisa bir medyan boya sahip
oldugunu ancak yine de normal aralikta oldugunu belirtmistir (11). Santos ve
arkadaglarinm (116) GDH tip I hastalarinin antropometrisinin degerlendirildigi bir
calismada, 16/21 hastanin fazla kilolu (altis1 obez) oldugu ve sadece 4/21'inin kisa
boylu oldugu gozlemlenmistir. Tersine bu calismada hastalarin hi¢birinde obezite
g6zlenmemis olup boy kisaligi sikliginin daha yiiksek (16/40) oldugu saptanmistir. Bu
calismada viicut agirhigi disiik olan bireylerin boylar1 da anlamli derecede kisa
bulunmustur (p<0.05). Bu hastalarda gelisim geriligi oldugu diisiiniilmustiir. Liang ve
arkadaglarmm (117) yiirtittiigii bir ¢aligmada; GDH tip I’de diger gruplara gore anlamli
derecede biiyiime geriligi saptanmis ve tip IX'da sadece bir hastanin boyu -2 SDS'den
kisa bulunmustur. Benzer sekilde bu calisma da GDH tip IX hastalarinin yalnizca
birinde boy kisaligi tespit edilmistir. GDH tip IX hastalarinda genellikle blylime
geriliginin daha nadir olabilecegi diistiniilmiistiir. GDH’li ¢ocuklarla ydrutilen bir
calismada, yasa gore BKI Z skoru ortalamasinin 1.3+1.03, boy uzunlugu Z skor
ortalamasmin -1.2+1.40 ve viicut agirligi Z skor ortalamasmin 0.2+1.20 oldugu
bildirilmistir (86). Benzer sekilde bu ¢alismada da Z skorlar1 normal aralikta (-2.00<
...<+2.00) olup; yasa gore BKI Z skoru ortalamasimnin -0.2+1.38, boy uzunlugu Z skor
ortalamasinin -2.0£2.59 ve viicut agirhgi Z skor ortalamasinm 1.3+2.03 oldugu

saptanmustir.

7.8. Hastalarin Radyolojik ve Ekokardiyografik Degerlendirmeleri

Hepatik GDH'lerin tipik klinik belirtileri genellikle hepatomegali, hipoglisemi
ve metabolik anormallikler ile kendini gdstermektedir. Bu g¢alismada radyolojik
degerlendirmeler incelendiginde; GDH tip I hastalarmin %92.9’unda, tip III’iin
%90.0’1n1nda, tip VI’'nin %33.3’linde, tip IX’un %70.0’inda ve tip XI’in %50.0’1nda
hepatomegali goriildiigi tespit edilmistir. Literatirde hepatomegalinin GDH tip 0
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hari¢ tim GDH tipleri igin ortak tipik semptom oldugu bildirilmistir (36). Bu
calismada da literatlr ile uyumlu olarak GDH tip O hastalarinda hepatomegali
gbozlenmemistir. Yapilan bir ¢alismada, bu calisma ile benzer sekilde GDH Ia'l
hastalarm %91.67'sinde (22/24) hepatomegali oldugu bildirilmistir (117). GDH tip
[ITa’lr hastalar ile yiiriitiilen bir ¢alismada hastalarin tamaminda hepatomegali tespit
edilmistir (105). Baska bir ¢alismada; GDH tip III’li 22 hastanin radyolojik
degerlendirmeleri yapilmis; 4'ii obez, 2'si fazla kilolu olmak tizere 11 hastada (%50.0)
hepatomegali ve 6 hastada (%27.0) hepatostetoz saptanmustir. Bu ¢alismada GDH
tiirlerinin tamaminda siklig1 degismekle birlikte hepatostetoz saptanmustir. Liang ve
arkadaglarmm GDH tanili 49 hastada yiriittiigli ¢alismada, 23 hastada (%46.9) dalak
biiytimesi goriilmistiir (117). Bu ¢alismada 7 hasta GDH tip 111 tanili olmakla birlikte
toplam 10 GDH’li hastada (%25.0) hepatosplenomegali saptanmistir. Giinaydin’in
yaptig1 bir calismada (118), GDH tip | hastalarinin %41.2’sinde nefromegali
gozlendigi bildirilmistir. Bagka bir ¢alismada, renal tutulumun sadece GDH tip Ia’l1
hastalarda gozledigi bildirilmistir. Bu ¢alismada literatiirle uyumlu olarak bobrekle
iligkili saglik problemleri GDH tip I hastalarinin %57.1’inde g6zlenmistir ancak diger
GDH tirlerinde saptanmamustir. Ayrica bu g¢alismada yalnizca GDH tip III’iin
%20.0’inda EKO raporlarinin bozulmus oldugu tespit edilmistir. Literatir GDH tip 111
hastalarinda ciddi aritmi ve semptomatik kalp yetmezligi potansiyeli olabilecegini bu
nedenle hasta popiilasyonunu yonetirken bu durum dikkate alinmasi gerektigini

vurgulamustir (119).

7.9. Hastalarin Biyokimyasal Bulgularinin Degerlendirilmesi

Hepatik formlar icin ag¢lik kan sekeri, laktik asit, 25(OH)-D vitamini,
kolesterol, trigliseritler, AST, ALT gibi parametrelerin degerlerinin normal seyretmesi
hastaligin kontrolii i¢in 6nemlidir (120). Aksu’nun yiiriittiigli ¢alismada (86),
cocuklarin ortalama aglik kan glikozu, trigliserit ve total kolesterol degerleri sirasiyla;
88.0+£23.3 mg/dL, 333.5+196.7 mg/dL ve 204.2+59.4 mg/dL, olarak bulunmustur
Benzer sekilde bu ¢alismada da; ortalama total kolesterol ve aglik kan sekeri diizeyi
sirastyla 229.2495.96 mg/dL ve 87.7£29.04 mg/dL, olarak saptanmistir. Ayrica
hastalarmn ortalama trigliserit degerleri 385.2+448.84 mg/dL, olup GDH tip |
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hastalarinin tamaminda, GDH tip III hastalarmm ise %70.0’mnda trigliserit
dizeylerinin referans degerin tizerinde oldugu tespit edilmistir. Giinaydin’mn (118)
yiiriittigli calismada da GDH tip I hastalarinin ortalama trigliserit diizeyi 564.5+383.9
mg/dL olarak saptanmustir. Tunus’ta GDH tip I11’Li 50 hasta ile yapilan bir ¢alismada,
veriler retrospektif olarak incelendiginde; hastalarin %64.0’inda hipertrigliseridemi ve
%56.0’inda hiperkolesterolemi goriildiigii rapor edilmistir (121). Yapilan bagka bir
calismada hastalarin trigliserit, laktik asit, AST ve ALT parametreleri yuksek
bulunmustur (81). Diger ¢aligmalar1 destekler nitelikte bu ¢alismada da GDH tip |
hastalarinda ortalama laktat dizeyi 6.4+3.01 mmol/L olup, hastalarin tamaminda
yiiksek oldugu saptanmustir. Ayrica AST ve ALT diizeyleri sirasiyla ¢alismaya katilan
hastalarin %72.5’inde ve %60.0’inda yiiksek bulunmustur. Serum CK seviyeleri, kas
tutulumu olan bireyleri belirlemede 6nemli bir parametredir GDH tip IX'un bazi
karaciger formlarinda ve tip Illa'da kas tutulumu ve yiliksek CK konsantrasyonlari
meydana gelebildigi bildirilmistir (122). Cin’de GDH hastalariyla yapilan bir
calismada GDH tip III hastalarinin ortalama CK diizeyi 213.5+152.4 U/L olarak tespit
edilmistir (117). Bu g¢alismada ortalama CK degeri GDH tip III ve GDH tip IX
hastalarinda sirasiyla 1340.8+991.82 U/L ve 488.5+1144.55 U/L olup tip Il

hastalarinin %90.0’minda, tip IX hastalarinin %20.0’mda yiksek bulunmustur.

Brezilya’da yapilan bir ¢alismada, 23 GDH’li hastanin ortalama D vitamini
degeri 26.8 ng/mL olarak saptanmustir. Bu calismada ise hastalarin ortalama D
vitamini 17.4+11.42 ng/mL olup, GDH tip III hastalarmm %50.0’mda D vitamini

dizeylerinin referans diizeyinin altinda oldugu saptanmustir.

7.10. Hastalarin Beslenme Durumunun Degerlendirilmesi

7.10.1. Hastalarin besin tiiketim kayitlarina iliskin bilgilerin degerlendirilmesi
Primer tedavisi tibbi beslenme tedavisi olan GDH’de hastaligin iyi metabolik
kontrolii i¢in hastalarin beslenme durumu degerlendirilmeli, enerji ve besin dgesi
alimlar1 takip edilmelidir. Yapilan bir ¢caligmada; yas ortalamasi 8 yil olan glikojen
depo hastalarinin ortalama 1660.7+344.7 kalori/gin enerji, %47.4+9.3 karbonhidrat,
%36.84+6.9 yag ve %15.8+4.5 protein aldigi rapor edilmistir (123). Bagka bir calismada
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yas ortalamasi 11 yil olan hastalarin ortalama enerji alimi1 2371.0 kkal/giin bulunmus
ve enerjinin %60.1’inin karbonhidratlardan, %17.5’inin proteinden ve %22.5’inin ise
yagdan geldigi rapor edilmistir (25).

Bu ¢alismada hastalarin ortalama enerji alimi1 1745.6+£382.77 kkal/giin olup,
%48.7+£13.56 karbonhidrat, %36.9+10.88 yag ve %14.9+4.26 protein aldigi rapor
edilmistir. Yas ortalamast 12.942.7 yil olan hastalarin ortalama enerji alimi
1745.6+382.7 kkal/guin olarak saptanmis olup yasa goére ortalama enerji alimi diisiik
olan bu ¢aligmada vicut agirligi -2 Z skorunun altinda olan hastalar bulunmaktadir.
Besin 6gesi dagilimlarma bakildiginda GDH tip I hari¢ diger tiirlerde karbonhidrat
tiketimi %50.0’m altinda, yag tiiketimi ise %30.0’1n {izerinde saptanmistir. GDH tip
I hastalarmin ortalama makro besin dagilimlar1 %60.3 karbonhidrat, %11.9 protein ve
%27.6 yag olarak tespit edilmistir. GDH tip I hastalarinin 6nerilen diyet tedavisine
yakin beslendigi saptanmistir. Protein tiiketim yiizdesi GDH tiirleri arasinda %18.0 ile
en fazla GDH tip I11’te bulunmustur. GDH tip I hastalar1 hari¢ diger tiim tiirlerde yag
tiketimi  %35.0’mn  {izerinde bulunmustur. Bunun ise, gunimiz cocuklarin
beslenmesinde hatir1 sayilir tiiketimi olan paketli gidalardan ve fast food tiiketiminden
kaynaklandig1 diistilmiistiir.

Laktoz, galaktoz, fruktoz ve siikroz metabolize edilirken ve kan laktat ve
triagilgliserol konsantrasyonlarmi yiikseltebilir. Bu nedenle; 6zellikle bazi GDH
tiirlerinde kisitlama Onerilir. Literatlirde basit seker ve fruktoz tiiketimin sirasiyla <5
g/6giin ve <2.5 g/6giin olmasimi 6nerilmektedir. Galaktoz ve laktoz tiketiminin ise 1
porsiyon/giin siit ve siit iiriinleri ile smirlandirmasini 6nerir (124). GDH hastalariyla
yapilan bir ¢alismada hastalarin ortalama fruktoz, laktoz ve stikroz tuketimi sirasiyla
3.8+£3.8, 8.1+8.1 ve 5.244.8 olarak bulunmustur (86). Bu ¢alismada ise hastalarin
ortalama fruktoz, laktoz, galaktoz ve siikroz alimlari sirasiyla 8.5+5.93 g/gin,
10.9+£9.02 g/gin, 1.7£1.22 g/gin ve 17.4+11.62 g/gin olarak saptanmustir. Laktoz
tiketimi en fazla olan grup 49.7 g/giin ile GDH tip 0’dir ve GDH tiirleri arasinda
istatiksel olarak anlamli bir fark vardir (p<0.05). Hipertriglisemisi olan olgularin
diyetine MCT eklenmesi ile trigliserit diizeylerinde dramatik diistisler saglayabilecegi
bildirilmistir (125). Das ve arkadaslar1 (126), GDH tip I’de; orta zincirli yag asidi
takviyesinin metabolik kontrol belirtegleri, biiylime ve gelisme ilizerinde olumlu etkiye

sahip oldugunu belirtmislerdir. Bu calismada da hastalarin ortalama MCT tiiketimi
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2.8+4.33 ml/giin olarak bulunmustur. En fazla tiiketim 5.1 + 6.82 ml/gtin ile GDH tip
| hastalarinda olsa da GDH turleri arasindaki fark istatiksel olarak anlamli

saptanmamigtir.

7.10.2. Hastalarin ¢ig misir nisastasi veya Glycosade tiiketimine iliskin bulgularin

degerlendirilmesi

Gunltk 6nerilen ¢ig musir nisastas1 miktar1 bireye 6zgi olmalidir. Ideal doz,
yan etkilere ve obeziteye neden olmadan, hipoglisemiyi kontrol almas1 hedeflenerek
planlamalidir. Bu ¢alismada hastalarm %35.0’inm ¢ig musir nisastasi ve %20.0’mnin
modifiye edilmis musir nisastast (Glycosade) tiikettigi belirtilmistir. Hastalarin
%40.0’1nm en az 5 yildir ¢ig misir nisastasi veya Glycosade kullandigi saptanmis ve
ortalama gunlik ¢ig misir nisastas1 veya Glycosade tiiketimi 73.8+78.60 g/gun ve
viicut agirhigi basina 2.24+2.17 g/kg/giin olarak tespit edilmistir. Literatliriin onerdigi
¢ig musir nigastasi, viicut agirhigmin kilogrami basina 1.6 ila 2.5 g araliginda olmahidir
(127). GDH hastalariyla yapilan bir ¢alismada; hastalarin %71.7’si ¢ig musir nigastast,
%41.3’1 modifiye ¢ig misir nisastasi kullanmakta; giinliik ortalama ¢ig misir nisastast,
modifiye edilmis misir nisastas1 ve viicut agirligi bagma musir nisastasi/Glycosade
tiiketimi sirasiyla 89.3+£86.3 g/gun, 80.2+84.2 g/gin ve 3.6£2.6 g/kg’dir. Bruna ve
arkadaslarinin (11) yaptig1 ¢alismada giinliik ortalama tiiketilen musir nisastasi 334.5
g/giin ve viicut agirlig1 basina 7.68 g/kg/giin olarak saptanmustir. Onceki arastirmalara
gore yiiksek dozlarda ¢ig musir nisastasi kullanilmis ve caligmadaki 17/25 hasta
yuksek Kilolu tespit edilmistir. GDH tip I hastalariyla yapilan bir ¢alismada hastalarin
%40.0’1n1n ¢ig misir nisastast ve %16.0’mim ise modifiye edilmis misir nigastasi
kullandig1 bildirilmistir (128). Bu ¢alismada GDH tiirleri ile ¢ig musir nisastasi veya
Glycosade tiiketimleri incelendiginde, GDH tip I hastalarinin tamaminin ¢ig musir
nisastas1 veya Glycosade tiikettigi saptanmis ve diger GDH tiirlerine gore bu farkin
istatiksel olarak oldukca anlamli oldugu bulunmustur (p<0.05). GDH tip I’de siddetli

hipoglisemilerin gériilmesinin etkili olabilecegi diistiniilmiistiir.

7.11. Cocuklar icin Yasam Kalitesi Olcek Puanlarinin Degerlendirilmesi

Yagam kalitesini Onemli derecede etkileyen nadir hastaliklar; tani, tedavi ve

izlem sirasinda 6zel tutum ve uygulamalar gerektirir. Bu ¢ocuklarin yagam kalitesinin
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belirlenmesi tedavi basarist ile yakindan iligkilidir (129). Calkin Memik ve
arkadaglarinm (69) yiiriittiigii 6lgek gecerlilik ¢aligmasinda; saglikli ¢ocuklarn 6lgek
toplam puani (OTP), psikososyal saglik toplam puan1 (PSTP) ve fiziksel saghk toplam
puani (FSTP) sirasiyla 79.9+£13.1, 79.9+16.4 ve 79.9+13.1 iken, saglikli ¢ocuklarin
ebeveynlerinin cevapladigi OTP, PSTP ve FSTP sirasiyla 82.5+10.6, 83.8+10.1 ve
79.9+14.8 olarak tespit edilmistir. Yine ayni ¢alismada siiregen hastaligi bulunan
cocuklarm OTP, PSTP ve FSTP swrasiyla 74.8+13.1, 76.1+13.4 ve 72.8+19.6 iken
siiregen hastalig1 bulunan ¢ocuklarin ebeveynlerinin OTP, PSTP ve FSTP sirasiyla
73.0+£17.4, 74.1£17.1 ve 71.5423.5 olarak saptanmustir. Biiylime agris1 olan
cocuklarda yapilan bir ¢alismada, aymi 6l¢ek kullanilarak gocuklar ve ebeveynlerin
yasam kalitesi 6lgegindeki tuim alt tiplerin puanlari 70.0’1n altinda bulunmustur (130).
Bu calismada ise ebeveyn OTP puanlar1 en diisiik GDH tip 0 (45.6) ve tip I’de
(54.4+19.20) iken en yiiksek GDH tip VI’da (79.6+12.95) bulunmustur ve GDH tiirleri
arasidaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur (p<0.05). Cocuk ve ebeveynlerin
yasam kalitesi alt tiplerinin tamamida GDH tip VI digerlerine gore daha yiiksek
puana sahip olmustur. Ancak Calkin Memik’in belirttigi saglikli ¢ocuk skorlarina
ulagilamamistir (69). Storch ve arkadaslar1 (131), GDH tip I tanili 31 hasta ve 42
saglikli kontrol grubu ¢ocuk ve ebeveyni pediatrik hastalarda yasam kalitesi ve
psikososyal islevselligi degerlendirmek amaci ile ve karsilastirmiglardir. GDH hastas1
cocuklarin, saglikli ¢ocuklara gore daha diisiik yasam kalitesine, daha yiiksek sosyal
problem ve strese sahip olduklar1 gériilmiistiir. Benzer bir sekilde baska bir ¢alismada,
GDH tip Ia’li eriskin hastalarin fiziksel bilesen skoru ve mental bilesen skoru
kullanilarak genel popiilasyona gore saglikla iliskili yasam kalitesi skorlarinin daha
diisiik oldugu bildirilmistir (132). Italya’da yapilan ¢ok merkezli bir calismada, GDH
tip I’li yetiskin hastalarinin bozulmus yasam kalitesine sahip olabilecegi bildirilmistir
(62). GDH tip I'li yetiskinlerde yapilan bir ¢alismada, hastalarin %60.0"indan fazlasi
hastaliklariyla ilgili hissettigi {i¢ olumsuz duyguyu kaygi, korku ve ofke olarak
belirtmiglerdir. Ayrica bu hastalarin %85.0'indan fazlasi, fiziksel sagliklarmimn ya orta
diizeyde ya da yiiksek diizeyde bozulmus oldugunu bildirmislerdir. Yine ayni
caligmada, akranlarla paylasima olanak saglayan hasta organizasyonlarinin, hastalarin
daha iyi bilgilendirilmesine katki sagladigmi ve hastalarin yasam kalitesini etkileyen

duygusal ve psikososyal yonlere de destek saglayabilecegini bildirilmistir (8).
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Yukarida bahsedilen calismalarin aksine; Isvigre’de yapilan bir calismada, 14-29 yas
araliginda GDH tip I hastalarina kisa form saglik (SF-12) anketi uygulanarak yasam
kalitesi puanlar1 degerlendirilmis olup bu hastalarda yasam kalitesi; diisiik kan sekeri
siklig1, hipoglisemi semptomlari, gece diyet tedavisinin tiirii ve hastaneye yatis
sayisindan Onemli 6lcude etkilenmedigi ve yasam kalitesi puanlarinin normal
bulundugu belirtilmistir. Bu kohorttaki hastalarin ¢ogunun destekleyici hizmetlere
thtiya¢ duymadan istithdam ettigi veya mesleki egitim aldig1 boylece ¢ogu hastanin

sosyal ve profesyonel hayata iyi bir sekilde entegre oldugu bildirilmistir (133).

7.11.1. Baz1 parametreler ile yasam kalitesi skorunun degerlendirilmesi

Glikojen depo tanili ¢ocuklarda; onerilen tibbi beslenme tedavisi, hastalik
semptomlari, sik hastane randevular1 veya tekrarlayan hastane yatiglari nedeniyle
yasam Kalitesinde olumsuzluklar gérilebilir. Bu ¢alismada ara 6giin sayis1 ve ebeveyn
PSTP arasinda 6nemli derecede negatif bir korelasyon goriilmiistiir. Ara 6giin sayis1
fazla olanlarin, ebeveyn psikososyal saglik toplam puani daha diisiik bulunmustur. Ara
ogin atlama ile ebeveyn FSTP arasinda onemli derecede negatif korelasyon
saptanmustir. Ara 6glin atlayan bireylerde ebeveyn fiziksel saglik toplam puani1 daha
diistik bulunmustur. Bu hastalarda ara 6giin tiiketiminin ve sikligiin yasam kalitesi
Uzerinde onemli derecede bir etkinligi oldugu tespit edilmistir. Misir nisastasi ya da
Glycosade tiketimi ile cocuk FSTP ve ebeveyn FSTP aralarinda anlamli derecede
negatif korelasyon bulunmustur. Bunun nedeni olarak misir nisastasi ve Glycosade’in
siklikla kullanildig1 siddetli hipoglisemi yasayan hastalarda, hastalik semptomlarindan
dolay1 bireylerin fiziksel yagam kalitelerinin olumsuz etkilenebilecegi diisiiniilmiistiir.
Gece en uzun achk siiresi ile cocuk OTP, FSTP ve ebeveyn OTP, FSTP, PSTP
aralarinda 6nemli derecede pozitif korelasyon saptanmistir. Gece aglik siiresi uzadik¢a
cocuk ve ebeveynlerin yasam kalitesi skorlar1 daha yiiksek bulunmustur. Daha az
hipoglisemi goriilen ve hastaligin daha hafif seyrettigi baz1 GDH tiirlerinde gece
beslenmesi zorunlu degildir; bu ylizden bu hastalarin gece aglik siiresi daha uzun ve

yasam kalitesi puanlar1 daha yiliksek bulunmustur.
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7.11.2. Hastalarin ¢ig musir nisastasi/ Glycosade tiiketimi ile yasam Kkalitesi

puanlarina iliskin bulgularin degerlendirilmesi

Cig musir nisastas1 veya Glycosade tiiketimi ve siklig1 ile yasam kalitesinin alt
tipleri puanlamasi incelenmistir. Cocuk FSTP ve ebeveyn FSTP puanlar1 misir
nigastast veya Glycosade tiiketilmeyen grupta en yiksek, >3 doz/giin misir nisastasi
alan grupta en diisitk bulunmustur (p<0.05). Giinde 3 defadan fazla misir nisastas1 veya
Glycosade tlketen hastalar, yasam kalitesi 6lgek alt tiplerinin tamaminda en diisiik
puani almistir. Iki nedenden kaynakli olabilecegi diisiiniilmiistiir; Ilk olarak, uzun siire
ve sik bir sekilde tiiketilen misir nisastas1 veya Glycosade metabolik kontrolleri
iyilestirse de yasam kalitesini olumsuz etkilemis olabilir. Tkinci olaraktan, genellikle
misir nigastasii giin igerisinde daha sik tiiketen hastalar, agir hipoglisemi yasayan
hastalardir ve bu bireylerde misir nisastasi kullanimindan bagimsiz olarak hastalik
semptomlarmin getirmis oldugu mevcut bir kotii yasam kalitesi bulunabilecegi
disiiniilmiistiir. Bu ¢alismanin tersine yapilan bagka bir caligmada ise, ¢ig musir
nigastas1 tlketimi, Glycosade kullanimi ve tiiple beslenme ile yasam kalitesi arasinda
anlamli bir iliski bulunmadigini belirtmistir (132). Literatirde GDH hastalarinda

yasam kalitesini arastiran ¢cok nadir ¢aligma bulunmaktadir.

7.11.3. Hastalarin antropometrik o6zellikleri ile yasam kalitesi puanlarina iliskin

bulgularin degerlendirilmesi

Cocuklarm antropometrik 6zellikleri, fiziksel, psikososyal ve toplam yasam
kalitesi skorlar1 izerinde 6nemli bir etkiye sahiptir. Normal kilolu saglikli cocuklarla
karsilastirildiginda, diisiik kilolu saglikli cocuklarin toplam ve fiziksel yasam puanlar1
onemli Ol¢iide daha diisiik bulunmustur. Zayif olan kizlarda daha diisiik fiziksel
islevsellik, erkeklerde daha diisiik sosyal islevsellik ile iliskili bulunmustur (134).
Benzer sekilde bu g¢alismada da viicut agirligi diisik olan GDH hastalarinin
tamaminda, ¢ocuk ve ebeveyn yasam kalitesi Olgegine ait fiziksel, psikososyal ve

toplam 6lgek puanlarinm hepsi daha diisiik bulunmustur.

Cok kisa, normal kisa ve normal boylu gruplar igin ¢cocuk 6z bildirimi toplam
Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olcek (CIYKO) puani ortalamasi 77.7+9.6, 83.5+8.5 ve
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87.3+7.2; ebeveyn CIYKO toplam puani sirasiyla 77.6+10.5, 82.6+8.3 ve 84.9+9.9
bulunmustur (135). Baska bir ¢aligmada, kisa boylu ¢ocuklari yasam kalitesi puanlari
normal boydaki ¢ocuklara gore anlamli olarak daha diisiik bulundugu bildirilmistir
(136). Bu galigmada ise kisa boylu olan GDH hastalarinin gocuk ve ebeveyn yasam
kalitesi 0lcegine ait fiziksel, psikososyal ve toplam 6lgek puanlarinin hepsi daha diisiik
bulunmustur. Kisa boylu olan GDH hastalarinda en diisiik skor ¢ocuk ve ebeveyn

fiziksel saglik toplam puaninda saptanmaistir.

Daha yiiksek BKi nin, saglikli ¢ocuklar ve ergenler iizerinde fiziksel, sosyal,
duygusal ve okul islevleri iizerinde olumsuz bir etkiye sahip oldugu bildirilmistir
(137). Bu calismada ise yiiksek BKI’ye sahip hastalarda, ¢ocuk ve ebeveyn yasam
kalitesi Olcegine ait fiziksel, psikososyal ve toplam o6lgek puanlarmin hepsi daha
yiiksek bulunmustur. Kendi i¢erisinde psikososyal puanlar, fiziksel ve toplam puanlara
gore daha diisiik bulunmustur. Bunun nedeni de akranlarinin kendisiyle alay etmesi ya
da toplu ortamlarda kilosundan dolayi rahatsiz edilmesinden kaynakli olabilecegi

diistiniilmiistiir.

7.11.4. Hastalarin egzersiz ahskanhklar ile yasam Kkalitesi puanlarina iliskin

bulgularin degerlendirilmesi

Yapilan bir calismada, CIYKO puan ortalamalar1 futbol oyuncularinda
90.0+8.7, tenis oyuncularinda 86.2+8.2 ve voleybol oyuncularinda ise 83.2+11.0
olarak bulunmustur (138). Bu ¢alismada da duzenli egzersiz yapan GDH hastalarinin
cocuk OTP, FSTP ve PSTP sirasiyla 67.4+15.16, 67.7+18.22 ve 67.3+16.46 iken;
ebeveyn OTP, FSTP ve PSTP sirasiyla 65.5+15.98, 64.4+18.52 ve 66.2+17.30 olarak
saptanmustir. Diizenli egzersiz yapmayan GDH hastalarinin gocuk OTP, FSTP ve
PSTP sirastyla 58.4+20.32, 49.3+30.08 ve 64.5+15.28 iken ebeveyn OTP, FSTP ve
PSTP sirasiyla 53.0£21.23, 45.9+28.70 ve 57.5+20.24 olarak tespit edilmistir. Duzenli
egzersiz yapan GDH hastalarinda, egzersiz yapmayan hastalar ile karsilastirildiginda
CIYKO’niin tim alt tiplerindeki puanlar daha yiiksek bulunmustur. iki grup arasinda
ozellikle fiziksel saglik toplam puan farki istatiksel olarak anlamli bulunmustur
(p<0.05). Bu hastalarda fiziksel aktivite arttik¢a ve hasta daha aktif hale geldikce

yagam kaliteleri olumlu etkilenmistir.
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7.11.5. Hastalarin biyokimyasal parametreleri ile yasam kalitesi puanlarina

iliskin bulgularin degerlendirilmesi

GDH’nin tibbi beslenme tedavisinde sik beslenmenin 6glisemiyi arttirdigi,
hipoglisemiyi azalttigi ve metabolik kontrolii iyilestirdigi bilinmektedir. Uygun
beslenme ile metabolik kontrolin normal biyokimyasal belirtecleri elde edilebilecegi
belirtilmistir (7). Biyokimyasal anormallikler arasinda hipoglisemi, hiperlipidemi,
hipertrisemi (tip I'de), yiksek serum transaminazlari, artmis laktik asit seviyesi (tip
I’de) ve artmus kreatin kinaz (CK) seviyesi (tip 111 ve IX’da) yer alir (36). Bu yiizden
bu hastalarda belirli araliklarla biyokimyasal tetkikler yapilarak metabolik kontrol
degerlendirilir. Glikoz metabolizmasmin diizensizligi tiim merkezi sinir sistemini
etkiler ve ciddi hasara neden olabilecegi bildirilmistir (139). Tip 1 Diabetes Mellitus
hastalar1 ile yapilan bir ¢calismada; daha yiiksek HbAlc degerlerine sahip ¢ocuklar,
kendilerini genel yasam kalitesinde 6zellikle benlik saygisi alt 6lgeginde daha diisiik
olarak degerlendirirken, ebeveynler ¢ocuklarinin yasam kalitelerini arkadas ve okul alt
Olgeklerinde daha diisiik olarak belirttiler (140). Bu ¢alismada da ise tersine HbAlc
duizeyleri yiiksek olan grupta ebeveyn OTP degerleri daha yiiksek puan bulunmustur.
Her biyokimyasal belirte¢ hastaliga 6zgii degerlendirilmelidir. GDH’de diisiik HbAlc
degerleri hastalarda agir hipoglisemiye isaret edebilir. HbALC seviyesi ve yasam
kalitesi Uzerindeki olasi etki faktorlerinin belirlenmesi, GDH hastalarinin fiziksel ve

psikososyal sagligini iyilestirerek tedavi etkinligini arttirabilecektir.

Muzetti ve arkadaslar1 (141), semptomlar1 erken baslayan, daha uzun hastane
yatislar1 yapan, hiperiirisemi, hiperlaktemi ve hipertrigliseridemi ile yetersiz metabolik
kontrol yasayan hastalarda ndrogoriintileme anormallikleri saptamislardir. Bu
calismada da trigliserit ile ebeveyn OTP arasinda negatif iliski tespit edilmistir
(p<0.05). Trigliserit degeri 1 birim arttiginda ebeveyn OTP’nin %1.6 kat azaldig1

saptanmuistir.

7.11.6. Hastalarda yasanan yakinmalar ile yasam Kalitesi puanlarna iliskin
bulgularin degerlendirilmesi
Gastrointestinal semptomlara sahip hastalarda, saglkla iliskili yasam

kalitesinin olumsuz etkilendigi bildirilmistir (142). Gastrointestinal sikayetleri olan
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hastalarin okulda daha fazla devamsizlik yaptigi, daha fazla giinlerini yatakta gegirdigi
ve bakima ihtiyag duydugu ifade edilmistir (143). Yapilan bir ¢alismada,
gastrointestinal yakinmalar1 olan cocuklarda fiziksel, sosyal, duygusal ve okul
islevsellik alanlarinda daha diisiik saglikla iligkili yagam kalitesi puanlar1 goriilmiistiir
(144). Bu galismada da diyare, karin sisligi, cabuk yorulma ve kas agrisi sikayetleri
olan hastalarin yasam kalitesi gocuk OTP alt boyutu anlamh derecede daha diisiik
bulunmustur (p<0.05).

7.11.7. Hastalarin besin tiiketim kayitlan ile yasam kalitesi puanlarina iliskin

bulgularin degerlendirilmesi

Bu ¢alismada, hastalarm enerji ve makro besin tiketimleri ile yasam kalitesi
ebeveyn OTP alt boyutu arasinda anlaml bir iliski saptanmanmustir (p>0.05). Ancak
fruktoz ve siikroz tiiketiminin ebeveyn OTP iizerinde anlamli faktorler oldugu tespit
edilmistir (p<0.05). Fruktoz ve siikroz tiiketimi fazla olan gocuklarda ebeveyn OTP
degerlendirmesi de daha yiiksek bulunmustur. T1bbi beslenme tedavisinde fruktoz ve
siikroz kisitlamasi bulunmayan hastalarda daha yiksek yasam kalitesi puanlari
belirtilmistir. Diyet kisitlamalar1 ile hastalarm yasam kalitesinin  olumsuz
etkilenebilecegi diisiiniilmiistiir. Bu hastalar icin, disiik fruktoz, sukroz icerikli 6zel
besinlerin Uretilmesi ile hem diyet uyumlarimin hem de yasam Kkalitelerinin

arttirabilecegi diistiniilmiistiir.

7.12. Hastalarin Uyku Kalitesi Ol¢egi ve Uyku Degiskenleri Anketine iliskin

Bulgularinin Degerlendirilmesi

Yetersiz uyku kalitesi, Ogrencilerde gilindiiz uykululuguna yol acgarak
performanslarini, okul basarilarini, aktivitelerini  ve enerjilerini  olumsuz
etkileyebilir (145). Dasdemir ve arkadaslarinin (146) yaptigi ¢alismada, saglikli
addlesanlarin pandemi 6ncesi ve sonrasi ortalama uyku kalitesi 6l¢ek puanlari sirastyla
16.0+£1.8 ve 13.7+2.4 bulunmus ve c¢ocuklarmm uyku kalitesinin COVID-19
pandemisinden sonra dnemli 6l¢lide azaldig: belirtilmistir Lise dgrencilerinde sosyal

medya bagimliligmmm arastirildigi bagka bir ¢aligmada 6grencilerin ortalama uyku
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kalitesi puant 14.1+1.5 (dagilim: 7-21) iken, uyku verimliligi degeri %97.9 olarak
bulunmustur (147). Bu ¢alismada ise hastalarin ortalama uyku kalitesi puani 14.9+2.18
ve uyku verimliligi %91.7 olarak saptanmistir. Uyku kalitesi ve verimliligi agisindan

GDH tiirleri arasinda istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamustir (p>0.05).

7.12.1. Hastalarin Cig Misir Nisastasi/ Glycosade Kullanim ile Uyku

Degiskenleri Puanlarina fliskin Bulgularin Degerlendirilmesi

GDH tip Ia’li hastalar ile yapilan bir ¢alismada ¢ig musir nisastasi kullanan
hastalarda normal uyku siresi ancak sik uyanmalar nedeniyle kotl uyku kalitesi
saptanmistir. Bu hastalarda ¢ig musir nisastas1 yerine ortalama 135 g Glycosade
kullanilarak uyku ve yasam kalitesinin iyilesmesi beklenirken istatiksel olarak anlamli
bir sonu¢ bulunmamustir. Hastalar ¢ig misir nisastasi tiikketirken uyku verimliligi degeri
%87.2 iken Glycosade tliketimi ile %86.8 olarak saptanmustir (115). Bu ¢alismada ise
musir nigastasi ve Glycosade bir degerlendirip tiiketimi ve siklig1 ile uyku parametreleri
degerlendirilmistir. Cig musir nisastas1 veya Glycosade’1 hig tiiketmeyen hastalar ile
sik tiiketen hastalar arasinda uyku verimliligi ve kalitesi acisindan anlamli bir fark
bulunmamistir (p>0.05). Hastalarin ¢ig misir nisastas1 ve Glycosade tiketimini
benimseyerek bir rutin haline getirdikleri bu ylzden uyku kalitesi ve verimliliginin

etkilenmedigini diistiniilebilir.

7.13. Hastalarin Yasam Kalitesi Alt Boyutlan ile Uyku Kalitesi Olcegi ve Uyku

Degiskenleri Arasindaki iliskinin Degerlendirilmesi

Cocuklarda hastaliga baglh olarak yasam kalitesi bozuldukca uyku sorunlarinda
artiy gozlenebilmektedir ve uyku sorunlarindaki artis yasam kalitesini olumsuz
etkilemektedir. Bu dongii bu sekilde devam edebilir. Bu ¢alismada; ¢ocuk OTP ile
uyku verimlilik degeri arasinda anlamli derecede pozitif iligki saptanmistir. Cocuk
PSTP ve ebeveyn PSTP ile hem uyku verimliligi hem de uyku kalitesi arasindaki iligki
istatiksel olarak pozitif yonde iligkili bulunmustur. Yasam kalitesi 6l¢eginin bu alt
tiplerindeki skorlarin artmasi, uyku verimlilik ve kalitesinin puanlarinin yiikkselmesiyle

de iliskili bulunmustur. Fiziksel saglik puanlar1 ile uyku kalitesi ve verimligi arasinda
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anlamli iligki saptanmamustir. Baska bir calismada fiziksel bilesen skoru ve mental
bilesen skoru kullanilarak glikojen depo hastaligi tip Ia olan erigkin hastalarinda gece

stk uyanmanin yasam kalitesini anlamli bir derecede etkilemedigi bildirilmistir (132).
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8. SONUCLAR

10.

Bu arastirma, Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme
Bilim Dali’nda hepatik GDH tanis1 ile tedavi goren 10-18 yas arasinda 24
erkek (%60.0), 16 kadmn (%40.0) olmak iizere toplam 40 hasta {izerinde
gerceklestirilmistir. Katilimcilari yas ortalamasi 12.9+2.71 yildir.
Hastalarin %82.5’inin normal egitim, %12.5’inin ise 6zel egitim gérdigi
ifade edilmistir.

Arastirmaya katilan bireylerin  %77.5’inde akraba evliligi Oykiisi
bulunmustur. Ayrica hastalarin %37.5’inin GDH tanili kardes oOykiisii
bulunmaktadir.

Katilimeilarin %2.5’i GDH tip 0, %35.0’1 tip 1, %25.0°1 tip II1, %7.51 tip
VI, %25.0’1 tip 1X ve %5.0°1 ise tip XI tanisi ile takip edilmektedir.

GDH Tip I’in %35.7’si, GDH tip III'iin %50.0°1, GDH tip VI'nin %66.7’si,
GDH Tip IX’un ve XI’in ise %100.0’1 erkek olup GDH tiirii

smiflandirmasina gore istatiksel olarak anlamli bulunmustur (p<0.0).

Arastirmaya katilan GDH tip 0-I-111-VI-IX ve XI’deki tiim hastalarin
normal egitim aldigi, GDH tip I’deki hastalarin ise %50.0’min 6zel egitim
aldig1 ifade edilmistir. Egitim durumlarmna iliskin bu bilgilere bakildiginda
GDH tiplerine gore farklilik istatiksel olarak anlamli bulunmustur (p<0.05).
GDH tipleri arasinda akraba evliligi dykiisii acisindan farklilik istatiksel
olarak anlamli bulunmamistir (p>0.05). Ayrica GDH’li kardes Oykiisii
bakimindan da GDH tipleri arasinda anlamli bir fark bulunmamistir
(p>0.05).

Arastirmaya katilan bireylerin ortalama tani yaslar1 23.7+31.13 ay olarak
bulunmustur. GDH tip 1X’da tanm1 diger tiirlere kiyasla daha ge¢ teshis
edilmistir.

Kusma sikayeti GDH tip 0 ve tip VI’da gézlenmemistir. GDH tip IX ve tip
XI’de ishal sikayeti tespit edilmemistir.

GDH tip 0’m %100.0’inda, GDH tip I’in %71.4’linde, GDH tip III’lin
%30.0’1inda, GDH tip VI’'nin %33.3’linde, GDH tip [X’un %20.0’1inda ve
GDH tip XI’in %50.0’1inda karin sisligi yakinmalarimin oldugu bildirilmistir.
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11.

12.

GDH tip I hastalarinin %60.0’1nin kas agrilarindan mustarip oldugunu
bildirmistir. Cabuk yorulma sikayeti ile GDH tip VI ve tip X’ da daha az
karsilasildig1 belirtilmistir.

GDH tip 0’1n %100.0°de, GDH tip III'iin ise %20.0’1nda ndbet sikayetleri

gorilmiistir.

13.Katilimeilarin %65.0°1 diizenli egzersiz yapmaktadir. Sokak oyunlari

14.

15.

16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

katilimeilar (%40.0) tarafindan en ¢ok tercih edilen egzersiz tiiriidiir.
Hastalarin %15.0°1 her giin, %17.5°1 haftada 3-4 giin, %32.5’1 ise haftanin
1-2 giinii egzersiz yaptigmni ifade etmistir.

Katilimcilarin %62.5’inin hafta i¢i1, %27.5’inin ise hafta sonu 6giin saatleri
diizenli oldugu saptanmustir.

Hastalarin %17.5’1 her zaman, %35.0’1 ise bazi1 zamanlarda ana Ogiinii
atladig1 bildirilmistir. Ara 6glnii ise, hastalarin yalnizca %2.5°1 atlamstir.
GDH tiplerine gore bu beslenme aliskanliklarinin dagilimina bakildiginda
farklilik istatiksel olarak anlamli bulunmamistir (p>0.05).

Hastalarin gilinliik ortalama tiikettikleri ana, ara ve toplam 6giin sayilar1
sirastyla 3.0+0.39, 3.8+1.65 ve 6.8+1.68 olarak tespit edilmistir.

GDH tip 0’da ara 6giin sayist 6.0 kez/giin, GDH tip I’de ise 4.9+1.85
kez/giin bulunmustur ve GDH tipleri arasinda bu tiirlerde anlamli derece ara
0giin sayis1 yiikksek bulunmustur (p<0.05).

Hastalarin ana 6giin tiikketim sayisinda GDH tirine gore farklilik istatiksel
olarak anlamli bulunmamustir (p>0.05).

Gece en uzun aglik siireleri, GDH tip 0 (2.0 saat/gece) ve GDH tip I’de
(4.3+1.58 saat/gece) en kisa bulunmus ve GDH tiirii siniflandirmasina gore
istatiksel olarak anlamli oldugu saptanmistir (p<0.001).

Arastirmaya katilan tiim bireylerin gilindiiz en uzun ortalama aglik siiresi
3.2+1.32 saat bulunmustur ancak GDH tiirli siniflandirmasima gore farklilik
istatiksel agindan 6nemli bulunmamustir (p>0.05).

Hastalarm ortalama gece uyku siireleri 500.8+103.25 dakika (~8.3 saat)
olarak saptanmig ancak gece uyku siireleri GDH tiirlerinde istatiksel olarak

anlamli bulunmamistir (p>0.05).
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24,

25.

26.

27.

28.

29.

30.

31.

32.

33.

34.

Bireylerin yasa gore BKI, boy uzunlugu ve viicut agirlig1 Z skorlari sirastyla
-0.2+1.38, -2.0£2.59 ve -1.3£2.03 olarak bulunmustur.

Hastalarin Z skorlarma gore 11 tanesinin viicut agirhigi zayif olarak, 16
tanesinin de boy uzunlugu kisa olarak smiflandirilmistir. Viicut agirligt
diisiik olan bireylerin boy uzunluklari da istatiksel olarak anlamli derecede
kisa bulunmustur (p<0.05)

GDH tip I’in %57.1’inin, GDH tip III’in %20.0’mm ve GDH tip XI’in
%50.0’1n1n zayif oldugu tespit edilmistir (p<0.05). Bireylerin boy uzunlugu
(Z skor) ve BKI (Z skor) degerleri incelendiginde GDH tiirlerine gore
farklilik istatiksel olarak anlamli bulunmamistir (p>0.05).

GDH tip I hastalarinin %92.9’unda, tip III hastalarinin %90.0’1nda, tip VI
hastalarinin  %33.3’linde, tip IX hastalarinin %70.0’inda ve tip XI
hastalarmnm ise %50.0’1nda hepatomegali goriilmiistiir.

Hepatosteatoz degerlendirildiginde GDH tip 0 hastalarinin %100.0’inda, tip
I hastalarmm 9%78.6’smnda, tip III hastalarmin %50.0’mnda, tip VI
hastalarinin %66.7’sinde, tip IX un %20.0’mnda, ve tip XI’in %50.0’1inda
gozlenmistir.

GDH tip I hastalarinin %14.2’sinde, tip III hastalarinin %70.0’1inda ve tip
[X’un %10.0’1inda hepatosplenomegali oldugu tespit edilmistir.

Yalnizca GDH tip I hastalarinin %57.1’inde nefropati veya nefromegali
saptanmuistir.

Arastirmaya katilan hastalarin %5.0’inda EKO degerlerinin  bozulmus
oldugu gozlenmistir.

Hastalarin ortalama total kolesterol ve aclik kan sekeri diizeyi sirastyla
229.2+95.96 ve 87.7129.04 olarak saptanmustir.

GDH tip XI hastalarinin tamamimda HbA1c degerleri yiiksek bulunmustur.
Hastalarm ortalama trigliserit degerleri 385.2+448.84 olup GDH tip |
hastalarmin tamaminda, GDH tip III hastalarinin ise %70.0’1nda trigliserit
diizeylerinin referans degerin lizerinde oldugu tespit edilmistir.

AST ve ALT diizeyleri sirasiyla ¢galigmaya katilan hastalarin %72.5’inde ve
%60.0’1inda yiiksek bulunmustur. GDH tip III hastalarinin ise tamaminda

AST ve ALT degerlerinin referans araligin tizerinde oldugu tespit edilmistir.
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36.

37.

38.

39.

40.

41.

42.

43.

44,

45.

46.

GDH tip I hastalarinda ortalama laktat dizeyi 6.4+3.01 olup, hastalarin
tamaminda yiiksek oldugu saptanmustur.

Bu ¢aligmada ortalama CK degeri GDH tip III ve GDH tip IX hastalarinda
sirastyla  1340.8£991.82 ve 488.5+1144.55 olup tip III hastalarmin
%90.0’1ninda, tip IX hastalarmin %20.0’inda yliksek bulunmustur.
Katilimcilarin aldiklar1 ortalama enerji 1745.8+382.77 kkal/guin olup GDH
tiirlerine gore farklilik istatiksel olarak anlamli bulunmamuistir (p>0.05).
Hastalarin giinliik aldiklar1 ortalama karbonhidrat, protein ve yag tiiketim
yiizdeleri sirasiyla 48.7+13.56, 14.9+44.26 ve 36.9+10.88 olarak
bulunmustur.

GDH tiirleri arasinda, en ¢ok karbonhidrat tiikketimi GDH tip I’de (enerjinin
%60.3°11) saptanmuistir.

GDH tip III’te enerjisinin %18.0’1 proteinden saglanarak GDH tiirleri
igerisinde protein tikketimi en fazla olan grup olmustur.

Hastalarin ortalama giinliik fruktoz, galaktoz, laktoz, siikkroz ve MCT
alimlar1 sirasiyla 8.5£5.93 g, 1.7+1.22 g, 10.9+9.02 ¢, 17.4+11.62 g ve
2.8+4.33 ml’dir.

Giinliik ortalama fruktoz ve siikroz alimlar1 GDH tip I’de daha diisiik olsa
da istatistiksel olarak GDH tiirleri arasinda anlamli bir fark bulunmamaistir
(p>0.05).

GDH tip 0’da giinlik ortalama laktoz tliketim miktar1 en yiiksek
bulunmustur (p<0.001).

Orta zincirli yag asitleri (MCT) tiikketimi en yiiksek GDH tip I’de gorlse de
GDH tiirleri arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmamistir
(p>0.05).

Hastalarin %20.0°1 Glycosade, %35.0’1 misir nisastast kullanirken, %45.01
hicbirini tiketmemektedir.

Hastalarin tiiketim stiresi degerlendirildiginde katilimcilarin %2.5’inin 6
aydan daha kisa siire, %5.0’mm 1-3 yil araliginda, %7.5’inin 3-5 yil
araliginda ve %40.0’min 5 yildan fazla siiredir musir nisastasi veya

Glycosade kullandig: tespit edilmistir.
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48.

49.

50.

51.

52.

53.

54,

55.

56.

S7.

Hastalarin giinliik ortalama ¢ig misir nisastasi tiiketimi ve viicut agirligi
basina tiiketimi sirasiyla 73.8+78.60 g ve 2.2+2.17 g/kg’dur.

GDH tip 0 ve tip I’deki hastalarin tamami, GDH tip III’teki hastalarin
%40.0’1 ve GDH tip VI’daki hastalarin %20.0’1 misir nisastasi ya da
Glycosade kullandig1 saptanmistir (p<0.001).

Ebeveyn OTP degerlendirildiginde; GDH tip VI’ da yasam Kkalitesi diger
GDH tiirlerinden istatiksel olarak daha anlamli bulunmustur (p<0.05).
Ancak Cocuk OTP degerlendirildiginde GDH tiirleri arasinda yasam kalitesi
acisindan farklilik gézlenmemistir (p>0.05).

Cocuk FSTP degerlendirildiginde GDH tip VI ve tip IX’da en yiiksek yasam
kalitesi tespit edilmistir (p<0.05).

Cocuk PSTP ve ebeveyn PSTP incelemelerinde GDH tiirleri arasinda
istatiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05).

Hastalarin ara 6gtin sayisi ile ebeveyn PSTP (r=-0.317, p=0.047) arasinda
istatistiksel yonden anlamhi diizeyde negatif iliski saptanmstir.

Nisasta veya Glycosade tiiketimi ile ¢ocuk FSTP (r=-0.432, p=0.006) ve
ebeveyn FSTP (r=-0.466, p=0.003) arasinda negatif iligkili bulunmustur.
Hastalarm gece en uzun aglik siiresi ile gocuk OTP (=323, p=0.042), cocuk
FSTP (r=0.457, p=0.003), ebeveyn OTP (r=0.434, p=0.005) ve ebeveyn
FSTP (r=0.408, p=0.009) arasinda istatiksel yonden anlaml diizeyde pozitif
iligki goriilmiistiir.

Cocuklar igin yasam kalitesi (CIYKO) puanlar1 alt basliklar altinda
degerlendirildiginde; misir nisastas1 veya Glycosade tiiketmeyen ya da daha
az siklikta tiiketen bireylerde ebeveyn skorlarinin tamami (6lgek toplam
puani (OTP), fiziksel saglik toplam puani (FSTP), psikososyal saglik toplam
puan1 (PSTP)) daha yiiksek bulunmustur ve gruplar arasindaki fark istatiksel
olarak olduk¢a anlamli bulunmustur (p<0.05).

Cocuk FSTP puanlar1 diger gruplara kiyasla ¢ig musir nisasta/Glycosade
tilketmeyen grupta oldukca yiiksek bulunmustur (p<0.05).

Ebeveyn ve ¢ocuklarm cevapladifi yasam kalitesi Olgeginin tiim alt
basliklarinda viicut agirligi normal olan hastalarin puanlari, zayif olanlara

gore daha yiiksek bulunmustur.
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58.

59.

60.

61.

62.

63.

64.

65.

66.

67.

Ebeveyn ve cocuklarin cevapladigi yasam kalitesi Olgeginin tiim alt
basliklarinda boy uzunlugu normal olan hastalarin puanlar1 daha yiiksek
bulunmustur.

Ebeveyn ve cocuklarin cevapladigi yasam kalitesi Olgeginin tiim alt
bashklarinda BKI’si normal ya da fazla olan hastalarin puanlar1 diisiik BKI
hastalara gore gore daha yiikksek bulunmustur.

Ebeveyn FSTP ve ¢ocuk FSTP degerlendirildiginde egzersiz yapan grupta,
egzersiz yapmayan gruba gore daha yiiksek puanlar saptanmistir (p<<0.05).
Ebeveyn OTP egzersiz yapan grupta 65.5+15.98 iken egzersiz yapmayan
grupta 53.0+21.23 bulunmus, gruplar arasindaki fark istatiksel olarak
anlamli bulunmustur (p<0.05).

Ebeveyn PSTP, Cocuk OTP ve PSTP incelendiginde egzersiz yapan grupta
daha ylksek puanlar gozlense de istatiksel anlamda farklilik bulunmamistir
(p>0.05).

Bireylerin HbA1c ve trigliserit degerlerinin, yasam kalitesi ebeveyn OTP alt
boyutu iizerinde anlamli faktorler oldugu tespit edilmistir (p<<0.05).
Bireylerin yasam kalitesi ebeveyn 6lcek toplam puanlarindaki degisiminin
%13.5’inin HbALc ve %14.6’sinn trigliserit degerleri ile tanimlanabilecegi
saptanmustir Trigliserit degeri 1 birim arttiginda ebeveyn OTP’nin -0.016
(%1.6) kat azaldig1 tespit edilmistir.

Hastalarda ishal, karin sisligi, ¢abuk yorulma ve kas agris1 yakinmalarmin,
yasam kalitesi cocuk OTP alt boyutu iizerinde anlamli faktdrler oldugu
tespit edilmistir (p<0.05). Bu yakinmalara sahip olan hastalarda Cocuk OTP
puanlar1 daha diistik bulunmustur.

Hastalarm fruktoz ve siikroz tiiketiminin, yasam kalitesi ebeveyn OTP alt
boyutu Tlizerinde anlamli faktorler oldugu tespit edilmistir (p<0.05).
Bireylerin ebeveyn Ol¢ek toplam puanlarindaki degisiminin %13.2’sinin
fruktoz ve %16.9’unun siikroz tiiketimi ile tanimlanabilecegi saptanmustir.
Aragtirmaya katilan hastalarin ortalama uyku kalitesi 14.9+2.14 ve uyku
verimliligi (%) 91.7+8.26 olarak saptanmistir. Uyku kalitesi ve uyku
verimliliginde GDH tiirleri arasinda istatiksel olarak anlamli bir fark

bulunmamustir (p>0.05).
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68. Misir nisastast veya Glycosade tiiketmeyen ve misir nisastasi veya
Glycosade’1 <3 doz/giin veya >3 doz/giin kullanan bireyler arasinda uyku
kalitesi ve uyku verimliligi acisindan anlamli bir fark bulunmamistir
(p>0.05).

69. Ebeveyn ve cocuk gruplarinin yasam kalitesi alt ve toplam puanlarinin
tamami birbirleriyle istatiksel yonden anlamli derecede pozitif iligkili
bulunmustur.

70. Cocuk OTP ile uyku verimlilik yiizdesi (r=0.396, p=0.011) arasinda anlaml
diizeyde pozitif iligki saptanmistir.

71. Cocuk PSTP ile uyku verimlilik ytizdesi (r=0.517, p=0.001) ve uyku kalitesi
(r=0.343, p=0.030) arasinda istatiksel olarak pozitif bir iliski tespit
edilmistir.

72. Ebeveyn PSTP ile uyku verimlilik yizdesi (r=0.336, p=0.034) ve uyku
kalitesi (r=0.419, p=0.007) pozitif iligkili bulunmustur.

73. Uyku verimlik yiizdesi ve uyku kalitesi (r=0.634, p=0.000) arasinda

istatiksel yonden anlamli derecede pozitif iliski saptanmustir.

Bu arastirmanin sonucunda;

Hepatik tutulumlu Glikojen Depo Hastaligi, bireylerin hayatin1 her yonden
etkileyen kalitsal metabolizma bozuklugudur. Patofizyolojinin ¢esitliligi géz Oniine
almdiginda her tip, kendi icerisinde farkli semptom ve yakinmalar igerir. Ayni
zamanda ciddi uzun vadeli komplikasyonlar ve komobiditeler ile iliskilidir. Hastalarin
farmakolojik ve beslenme tedavisi bu semptom ve yakinmalar yonelik bireysel olarak
planlanir. Hastalarin bazen metabolik kontrolleri iyi olsa da yasam ve uyku kalitesinde
eksiklikler saptanabilmektedir. Saglikli olma fiziken ve ruhen tam iyilik halini igerdigi
icin hastalarm tedavisinde bu konular da g6z ardi edilmemelidir. Temel tedavisi tibbi
beslenme tedavisi olan bu hastalarda beslenmenin incelenmesi, yasam ve uyku
kalitesinin degerlendirilmesi ¢ok onemlidir. Genellikle hipoglisemiden muzdarip olan
hastalarda yalnmizca GDH tip I’de Onerilen karbonhidrat tuketimine ulagilmistir.
Hastalarin yagam kalitesiyle misir nigastas1 veya Glycosade tiiketimiyle negatif bir

iliski saptanmustir ancak uyku kalitesi ve verimliligi acisindan higbir korelasyon
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saptanmamigtir. Antropometrik olgiimleri yasina gore normal olan hastalarin yasam
kalitesi puanlar1 daha yiiksek bulunmustur. Bu c¢alisma hepatik tutulumlu glikojen
depo hastalarmin yasam ve uyku kalitesini inceleyen bildigimiz kadariyla ilk
calismadir. Bu galismanin c¢esitli kisitliliklar1t mevcuttur. Calismada yalnizca oral
beslenen hastalarin yer almasi ¢aliymanin kisitliklar: arasindadir. Ilerde yapilacak
benzer caligmalarda tiip ile beslenen hastalarin da calismaya dahil edilmesi
onerilmektedir. Bu calismada uygulanan yasam kalitesi ve uyku kalitesi 6lgekleri
genel Olgeklerdir. Bu hastaliga 6zgli yasam ve uyku kalitesi Olgekleri gelistirilip
hastalarin bu 6l¢ekler ile degerlendirilmesi daha objektif sonuglar ortaya ¢ikarabilir.
Hepatik GDH’li hastalarmmn yasam kalitelerini artirmak igin; beslenme durumlari
diizenli olarak degerlendirilmeli, bireye 0zgii beslenme tedavisi programlari
gelistirilmeli ve hasta takibi aile, hekim ve metabolizma hastaliklarinda deneyimli

diyetisyen ile is birligi icerisinde surdirtlmelidir.
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10. EKLER

EK-1

GONULLU ONAM FORMU (Cocuk Riza Formu)

Sevgili gocuklar,

Ben Diyetisyen Ebru Cicek, Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve
Beslenme bilim dalinda takipli 10-18 yas araliginda hepatik tutulumu olan glikojen
depo hastalarinda beslenme durumunun; antropometrik Olctimler, uyku kalitesi ve
yasam kalitesi tizerindeki etkilerini degerlendirmek i¢in bir anket calismasi
uyguluyoruz. Bu yiizden hepatik tutulumlu Glikojen Depo hastalig1 tanili ve goniillii
cocuklara anketimizdeki sorular1 yoneltmek istiyoruz. Bu arastirma ile yeni bilgiler
ogrenmek ve bilime katkida bulunmak i¢in bize bir 151k tutmus olacaksiniz. Bu
arastirmaya katilmani istiyor ve oneriyoruz.

Bu arastirmaya katilacak olursan sana yaklagik 10-15 dakika stren bir anket
formu uygulayacagiz. Bu anket senin demografik bilgilerin, beslenme durumun,
yasam kaliten ve uyku kalitenin ile ilgilidir. Seni muayene etmeyecegiz veya senden
kan almayacagiz.

Bu arastirmanin sonunda senin de i¢inde bulundugun bu yas grubunda (10-18),
Hepatik tutulumu olan Glikojen Depo hastalarinda beslenme durumunun uyku kalitesi
ve yasam kalitesine olan etkisinin incelenmesini yapacagiz. Sonuglar1 bilim diinyasina
bildirecegiz fakat adin her zaman gizli kalacaktir.

Bu arastirmaya katilip/katilmaya karar vermeden Once anne ve babana
danisman gerekiyor. Anne ve babana da bu ¢alisma hakkinda bilgi verip izinlerini
alacagiz. Bu arastirmaya katilma karar1 tamamuiyla senin istegine bagli olacaktir. Once
katilmay1 kabul etsen bile sonra bu kararindan vazgegebilirsin. Kabul etmedigin
durumda da diyetisyenlerin sana karsi davraniginda bir degisiklik olmaz.

Aklina bu arastirma ile ilgili sorular1 simdi veya daha sonra istedigin zaman
bana sorabilirsin. Telefon numaram ve e-postam bu kagitta yaziyor. Bu arastirmaya
katilmay1 kabul ediyorsan asagida yer alan adi soyadi boliimiinii doldurup, imzani
atmalisin. Imzalandiktan sonra bu belgenin kopyast ailen igin verilecektir.

Cocugun; Velisinin;
Ad1 Soyadr: Ad1 Soyadr:
Imzas: Imzas::

Katilimci ile goriisen arastirmact;
Ad1 Soyadi, Unvani: Dyt. Ebru CICEK Imzas: Tarih:
Tel: 05318282056 E-posta: ebrucicek94@gmail.com
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BILGILENDIRILMIS GONULLU (VELI) OLUR FORMU

Sayin Veli,

Cocugunuzun katilacagi bu ¢alisma bilimsel nitelikte bir arastirma olup konusu
“Hepatik Tutulumu Olan Glikojen Depo Hastalarinda Beslenme Durumunun
Uyku Kalitesi ve Yasam Kalitesine Olan Etkisinin Incelenmesi”dir. Bu arastirma,
Ebru Cicek’in Ankara Medipol Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii Beslenme ve
Diyetetik Anabilim Dali’nda ytiksek lisans tezi kapsaminda yapilmaktadir. Arastirma,
Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme bilim dalinda takipli 10-18
yas araliginda hepatik tutulumu olan glikojen depo hastalarinda beslenme durumunun;
antropometrik Olctimler, uyku kalitesi ve yasam kalitesi iizerindeki -etkilerini
degerlendirmek amaciyla yapilmaktadir.

Arastirmaya dahil edilen cocuklara Bilgilendirilmis Goniillii (Veli) Olur
Formu ve Goniillii Cocuk Riza Onam formu okutularak arastirma hakkinda bilgi
verilecektir. Kosulu saglayan ¢ocuklardan arastirmaci tarafindan yiiz yiize goriisme
yontemi ile genel bilgileri, saglik bilgileri, antropometrik Sl¢timleri [boy (cm), viicut
agirhgi(kg), BKI (kg/m?], fiziksel aktivite aliskanliklar1, beslenme bilgileri sorgulayan
bir anket doldurmalar1 istenecektir. Arastirmaya alinan cocuklarin {i¢ giinliik besin
tiiketim kaydi almacak, Cocuklar I¢in Yasam Kalitesi Olgegi (CIYKO), Uyku Kalitesi
Olgegi ve Uyku Degiskenleri Anketini doldurmalari istenecektir. Hastanede yapilmis
olan son biyokimyasal sonuglar hasta dosyalarindan alinip veri toplama formuna not
edilecektir. Arastirmada veri toplama araci olarak anket formu kullanilacak olup
cocugunuzun yaklasik 15-20 dakikasmi ayirmasi gerekecektir. Yanitlarmi sorularin
yaninda yer alan seg¢enekler arasindan uygun olani carp1 (X) ile isaretleyerek ya da
acik uclu sorularda sorunun yaninda birakilan bosluga yazarak belirtebilirler.

Arastirma esnasinda karsilasilabilecek herhangi bir risk yoktur. Arastirmada
herhangi bir tedavi veya girisimde bulunulmayacaktir. Bu arastirmaya katilmanizla,
arastirma ile ilgili ¢ikabilecek zorunlu masraflar tarafimizdan karsilanacaktir. Bunun
disinda size veya yasal temsilcilerinize herhangi bir maddi katki saglanmayacaktir.
Goniillii ¢ocugun arastrmaya katilimi istege baghdir. Gonilli istedigi zaman,
herhangi bir cezaya veya yaptirima maruz kalmaksizin, hi¢cbir hakkini kaybetmeksizin
aragtirmaya katilmay1 reddedebilir veya aragtirmadan ¢ekilebilir. Goniilli izleyiciler,
yoklama yapan kisiler, etik kurul, kurum ve diger ilgili saglik otoritelerinin goniilliiniin
orijinal tibbi kayitlarina dogrudan erigimlerinin bulunabilecektir ancak bu bilgilerin
gizli tutulacaktir. Yazili bilgilendirilmis goniillii olur formunun imzalanmasiyla
gondllu veya yasal temsilcisinin s6z konusu erisime izin vermis olacaktir. Arastirma
konusuyla ilgili ve goniilli cocugun arastirmaya katilmaya devam etme istegini
etkileyebilecek yeni bilgiler elde edildiginde goniillii veya yasal temsilcisi zamaninda
bilgilendirilecektir.
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Bu calismaya katilmak goniillillik esasma dayanmaktadir. Cocugunuz
caligmaya katilmama ve ¢alismanin herhangi bir asamasinda, hicbir cezaya/yaptirima
maruz kalmaksizin, ¢alismadan ayrilma hakkina sahiptir. Cocugunuzun arastirmada
yer almasi nedeniyle size hi¢bir 6deme yapilmayacak ve sizden de higbir iicret talep
edilmeyecektir. Calismanin her asamasinda kimliginiz gizli kalacaktir. Anketi
yanitlamaniz, arastirmaya katilim i¢in onam verdiginiz anlamina gelmektedir.
Arastirma hakkinda daha fazla bilgi almak i¢in aragtirmaci Ebru Cigek’e basvurabilir,
arastirmactya giiniin 24 saatinde 05318282056 numarali cep telefonundan
erigebilirsiniz.

Arastirmanin bilgilendirilmis goniilli olur formundaki tiim agiklamalari okudum/soézlii
olarak dinledim. Bana yukarida konusu ve amaci belirtilen aragtirma ile ilgili yazili ve sozli
aciklama asagida belirtilen arastirmaci tarafindan yapildi. Arastirmaya goniillii olarak
katildigimu istedigim zaman gerekgeli veya gerekgesiz olarak arastirmadan ayrilabilecegimi
biliyorum. S6z konusu arastirmaya, hicbir baski ve zorlama olmaksizin kendi rizamla
katilmay1 kabul ediyorum.

Goniilliiniin Adi-Soyadi imzasi Tarih:

Arastirma hakkindaki yukaridaki ve istenen diger bilgiler katilimciya tarafimdan agiklanmis
ve yazili onami alinmistir.

Arastirmacimin Adi-Soyadi Imzas: Tarih:

Dyt. Ebru CICEK
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EK-2

VERI TOPLAMA FORMU

Hepatik Tutulumu Olan Glikojen Depo Hastalarinda Beslenme Durumunun Antropometrik

Olgumler ve Metabolik Kontrol Uzerine Etkileri

I. SOSYODEMOGRAFIK VE HASTALIK OZELLIKLERIi

1. Hastanin Ad1 Soyadi:

2. Telefon:

3. Dogum Tarihi /Yast:

4. Cinsiyeti: : (O Kadmn (O Erkek

5. Tanu:

6. Tam Yast:

7. Akraba Evliligi: (O Evet QO Hayrr

8. Ailede baska GDH tanil1 kardes var m1? O Evet O Hayrr

9. Eslik eden baska bir kronik bir hastalik var m1? (O Evet (............... ) QO Hayir

10. Diizenli kullanilan ilaglar, dozlar1 ve siireleri:

11. Annenin egitim durumu;

1. Okuma yazma bilmiyor 4. Ortaokul mezunu
2. Okuma yazma biliyor 5. Lise mezunu
3. Ilkokul mezunu 6. Universite mezunu

12. Babanm egitim durumu;

1. Okuma yazma bilmiyor 4. Ortaokul mezunu
2. Okuma yazma biliyor 5. Lise mezunu
3. Ilkokul mezunu 6. Universite mezunu

13.  Ailenin gelirini nasil tanimlarsiniz:
I Kazancimizla ayin sonunu rahat bir sekilde getiriyoruz.
1. Kazancimizla ayin sonunu biiyiik bir sikint1 yasamadan getiriyoruz.
I1. Kazancimizla ayin sonunu zor getiriyoruz.

V. Kazancimizla ayin sonunu getiremiyoruz.

14. Asagida yer alan yakinmalardan sizde mevcut olanlari isaretleyiniz.

(O Kusma
QO ishal
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19.

20.
21

22.

23.

O Karm sisligi
O Cabuk yorulma

(O Kas agrisi
(O Nobetler

O Diger....

Il.  BESLENME ALISKANLIKLARI VE FiZIKSEL AKTIVITE

15. Giinde kag 6giin yemek yenilir?
a. Anadgin:.............. b. Ara 6glin:...................

16. Ana ogiinler (kahvalti,6gle,aksam) atlanir m1?
a. Hayir b. Evet c. Bazen

17. 16. soruya cevabiniz ‘Evet’ veya ‘Bazen’ ise; Genellikle hangi 6giinii atlanir?
a. Kahvalt b. Ogle c. Aksam

18. Ogiin aralarida ne tiir besinler tercih edilir?

a. Ara 6giin tilketmez

b. Siit/yogurt

c. Meyve

d. Kuru yemisler (findik, fistik, ceviz, vs)

e. Sekerli yiyecekler (kek, kurabiye, ¢ikolata)
f. Diger....cooevvvennnnnn

Genellikle 6giin saatleri diizenli midir?

Hafta ici: a. Evet b. Hayir
Hafta sonu: a. Evet b. Hayir
Cok su igilip sik idrara ¢ikma var mi1? O Evet O Hayrr
Cig musir nisastasi kullaniliyor mu?
l. Evet; Doz: ....... g/glin Giinde kag defa: ...... (Hangi
ogiinler;................ )
1. Hayir
Cocugunuz modifiye edilmis ¢ig musir nisastasi (Glycosade) kullaniyor mu?
l. Evet; Doz: ....... g/giin Giinde kag defa: ...... (Hangi
ogunler;................ )
1. Hayir

21. veya 22. sorulara cevabiniz ‘Evet’ ise kadar siiredir ¢ig muisir nisastasy/ modifiye edilmis ¢ig
mustr nisastast (Glycosade) kullaniliyor?
I. 6aydanaz
Il. 6ay-1yl
. 1-3 yil
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V. 3-5yil
V. 5 yildan fazla
24.  21.veya 22. sorulara cevabiniz ‘Evet’ ise ¢ig musir nisastasi/ modifiye edilmis ¢ig misir nisastasi
(Glycosade) nasil tiiketiliyor?
I. Suile
Il.  Meyve suyu ile
1. Siit/yogurt ile
IV. Diger......
25. Ketojenik diyet (MAD) uygulaniyor mu? O Evet O Hayir
26. 26. soruya cevabiniz ‘Evet’ ise ne kadar siiredir uygulantyor?
I. 6aydanaz
Il. 6ay-1yl
. 1-3yl
V. 3-5yl
V. 5 yildan fazla
27. Cocugunuzun beslenme sekli nasildir?
I.  Oral beslenme
Il. Nazogastrik (NG) beslenme
1. Perkitan Endoskopik Gastrostomi (PEG)
IV. Diger...........
28.  Gece en uzun aglik siiresi ne kadardir? Belirtiniz; ............ saat/gilin
29. Giindiiz en uzun aclik siiresi ne kadardir? Belirtiniz; ............ saat/gilin
30. Diizenli bir fiziksel aktivite yapiltyor mu? O Evet QO Hayir
31. 30. soruya cevabiniz ‘Evet’ ise hangi aktivite yapiliyor? (Birden fazla secebilirsiniz)
O Yiiriiyiis
O Kosu
O Sokak oyunlar1
(O Basketbol/Futbol/Voleybol oynamak

32.  30. Soruya cevabiniz ‘Evet’ ise ne siklikla fiziksel aktivite yapiliyor?
I. Hergln
Il. Haftada 3-4 kez
I1l. Haftada 1-2 kez
IV. Diger...........

33.  30. Soruya cevabiniz ‘Evet’ ise fiziksel aktivite siiresi ne kadardir? .............cocevenee. dakika/saat

Agirhik: Boy: BKI:
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EK-3

BiYOKIMYASAL BULGULAR

Test

Deger

Aclik Kan Glikozu
(mg/dL)

Test

Deger

HbAlc (%)

Trigliserit (mg/dL)

AST (IU/L)

Total Kolesterol
(mg/dL)

ALT (IU/L)

HDL (mg/dL)

GGT

LDL (mg/dL)

Alfa-fetoprotein (AFP)

Total Protein

Serum laktik asit
(Laktat)

Alblimin

Urik asit (mg/dL)

Demir (Fe)

BUN

TIBC

Kreatinin

Ferritin

Amilaz

B12

Lipaz

Folat

Kreatin Kinaz (CK)

Kalsiyum (Ca)

D vitamini

Fosfor
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EK-4

BESIN TUKETIM KAYDI

Kahvalti | Kusluk | Ogle Ikindi Aksam | Gece

Saat: Saat: Saat: Saat: Saat: Saat:
1.GUN
(ceveennnnne )

Saat: Saat: Saat: Saat: Saat: Saat:
2.GUN
(ceveenennne )

Saat: Saat: Saat: Saat: Saat:
3.GUN
(coveennnnne
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EK-5

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGi

(EBEVEYN FORMU)

Cocugunuzun adi Soyadz:

Tarih:

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGI

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

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz i¢in sorun olabilecek durumlarin listesi
bulunmaktadir.

Liitfen son bir aylik siire i¢inde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun
olusturdugunu daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger ¢cocugunuz i¢in higbir zaman sorun degilse
Eger ¢cocugunuz i¢in nadiren sorun oluyorsa
Eger ¢cocugunuz i¢in bazen sorun oluyorsa

Eger ¢cocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa

A W N B O

Eger ¢cocugunuz i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.
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Son bir ay icinde asagidakiler cocugunuz icin ne kadar sorun yaratti?

Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar ;ir%?;r: Nadiren | Bazen | Sikhikla heHrezr:rilr;n
1. Bir bloktan fazla yiirimek 0 1 2 3 4

2. Kosmak 0 1 2 3 4

3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4

4. Agrr 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 ;ir%t;; Nadiren | Bazen | Sikhkla heHrezZ;gn
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4

2. Huzinlu ya da tzgun hissetmek 0 1 2 3 4

3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3

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 ;ir%tgr: Nadiren | Bazen | Sikhkla heTeZZ;gn
1. Yagitlart ile gegimi 0 1 2 3 4

2. Yagitlarmin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4

3. Yagitlar1 tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4

4. Yasitlarmin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4

5. Yagitlari ile oyun oynarken geri kalmasi 0 1 2 3 4
Okaul ile ilgili sorunlar ;irfgrr] Nadiren | Bazen | Sikiikla |, e|-r|ezr§r$1r;n
1. Sinifta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4

2. Baz1 seyleri unutmasi 0 1 2 3 4

3. Derslerinden geri kalmasi 0 1 2 3 4

4. Kendini iyi hissetmedigi i¢in okula gidememesi 0 1 2 3 4

5. Doktora ya da hastaneye gittigi i¢in okula gidememesi 0 1 2 3 4
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COCUKLAR iCiN YASAM KALITESI OLCEGI

(ERGEN FORMU)

Ad Soyad:
Tarih:

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGi

Ergen Degerlendirme Formu (13-18 yas)

Bir sonraki sayfada sizin i¢in sorun olabilecek durumlarin listesi bulunmaktadir.

Litfen son bir aylik siire i¢inde her birinin sizin i¢in ne kadar sorun
olusturdugunu daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger sizin i¢in hi¢bir zaman sorun degilse
Eger sizin i¢in nadiren sorun oluyorsa
Eger sizin i¢in bazen sorun oluyorsa

Eger sizin i¢in siklikla sorun oluyorsa

A W N B O

Eger sizin i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa

Burada yanlig ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.
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Son bir ay icinde asagidakiler sizin icin ne kadar sorun yaratti?

Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili sorunlar ;ir%k?;r: Nadiren| Bazen | Siklikla Hf]?ren
zaman
1. Bir bloktan fazla ytrumek 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 bagima 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
i Hicbir | . Hemen
Duygularimla ilgili sorunlar - Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
1. Korkmus ya da iirkmiis hissederim 0 1 2 3 4
2. Huzinlu ya da tzgln hissederim 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissederim 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk gekerim 0 1 2 3 4
5. Bana ne olacagi konusunda endiselenirim 0 1 2 3 4
L Higbir |, . Hemen
Baskalar ile ilgili sorunlar zaman | Nadiren| Bazen | Siklikla | her
Zzaman
1. Yagitlarimla gecinmekte sorun yagarim 0 1 2 3 4
2. Yagsitlarim 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 ¢ekerim 0 1 2 3 4
Okul ile ilgili sorunlar HICbIr | \ 2 diren | Bazen | Sikiikla Hﬁ?ren
Zzaman zaman
1. Sinifta dikkatimi toplamakta zorlanirim 0 1 2 3 4
2. Baz1 seyleri unuturum 0 1 2 3 4
3. Derslerimden geri kalmamak icin zorluk gekerim 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 gidemedigim 0 1 2 3 4

olur
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Ek-6

UYKU KALITESI ve UYKU DEGISKENLERi ANKETI

Sevgili ¢ocuklar, asagidaki sorular sizin “uyku diizeniniz ve uyku ahiskanhklarimz” ile
ilgilidir. Liitfen tiim sorular1 cevaplandiriniz.

A. Liitfen asagidaki ilk 7 soruyu okula gittiginiz giinleri g6z 6niinde bulundurarak
cevaplandiriniz.

1. Isiklar sondiiriiliip yataga yattiginda, asagidakilerden hangisi genelde senin igin
dogrudur?

a. Hemen uyurum
b. Bir siire uyanik kalirim
¢. Uyumam i¢in uzun zaman gereklidir
2. Uyuma sorunu yasar misin?
a. Asla
b. Bazen
c. Nerdeyse her gece
3. Bazen geceleri uyanir misin?
a. Asla
b. Bazen
c. Nerdeyse her gece
4. Eger geceleri uyaniyorsan, asagidakilerden hangisi genelde senin i¢in dogrudur?
a. Cogunlukla farkina varmam
b. Kisa bir siire sonra tekrar uyurum
C. Tekrar uyumam uzun zaman alir
5. Geceleri iyi uyur musun?
a. Hayir
b. Bazen

c. Evet, daima
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6. Sabah kalktiginda kendini dinlenmis hisseder misin?
a. Hayir
b. Bazen
c. Evet, daima
7. Geceleri iyi uyuyamadigin olur mu?
a. Hayir
b. Bazen
c. Evet, daima

B. Liitfen asagidaki sorularin cevaplarini, olabildigince dogru bir sekilde “saat ve dakika”
olarak yaziniz.

8. Yatmaya ne zaman gidecegine karar vermene ailen izin veriyor mu?
(O] Evet () Hayrr

9. Okula gittigin giinlerde saat kagta kalkarsin? .....................

10. Okula gittigin giinlerde saat kacgta yatarsin? .....................

11. Hafta sonu saat kagta kalkarsin? ........................

12. Hafta sonu saat kagta yatarsm? ........................

13. Okula gittigin giinlerde yattigin odanin 1siklarini saat kagta kapatirsin?

C. Liitfen asagidaki sorularin cevaplarim “dakika” olarak yaziniz.

14. Odanin 1s1klarini kapattiktan sonra uykuya dalman genellikle ka¢ dakika siirer?
................... dakika

15. Gece boyunca genellikle yataginda kag¢ dakika uyanik olarak uzanirsin?
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