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OZET

Bu calismada galaktozemili hastalarin ve ailelerinin hastalik ve besin etiketi okuma bilgilerinin ¢ocuklarin
beslenme durumlari ve yasam kaliteleri ile iliskisinin belirlenmesi amaglanmistir. Calisma, Cukurova Universitesi Balcali
Hastanesi Pediatrik Metabolizma Polikliniginde, Galaktozemi tanisi ile takip edilen 2-18 yas arasi, 15’1 (%44,1) erkek ve
19’u (%55,9) kadin olmak iizere 34 hasta ve aileleri iizerinde yapilmstir. Ailelerin %67,6’sinda akraba evliligi, hastalarm
%61,8’inde ise galaktozemili kardes 6ykiisii oldugu saptanmustir. Hastalarin %17,6’s1(6) normal agirlikta, %29,4’{i(10) zayif ve
%2,9’u(1) ¢ok zayiftir. Boy uzunluklarinda ise %32,4°{i(11) normal, %41,2°si(14) kisa, %23,5’i(8) ¢ok kisa(bodur) ve
%2.,9’u(1) ise uzundur. Bel g¢evresi/boy uzunlugu degerlendirmesinde ise %20,6’s1(7) riskli grupta yer almaktadir.
Hastalarin %44,1’inin diyete genellikle uydugu ve diyete uyumun yasla beraber azaldigi gériilmiistiir(p<0,05). Hastalarin
%52,9°u formiila kullanmakta, %67,6’s1 ise en az 1 besin takviyesi kullanmaktadir. Hastalarin beslenme aligkanliklar
incelenmis, besin tiikketim kaydi (BTK) ve besin tiiketim siklik formlarindan elde edilen bilgiler Tiirkiye Beslenme Rehberi
- 2022 (TUBER-2022)’e gore degerlendirilmistir. Hastalarin %47,1’inin giinliik enerji ihtiyacini karsilayamadigi, mikro
besin dgesi alimlarinda ise birgok hastanin giinliik yeterli alim diizeyinin altinda kaldig1 ve en fazla eksikligin kalsiyum
alimlarinda oldugu goriilmiistiir. Formiila kullanmayan hastalarin kullananlara gore kalsiyum alimlar1 anlamli 6l¢tide diisiik
cikmistir(p<0,05). Ailelerin temel diizeyde bilgi sahibi oldugu ancak ayrintili bilgiye hakim olmadiklari, en fazla bilgi
eksikliginin etiket okuma konusunda oldugu ve bilgi diizeyleri arttik¢a diyete uyumun arttig1 goriilmiistiir. Hastalarin yagsam
kalitesi dl¢ek skorlar1 6rnek ¢aligmalardaki saglikli ¢ocuk skorlarindan diisiik bulunmustur. Yagla beraber yagsam kalitesinin
azaldigi, erkeklerin yasam kalitesinin kadinlardan daha yiiksek oldugu, formiila veya besin takviyesi kullaniminin yasam
kalitesini etkilemedigi goriilmistiir. Diyete uyan ve 6giin atlamayan grupta yasam kalitesi daha yiiksek bulunmustur. Son
olarak hastalarin bilgi diizeyi azaldik¢a yasam kalitesinin de azaldig1 saptanmistir. Daha fazla sayida hasta ile yapilacak
farkli caligmalarla hastalia 6zgii yeni stratejiler gelistirilebilecegi, ailelerin bilgi diizeyinin ve hastalarin yasam kalitesinin

arttirilabilecegi diistiniilmektedir.

Anahtar Kelimeler: galaktozemi, diyet, besin etiketi, aile bilgisi, yasam kalitesi
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ABSTRACT

This study aimed to determine the relationship between the disease and nutritional label reading information of
patients with galactosemia and their families, and the nutritional status and quality of life of the children. The study was
conducted on 34 patients and their families, 15 (44.1%) males and 19 (55.9%) females, aged between 2-18 years, who were
followed up with a diagnosis of Galactosemia at Cukurova University Balcali Hospital Pediatric Metabolism Polyclinic. .
It was determined that 67.6% of the families had consanguineous marriages and 61.8% of the patients had a history of
siblings with galactosemia. 17.6%(6) of the patients are of normal weight, 29.4%(10) are underweight and 2.9%(1) are
very thin. In terms of height, 32.4% (11) are normal, 41.2% (14) are short, 23.5% (8) are very short (stunt) and 2.9% (1)
are short. is long. In waist circumference/height evaluation, 20.6% (7) are in the risk group. It was observed that 44.1% of
the patients generally complied with the diet and compliance with the diet decreased with age (p<0.05). 52.9% of patients
use formula, and 67.6% use at least 1 nutritional supplement. The nutritional habits of the patients were examined, and the
information obtained from the food consumption record (BTK) and food consumption frequency forms were evaluated
according to the Turkey Nutrition Guide - 2022 (TUBER-2022). It was observed that 47.1% of the patients could not meet
their daily energy needs, many patients were below the adequate daily intake level in micronutrient intake, and the most
deficiency was in calcium intake.Calcium intake of patients who did not use formula was significantly lower than those
who did (p<0.05). It was observed that families had basic knowledge but did not have detailed information, the most lack
of knowledge was about reading labels, and as their level of knowledge increased, compliance with the diet increased.
Quality of life scale scores of the patients were found to be lower than the scores of healthy children in sample studies. It
has been observed that the quality of life decreases with age, the quality of life of men is higher than that of women, and
the use of formula or nutritional supplements does not affect the quality of life. Quality of life was found to be higher in
the group that followed the diet and did not skip meals. Finally, it has been determined that as the level of knowledge of
patients decreases, their quality of life also decreases. It is thought that new disease-specific strategies can be developed,
the level of knowledge of families and the quality of life of patients can be increased through different studies with a larger

number of patients.

Keywords: galactosemia, diet, nutrition label, family information, life quality
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1. GIRIS

1.1. Problemin Tanim

Galaktozemi, galaktoz metabolizmasinda ve viicutta galaktoz igeren iirlinlerin
olusumunda eksiklige neden olan kalitsal bir metabolik hastaliktir'*. Leloir yolundaki
enzimler galaktozu glikoz 1-fosfata doniistiiriir (Sekil 1). Glikoz 1-fosfat hiicrede enerji
tiretimi i¢in glikolize giren glikoz 6-fosfata metabolize edilir. Leloir yolunda her biri farkl
bir enzim tarafindan katalize edilen dort adim vardir’. Galaktozemi tiirleri, eksik olan enzime
gore stmiflandirilir®. En sik goriilen tiirii klasik galaktozemiye neden olan Galaktoz-1-fosfat
tiridil transferaz (GALT) eksikligidir. Tiim diinyadaki insidanst 1/40000-1/80000°dir.
Ulkemizde ise akraba evliliginin yogunlugu sebebiyle insidans1 1/23775 olarak
bildirilmistir®. Hastaligin klinik belirtileri arasinda katarakt, diisiik zeka seviyesi, yenidogan
sarthigl, cocuklarda gelisme geriligi, Escherichia coli (E.coli) sepsisi, ndromiiskiiler
fonksiyon bozuklugu, kisirlik veya diisiikler yer alir’®. En siddetli semptomlar, ¢ocuklarin
beslenme i¢in siite bagimli oldugu erken yaslarda ortaya ¢ikar. Semptomlarin siddeti hangi
enzimin etkilendigine, mutasyonun protein iizerindeki etkisine ve diyet dahil hastanin
ortamina baglidir. Bu durumun bazi etkileri, dogumdan sonra miimkiin olan en kisa stirede
baslamas1 gereken diyette galaktoz igeren besinlerden kaginilarak énlenebilir’®. Bununla
birlikte, viicudumuz dogal olarak galaktoz (endojen galaktoz) lirettiginden ve galaktozemisi
olan kisiler galaktozu diizgiin bir sekilde parcalayamadigindan, diyet takip edildiginde bile
yasam boyu semptomlar ortaya ¢ikabilir’.

Galaktozemi tanis1 almis ¢ocuklarin ailelerinin hastalik hakkinda yeterli bilgiye sahip
olmamasi, diyette ¢esitlilik amaciyla hazir paketli iiriin tiiketimlerinde dogru besin etiketi

okuma becerilerinin olmamasi aragtirmanin temel problemidir.

1.2. Cahsmanin Amaci ve Kapsami

Bu calismada Cukurova Universitesi Hastanesi Pediatrik Metabolizma
Polikliniginde takipli galaktozemili ¢ocuk ve ergenlerde ailenin hastalik ve besin etiketi
okuma bilgilerinin c¢ocuklarin beslenme durumlart ve yasam kalitesi ile iligkisinin

belirlenmesi amaglanmastir.


https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC7914515/figure/jpm-11-00106-f001/

1.3.  Cahsmanin Onemi, Varsayimmlari ve Hedefleri

Bu calisma ile galaktozemili hastalarin ailelerinin hangi konularda bilgi eksikligi
yasadig1 belirlenecek, gerekli oneriler yapilacaktir. Ailelerin bilgi diizeylerinin ¢ocuklarin
yasam kalitesi tizerine etkileri goriilecektir. Galaktozemi tanis1 almis ¢ocuklarin
antropometrik Ol¢imleri degerlendirilecektir. Hastalardan alinan besin tiiketim kayitlari ile
giinliik ihtiyaclarimi karsilayip karsilayamadiklar1 goriilecektir. Ailelere daha ayrintili bir
beslenme egitimi, etiket okuma egitimi verilerek ve bdylece hastalarin diyetlerinde ¢esitlilik
artabilecektir.

Arastirmanin varsayimlart:

e Galaktozemi tanist almig hastalarin aileleri hastalik hakkinda yeterli bilgiye sahip
degildir.

o Galaktozemi tanisi almis hastalarin aileleri besin etiketi okuma konusunda yeterli bilgiye
sahip degildir.

e Galaktozemi tanis1 almis hastalarin ailelerinin hastalik hakkinda bilgisi arttik¢a
cocuklarin yasam kalitesi artar.

e Galaktozemili cocuklarin antropometrik dlgiimleri (boy, agirlik, bel ¢evresi, list orta kol
cevresi) olmasi gereken degerlerin altindadir.

e Galaktozemili ¢ocuklar giinliik enerji thtiyacini karsilayamamaktadir.

e (Galaktozemili ¢ocuklar sadece diyetle giinliik ihtiyaci olan kalsiyumu saglayamazlar.

e (Galaktozemili ¢ocuklarin diyete uyumu yasam kalitesini arttirir.

1.4. Cahsmanin Ozgiin Degeri ve Sundugu Katki

Literatiirde Galaktozemili hastalar icin gerekli olan galaktoz kisitlamasinin
derecesine iligkin herhangi bir fikir birligi yoktur. Aileler diyette serbest/yasaklar konusunda
kafa karisiklig1 yasamaktadir. Ailelerin hastalik ve besin etiketi okuma bilgi diizeylerinin
artmasi ¢ocuklarin beslenme durumlarint iyilestirebilecek ve yasam kalitesini
arttirabilecektir. Galaktozemili hastalarin yasam kalitesini arttirabilmek i¢in ¢alismanin yol
gosterici olabilmesi umut edilmistir. Ayrica ¢alismada ¢ikan sonuglarin yapilacak olan
calismalara 151k tutabilmesi ve galaktozemili ¢cocuklar ve aileleri konusunda farkindalik

yaratmak hedeflenmistir.



2. KAVRAMSAL CERCEVE

Bu arastirmanin amaci Galaktozemili Cocuk ve Ergenlerde Ailenin Hastalik ve Besin
Etiketi Okuma Bilgilerinin Cocuklarin Beslenme Durumlar1 ve Yasam Kalitesi ile Iliskisini

gormektedir. Tezin bu boliimiinde konu ile ilgili literatiirde yer alan bilgilere yer verilmistir.

2.1. Galaktoz Metabolizmasi

Galaktoz, tim canli organizmalarda hem endojen galaktoz hem de diyetten elde
edilen galaktoz olarak, glikoz ve galaktozdan olusan bir disakkarit olan laktoz formunda
bulunan dogal bir aldoheksoz sekeridir. Esas kaynagi siit ve siit iirlinleri olan galaktoz sadece
bir enerji kaynagi olmakla kalmaz, ayn1 zamanda c¢esitli makromolekiillerin (glikolipitler ve
glikoproteinler) bir bileseni oldugundan yapisal bir rol de oynar’. Fizyolojik kosullarda
galaktoz alimindan sonra, enterositler tarafindan ince bagirsaktan emilir ve sodyum bagimli
glikoz tasiyict 1 (SGLT1) tarafindan firga kenar membrani boyunca aktif olarak
taginir. Karacigere portal ven yoluyla girer ve sodyum bagimh glukoz tastyic1 2 (GLUT2)
transmembran tasiyict protein yoluyla hepatositler tarafindan igsellestirilir. Sonunda,
viicudun ¢esitli dokular1 igin enerji liretmek veya karmasik molekiillerin biyosentezine izin
vermek icin Leloir yoluyla glikoz-1-fosfata (Glc-1-P) doniistiiriiliir'®.

Galaktozemi, Leloir yolundaki enzimlerdeki eksiklikler, portosistemik santlar,
kolestaz ve Fanconi-Bickel sendromu gibi diger metabolik bozukluklar da dahil olmak iizere
galaktoz metabolizmasinin cesitli asamalarindaki bozulmalara bagl olarak ortaya cikar!!.
En sik goriilen enzim eksikligi; klasik galaktozemiye neden olan GALT eksikligidir'?.

2.1.1. Metabolik yolaklar

2.1.1.1. Leloir yolu

Leloir yolu galaktoz metabolizmasinin en 6énemli yolaklarindan biridir. Dr. Luis
Leloir 1949 ve 1953 yillar1 arasinda bakteri ve mayalarla yaptig1 caligmalarla galaktozun
glukoza doniisiimiinii ortaya koymustur. 1970 yilinda Leloir seker niikleozidleriyle ilgili
yaptig1 bu ¢alismalarla kimya dalinda Nobel ddiiliine layik goriilmiistiir®.

Dort ana enzim Leloir yolunda spesifik bir reaksiyonu katalize eder: galaktoz
mutarotaz (GALM), galaktokinaz (GALK), galaktoz-1-fosfat iiridililtransferaz (GALT) ve
UDP-galaktoz 4'-epimeraz (GALE). Emilen galaktoz GALM enzimi ile beta-D-galaktozdan

3
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alfa-D-galaktoza doniisiit. GALK enzimi, alfa-D- galaktozu fosforile ederek; galaktoz-1-
fosfat (galaktoz-1-P) olusur. GALT enzimi, iiridin difosfoglukoz (UDP-glukoz) ve galaktoz-
1-P’1; iiridin difosfogalaktoz (UDP-galaktoz) ve glukoz-1-P’a doniistiiriir. GALE, UDP-
glukoz ve UDP-galaktozu birbirine déniistiiriir (Sekil 1)!2.

B-D-Galaktoz ) a-D-Galaktoz Gal-1-P —) Glec-1-P

- /\
ATP ADP

Glikoproteinler

Sekil 2.1: Leloir Yolu

Galaktoz mutorotaz Leloir yolunun ilk enzimidir ve ilk kez 1965 yilinda E.coli’de
aktivitesi gosterilmistir. Beta-D-galaktozu alfa-D-galaktoza doniistirten GALM enzimini
kodlayan GALM geni ise 1994 yilinda tanimlanmistir. Sonraki asamada a-D-galaktozu
galaktoz-1-P’ye fosforilize eden GALK enzimi yer alir. GALK enziminin eksikligi erken
yaslarda baslayan katarakt ile karakterize edilir ve Tip Il Galaktozemi olarak adlandirilir.
Uridin monofosfat molekiiliiniin UDP-glukozdan galaktoz-1-fosfata transferini GALT
enzimi katalize eder. Tip I Galaktozemiye (Klasik Galaktozemi) GALT enzimin eksikligi
neden olmaktadir. GALT, histidin triad enzim siiper ailesine ait olan dimerik yapida bir
enzimdir. Enzimin hidrolaz ve niikleotit transferaz aktivitesi vardir ve her alt {initesi 348
aminoasit, demir ve ¢inko atomu igermektedir. 1995 yilinda Wedekind ve arkadaslari
enzimin {i¢ boyutlu yapisim1 tanimlamislardir. UDP glikoz ve UDP galaktozu birbirlerine
dontistiiren ise GALE enzimidir. GALE enzimin tam eksikligi, klinik tablosu klasik
galaktozemiye benzeyen Tip III Galaktozemiye neden olmaktadir. Enzimin genelde parsiyel
eksikligi goriliir. UDP galaktoz; glikolipitler, glikoproteinler ve glikozaminoglikanlarin
sentezinde kullanilmakta ve bunlarin metabolize edilmeleri sonucu endojen galaktoz
tiretiminde rol oynamaktadir. UDP glikoz ise glikojen sentezinde anahtar rol oynamaktadir®.
Galaktozun enerji kaynagi olarak kullanilmasi i¢in ana yolak Leloir yoludur. Leloir
yolundaki enzimler; karaciger basta olmak iizere fibroplastlar, 10kositler, eritrositler, kas

hiicreleri, overler ve bobrek hiicreleri gibi bir¢ok dokuda bulunur. GALT enzimi fetal



donemde gestasyonun 10. haftasindan sonra birgok dokuda saptanabilir. Ikinci ve iigiincii
trimesterde enzim aktivitesi postnatal dénemdeki aktiviteye yaklasik diizeydedir. Intrauterin
donemde de enzim eksikliginin hasar birakacagmi tiim bu veriler gdstermektedir'>.

2.1.1.2.Aksesuar yollar

Pirofosforilaz yolu: Leloir yoluna alternatif bir yol oldugunu 1957°de Isselbacher
gostermisti. GALK enzim araciligi ile galaktozun galaktoz-1-fosfata doniismesinin
devaminda, galaktoz UDP bagimli pirofosfarilaz reaksiyonu ile UDP-galaktoza doniisiir.
UDP-galaktoz epimeraz enzimi ile UDP glukoza doniisii. UDP-glukoz ise ikinci bir
pirofosfarilaz reaksiyonu ile glukoz-1- fosfata dontisiir. Bu yola 6zgii olan iki alternatif
reaksiyon UDP-galaktoz ve UDP-glukoz pirofosfarilasyonudur. UDP-glukoz pirofosforilaz
enzimi bu iki pirofosfarilasyon reaksiyonunu katalize eder. Pirofosforilaz aktivitesi fetal ve
yetiskin karacigerde, iskelet ve bobrek kaslarinda saptanmistir. Yapilan bir caligmada
yenidogan ve 20-70 yas arasindaki hastalarda, pirofosfarilasyon reaksiyonunun Leloir
yolunun sadece %]l’ine denk geldigi gosterilmistir. Gitzelmann adli aragtirmaci,
Isselbacherin tanimladigi pirofosfarilasyon yolunun ters yonde calismasi hakkinda
arastirmalar yapmistir. Bu yolakta; galaktozun metabolize edilemedigi, galaktozun diyetle
alinmadig1 veya GALK ve GALT enzimlerinin eksikligi durumlarinda UDP-galaktozdan
glukoz-1-fosfat iretilebilir. Fosfataz enziminin aktivitesi sonucu Galaktoz-1-fosfattan da
galaktoz olusabilir. Bu da bize, endojen bir galaktoz iiretim mekanizmasinin var oldugunu
ve galaktoz kisitlamasi yapilmasina ragmen neden GALT enzim eksikliginde galaktoz-1-
fosfat birikimi oldugunu gdstermektedir ',

Galaktozun galaktitole indirgenmesi: Aldoz rediikktaz enzimi araciligl ile
galaktozdan galaktitol iiretilir. Tedavi edilmediklerinde galaktozemi hastalarinda yiiksek
diizeylerde idrar galaktitol seviyelerine rastlanir. Bununla beraber galaktitoliin dokularda
birikmesinin yarattig1 osmotik basincin galaktozemi hastalarinda katarakt ve psddotimor

serebri patogenezinde rol aldig1 da dngoriilmektedir 1°.

Galaktozun galaktonata oksidasyonu: Galaktoz dehidrogenaz enzimi galaktozu
galaktonata doniistiiriir ve galaktonat idrarla atilir. Ayn1 denek kosullarinda GALT enzim
eksikligi olan ve normal deneklere galaktoz yiiklemesi yapilmasi durumunda, idrardan
galaktonat atiliminin hasta bireylerde alti kez artmis oldugu gosterilmistir. Giiniimiizde,
niikleer magnetik rezonans spektroskopisi ile galaktozemili siit ¢ocuklarinda galaktonat

ol¢iimii yapilabilmektedir '°.



2.2. Galaktozemi

Galaktozemi ilk kez Von Ruess tarafindan 1908 yilinda tanimlanmistir. 'Bebekte
Asirt Seker' adli makalesinde hepatomegali sikayeti olan bebegin diyetinden siit {irtinleri
¢ikarildiktan sonra idrarinda galaktoz bulunmadigi gézlenmistir. Bu hastaliga “galactosuria”
ad1 verilmistir. Bir siire sonra bebek sekonder hastaliklardan dolay1 kaybedilmis ve yapilan
otopsi sonucu Oliim sebebi siroz olarak agiklanmistir. O tarihte galaktozemi hastaliginin
varligi bilinmediginden 6liim sebebi farkli nedenlere baglanmistir!’. 1917° de Goppert
tarafindan galaktozemi ile ilgili ilk detayli tarif yapilmistir. Hastada biiyiime geriligi,
hepatomegali, mental gerilik, sarilik, idrarda seker ve albumin atiliminin oldugunu;
galaktozun diyetten ¢ikarilmasi ile hastanin bulgularinin normale dondiiglinti bildirmistir.
Hastanin biiyiik kardesinde dogumdan birka¢ giin sonra hepatomegali, sarilik gelistigi,
stinnetten birka¢ giin sonra hayati tehlike tasiyan bir kanama tablosu gegirdigi ve alti
haftalikken 6ldiigii bildirilmistir. Otopside karacigerde biiyiik bir timor saptanmis ve sifilize
bagli oldugu sanilmisti. Wassermann reaksiyonu negatif oldugundan bu tanidan
uzaklagilmis ve 6liimiin nefrite bagl oldugu diisiiniilmiistiir. Bu hastanin diger kardesinin de
preterm dogum sonrasi hepatomegali ve sarilik bulgulari ile dort haftalikken o6ldiigi
bildirilmistir. Goppert bu hastalarin karacigere bagl bir hastalik gecirdiklerini not etmis ve
hastanin diyetindeki laktozun diger sekerler ile degistirilmesi gerektigini bildirmistir'®.
Mason ve Turner tarafindan 1935 yilinda hastalik tekrar hatirlanmis ve detayli aragtirmalar
yapilmaya baslanmistir. Tiim bu bilgiler 1s181inda tip literatiiriindeki galaktozemi hastaligi
tanimlanmigtir!®.

Rezidiiel GALT aktivitesine bagli olarak ii¢ alt degisken tanimlanmustir’:

1. Klasik Galaktozemi

2. Klinik Varyant Galaktozemi

3. Biyokimyasal Varyant Galaktozemi (Duarte Varyanti)

2.2.1. Klasik galaktozemi

Klasik galaktozemi olarak da bilinen Tip I galaktozemi, en sik teshis edilen tipidir ve
siklikla en siddetli semptomlara sahiptir. Buna, GALT enzimini kodlayan GALT genindeki
bir mutasyon neden olur ?°. En sik goriilen mutasyondur ve yenidogan doneminde yasami
tehdit eden semptomlarla kendini gosterir 2%, Tiim diinyadaki insidans1 1/40000-1/80000°dir.
Ulkemizde ise akraba evliliginin yogunlugu sebebiyle insidans1 1/23775 olarak
bildirilmektedir®.



Klasik galaktozemili hastalar, galaktozu metabolize etme yeteneginde bozulma
gosterir; bu da, laktoz formunda bol miktarda galaktoz iceren siite diyetle maruz kalmanin
ardindan bebeklerin kanda ve dokularda son derece yiiksek seviyelerde galaktoz, galaktoz-
1P ve galaktitol biriktirmesine neden olur. Mevcut bakim standardi olan galaktozun diyetle
kisitlanmasini takiben bile, klasik galaktozemili ¢ogu hastada, goriiniirde endojen olarak
tiretilen galaktoza siirekli maruz kalmayi yansitan, metabolitlerin saptanabilir diizeyde
yiikseldigi goriilmektedir?>?3, Klasik galaktozemili bebekler tipik olarak saglikli gériinerek
dogduklar1 ancak anne siitiine veya siit bazli formiilalara maruz kaldiktan sonraki gilinler
veya haftalar i¢inde 6liimciil olabilen hizla ilerleyen akut sekel riski altinda olduklarindan,
artik bircok 1iilke yeni dogan popiilasyon taramalarina klasik galaktozemiyi dahil
etmektedir®*.

Yenidogan taramalar1 sonucuyla yasamin ilk giinlerinde galaktozun diyetle
kisitlanmasi, klasik galaktozeminin potansiyel olarak oldiiriicii akut sekellerini onler veya
¢ozer®®. Bununla birlikte, erken teshise ve yasam boyu siki diyet miidahalesine ragmen,
klasik galaktozemili bebeklerin yarisindan fazlasi, cocuklugun ortalarina dogru genis bir
yelpazede uzun vadeli komplikasyonlar yasayacak sekilde biiyiir; bunlar, diger sorunlarin
yan1 sira bilyiime gecikmesini ve konusma, bilissel ve motor engelleri icerebilir’. Kizlarin
ve gen¢ kadinlarin %80'inden fazlasi ayni zamanda primer yumurtalik yetmezligi (POI)
yasamaktadir %,

2.2.2. Klinik varyant galaktozemi

Klinik varyant galaktozemi fenotipinin bazi yonleri, klasik galaktozemi fenotipi ile
ortaktir. Karaciger hastalifi (tutulumu), katarakt, ataksi, gelisme geriligi, ilimlh biligsel
yetersizlik goriilebilir. Tedavi edilmeyen infantlarda beslenme problemleri, kanama
bozukluklar1 ve siroz gelisebilir. Klasik galaktozemiye gore daha hafif bir klinik beklenir.
Hipergalaktozeminin klasik galaktozemideki kadar belirgin olmamasi ve nefes testinin
normal olmasi nedeniyle, klinik varyant galaktozemisi olan yenidoganlar, Yenidogan

Taramas1 (Newborn Screening/NBS) agisindan gbzden kagabilir?’

. Komplikasyonlarin
bircogu diyet tedavisi ile engellenebilir. Klasik galaktozemide sik goriilen bir komplikasyon
olan prematiir over yetmezliginin uzun donem takiplerinde klinik varyant galaktozemi
olgularinda goriilmedigi bildirilmistir?.

2.2.3. Duarte galaktozemi (Biyokimyasal varyant galaktozemi)

Duarte galaktozemi klasik galaktozemi degil, GALT enziminin yaklasik %25

rezidiiel aktivitesiyle sonuglanan biyokimyasal varyant galaktozeminin bir 6rnegidir. Buna


https://www.sciencedirect.com/topics/biochemistry-genetics-and-molecular-biology/lysozyme

karsilik klasik galaktozemi, GALT aktivitesinin tamamen veya neredeyse tamamen
yokluguyla iliskilidir. Klasik galaktozemili bebekler, metabolik bozukluklarinin akut ve
uzun vadeli belirtilerini onlemek i¢in galaktozun kisitlandigir diyetlere tabi tutulurken,
Duarte varyant galaktozemisi (Duarte-2 galaktozemi) olan bireylerin diyet tedavisine
ihtiyac1 yoktur. Klasik galaktozemide goriilen serebellar ataksi ve hipergonadotropik
hipogonadizm gibi uzun dénem komplikasyonlar Duarte-2 galaktozemide goriilmez. Duarte
galaktozemisi metabolik bir hastalik gibi gériinmese de erken nodrogelisimsel sonuglar
lizerinde etkisi olabilir?®,

Duarte galaktozeminin, Duarte-1 (D1) ve Duarte-2 (D2) olmak iizere iki farkli formu
vardir. Farkli allellerden kaynaklanan bu iki formda da klinik prezentasyon beklenmezken,
D1’de GALT enzim aktivitesi normal ya da artmis, D2’de ise enzim aktivitesinin %25-50
oraninda azalmis olmas1 beklenmektedir?®. Galaktozemi varyasyonlari icinde en sik goriilen
formu, yenidogan taramalarinda siklikla saptanan D2 galaktozemidir. Galaktozeminin
yenidogan tarama programinda oldugu iilkelerde Duarte galaktozeminin klasik
galaktozemiye gore on kat daha fazla goriildiigii belirlenmistir. Bu hastalar bir allelde kismen
etkilenmeye neden olan Duarte-2 degisimi diger allelde ise klasik galaktozemi mutasyonu
tasimaktadir .

Klasik galaktozemiden farkli olarak Duarte-2 galaktozemisi olan bireylerin galaktoz
kisith diyetle tedavi edilmesine gerek yoktur®l. Duarte-2 galaktozemisi olan bebekler,
yasamin erken donemlerinde, 6zellikle kirmizi kan hiicresi gal-1-P olmak {izere, laktozu
sindirerek hafif veya orta derecede yiiksek seviyelerde galaktoz metabolitleri
biriktirebilirler®. Duarte-2 galaktozemisi olan bireylerin eritrositlerinde 35 mg/dL kadar
yiiksek galaktoz-1-fosfat diizeylerine sahip oldugu bilinmektedir. Yiiksek gal-1-P
diizeylerinin yan1 sira galaktitol , galaktonat ve idrar galaktitolii de erken bebeklik
doneminde daha yiiksek degerler gdstermektedir®?. Bu nedenle gegmiste bazi klinikler, gal-
1-P diizeylerinin ne zaman normale donecegi bilinmediginden Duarte galaktozemili
cocuklar i¢in, 1 yasina kadar tedavi verilmemesinden, galaktoz kisith diyetlere kadar degisen

cesitli tedavi planlar1 olusturmustur®,


https://www.sciencedirect.com/topics/biochemistry-genetics-and-molecular-biology/metabolic-disorder
https://www.sciencedirect.com/topics/biochemistry-genetics-and-molecular-biology/galactitol

2.3.  Klinik Bulgular ve Tam

Galaktozemi, galaktoz metabolizmasinin nadir goriilen dogustan bir metabolik
bozukluk grubudur. Her biri galaktoz metabolizmasinin farkli bir adimini etkileyen dort tipi
bulunmaktadir: Tip I (GALT eksikligi); Tip II (GALK eksikligi); Tip 1l (GALE
eksikligi) ve Tip IV (GALM eksikligi)3*3.

Galaktitol
\ D-galaktonat
A
laktoz Galaktozemi Tip 2

\\\ B-d-galaktoz — a-d-galaktoz

)
Galaktozemi Tip 1 Galaktozemi Tip 3
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1
v

glikoliz yolu
Sekil 2.2: Galaktoz Metabolizmasi / Galaktozemi Tipleri

GALT eksikligi, yasami tehdit eden ve nadir goriilen bir durum olan klasik
galaktozemi ile sonuglanir; bulgular ¢ogunlukla yasamin ilk haftasinin ikinci yarisinda
baslar. Yenidogan, beslenmeye basladiginda anne siitiinden veya bebek mamalarindan
laktozu alir. Bir disakkarit olan laktoz, glikoz ve galaktoz monosakkaritlerinin esit oranda
birlesmesiyle olusur. GALT enziminin eksikligi sebebiyle galaktoz-1- fostat viicutta
metabolize edilemez ve karaciger, beyin ve bobrek gibi organlarda birikerek bu organlara
zarar verir. Lezyonlar dogumdan once, fetiisiin galaktoza maruz kalmasmi takiben,
heterozigot annenin diyetinden veya fetal endojen sentezden kaynaklanan karbonhidratin
plasenta yoluyla emilmesiyle de baglayabilir. Galaktoz-1-fosfat seviyelerinin goreceli
kontrolii her zaman uzun vadeli sonuglarla dogrudan bir iliski gdstermez®®?’. GALT
eksikligine bagli olarak dogumu takip eden ilk giinler veya haftalarda ortaya ¢ikabilecek
klinik belirti ve bulgular yenidoganda da izlenir. Bu eksikligin klinik belirtileri sarilik,

kusma, hipoglisemi, hepatomegali, yemeyi reddetme, uyusukluk ve ndbetleri icerebilir.



Kismi transferaz eksikligi asemptomatiktir ve klasik galaktozemiden daha yaygindir.
Orta derecede artmis kan galaktoz ve/veya diisiik transferaz aktivitesinin belirlenmesine
dayali olarak yenidoganin taranmasiyla teshis edilir. Yukaridaki belirti ve semptomlardan
herhangi birine sahip veya diisiik kilolu olan yenidoganda bu durum dikkate
alinmalidir®>3® Bebegin anne siitii veya laktoz igeren bebek mamas: tiikettigi sirada alman
cok sayida idrar 6rneginde indirgeyici maddelerin varliginin goriilmesiyle galaktozeminin
ilk tanis1 konur. Analizden birka¢ saat Once hastanin laktozla beslenmesi ve ancak asiri
derecede kusmamasi1 durumunda idrarda galaktoz tespiti yapilabilir. Klasik galaktozemiyi
teshis etmek igin gesitli testler kullanilabilir. Idrarin test edilmesi indirgeyici maddelerin
varlig1 agisindan bilgilendirici olabilir. Ancak bu tiir testlerin duyarliligi ve 6zgilligi
yoktur. Bagirsak laktaz eksikliginin neden oldugu laktoziiri, fruktoziiri, antimikrobiyal
tedavi gibi kan galaktozunun temizlenmesini etkileyen kosullar veya ciddi karaciger
hastaligi durumunda yanlis pozitif sonucglar ¢ikabilir. Eger bebek intravendz beslenme
aliyorsa galaktoziiri olmayabilir, bu da yanlis negatif sonuglara yol acabilir*®*°. Kanda
ve/veya idrarda galaktitol ve/veya galaktoz 1-fosfat gibi galaktoz metabolitlerinin 6lglilmesi
daha kesin bir yontem gibi goriilmektedir. Transfiizyondan sonra toplanan 6rnekler 6rnek
kartma not edilmeli ve iilke protokoliiniin onerdigi sekilde tekrarlanmalidir**2, Kismi bir
eksiklik de dahil olmak {izere klasik galaktozemi tanisi, daha sonra yiiksek konsantrasyonda
eritrosit galaktoz-1-fosfataz ve idrar galaktitolii saptamak i¢in bir galaktozemi laboratuvar
testiyle ve GALT genindeki iki allelik patojenik varyantlarin tanimlanmasiyla
dogrulanir. Yeni bir yontem, eritrositlerdeki GALT seviyelerini dogru bir sekilde tespit
etmek icin yiiksek performansh kromatografiyi ve radyoaktif olmayan ultraviyole 1sik
kullantyor*344,

Galaktozun fosforilasyonunu hizlandiran GALK enzimi eksikliginde biriken baglica
metabolitler galaktitol ve galaktozdur. GALK enziminin 17924 kromozomundaki GALK1
ve 15021.1-q21.2 kromozomundaki GALK2 olan iki gen tarafindan kodlandig
bilinmektedir. GALK eksikligi asemptomatiktir ancak hastalarda siklikla katarakt gelistigi
bilinmektedir. Yakin zamanda yayinlanan verilere gore, GALK1 eksikliginin fenotipik
belirtileri arasinda neonatal donemde transaminazlarda artis, ensefalopati ve kanama
diyatezi de yer alabilir*®. GALK eksikligi tanisi, eritrositler veya fibroblastlarda GALK
aktivitesi eksikliginin gdsterilmesiyle konur. Transferaz aktivitesi normaldir ve terapotik
yaklasim olarak galaktoz kisith diyet kullanilir*64,

GALE eksikliginin biri iyt huylu, digeri siddetli olmak iizere iki farkli ¢esidi

vardir. Yeni doganlara yonelik tarama programlari sirasinda tesadiifen teshis edilen iyi
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huylu varyant, enzim eksikliginin 16kosit ve eritrositlerle sinirli olmasi nedeniyle etkilenen
bireylerde herhangi bir belirti gostermez. Bununla birlikte, GALE eksikliginin ikili bir
durumdan ziyade siirekli bir bozukluk oldugu gosterilmistir*. Tyi huylu GALE eksikligi tipi
tedavi  gerektirmez.  Siddetli varyant genellestirilmis GALE  eksikliginden
kaynaklanir. Klinik belirtiler GALT eksikligindekilerle karistirilabilir ve hipotoni sinirsel
sagirh@gr igerir. Galaktozun diyette kisitlanmasiyla klinik semptomlar iyilesir. Siddetli
galaktozemi tipinin nadir olmasina ragmen, normal transferaz aktivitesine sahip Ol¢iilebilir
galaktoz-1-fosfat olan ve semptomlari olan her hastada bu tip dikkate alinmalidir. Anormal
sekilde biriken metabolitler GALT eksikligindekilerle karigtirilabilir diizeydedir. Bununla
birlikte, UDP galaktozu da artmaktadir®®. Ayrica GALE eksikligi yakin zamanda
trombositopeni ile iliskilendirilmistir®®. Eritrosit epimeraz analizi GALE eksikligi tanisini
dogrulamak i¢in kullanilir. Ciddi epimeraz eksikligi olan hastalarda UDP glukozundan UDP
galaktoz sentezlenememesi ve galaktoz bagimliligi mevcuttur. Epimeraz eksikligi hafif
diizeyde olan bebeklerde tedavi gerekli degildir. Teshisten sonraki birka¢ hafta icinde,
cocuga laktoz igeren mama verilmeye devam edilirken idrar orneklerinin indirgeyici
maddeler acisindan analiz edilmesi onerilir’’. GALE geni 1. kromozomda 1p36'da
bulunur.  Tasiyicilari  tanimlamak  ig¢in  eritrositlerdeki  epimeraz  aktivitesi
Olciilebilir. Epimeraz eksikliginin ciddi formunun dogumdan Once tanisi, kiiltiirlenmis
amniyotik s1v1 hiicrelerinin enzimatik analizi ile yapilabilir®?®2,

GALM genindeki biallelik mutasyonlar, Tip IV galaktozemiye neden olur ve bu da
D-galaktozun a- ve b-anomerleri arasindaki dengeyi destekleyen GALM enziminin
aktivitesinde azalmaya yol agar’®. Tip IV galaktozemi, sirasiyla yiiksek kan galaktoz
seviyeleri ve galaktoz 1-fosfat konsantrasyonlarinda degisiklik olmamas: ile iligkilidir. Tip
IV galaktozemi, ayni semptomlar gostermeleri nedeniyle Tip Il galaktozemi ile
karistirtlabilir. Bu, tip IV galaktozeminin tip II olarak yanlis teshis edilmesi riskine yol
acabilir. Bu tiir durumlardan kac¢inmak icin GALK ve GALM genlerinin dizilimi
onemlidir>. Tip IV galaktozeminin uzun vadeli sonuclariyla ilgili olarak, hastaligin nispeten
yakin zamanda kesfedilmesi nedeniyle bunlarin tanimlanmasi gerekmektedir. Tip 1V

galaktozemideki terapotik yaklasim, galaktozun diyetle kisitlanmasini icerir®®.
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2.4. Galaktozemide Yenidogan Taramasi

Tiim yenidogan popiilasyonunda gergeklestirilen NBS, onemli bir saglik koruyucu
miidahaledir. Yasamin ilk 72 saati i¢inde topuktan alinan kurumus kan lekesi (DBS)
ornekleri iizerinde minimal invaziv ydntemlerle gerceklestirilir®’. NBS'nin amaci, gesitli
bozukluklar1 dnceden tespit ederek semptomlarin baslangicindan 6nce hedefe yonelik bir
yonetim plani olusturmaktir. Zamaninda tedavi yenidoganda kalic1 hasar1 azaltir, prognozu
iyilestirir ve hatta 6liimii 6nleyebilir. NBS, 1960'l yillarda Avrupa'da, siddetli zeka geriligi
ile karakterize edilen en yaygin konjenital metabolik hastalik olan fenilketoniiri (PKU) igin
Guthrie bakteriyel inhibisyon testi kullanilarak baslatildi. Ayni1 on yilda, ilk kez Beutler ve
Beluda tarafindan tanimlandigi gibi galaktozeminin taranmasi miimkiin hale
geldi®"®8, Teknolojik evrimle birlikte, immiinokimyasal analizler, radyoimmiinoanalizler ve
daha yakin zamanda tandem kiitle spektrometrisi (MS/MS) gibi ¢esitli analitik iyilestirmeler
getirildi. Bu yoOntemler sayesinde NBS ile ek kalitsal bozukluklar da tespit
edilebilmektedir®®,

Galaktozemi gibi bazi hastaliklar yalnizca sinirli sayida Avrupa NBS programinda
yer almaktadir. Bunun nedeni: yiiksek oranda yanlis pozitiflik olmasi, hastaligin klinik
olarak teshis edilebilmesi ve erken taniya ragmen uzun vadeli komplikasyonlarin yaygin
olmas1®. Teknik agidan bakildiginda, galaktozemi icin NBS, toplam kan galaktozu (TGAL)
Olciilerek veya GALT aktivite analizi ile gerceklestirilebilir; her ikisi de florometrik bir
analiz kullanilarak bir DBS iizerinde yapilabilir®®. Bircok tarama merkezi ilk tarama testi
olarak yalnizca TGAL testini kullanirken; baz1 merkezler her iki testi de ilk tarama testi
olarak kullanabilmektedir.

Galaktozemi i¢in yanlig pozitif yenidogan taramasi, ayn1 zamanda, portal vendz
sistem ile sistemik vendz dolasim arasindaki baglantiyla sonuclanan nadir vaskiiler
anomaliler olan konjenital portosistemik sant (CPSS) vakalarma da bagli olabilir®® . Yanls
pozitif galaktozemi tarama sonuglari, glikojen depo hastaligi tip XI durumunda da
bulunabilir®®. Numunelerin dogru sekilde saklanmamasi/toplanmamasi1 durumunda yanlis
negatif sonuclar elde edilebilir (yani enzim aktivite analizi, yiliksek sicakliklara ve neme
maruz kalmanin ardindan degisiklige ugrayabilir)®:63,

Yenidoganlarda galaktozemi taramasinin kisa vadeli komplikasyonlar {izerindeki
faydalar1 bilinirken, uzun vadeli komplikasyonlar (6rn. zihinsel engellilik, dogurganlik

sorunu, kemik hastaligi) hala hastalarin sonuglarmi ve yasam kalitelerini
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etkilemektedir®®. Uzun vadeli komplikasyonlarm en olasi nedeni, endojen galaktoz
tiretimine bagl olarak metabolitlerdeki kalici artiglardir. Ek olarak, baz1 yazarlar annenin
beslenmesine bagli dogum Oncesi galaktoz intoksikasyonunun neonatal sonuglara yol
acabilecegini ileri siirmiislerdir®.

Tartigilan bir diger konu ise neonatal tarama programlar tarafindan tespit edilen
galaktozemi vakalarinin %11-50'sini temsil eden galaktozeminin Duarte varyantlaridir®. Bu
hastalarin GALT aktivitesi etkilenmemistir veya hafif azalmistir ve asemptomatiktir. Klinik
olarak tespit edilmis hi¢bir Duarte galaktozemi vakasi1 bulunmadig1 goz oniine alindiginda,
bazi yazarlar bu durumun iyi huylu oldugunu ve herhangi bir tedavi gerektirmedigini
diistintirken, digerleri galaktoz icermeyen bir diyetin yagamin ilk yili i¢in gerekli olduguna
ve bu diyetin yalnizca kandaki Gal-1-P diizeyleri degerlendirildikten sonra yeniden
uygulanmas1 gerektigine inanmaktadir®®. Literatiirde baz1 calismalar Duarte galaktozemisi
olan ¢ocuklar ve etkilenmeyen kardesleri arasinda sosyo-duygusal gelisim, gecikmis hafiza,
isitsel islem hiz1 ve karaciger ve bobrek komplikasyonlarinda bazi farkliliklar oldugunu
bildirmektedir. Bugiine kadar, erken galaktoz maruziyetinin belirleyici faktor olup olmadigi
veya yasamin ilk gilinlerinde galaktozun kisitlanmasinin Duarte galaktozemisinin ciddi

komplikasyonlarina kars1 koruma saglayip saglamadigi agik degildir®.

2.5. Tedavi

Klasik galaktozemi, GALKI1 eksikligi ve genellestirilmis GALE eksikliginde
galaktoz aliminm1 en aza indirmek amaglanmistir ve tedavinin temel tasi tibbi beslenme
tedavisidir®®, Orta dereceli GALE eksikligi olan bireyler galaktozdan kisith bir diyeti en
azindan bebeklik doneminde uygulamalidir®®. GALM eksikligi olan ¢ok az hasta
bildirildiginden, galaktoz kisith diyete duyulan ihtiya¢ su anda hasta bazinda
degerlendirilmektedir®”®®. Galaktoz sinir sistemindeki pek ¢ok yapisal proteinde temel bir
yapisal element olarak bulundugundan hastalar diyetlerinden galaktozu tamamen ¢ikaramaz.
Bu sebeple galaktozsuz degil galaktozun kisitlandig1 bir diyet tedavisi uygulanir. Galaktozun
kisitlandig1 bir diyet, neonatal hayati tehdit eden akut semptomlarin (sarilik, kusma, yetersiz
beslenme, metabolik asidoz, uyusukluk) Onlenmesinde veya ¢dOziilmesinde
etkilidir®. Galaktoz kisith diyete yasamin ilk haftasinda baslayan hastalarda daha olumlu bir

sonu¢ gozlemlenmistir’.
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2.5.1. Tibbi beslenme tedavisi
2.5.1.1. Endojen galaktoz iiretimi

Galaktoz kisith diyet tipik olarak yenidogan tarama sonucglarinin bebekte
galaktozemi oldugunu gostermesinden hemen sonra baslatilir. Bir bardak siit yaklasik 5.700
mg galaktoz igerir. Galaktoz kisith bir diyet, giinliik galaktoz tiiketimini %99'a kadar
azaltabilir. Viicudumuz dogal olarak galaktoz (endojen galaktoz) iiretir®. Endojen galaktoz
tiretim miktar1 yasla birlikte azalir (6rnegin, yeni doganlar giinde 24,8 mg/kg'dan fazla
iiretirken yetigkinler giinde 8,4 mg/kg iiretir). Tipik bir yetiskin hala giinde yaklagsik 1.000
mg endojen galaktoz iiretir®. Bu miktar, bir bardak siitiin icerdigi miktardan ¢ok daha diisiik
olsa da galaktoz kisitl diyet uygulayan bir kisinin tiikettigi diyet galaktozundan ¢ok daha
yiiksektir. Viicut endojen olarak galaktoz firettiginden, galaktozla kisith diyet takip
edildiginde bile yasam boyu semptomlarin hala ortaya cikabilecegi varsayilmaktadir®.

25.1.2. Bebeklik doneminde diyet

Anne siitiiniin  kontraendike oldugu tek hastalik galaktozemidir. Yasamin ilk
haftalarinda, klasik galaktozemili hastalarin tedavisinin en Onemli kismi, tanidan
siiphelenildigi anda, sonuclar1 beklemeden, yasami tehdit eden komplikasyonlar1 6nlemek
icin galaktozun tamamini diyetten c¢ikarmaktir. Klasik galaktozemi bircok iilkenin
yenidogan tarama programlarinin bir parc¢asi olmasina ragmen, ¢ogu ¢ocuk tarama sonuglari
gelmeden Once beslenme sorunlari, karaciger yetmezligine ilerleyen sarilik ve sepsis gibi
klinik semptomlarla bagvurabilir. Klasik galaktozemili bebeklere galaktoz igermeyen bir
formiil recete edilmelidir. Hollanda'da 6nerilen tedavi soya siitiidiir; diger bazi iilkelerde
karbonhidrat kaynagi olarak kazein hidrolizat ve dekstrin maltoz bazli bebek mamasi tavsiye
edilmektedir. Soya siitiiniin uzun siireli kullanimmin giivenligi ¢ok tartisilmakta; ancak bu
Uriinlin zararh etkilerine dair klinik kanit bulunmamakla beraber bizim iilkemizde de
kullanilmamaktadir’®’*, Hem kazein hidrolizat bazli hem de soya formiillii mamalar hala
cok kiiciik miktarlarda galaktoz icermektedir ve son arastirmalar, bu formiilalarin yerine
elemental bir formiil regete ederek galaktozun diyetten tamamen ¢ikarilmasinin, yiiksek
eritrosit Gal -1-P i degerinde 6nemli Ol¢iide daha hizli bir azalmaya neden oldugunu
gdstermistir’>’3. Tan1 zamani ve neonatal krizin ortaya cikisinin uzun doénem sonuglar
tizerinde anlamli bir etkisi goriinmediginden, bu hizli azalmanin sonucu olumlu yonde
etkileyip etkilemeyecegi heniliz agiklifa kavusturulmamis olup, bunun i¢in uzun vadeli

caligmalarin yapilmas: gerekmektedir’®,

14



2.5.1.3. Bebeklikten sonra diyet

Bebeklik doneminden sonra gerekli olan galaktoz kisitlamasinin yarar1 ve kapsami
konusunda diinya ¢apinda ¢ok az fikir birligi vardir”. Kliniklerde yiiksek galaktoz igerigine
sahip inek siitli ve diger siit triinlerine izin verilmemekte ancak siit iiriinleri ve bitki
kaynaklarindan daha az laktoz ve galaktoz kaynaklarina izin verme konusunda degiskenlik
vardir. Meyve ve sebzeler, ekmek, baklagiller ve sakatat gibi birgok besin eser miktarda
galaktoz icerdiginden, kati besinlerin kullanima sunulmasiyla birlikte, bir miktar galaktoz
da beslenmeye kagiilmaz olarak dahil olmaktadir’®.

Avrupa'daki birgok metabolizma merkezi, galaktoz iceren meyve ve sebzeleri de
kisitlayan siki bir diyet 6nermektedir. Ancak Ingiltere, Almanya, Hollanda ve ABD'deki
diger merkezler daha liberal olup yalnizca laktoz igermeyen bir diyet 6nermektedir. Klasik
galaktozemili hastalarda eksojen galaktoz toleransina iliskin bilgi sinirlidir. Meyve ve sebze
kisitlamas1 olmaksizin laktozsuz diyet uygulayan hastalarin giinliik galaktoz alim1 <30 mg
olacaktir®® Meyve ve sebzelerle zenginlestirilmis bir diyette bu alim giinde ortalama 54 mg
galaktoza yiikselir’’. Bir calismada, ii¢ ergenin 6 hafta boyunca giinde 600 mg'a kadar
galaktoz almasi, klinik veya laboratuvar parametrelerinde herhangi bir etki
yaratmamustir’®. Laktozun kisitlandig1 diyette eksojen galaktoz alimi (galaktoz igeren meyve
ve sebzelerle zenginlestirilmis bir diyetle giinde ortalama 54 mg galaktoz alimi) ile yetigkin
hastalarda endojen galaktoz {iretimi arasindaki giiclii kontrast 6nemlidir. Yetiskinlerde
endojen galaktoz iiretimi giinde yaklasik 1.000 mg'a tekabiil eder®®.Bu gercek, meyve ve
sebzeleri diyetten kisitlamamak i¢in bir veridir.

Su anda hayvan siitii ve siit {iriinleri kisitlanmistir’®, eser miktarda galaktoz igceren
besin tiiketiminin (6rn. sebze, meyve ve baklagiller) hastalarin sonuglari tizerinde herhangi
bir olumsuz etkiye sahip olduguna dair higbir kanit yoktur®, Olgun peynirlere ve soya bazli
tiriinlere, endojen galaktoz tliretimine kiyasla daha diisiik galaktoz igerikleri (<25 mg/100 g)
nedeniyle izin verilmesi gerektigi diisiiniilmektedir®. Tersine, diyette izin verilen galaktoz
miktarma iliskin yasa bagli spesifik onerileri destekleyen kanitlar hala sinirlidir®,

Duarte galaktozemili ¢ocuklarda klinik semptomlar goriilmedigi ve NBS yoluyla
tespit edildigi i¢in diyet tedavisinin gerekli olup olmadigi konusunda tartigsmalar devam
etmektedir. En yaygin wuygulama Duarte galaktozemisi olan bireyleri tedavi
etmemektir®. Yine de bazi metabolik merkezler yasamm ilk yilinda galaktozdan kisith bir
diyet Onermektedir ve bunu genellikle bir yas civarinda galaktoz yiiklemesi takip

etmektedir®?.
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25.14. Meyve, sebze ve baklagiller

Bitki dokularindaki galaktoz formlar1 arasinda serbest galaktoz, galaktoz
oligomerleri ve proteinler, lipitler ve hiicre duvar1 polisakkaritleri ile galaktoz konjugatlar
bulunur. Galaktozun ¢ogu insan gastrointestinal kanalinda sindirim i¢in uygun olmayan bir
formdadir®®. Olgunlagma sirasinda bitkiler, bitki polisakkaritlerinden galaktozu serbest
birakabilen hem alfa hem de beta-galaktosidazlar iiretir®. Depolama ve cesitli isleme
teknikleri, konjuge galaktozu pargalayarak besinlerdeki serbest galaktoz igerigini
degistirebilmektedir®.

Bitkilerde bulunan galaktoz serbest veya bagli halde bulunabilir. Serbest galaktoz
sindirim sisteminde kolayca emilir ve viicuttaki galaktoz seviyelerine eklenir. Bagh
galaktoz, sindirilmeyen ve galaktozu artirmayan besin bilesenlerine sikica baglidir. Meyve,
sebze ve baklagillerdeki galaktozun ¢ogu baghdir ve serbest galaktoz miktar1 ¢ok kiiciiktiir
ve diger besinlerden ¢ok daha azdir. Uzun yillar boyunca bu besinlerden bazilarinin giivenli
olmadig1 diisliniildii ancak son veriler, galaktozun endojen iiretiminin meyve, sebze ve
baklagillerden alinan galaktozdan daha fazla oldugunu ve bu besinlerin faydalarinin saglik
icin  Onemli oldugunu gosteriyor. Bu nedenle tim meyve, sebze ve
baklagiller galaktozemili kisiler tarafindan tiiketilebilir®.

25.1.5. Soya bazl iiriinler

Sinirli olmasina ragmen mevcut veriler, fermente olmayan soya bazli besinlerin
galaktozemi diyetine kisitlama olmaksizin dahil edilebilecegini
gostermektedir. Fermentasyon islemi, bagh galaktozu serbest birakir. Bu nedenle, fermente
soya bazli iirlinler daha yiiksek serbest galaktoz icerigine sahiptir. Fermente iirlinler arasinda
soya sosu, miso, natto, tempeh ve sufu (fermente soya peyniri) bulunur. Bu iiriinler genellikle
tariflerde ¢esni veya igerik maddesi olarak kullanilir ve genellikle diyette biiyiik miktarlarda
kullanilmaz®®. Bireysel hastalara ydnelik onerilerde bunun dikkate alinmasi gerekir.

2.5.1.6. Organ etleri ve et yan iiriinleri

Etler 6nemli miktarda karbonhidrat icermemesine ragmen bu karbonhidratlar kii¢iik
miktarlarda glikoprotein ve galaktolipit olarak proteinlere bagli ve serbest formda
bulunabilirler. Hiicre lipitleri ve proteinleri siirekli olarak yikima ugrarlar ve bu yikim
sonucunda yag asitleri, gliserol, aminoasitler ve galaktoz iceren karbonhidratlar aciga ¢ikar.

Sakatatlar galaktoserebrozid ve gangliozid kaynagidir. Galaktozemide nerilmez®’.
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25.1.7. Olgun peynirler

Peynir kalsiyum ve diger besin 6gelerinin iyi kaynagi olup, diyette cesitlilik saglar.
Peynir yapma islemi, siitlin lor (kat1) ve peynir alt1 suyu (s1v1) olarak ayrilmasina neden olur.
Peynir alt1 suyu, laktozun ¢ogunu igerir ve peynire preslenmeden 6nce pihtilardan stiziiliir.
Peyniri yillandirmak i¢in kullanilan bakteri, zamanla laktozu ve galaktozu daha da parcalar.
Fermentasyon islemi ve bakteriyel fermentasyon laktoz igerigini diisiiriir. En az 12-18 aylik
fermente  eski  ¢edar, italyan parmesan  Onerilen  peynirler  arasindadir.
Uluslararas1 Galaktozemi Rehberlerinde galaktoz igerigi <25 mg/100 g olan olgun peynir
tiirleri dnerilir. Ulkemizde ise en az 1 yil fermente edilen ve uygun ortamda kesilmeden 4
yila kadar saklanabilen kars gravyer peyniri 0.4 g laktoz/100 g igerir. Metabolik kontrolii iyi
hastalarda diyette 6 yas sonrast endojen galaktoz iiretimindeki azalmaya bagli olarak yer
verilebilir®”.

2.5.1.8. Kazeinatlar

Kazeinler inek siitiindeki proteinin yaklasik %80'ini olusturur. Alfa-s1, alfa-s2, beta
ve kappa olarak adlandirilan dort ana kazein vardir. Bir grup olarak, kahve beyazlaticilari,
bebek mamalari, et tirlinleri ve firmnlanmis iiriinler gibi ¢esitli gida iirlinlerinde beslenme
amagli, emiilsifikasyon, film olusumu ve stabilizator olarak kullanilan kazeinatlar
olusturmak iizere izole edilir ve ¢oziiniir hale getirilirler. Uriinlerdeki kazeinat miktari, iiriine
ve amaca bagli olarak agirlikca %1 ile %25 arasinda degismektedir. Peynir alti suyunun
cokeltme yoluyla uzaklastirilmasi ve ¢oken proteinin yogun sekilde yikanmasi ile, son
kazeinatta kalan laktoz ve dolayisiyla galaktoz seviyesi ortalama sadece 35,5 mg/100 g
olmustur (Aralik 5 ila 95,5 mg/100 g). Bu nedenle kazeinatlarin daha yiiksek kullanim
arahiginda bile {iriiniin galaktoz igerigine ¢ok az katkida bulunmasi s6z konusudur®®.

2.5.1.9. Laktozsuz iiriinler

Diyetle alinan galaktozun ana kaynagi laktozdur. Tiketildikten sonra laktoz, laktaz
enzimi tarafindan glikoz ve galaktoza parcalanir. "Laktozsuz" olarak etiketlenen besinler
genellikle galaktoz icerir. Laktoz icermeyen veya diisiik laktoz igeren birgok liriine laktaz
eklenir ve laktozun glikoz ve galaktoza pargalanmasiyla sonuglanir. Bu, laktoz intoleransi
olan kisiler i¢in bu iiriinlerin sindirimini kolaylastirir, ancak galaktozu ortadan kaldirmaz’.

2.5.1.10. Besin etiketleri

Amerika Birlesik Devletleri Gida ve Ilag Idaresi (Food and Drug Administration /

FDA), ABD'de satilan ticari gida iirlinlerinde siit dahil olmak iizere sekiz ana besin
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alerjeninin etiketlenmesi i¢in ¢ok kat1 gerekliliklere sahiptir. Yasaya gore, besin alerjeninin
ad1 da icerigin adindan sonra parantez i¢inde mutlaka yazar: Ornekler: “lesitin (soya)”,
“peynir alt1 suyu (siit)”

Bazi etiketler, siit tirtinleri (dolayisiyla laktoz ve/veya galaktoz) iceren ancak eksi
krema veya krem peynir gibi "siit" kelimesini icermeyen bilesenler icerebilir. Etiketteki
malzemeler okunmali ve kisitlanmig yiyecekler veya malzemeler aranmalidir.

Galaktozemili hastalarin; laktik asit E270, sodyum laktat E325, potasyum laktat
E325, kalsiyum laktat E327, laktalblimin, laktoglobulin, likasin, steraroil laktilatlar,
glukona-delta-lakton, monosodyum glutamat, kakao yagi, siit icermeyen kremalar1 besin
iceriginde kullanmasinda sakinca yoktur. Ancak laktitol gibi iceriginde bir miktar galaktoz
iceren iiriinlerden kaginilmasi gerekir®’.

2.5.1.11. Vitamin ve mineral destekleri

D vitamini, kalsiyum ve fosfor ¢ocuklarda uygun kemik biiyiimesi ve biitliinliigii i¢in
gereklidir ve bu besinlerden herhangi birinin eksikligi ragitizme yol acabilir. Galaktozemi
tanist alan ¢ocuklar, kalsiyumun dogal besin kaynaklarini kisitlayan 6zel diyetler tiiketirler,
bu da onlar1 mikro besin eksiklikleri ve kemik hastalig1 agisindan artan risk altina sokar®.
Kalsiyum alimi galaktozemide genellikle diistiktiir. Miimkiinse kalsiyum gereksinmesi
besinlerin tiiketilmesiyle karsilanmalidir. Kalsiyumla zenginlestirilmis soya igecekleri,
ekmek, mercimek, susam tohumu, uskumru, sardalya, soya yogurdu tiiketimine tesvik
edilmelidir. Eger alim hala diisiikse kalsiyum destegi yapilmalidir. Ilave olarak D vitamini
destegi kalsiyum emilimine yardimci olacaktir. Bazi iilkelerde galaktozemide kalsiyum ve

D vitamini destegine ek olarak rutin K vitamini destegi de dnerilir®’.

3. GEREC VE YONTEM
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3.1. Arastirma Yeri ve Zamani

Calisma, Cukurova Universitesi Balcali Hastanesi Pediatrik Metabolizma
Polikliniginde, Galaktozemi tanis1 ile takip edilen 2-18 yas grubu hastalar {izerinde
yirltilmistlr. Arastirma Subat 2023 — Aralik 2023 tarihleri arasinda yapilmistir.
Galaktozemi tanili hastalar (2-18 yas arasi) 2023 yilinin subat ayinda calisma icin
bilgilendirilmistir. Aragtirma tanimlayici kesitsel bir ¢alismadir.

Calisma Hasan Kalyoncu Universitesi Lisansiistii Egitim Enstitiisii Yonetim
Kurulu’nun 31.03.2023 tarih ve 2023/37 say1li karari ile Beslenme ve Diyetetik Tezli Yiiksek

Lisans Programi kapsaminda yiiriitiilmek tizere kabul edilmistir (Ek 1).

3.2. Arastirmanin Etik Kurul Yonii

Calisma igin Hasan Kalyoncu Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Girisimsel
Olmayan Arastirmalar Etik Kurulu 31.03.2023 tarih, 2023/37 nolu Etik Kurul onay:
alimmustir (Ek 1). Calismanin yiiriitiilecegi Cukurova Universitesi Balcali Hastanesi icin

calisma izni Cukurova Universitesi Rektorliigii'nden alinmustir (Ek 2).

3.3.  Arastirmanin Evreni ve Orneklemi

Cukurova Universitesi Balcali Hastanesi Pediatrik Metabolizma Poliklinigine
bagvuran galaktozemi tanisi ile takip edilen 2-18 yas grubu bireyler arastirmanin evrenini
olusturmaktadir. Arastirmanin 6rneklemi 2-18 yas grubu 15 erkek 19 kiz olmak lizere 34
hasta olarak belirlenmistir. Literatiirde bu konu ile ilgili yapilmis 6rnek bir calisma
bulunmadigindan galaktozemi hastalarinda farkli bir konu ile yapilmis uzun siireli bir
calisma referans almarak drneklem biiyiikliigii hesaplanmistir®®. Calismada parametrelerin
ortalamalarinda orta diizeyde etki biiyiikliigiiniin (effect size=0,25) fark kabul edilmesi
ongoriilerek alfa anlamlilik seviyesi 0,05 %95 Power da 6rneklem biiyiikligii toplam 28
katilimci olarak hesaplanmistir. Calisma siiresi boyunca 2-18 yas araliginda olup poliklinikte
takibi baglayan her hasta katilmayi kabul ettigi i¢in ¢alismaya dahil edilmis 6rneklem
biiyilikliigii genisletilmistir. Ailelerden 2’si ¢alismaya katilmay1 kabul etmedigi i¢in 2 hasta
da dahil etme kriterlerine uymadig1 i¢in ¢alisma dis1 birakilmistir. Calisma galaktozemi tanil

34 hasta ile yiiriitiilmiistiir. Hasta ve ailelerine goniillii onam formu ile aragtirma hakkinda
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bilgi verilerek ve aragtirmaya katilmayi1 kabul eden hastalar galigmaya dahil edilmistir.
Hastalardan ¢alismaya goniillii olarak katildiklarina iliskin yazili bilgilendirilmis goniillii

onam formu alinmstir. (Ek 3).

3.4. Arastirmanin Genel Plam

Arastirma konusu belirlenip etik kurul onay1 alindiktan sonra ¢alismanin yapilacagi
kurumla gerekli yazigmalar yapilmis ve kurum izni alinmistir (Ek 2). Evren belirlendikten
sonra galaktozami tanis1 almis hasta ve aileler 2023 yilinin Subat ayinda bilgilendirilmis,
caligmaya goniillii olarak katildiklarina iligkin yazili bilgilendirilmis goniillii onam formu
almmistir (Ek 3). Anketler hasta ve aileleriyle yiizyiize goriisiilerek doldurulmustur.
Antropometrik Ol¢iimler, arastirmaci tarafindan alinmistir. Toplanan veriler gerekli olan

hesaplamalar ve analizler yapilarak bulgular kisminda belirtilmistir.

3.5.  Veri Toplama Gerecleri

Calisma tanimlayict kesitsel bir ¢aligma olarak planlanmis olup tek vizit seklinde
yapildi. Calisma dncesinde ¢ocuklar ve aileler “Arastirma Amagh Calisma i¢in Cocuk Riza

Formu’’ ile bilgilendirilmistir (Ek 3).

Tiim veriler, hastalar ve aileleri ile karsilikli goriisiilerek toplanmistir. Hastalara,
poliklinik vizitleri sirasinda yiiz ylize goriisme teknigi uygulanarak anket doldurulmustur.
Hazirlanan anket aile ve hasta ile ilgili genel bilgileri, hastanin beslenme aligkanliklarini,
ailelere yonelik hastalik ve besin etiketi okuma bilgilerini, yasam kalitesi dl¢egini, besin
tiketim sikligini, 3 giinlik besin tiiketim kaydin1 ve antropometrik odlglimleri

icermektedir(Ek 4).
3.5.1. Soru kagidi

Goniilli aile ve ¢ocuklar sorulari cevaplamaya baslamadan 6nce arastirmaya goniillii
olarak katildiklarin1 beyan eden “galigma hakkinda bilgileri detayli olarak okudum ve
caligmaya katilmay1 goniillii olarak kabul ediyorum.” onam formunu onayladiktan sonra,
cocuklar ve aileleri i¢in hazirlanan soru kagidi uygulanarak; ailelerin ve cocuklarin

sosyodemografik 6zellikleri, hastanin beslenme aliskanliklari, ailelere yonelik hastalik ve
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besin etiketi okuma bilgileri, yasam kalitesi dlgegi, besin tiiketim sikligi, 3 giinliik besin

tiiketim kaydi ve antropometrik dl¢timleri alinmistir(Ek 4).

3.5.2. Sosyodemografik ozellikler

Hastalara ait sosyodemografik bilgiler arasinda cinsiyet, yas, anne ve babanin egitim
durumlari, anne ve babanin meslegi, ailenin ekonomik durumu, ailedeki cocuk sayisi ve anne

ile babanin akrabalik durumlar1 yer almaktadir.

3.5.3. Beslenme aliskanliklari ile ilgili bilgiler

Hastanin diyete uyumu, beslenme aliskanliklari, formiila kullanimi, besin destegi
kullanimu ile ilgili sorular yer almaktadir. Alinan bilgiler forma kaydedilmistir. Hastalarin
diyete uyumlar ile ilgili karsilastirmalar yapilirken grup sayisi azaltilarak diyetine her
zaman uyan hastalar ve diger hastalar arasinda bagimsiz orneklem t testi kullanilarak

karsilastirmalar yapilmistir.

3.5.4. Hastalik ile ilgili bilgiler

Hastaligin nedeni, tedavisi, diyet yonetimi ve igerigi ile ilgili sorular yer almaktadir.
Sorular arastirmaci tarafindan galaktozemi hastalarinin hastalik yonetimi ve diyet yasaklari
g0z oniinde bulundurularak hazirlanmistir. Hastalikla ilgili temel bilgileri ve diyetteki temel

yasaklar1 igeren sorulardir.

3.5.5. Besin etiketi okuma ile ilgili bilgiler

Etiket okuma aligkanliklari, etiket icerikleri ve hazir paketli iirlin se¢imi ile ilgili
sorular yer almaktadir. Sorular arastirmaci tarafindan hazirlanmistir. Bilgi 6lgen sorular
galaktozemi hastalarinin diyetteki temel yasaklarinin besin etiketlerindeki isimlendirilmeleri

tizerine hazirlanmigtir.

3.5.6. Antropometrik dl¢iimler

Viicut agirhgi él¢iimii: Viicut agirligi (kg) dlglimii aragtirmac tarafindan taginabilir
Tanita SC- 330 MA tipi BIA cihazinin kalibrasyonu yapildiktan sonra sert ve diiz bir zemine
yerlestirilerek, miimkiin olan en ince kiyafetlerle, ¢orapsiz bir sekilde, ayaklar tart1 {izerine
uygun pozisyonda yerlestirilerek ve bas frankfort pozisyonundayken 6l¢giim alinmis ve anket
formuna kaydedilmistir. Yasa gére agirhk Z skorlar1 (Cizelge 3.2) “CEDD COZUM”

programinda WHO standartlar1 referans alinarak hesaplanmigtir®,
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Boy uzunlugu 6l¢iimii: Hastalarin boy uzunluklar1 (cm) boy 6dlger ile aragtirmaci
tarafindan 6l¢iildii. Boy dl¢iimii esnasinda kollar, avug icleri uyluklara bakacak sekilde
gbvdenin yanlarinda serbestce asiliydi. Dik ve bag frankfort pozisyonunda, ayakkabisiz bir
sekilde kisiden derin nefes almasi ve pozisyonunu degistirmeden tamamen dik durmasi
istenildi. Ayaklarin birlesik ve dik pozisyonda olmasina dikkat edildi. Yatay ¢ubugu saci
sikistirmak i¢in yeterli basingla basin tepesine sikica oturtulmustur ve esnemeyen mezura ile
olgiim alinmustir. Yasa gore boy z skorlar1 (Cizelge 3.2) “CEDD COZUM?” programinda
WHO standartlar1 referans alinarak hesaplanmigtir®.

Bel cevresi ol¢ciimii: Bel cevresi olgiimii i¢in kisilerden elbisesini kaldirmasi
istenildi. Birey dik pozisyonda, eller ve kollar iki yanda, ayaklar birbirine yakin, bas
frankfort pozisyonunda, bireyin en alt kaburga kemigi ile iliyak kemik ¢ikintis1 aras1 mesafe
Olciiliip orta nokta bulunarak esnemeyen mezura ile 6l¢iim alindi. Arastirmaci tarafindan
anket formuna kaydedildi.

Bel cevresi / Boy uzunlugu orani: Bel c¢evresi/boy uzunlugu orani abdominal
obezite gdstergesi olarak kullanilan bir antropometrik 6lgiimdiir’!. Olgiilmesi, hesaplanmasi,
yetiskinler ve ¢ocuklar i¢in ayn1 sinir degerlerine sahip olmasi, yasa ve cinsiyete gore farkli
degerler almamas1 nedeniyle pratik ve BKi’ye gore daha hassas bir degerdir. Cocuklarda

>0,5 olmasi durumunda dnlem alinmasi gerekmektedir®>*?

Cizelge 3. 1. Bel Cevresi/Boy Uzunlugu Orani (Ashwell simiflamasi)

Bel cevresi / Boy Uzunlugu Orani Simiflandirma
<0,4 Riskli
>0,4-0,5 Normal
>0,5 —<0,6 Riskli
>0,6 Tedavi gerektirir

Boyun cevresi 6l¢iimii: Boyun ¢evresi kollar yanda, ayaklar yan yana ve dik durarak
boynun omuz bélgesinden larinksin hemen altindan arastirmaci tarafindan dlgiilerek anket

formuna kaydedilmistir®.

Ust orta kol cevresi 6l¢iimii: Ust orta kol cevresini (UOKC) 6lgmek icin kol
dirsekten 90 derece fleksiyona getirilerek, akromion (omuz) ve olekranon (dirsek) ¢ikintilari
aras1 mesafenin tam orta noktasi isaretlendikten sonra kol ndtral pozisyona getirilerek

esnemeyen mezura ile bu noktadan kolun gevresi 6lgiiliip anket formuna kaydedilmistir®.
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Ust orta kol gevresi, bel gevresi ve boyun gevresi dlgiimlerinin degerlendirilmesinde Oztiirk

ve ark. calismasi referans olarak alinmistir®™,

Beden Kiitle Indeksi (kg/m2) hesaplanmasi: Hastalarin boy uzunlugu (m) ve
viicut agirhg (kg) dlciimlerine gore BKI= [(viicut agirhigi (kg)/boy uzunlugu (m)*boy
uzunlugu (m)] formiilii uygulanarak hesaplandi. “CEDD COZUM” programinda WHO

standartlar referans alinarak BKi Z skoru hesaplanmistir (Cizelge 3.1).

Beden Kiitle Indeksi (BKI): Tim c¢ocuklarn Beden Kiitle Indeksinin
degerlendirilmesinde yas gruplarina gore gelistirilen Diinya Saglik Orgiiti (WHO) 2007
referans degerleri kullanilarak hesaplanmis ve degerlendirilmistir.

Cizelge 3. 2. Yasa Gore Viicut Agirhgi, Yasa Gore Boy Uzunlugu, Boy Uzunluguna Gore
Viicut Agirhi@: Persentil ve Z-Skor Degerlerine Gore Simiflandiriima (WHO 2007)

Z skor degeri Viicut agirhg Boy uzunlugu BKI derecesi
<-2SD Cok zayif Cok kisa Cok zayif
-2SD <...<-1SD Zayif Kisa Zayif

-1SD <...<+1SD Normal Normal Normal
+1SD <...<+2SD Hafif kilolu Uzun Hafif kilolu
>+2SD Obez Cok uzun Obez

3.5.7. Besin tiiketim kaydi ve besin tiiketim sikhig1 formu

Hastalarin 3 giinliik (1 giin hafta sonu olacak sekilde) besin tiiketim kayitlar1 alinmais,
degerlendirilmek tlizere kaydedilmistir. Besin tiiketim sikligindan elde edilen veriler besin
tiketim kaydina eklenmistir. Hastalarin 3 giinliik besin tiiketim kaydindan giinliik enerji ve
besin 6geleri alimlari ile ortalama giinliik besin tiikketim miktarlar1 Beslenme Bilgi Sistemleri
Paket Programi (BeBIS) kullanilarak hesaplanmis ve anket formuna kaydedilmistir.
Degerlendirmeler TUBER 2022’ye gére yapilmistir®. Formiila kullanan hastalarin tamami
galaktozemi hastalari i¢in gelistirilmis ayn1 formiilay1 kullanmaktadir. Formiila kullanan ve
kullanmayan hastalar arasinda degerlendirme yapilirken dogru sonuglar elde edilebilmesi
adina formiilanin icerik bilgisi, 100 gramindaki makro ve mikro besin dgeleri BeBIS
programina eklenmis ve besin tiiketim kayitlaria dahil edilmistir.

Besin Tiiketim Sikhi@imin Saptanmasi: Besin tliketim siklig1 i¢in, siit ve siit
iriinleri, et, yumurta, kurubaklagil, ekmek, tahillar, tath, seker, yag, sebze, meyveler ve
icecekler ana bagliklart olmak iizere 50 tiir yiyecek ve igecegin tliketim sikliklart
sorgulanmistir. bu yiyeceklerin her birini genellikle “her giin”, “haftada 5-6 kez”, “haftada

3-4 kez”, “haftada 1-2 kez”, “ayda 2-3 kez”, “ayda 1 kez” siklikla tiiketme veya “hi¢”
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tiikketmeme durumlari kaydedilmistir®.

3.5.8. Yasam kalitesi dlcegi

Cocuklarin yasam kalitesi Cocuklar i¢in Yasam Kalitesi Ol¢egi (CIYKO)- Quality of
Life Questionniare (PedsQL) kullanilarak ol¢iilmiistir. CIYKO Varni ve arkadaslar
tarafindan 1999 yilinda gelistirilmis olup, 2-18 yas grubunda saglikla ilgili yasam kalitesini
dlgmek icin tasarlanmistir®®. Cakin Memik ve arkadaslari tarafindan Tiirkiye’de Cocuklar
icin Yasam Kalitesi Olceginin gegerlilik ve giivenilirlik calismas1 yapilmistir®®. Bu 6lgek 2-
4, 5-7, 8-12, 13-18 olacak sekilde dort farkli yas grubu icin hazirlanmistir. Olgek fiziksel,
duygusal, sosyal ve okul ile ilgili islevselligin sorgulandigi dort alt béliimden olusmaktadir.
Fiziksel iglevsellik boliimiinde sekiz, duygusal iglevsellik boliimiinde bes, sosyal islevsellik
boliimiinde bes ve okul ile ilgili sorunlar boliimiinde 2-4 yas grubunda ii¢ madde, diger yas
gruplarinda bes madde yer almaktadir. Olgek genelinde bes secenekli likert tipi yamit skalasi
kullanilmistir (O=higbir zaman, 1= nadiren, 2= bazen, 3= siklikla, 4= her zaman).
Maddelerden alinan puanlar dogrusal olarak 0=100, 1=75, 2=50, 3=25, 4=0 seklinde ¢evrilir.
Fiziksel islevsellik boliimiindeki sekiz maddenin puanlari, dogrusal olarak cevrilip
toplanarak madde sayisi olan sekize boliiniir ve fiziksel saglik toplam puani (FSTP) elde
edilir. Psikososyal saglik toplam puan1 (PSTP) duygusal islevsellik boliimiindeki bes, sosyal
islevsellik boliimiindeki bes, okul ile ilgili sorunlar béliimiindeki bes maddenin puanlarinin,
dogrusal olarak cevrildikten sonra toplanarak toplam madde sayist olan on bese boliinmesi
sonucunda, dlgek toplam puam (OTP) ise tiim 6lgek madde puanlarmin, dogrusal olarak
cevrilip toplanarak toplam madde sayis1 olan 23’e béliinmesi ile bulunur. CIYKO toplam
puan1 ne kadar yiiksek ise, saglikla ilgili yasam kalitesi de o kadar iyi algilanmaktadir.
CIYKO' niin giivenirligini degerlendirmede i¢ tutarlik calismasi yapilmis, Cronbach alfa
katsayist 0.93 bulunmus, gegerlik degerlendirmesi i¢in yap1 gecerligine ve klinik gegerligine
bakilmigtir. CIYKO' niin i¢ tutarhigmin yiiksek, gegerli, giivenilir ve duyarli oldugu birgok

caligmada gosterilmistir.

3.6.  Verilerin Istatistiksel Analizi
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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. Sayisal degiskenlerin normal dagilima uygun olup olmadig test edilmis ve
normal dagilim gosteren degiskenler icin parametrik testler uygulanmistir. Bagimsiz
gruplarin ortalamalar1 arasinda istatistiksel agidan anlamli fark olup olmadiginin saptanmasi
tek yonlii varyans analizi (ANOVA) ile, iki bagimsiz kategorik degisken arasinda iliski olup
olmadigi ise ki kare analizi ile degerlendirilmistir. Farkliliklar, p <0.05'te istatistiksel olarak

anlamli kabul edilmistir.

4. BULGULAR
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Bu arastirma Cukurova Universitesi Balcali Hastanesi Pediatrik Metabolizma
Polikliniginde Galaktozemi tanisi ile takipli 2- 18 yas 15 erkek (%44,1), 19 kadin (%55,9)

olmak tizere 34 hasta tizerinde yuriitiilmustir.

4.1. Hastalarin ve Ailelerinin Sosyodemografik Bilgileri

Hastalara ait demografik 6zellikler Cizelge 4.1°de verilmistir. Arastirmaya katilan
hastalarin yas ortalamasi erkeklerde 8,83+5,75, kadinlarda 10,68+5,06 ve tiim katilimcilarda
9,86+5,37 yil olarak bulunmustur. Aragtirmaya 2-3 yas aras1 6 (%17,6) hasta, 4-6 yas arasi
4 (%]11,8) hasta, 7-10 yas aras1 9 (%26,5) hasta, 11-14 yas aras1 5 (%14,7) hasta, 15-17 yas
arast 10 (%29,4) hasta dahil olmustur. Dogumdaki viicut agirliklari ortalamasi ise erkeklerde
3,23+0,54, kadinlarda 3,31+0,48 kg oldugu goriilmistiir. Arastirmada yer alan hastalarin
%38,2’inin galaktozemili kardes Oykiisii bulunmaktadir. Hastalarin %32,4’0 ailenin ilk
cocugu, %32,4’1 ikinci ¢ocugu, %26,5°1 lgiincii ¢ocugu, %5,9’u dordiincii ve %2,9’u

besinci ¢ocugudur.

Cizelge 4. 1. Hastalarin Demografik Ozelliklerine Gore Dagihmlari

Erkek Kadin Toplam
n % n % n %
Yas(yi)
2-3 4 26,7 2 10,5 6 17,6
4-6 2 13,3 2 10,5 4 11,8
7-10 4 26,7 5 26,3 9 26,5
11-14 - - 5 26,3 5 14,7
15-17 5 33,3 5 26,3 10 29,4
X+SS 8,83+5,75 10,68+5,06 9,86+5,37

Dogumda viicut agirhg:
15 441 19 55,9 34 100

X £SS 3,23+0,54 3,31+0,48 3,28+0,5
n %
Galaktozemili kardes oykiisii Var 13 38,2
Yok 21 61,8
Ailenin kacinci cocugu 1 11 324
2 11 324
3 9 26,5
4 2 59
5 1 2,9

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon
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Ailelere ait demografik 6zellikler Cizelge 4.2°de verilmistir. Anne ve baba yaslarinin
dagilimlar sirastyla 39.06+£7.39 ve 43.21+£7.12 yil olarak bulunmustur. Tiim vakalarin
%67,6’sinda akraba evliligi 6ykiisii vardir. Ailelerin %61,8’inde galaktozemi tanist almis 1
cocuk, %23,5’inde 2 ¢ocuk, %14,7’sinde ise 3 ¢ocuk oldugu goriilmiistiir. Ailelerin ¢ocuk
sayist genellikle ¢ ile simirli olup (%38,2), tan1 almis ¢ocuklarin biiyiik cogunlugu ilk {i¢
siradaki ¢ocuklardan olugmaktadir (%91,3). Ailelerin gelir durumlari incelendiginde
%55,9’u gelir durumlarinin giderden daha diisiik oldugunu beyan etmislerdir. Anne baba
egitim durumlarinda ise her iki grup i¢in de %58,8 ile ilkokul mezunu en yiiksek orana sahip

gruptur. Ailelerde doktor tarafindan tanisi konulan bir hastali§a rastlanmamuistir.

Cizelge 4. 2. Ailelerin Demografik Ozelliklerine Gore Dagihmlar:

n X £SS
Yas (y1l) Baba 34 4321+7,12
Anne 34 39,06+7,39
n %
Ebeveyn akrabalik iliskisi Var 23 67,6
Yok 11 32,4
Tam almis cocuk sayisi 1 21 61,8
2 8 23,5
3 5 14,7
Toplam ¢ocuk sayisi 1 5 14,7
2 7 20,6
3 13 38,2
4 6 17,6
5 3 8,8
Anne egitim durumu Okuryazar degil 6 17,6
Okuryazar 2 59
Tlkokul mezunu 20 58,8
Lise 3 8,8
Universite 3 8,8
Baba egitim durumu Okuryazar degil - -
Okuryazar 2 59
Ilkokul mezunu 20 58,8
Lise 7 20,6
Universite 5 14,7
Ekonomik durum Gelir giderden diisik 19 55,9
Gelir gidere esit 12 353
Gelir giderden fazla 3 8.8

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon
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4.2. Hastalarin Antropometrik Ol¢iimlerine Iliskin Bilgiler

Arastirmaya katilan bireylerin antropometrik Slgiimlerinin yas araliklarina gore
ortalama, alt-iist ve standart sapma degerleri Cizelge 4.3 te yer almaktadir. Hastalarin agirlik
ortalamalar1 degerlendirildiginde 2-3 yas aras1 12,30+1,54 kg, 4-6 yas aras1 14,95+1,46 kg,
7-10 yas aras1 23,94+3,08 kg, 11-14 yas aras1 30,44+9,16 kg, 15-17 yas arasi ise 53,33+9,29
kg oldugu goriilmiistiir. Hastalarin boy uzunluklar1 2-3 yas aras1 86,83+5,60 cm, 4-6 yas arasi
102,50+2,91 cm, 7-10 yas aras1 127,66+8,04 cm, 11-14 yas aras1 136,20+6,04 cm, 15-17 yas
arasi ise 160,50+10,45 cm olarak hesaplanmustir. BKIi degerleri ise 2-3 yas aras1 16,35+1,93,
4-6 yas aras1 15,62+3,38, 7-10 yas aras1 14,71+1,64, 11-14 yas aras1 16,16+3,42, 15-17 yas
arasi ise 20,89+4,29 olarak hesaplanmstir.

Hastalarin bel ¢evresi 2-3 yas aras1 48,5+2,0 cm, 4-6 yas 41,0+£14,91 cm, 7-10 yas
57,11+2,40 cm, 11-14 yas 60,07+8,62 cm, 15-17 yas ise 72,95+8,78 cm olarak hesaplanmustir.
Boyun c¢evreleri 2-3 yas aras1 25,08+1,28 cm, 4-6 yas 24,62+2,13 cm, 7-10 yas 26,55+1,58
cm, 11-14 yas 26,70+1,85 cm, 15-17 yas ise 31,90+2,78 c¢cm bulunmustur. Ust orta kol
cevreleri ise 2-3 yas aras1 15,66+1,16 cm, 4-6 yas 15,50+1,08 cm, 7-10 yas 17,88+1,29 cm,
11-14 yas 19,204+3,54 cm, 15-17 yas ise 25,50+3,37 cm olarak bulunmustur.
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Cizelge 4. 3. Hastalarin Antropometrik Olciimlerinin Ortalama, Alt-Ust ve Standart
Sapma Degerleri

X +SS Alt Ust
Agirhik (kg)
2-3 Yas 12,30+1,54 10,80 14,00
4-6 Yas 14,95+1,46 13,20 16,30
7-10 Yas 23,94+3,08 20,0 28,30
11-14 Yas 30,4449,16 21,80 45,50
15-17 Yas 53,334+9,29 41,0 69,90
Boy (cm)
2-3 Yas 86,83+5,60 80,0 96,0
4-6 Yas 102,50+2,91 98,50 105,5
7-10 Yas 127,66+8,04 115,0 142,0
11-14 Yas 136,20+6,04 130,0 145,0
15-17 Yas 160,50+10,45 141,0 175,0
BKI (kg/m?)
2-3 Yas 16,35+1,93 14,60 20,0
4-6 Yas 15,62+3,38 12,40 20,40
7-10 Yas 14,71£1,64 12,90 18,10
11-14 Yas 16,16+3,42 12,80 21,60
15-17 Yas 20,89+4,29 14,0 29,40
Bel ¢evresi (cm)
2-3 Yas 48,5+2.0 450 51,0
4-6 Yas 48,37+2,71 44,5 50,50
7-10 Yas 57,11+£2,40 54,0 62,0
11-14 Yas 60,07+8,62 52,0 74,0
15-17 Yas 72,95+8,78 63,0 88,0
Boyun cevresi (cm)
2-3 Yas 25,08+1,28 24,0 27,0
4-6 Yas 24,62+2,13 22,0 27,0
7-10 Yas 26,55+1,58 24,0 28,50
11-14 Yas 26,70+1,85 25,50 30,0
15-17 Yas 31,90+2,78 27,50 36,0
Ust orta kol cevresi (cm)
(UOKC)
2-3 Yas 15,66+1,16 13,50 17,0
4-6 Yas 15,50+1,08 14,0 16,50
7-10 Yas 17,88+1,29 16,50 21,0
11-14 Yas 19,20+3,54 15,50 25,0
15-17 Yas 25,50+3,37 20,50 31,50

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon, BKI: Viicut Kiitle Indeksi

Hastalarin agirhik, boy ve BKI Z-skorlar1 Cizelge 4.4’te gosterilmistir. Agirhk Z-
skorlar1 2-3 yas aras1 -0,64+1,02, 4-6 yas -1,41+0,77, 7-10 yas -1,09+0,99 olarak bulunmustur.
Boy Z-skorlarinin 2-3 yas arasi -1,17+0,55, 4-6 yas -1,324+0,30, 7-10 yas -0,75+1,31, 11-14
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yas -3,82+0,92, 15-17 yas ise -1,21+1,16 oldugu goriilmiistiir. BKI Z-skorlari ise 11-14 yas
arast -1,76+1,47, 15-17 yas arast ise -0,6242,0 olarak hesaplanmustir.

Cizelge 4. 4. Hastalarin Yasa Gore Antropometrik Ol¢iimlerinin Z-skor Degerleri

X £ SS Alt Ust
Agirhik Z-skor (kg)
2-3 Yas -0,64=+1,02 -1,72 1,23
4-6 Yas -1,41%0,77 -2,57 -0,89
7-10 Yas -1,09+0,99 -1,86 1,14
11-14 Yas - - -
15-17 Yas - - -
Boy Z-skor (cm)
2-3 Yas -1,17+0,55 -1,91 -0,21
4-6 Yas -1,32+0,30 -1,55 -0,89
7-10 Yas -0,75+1,31 -2,21 1,94
11-14 Yas -3,82+0,92 -4,52 -2,33
15-17 Yas -1,21£1,16 -3,67 0,60
BKI Z-skor (kg/m?)
2-3 Yas - - -
4-6 Yas - - -
7-10 Yas = = -
11-14 Yas -1,76+1,47 -3,10 0,52
15-17 Yasg -0,62+2,0 -4,48 2,50

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon, BKI: Viicut Kiitle Indeksi

Hastalarin antropometrik Ol¢iimlerinin dagilimlar1 ise Cizelge 4.5’te verilmistir.
Hastalarin antropometrik dl¢timlerinin dagilimi incelendiginde %17,6’sinin yasa gore viicut
agirliklarinin normal aralikta oldugu, %29,4’linlin zayif, %2,9’unun ¢ok zayif oldugu ve
%S35,9’unun ise hafifkilolu oldugu goriilmiistiir. Obez olan hastaya rastlanmamustir. Yasa gore
boy uzunluklar1 incelendiginde %32,4’{iniin normal aralikta oldugu, %41,2’sinin kisa,
%23,5’inin ¢ok kisa(bodur) oldugu ve %2,9’unun ise uzun oldugu goriilmiistiir. Boyu ¢ok
uzun olan hastaya rastlanmamstir. BKI degerlendirmesine gére ise %20,6’sinm normal

aralikta oldugu, %5,9’unun zayif ve %17,6’smnin ¢ok zayif oldugu goriilmiistiir.

30



Cizelge 4. 5. Hastalarin Antropometrik Olciimlerinin Dagilim

Viicut Agirh@ n %
<-2SD 1 2,9
-2SD <...<-18D 10 29,4
-1SD <...<+ 1SD 6 17,6
+1SD <...<+ 2SD 2 5,9
>+ 2SD - -

Boy Uzunlugu
<-2SD 8 23,5
-2SD <...<-1SD 14 41,2
-1SD <...<+1SD 11 32,4
+1SD <...<+2SD 1 2,9
>+ 2SD - -

BKI
<-2SD 6 17,6
-2SD <...<-1SD 2 59
-1SD <...<+ 1SD 7 20,6
+1SD <...<+ 28D - -
>+ 2SD - -

BKI: Viicut Kiitle Indeksi

Hastalarin bel ¢evresi/boy uzunlugu oranlarina gore siniflandirilmasi Cizelge 4.6’da
verilmigstir. Hastalarin %58,8’1 (20) normal aralikta olup, %8,8’1 (3) <0,4 oldugu i¢in,
%11,8’1 (4) ise > 0,5 — < 0,6 araliginda oldugu i¢in riskli grupta yer almaktadir. Bel

gevresi/boy uzunlugu orani > 0,6 olan hasta bulunmamaktadir.

Cizelge 4. 6. Hastalarin Bel ¢cevresi/Boy uzunlugu Oranm Smmiflandirilmasi

n %
Bel cevresi/Boy uzunlugu orani
<04 3 8,8
>0,4-05 20 58,8

>05-<0,6 4 11,8
>0,6 -

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

4.3. Hastalarin Beslenme Ahskanliklarina fliskin Bilgiler

4.3.1. Hastalarin 6giin tiiketimleri

Katilimecilar tarafindan tiiketilen ara ve ana 6gilin sayilarina iliskin bilgiler Cizelge

4.7°de verilmistir. Hastalarin tamami oral beslenmekte olup giinliik ortalama tiikettikleri ana,
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ara ve toplam 6giin sayilari sirastyla 2,9+0,23, 2,3+0,90 ve 5,1+0,90 olarak tespit edilmistir.
Hastalarin %55,9’u ana 6gilin atlamadiklarini belirtmistir. Cocuklarin %44,1’inin ana 6gilin
atlama egiliminde oldugu bu cocuklarin 9%23,5'1 6gle O6gliniinii atlarken, %20,6'sinin

kahvaltiy1 atladiklar1 belirlenmistir.

Cizelge 4. 7. Hastalarin Ana ve Ara Ogiin Aliskanhklarina Gére Dagilhim

X £SS Alt-Ust
Ogiin Sayilan
Ana Ogiin Sayis1 2,9+0,23 2,0-3,0
Ara Ogiin Sayisi 2,3+0,90 1,0-5,0
Toplam 5,1+0,90 3,0-8,0

n %

Ana 6giin atlama durumu
Hayir 19 55,9
Evet 15 441
Atlanan 6giin
Kahvalt1 7 20,6
Ogle 8 23,5
Aksam - -

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

4.3.2. Hastalarin beslenme aliskanliklar: ve klinik bilgileri

Hastalarin beslenme aligkanliklar1 ve klinik 6zellikleri Cizelge 4.8de gosterilmistir.
Hastalarin diyete uyumlar1 sorgulandiginda %35,3’linlin diyete her zaman uydugu,
%44,1’inin genellikle uydugu ve %?20,6’simnin 6zel zamanlar hari¢ diyete uyduklari
gorilmistiir. Cocuklarin diyetlerine uyum saglamada yasadiklar1 zorluklara da bakildiginda
ozellikle %61,8'1 baskalarinin yediklerinden etkilenerek diyetlerine uyum saglamakta giicliik

¢ektiklerini belirtmislerdir.

Formiila kullanimlar1 incelendiginde %52,9 unun formiila kullandig1, %47,1inin ise
kullanmadig1 goriilmiistiir. Formiila kullanan hastalarin tiimii formiilay1r sadece su ile

tiikkettiklerini belirtmistir.

Hastalarin besin takviyesi kullanip kullanmadiklar1 da incelenmis olup %67,6’sinin
en az 1 besin takviyesi kullandigi, %32,4’linlin ise hicbir besin takviyesi kullanmadig:
goriilmistiir. Takviye kullanan hastalarin tamami takviyeyi doktor onerisiyle kullandiklarini
belirtmistir. Hastalarin kullandiklar1 besin takviyeleri arasinda kalsiyum, D vit, demir, omega

3 ve balik yagi bulunmaktadir. Kullanim sikliklar1 incelendiginde %58,8 ile en fazla
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kullanim D vitamini takviyesi, %17,6 kalsiyum takviyesi, %8,8 demir takviyesi, %2,9 balik

yag1 ve omega 3 takviyesi olarak goriilmiistiir.

Hastalarin probiyotik kullanimlar1 sorgulanmis olup higbirinin probiyotik

kullanmadig1 saptanmustir.

Hastalarin tuvalete ¢ikma aliskanliklar1 sorgulanmis ve herhangi bir gastrointestinal
problem olup olmadigina bakilmistir. Hastalarin  %29,4’i herhangi bir problem
yasamadigin1 belirtirken %52,9’u  kabizlik, %14,7°si ishal problemleri yasadigini
belirtmistir.

Cizelge 4. 8. Hastalarin Diyete Uyum, Formiila ve Besin Destegi Kullanma Durumuna
Gore Dagilimi

Diyete uyum n %
Her zaman 12 353
Genellikle 15 44,1
Ozel zamanlar hari¢ '/ 20,6
Bazen - -
Uymuyor - -

Diyete uymama nedeni

Anne-baba hastaliga inanmiyor/kabullenmiyor - -
Aile biiyiikleri hastaliga inanmryor/kabullenmiyor - -
Baska cocuklarin/kardeslerinin yediklerinden istiyor 21 61,8

Bilgi Yetersizligi 1 2,9
Diyette gesitlilik az - -
Diger (....... ) - -
Formiila kullanma durumu

Hayir 16 47,1
Evet 18 52,9
Besin destegi kullanma durumu

Hayir 11 32,4
Evet 23 67,6
Kullanilan besin destegi

Multivitamin/mineral - -
Demir 3 8,8
Cinko - -
Kalsiyum 6 17,6
D vitamini 20 58,8
Omega-3 1 2,9
Balik Yagi 1 2,9
Bitkisel Destek - -
Diger (.....) - -
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4.3.3. Hastalarin yasa gore diyete uyumlari

Hastalarin yagla diyete uyum durumlarinin kiyaslanmasi Cizege 4.9°da yer
almaktadir. Diyete uymayan katilimcilarin yas ortalamalar1 (11,55+4,55) uyan katilimcilara
gore istatistiksel olarak anlamli diizeyde daha yiiksek izlenmistir (p=0,031). Yas arttik¢a

diyete uyumun azaldig1 goriilmiistiir.

Cizelge 4. 9. Hastalarin Yasa Gore Diyete Uyum Durumlarimin Dagilim

Diyete Uyum Durumu

Uyuyor Uymuyor
(n=12) (n=22) p
X £SS X +SS
Medyan (Min-Max) Medyan (Min-Max)
7,13+6,24 11,55+4,55
Yas 0,031%
4(2-18) 12(4-18)

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

4.4. Hastalarin Besin Tiiketim Kayd1 ve Sikhgina iliskin Bilgiler
4.4.1. Hastalarin enerji ve makro besin 6gesi alimlar

Bireylerin {i¢ giinliik besin tiiketim kayd: ile aldiklar1 ortalama enerji ve ortalama
makro besin dgelerinin yas araliklarina gore yiizdelikleri Cizelge 4.10°da yer almaktadir.
Enerji alimlar1 incelendiginde 2-3 yas aras1 1217,93+63,50 kkal, 4-6 yas aras1 1333,20+86,27
kkal, 7-10 yas aras1 1673,62+£197,22 kkal, 11-14 yas aras1 1713,58+275,61 kkal ve 15-17 yas
aras1 1851,05+303,44 kkal enerji aldiklar1 goriilmiistiir. Ayrica hastalarin %47,1’inin TUBER

2022 referans degerlerine gore giinliik enerji ithtiyacini karsilayamadigr goriilmiistiir.

Karbonhidrattan saglanan enerji yilizdeleri 2-3 yasta %43,8345,15, 4-6 yasta
%46,50+14,47, 7-10 yasta%51,66£5,89, 11-14 vyasta %47,40+6,10 ve 15-17 yasta
%350,9046,88 olarak hesaplanmistir. Proteinden gelen enerji yiizdeleri 2-3 yasta %11,0+1,78,
4-6 yasta %14,50+5,56, 7-10 yasta %12,88+3,01, 11-14 yasta %11,40+0,89 ve 15-17 yasta ise
%13,0+2,49 olarak hesaplanmustir. Yagdan gelen enerji yiizdeleri 2-3 yasta %45,33+5,46, 4-6
yasta %39,0+£11,74, 7-10 yasta %35,44+7,79, 11-14 yasta %41,20+6,22 ve 15-17 yasta ise
%36,1047,78 olarak hesaplanmastir.
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Lif alimlar 2-3 yasta 15,91+£3,37 g, 4-6 yasta 22,62+6,0 g, 7-10 yasta 28,83+4,90 g,
11-14 yasta 26,18+7,34 g, ve 15-17 yasta 28,12+2,56 g olarak hesaplanmustir.

Laktoz alimlar1 4-6 yasta 0,05+0,10 g, 7-10 yasta 0,03+0,10 g, 11-14 yasta 0,96+2,14
g ve 15-17 yasta 28,12+£2,56 g olarak hesaplanmistir. 2-3 yas araliginda laktoz alimi
goriilmemistir. Galaktoz alimlari incelendiginde ise 2-3 yas, 7-10 yas, 11-14 yas ve 15-17 yasta

galaktoz alimlar1 goriillmemistir. 4-6 yas araliginda ise 0,02+0,05 g olarak hesaplanmustir.

Cizelge 4. 10. Hastalarin Enerji ve Makro Besin Alimlarinin Yaslara Gore Ortalama
ve Standart Sapma Degerleri

2-3 Yas 4-6 Yas 7-10 Yas 11-14 Yas 15-17 Yas
(n=6) (n=4) (n=9) (n=5) (n=10)
XSS X +£SS X +£SS X +SS X +£SS
Enerji 1217,93+63,50  1333,20+86,27 1673,62+197,22  1713,58+275,61  1851,05+303,44
(kkal)
CHO (%) 43,83+5,15 46,50+14,47 51,66+5,89 47,40+6,10 50,90+6,88
Protein 11,0+1,78 14,50+5,56 12,88+3,01 11,40+0,89 13,04+2,49
(%)
Yag (%) 45,33+5,46 39,0+11,74 35,44+7,79 41,20+6,22 36,10+7,78
Lif (g) 15,91+3,37 22,62+6,0 28,83+4,90 26,18+7,34 28,12+2.56
Laktoz (g) - 0,05+0,10 0,03+0,10 0,96+2,14 0,24+0,33
Galaktoz - 0,02+0,05 - - -
(9)

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

Hastalarin makro besin 6gesi alimlarinin yas araliklarina goére yiizdelikleri Sekil
4.1°de gosterilmistir. En fazla CHO aliminin 7-10 yas arasi hastalarda, en fazla yag aliminin
ise 2-3 yas arasi hastalarda, en fazla protein aliminin ise 4-6 yas grubundaki hastalarda

oldugu goriilmiistiir.
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Grafik 4. 1. Hastalarin Karbonhidrat, Protein, Yag alimlarinin Yas Araliklarina Gore
Dagilim1

4.4.2. Hastalarin mikro besin 6gesi alimlari

Hastalarin mikro besin alimlarinin yas araliklarina gore ortalamalar1 Cizelge 4.11°de
verilmistir. Hastalarin mikro besin alimlari incelendiginde kalsiyum aliminin 2-3 yasta
373,28+92,50 mg, 4-6 yasta 362,47+150,39 mg, 7-10 yasta 375,22+118,66, 11-14 yasta
366,0+£124,40 mg ve 15-17 yasta 336,04+95,79 mg oldugu goriilmistiir.

Fosfor alimlar 2-3 yasta 666,0+126,97 mg, 4-6 yasta 794,65+148,0 mg, 7-10 yasta
953,44+167,38 mg, 11-14 yasta 918,56+£109,69 mg ve 15-17 yasta 1046,71+155,37 mg olarak

hesaplanmustir.

Magnezyum alimlart 2-3 yasta 150,51+26,35 mg, 4-6 yasta 231,75+61,93 mg, 7-10
yasta 241,76+21,02 mg, 11-14 yasta 233,46+46,61 mg ve 15-17 yasta 251,16+38,34 mg olarak

hesaplanmustir.

B12 alimlar 2-3 yasta 1,13+1,11 mcg, 4-6 yasta 1,87+1,49 mcg, 7-10 yasta 1,9+1,48,
11-14 yasta 2,924+1,01 mcg ve 15-17 yasta 3,75+1,83 mcg olarak hesaplanmustir.

Riboflavin alimlarmin 2-3 yasta 0,96+0,32 mg, 4-6 yasta 0,82+0,17 mg, 7-10 yasta
1,10£0,25 mg, 11-14 yasta 0,92+0,21 mg ve 15-17 yasta ise 1,04+0,26 mg oldugu

goriilmiistiir.

Demir alimlar 2-3 yasta 7,78+1,70 mg, 4-6 yasta 9,05+1,47 mg, 7-10 yasta 10,56£1,56
mg, 11-14 yasta 10,26+2,37 mg ve 15-17 yasta ise 11,38+1,47 mg’dir.
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Cinko alimlar 2-3 yasta 4,36+2,10 mg, 4-6 yasta 6,82+3,11 mg, 7-10 yasta 7,11£1,75

mg, 11-14 yasta 8,84+1,54 mg ve 15-17 yasta ise 9,56+2,0 mg olarak hesaplanmustir.

Cizelge 4. 11. Hastalarin Mikro Besin Ogesi Alimlarinin Yaslara Gore Ortalama ve

Standart Sapma Degerleri

2-3 Yas 4-6 Yas 7-10 Yas 11-14 Yas 15-17 Yas
(n=6) (n=4) (n=9) (n=5) (n=10)

XSS X£SS X +£SS X<£SS X£SS
Kalsiyum (mg) 373,28+92,50  362,47+150,39  375,22+118,66  366,0+124,40 336,04+95,79
Fosfor (mg) 666,0+£126,97  794,65+148,0 953,44+167,38 918,56+109,69  1046,71+155,37
Magnezyum 150,51£26,35  231,75+61,93 241,76+21,02 233,46+46,61 251,16+38,34
(Bnl]g)(mcg) 1,13+1,11 1,87+1,49 1,9+1,48 2,92+1,01 3,75+1,83
Riboflavin 0,96+0,32 0,82+0,17 1,10+0,25 0,92+0,21 1,04+0,26
(Dn(;?r:ir (mg) 7,78+1,70 9,05+1,47 10,56+1,56 10,26+2,37 11,38+1,47
Cinko (mg)  4,36+2,10 6,82+3,11 7,11£1,75 8,84+1,54 9,56+2,0

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

4.4.3. Besin 6gesi almlarinin giinliik alim diizeyleri ile kiyaslanmasi

Hastalarin 3 giinliik besin tiiketim kaydi ve besin tiikketim siklig1 analizleri
incelendiginde besin degerlerinin giinliik yeterli alim diizeyi (Al) ile iliskisi Sekil 4.2°de yer
almaktadir. Hastalarin %85,29’u lifi giinliik yeterli alim diizeyinin tizerinde alirken,

%14,71°1 yeterli alim diizeyini karsilayamamustir.

Kalsiyum alimlar1 incelendiginde %94,12’sinin  giinlik alim diizeyini

karsilayamadig1 sadece %5,88 inin karsilayabildigi goriilmiistiir.

Fosfor alimlar1 katilimcilarin  tiimiinde gilinliik alim diizeyinin iizerinde
hesaplanmistir. Magnezyum ve B12 alimlarinda %64,71°1 giinlik alim diizeyi altinda

kalirken, 9%35,29’u giinliik alim diizeyi {istiinde kalmaistir.

Riboflavin alimlart incelendiginde %67,65’inin giinlik alim diizeyinin altinda,

%32,35’1nin ise gilinliik alim diizeyinin iistiinde aldi1g1 gérilmiistiir.

Hastalarin %76,47’si ¢inkoyu yeterli alim diizeyinin altinda alirken, %23,53 11 yeterli

alim diizeyinin {stlinde almistir.

Demir alimlar1 incelendiginde ise %41,18’inin gilinliik alim diizeyinin altinda aldig1

%58,82 nin ise gilinliik alim diizeyinin iistiinde aldig1 goriilmiistiir.
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Grafik 4. 2. Besin Ogesi Alim Miktarlarmin Yeterli Alim Diizeyleri ile Karsilastirilmast

Referans olarak TUBER (2022) giinliik yeterli alim diizeyleri kullanimistir: AI: giinliik yeterli alim diizeyi

4.4.4. Besin 6gesi almlarinin formiila kullanimina gore karsilastirilmasi

Hastalarin besin 6gesi alimlarimin formiila kullanan ve kullanmayan hastalarda
kiyaslanmasi Cizelge 4.12°de yer almaktadir. Formiila kullanan hastalarda kullanmayanlara
gore kalsiyum alimlarinin anlamli derecede yiiksek oldugu saptanmistir(p<0.05). Lif, fosfor,
magnezyum, riboflavin, B12, ¢inko ve demir alimlarinda ise formiila kullanan ve

kullanmayan gruplar arasinda anlamli bir iligki bulunamamaistir(p>0.05).

Cizelge 4. 12. Hastalarin Formiila Kullanim Durumlarina Gére Besin Ogesi
Almlarinin Karsilastirilmasi

Formiila Kullanim Durumu

Besin Ogesi Kullanmayanlar Kullananlar
Alimlari (n=16) (n=18) p
X +SS X +SS
+ +
Lif (g) 25,66+6,93 24,84+6,23 0.597
£ £
Kalsiyum (mg) 313,55+102,54 402,23+94,72 0,012*
=+ +
Fosfor (mg) 924,33+225,49 890,37+167,58 0,551
Magnezyum (mg) 232,23+49,39 220,51+£51,93 0.528
0,95+0,31 1,04+0,21 0,198

Riboflavin (mg)
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2,76£1,99 2,18+1,44

B12 (mcg) 0,266
+ +

Cinko (mg) 7,77+2,65 7,39+2,75 0,851
+ +

Demir (mg) 9,78+2,15 10,37+1,96 0,422

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

4.5. Ailelerin Hastalik, Diyet Yonetimi ve Etiket Okumaya Yonelik Bilgileri

4.5.1. Ailelerin hastalikla ilgili bilgileri

Ailelerin galaktozemi hastalig1 ile ilgili sorulara verdikleri cevaplarin dagilimi
Cizelge 4.13’te verilmistir. Ailelerin %58,8’1 galaktozeminin kalitsal bir hastalik oldugunu
diisiiniirken, %14,7’s1 bir tir siit alerjisi oldugunu, %26,5’1 ise hastaligin nedenini

bilmediklerini ifade etmislerdir.

Katilimcilarin tiimii galaktozemide karaciger sorunlar1 yasanabilecegini belirtirken,
%17,6’s1  bdbrek sorunlari yasanabilecegini, %52,9’u biliylime gelisme geriligi

yasanabilecegini, %41,2’si ise dil gelisim sorunlar1 yaganabilecegini belirtmistir.

Ailelerin %97,1’1 hastaligin tedavisinde diyet yonetiminin tek tedavi oldugunu
belirtmistir. Ayrica katilimcilarin tamami (%100) diyete dogumdan hemen sonra baglanmasi

gerektigini ifade etmistir.

Ailelerin %20,6’s1 galaktozun bir karbonhidrat oldugunu belirtirken, %14,7’s1

protein oldugunu diisiinmekte, %64,7’s1 ise bilmedigini ifade etmistir.
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Cizelge 4. 13. Ailelerin Galaktozemi Hastali@ina Yonelik Sorulara Verdigi Cevaplarin

Dagilim
Galaktozeminin nedeni n %
Kalitsal bir hastaliktir 20 58,8
Bagka bir hastaliga bagl olarak gelisir - -
Bir tiir siit alerjisidir 5 14,7
Bilmiyorum 9 26,5
Hastaligin bulgularn
Karaciger sorunlari 34 100,0
Bobrek sorunlari 6 17,6
Biiytime gelisme geriligi 18 52,9
Dil gelisim sorunlari 14 41,2
Bir sey olmaz - -
Tedavisi nedir
Tedavisi yoktur - -
Tek tedavisi ilagtir - -
Tek tedavi diyettir 33 97,1
Bilmiyorum 1 2,9
Diyet tedavisine baslama zamani
Dogumdan hemen sonra 34 100,0
Dogumdan 6 ay sonra (ek gidaya gegince) - -
Dogumdan 1 y1l sonra - -
Dogumdan 3 y1l sonra - -
Dogumdan 5 y1l sonra - -
Galaktoz nedir?
Karbonhidrattir 7 20,6
Proteindir 5 14,7
Yagdir - -
Vitamindir - -
Bilmiyorum 22 64,7

4.5.2. Ailelerin diyet yonetimine iliskin bilgileri

Ailelerin galaktozemide diyet yonetimine iligkin verilerinin dagilim1 Cizelge 4.14’te
verilmistir. Katilimcilarin %91,2’si diyetteki en 6nemli kuralin siit grubu besinleri diyetten
cikarmak oldugunu ifade ederken, %8,8’1 ise siit, et ve kurubaklagilleri diyetten ¢ikarmak

oldugunu belirtmistir.
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Ailelerin tamami (%100) hastalara anne siitii verilemeyecegini, diyette peynir
titkketiminin yasak oldugunu ve segenekler arasinda galaktoz igerigi en yiiksek besinin 1 ¢ay

bardagi siit oldugunu ifade etmistir.

Sit dirlinler1 ile ayn1 ortamda iretilen besinlerin diyette kullanilip
kullanilamayacagina bakildiginda ailelerin  %79,4’ii  kullanilamayacagimi, %11,8’1

kullanilabilecegini ve %8,8’1 ise bilmediklerini ifade etmistir.

Diyette sakatat tiiketimine ailelerin %91,2’s1 kullanilamaz derken, %2,9’u
kullanilabilecegini, %5,9’u ise bilmedigini belirtmistir.
Ailelerin %44,1°’1 laktozsuz firiinlerin galaktozemi diyetinde yasak oldugunu,

%17,6’s1 serbest oldugunu ve %38,2’si bilmediklerini ifade etmistir.

Ayrica galaktozemi hastaliginda hangi siitiin tiiketilebilir oldugu incelendiginde
ailelerin %73,5’1 bilmedigini, %26,5’1 se badem siitiiniin kullanilabilir oldugunu ifade

etmistir.
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Cizelge 4. 14. Ailelerin Hastaligin Diyet Tedavisine Yonelik Sorulara Verdigi

Cevaplarin Dagilimi

Diyetteki en 6nemli kural n %
Siit, et, kurubaklagil fazla tiiketmemek 3 8,8
Kurubaklagilleri fazla tiiketmek - -
Siit grubu besinleri fazla tilketmek - -
Siit grubu besinleri diyetten ¢ikarmak 31 91,2
Et grubu besinleri fazla tiiketmemek - -
Hangisinin galaktoz icerigi en yiiksek?

1 cay bardag siit 34 100,0
2 dilim ekmek - -

4 yemek kasig1 kurubaklagil - -

50 g seker - -

5 g tereyag - -
Hangisi diyette serbestce kullanmilabilir?

Sebzeler 3 8,8
Siit tirtinleri - -
Meyve 31 92,2
Kuru baklagiller - -
Hastalar anne siitii alabilir mi?

Hayir 34 100,0
Evet - -
Bilmiyorum - -
Peynir tiiketimi serbest mi?

Hayir 34 100,0
Evet - -
Bilmiyorum - -
Siit iiriinleri ile aym ortamda iiretilenler serbest mi?

Hayir 27 79,4
Evet 4 11,8
Bilmiyorum 3 8,8
Sakatat tiikketimi serbest mi?

Hayir 31 91,2
Evet 1 2,9
Bilmiyorum 2 5,9
Laktozsuz iiriinler serbest mi?

Hayir 15 44,1
Evet 6 17,6
Bilmiyorum 13 38,2
Hangi siit tiiketilebilir?

Badem siitii 9 26,5
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Hindistan cevizi siitii - R
Laktozsuz siit - -
Yulaf siitii - -
Bilmiyorum 25 73,5

4.5.3. Ailelerin etiket okumaya yonelik bilgileri

Ailelerin etiket okuma aligkanliklar1 ve igerik bilgilerine yonelik cevaplarinin
dagilimi Cizelge 4.15te gosterilmistir. Ailelerin %76,5’1 iirlin sarin alirken etiket
okudugunu, 9%23,5’1 etikete bakmadigim1 ifade etmistir. Etiket okuyanlar arasinda
%67,6’sin1in tirlin hakkinda bilgi verdigi i¢in etiket okudugu, %5,9’unun yeni bir iiriin ise
okudugu, %5,9’unun ise her zaman etiket okudugu saptanmistir.

Etiket okumayan grup incelendiginde ise %17,6’s1 bilgilerini anlamadig1 i¢in
okumadigini, %2,9’u ise ne aldigini bildigi i¢in okumasina gerek olmadigini ifade etmistir.

Ailelerin en c¢ok hangi durumlarda etiket okuduklari da incelenmistir. Ailelerin
%352,9’u diyetindeki yasakli i¢eriklere bakacagi zaman, %2,9’u ilk kez satin alacagi zaman,

%23,5’1 ise satin aldig1 kisinin igeriktekilerden birine alerjisi olabilecegi durumlarda

okudugunu belirtmistir.
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Cizelge 4. 15. Ailelerin Etiket Okumaya Yonelik Sorulara Verilen Cevaplarin

Dagilim
Etikete bakar misimiz n %
Hayir 8 23,5
Evet 26 76,5
Aldigim besine gore degisir - -
Etikete bakma nedeniniz?
Uriin hakkinda bilgi vermesi 23 67,6
Uriin yeni ise okurum 2 5,9
Her zaman okurum 2 5.9
Diger (........ ) - -
Etikete bakmama nedeniniz?
Dikkat ¢ekmemesi - -
Ne aldigimi biliyorum gerek yok 1 2,9
Bilgileri anlamiyorum 6 17,6
Yazilanlara inanmiyorum - -
Yazilanlar kii¢lik,anlamiyorum - -
Aciklamalar yeterli degil - -
Etiketi okumak zaman aliyor - -
Diger (......... ) - -
Hangi durumlarda etiket okuyorsunuz?
Uriinler arasinda karsilastirma yapacaksam - -
Uriinii ailem i¢in satin alacaksam - -
Diyetteki yasakli iceriklere bakacaksam 18 52,9
[k kez satmn aliyorsam 1 2,9
Satin aldigim kisinin igeriktekilerden birine alerjisi varsa 23,5
Etikette kazein yazan bir riiniin tiiketebilir misiniz?
Hayir 4 11,8
Evet - -
Bilmiyorum 30 88,2
Etikette kalsiyum kazainat olan bir iiriinii tiiketebilir misiniz?
Hayir 1 2,9
Evet 1 2.9
Bilmiyorum 32 94,1
Etikette peynir alti suyu yazan bir iiriinii titkketebilir misiniz?
Hayir 24 70,6
Evet - -
Bilmiyorum 10 29.4
Hangi etiket diyetinize uygun?
Birinci 4 11,8
Ikinci 16 47,1
Ucgiincii 2 5,9
Bilmiyorum 12 35,3
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Ailelerin galaktozemi tanili cocuklari i¢in hazir paketli bir {irin satin alirken etikette
nelere dikkat ettigi de incelenmistir. Katilimcilarin %88,2 oran ile biiylik cogunlugu etikette
“’kazein’’ yazan bir tirlinii tiiketip tiiketemeyeceklerine bilmiyorum cevabi verirken, %11,8’1

ise hayir cevabi vermistir.

Etikette “’kalsiyum kazeinat’’ bulunmasi durumunda %94,2’si bilmiyorum derken,

%2,9’u tiikketemeyecegini, %2,9’u ise tiikketebileceklerini ifade etmislerdir.

Ailelere onlara yonelik hazirlanmis 3 adet hazir paketli iiriin etiketi gosterilmistir.
Uriinlerin ad1 ve markalar1 ¢ikarilarak igerik bilgisi galaktozemi hastalarina yénelik olacak
sekilde triinler secilmis ve ailelere ¢ocuklari i¢in hangisinin uygun oldugu sorulmustur.
Ailelerin %35,3’1 bilmiyorum cevab1 verirken, %47,1°1 ikinci etiket diyerek dogru cevabi
vermis, %11,8°1 birinci etiketin, %5,9’u ti¢iincii etiketin uygun oldugunu ifade ederek yanlis

cevab1 vermistir.
4.5.4. Ailelerin bilgi diizeyinin o6l¢iilmesi

Ailelerin galaktozemi hastalig1, diyet yonetimi ve etiket okumaya yonelik bilgi dlgen
sorulara verilen cevaplarin dogru, yanlis analizleri Cizelge 4.16’da gosterilmistir. Toplamda
17 tane direk bilgi 6l¢en soru bulunmaktadir. Bu sorulara verilen dogru cevap sayist
ortalamast 11,21£2,13 iken yanlis cevap sayist ortalamasi 1,00+1,18 ve bilmiyorum cevabi

ortalamasi 4,79+2,32 dir.

Cizelge 4. 16. Ailelerin Hastalik, Diyet Yonetimi ve Etikete Yonelik Sorularin Cevap
Dagilimlan

X £SS Alt Ust
Dogru Cevap Sayis1 11,21+2,13 7 16
Yanlis Cevap Sayisi 1,00+1,18 0 4
Bilmiyorum Cevap Sayis1 4,79+2,32 0 10

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

Galaktozemi hastaliginda hangi siitlin kullanilabilecegi, etikette kazein veya
kalsiyum kazeinat olan iiriinlerin tiiketilip tiiketilemeyecegi en ¢ok bilmiyorum cevabi

verilen sorular olmustur.
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Galaktozun ne oldugu, galaktozemili hastalarinin laktozsuz {iriinleri tiiketip

tilkketemeyecegi ise en ¢ok yanlig cevap verilen sorular olmustur.
4.5.5. Ailelerin bilgi diizeyi ile hastalarin diyete uyumu arasindaki iliski

Ailelerin bilgi diizeyleri ile diyete uyumlar1 arasinda bir iliski olup olmadigina
bakilmis olup veriler Cizelge 4.17°de verilmistir. Bilgi diizeyleri daha yiiksek dedigimiz
dogru cevap sayisi fazla olan ailelerin diyete uyumu dogru cevap sayist az olan ailelere
kiyasla anlamli 6lgiide yiiksek bulunmustur. Ailenin bilgi diizeyi arttik¢a diyete uyumu da

artmaktadir.

Cizelge 4. 17. Ailelerin Bilgi Diizeyleri ile Diyete Uyum iliskisinin Karsilastiriimasi

Diyete Uyum Durumu

Uyuyor Uymuyor
(n=12) (n=22) p
X £SS X £SS
Medyan (Min-Max) Medyan (Min-Max)
12,41+2,31 10,54+1,73
Dogru cevap sayisi 0,012*
12(9-16) 10(7-14)

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

4.6. Hastalarin Yasam Kalitesini Etkileyen Etmenler

4.6.1. Hastalarin yasam kalitesinin degerlendirilmesi

Hastalarin yasam kalitesi Olgek skorlar1 Cizelge 4.18°de verilmistir. Cocuklarin
fiziksel saglik toplam puani (FSTP) ortalamasi 56,07+15,13, psikososyal saglik toplam
puan1 (PSTP) ortalamast 56,87+8,95 ve &lcek toplam puanlari (OTP) ortalamasi
56,62+10,56 bulunmustur. Ebeveynlerin fiziksel saglik toplam puani ortalamasi
61,91+20,78, psikososyal saglik toplam puani 63,52+18,81ve Olcek toplam puanlari

ortalamasi 62,80+18,90 olarak bulunmustur.
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Cizelge 4. 18. Hastalarin Yasam Kalitesi Olcek Skorlar:

X +SS Alt Ust
Cocuk FSTP 56,07+15,13 18,75 81,25
Cocuk PSTP 56,87+8,95 38,30 76,60
Cocuk OTP 56,62+10,56 31,50 72,80
Ebeveyn FSTP 61,91+20,78 12,50 90,60
Ebeveyn PSTP 63,52+18,81 31,60 97,50
Ebeveyn OTP 62,80+18,90 27,10 94,40

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saghk Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puan:
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn bashigiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

4.6.2. Hastalarin yasam kalitesinin yas ve cinsiyete gore degerlendirilmesi

Hastalarin yasam kalitesinin yasla degisimi incelenmis olup Cizelge 4.19°da
verilmistir. Yas ile ebeveyn FSTP, ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP skorlar1 arasinda giiclii
derecede negatif yonlii bir iliski saptanmistir(p<0,01). Yas arttik¢a ebeveyn FSTP, PSTP ve

OTP skorlar1 azalmaktadir.

Cocuklarin yasam kalitesi Olgek skorlar1 ile ebeveynlerin yasam kalitesi 6lgek

skorlar1 arasinda pozitif yonde giiclii bir iliski bulunmustur(p<0,01).

Cizelge 4. 19. Hastalarin Yasam Kalitesinin Yasla Iliski Durumu

Cocuk Cocuk Cocuk Ebeveyn Ebeveyn Ebeveyn

FSTP  PSTP oTp FSTP PSTP oTPp Yas

(F;é’;';,k 799%%  043%x Q7R 791 027%* 20,171
E;’;‘;," 953%%  g]** 912%+ 013+ -0.276
(;(')%cll’lk 9447 ,901%% ,969%* 0,244
]]j:‘g?;’eyn ,873%* ,954%* 0,727
Eg%\;fyn 978%x -0,824%*
E(')l}elr o -0,814%*
Yas
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Pearson Korelasyon *p<0.05 **p<0.01

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puam, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn baslhigiyla, cocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashguyla belirtilmigtir.

Bireylerin cinsiyetlerine gore yasam kalitesi farkliliklarinin degerlendirmesi ise
Cizelge 4.20’de verilmistir. Cocuk FSTP, Cocuk OTP, Ebeveyn FSTP ve Ebeveyn OTP
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bulunmaktadir (p<0,05). Tiim bu gruplarda

erkeklerin yagam kalitesinin kadin bireylere gore daha yiiksek oldugu goriilmiistiir.

Cizelge 4. 20. Hastalarin Cinsiyete Gore Yasam Kalitelerinin Degerlendirilmesi

Erkek Kadin
Yasam Kalitesi
. (n=15) (n=19) p
Olcegi Bashklar - -
XSS X=£SS
Cocuk FSTP 66,75+8,34 49,96+14,89 0,009*
Cocuk PSTP 60,80+4,0 54,62+10,27 0,062
Cocuk OTP 63,0+5,31 52,98+11,20 0,028*
Ebeveyn FSTP 72,26+11,56 53,754+22,98 0,005*
Ebeveyn PSTP 69,53+18,34 58,78+18,24 0,099
Ebeveyn OTP 70,22+15,50 56,94+19,65 0,040*

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olgek Toplam Puami, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puam, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn baslhigiyla, cocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashguyla belirtilmigtir.

4.6.3. Hastalarin yasam kalitesinin antropometrik él¢iimler ile iliskisi

Cocuk ve ebeveyn yasam kalitesi 6lgek skorlari, BKI, boy uzunlugu ve viicut agirlig
parametrelerinin iligkilerinin belirlenmesine yonelik gerceklestirilen Pearson korelasyon

analizi sonuglar Cizelge 4.21°de yer almaktadir.
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Cizelge 4. 21. Hastalarin Yasam Kalitesinin BKI, Boy Uzunlugu ve Viicut Agirhg ile
Iliski Durumu

Cocuk  Cocuk  Cocuk Ebeveyn Ebeveyn Ebeveyn BKi Boy Viicut

FSTP PSTP oTP FSTP  PSTP oTP Uzunlugu  Agirhig
Cocuk *k *k ok *k wk -
FSTP ,799 ,943 978 , 791 927 0,215 0,104 0,066
Cocuk *k ok ok wk _ -
PSTP ,953 ,821 912 913 0,348 0,044 0,24
Cocuk RS RS k% _ -
STP ,944 901 ,969 0,306 0,022 0,172
Ebeveyn sk Kk _ _ %k _ *3k
FSTP ,873 954 0,313 ,617 ,578
Ebeveyn sk _ *% - Hk
PSTP 978 0,219  -,809 ,603
Ebeveyn ) mequk Ty
OTP 0,273 ,758 ,655
BKI ,365% ,7133%*
Boy *%
Uzunlugu ,883
Viicut
Agirhg

Pearson Korelasyon *p<0.05 **p<0.01

OTP: Olgek Toplam Puami, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puant
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, cocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

Ebeveyn FSTP skorlari, Ebeveyn PSTP skorlar1 ve Ebeveyn OTP skorlar1 boy
uzunlugu ve viicut agirligi ile negatif yonlii bir iligki gostermektedir (p<0,01). Viicut agirlig

ve boy uzunlugu arttikga Ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP skorlar1 azalmaktadur.

Cocuk FSTP, Cocuk PSTP ve Cocuk OTP skorlarinin boy uzunlugu, BKI ve viicut

agirlig ile iliskisi anlamli saptanmamaistir (p>0,05).

Calismamizda hastalarin yasa gore boy uzunluklari incelendiginde ¢ok uzun
kategorisine giren hasta bulunmamistir. Uzun kategorisine giren tek bir hasta mevcuttur. Bu
sebeple yasa gore boy uzunlugu kisa ve ¢ok kisa olan hastalar (<-1 SD ve <-2 SD) ile normal
boy (-1 SD,.,+1 SD) araligindaki hastalar arasindaki yasam kalitesi incelenmis olup Cizelge
4.22°de gosterilmistir. Kisa boya sahip hastalarin Ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP puanlari

normal boya sahip bireylere gore anlamli dl¢iide diisiik bulunmustur(p<0,05).
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Cizelge 4. 22. Hastalarin Yasam Kalitesinin Yasa Gore Boy Uzunlugu ile Iliski
Durumu

Yasam Kalitesi Kisa Boy Normal Boy
Olcegi Bashklar X +SS X £SS P
Cocuk FSTP 48,0+18,03 60,68+11,47 0,056
Cocuk PSTP 53,71£12,55 58,67+5,91 0,219
Cocuk OTP 51,71£13,76 59,43+7,39 0,100
Ebeveyn FSTP 46,43+18,54 66,68+19,32 0,014*
Ebeveyn PSTP 50,16+12,36 67,64+18,69 0,007*
Ebeveyn OoTP 48,88+14,12 67,08+18,30 0,015*

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olgek Toplam Puanmi, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puam, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn bashigiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk

bashgyla belirtilmigtir.

4.6.4. Besin destegi veya formiila kullaniminin hastalarin yasam Kkalitesi

iizerine etkisi

Hastalarin formiila kullanim durumuna goére yasam kalitesi Olgek skorlarinin

incelenmesi Cizelge 4.23’te gosterilmistir. Formiila kullanan ve kullanmayan hastalar

arasinda Cocuk FSTP, Cocuk PSTP, Cocuk OTP; Ebeveyn FSTP, Ebeveyn PSTP, Ebeveyn

OTP skorlar1 arasinda anlaml1 iliski bulunamamistir (p>0.05).

Cizelge 4. 23. Hastalarin Formiila Kullanim Durumlarina Gore Yasam Kalitesinin

Incelenmesi

Formiila Kullanim Durumu

Yasam Kalitesi

Oleesi Kullanmayanlar Kullananlar
cegl =1 =1 p
Bashklan (_n 6) (_n 8)

X+ SS X =SS
Cocuk FSTP 56,21£15,18 55,92+15,89 0.872
Cocuk PSTP 56,81+£10,03 56,95+8,01 0.871
Cocuk OTP 56,66+11,20 56,59+10,34 0.865
Ebeveyn FSTP 61,88+18,29 61,95+23,31 0.825
Ebeveyn PSTP 60,85+£16,37 65,91+£20,92 0.721
Ebeveyn OTP 61,34+£16,68 64,10+£21,09 0.772

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olcek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puan:



Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn baslhigiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

Besin destegi kullanan ve kullanmayanlar arasinda yasam kalitesi 6l¢ek skorlari
Cizelge 4.24’te verilmistir. Besin destegi kullanan ve kullanmayan hastalar arasinda Cocuk
FSTP, Cocuk PSTP, Cocuk OTP; Ebeveyn FSTP, Ebeveyn PSTP, Ebeveyn OTP skorlar1

arasinda anlaml iligki bulunamamistir (p>0.05).

Cizelge 4. 24. Hastalarin Besin Destegi Kullanim Durumlarina Gore Yasam
Kalitesinin incelenmesi

Besin Takviyesi Kullanim Durumu

Yasam Kalitesi Kullanmayanlar Kullananlar
Olcegi Bashklar: (n=11) (n=23) p
X £SS X £SS
+ ==
Cocuk FSTP 64,02+11,33 53,09+15,58 0.134
o +
Cocuk PSTP 58,56+7,76 56,2349,52 0,599
. + +
Cocuk OTP 60,45+8,85 55,19+11,04 0.310
Ebeveyn FSTP 63,33+21,06 61,24+£21,09 0,789
+ +
Ebeveyn PSTP 64,07+15,86 63,26+20,39 0,909
Ebeveyn OTP 63,40+17,22 62,51+£20,02 0.889

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olgek Toplam Puami, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puan, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn baslhigiyla, cocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

4.6.5. Diyete uyumun ve diizenli beslenmenin hastalarin yasam kalitesi

uizerine etkisi

Hastalarin diyete uyum durumuna gore yasam kalitesi 6l¢ek skorlar1 Cizelge 4.25°te
yer almaktadir. Ebeveyn PSTP skorlar1 diyete uyan grupta uymayan gruba kiyasla anlamh

diizeyde yiiksek saptanmistir (p=0,028).
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Cizelge 4. 25. Hastalarin Diyete Uyumlarina Gore Yasam Kalitesinin incelenmesi

Diyete Uyum Durumu

Yasam Kalitesi Uyuyor Uymuyor
Ol¢egi Bashklari (n=12) (n=22) p
XSS X +SS
Cocuk FSTP 53,88+£12,06 56,56+15,99 0.652
Cocuk PSTP 55,38+4,98 57,21+9,70 0.538
Cocuk OTP 55,15+6,34 56,96+11,40 0.484
Ebeveyn FSTP 67,69£25,62 58,77+17,48 0.146
Ebeveyn PSTP 75,68+21,87 56,90+13,23 0,028*
Ebeveyn OTP 72;20=22,91 57,68+14,45 0.068

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olgek Toplam Puam, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn basligiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk

bashgyla belirtilmigtir.

Hastalarin 6giinleri diizenli tiikketip tiilketmemelerinin yagam kalitesi iizerine etkisine

bakilmis olup Cizelge 4.26’da gosterilmistir. Beslenmelerinde ana 6giinii atlayan ve

atlamayan gruplar karsilastirilmistir. Ana 0giin atlamayip diizenli beslenen hastalarin

Ebeveyn psikososyal saglik toplam puanlari ana 68iin atlayan gruba gore anlamli derecede

yiiksek bulunmustur(p<0,05).

Cizelge 4. 26. Hastalarin Yasam Kalitesinin Ana Ogiin Atlama ile Iliski Durumu

Ana Ogiin Ana Ogiin
Yasam Kalitesi Atlar Atlamaz
Olcegi Bashklari (n=15) (n=19) P
X £SS X +SS
Cocuk FSTP 55,18+18,07 57,14+11,50 0,771
Cocuk PSTP 56,23+9,24 57,64+9,02 0,723
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Cocuk OTP 55,85+12,22 52,98+11,20 0,715

Ebeveyn FSTP 57,26+18,17 65,59+22,42 0,252
Ebeveyn PSTP 55,69+13,82 69,71+20,20 0,023*
Ebeveyn OTP 56,37+15,13 67,87+20,38 0,078

X: Ortalama, SS: Standart Deviasyon / Independent Sample T Testi

OTP: Olgek Toplam Puanmi, FSTP: Fiziksel Saglik Toplam Puam, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn bashigiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

4.6.6. Ailelerin bilgi diizeylerinin hastalarin yasam kalitesi iizerine etkisi

Ailelerin bilgi diizeyi ile iliskilendirdigimiz sorulara verdikleri yanitlar ile yasam
kalitesi Ol¢ek skorlar1 incelenmis olup Cizelge 4.27°de verilmistir. Verilen dogru cevap
sayilar ile yagam kalitesi 6lgek skorlart arasinda anlamli bir iligki bulunamamistir. Yanlis
cevap sayilari ile ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP arasinda negatif yonlii istatistiksel olarak
anlamli bir iliski bulunmustur(p<0,05). Ailelerin verdikleri yanlis cevap sayisi arttikca

ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP skorlarinin azaldigi goriilmiistiir.

Ailelerin verdikleri bilmiyorum cevap sayilar1 ile ebeveyn FSTP, ebeveyn PSTP ve
ebeveyn OTP skorlar1 arasinda negatif yonlii istatistiksel olarak anlamli bir iliski
saptanmistir(p<0,05). Sorulara verilen bilmiyorum cevabi arttik¢a ebeveyn FSTP, ebeveyn

PSTP ve ebeveyn OTP skorlarmin azaldig: goriilmiistiir.

Ayrica bilmiyorum cevabi ile dogru cevap arasinda negatif yonlii cok gli¢lii bir iligki
bulunmustur(p<0,01). Bilmiyorum cevap sayis1 arttikca dogru cevap sayisi azalmistir.
Bilmiyorum cevap sayisi ile yanlis cevap sayilar1 arasinda ise negatif yonlii giiclii bir iligki

bulunmustur(p<0,05). Bilmiyorum cevabi arttik¢a yanlis cevap sayilar: da azalmistir.

Cizelge 4. 27. Hastalarin Yasam Kalitesinin Aile Bilgi Diizeyi ile fliski Durumu

Cocuk Cocuk Cocuk Ebeveyn Ebeveyn Ebeveyn

FSTP PSTP OTP FSTP PSTP oOTp D0gru  Yanhs Bilmiyorum

(F;é’;‘;,k 799 Q43%%  Q78%x  791%*  927*F 130 192 -222
I(fg;‘l')k 953%%  821**  9I2%F  9I3#k 137 378 -330
Cocuk OTP 044 001**  969%* 147 305 -299
?;’%V;y“ 873%%  954%x 213 312 - 354%
E;’%V;Y“ 978 271 -388%  -388*
Eot%e;eyn 255 -384%  .384%
Dogru 109 -863%
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Yanhs - 409*

Bilmiyorum

Pearson Korelasyon *p<0.05 **p<0.01

OTP: Olgek Toplam Puani, FSTP: Fiziksel Saglk Toplam Puani, PSTP: Psikososyal Saglik Toplam Puani
Ebeveyn tarafindan cevaplananlar Ebeveyn baslhigiyla, ¢ocuk tarafindan cevaplandirilanlar ise Cocuk
bashgyla belirtilmigtir.

5. TARTISMA

Galaktozemi, monosakkaritlerden biri olan galaktozun metabolizmasindaki farkli
enzimlerin eksikliginden kaynaklanan konjenital bir hastaliktir. En sik goriilen tiirii GALT
enzimi eksikligi sonucu olusan klasik galaktozemidir®®. Diinya ¢apinda gériilme siklig1 1/40
000 ile 1/80 000 arasinda degismektedir. Ulkemizde yapilan bir calismada siklik 1/23 775
olarak bildirilmistir®. Su anda mevcut olan tek hastalik yonetimi stratejisi yasam boyu diyet

galaktoz kisitlamasidir®’.

Bu boliimde Galaktozemili hastalarin ailelerinin bilgi diizeyleri ile g¢ocuklarin
beslenme durumlari ve yasam kalitesi arasindaki iliski degerlendirilmis ve calismadan elde
edilen veriler basliklar altinda tartisilmistir. Arastirma, Subat 2023 — Aralik 2023 tarihlerinde
Cukurova Universitesi Hastanesi Pediatrik Metabolizma Polikliniginde takipli 2-18 yas 15°i
erkek, 19’u kadin olmak tizere 34 goniillii Galaktozemi tanili hasta ve aileleri ile yapilmistir.
Bu ¢alisma galaktozemili ailelerin bilgi diizeyini 6l¢en ve ¢cocuklarin beslenme durumlar ve

yasam kalitelerine etkisini degerlendiren ilk caligmadir.

5.1.  Hastalarin ve Ailelerinin Sosyodemografik Ozelliklerinin Degerlendirilmesi

Bu calisma 2-18 yas aras1 15 erkek (%44,1), 19 kadin (55,9) olmak tizere 34
Galaktozemi tanili hasta ve aileleri iizerinde ylriitilmistiir. Arastirmaya katilan hastalarin
yas ortalamasi 9,86+5,37 yil olarak belirlenmistir. Ebeveynlerinin %67,6’sinda akraba

evliligi oykiisii, hastalarin %38,2’sinde galaktozemili kardes Oykiisii goriilmiistiir(Cizelge
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4.1). B.Panis ve ark.’in yaptig1 bir ¢aligmada 13 erkek (%32,5), 27 kadin (%67,5) hasta
calismaya dahil edilmis olup yas ortalamasi 8,9+4,1 bulunmustur®. Atik ve ark.’m
calismasinda akraba evliligi %50 bulunurken®®, Oztiirk ve ark.’in yaptign ¢alismada ise
%57,1 bulunmustur®. Otozomal resesif kalitilan diger hastaliklarda oldugu gibi galaktozemi
hastaliginin da {ilkemizde diger bat1 iilkelerine oranla daha sik goriilmesi akraba evlilikleri
ile iliskilendirilmektedir. Bu konuda akraba evliliklerinin 6niine gegilmesi ve iilkemizde

farkindalik yaratilmasi 6nemli bir toplum sagligi konusudur.

5.2. Hastalarin Antropometrik Olciimlerinin Degerlendirilmesi

Bu boliimde galaktozemi tanili hastalarin antropometrik Olc¢limleri referanslarla
karsilastirilmis ve hastalarin durumlart degerlendirilmistir. Yasa gore boy uzunlugu, yasa
gore viicut agirligi ve yasa gore BKI degerleri WHO tarafindan 6nerilen referanslar baz
alinarak degerlendirilmistir®. Yasa gore viicut agirhiginda WHO referanslari 10 yasina kadar
oldugu icin calismada 10 yasina kadar olan hastalarin agirlik z-skorlar1 degerlendirilmistir.
Kiigiik ¢cocuklarda biiylime gelisme takibinde agirlik ve boy Z-skor degerlerini baz almak daha
anlamli sonuglar vermektedir. Bu sebeple BKI 10 yas iistii cocuklar i¢in hesaplannmustir.
Caligmamizin yas arali1 2-18 yas aras1 olup genis bir araliktir. Hastalarin boyun ¢evresi, bel
cevresi ve list orta kol gevrelerini tiim yas araliklarinda degerlendirebilmek igin Oztiirk ve
ark.’in Kayseri calismas1 ve 0-18 yas ¢ocuk ve adolesanlarda biiylime egrileri referans
almmigtir’*1%,

Kronik hastaliklar, hastaligin kendisinden ya da gerekli tedavilerden dolay1 biiyiime
geriligine neden olabilir. Kisa boy genellikle sosyal ve psikolojik dezavantajla iligkili olarak

algilanir!'®!

. Galaktozemili ¢cocuklar lizerinde yapilmis bir ¢alismada katilimcilarin agirlik Z
skorlar1 —1,0+0,6, boy Z skorlar1 —0,7+0,6 bulunmustur®®. Calismada agirlik Z-skorlar1 2-3
yas arasi -0,64+1,02, 4-6 yas -1,41+0,77, 7-10 yas -1,09+0,99 olarak bulunmustur. Boy Z-
skorlarinin 2-3 yas arast -1,17+0,55, 4-6 yas -1,32+0,30, 7-10 yas -0,75€1,31, 11-14 yas -
3,8240,92, 15-17 yas ise -1,21£1,16 oldugu goriilmiistiir. BKI Z-skorlar1 ise 11-14 yas arasi -

1,76+1,47, 15-17 yas aras1 -0,62+2,0 olarak hesaplanmistir(Cizelge 4.4).

Calismamizda hastalarin antropometrik Ol¢iimlerinin - dagilimi incelendiginde

%17,6’simin yasa gore viicut agirliklarinin normal aralikta oldugu, %29,4’iiniin zayif,
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%2,9’unun ¢ok zayif oldugu ve %5,9’unun ise hafif kilolu oldugu goriilmiistiir. Obez olan
hastaya rastlanmamistir. Yasa gore boy uzunluklart incelendiginde %32,4’{inlin normal
aralikta oldugu, %41,2’sinin kisa, %23,5’inin ¢ok kisa(bodur) oldugu ve %2,9’unun ise uzun
oldugu goriilmiistiir. Cok uzun boyu olan hastaya rastlanmamistir. Kalsiyum gibi kemik
gelisiminde 6nemli bir mineralin ana kaynagi olan siit ve siit lirlinlerinin tiiketilememesi
bodur hasta sayisinin fazla olmast ile iliskilendirilmistir. Hastalarin BKI degerlendirmesine
gore ise %20,6’sinin normal aralikta oldugu, %5,9’unun zayif ve %17,6’sinin ¢ok zayif

oldugu goriilmiistiir(Cizelge 4.5).

Hastalarin bel cevresi/boy uzunlugu oranlarinin siiflandirilmasi Cizelge 4.6’da
verilmistir. Bel ¢evresi/ boy uzunlugu orani farkli cinsiyet ve etnik gruplarda kullanilabildigi
gibi kiiclik ¢ocuklarda kullanimi1 hala ¢eliskilidir. Bu sebeple ¢alismamizda 5 yas ve istii
cocuklar i¢in degerlendirilmistir. Hastalarin %58,8’1 normal aralikta olup, %8,8’1 <0,4
oldugu i¢in, %11,8’i ise > 0,5 — < 0,6 araliginda oldugu i¢in riskli grupta yer almaktadir. Bel
cevresi/boy uzunlugu orani > 0,6 olan hasta bulunmamaktadir. Bel ¢evresi/ boy uzunlugu
orant kardiyometabolik riski yiiksek olan bireyleri belirlemek i¢in kullanimi kolay,
cinsiyetten bagimsiz ve yasa daha az bagimli bir indekstir. Son yapilan c¢alismalar,
cocuklarda ve ergenlerde, artmis kardiyometabolik risk altinda olanlar1 belirlemede bel
cevresi/boy uzunlugu oraninin hem BKI hem de bel cevresine benzer oldugunu

gostermistir' 2.

Hastalarin boyun cevresi ve UOKC 6l¢ciimlerinin yas araliklarina gére ortalama
degerleri Cizelge 4.3’te gosterilmistir. Antropometrik dlgiimlerden UOKC  dlgiimii
epidemiyolojik ¢alismalarda siklikla kullanilan bir antropometrik dl¢iimdiir. Ozellikle saha
calismalarinda tercih edilmesinin sebebi Olgiimiin kolay olmasi ve 6zel bir uzmanlik

gerektirmemesidir!%°

. Bes yas alti c¢ocuklar arasinda alti aydan biiyiik olanlar igin
Ol¢iilmektedir. Tiim ¢ocuklar i¢in sinir degerinin ayn1 (12,5 cm) olmasi nedeniyle kullanimi
pratiktir. 12,5 cm’in altt malniitrisyon gostergesidir. Ancak kesin sonu¢ ig¢in diger

antropometrik dlgiimlerle birlikte degerlendirilmelidir'®

. Calismamizda en alt deger 13,5
cm olup UOKC degerlendirmesine gore malniitrisyon smifina giren hasta bulunmamaktadur.

Son yillarda UOKC ile ilgili farkli yas araliklarinda da calismalar yapilmustir.
Ulkemizden Kayseri bolgesinde yapilan bir galismada 6-17 yas grubu 5553 cocuk ve
adolesanda UOKC referans degerleri belirlenmistir. Ust orta kol gevresi i¢in 50. persentil
erkeklerde 6 yasta 17 cm ve 17 yasta 23,6 iken kizlarda 6 yasta 15,6 cm ve 17 yasta 20,9 cm

104

bulunmustur~”. Calismamizda ise 7-10 aras1 ortalama deger 17,88+1,29, 11-14 yas arasi
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19,20+3,54 ve 15-17 yas arasi ise 25,50+3,37 olarak bulunmustur(Cizelge 4.3).

Yapilan bir baska ¢alismada 3-17 yas araligindaki akut ve kronik malniitrisyonlu 37
hastanin UOKC ortalamasi 18,51£2,92 olarak hesaplanmistir'®®. Calismamizda ise 2-18 yas
aralign UOKC ortalamasi 19,64+4,64 olarak hesaplanmis olup kiyaslandiginda 2 yas grubu
dahil olmasina diger ¢alisma ortalamasinin iizerinde bulunmustur.

Kardiyovaskiiler risk faktorlerinin erken tanimlanmasi halk sagligi agisindan 6nemli
bir hedef olusturmaktadir. Son zamanlarda boyun ¢evresi ile ¢esitli kardiyovaskiiler risk
faktorleri arasindaki iliskiyi inceleyen ¢alismalar yapilmaktadir. Boyun ¢evresinin 17-20 yas
aras1 yetigskinlerde kardiyovaskiiler risk faktorlerini tanimlamak i¢in degerli bir 6l¢iim
olabilecegini destekleyen kanitlar bulunmasina ragmen, ¢ocuklarda yapilan ¢alismalar ¢cok
stnirhdir. Yapilan bir ¢alismada 9-13 yas aras1 324 ¢ocugun verileri incelenmis ve boyun
cevresi ¢ogu kardiyovaskiiler hastalik risk faktoriiyle iliskili bulunmustur!®. Literatiirde
galaktozemili hastalarin boyun g¢evrelerini degerlendiren higbir ¢aligmaya rastlanmamuistir.
Calismamizda boyun ¢evreleri 2-3 yas aras1 25,08+1,28 cm, 4-6 yas 24,62+2,13 cm, 7-10 yas
26,55+1,58 cm, 11-14 yas 26,70+1,85 cm, 15-17 yas ise 31,90+2,78 cm bulunmustur(Cizelge
4.3). Oztiirk ve ark.’m gelistirdigi 0-18 yas biiyiime egrilerine gére degerlendirildiginde
kizlarda tiim yas araliklarinda 25. ve 75. percentiller arasinda bulunurken erkeklerde tiim yas
araliklarinda ortalamanin {izerinde bulunmustur. Cocuklarda boyun g¢evresi ile ilgili yapilmis
calismalar az ve yas araliklar1 siirhdir. Bu konuda yapilacak yeni calismalara ihtiyag

duyulmaktadir.

5.3.  Hastalarin Beslenme Aliskanliklarimin Degerlendirilmesi

Metabolik hastaliklar, diyabet, ¢olyak gibi kronik hastaliklara sahip bireylerin diyete
uyumlarinda birgok cevresel faktor etkilidir. Basta aile iliskileri olmak {izere arkadas ortami
gibi sosyal ortamlar, yasakli yiyeceklerin cazip gelmesi, akran baskisi diyete uyumu

zorlastlrabilmektedirl07,108

. Yapilan bir calismada hastalarin diyet tedavisine uyumlari
incelenmis olup %78,5’inin diyet tedavisine uyumlarmin tam oldugu, %18,7’sinin bazen
uyguladiklari, %2,8’inin ise uygulamadiklart goriilmiistiir. Diyetlerine uymayanlarin
nedenleri sorgulandiginda %67,7’sinin diger ¢ocuklarin yediklerinden istemesi olarak
goriilmiistiir'®.Calismamizda hastalarin diyete uyumlar1 degerlendirildiginde %35,3 {iniin
diyete her zaman uydugu, %44,1’inin genellikle uydugu ve %20,6’sinin 6zel zamanlar harig¢

diyete uyduklart goriilmiistiir. Diyete uyumda yasanan en biiyiik zorluk ¢ocuklarin ¢evresel
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faktorlerden etkilenmesi olmustur. Hazir paketli iiriinlerinin cogu siit ve siit liriinleri igermesi
sebebiyle galaktozemili hastalarinin tiiketmemesi gereken besinler arasinda yer almaktadir.
Cocuklarin diyetlerine uyum saglamada yasadiklar1 zorluklara da bakildiginda 6zellikle
%61,8'1 bagkalarinin yediklerinden etkilenerek diyetlerine uyum saglamakta giicliik
cektiklerini belirtmislerdir. Yasin artmasi ile beraber cocuklarin ¢evresel faktorlere maruz
kalmasi, okula gitmeleri ve sosyal alanlarda yemek yemeleri, galaktozemili olmayan
kardesinin veya arkadaslarimin yediklerine maruz kalmasi diyete uyumdaki en Onemli

problem olarak gdrilmiistir.

Calismaya katilan hastalarin tamami oral beslenmekte olup giinlik ortalama
tiikkettikleri ana, ara ve toplam 6giin sayilari sirastyla 2,9+0,23, 2,3+0,90 ve 5,1+£0,90 olarak
tespit edilmistir. Hastalarin %55,9’u ana 6giin atlamadiklarini belirtmistir. Cocuklarin
%44,1’°1nin ana 6giin atlama egiliminde oldugu bu ¢ocuklarin %23,5'i 6gle 6gliniinii atlarken,
%20,6'sin1in kahvaltiyr atladiklar1 belirlenmistir(Cizelge 4.7). Galaktozemi tanili hastalarin
yas ilerledik¢e diyete uyumunun azaldigi ancak diyete uysa dahi uzun dénemde birgok
komplikasyon riskiyle kars1 karsiya olduklar1 bilinmektedir. Sosyal ve psikolojik anlamda

etkilenmeleri beslenme diizenlerini bozabilecegi gibi 6glinlerini de etkileyebilmektedir.

Kalitsal metabolik hastaliklarda hastalifa 6zgili rahatsiz edici substrati igermeyen
ancak c¢esitli makro ve mikro besin Ogelerini igeren 0Ozel tibbi formiiller

mevcuttur! !

. Galaktozemi hastalar1 i¢in de gelistirilmis 6zel liriinler bulunmaktadir. Birgok
metabolik hastalikta oldugu gibi galaktozemi hastaliginda da formiila kullanimi elzemdir.
Cesitli mikro ve makro besin 6gelerinin eksikliginin Onlenmesinde yardimci olur.
Calismadaki hastalarin  formiila kulllanimlar1 incelendiginde %52,9’unun formiila
kullandig1, %47,1’inin ise kullanmadigi goriilmiistiir. Ayrica formiila kullanan hastalar ve

kullanmayanlar arasinda besin 6gesi alimlar1 da degerlendirilmistir. Formiila kullanmayan

hastalarda kalsiyum alimlarinin anlaml 6l¢iide eksik oldugu goriilmiistiir(p<0,05).

Hastalarin %67,6’sinin en az 1 besin takviyesi kullandigi, %32,4’{linlin ise hicbir
besin takviyesi kullanmadigi goriilmiistiir. Kullanim sikliklari incelendiginde %358,8 ile en
fazla kullanim D vitamini takviyesi, %17,6 kalsiyum takviyesi, %8,8 demir takviyesi, %2,9
balik yag1 ve omega 3 takviyesi olarak goriilmiistiir(Cizelge 4.8).

Son zamanlarda galaktozemili hastalarda gastrointestinal problemlerin varligim
belirten raporlar bulunmaktadir. Yapilan bir ¢aligmada klasik galaktozemili 183 ¢ocuk ve

yetiskin vaka ve 190 kontrol arasinda gastrointestinal (GI) semptomlarmin prevalansi
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arastirilmistir. Vakalar kontrollere kiyasla 4,5 kat daha sik kabizlik ve 4,2 kat daha sik bulant
bildirmistir. Diyet galaktoz kisitlamasinin ciddiyeti galaktozemili bireyler arasinda
degistiginden, GI semptomlarinin bebeklik donemindeki diyetle iliskili olup olmadigi da test
edilmistir. Bebeklik doneminde daha kisitlayici bir diyet uygulandigini bildiren vakalarda
kabizligin neredeyse dort kat daha yaygin olmasina ragmen, bu fark istatistiksel olarak
anlamli bulunmamistir®!. Calismamizda hastalarin %52,9’u kabizlik yasadigmi, %14,7’si
ishal problemleri yasadigini, %29,4°1 ise herhangi bir problem yasamadigini belirtmistir.
Temelde galaktoz kisitlamasi tizerinden gidilerek basta siit ve siit Giriinleri, kurubaklagiller
ve baz1 sebzelerin kisitlandigint  bildigimiz diyetle gastrointestinal problemlerin
mekanizmas1 arasindaki iligki tam olarak bilinmemektedir. Hastalarin fermente siit
iriinlerinin ~ probiyotik etkisinin bagirsak florast {izerine olumlu etkilerinden

yararlanamamalar1 sebeplerden biri olabilecekken galaktoz kisith diyetin bagirsaklar iizerine

etkisini arastiracak daha ¢ok calismaya ihtiya¢ duyulmaktadir.

Probiyotik mikroorganizmalar, gastrointestinal sistem hastaliklarinda alternatif bir
tedavi yontemi olarak kullanilmaktadir. Bircok klinik ¢alisma irritabl bagirsak sendromu,
akut enfeksiyoz diyare, antibiyotik iligkili diyare, laktoz intoleransinin iyilestirilmesi veya
yonetimi ve konstipasyon gibi rahatsizliklarda spesifik probiyotik tiiketiminin bagirsak

M Yarisindan fazlasimin kabizlik

sagligr tizerine olumlu etkiler oldugunu gostermistir
problemleri yasadig1 ¢alisma grubumuzdaki hastalarin probiyotik kullanimlar1 sorgulanmis
olup hastalarin higbirinin probiyotik takviyesi kullanmadigi goriilmistiir. Hastalarin
yasadiklar1 gastrointestinal problemler ve probiyotiklerin olumlu etkileri diisiiniildiiglinde
bu hastalarda probiyotik kullanimi1 Onerilebilir. Literatiirde galaktozemili hastalarda
probiyotik kullanimu ile ilgili herhangi bir ¢alismaya rastlanmamustir. Bu konuda yapilacak

yeni ¢aligsmalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

5.4.  Hastalarin Besin Tiiketim Kaydi ve Sikhig1 Degerlendirmeleri

Dogustan metabolizma bozukluklar1 olan hastalar1 yonetmek icin gereken diyet
manipiilasyonlari, hastalar1 esansiyel amino asit, yag asidi veya mikro besin eksikligi

acisindan risk alta sokabilir''”

. Calismada hastalarin makro ve mikro besin 6gesi alimlari
incelenmis olup sonuglar TUBER’in yasa gore referans araliklart baz alinarak
degerlendirilmistir. Diyet stratejileri hastalarin enerji alimlarim1 da etkileyerek hastaligin

tiiriine gére obezite veya malniitrisyon riski olusturabilir. Calismada hastalarin %47,1’inin
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giinliik enerji ihtiyacini karsilayamadigi goriilmiistiir. Birgok vitamin ve mineralden kisitl
beslenen bu hastalik grubunda enerjiyi eksik almak diger besin Ogelerinin viicutta
kullanilabilirligini etkilemektedir. Erken cocukluk doneminde, diyetle protein alimi biiylime
12

yortingeleri ile iliskilidir'' ve mikro besin 6gelerinin eksikligi de biiylimeyi olumsuz yonde

etkileyebilir!!?.

Calismada CHO, protein ve yagdan saglanan enerji yiizdeleri sirasiyla 2-3 yasta
%43,83+£5,15, %11,0+£1,78, %45,33+5,46, 4-6 yasta %46,50+14,47, 9%14,50+5,56,
%39,0£11,74, 7-10 yasta %51,66+5,89, %12,88+3,01, %35,44+7,79, 11-14 yasta
%47,40+£6,10, %11,40+£0,89, %41,20+6,22 ve 15-17 yasta %50,90+6,88, %13,0+2,49,
%36,10+7,78 olarak hesaplanmistir(Cizelge 4.10). Hastalarin CHO alimlarinin 2-3 yas
araliginda referans araligin altinda kaldigi, 4-6, 7-10, 11-14 ve 15-17 yas araliklarinda ise
referans araliklarda oldugu goriilmiistiir. Protein alimlar1 incelendiginde tiim yas
araliklarinda referans araliklarda oldugu goriilmistiir. Yag alimlarinin ise 2-3, 4-6, 11-14 ve
15-17 yas araliginda referans araligin iistiinde, 7-10 yas grubunda ise referans aralikta oldugu
saptanmigtir. Yagdan gelen enerjinin daha fazla olmasinin sebebinin bu hastalarda siit ve siit

tirtinleri gibi 6nemli bir protein kaynaginin tiiketilememesi oldugu diisiiniilmiistiir.

Diyetleri geregi diisiik protein alan hastalar B12 vitamini, demir, kalsiyum, ¢inko ve bakir
dahil olmak iizere cesitli mikro besin dgelerinin eksikligi nedeniyle risk altindadir'!4. Baz1
mikro besin dgelerinin de insulin benzeri bilyiime faktori-1(IGF-I) sistemini etkiledigini
gdsteren calismalar mevcuttur. Ornegin, siganlarda ¢inko eksikliginin sadece bilyiime
geriligine degil aynt zamanda hem IGF-I plazma konsantrasyonunda hem de ¢inko
takviyesinden sonra normale donen biiyiime hormonu (GH) reseptorlerinde bir azalmaya
neden oldugu belgelenmistir. Ayrica magnezyum eksikliginin de agirlik artisinda azalmaya
sebep oldugu bulunmusgtur!®®,

Organik asidemili pediatrik hastalarin degerlendirildigi bir ¢alismada kalsiyum,

magnezyum, potasyum, ¢inko, bakir, manganez, iyot ve B12 vitamini alimlarinin ortalama

olarak onerilen degerlerin altinda oldugu bulunmustur!!4,

Diyetleri nedeniyle galaktozemi hastalar1 kalsiyum ve c¢inko basta olmak {izere
besinsel eksiklikler acisindan risk altindadir. Kalsiyum kemik mineralizasyonu igin
gereklidir. Siit liriinleri, 1yi biyoyararlanim gosteren kazeine bagli kalsiyum agisindan zengin
oldugundan diyetteki kalsiyumun en iyi kaynagi olarak kabul edilir. Galaktozun kisith
oldugu bir diyet, inek siitiiniin kisith oldugu bir diyettir ve kalsiyum eksikligine yol

acabilir''*118, Calismada hastalarin %94,12’sinin kalsiyumu giinliik alim diizeyinin altinda,
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%64,71’inin magnezyumu ve B12’yi giinliik alim diizeyinin altinda, %67,65 inin riboflavini
giinliik alim diizeyinin altinda, %76,47’sinin ¢inkoyu giinliik alim diizeyinin altinda,
%41,18’inin demiri giinliik alim diizeyinin altinda ve %14,71 inin lifi glinliikk alim diizeyinin

altinda aldiklar1 goriilmiustiir(Sekil 4.2).

Galaktozemili ¢ocuklar {izerinde yapilmis bir baska ¢aligmada hastalarin 3 giinliik
besin tiikketimleri degerlendirilmis olup makro ve mikro besin 6gesi alimlarinin hepsinin
onerilen araliklarda oldugu goriilmiistiir®. Bu sonug bizim verilerimizle karsilastirildiginda
aslinda sasirdigimiz bir sonu¢ olmamistir ¢linkii caligmada tiim hastalarin rutin olarak
vitamin ve minerallerle zenginlestirilmis soya iirtinleri kullandig1 belirtilmistir. Ayrica bizim
iilkemizde olmayip galaktozemi hastalarinin tiiketilebilecegi bir¢ok iiriin alternatifine
sahiptirler. Bir diger 6nemli neden de galaktozemi diyetinin kisitlamalar1 iilkelere ve
merkezlere gore farkliliklar gostermektedir. Belki de endojen iiretim diisiiniilerek ¢ok kisitlt
olmayan diyetlerin uygulanmasi diyette cesitliligi artiracak olup hastalarda besin 6gesi

eksikliklerini azaltabilir.

Tiim bu veriler tim kalitsal metabolik hastaliga sahip spesifik diyet uygulayan
hastalarda makro ve mikro besin 6gesi alimlarinin diizenli olarak arastirilmasi gerektigini
diistindiirmektedir. Protein eksikligini 6nlemek icin bazen esansiyel aminoasit takviyeleri
kullanilmakta ancak uygulanan dozaj merkezler arasinda farklilik gostermekte ve hastalarin
bazilar1 bilingsizce kullanmay1 birakabilmektedir. Cogu zaman esansiyel aminoasit
takviyeleri diger mikro besin 6gelerini yeterli miktarda igermeyebilir, bu nedenle diger besin
ogelerinin eksikliklerini 6nlemek i¢in eksik oldugu saptananlarin ayrica takviyesi yoluna

gidilmelidir.

5.5.  Hastalarin Ailelerinin Hastalik, Diyet Yonetimi ve Etiket Okumaya Yonelik

Bilgilerinin Degerlendirilmesi

Literatiirde galaktozemi tanili hastalarin ailelerinin bilgi diizeyini 6l¢en herhangi bir
calisma bulunmamaktadir. Calismada ailelerin %58,8°1 galaktozeminin nedenine, %97,1°1
tedavisine, %100’l tedaviye ne zaman baglanmas1 gerektigine dogru cevap vermistir.
Ailelerin tamami hastalara anne siitii verilemeyecegini, diyette peynir tiiketiminin yasak
oldugunu ve en c¢ok galaktoz iceren iiriiniin ne oldugunu bilmistir. Hastalarin %91,2si

diyetteki en 6nemli kurala ve %91,2’si sakatat tiiketimine dogru cevap vermistir. Ailelerin
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%64,7’sinin galaktozun bir karbonhidrat oldugunu, %38,2’sinin laktozsuz iiriinleri kullanip
kullanamayacaklarini, %73,5’inin ise galaktozemi hastaliginda hangi siitiin tiiketilebilir
oldugunu bilmedikleri goriilmiistiir(Cizelge 4.13-4.14). Etiketle ilgili sorulara verilen
cevaplar incelendiginde ise %88,2’sinin kazein hakkinda, %94,2’sinin kalsiyum kazeinat
hakkinda bir bilgisi olmadig1 gorilmustiir. Ailelere gosterilen etiketlere ise %35,3’1
bilmiyorum cevabini vermistir(Cizelge 4.15). Ttim bu verilere bakildiginda ailelerin diyetle
ve hastalikla ilgili yiizeysel bilgilere sahip oldugu ama igerik bilgilerine ve alternatif

seceneklere hakim olmadigi goriilmiistiir.

Fenilketoniiri (FKU)’li bireyler ve aileleri iizerinde yapilmus bir ¢alismada ailelerinin
%76’s1 hastaligin nedenine, %92’si bulgularina, %93,8’1 tedavisine, %88,9’u diyetteki
tedavinin en 6nemli kuralina ve %93,1°1 diyete baglama zamanina yonelik sorular1 dogru

cevaplamustir'®.

Bekhof ve ark.’nin 12-22 yaslar1 arasindaki 62 fenilketoniirili ¢ocuga ve 161
fenilketontirili cocugun ebeveynlerine bilgi diizeylerini 6lgmek i¢in uyguladiklari bir ankette
ebeveynlerin %52’si, ¢ocuklarin ise %29’unun 14 sorudan 11 ve daha fazlasini dogru

yanitladiklari goriilmiistiir'®®.

Ozel ve ark.nin fenilketoniiri tamisiyla takipli 144 cocuk ve anneleri iizerinde
yaptiklar1 bir calismada annelere yoneltilen hastalik bilgisi, genel diyet bilgisi ve diyette
spesifik fenilalanin degisimi ile ilgili anket sonuglari degerlendirildiginde annenin bilgi

diizeyi ile gocugun diyete uyumunun ile korele oldugu belirtilmistir!2’,

Vieira ve ark. tarafindan yapilan ¢alismada 37 ebeveyn ve 19 hastaya fenilketontiri
ile ilgili bilgi diizeyini 6l¢en sorular yonlendirilmis; tedaviye uyum gosteren hastalarin
%350’s1 yeterli, %33.3’1i orta ve %16.7’si yetersiz yanit vermistir. Tedaviye uymayan grupta
ise bu oranlar sirastyla %41.8, %54.1 ve %8.1 olup olgularin hastalik bilgisi ile uyum

durumlari arasinda anlamli bir iliski saptanmamistir'?!,

Galaktozemi hastalarina diyet egitimi verilirken etiket okuma egitimi de verilmelidir.
Stit ve siit tiriinleri etiketlerde farkli bagliklar altinda yazilabilmektedir. Laktoz koruyucu ve
katki maddesi olarak farkli {iriinlerde kullanilabilmektedir. Ailelerin bilgi diizeylerinin
artmasi diyete uyumu arttirabilecegi gibi ailelerin alternatif seceneklere hakim olmasi
cocuklarin yasam kalitesini de arttirabilecektir. Caligmada ailelerin bilgi diizeyi arttikga

diyete uyumun da arttig1 goériilmiistiir(p<0,05).
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5.6. Hastalarin Yasam Kalitesini Etkileyen Etmenlerin Degerlendirilmesi

5.6.1. Hastalarin yasam kalitesi olcek skorlarinin degerlendirilmesi

Kronik hastalik, cocuklarm hayatin1 6nemli 6lciide zorlastiran bir durumdur!?.
Cocugun kronik hastaligina yonelik olumlu ya da olumsuz tutumlari, hastalikla bas etme ve
uyum saglama becerilerini etkilemektedir. Bu hastaliklarin ¢ocuklar tizerindeki psiko-sosyal
etkilerini belirleyen 6nemli faktorlerden biri de hastaliga yonelik tutumdur. Bu ¢ocuklar,
hastaligin yol actig1 zorluklar veya farkliliklar nedeniyle ¢esitli psiko-sosyal sorunlar
yasamaktadirlar. Bu nedenle bu ¢ocuklarin hastalik prognozunun olumlu olabilmesi i¢in

kendi hastaliklarma yénelik tutumlarinin da dikkate alinmas1 gerekmektedir!?

Diinya Saglik Orgiitii Yasam Kalitesi Grubu (WHOQOL) (1996) yasam kalitesini
“bireyin icinde yasadig kiiltiir ve deger sistemi icerisinde kendi yasamina iligkin algilar1”
olarak tanimlamistir'?. Bu baglamda yasam kalitesi kavrami; kisisel saghgi, insanlarin
yagsamlarindaki bagimsizlik diizeyini, ruhsal ve sosyal yonlerini igermektedir. Yasam
kalitesi kavrami, hastanin algiladig1 psikolojik iyi olusun sosyal, zihinsel, duygusal ve
davranigsal boyutlari kapsayan subjektif bir karakterizasyondur'?2, Kronik hastaliklar
ailenin ve ¢ocugun yasam tarzini biiyiik ol¢lide etkilediginden bu ¢ocuklarin yasam kalitesi

de dogrudan etkilenmektedir!?.

Cocugun hastaliga yonelik tutumlarinin hastaliga uyum ve hastalik prognozu

122 Bununla birlikte yasam

tizerinde olumlu/olumsuz etkileri oldugu bilinmektedir
kalitesinin de bu tutumlarin yasam tarzina nasil etki ettigi acisindan ele alinmasi ve
incelenmesi gerekmektedir. Bu ac¢idan bakildiginda kronik hastaligi olan cocuklarin
hastaliga yonelik tutumlar1 ve yasam kalitelerinin degerlendirilmesi ve aralarindaki iliskinin

incelenmesi onemlidir.

Calkin Memik ve arkadaslarinin yiiriittigi 6lgek gecerlilik calismasinda; saglikli
cocuklarin dlgek toplam puani (OTP), psikososyal saglik toplam puani (PSTP) ve fiziksel
saglik toplam puani (FSTP) sirasiyla 79.9+13.1, 79.9£16.4 ve 79.9£13.1 iken, saglikh
cocuklarin ebeveynlerinin cevapladigi OTP, PSTP ve FSTP sirastyla 82,5+10,6, 83,8+10,1
ve 79,9+14,8 olarak tespit edilmistir. Yine ayni calismada siiregen hastaligi bulunan
cocuklarin OTP, PSTP ve FSTP sirastyla 74,8+13,1, 76,1£13,4 ve 7,8+19,6 iken siliregen
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hastalig1i bulunan gocuklarin ebeveynlerinin OTP, PSTP ve FSTP sirasiyla 73,0+17,4,
74,1+£17,1 ve 71,5+23,5 olarak saptanmlstlr%.

Yapilan bagka bir c¢alismada biiylime agris1 olan ¢ocuklarda yasam Kkalitesi
degerlendirilmesinde ayni1 6l¢ek kullanilmistir. Cocuklar ve ebeveynlerin yasam kalitesi

dlcegindeki tiim alt tip puanlar 70,0’ altinda kalmigtir'?®

. Bizim g¢aligmamizda ise
cocuklarm OTP, PSTP ve FSTP puanlari sirasiyla 56,62+10,56, 56,87+8,95 ve 56,07+15,13
iken ebeveynlerin OTP, PSTP ve FSTP puanlar1 sirasiyla 62,80+18,90, 63,52+18,81 ve
61,91+20,78 olarak bulunmustur(Cizelge 4.18). Ancak Calkin Memik’in belirttigi saglikli

cocuk skorlarmna ulasilamamigtir®,

McClellan ve arkadaglarinin orak hiicreli anemi tanist almis 84 ¢ocuk ve ergen ile
yapmis oldugu bir calismada ¢ocuklar ve ebeveynlerinin degerlendirdikleri yasam kalitesi
puanlar arasinda giiclii bir iliski oldugunu belirlemislerdir'?’. Benzer sekilde bizim
calismamizda da ¢ocuklar ve ebeveynlerinin yasam kalitesi puanlari arasinda pozitif yonlii

giiclii bir iliski bulunmustur(p<0,05).

Glikojen depo hastaligina (GDH) sahip 31 hasta ve 42 saglikli kontrol grubu ¢ocuk
ve ebeveyni tizerinde bir galisma yapilmis ve ¢ocuk hastalarda psikososyal islevsellik ve
yasam kaliteleri degerlendirmek amaciyla karsilastirilmistir. GDH hastast ¢ocuklarin
saglikli gocuklarla kiyaslandiginda daha yiiksek sosyal stres ve probleme, daha diisiik yasam

kalitesine sahip olduklar1 goriilmiistiir!2,

Kronik hastaligi olan g¢ocuklarin davraniglarinin ve yasam kalitelerinin incelendigi
baska bir ¢alismada kronik hastalik tanisi almis 93 cocuk ve ebeveyni calismaya dahil
edilmistir. Arastirmaya dahil edilen ¢ocuklarin %53.8’1 kiz, %46.2’si erkek olup, kizlarin
yas ortalamas1 12.8+0.8, erkeklerin yas ortalamasi 12.9+0.8 yildir. Katilimcilarin hastalik
tirlerine bakildiginda %46.2°si diyabet, %30.1°1 epilepsi ve %?23.7°si kronik bdbrek
yetmezIligi tanist olan ¢ocuklardir. Aragtirma sonucunda kronik hastaligi olan g¢ocuklarin

davranis problemlerinin yiiksek, yasam kalitelerinin ise diisiik oldugu belirlenmistir!?2,

5.6.2. Yas ve cinsiyete gore yasam kalitesi

Calismamizda yas ve cinsiyete gore yasam kaliteleri de degerlendirilmistir. Yas

ilerledik¢e hastalarin yasam kalitelerinin diistiigii (Cizelge 4.19) ayrica erkek hastalarda
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fiziksel saglik toplam puani ve 6lgek toplam puanit hem c¢ocuklarda hem ebeveynlerde

anlaml1 derecede yiiksek bulunmustur(Cizelge 4.20)(p<0,05).

Kronik hastaliklar1 olan ¢ocuklar, yasa bagli normal gelisim gorevleriyle karsi
karstya kalirlar ancak ayni zamanda kronik hastaliklar1 veya engelleriyle yasamayi da
ogrenmeleri gerekir. Gelisimsel gorevlerin yerine getirilmesi, refah ve yasamin ilerleyen
donemlerinde uyum sorunlarmin 6nlenmesi igin Snemlidir'?®.Cocukluktaki kronik bir
hastalik ebeveynlere bagimliligin artmasma ve akranlarla yapilan aktivitelere katilimin
azalmasina neden olabilir. Hastalik veya tedavi sonucunda biligsel gelisimin yani sira sosyal
gelisim de tehdit altinda olabilir. Yakin zamanda yaymnlanan bir yayin, galaktozemi
hastalariin gelisimsel gidisatinin engellendigini gosterdi. Hem saglikli bir referans grubuyla
hem de PKU hastalarindan olusan bir referans grubuyla Kkarsilastirildiginda, spor
aktivitelerine katilim, disar1 ¢ikma ve yakin iligkiler kurma gibi psikososyal gelisimsel

doniim noktalarina galaktozamili hastalar daha az ulasmislardir!®,

On sekiz galaktozemi hastasinin katildigir bir ¢aligmada hastalarin psikososyal
gelisimleri incelenmistir. Hastalarda daha az gelismis sosyal beceri, bilissel islev

bozukluklar1 veya bozulmus dil gelisimi gézlemlenmistir'?.

Klasik galaktozemili hastalar ve onlara bakim verenler iizerinde yapilmis baska bir
calismada hastalarin yasadiklari zorluklar ve yasam kalitelerine etkisi degerlendirilmistir.
Zamanla tiim hastalarin dil ve iletisim zorluklari, diisiinme, hafiza veya 6grenme giigliikleri,
duygusal zorluklar ve sosyal zorluklar yasadiklar1 gorilmiistiir. Zorluklarin genellikle
cocuklukta (10 yas alt1) basladig1 ve yetiskinlik doneminde de devam ettigi veya kotiilestigi
rapor edilmistir. Ergenlerin, gen¢ yas gruplarindakilere gore daha fazla zorluk yasama
egiliminde olduklarimi ve zorluklarin genellikle zamanla kétiilestigini bildirmistir®?. Yas
ilerledik¢e okul ¢agia gelmeleri, hastalik ve sosyal ¢evre anlaminda bilin¢lenmeleri ile
insanlara hastaligini anlatmak, disarida rahat¢a yemek yiyememesi, dnceden planlanmadan
hareket edememesi ve en dnemlisi diyet kisitliligi gibi sebeplerin tiimii hastalarin yagam

kalitesini etkilemektedir.

Galaktozemi tanili hastalarda erkek ve kadin gonadal fonksiyonlarinin incelendigi
bir ¢aligmada erkek gonadlarmin daha az etkilendigi, erkeklerin baslangici gecikse de
kendiliginden ergenlige ulastigi ve etkilenen bir¢cok erkegin ¢ocuk sahibi oldugu
goriilmiistiir. Kadin gonadlari ise degisen derecelerde de olsa her zaman etkilenme gostermis

ve yumurtalik fonksiyonlar1 bozulmustur. Hipergonadotropik hipodstrojenik kisirlik, klasik
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galaktozemiden muzdarip kadmlar i¢in en agir komplikasyondur!®®

. Kadinlardaki yasam
kalitesinin dugiikliigii bu durumun hem fiziksel sagliklarin1 hem de psikolojik sagliklarini

etkilemesinden kaynakl: olabilir.
5.6.3. Hastalarin yasam kalitesinin antropometrik ol¢iimler ile iliskisi

Cocuklarin fiziksel, psikososyal ve toplam yasam kalitesi skorlar1 incelendiginde
antropometrik 6zelliklerinin 6nemli bir etkisi oldugu goriilmiistiir. Saglikli gocuklar arasinda
yapilmis bir calismada normal kiloya sahip cocuklar ve diisiik kiloya sahip ¢ocuklar
kiyaslanmistir. Diistik kilolu ¢ocuklarin fiziksel ve toplam yasam puanlari 6nemli 6lgiide
diisiik bulunmustur'3.

Bagka bir ¢alismada, kisa boylu ¢ocuklarin yasam kalitesi puanlar1 normal boydaki

cocuklara gére anlamli olarak daha diisiik bulundugu bildirilmistir!*>,

Bizim calismamizda da kisa boylu bireylerin ebeveyn fiziksel saglik toplam puani,
psikososyal saglik toplam puani ve Olgek toplam puani normal boydaki bireylere gore

anlamli 6l¢iide diistik bulunmustur(Cizelge 4.22)(p<0,05).

5.6.4. Besin destegi veya formiila kullaniminin hastalarin yasam kalitesi

iizerine etkisinin degerlendirilmesi

Calismada formiila veya besin destegi kullanan hastalarin yasam kalitesi dlgek
skorlar1 arasinda anlamli bir fark bulunamamistir(Cizelge 4.23-4.24)(p>0,05). Hastalarin
bazilar1 18 yasinda olup halen formiila kullanimina devam etmekte iken 5 yasinda olup
bilingsiz bir sekilde formiila kullanmay1 birakan hastalarin mevcut oldugu goriilmiistiir.
Besin takviyesi kullanimlarinda da hastalarin takviyelerini diizenli kullanmadig1
gOriilmustiir. Stit ve siit tirtinleri gibi nemli bir protein kaynaginin diyetten elimine edilmesi
hastalarda bir¢ok besin 6gesi eksikligine sebep olabilmektedir. Bu hastalar i¢in iiretilmis 6zel
formiilalarin tiiketilmesi, biiylime ile ihtiyacin arttigi ve viicutta eksikliginin gortldiigi
donemlerde vitamin/mineral takviyelerinin kullanilmas1 elzemdir. Hastalarin sadece diyet
uyumlart degil her kontrolde formiila kullanimlar1 sorgulanmali ve gerekli ise besin

takviyeleri ile desteklenmeleri gerekmektedir.

5.6.5. Diyete uyumun ve diizenli beslenmenin hastalarin yasam Kkalitesi

uizerine etkisi

Kronik hastaliklar1 olan pek c¢ok cocuk, hastaliklarinin karakteristik 6zelligi olan

cesitli metabolik ve patolojik anormalliklerin yani1 sira yetersiz enerji ve protein alimina da
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sahiptir ve bu da 6nemli derecede yetersiz beslenmeye ve biiylime geriligine yol agmaktadir.
Hastaliginin uygun tedavisi ve yasina uygun enerji ve protein alimi, kronik hastaligi olan
cocuklarda goriilen yetersiz beslenme ve bilyiime geriligini en aza indirecektir. Ogiin

atlamamak ve diizenli beslenmek de hastalarin beslenme kalitesini arttirmaktadir!3®

. Ogiin
atlamanin genel beslenme kalitesini nasil etkiledigine iliskin ¢cok az arastirma vardir. Ogiin
atlamak gilinliik enerji alimini azaltir ve giinliilk beslenme kalitesindeki azalma (6zellikle

kahvaltiy1 atlarken) zamanla saglig1 olumsuz yonde etkileyebilir!?’.

Ogiin atlamanin algilanan stres ve zihinsel sikintidaki artisla dogrudan iliskili oldugu
varsayllmaktadir. Yapilan bir ¢alismada, 6giin atlamanin gliven eksikligi, enerji eksikligi ve
sinirlilik gibi zihinsel sikint1 belirtileriyle pozitif bir korelasyona sahip oldugunu
gostermektedir (p<0.01). Ogiin atlamanin zihinsel sikint1 hissini artirabilecegini ve yasam
kalitesini olumsuz ydnde etkileyebilecegini one siiren ¢alismalar mevcuttur.!*8. Ogiin
atlayanlarin, 6glin atlamayanlara gore depresyon, anksiyete ve uykusuzluk semptomlarina
yakalanma olasiigmin daha yiiksek oldugu goriilmiistiir'*®. Caligmamizdaki sonuglar bu
verileri destekler niteliktedir. Ana 0giin atlayan hastalar ve atlamayan hastalar arasinda
yasam kalitesi Olcek skorlar1 degerlendirilmis olup 06giin atlayan hastalarin ebeveyn
psikososyal saglik puanlari 6glin atlamayanlara gore istatistiksel olarak anlamli diizeyde

diisiik bulunmustur(Cizelge 4.26)(p<0,05).
5.6.6. Ailelerin bilgi diizeylerinin hastalarin yasam kalitesi iizerine etkisi

Hastalarin yasam kalitelerini etkileyen bir¢ok faktdr bulunmaktadir. Ailelerin ve
hastalarin diyete 6zgli bilgi diizeyi de bu faktorler arasinda yer almaktadir. Yapilan bir
calismada FKU’lii cocuk ve adolesanlarin hastalik ve diyet bilgisinin yapilan diizenli izlem
ve kontrollere ragmen dngdriilenden ¢cok daha diisiik oldugu saptanmistir'#’. Hastalik ve
diyet yonetimi ile ilgili yetersiz bilgi hastaligin metabolik kontroliinii azaltmaktadir. Ayrica
hastaliga 6zgii 6zel diyetler uygulayan hastalarin hazir paketli {irlin tliketirken etiket

okumalar1 ve igerik bilgisine hakim olmalar1 gerekmektedir.

Calismada aile bilgi diizeyi ile ¢ocuklarin yasam kalitesi 6lgek skorlar1 arasinda
anlamli bir iliski bulunmustur. Yetersiz ve yanlis bilginin ¢ocuklarin yasam kalitesi 6l¢ek
skorlarini azalttig1 gortilmiistiir. Ailelerin en ¢ok etiket icerigi konusunda eksik bilgiye sahip
olduklar1 saptanmistir. Hastalara ve ailelere diyet egitiminin yani sira etiket okuma egitimi
verilmelidir. Galaktozemi diyeti temelde laktoz ve galaktoz kisitlamasi {izerine dayalidir.

Etiketlerde temel bilesen disinda bazen yan iiriinler verilmektedir. Laktoz veya galaktoz
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katki maddesi veya koruyucu madde olarak besinlere eklenebilmektedir. Bu sebeple ailelerin
ayrintili igerik bilgisine ihtiyact vardir. Poliklinik takipleri sirasinda ailelere hem diyet hem
etiket okuma egitimi verilerek daha bilingli hala getirilmesi ve hastalarin yasam kalitesinin

arttirtlabilmesi hedeflenmektedir.

Galaktozemili hastalar diyet tedavisi yaklasimindan bagimsiz olarak, hala kemik
mineral yogunlugunda azalma, birincil yumurtalik yetmezligi ve zihinsel engellilik gibi uzun
vadeli komplikasyonlar gelistirme riski altindadir’. Klasik galaktozeminin uzun vadeli
komplikasyonlarin1 6nlemeyi ve smirlandirmayr amaglayan tedavi stratejileri halen
geligtirilmektedir. Erken miidahale ile galaktozemi tanili hastalarin sosyal yeterlilik
egitimleri almalari, dil konusma terapisi egitimi almalar1 gelecek nesiller i¢in daha iyi
sonuglara yol agabilir. Bu sebeple erken miidahaleyi kagirmamak igin galaktozemili
hastalarin gelisimsel gecikmeler acgisindan takibi ¢ok Onemlidir. Hastalarin yasam
kalitelerinin degerlendirilmesi 6zellikle psikososyal saglik puanlari bu anlamda yol gosterici

olabilir.

Etkin tedavinin diyet yonetimi ve diyete uyum oldugu kronik hastaliga sahip
bireylerin ve ebeveynlerinin hastalik ve tedavi ile ilgili bilgi sahibi olmasi ¢ok Snemlidir
ancak diyete ve tedaviye uyum agisindan diisiiniildiiglinde birgok faktoriin etkili oldugu ve

bilgi sahibi olmanin tek basina yeterli olmayacagini diisiindiiren ¢alismalar mevcuttur ',
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6. SONUC VE ONERILER

Calismada; galaktozemili hastalarin ailelerinin hastalik ve etiket bilgi diizeyinin
cocuklarin beslenme durumlart ve yasam kaliteleri ile iliskisi degerlendirilmistir. Bu

calismadan elde edilen sonuclar ve Oneriler 6zetlenmektedir.

6.1. Sonuclar

1. Galaktozemi tanili hastalarin ailelerinin bilgi diizeyini 6lgen ve c¢ocuklarin
beslenme durumlar1 ve yasam kaliteleri ile iliskisini degerlendiren ilk ¢aligmadr.

2. Katilimeilarin %55,9°’u (19) kadin ve %44,1°’1 (15) erkek hastadir ve yas
ortalamalar1 9,86+5,37 yildir.

3. Katilimecilarin %67,6’sinda ebeveynler arasinda akrabalik iliskisi bulundugu
tespit edilirken, %38,2’sinde galaktozemili kardes Gykiisii saptanmistir.

4. Ebeveynlerin egitim durumlar incelendiginde anne ve babalarin %58,8 ile en ¢ok
ilkokul mezunu olduklar1 goriilmiistiir.

5. Ebeveynlerin %61,8’inin galaktozemi tanili tek ¢ocugu bulunurken %23,5’inin
iki, %14,7’sinin ise galaktozemi tanili 3 ¢ocuga sahip oldugu goriilmiistiir.

6. Arastirmaya katilan hastalarin agirlik Z-skorlar1 ortalamasi 2-3 yag arasi
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

-0,64+1,02, 4-6 yas -1,41+0,77, 7-10 yas -1,09+0,99 olarak bulunmustur.
Hastalarin %17,6’s1 normal aralikta, %29,4’1i zayif ve %2,9°u ¢cok zayiftir.
Aragtirmaya katilan hastalarin boy uzunlugu Z-skorlar1 ortalamasinin 2-3 yas
arasi -1,17+0,55, 4-6 yas -1,324+0,30, 7-10 yas -0,75+1,31, 11-14 yas -3,82+0,92,
15-17 yas ise -1,21+1,16 oldugu goriilmiistiir. Hastalarin %32,4’i normal aralikta,
%41,2’si kisa, %23,5’1 ¢ok kisa(bodur) ve %2,9’u ise uzundur.

Arastirmaya katilan hastalarm BKI Z-skorlar1 ortalamasi 11-14 yas arasi -
1,76+1,47, 15-17 yas aras1 ise -0,62+2,0 olarak hesaplanmistir. Hastalarin
%20,6’smin normal aralikta, %5,9’unun zayif ve %17,6’sinin ¢ok zayif oldugu
gorillmiistiir.

Arastirmaya katilan hastalarin bel ¢evresi ortalamasi 2-3 yas aras1 48,5+2,0 cm,
4-6 yas 41,0£14,91 cm, 7-10 yas 57,11£2,40 cm, 11-14 yas 60,07+8,62 cm, 15-17
yas ise 72,95+8,78 cm hesaplanmustir.

Hastalarin bel ¢evresi/boy uzunlugu oranlarina gore siniflandirilmasinda %58,8’1
(20) normal aralikta olup, %8,8°1 (3) <0,4 oldugu i¢in, %11,8’1 (4) ise > 0,5 — <
0,6 araliginda oldugu i¢in riskli grupta yer almaktadir. Bel ¢evresi/boy uzunlugu
orani > 0,6 olan hasta bulunmamaktadir.

Arastirmaya katilan hastalarin boyun ¢evresi ortalamasi 2-3 yas aras1 25,08+1,28
cm, 4-6 yas 24,62+2,13 cm, 7-10 yas 26,55+1,58 cm, 11-14 yas 26,70+1,85 cm,
15-17 yas ise 31,90+2,78 cm bulunmustur.

Aragtirmaya katilan hastalarin iist orta kol ¢evresi ortalamasi ise 2-3 yas arasi
15,66+1,16 cm, 4-6 yas 15,50+1,08 cm, 7-10 yas 17,88+1,29 cm, 11-14 yas
19,2043,54 cm, 15-17 yas ise 25,50+3,37 cm bulunmustur.

Arastirmaya katilan hastalarin tiikettikleri ana 6giin sayis1 ortalama 2,9+0,23, ara
oglin sayist 2,3+0,90, toplam Oglin sayis1 ortalamasi ise 5,1+0,90 olarak
bulunmustur.

Arastirmaya katilan hastalarin %55,9’u ana 6gilin atlamadiklarimi belirtirken
%44,1’inin ana 6giin atlama egiliminde olduklar1 goriilmiistiir. Ogiin atlama
egiliminde olan hastalarin %23,5’inin 6gle 6giiniinii, %20,6’sinin ise kahvaltiy1
atladiklar1 gortilmiistiir.

Arastirmaya katilan hastalarin %35,3’{linilin diyete her zaman uydugu, %44,1’inin
genellikle uydugu ve %?20,6’sinin 6zel zamanlar hari¢ diyete uyduklar

goriilmiistiir.
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16.

17.

18.

19.

20.

21.

22.

23.

Arastirmaya katilan hastalarin yasla beraber diyete uyumu incelenmis olup diyete
uymayan katilimcilarin yas ortalamalari diyete uyan katilimcilara gore
istatistiksel olarak anlamli diizeyde yiiksek izlenmistir(p<0,05). Yas arttikca
diyete uyumun azaldig1 goriilmiistiir.

Cocuklarin diyetlerine uyum saglamada yasadiklar1 en onemli zorluk olarak
%61,8'1 bagkalarimin/kardeslerinin yediklerinden etkilendigini belirtmistir.
Aragtirmaya katilan hastalarin %52,9’unun formiila kullandigi, %41,7’sinin ise
kullanmadigi goriilmiistiir. Formiila kullanan hastalarin tamaminin formiilay1 su
ile tiikettigi gorilmistiir.

Arastirmaya katilan hastalarin %67,6’s1 en az bir besin takviyesi kullanirken
%32,4’linilin higbir besin takviyesi kullanmadigi goriilmiistiir. Takviye kullanan
hastalarin tamami doktor 6nerisiyle kullandiklarini belirtmistir.

Arastirmaya katilan hastalarin kullandiklarini besin takviyelerinde %58,8 ile en
fazla kullanimin D vit. Takviyesinde oldugu goriiliirken %17,6’sinin kalsiyum,
%8,8’inin demir, %?2,9’unun balik yagi ve omega 3 takviyesi kullandiklar
goriilmiistiir. Probiyotik kullanimi hi¢bir hastada goriilmemistir.

Arastirmaya katilan hastalarin  %52,9’unun  kabizlik, %14,7’sinin ishal
problemleri yasadigi goriiliirken %29,4 {iniin herhangi bir gastrointestinal sikinti
yasamadig1 goriilmiistiir.

Arastirmaya katilan hastalarin enerji alimlar1 incelendiginde 2-3 yas arasi
1217,93+63,50 kkal, 4-6 yas arast 1333,20+£86,27 kkal, 7-10 yas arasi
1673,62+197,22 kkal, 11-14 yas aras1 1713,58+275,61 kkal ve 15-17 yas arasi
1851,05+303,44 kkal enerji aldiklar1 goriilmiistiir. Ayrica hastalarin %47,1’inin
TUBER 2022 referans degerlerine gore giinliik enerji ihtiyacini karsilayamadig
gorilmiistiir.

Aragtirmaya katilan hastalarin besin alimlar1 incelendiginde karbonhidrattan
gelen enerji yiizdeleri 2-3 yasta %43,83+5,15, 4-6 yasta %46,50+14,47, 7-10
yasta%51,66+5,89, 11-14 yasta %47,40+6,10 ve 15-17 yasta %50,90+6,88 olarak
hesaplanmistir. Proteinden gelen enerji yiizdeleri 2-3 yasta %11,0+1,78, 4-6 yasta
%14,5045,56, 7-10 yasta %12,88+3,01, 11-14 yasta %11,40+0,89 ve 15-17 yasta
ise %13,0+£2,49 olarak hesaplanmistir. Yagdan gelen enerji yiizdeleri 2-3 yasta
%45,33+£5,46, 4-6 yasta %39,0+11,74, 7-10 yasta %35,44+7,79, 11-14 yasta
%41,20+6,22 ve 15-17 yasta ise %36,10+7,78 olarak hesaplanmustir.
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25.

26.
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28.

29.

30.

31.

Arastirmaya katilan hastalarin CHO alimlarmin 2-3 yas araliginda referans
araligin altinda kaldigi, 4-6, 7-10, 11-14 ve 15-17 yas araliklarinda ise referans
araliklarda oldugu gorilmiistiir. Protein alimlar1 incelendiginde tiim yas
araliklarinda referans araliklarda oldugu goriilmiistiir. Yag alimlarinin ise 2-3, 4-
6, 11-14 ve 15-17 yas araliginda referans araligin {istiinde, 7-10 yas grubunda ise
referans aralikta oldugu saptanmustir.

Aragtirmaya katilan hastalarin lif alimlan 2-3 yasta 15,91+£3,37 g, 4-6 yasta
22,62+6,0 g, 7-10 yasta 28,83+4,90 g, 11-14 yasta 26,18+7,34 g, ve 15-17 yasta
28,12+2,56 g olarak hesaplanmistir. Hastalarin %85,29°u lifi giinliik yeterli alim
diizeyinin tizerinde alirken, %14,71°1 yeterli alim diizeyini karsilayamamuistir.
Arastirmaya katilan hastalarda laktoz alimlar1 4-6 yasta 0,05+0,10 g, 7-10 yasta
0,03£0,10 g, 11-14 yasta 0,96+2,14 g ve 15-17 yasta 28,12+2,56 g olarak
hesaplanmistir. 2-3 yas araliginda laktoz alimi goriilmemistir. Galaktoz alimlari
incelendiginde ise 2-3 yas, 7-10 yas, 11-14 yas ve 15-17 yasta galaktoz alimlar
goriilmemistir. 4-6 yas araliginda ise 0,02+0,05 g olarak hesaplanmistir.
Arastirmaya katilan hastalarda kalsiyum aliminin 2-3 yasta 373,28+92,50 mg, 4-
6 yasta 362,47+150,39 mg, 7-10 yasta 375,22+118,66, 11-14 yasta 366,0+124,40
mg ve 15-17 yasta 336,04+95,79 mg oldugu goriilmiistiir. Hastalarin %94,12’sinin
ginlik alim diizeyini karsilayamadigi sadece 9%5,88’inin karsilayabildigi
gorilmiistiir.

Fosfor alimlar 2-3 yasta 666,0+£126,97 mg, 4-6 yasta 794,65+148,0 mg, 7-10 yasta
053,44+167,38 mg, 11-14 vyasta 918,56+109,69 mg ve 15-17 vyasta
1046,71+155,37 mg olarak hesaplanmistir. Fosfor alimlarmin katilimcilarin
tiimiinde giinliik alim diizeyinin lizerinde oldugu goriilmiistiir.

Magnezyum alimlar 2-3 yasta 150,51+£26,35 mg, 4-6 yasta 231,75+61,93 mg, 7-
10 yasta 241,76£21,02 mg, 11-14 yasta 233,46+46,61 mg ve 15-17 yasta
251,16+38,34 mg olarak hesaplanmistir. Hastalarin %64,71°1 glinliik alim diizeyi
altinda alirken, %35,29 unun giinliik alim diizeyi iistiinde aldig1 goriilmiistiir.
B12 alimlar1 2-3 yasta 1,13+1,11 mcg, 4-6 yasta 1,87+1,49 mcg, 7-10 yasta
1,9£1,48, 11-14 yasta 2,92+1,01 mcg ve 15-17 yasta 3,75+1,83 mcg olarak
hesaplanmistir. Hastalarin  %64,71°1 giinlik alim diizeyi altinda alirken,
%35,29’unun giinliikk alim diizeyi iistiinde aldig1 goriilmiistiir.

Riboflavin alimlarinin 2-3 yasta 0,96+0,32 mg, 4-6 yasta 0,82+0,17 mg, 7-10 yasta
1,10+0,25 mg, 11-14 yasta 0,92+0,21 mg ve 15-17 yasta ise 1,04+0,26 mg oldugu
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goriilmistiir. Riboflavin alimlar1 incelendiginde %67,65’inin gilinlik alim
diizeyinin altinda, %32,35’inin ise glinlik alim diizeyinin dstiinde aldig1
gorilmistiir.

Demir alimlart 2-3 yasta 7,78+1,70 mg, 4-6 yasta 9,05+1,47 mg, 7-10 yasta
10,56+1,56 mg, 11-14 yasta 10,26+2,37 mg ve 15-17 yasta ise 11,38+1,47 mg’dir.
Hastalarin %41,18’inin gilinliik alim diizeyinin altinda aldig1 %58,82’nin ise
giinliik alim diizeyinin iistiinde aldig1 goriilmustiir.

Cinko alimlar ise 2-3 yasta 4,36+2,10 mg, 4-6 yasta 6,82+3,11 mg, 7-10 yasta
7,11£1,75 mg, 11-14 yasta 8,84+1,54 mg ve 15-17 yasta ise 9,56+2,0 mg olarak
hesaplanmistir. Hastalarin %76,47°si ¢inkoyu yeterli alim diizeyinin altinda
alirken, %23,53’1 yeterli alim diizeyinin iistiinde almistr.

Arastirmaya katilan hastalarin formiila kullanim durumuna gore besin 6gesi
alimlar1 incelenmis olup formiila kullanan hastalarda kullanmayanlara gore
kalsiyum alimlarinin anlamli derecede yiiksek oldugu saptanmistir(p<0.05). Lif,
fosfor, magnezyum, riboflavin, B12, ¢inko ve demir alimlarinda ise formiila
kullanan ve  kullanmayan  gruplar arasinda anlamli  bir iliski
bulunamamistir(p>0.05).

Ailelerin %58,8’1 galaktozeminin kalitsal bir hastalik oldugunu bilirken,
%14,7’s1 bir tiir siir alerjisi oldugunu, %26,5°1 ise hastaligin nedenini bilmedigini
ifade etmistir.

Katilimcilarin  timii (%100) galaktozemide karaciger sorunlar1 yasandigini
belirtirken, %17,6’s1 bobrek sorunlari, %52,9’u bliylime gelisme geriligi ve
%41,2’si ise dil gelisim sorunlar1 yaganabilecegini belirtmistir.

Ailelerin tamami (%100) diyete dogumdan hemen sonra baglanmasi gerektigini
bilirken, %97,1°1 ise hastaligin tek tedavisinin diyet yonetimi oldugunu, %2,9’u
ise tedaviyi bilmedigini ifade etmistir.

Ailelerin %91,2’s1 diyetteki en onemli kuralin siit grubu besinleri diyetten
cikarmak oldugunu, %38,8’1 ise siit, et ve kurubaklagilleri diyetten ¢ikarmak
oldugunu ifade etmistir.

Katilimcilarin tamami (%100) hastalara anne siitii verilemeyecegini, diyette
peynir tiiketiminin yasak oldugunu ve galaktoz igerigi en yiliksek besinin 1 ¢ay
bardag siit oldugunu ifade etmistir.

Ailelerin %91,2’si1 diyette sakatat tiiketilemeyecegini, %2,9’u tiiketilebilecegini,

%35,9’u 1se bilmedigini ifade etmistir.
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Ailelerin %44,1°1 diyette laktozsuz iirlinlerin yasak oldugunu, %17,6’s1 serbest
oldugunu ve %38,2’si ise bilmediklerini dile getirmistir.

Galaktozemi hastaliginda hangi siitiin tiliketilebilir olduguna %73,25’1
bilmiyorum cevabi, %23,5°1 ise badem siitii cevabin1 vermistir.

Ailelerin  %76,5’1 lriin sarin alirken etiket okudugunu, %23,5’1 etikete
bakmadigimi ifade etmistir. Etiket okuyanlar arasinda %67,6’sinin tiriin hakkinda
bilgi verdigi icin etiket okudugu, %5,9’unun yeni bir iirlin ise okudugu,
%5,9’unun ise her zaman etiket okudugu saptanmistir. Etiket okumayanlarin
%17,6’s1 bilgilerini anlamadig1 i¢in okumadigini, %2,9’u ise ne aldigini bildigi
icin okumasina gerek olmadigini ifade etmistir.

En ¢ok hangi durumlarda etiket okuduklarina ailelerin %52,9°u diyetindeki
yasakli igeriklere bakacagi zaman, %2,9’u ilk kez satin alacagi zaman, %23,5’1
ise satin aldig1 kisinin igeriktekilerden birine alerjisi olabilecegi durumlarda
okudugunu belirtmistir.

Ailelerin hazir paketli bir {iriin alirken etikette kazein yazan bir iiriinii tiiketip
tilkketemeyeceklerine %88,2’si bilmiyorum derken, %11,8’ise hayir demistir.
Etikette “’kalsiyum kazeinat” bulunmasi durumunda %94,2’si bilmiyorum
derken, %2,9°u tiiketemeyecegini, %2,9’u ise tiiketebileceklerini ifade etmistir.
Ailelere onlara yonelik hazirlanmis ad1 ve markasi ¢ikarilarak 3 adet hazir paketli
tiriin etiketi gosterilmis ve cocugu icin hangisinin uygun oldugu sorulmustur.
Ailelerin %35,3 1 bilmedigini ifade ederken, %47,1°1 dogru, %17,6’s1 ise yanlis
cevab1 vermistir.

Tiim bu veriler goz oniline alindiginda ailelerin hastalik, diyet ve etiketle ilgili
toplamda 17 tane direk bilgi 6l¢en sorulara verdikleri ortalama dogru cevap sayist
11,21£2,13, yanhs cevap sayist 1,00£1,18 ve bilmiyorum cevabi sayisi
4,7942,32 dir.

Galaktozemi hastaliginda hangi siitiin kullanilabilecegi, etikette kazein veya
kalsiyum kazeinat olan iirlinlerin tiiketilip tiikketilemeyecegi en ¢ok bilmiyorum
cevabr verilen sorulardir. Galaktozun ne oldugu ve galaktozemili hastalarin
laktozsuz iirtinleri tiikketip tilketemeyecegi ise en ¢cok yanlis cevap verilen sorular
olmustur.

Ailelerin bilgi diizeyleri ile ¢ocuklarin diyete uyumlar1 arasindaki iligki
incelenmis olup bilgi diizeyleri daha yiliksek dedigimiz dogru cevap sayisi fazla

olan ailelerin diyete uyumu dogru cevap sayisi az olan ailelere kiyasla istatistiksel
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olarak anlamli diizeyde yiiksek bulunmustur(p<0,05). Ailenin bilgi diizeyi
arttikca diyete uyum da daha fazladir.

Yasam kalitesi Olgek skorlar1 incelendiginde ¢ocuklarin fiziksel saglik toplam
puani (FSTP) ortalamasi1 56,07+15,13, psikososyal saglik toplam puan1 (PSTP)
ortalamasi 56,87+8,95 ve dlgek toplam puanlar1 (OTP) ortalamas1 56,62+10,56
bulunmustur. Ebeveynlerin fiziksel saglik toplam puani ortalamasi 61,91+20,78,
psikososyal saglik toplam puani 63,52+18,81ve 6l¢ek toplam puanlari ortalamasi
62,80+18,90 olarak bulunmustur.

Calismamizda ¢ocuklarin yasam kalitesi 6l¢ek skorlarinin tiim alt basliklarinda
saglikli ¢ocuk skorlarinin altinda kaldig1 goriilmiistiir.

Cocuklarin yasam kalitesi 0l¢ek skorlari ile ebeveynlerin yasam kalitesi 6lgek
skorlar1 arasinda pozitif yonlii giiclii bir iliski bulunmustur(p<0,05).

Hastalarin cinsiyete gore yasam kalitesi 6l¢ek skorlari incelenmis ve cocuk FSTP,
OTP ve ebeveyn FSTP, OTP arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark
bulunmustur(p<0,05). Tiim bu gruplarda erkeklerin yasam kalitesi kadin
bireylere gore daha yiiksek bulunmustur.

Yas ve yasam kalitesi Olgek skorlar1 arasindaki iliski incelenmis ve ebeveyn
FSTP, ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP skorlar1 arasinda giiclii derecede negatif
yonlii bir iliski bulunmustur(p<0,01). Yas arttik¢a ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP
skorlar1 azalmaktadir.

Hastalarin yasam kalitesi skorlar1 ve antropometrik dlgiimleri arasindaki iligki
incelenmis ve ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP skorlar1 boy uzunlugu ve viicut
agirhigr ile negatif yonlii giiclii bir iligki gostermistir(p<0,01). Viicut agirligt ve
boy uzunlugu arttikca ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP skorlar1 azalmaktadir. Bunun
yasa bagli olabilecegi diisiiniilmiistiir. Ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP skorlar ile
BKI arasinda anlamli bir iliski bulunamamustir.

Cocuk FSTP, PSTP ve OTP skorlarinin boy uzunlugu, BKI ve viicut agirhig ile
arasinda anlaml bir iligki bulunamamastir.

Hastalarin yasa gore boy uzunluklari incelendiginde ¢ok uzun kategorisine giren
hasta bulunmamustir. Kisa ve ¢ok kisa boylu hastalar ile normal boy araligindaki
hastalar arasinda yasam kalitesi 6l¢ek skorlar1 degerlendirilmistir. Kisa boya
sahip hastalarin Ebeveyn FSTP, PSTP ve OTP puanlar1 normal boya sahip

bireylere gore anlamli 6l¢iide diisiik bulunmustur(p<0,05).
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Hastalarin besin destegi ve formiila kullanim durumlart ile yasam kalitesi 6lgek
skorlar1 kiyaslanmistir. Besin destegi kullanan ve kullanmayan hastalar arasinda
yasam kalitesi 6l¢ek skorlar1 agisindan anlamli bir fark bulunamamustir. Formiila
kullanan ve kullanmayan hastalar arasinda yasam kalitesi 6l¢ek skorlar1 agisindan
anlamli bir fark bulunamamustir.

Hastalarin diyete uyumlari ile yasam kalitesi 6l¢ek skorlart arasinda anlamli bir
iliski bulunmustur(p<0,05). Diyete her zaman uyan grubun ebeveyn PSTP
skorlar1 uymayan gruba gore anlamli 6l¢iide yiiksek bulunmustur.

Hastalarin 6giinlerini diizenli tiiketip tiikketmemeleri ile yasam kalitesi dlgek
skorlar1 arasindaki iliski incelenmistir. Ana 6giin atlamayip diizenli beslenen
hastalarin ebeveyn PSTP puanlari ana 6giin atlayan gruba goére anlamli derecede
yiiksek bulunmustur(p<0,05).

Ailelerin bilgi 6lgen sorulara verdikleri cevap sayilari ile iligskilendirdigimiz bilgi
diizeyleri ve yasam kalitesi Olgek skorlari arasindaki iliskiye bakilmis olup
verilen dogru cevap sayilari ile yasam kalitesi 6l¢ek skorlari arasinda anlamli bir
iliski bulunamamustir.

Yanlis cevap sayilari ile ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP arasinda negatif yonlii
istatistiksel olarak anlamli bir iliski bulunmustur(p<0,05). Ailelerin verdikleri
yanlis cevap saysi arttikga ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP skorlarinin azaldig
gorilmiistiir.

Ailelerin verdikleri bilmiyorum cevap sayilari ile ebeveyn FSTP, ebeveyn PSTP
ve ebeveyn OTP skorlar1 arasinda negatif yonlii istatistiksel olarak anlaml1 bir
iliski saptanmistir(p<0,05). Sorulara verilen bilmiyorum cevabi arttik¢a ebeveyn
FSTP, ebeveyn PSTP ve ebeveyn OTP skorlarinin azaldig1 goriilmiistiir.
Bilmiyorum cevabi ile dogru cevap arasinda negatif yonlii ¢ok giiclii bir iligki
bulunmustur(p<0,01). Bilmiyorum cevap sayist arttikca dogru cevap sayisi
azalmistir. Bilmiyorum cevap sayisi ile yanlis cevap sayilar1 arasinda ise negatif
yonlii giiclii bir iliski bulunmustur(p<0,05). Bilmiyorum cevabr arttik¢a yanlis
cevap sayilart da azalmistir.

Sonug olarak ilk defa galaktozemili hastalar ve aileleri lizerinde beslenme, diyet
yonetimi, etiket ve yasam kalitesi ile ilgili bir ¢alisma yapilmistir. Calismamizda
elde ettigimiz sonuglar dogrultusunda ailelerin bilgi diizeylerinin artmasi

cocuklarin beslenme durumlarini ve yagsam kalitelerini iyilestirmektedir.
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6.2.

Oneriler

Galaktozemi hastalifi  galaktoz metabolizmasindaki ¢esitli  enzimlerin
eksikliklerinden kaynaklanan otozomal resesif gegigli bir karbonhidrat
metabolizmas1 bozuklugudur. Patofizyolojisinin ¢esitliligi nedeniyle kendine
0zgii tibbi tedavi ve beslenme uygulamalarina sahiptir. Ebeveynlerin dogru bilgi
ve uygulamalara erisimini saglamak icin galaktozemi tedavisinde ¢ocuk
metabolizma uzmani ve beslenme uzmaninin yer aldigi multidisipliner bir ekibe
gereksinim vardir.

Diyetisyenlerin galaktozemi tanili c¢ocuklarin tibbi beslenme tedavisi
uygulamalarinin merkezinde yer almasi ¢ocuklarda malniitrisyon gibi yetersiz
enerji alimmma veya obezite gibi fazla enerji alimina engel olabilmektedir.
Hastalarin diyete uyumlarinin takibi ve diyette ¢esitlilik saglanmasi agisindan
¢ok 6nemlidir.

Kalitsal metabolik hastaliklarda malniitrisyon, obezite ve bodurluk gibi
durumlarin erken saptanmasi igin antropometrik Ol¢iimler son derecede
onemlidir. Hastalarin her poliklinik kontroliinde Sl¢iimlerinin alinmasi ve ayni
bliylime egrisinde degerlendirilmesi hastalarin takibi ag¢isindan Onemlidir.
Galaktozemi hastalarinin da bu konuda uzman diyetisyenler tarafindan diizenli

takibi yapilmalidir.

. Ailelerin bilgi diizeyinin diyete uyum ve hastaligin metabolik kontrolii ile iliskili

oldugu bilinmektedir. Ailelerin hastalik, diyet yonetimi ve etiket okuma ile ilgili
bilgi diizeyinin artmasi ayni zamanda c¢ocuklarin yasam kalitelerini de
arttirabilecektir. Ailelere bu konuda uzman bir diyetisyen tarafindan diyet egitimi
verilirken etiket okuma egitimi de verilmeli, icerik bilgisine sahip olmalar
saglanmalidir. Gerekirse Ornek besin etiketleri lizerinden gorsel anlatim

saglanmalidir.

. Hastalara verilen diyetler sadece besin ve yasaklar1 lizerinden olmamal,

etiketteki yasaklar ve serbestler de diyet listelerinde yerini almalidir.
Diyette c¢esitliligin artmas1 ve ailelerin alternatifler konusunda bilinglendirilmesi
cocuklarin besin 0gesi eksikliklerini azaltabilecek, hastaligin metabolik

kontroliini arttirabilecektir.
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7. Yapilacak yeni ¢aligmalarla bu konuda bir strateji olusturularak hastaligin seyrini
dogrudan veya dolayli olarak etkileyecek bilgi eksiklikleri giderilerek hastalarin
yasam kalitesi arttirilabilecektir.

8. Galaktozemide galaktoz kisitlamasina iligkin hala bir fikir birligi olmamakla
beraber son ¢alismalar endojen tiretim kaynakli galaktoz miktar1 diisiiniildiigtinde
diyetteki bircok yasagin serbest hala getirilebilecegini gostermektedir. Kisa
vadede olumsuz sonuglar gériilmemesine ragmen bu konuda yapilacak uzun

vadeli ¢alismalara ihtiya¢ duyulmaktadir.

6.3. Arastirmanin simirhhiklar:

e Arastirmamiz nadir goriilen bir hastalik {izerine oldugu i¢in hasta sayimiz kisitl
olmustur.
e Ulkemizde yasanan deprem felaketi nedeniyle arastirma olmas1 gerekenden daha

gec baslamis ve takipli hasta sayimiz azalmistir.
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EKLER

EKI1. Etik Kurul Karari

1.
HASAN KALYONCU UNIVERSITESI
Saghk Bilimleri
Girisimsel Olmayan Arastirmalar Etik Kurul Karar

Karar No :2023/37
Karar Tarihi : 31.3.2023

Saym Ayse UNLU,

“Galaktozemili Cocuk ve Ergenlerde Ailenin Hastabk ve Besin Etiketi Okuma
Bilgilerinin Cocuklarin Beslenme Durumlari ve Yasam Kalitesi ile iliskisi” konulu
¢alismanizin girisimsel olmayan arastirmalar etik kurul karari uyarinca uygun olduguna;

Oy birligi ile karar verilmistir.
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EK2. Kurum izni

Arastirma Izni Dilekgesi

13.03.2023

Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar: ve Beslenme Bilim Dali’na

Hasan Kalyoncu Universitesi Beslenme ve Diyetetik boliimii yiiksek lisans
ogrencisiyim. ‘’Galaktozemili Cocuk ve Ergenlerde Ailenin Hastalik ve Besin Etiketi
Okuma Bilgilerinin Cocuklarm Beslenme Durumlari ve Yasam Kalitesi ile Iligkisi”
konusunda Cukurova Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dali’nda
yiiriitecek oldugum tez calismasi i¢cin kurumunuzda takipli Galaktozemi tanili gontlli

hastalar ile ¢alismak i¢in izninizi talep ediyorum.

Geregini bilgilerinize arz ederim.
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Dyt. Sema Uveyik

TOPLANTI SAYISI KARAR SAYISI TOPLANTI TARIHI

2 2 14,03.2023

Cocuk Metabolizma Hastaliklari ve Beslenme Bilim Dali Akademik Kurulu Olagan
Toplantisi, asagida belirtilen giindem ile 14.03.2023 tarihinde saat 15:00’te Prof. Dr. H.
Neslihan ONENLI MUNGAN baskanhginda, Bilim Dali Baskanhif odasi’nda yaptigs
toplantida giindem maddeleri goriisiildiikten sonra asagidaki kararlar alinmistir.

Giindem:
2- Diyetisyen Sema Uveyik’in Yiiksek Lisans Tezi Hk.

Karar No 2) Cukurova Universitesi Hastanesi biinyesinde Cocuk Beslenme ve Diyet
biriminde ¢alisan Sema Uveyik’in ‘Galaktozemili ¢ocuk ve ergenlerde ailenin hastalik ve
besin etiketi okuma bilgilerinin gocuklarin beslenme durumlan ve yasam Kalitesi ile iligkisi’
konulu yiiksek lisans tez galigmasinin Cocuk Metabolizma Polikliniginde Galaktozemi tanisi
ile takip edilen hastalarda yiiriitiilmesinin uygun olduguna oy birligi ile karar verilmistir.
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EK3. Veri Toplama ve Goniilliileri Bilgilendirme Formu

GONULLULERI BILGILENDIRME VE OLUR (RIZA) FORMU

Sayin katilimci,

Ben Diyetisyen Sema UVEYIK, Cukurova Universitesi Hastanesi Pediatrik Metabolizma
Polikliniginde takipli Galaktozemili hastalarin ailelerinin bilgi diizeyini 6l¢mek ve bunun ¢ocuklarin
beslenme durumu, yagsam kalitesi {izerine etkisini incelemek amaciyla bir anket ¢caligmas1 yapiyoruz.
Bu yiizden Galaktozemi tanili ¢ocuk ve ergenlerin ailelerine ve goniillii bireylere anketimizdeki
sorular1 yoneltmek istiyoruz. Bu arastirma ile yeni bilgiler 6grenmek ve bilime katkida bulunmak

icin bize bir 151k tutmus olacaksiniz. Bu arastirmaya katilmanizi istiyor ve dneriyoruz.

Bu arastirmaya katilacak olursaniz size ve cocugunuza yaklasik 10-15 dakika siiren bir anket formu
uygulayacagiz. Bu anket sizin ve cocugunuzun genel bilgileri, gocugunuzun beslenme aligkanliklari,
sizin hastalik ve besin etiketi okuma bilgilerinizle ilgilidir. Bu aragtirmanin sonunda 2-18 yas arasi
Galaktozemi tanili hastalarin ailelerinin hastalik bilgi diizeyleri, besin etiketi okuma bilgileri ile

cocuklarin beslenme durumlari ve yasam kalitesi arasindaki iligkiyi inceleyecegiz.

Antropometrik Olglimler arastirmaci tarafindan yapilacaktir. Hastalarin boy wuzunlugu,
katilimeilarin ayaklariin birlesik olmasina, ayaklarinda ayakkabi veya terlik olmamasina ve bas
Frankfort diizlemde (goz ve kulak kepgesi iistii ayni hizada ve yere paralel bakis) olmalarina dikkat
edilerek 6l¢iim yapilacaktir. Kullanilan boy 6lgerdeki (stadiyometre) deger cm cinsinden ankete kayit
edilecektir. Boyun ¢evresi, kollar yanda, ayaklar yan yana ve dik durarak boynun omuz bdlgesinden
larinksin hemen altindan Glgiilecektir. Bel ¢evresi 6l¢liimii yapilirken, bireyin ince giysilerle olmasi,
dik pozisyonda ve viicut agirlig1 iki ayaga esit dagitilmis olarak durmasi saglanip, bireyin normal
nefes alip vermesi istenerek, en alttaki kaburga kemigi ile iliak kemik aras1 uzunluk 6l¢iiliip, orta

noktadan gegen cevresi yere paralel sekilde esnemeyen mezura ile yapilacaktir. Ust orta kol cevresini
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6lemek icin kol dirsekten 90 derece fleksiyona getirilecek, akromion (omuz) ve olekranon (dirsek)
cikintilar1 arast mesafenin tam orta noktasi isaretlendikten sonra kol nétral pozisyona getirilerek
esnemeyen mezura ile bu noktadan kolun cevresi dlciilecektir. Viicut agirligr igin hastadan kalin
giysileri (palto, ceket, kazak), ceplerde bulunan egyalar1 ve ayakkabilar1 ¢ikarmasi istenecek, viicut
agirhigimin iki ayaga dengeli dagiliminin saglanmasina dikkat edilerek 0,1 kg duyarhilik ile 6l¢iim

yapilacaktir.

Bu ¢aligmaya katilmak tamamen géniilliiliik esasina dayanmaktadir. Calismanin amacina ulasmasi
icin sizden beklenen, biitiin sorular1 eksiksiz, kimsenin baskist veya telkini altinda olmadan, size en
uygun gelen cevaplar igtenlikle verecek sekilde cevaplamanizdir. Bu formu okuyup onaylamaniz,
arastirmaya katilmayi kabul ettiginiz anlamima gelecektir. Ancak, ¢alismaya katilmama veya
katildiktan sonra herhangi bir anda ¢alismay1 birakma hakkina da sahipsiniz. Bu ¢alismadan elde
edilecek bilgiler tamamen arastirma amaci ile kullanilacak olup kisisel bilgileriniz gizli tutulacaktir;

ancak verileriniz yayin amaci ile kullanilabilir.

YUKARIDAKI BILGILERI OKUDUM, BUNLAR HAKKINDA BANA YAZILI VE SOZLU
ACIKLAMA YAPILDI. BU KOSULLARDA SOZ KONUSU ARASTIRMAYA KENDIi
RIZAMLA, HICBiR BASKI VE ZORLAMA OLMAKSIZIN KATILMAYI KABUL
EDiYORUM.

Goniilliiniin Adi Soyadi imzas1 Tarih

Arastirma hakkindaki yukaridaki ve istenen diger bilgiler katilimciya tarafimdan agiklanmis ve yazili

onami alinmigtir.

Arastirmacinin Adi-Soyadi imzas1 Tarih:
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SEMA UVEYIK

Telefon:

e-mail:

ARASTIRMANIN ADI

Galaktozemili Cocuk ve Ergenlerde Ailenin Hastalik ve Besin Etiketi Okuma Bilgilerinin

Cocuklarin Beslenme Durumlari ve Yasam Kalitesi ile fliskisi

Sayin katihmel,

Elinizdeki anket Hasan Kalyoncu Universitesi Lisansiistii Egitim Enstitiisii Beslenme ve
Diyetetik yiiksek lisans programinda; “Galaktozemili Cocuk ve Ergenlerde Ailenin Hastalik ve
Besin Etiketi Okuma Bilgilerinin Cocuklarin Beslenme Durumlari ve Yasam Kalitesi Ile Tliskisi”
iizerine planlanmis bir ¢alismaya aittir. Elde edilen bilgiler yalmizca arastirmaci tarafindan
akademik arastirma amach kullanmilacak ve kesinlikle paylasilmayacaktir. Katihmcilarin tiim

bilgileri kesinlikle gizli tutulacaktir. Katkilariniz i¢cin tesekkiir ederiz.

1.COCUK VE AILE iLE ILGILI GENEL BILGILER ( Sorular aileye yoneltilecektir.)
1. Cocugun Yast (yil) : ............
2. Cocugun Cinsiyeti : 1.Erkek () 2.Kadin ()
3. Ailede gocuk sayist: ................
4. Ailenin kaginci ¢ocugu : 1. 2. 3. 4, Diger(.....)
5. Anne-baba egitim durumu :

Anne Baba

1.Okuryazar degil )

2.0kuryazar

(
(
3.1lkokul mezunu (
4.Lise mezunu (

(

NN

()
()
()
(G
5.Yiiksekokul/Universite mezunu ()

6.Mezuniyet sonrasi () ()
6. Anne ve babanin yasi (y1l) : Baba(yil): Anne(yil):
7. Anne ile baba arasinda akrabalik durumu :

1.Hayir yok () 2.Evetvar( )
8. Ailede Galaktozemi tanisi almis baska cocuk var m ?
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1.Haywr yok () 2.Evetvar( )
Yanitimz ’Evet var” ise ;
9. Galaktozemi tanisi almis toplam cocuk sayist: .............

10. Aile gelir durumunuzu nasil tanimlarsiniz?
1.Gelir giderden diisiik
2.Gelir gidere esit
3.Gelir giderden fazla
11. Doktor tarafindan tanis1 konulmus herhangi bir hastahgimz var m ?
1. Hayir 2. Evet
Yanitimz “’Evet” ise
12. Hastah@mmz nedir? .........................
2. BESLENME ALISKANLIKLARI iLE iLGiLi BILGILER
13. Cocugunuz giinde kac¢ 6giin yemek yiyor ?
Ana Ogiin: ....... Ara Ogiin: ........
14. Ana 6giin (kahvalti, 68le, aksam) atlar nu ?
1. Hayir 2. Evet
Yamitimiz ’Evet” ise;
15. Hangi 6giinii athyor ?
1. Kahvalt1 2. Ogle 3. Aksam
16. Cocugunuz diyete uyuyor mu?
1.Her zaman
2.Genellikle
3.0zel zamanlar harig
3.Bazen (Neden.............. )
4.Uygulamiyor (Neden............ )
17. Cocugunuz diyete uymuyor ise nedeni nedir?
1.Anne-baba hastaliga inanmiyor/kabullenmiyor
2.Aile biiyiikleri hastaliga inanmiyor/kabullenmiyor
3.Baska ¢ocuklarin/kardeslerinin yediklerinden yemek istiyor
4. Bilgi yetersizligi (yasaklari/serbestleri bilmiyor)
5.Diyette ¢esitlilik az

6.DIZer (cvvineeriiiiieeeeenn, )
18. Su anda kullanilan 6zel bir iiriin (formiila) var m?
1. Hayrr 2. Evet

19. Formiila genellikle nasil kullaniliyor?
1-Sadece su ile hazirlaniyor
2-Su, nigasta, seker karisimi ile hazirlaniyor
3-Yemeklerin i¢ine karistiriliyor

4-Meyve sularinin igine karigtirilarak kullaniliyor

20. Besin destegi (vitamin, mineral gibi) kullaniyor mu?
1. Hayir 2. Evet
Yanit ¢° Evet” ise;

21. Hangi destegi kullaniyor ?

1. Multivitamin/mineral 6. Omega-3
2. Demir 7. Balik yagi
3. Cinko 8. Bitkisel destek
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4. Kalsiyum 9. Diger(yaziniz): .................
5. D vitamini
22. Probiyotik destegi kullanmiyor mu ?

1. Hayir 2. Evet “Evet” ise lirliniin ad1: ............
23. Kim o6nerdi ?

1. Doktor 2. Diyetisyen 3. Aile
24. Giinde kac kere tuvalete ¢ikar ? .............

3. AILELERE YONELIK HASTALIK -BiLGi DUZEYINi OLCEN SORULAR
25. Galaktozemi hastahginin nedeni nedir?

1- Kalitsal metabolik bir hastaliktir

2-Baska bir hastaliga bagli olarak gelisir

3-Bir tiir siit alerjisidir

4-Bilmiyorum

26. Galaktozemili bir hastanin tedavi edilmemesi asagidakilerden hangilerine neden olur? (Birden
fazla secenek isaretleyebilirsiniz.)

1-Karaciger sorunlari olur
2-Bobrek ile ilgili sorunlar olur
3-Biiyiime gelisme geriligi olur
4-Dil gelisim sorunlar1 olur
5-Bir sey olmaz
27. Galaktozeminin tedavisi nasil olmahdir?
1-Tedavisi yoktur
2-Tek tedavisi ilagtir
3-Tek tedavisi diyettir

4-Bilmiyorum

28. Galaktoz nedir?
1- Karbonhidrattir
2- Proteindir
3-Yagdir
4-Vitamindir
5-Bilmiyorum
29. Galaktozemi hastaliginda diyete ne zaman baslanmalidir?
1- Dogumdan hemen sonra
2- Dogumdan 6 ay sonra(ek besine gecildiginde)
3- Dogumdan 1 y1l sonra
4-Dogumdan 3 yil sonra
5-Dogumdan 5 y1l sonra
30. Galaktozemili ¢cocuklarin diyetlerinde uymalar1 gereken en 6nemli kural nedir?
1-Siit, et, kurubaklagil grubu besinleri fazla tiikketmemek
2-Kurubaklagilleri fazla tiiketmek
3-Siit grubu besinleri fazla tiikketmek
4-Et grubu besinleri fazla tiketmemek
5-Siit grubu besinleri diyetten ¢ikarmak
31. Galaktozemide diyete uyulmamasi asagidakilerden hangilerine neden olur?
(Birden fazla se¢enek isaretleyebilirsiniz.)
1-Kilo alamaz

100



2-Kan sekeri diiser
3-Zeka sorunlari olur
4-Karaciger yetmezligi olur
5-Bir sey olmaz
32. Asagidaki besinlerden hangisinin galaktoz icerigi en yiiksektir?
1- 1 ¢ay bardag siit
2- 2 dilim ekmek
3- 4 yemek kasi1g1 kurubaklagil
4- 50 gram seker
5- 10 gram tereyag
33. Galaktozemi hastaliginda asagidaki besinlerden hangisi serbestce tiiketilebilir?
1-Sebzeler
2-Siit {irlinleri
3-Meyve
4-Kuru baklagiller
34. Galaktozemili hastalar anne siitii alabilir mi ?
1.Hayir 2.Evet 3.Bilmiyorum
35. Galaktozemi diyetinde peynir tiiketimi serbest mi ?
1.Hayir 2.Evet 3.Bilmiyorum
36. Siit iiriinleri ile ayn1 ortamda iiretilen besinler diyette serbest tiiketilebilir mi?
1.Hay1r 2.Evet 3.Bilmiyorum
37. Diyette sakatat tiiketimi serbest mi?
1.Hayr 2.Evet 3.Bilmiyorum
38. Galaktozemili hastalar laktozsuz iiriinleri serbest tiiketebilirler mi?
1.Hay1r 2.Evet 3.Bilmiyorum
39. Asagidaki siitlerden hangisi galaktozemili hastalar i¢in uygundur?
1.Bademssiiti  2.Hindistan cevizi siiti 3. Laktozsuz siit 4. Yulaf siitii

4. AILELERE YONELIK ETIiKET OKUMA BiLGi DUZEYiNi OLCEN SORULAR

40. Besin satin alirken iiriiniin etiketine bakar misimz?
1.Hayir 2.Evet 3.Aldigim besine gore degisir.
Yamtimz °’Evet” ise;
41. Etikete bakma nedeninizi belirtiniz.
1. Uriin hakkinda bilgi vermesi
2. Uriin yeni ise okurum
3. Her zaman okurum
4. Diger (belirtiniz............... )
42. Cevabmiz “hayir” ise nedenini belirtiniz (Birden fazla secenegi isaretleyebilirsiniz).

1. Dikkat ¢ekmemesi 2. Ne aldigimmu biliyorum, gerek yok
3. Bilgileri anlamiyorum 4. Yazilanlara inanmiyorum

5. Yazilanlar kii¢iik, okuyamiyorum 6. Agiklamalar yeterli degil

7. Etiketi okumak zaman altyor 8.Diger........ooeiininnn.

43. Besin etiketini genellikle hangi durumlarda okuyorsunuz
1.Uriinler arasinda karsilastirma yapacagim zaman,
2.Uriinii ailem igin satin alacaksam,
3.Diyetimde yasakli olan igeriklere bakacaksam,

4.Besini ilk kez satin aliyorsam,
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5.Uriinii satin aldigim kisinin besin igeriklerinden herhangi birine alerjisi varsa.
44. Etiket bilgisinde kazein yazan bir iiriinii tiiketebilir misiniz ?
1.Hayur 2.Evet 3.Bilmiyorum
45. Etiket bilgisinde kalsiyum kazeinat yazan bir iiriinii tiikketebilir misiniz?
1.Hayir 2.Evet 3.Bilmiyorum
46. Etiket bilgisinde peynir alt1 suyu yer alan bir iiriinii tiiketebilir misiniz?
1.Hay1r 2.Evet 3.Bilmiyorum

47. Asagidaki besinlerden hangisi diyetinize uygundur?
D Xremali (%25) s:-«u Biskiivi, lchoebler Bufiday unu, geker, bitiisel yad (palm), «mmsem surudu, kabarbcilar

(amotmm Nao,en karbonat, sodyumn hidrojen karbonat dasocyum c-losm) yagdsuz son mssu tuz, peyniralts
g- oma vericiler, emdigatdr (soya losm-l) Eser findik Carebilir,

Smch lbe.ns with Cream (25%). Ingredients: Wheat flowr, sugar, vegcnbhbl(pdm) MWW raasmo
aou\ls (ammonium hyd oomcarbona sodumhydrooen carbonate, disodwum &

5. YASAM KALITESI OLCEGIi
OYUN COCUGU DEGERLENDIRME FORMU (ANNE-BABA) (2-4 YAS)

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

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

Liitfen son bir aylik siire i¢inde her birinin gocugunuz i¢in ne kadar sorun olusturdugunu

daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger senin i¢in hi¢bir zaman sorun degilse 0
Eger senin i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger senin i¢in bazen sorun oluyorsa

Eger senin i¢in siklikla sorun oluyorsa

A W N

Eger senin i¢cin hemen her zaman sorun oluyorsa

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.
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Eger herhangi bir soruyu anlayamazsan liitfen yardim iste.

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

Higbir | Nadire Hemen
Fiziksel Islevsellikle Tlgili Sorunlar ¢ Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Yirimek 0 1 2 3 4
2. Kogmak 0 1 2 3 4
3. Oyun oynamak ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak 0 | 2 3 4
5. Banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Oyuncaklarini toplamakta yardim etmek 0 | 2 3 4
7. Acisimin ya da agrisinin olmasi 0 | 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
A . Hemen
Duygusal Islevsellikle ilgili Sorunlar Hiebir | Nadire | o en |Sikikla|  her
zaman n
zaman
1. Korkmusg ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlii ya da tizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢gekmek 0 1 2 3 4
5. Endise duymak 0 1 2 3 4
- . Hemen
Sosyal islevsellikle ilgili Sorunlar Hiebir | Nadire Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Yasitlar1 ile oyun oynamamasi 0 1 2 3 4
2. Yasitlarinin onunla oynamak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlar1 tarafindan alay edilmesi benimle alay eder 0 1 2 3 4
4. Yasitlarinin yapabildikleri seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
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5. Yasitlariyla oyun oynarken geri kalmasi 0 1 2 3 4
Asagidaki boliimii eger cocugunuz kres ya da anaokuluna gidiyorsa doldurunuz.
I . Hemen
Okaul ile ilgili sorunlar Hiebir | Nadire Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Kres-anaokulu faaliyetlerini yasitlar1 gibi yapamamsi 0 | 2 3 4
2. Kendini iyi hissetmedigi i¢in kres-anaokuluna
. . 0 1 2 3 4
gidememesi
3. Doktora ya da hastaneye gittigi icin kres-anaokuluna 0 | ) 3 4
gidememesi

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESI OLCEGi KUCUK COCUK EBEVEYN FORMU

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

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

Liitfen son bir aylik siire iginde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun olusturdugunu

daire i¢ine alarak belirtiniz.

Eger senin i¢in hi¢bir zaman sorun degilse 0
Eger senin i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger senin i¢in bazen sorun oluyorsa 2
Eger senin i¢in siklikla sorun oluyorsa 3
Eger senin i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa 4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsan liitfen yardim iste.

Son bir ay icinde asagidakiler ¢cocugunuz i¢in ne kadar sorun yaratt1?

Higbir Hemen
Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili sorunlar zar‘ilan Nadiren | Bazen [Sikhikla| her
Zaman
1. Bir bloktan (100 m) fazla yiiriimek 0 1 2 3 4
2. Kosmak 0 1 2 3 4
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3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agrr bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Kendi bagina dus ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak(oyuncaklar1 toplamak
o 0 1 2 3 4
gibi)
7. Acisinin ya da agrisinin olmast 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
A Hemen
. . A Hicbir .
Duygusal Islevsellikle Ilgili Sorunlar zaman Nadiren | Bazen [Sikhikla| her
zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlii ya da iizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 | 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢ekmek 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
S Hemen
. ey i e Hicbir .
Sosyal Islevsellikle Ilgili Sorunlar _ . Nadiren | Bazen [Sikhikla| her
zaman
1. Yasitlar1 ile geginememesi 0 1 2 3 4
2. Yagitlarmin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlar1 tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yasitlariin yapabildigi seyleri yapamamast 0 1 2 3 4
5. Yasitlartyla oyun oynarken geri kalmamasi 0 1 2 3 4
Higbir Hemen
OKkul ile ilgili sorunlar ¢ Nadiren | Bazen [Sikhikla| her
zaman
zaman
1. Smufta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Baz1 seyleri unutmast 0 1 2 3 4
3. Derslerinden geri kalmast 0 1 2 3 4
4. Kendimi 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

COCUKLAR iCIN YASAM KALITESi OLCEGi COCUK FORMU (8-12 YAS)

Cocuk Degerlendirme Formu (8-12 yas)
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Bir sonraki sayfada senin igin sorun olabilecek durumlarin listesi bulunmaktadir.

Liitfen son bir aylik siire iginde her birinin senin i¢in ne kadar sorun olusturdugunu daire

igine alarak belirt.

Eger senin i¢in hi¢bir zaman sorun degilse 0
Eger senin i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger senin i¢in bazen sorun oluyorsa 2
Eger senin i¢in siklikla sorun oluyorsa 3
Eger senin i¢cin hemen her zaman sorun oluyorsa 4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsan liitfen yardim iste.

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

Higbir | Nadire Hemen
Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili sorunlar ¢ Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Bir bloktan fazla yiiriimek bana zor gelir 0 1 2 3 4
2. Kosmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
5. Kendi basima dus ya da banyo yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
7. Bir yerim acir ya da agrir 0 1 2 3 4
8. Enerjim azdir 0 1 2 3 4
I . Hemen
Duygularimla ilgili sorunlar Hiebir | Nadire Bazen |Sikhkla| her
zaman n
zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissederim 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlli ya da lizgiin hissederim 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissederim 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢ekerim 0 1 2 3 4
5. Bana ne olacagi konusunda endiselenirim 0 1 2 3 4
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Higbir | Nadire Hemen
Baskalar ile ilgili sorunlar ¢ Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Yasitlarimla gecinmekte sorun yasarim 0 1 2 3 4
2. Yagitlarim benimle arkadas olmak istemezler 0 1 2 3 4
3. Yasitlarim benimle alay eder 0 1 2 3 4
4. Yagitlarimin yapabildikleri seyleri yapamam 0 1 2 3 4
5. Yasitlarimla oyun oynarken geri kalirim 0 1 2 3 4
- . Hemen
Okaul ile ilgili sorunlar Higbir| Nadire Bazen |Sikhikla| her
zaman n
zaman
1. Sinifta dikkatimi toplamakta zorlanirim 0 1 2 3 4
2. Baz1 seyleri unuturum 0 1 2 3 4
3. Derslerimden geri kalmamak igin zorluk ¢ekerim 0 1 2 3 4
4. Kendimi iyi hissetmedigim i¢in okula gidemedigim
0 1 2 3 4
olur
5. Doktora ya da hastaneye gittigim i¢in okula
. o 0 1 2 3 4
gidemedigim olur

COCUKLAR iCiN YASAM KALITESi OLCEGi EBEVEYN FORMU (8-12 YAS)

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

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

Liitfen son bir aylik siire i¢inde her birinin ¢ocugunuz i¢in ne kadar sorun olusturdugunu

daire igine alarak belirtiniz.

Eger cocugunuz i¢in hi¢cbir zaman sorun degilse 0
Eger cocugunuz i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger cocugunuz igin bazen sorun oluyorsa 2
Eger ¢ocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa 3
Eger ¢ocugunuz i¢cin hemen her zaman sorun oluyorsa 4

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 i¢cin ne kadar sorun yaratti?

Higbir Hemen
Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar za:rzlan Nadiren| Bazen | Sikhikla her
zaman
1. Bir bloktan fazla yiirtimek 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 bagina dus ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak 0 1 2 3 4
7. Acisimin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
- Hemen
. o1 a1 uy TR Hicbir )
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar Zamil Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlii ya da tizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyku ile ilgili zorluklar 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
. Hemen
. S sr srens Hicbir .
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar zaman Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
1. Yasitlar1 ile gegimi 0 1 2 3 4
2. Yagitlarmin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yasitlar1 tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yasitlariin yapabildigi seyleri yapamamast 0 1 2 3 4
5. Yasitlar1 ile oyun oynarken geri kalmast 0 1 2 3 4
Higbir Hemen
OKkul ile ilgili sorunlar § Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
zaman
1. Sinifta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Bazi1 seyleri unutmast 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
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5. Doktora ya da hastaneye gittigi i¢in okula

gidememesi ‘ 0 ‘ ! ‘ 2 ‘ 3 ‘ 4 ‘

COCUKLAR iCIiN YASAM KALITESi OLCEGi ERGEN FORMU (13-18 YAS)

Ergen Degerlendirme Formu (13-18 yas)

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

Liitfen son bir aylik siire i¢inde her birinin sizin i¢in ne kadar sorun olusturdugunu daire

icine alarak belirtiniz.

Eger sizin i¢in hi¢bir zaman sorun degilse 0
Eger sizin i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger sizin i¢in bazen sorun oluyorsa 2
Eger sizin i¢in sikhikla sorun oluyorsa 3
Eger sizin i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa 4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.

Higbir Hemen
Saghgim ve aktivitelerim ile ilgili sorunlar zalilan Nadiren Bazen Sikhikla| her
zaman
1. Bir bloktan fazla yiiriimek 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. Agrr bir sey kaldirmak bana zor gelir 0 1 2 3 4
5. Kendi bagima dus ya da banyo yapmak bana
. 0 1 2 3 4
zor gelir
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
s Hemen
R Hicbir )
Duygularimla ilgili sorunlar Nadiren Bazen Siklikla her
zaman
zaman

109



1. Korkmus ya da tirkmiis hissederim 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlii ya da iizgiin hissederim 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissederim 0 1 2 3 4
4. Uyumakta zorluk ¢ekerim 0 1 2 3 4
5. Bana ne olacag1 konusunda endigelenirim 0 1 2 3 4
Higbir Hemen
Baskalar ile ilgili sorunlar ¢ Nadiren Bazen Sikhkla| her
zaman
zaman
1. Yasitlarimla ge¢cinmekte sorun yasarim 0 1 2 3 4
.2. Yagsitlarim benimle arkadas olmak 0 | ) 3 4
istemezler
3. Yasitlarim benimle alay eder 0 1 2 3 4
4. Yagitlarimin yapabildikleri seyleri yapamam 0 1 2 3 4
5. Ya§1tlar1ma ayak uydurmakta zorluk 0 | ) 3 4
¢ekerim
Higbir Hemen
OKkul ile ilgili sorunlar ¢ Nadiren Bazen Sikhikla| her
zaman
zaman
1. Sinifta dikkatimi toplamakta zorlanirim 0 1 2 3 4
2. Baz1 seyleri unuturum 0 1 2 3 4
3. De.rslerlmden geri kalmamak i¢in zorluk 0 | ) 3 4
¢ekerim
4. Kendimi iyi hissetmedigim i¢in okula
. o 0 1 2 3 4
gidemedigim olur
5. Doktora ya da hastaneye gittigim i¢in okula
. o 0 1 2 3 4
gidemedigim olur

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

Bir sonraki sayfada ¢ocugunuz igin 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 ¢ocugunuz i¢in hi¢bir zaman sorun degilse 0
Eger ¢ocugunuz i¢in nadiren sorun oluyorsa 1
Eger ¢ocugunuz i¢in bazen sorun oluyorsa 2
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Eger ¢ocugunuz i¢in siklikla sorun oluyorsa 3

Eger ¢ocugunuz i¢in hemen her zaman sorun oluyorsa 4

Burada yanlis ya da dogru cevaplar yoktur.

Eger herhangi bir soruyu anlayamazsaniz liitfen yardim isteyiniz.

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

Higbir Hemen
Fiziksel islevsellik ile ilgili sorunlar za:;lan Nadiren| Bazen | Sikhikla her
zaman
1. Bir bloktan fazla yiiriimek 0 1 2 3 4
2. Kogmak 0 1 2 3 4
3. Spor ya da egzersiz yapmak 0 1 2 3 4
4. Agir bir sey kaldirmak 0 1 2 3 4
5. Kendi basina dug ya da banyo yapmak 0 1 2 3 4
6. Evdeki giinliik isleri yapmak 0 1 2 3 4
7. Acisimin ya da agrisinin olmasi 0 1 2 3 4
8. Diisiik enerji diizeyi 0 1 2 3 4
- Hemen
. P, Hicbir .
Duygusal islevsellik ile ilgili sorunlar zaman Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
1. Korkmus ya da tirkmiis hissetmek 0 1 2 3 4
2. Hiiziinlii ya da tizgiin hissetmek 0 1 2 3 4
3. Ofkeli hissetmek 0 1 2 3 4
4. Uyku ile ilgili zorluklar 0 1 2 3 4
5. Kendisine ne olacagi konusunda endise duymak 0 1 2 3 4
- Hemen
. ol erer ere Hicbir .
Sosyal islevsellik ile ilgili sorunlar zaman Nadiren| Bazen | Sikhikla her
zaman
1. Yasitlar1 ile gegimi 0 1 2 3 4
2. Yagitlariin onunla arkadas olmak istememesi 0 1 2 3 4
3. Yagitlan tarafindan alay edilmesi 0 1 2 3 4
4. Yagitlariin yapabildigi seyleri yapamamasi 0 1 2 3 4
5. Yagitlarina ayak uyduramamasi 0 1 2 3 4
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Higbir Hemen
Okaul ile ilgili sorunlar § Nadiren| Bazen | Siklikla her
zaman
zaman
1. Smufta dikkatini toplayamamasi 0 1 2 3 4
2. Baz1 seyleri unutmast 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
. ; 0 1 2 3 4
gidememesi
6. BESIN TUKETIM SIKLIGI
Besinler Hic¢ Her | Haftada | Haftada | Haftada |15 giinde|Ayda 1
tilkketmem | giin 5-6 kez 3-4 kez 1-2 kez kez
1 kez
SUT VE SUT
URUNLERI
Siit

Yogurt, ayran, kefir vb.

Peynir

ET, YUMURTA,
KURUBAKLAGIL

Kirmizi et

Tavuk, hindi

Balik

Sakatatlar (karaciger,
vd.)

Hazir et tirtinleri
(sucuk, sosis vb.)

Yumurta

Kurubaklagiller

Findik, fistik, ceviz,
badem v.
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SEBZE VE
MEYVELER

Yesil yaprakli taze
sebzeler

Domates

Patates

Diger taze sebzeler

Turunggiller

Diger taze meyveler

Kurutulmus
meyve/sebzeler

EKMEK ve DIGER
TAHILLAR

Beyaz ekmek tiirleri

Tam tahil ve kepekli
ekmekler

Tahillar (piring, bulgur,
makarna,vb.)

Tarhana

Biskiivi/kraker

Kahvaltilik tahillar

Simit

ICECEKLER

Su

Hazir meyve ve sebze
sular1

Taze meyve ve sebze
sular1

Gazli igecekler

Kolali igecekler

Maden suyu, soda

Kahve, neskafe

Cay (siyah, yesil)

Bitki caylari

YAG, SEKER,
TATLILAR
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Zeytinyagi

Findik yag1

Diger siv1 yaglar
(aygicek, gibi)

Kanola yag1

Sert margarin

'Yumugak margarin

Tereyagi

Diger kati yaglar
(kuyruk, i¢ yag1)

Seker, bal, regel,
pekmez

Sekerleme, lokum,
cikolata

Hamur isi tath
(Baklava, kiinefe vd.)

Siitli tatli, dondurma

Hazir corbalar

Hazir yemekler (meze,
sarma, konserve vd.)

Pide, lahmacun, pizza
vb.

Doner, kebap vb.

Hamburger, kizarmis
tavuk pargalari vb.

Cips

Dondurulmus besinler

Salga, domates

Domates suyu, hazir

Domates suyu, taze
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7.3 GUNLUK BESIN TUKETIiM KAYIT FORMU

Ogiinler

Besin ve Yemek Ada

Yemegin Besin icerigi

Ev olciisii

Miktar (g)

Kahvalt1

Kusluk

Ogle

ikindi
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Aksam

Gece

8. ANTROPOMETRIK OLCUMLER

Cocugun Antropometrik Olciimleri
Viicut agirhigi (kg)
Boy uzunlugu (cm)
BKi(kg/m?)
(hesaplanacak)
Boyun gevresi (cm)
Bel gevresi (cm)
Ust orta kol gevresi (cm)

Dogumda viicut agirhigi (gy

Bilmiyor/Hatirlamryor
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EK4. intihal Raporu

EKS5. Kisa Ozgecmis
OZGECMIS
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YIL DERECE UNIVERSITE OGRENIM ALANI

2017 Lisans Kastamonu Universitesi Beslenme ve
Diyetetik
2022 Yiiksek Lisans Hasan Kalyoncu Beslenme ve
Universitesi Diyetetik Tezli

Yiksek Lisans

Yil CALISMA ALANI

2020- C.U Balcali Hastanesi — Pediatri Diyet Poliklinigi

YAYIN

Sema Uveyik, Siileyman Gonkek ve ark. Farkli Mps Tiplerinde Beslenme Durum
Degerlendirmesi, XVI. Uluslararas1 Katilimli Metabolik Hastaliklar ve Beslenme Kongresi,
Mayis, 2022

Ebru Cigek, Sema Uveyik ve ark. Glikojen Depo Tip III Hastaligi'nda Modifiye Atkins
Diyetinin Yeri: Cukurova Universitesi Deneyimi, XVI. Uluslararasi Katilimli Metabolik
Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, Mayis,2022

Siileyman Gonkek, Sema Uveyik ve ark. Hipertrigliseridemi Saptanan Bir Yenidoganda Diyet
Tedavisi Ve Sonuglari, XVI. Uluslararas1 Katilimli Metabolik Hastaliklar ve Beslenme
Kongresi, Mayis,2022

Tugge Kartal, Sema Uveyik ve ark. Diyet Tedavisi Alan Fenilketoniirili Hastalarda Obesite
Siklig1 Ve Etiyolojik Faktorlerin Degerlendirilmesi, XVI. Uluslararas1 Katilimli Metabolik
Hastaliklar ve Beslenme Kongresi, May1s,2022

Sema Uzunoglu, Siileyman Gonkek ve ark. Akut Intermittan Porfiri Tamili Bir Hastanin
Gebelikte Diyet Yonetimi, I. Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi, EKim,2023

Ebru Cicek Tiirk6z, Sema Uzunoglu ve ark. Yavas Salinimli Karbonhidrat Destegi Alan Ve
Almayan Hepatik Tutulumlu Glikojen Depo Hastalarinda Yasam Kalitesi Ve Uyku Profili, 1.
Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi, Ekim,2023

Tugce Kartal, Sema Uzunoglu ve ark. Primer Ailesel Hiperkolesterolemi Tanili Hastalarda
Diyet Tedavisinin Biiyiime, Biiylimenin Biyokimyasal Belirtecleri Ve Kalp-Damar Sagligi
Uzerine Etkilerinin Degerlendirilmesi, |. Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi, Ekim,2023

Fatmanur Yavuz Alashqar, Sema Uzunoglu ve ark. Hepatik Glikojenozlarda Diyet Inflamatuar
Indeksinin Klinik Bulgulara Etkisinin Prospektif Olarak Degerlendirilmesi, I. Ulusal Cocuk
Beslenme Kongresi, Ekim,2023

Siileyman Gonkek, Sema Uzunoglu ve ark. Mngie Hastaliginda Beslenme Y 6netimi: Olgu
Sunumu, I. Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi, Ekim,2023

Zeynep Bilimli Cingdz, Sema Uveyik ve ark. Bir Olgu Nedeniyle Eski Diinyanin Eskimeyen
Sorunu: Malniitrisyon, |. Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi, EKim,2023

[lknur Ocak, Sema Uveyik ve ark. Bir Olgu Nedeniyle Fenilketoniiride Gebelik, 1. Ulusal
Cocuk Beslenme Kongresi, Ekim,2023
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