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OZET

Fatma UNESI OZTURK, Fenilketoniirili Cocuklar1 Olan Ebeveynlerin Yasam
Kalitelerinin ve Hastaliga iliskin Bilgi Diizeylerinin Degerlendirilmesi, Saghk
Bilimleri Enstitiisii, Beslenme ve Metabolizma Anabilim Dah, Yiiksek Lisans
Tezi, Kirikkale, 2018

Fenilketoniiri (FKU) hastaliginda erken diyet tedavisi, normal bilissel gelisim ile
sonuglanir. Bu nedenle, bu ¢ocuklarin bakimi biiyiik dikkat ve ¢aba gerektirmektedir.
Bu calisma, Kirikkale ve Ankara'da ikamet eden fenilketoniiri (FKU) hastasi
cocuklara sahip ebeveynlerin diyet tedavisine yonelik bilgi diizeylerini 6lgmek ve

yasam Kalitesinin (YK) degerlendirmek amaciyla yapilmstir.

Bu kesitsel tanimlayic1 ¢calismada, FKU hastasi cocuga sahip 62 anne/baba galisma
grubunu, yas ve cinsiyetleri agisindan benzer olarak eslestirilmis 62 saglikli ¢ocuga
sahip anne/baba ise kontrol grubunu olusturmustur. 36 maddelik Kisa Form-36 (SF-
36) Yasam Kalitesi 0lgegi, saglikla iligkili yasam kalitesini (YK) degerlendirmek ve
SF-36'min sekiz bilesenini (fiziksel, ruhsal, sosyal ve cevresel fonksiyon gibi)
arastirmak  icin  kullanilmistir.  Ayrica, fenilketoniiri (FKU)'li  ¢ocuklarin
ebeveynlerine hastalik ve diyetle ilgili bilgi dizeylerini 6lgmeye yonelik 20 soruluk

anket uygulanmustir.

FKU hastas1 ¢ocuklarm yas ortalamasi 9.65 + 4.92 yil (%50,1'i 10 yasindan biiyiik)
bulunurken, c¢ocuklarin % 90.3'Une Ulusal Yenidogan Tarama Programi'nda erken
tan1 konuldugu tespit edilmistir. Ayrica, ¢aligma grubundaki anne babalarin %
46.8'inin akraba evliligi yaptig1 goriilmistiir. Calisma grubundaki annelerin ve
babalarin ortalama toplam yasam kalitesi puanlar1 sirasiyla 46.96 = 13.37 ve 70.39 +
8.84 olarak bulunmustur (p<0,05). Bulgular, en diisiik Yasam Kalitesi skorlarinin
FKU hastas1 gocu@a sahip annelerde ve en yiiksek Yasam Kalitesi puanlarmimn
saglikli ¢ocuklara sahip kontrol grubu babalarinda oldugunu gostermistir. YK,
kisilerin cinsiyet, yas ve egitim diizeylerine bagli olarak analiz edilmistir ve YK'nin
hem cinsiyete bagli olarak hem de ebeveynlerin egitim diizeyinden biiylik 6lciide
etkilendigi goriilmiistir. Ayrica, tim gruplarda, canlilik skorlari 1-3 yasindaki
PKU'lu hastalarin ebeveynlerinde (73 + 5.7) diger tim gruplara gore anlamli olarak

daha yiiksekt bulunmustur. Calismamizda FKU’lii ¢ocugu olan annelerin bilgi diizeyi

VI



puanlar1 73.97+12.72, FKU’lii cocugu olan babalarin bilgi diizeyi puan1 53.04+22.25

bulunurken, annelerin bilgi diizeyi puanlari babalardan yiiksek bulunmustur.

Sonug olarak bu ¢alismanin bulgularina gore, FKU'li hastalarin  ebeveynlerinin
yasam kalitelerinin diistii§ii ve annelerinin yasam kalitelerinin babalarina goére daha
fazla etkilendigi goriilmustiir. Hasta ¢ocuklarin ebeveynleri (6zellikle anneler) igin
sosyal ve psikolojik destegin gelistirilmesine Ozellikle dikkat gosterilmesi
Onerilebilir. Ayrica, bilgi diizeyini artirmak igin belirli araliklarla hastanin ve
ailesinin (anne baba birlikte), hastalik ve diyet tedavisi konusunda egitim

verilmesinin gerekliligi gdstermesi acisindan dnemli bir arastirma olmustur.

Anahtar Kelimeler: Fenilketonuri (FKU), Ebeveyn, Yasam Kalitesi (YK), Bilgi
Duizeyi



SUMMARY

Fatma UNESI OZTURK, Preparation of Knowledge Levels of the Quality of
Life and Disease of Parents with Phenylketonuria, Kirikkale University,
Institute of Health Sciences, Department of Eating and Metabolism, Master’s
Degree Dissertation, Kirikkale, 2018

Early dietary treatment of phenylketonuria (PKU), results in normal cognitive
development. Therefore, caring these children requires great attention and effort.This
study was planned to evaluate to information level of dietary treatment and the
quality of life (QOL) of parents having children with phenylketonuria (PKU)
residing in Kirikkale and Ankara, Turkey.

This cross-sectional descriptive study comprised of a study group with parents of 62
PKU patients and age and sex matched 62 healty controls. The 36-Item Short Form
Health Survey questionnaire (SF-36) was used to assessed the health-related quality
of life (QOL) and explore the eight domains of the SF-36 (to examine physical,
mental, social and environmental health). In addition, a 20-question survey on
disease and diet was used on parents having children with phenylketonuria (PKU).

Among all, meanage of the PKU patients was 9.65+4.92 years (50,1% were under
10 years of age) and 90.3% were diagnosed by the National Neonatal Screening
Programme and were early-treated. Also, 46.8% of the parents in the study group
were found to be married to relatives. The mean total QOL scores of the mothers and
the fathers of the study group were found to be 46.96 + 13.37 and 70.39 + 8.84
respectively (p<0,05). Results indicated lowest QOL scores in the mothers of PKU
patients and highest in the fathers of the healthy controls. Various aspects of QOL
have been analyzed depending on gender, age and educational levels of the subjects.
It was not only gender dependent, but also QOL was greatly influenced by the
educational level of the parents. Moreover, among the all group, vitality scores were
significantly higher in the 1-3 years old PKU patients’ parents (73 £+ 5.7) compared

to all other groups. In our study, the knowledge level scores of mothers with PKU



children were 73.97 £ 12.72, while the knowledge level scores of fathers with PKU
children were 53.04 + 22.25, while maternal knowledge level scores were higher

than fathers.

According to the findings of this study, the quality of life of the mothers of PKU
patients were more affected than their fathers. It could be recommended that special
attention should be given to the improvement of the social and psychological support
for parents (specially mothers) of sick children. In addition, there has been
considerable research in order to increase the level of knowledge and to demonstrate
the necessity of training of the patient and his / her family (parents together)

periodically on disease and diet therapy.

Keywords: Phenyketoniiria (PKU), Parents, Quality of Life, information Level
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1. GIRIS

1.1. Fenilketoniri (FKU)

1.1.1. Tarihce

1932°de Plutzer, 1938°de ise Nobel odiiliinii kazanan Pearl S. Buck, 1929’da
kizlar1 Carol ve Janice ile Cin’den Amerika Birlesik Devletleri’ne doniisiinli anlattigi
"Hi¢ Buylmeyen Cocuk (The Child Who Never) " adli romaninda kiz1 Carol ile ilgili

su satirlar1 yaziyor:

"U¢ aylikken bir geminin giivertesinde kiiciik sepetinde giinesin altinda
yatarken hatirliyorum. Onu oraya biz seyahat ederken o da sabah giinesi alsin diye
yatirmistik. Giiverteden gegen insanlar sik sik ona bakmak icin durup olaganiistii

giizelliginden ve derin mavi gézlerindeki zekasindan bahsederken ¢ok gururlandim.”

Bu, muhtemelen FKU'lii bir ¢ocugun ilk agiklamasiyd: ciinkii; 1960’larda
gelismis ciddi mental gerilik sonucu New Jersey'de kurumsallasmis 6zel bir okulda
FKU teshisi kondugunda Carol igin cok gecti (Blau 2016).

Kalitsal metabolik bir hastalik olan fenilketoniiri; 1934 yilinda Asbjorn
Foling'in  zihinsel 0Ozdrli iki cocuk iizerinde yaptigi arastirmalar sonucunda
bulunmustur.  Fenilpirtivik asidin  bir fenilalenin (PA) metaboliti olarak
tanimlanmasindan sonra Folling bu ¢ocuklarda bir fenilalenin metabolizmasi
bozuklugu oldugunu kabul etmistir. Boylece fenilketontiri tanimlanan ilk yeni dogan
metabolizma bozuklugu hastaligt olmustur. Sonraki donemlerde idrarinda
fenilpirtivik asit bulunan ve zeka geriligi olan diger bireylerin, kanlarinda ve Beyin
Omurilik Sivilarinda (BOS) fenilalenin biriktigi ve karacigerlerinde fenilalenin
hidroksilaz enzim aktivitesinin (fenilalenini tirozine geviren) olmadig1 gosterilmistir
(Koksal 2000). Once Dr. Félling bu hastaliga 'imbecillitas Phenylpyruvica' adin

vermis fakat 1937 tarihinde Penrose ve Quasel tarafindan fenilketoniiri ismi



onerilmigstir (Centerval 2000). 1951 yilinda ise, Wollf ve Vulliamy fenilaleninden
kisitlt bir diyetin hastaligin norolojik gelisimlerini etkileyebilecegini ileri siirmiistiir

(Hendriksz ve Walter 2004).

Fenilketoniiri hastaligi agisindan toplumsal taramaya yonelik ilk test, 1957
yilinda Dr. Willard Centerwall tarafindan uygulanmaya baslanmis olup bu testin
uygulamasi hastanin idrarina damlatilan Fe3Cl ¢o6zeltisinin fenilplirivik asit ile
reaksiyona girmesinin sonucunda yesil bir renk almasi esasina dayanmaktaydi.
Ancak bu testin pozitif sonu¢ vermesi i¢in gereken fenilpiirivik asit miktarmin yeterli
seviyeye ulasmasi i¢in bebegin birka¢ haftadir beslenmis olmasi gerekiyordu bu
yiizden hastalara erken donemde tan1 konulamiyor ve etkin bir tarama testi olarak
kullanilamiyordu. 1959 yilinda FKU hastalarimi tedavi eden ve kan fenilalenin
seviyelerini 6lgmek icin her seferinde hastadan 15-20 cc kan 6rnegi almak zorunda
olan Dr. Robert Warner o donem kanser iizerinde arastirma yapan Dr. Robert
Gutrie'den kan fenilalenin seviyesini 6lgebilecegi basit bir test liretmesini istemesi
sonucu Dr. Gutrie oldukga basit olan ve bakteriyel inhibasyona dayali bir test iiretti.
Bu testte bakteri ortamda fenilalenin olmazsa beta-tiyenilalenin eklenen kultur
ortaminda lireyemiyordu. Hastalardan alinan kan 6rneklerinin serumlar1 ayrilarak bir
filtre kagidina damlatiliyor sonrasinda bu filtre kagidindan daire seklinde kesit alinip
agar besiyerine yerlestiriliyordu. Hastanin serumunda yeterli miktarda fenilalenin
varsa bakteri bu halkanin etrafinda iiremeye basliyordu ve 1 giinliik inkiibasyon
sonrasinda olusan bakteri halkasi kontrol grubu olarak alinan ve igerisine belli bir
oranda fenilalenin katilan kanin altinda olusan halka ile karsilastiriliyor boylece kan
fenilalenin degeri saptaniyordu. Aslinda tarama testi olmasi amaciyla iiretilmeyen bu
test, 1961 yilinda Dr. Gutrie'nin karismin 15 aylik bir akrabasina FKU tanisinin
konulmasindan sonra daha da basitlestirilerek toplumsal tarama testi olarak
yenidogan tiim c¢ocuklara uygulanmasi i¢in c¢alisilmaya baglanmistir. Daha
sonrasinda yenidogan bebeklerin topuklarindan alman 3-4 damla kan filtre
kagitlarina alinarak, bu kagitlar bir siire kurumaya birakildiktan sonra labaratuvarlara
gonderilerek uygulama siirdiiriildiic ve 4 yil sonra New York'da yenidogan tiim

bebeklere Gutrie testinin uygulanmasi zorunlu hale getirildi (Aktuglu Zeybek 2003).



FKU her zaman hiperfenilaleninemiye (HPA'ya) neden olur, ancak tim
HPA’lar FKU hastast1 demek degildir. 1970'lerde tamimlanan bazi olgularda,
gelisimsel gecikme ve noérolojik patoloji ile birlikte, diyet fenilalenininin
kisitlamasina ragmen yanit vermeyen HPA'll ¢ocuklar goriiliiyordu. Bu durumun
PAH icin bir kofaktor olan tetrahidrobiopterin (BH 4 ) eksikligine bagli oldugu
saptanmistir. BHs enziminin biyosentezinde yer alan ve eksikligine yol acan tek bazli
mutasyonlarin neredeyse %100’ tanimlanmistir. Bu varyantlarin
cogu, PAH lokusundaki spesifik restriksiyon fragmani boyu polimorfizm haplotipleri
ile yliksek dizeyde iliskili oldugu gorilmistiir (Blau 2016).

1.1.2. Tanim

Dogumsal metabolik hastaliklar; ilk defa 1908 yilinda Sir Archibald Garrod
tarafindan tanimlanmis olup c¢ogunlugu otozomal resesif gegisli olan kalitsal
hastaliklardir. Bu hastaliklar tek tek ele alindiginda nadir hastaliklar gibi gorunseler
de, birlikte degerlendirildiginde ©nemli bir grup olustururlar (Clarke 2006).
Fenilketonuri (FKU) hastaligi da dogumsal bir protein metabolizma bozuklugu
hastaligidir (Prased ve ark. 1998).

Otozomal resesif olarak kalitilan bu hastalikta, fenilalenini tirozine geviren
fenilalenin hidroksilaz (PAH) enziminin eksik yada hi¢ sentezlenmedigi
bulunmustur. Boylece PAH enziminin eksikligi sonucunda tirozine doniisemeyen
fenilalenin (PA) aminoasidi hastanin kaninda, BOS ve diger viicut sivilarinda
birikerek mental motor gerilige neden olmaktadir (Neyzi ve ark. 1990) . Zeka geriligi
ve diger ¢esitli norolojik bozukluklara neden olan fenilaleninin kanda birikmesini
Onleyecek tedavi ise, bir omiir boyu kisiye 6zel protein kisith diyetle olmaktadir

(Burgard ve ark. 1999).

Fenilketonuri, dinyada en fazla gorulen amino asit metabolizma bozuklugu
hastaligidir ve bu hastalik i¢in 600'den fazla mutasyon oldugu bildirilmistir (Lidsky
ve ark. 1985). Fenilalenin elzem bir aminoasittir ve diyetle alindiginda karacigerde

biiylik bir kismi1 tirozine doniismekte ve bu biyokimyasal reaksiyon i¢in; oksijen,



fenilalenin hidroksilaz enzimi ve tetrahidrobiyopterin (BH4) gerekmektedir (Scriver
ve ark. 1995).

' GTPCH
y PTPS
SR
NAD-

(t

Fenilalanin

NADH

Tirozin

4a-hidroksi-BH4

Sekil 1.1.2.1. Fenilaleninin Hidroksilasyon Sistemi (Blau ve ark. 2010)

Fenilalanin  hidroksilaz (PAH) ile fenilalaninin tirozine
hidroksilasyonunu gédsteren bu sekilde hidroksilasyon sirasinda,
tetrahidrobiopterin  (BH4) 4a-hidroksi-BH4’e okside olur bu da
karbinolamin-4a-dehidrataz (PCD) ve NADH-bagimli dihidropteridin
rediktaz (DHPR) ile kinonoid (q)-dihidrobiyopterin araciligiyla
tekrardan BH4’e doniisiir. BH4, ii¢ enzim[(GTP siklohidrolaz 1
(GTPCH), 6-piruvoil-tetrahidropterin sentaz (PTPS) ve sepiapterin
rediktaz (SR)] ile guanozin trifosfat 'dan (GTP) sentezlenir.

PAH geni 13 ekson ve gerekli intronlardan olusur. Fenilketoniri, her iki alel
mutasyona ugradiginda ortaya ¢ikar. Bu iki mutasyon, eksonlardan herhani birinde,
miidahale eden intronlarin ekleme kavsaklarinda veya promotdr bolgesindeki gibi

genin henliz tanimlanmamis diger bdlgelerinde meydana gelmis olabilir.



Fenilketoniiri, otozomal gecisli kalitsal bir hastaliktir. Tek bir PAH mutasyonu
olanlar  (fenilketoniirili bir c¢ocugun ebeveynleri gibi) tasiyicilardir ve
fenilketondrinin biyokimyasal veya klinik 6zelliklerinden higbirisine sahip degildir
(Blau ve ark. 2010).

2007'de insan PAH mutasyon bilgi taban1 (hPAHdb) -insan PAH geninde
olusan mutasyonlarin bir veritabanmni- 6zetledi ve toplam 548 ayr1 mutasyon
icerdigini gosterdi (Scriver 2007). Bu mutasyonlarin %50'si yanlis anlamh
(misDense) mutasyonlar olup, insan geninde en ¢ok meydana gelen PAH mutasyon
¢esididir. Mutasyonun konumu ve dogasi, etkisini hastanin hiperfenilaleninemi
fenotipini belirleyen PAH enziminin etkinligi {izerinde belirler. Klasik fenilketoniiri
fenotipinde ¢ok az bir enzim aktivitesi olusur veya hi¢ olusmaz. Diger mutasyonlar
sadece kismen enzim aktivitesini inhibe ederek hafif fenilketoniri veya hafif
hiperfenilaleninnemi olusturur. PAH BH4'0  bir kofaktor olarak gerektirir.
Hiperfenilaleninemi olgularin yaklasik %1-2'si BH4 biyosentezi veya yenilenmesi
ile ilgili enzimleri kodlayan genlerdeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir (Blau ve

ark. 2010).

Fenilalenin ve tirozin; bazi 6nemli transmitterlerin, tiroid hormonunun ve
melanin gibi Onemli bilesiklerin Onciileri olan aminoasitlerdir. Fenilalanin
hidroksilasyon sistemindeki genetik bozukluktan o6tiirli tirozine doniisemeyen
fenilalanin kanda yiikselir, boylece 6nce transaminasyonla fenilpiruvik asit olusur,
daha sonra fenillaktik asit, o-hidroksifenilasetat, fenilasetat ve fenilasetilglutamin
olugmaktadir (Scriver ve ark. 1995). Ortalama olarak protein yapisinda bulunan
aminoasitlerin - %5’ini  olusturan fenilalaninin  %75°1 karacigerde tirozine
doniistirilir. Ketojenik bir aminoasittir ve L-tirozin zerinden asetoasetik asit ve

fumarik asit olusturur (Sekil 1.1.2.).
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Hiperfenilalaninemi (HFA), kan fenilalanin diizeyinin 2 mg/dL’nin Uzerinde
(>120 pmol/L) olmasi olarak tanimlanmistir (Coskun 2003). Fenilketondrili
hastalarin tedavi oncesi kan fenilalenin diizeyi ve tedavi sirasinda tolere edebildikleri

giinliik fenilalenin miktarlar1 gézoniine alinarak hiperfenilaleninemiler siniflandirilir;

» Klasik fenilketoniiri, en agir seklidir. Karacigerde fenilalenini (PA)
tirozine geviren PAH enzim akivitesinin yoklugu veya azligi sonucu
ortaya ¢ikar. Kesin tanisinda; idrarda fenilalenin metabolitlerinde (fenil
asetik asit, fenil laktik asit, a-hidroksifenilasetik asit, fenil purivik asit ve
fenilasetik glutamin) artis, diyetten ¢ikarilan fenilaleninin tekrar diyete
eklenmesiyle plazma dizeyinde yikselme, plazmada kofaktor
tetrahidrobiopterin seviyesinin normal sinirlarda olmasi gerekmektedir.

Tedavi edilmeyen olgularda kan PA diizeyi 20 mg/dl’den fazladir.

> Hafif (mild) fenilketonri; plazma PA dizeyi 10-20 mg/dl’dir. FA dlzeyi
6-10 mg/dl olan bebeklerin yakin izlemi gerekir.

» FKU dis1 hiperfenilaleninemi (hafifhiperfenilaleninemi); plazma PA
diizeyi 6-10 mg/dl’nin altindadir (Lidsky ve ark. 1985; Demirkol 2010).

Kofaktdr defektleri ise; fenilaleninin hidroksilasyonu icin gerekli olan
kofaktor bilesiklerinde (BHs) olusan biyokimyasal defektler olarak tanimlanir. Bu
hastalarda PAH enzim seviyesi normal bulunurken enzimin kofaktorinin (BHa)
sentezi icin gerekli dihidropteridin rediktaz veya dihidropteridin sentetaz
enzimlerinde defekt goralir. Guanosin trifosfattan (GTP) sentezlenen (BHs) ayni
zamanda ndrotransmitterlerin, dopamin ve seratoninin biosentezi icin gerekli olan

triptofan ve tirozin hidroksilazlarm da kofaktoridir (Koksal ve Ozel 2000).



1.1.3. Epidemiyoloji

FKU'nin goriilme sikligiin iilkeden iilkeye farklilik gosterdigi, yenidogan
tarama programlar1 sonuglariyla ortaya konmustur. FKU Amerika'da ve birgok diger
Avrupa Ulkelerinde her 10.000-30.000 yenidogandabir oldugu goérilmektedir.
Ulkemizde her 100 evlilikten 22’si akraba evliligi oldugundan Tiirkiye’de FKU
tagtyicilik orami %4'tlr. Akraba evlilikleri ve yiiksek tasiyiciligin neticesinde,
Turkiye yenidoganlarda 1/3000-4000 oranmiyla feniketonurinin diinyada en sik
goriildiigii tilkeler arasinda yeralmaktadir ve her sene 350-400 yeni fenilketonurili
bebek tanis1 konmaktadir (Aktuglu Zeybek 2003).

Akrabalik kavramina ve akraba evlilikleri kavramina olan kiiltiirel yaklagim,
tilkelere gore farkliik gostermektedir ve sadece bizim {ilkemizde degil,
sosyoekonomik kosullar1 iyi olmayan diger iilkelerde de genetik danigmanlik
acisindan onemli bir sorun teskil etmeye devam etmektedir. Egitim diizeyi disiik,
erken yaslarda evlilik yapan, dar bir cevrede yetisen, sosyal ve ekonomik sartlar iyi

olmayan kisiler daha fazla akraba evliligi yaptig1 goriilmektedir (Bokesoy 2005).

FKU'niin goriilme sikhigi bolgelere ve etnik gruplara goére degiskenlik
gostermektedir. Beyaz irkta ve Amerikan vyerlilerinde daha yuksek oranlarda
gorulirken; siyahiler, Ispanyollar ve Asyallarda daha diisiik oranlarda
gorulmektedir. Cesitli iilkelerde ve Tiirkiye'de FKU goriilme sikligi asagida Tablo
1.1.3.1.’de verilmistir (Scriver ve ark. 2001).



Tablo 1.1.3.1. Turkiye ve diger baz1 iilkelerde fenilketoniiri siklig1 (Scriver ve ark.
2001)

Ulke Ad Siklik
Turkiye 1/4 500
Irlanda 1/6 110
Kuveyt 1/6 500

Almanya 1/9 000

Italya 1/7 000

Ingiltere 1/10 000

Amerika Birlesik Devletleri 1/13 000

Hollanda 1/18 000

Fransa 1/18 800

Isveg 1/20 000
Cin 1/20 000
Japonya 1/60 000
Finlandiya 1/71 000

2007 yilinda 246, 2008 yilinda 217, 2010 yilinda 182 yenidoganin FKU
tanis1 aldig1 belirtilmis ve Glkemiz igin son rakam 1/6228 olarak bulunmustur (Ozbas
2011). Akraba evliliginin yapilmadigi Finlandiya ve Japonya’da ise daha disiik
oranda olsa da FKU hastaligina rastlandigini goriilmektedir ( Okano 1992; Williams
2008).



1.1.4. Klinik Bulgular

Dogumda saglikli bebekten higbir farki olmayan fenilketonurili bebeklerin,
beslenmey ebaslanmasinin ardindan vicutta biriken ve metabolize olamayan
fenilalanin ve bunun tdrevleri ndrolojik gelisimlerini olumsuz etkilemeye baslar.
Dogumdan sonraki ilk aylarinda (en ge¢ 3 aya kadar) diyet tedavisine baslanmayan
bebeklerde, agir mental ve motor gelisme geriligi goriiliir ve erken tan1 konmazsa geri
dontisiimsiiz bir sekilde etkiler. Hatta bu etkiler, zeka geriligi gelisinceye kadar fark
edilmeyebilir. FKU'lii bebeklerde éncelikle baslarini tutamama, oturama durumlari
gelisir sonrasinda yiriime, konugma gibi motor fonksiyonlarin gelisimi gecikir, hatta
bazi olgularda hi¢ gelismez. Viicut sivilarinda ve idrarlarinda kiif kokusu dikkati
ceker. FKU'lii cocuklarda beyin gelisiminin yetersiz olmasindan dolayr mikrosefali
gelisir. Cocuk etrafla ilgisiz, hiperkinetik hatta otistik davranislar bile gosterebilir.
Olgularin %60’1inda agik sar1 sag, agik g0z ve cilt rengi goriiliir (Aktuglu Zeybek
2003).

Viicutlarinin duyarli kisimlarinda ekzamatdz cilt lezyonlar1 (%20 ile 40
aras1) gorulir ve ayrica olgularin %20 sinde ciltte hipopigmentasyon ve kuruluk
gorilebilir. Dogustan kalp hastaliklar1 ise genel populasyona gore FKU hastalarinda
daha yaygindir (Werkwerk 1991). Sizofreniye benzer semptomlar ve parkinsonizm
geligebilmekle birlikte mental gerilik ve ndorolojik bulgular yas ilerledikce
artmaktadir (Demirkol 2010). Tedavi edilmemis fenilketoniirili ¢ocuklarin veya
yetigkinlerinin IQ'larinin ortalama 40 oldugu ve sadece %4 ya da daha azinin
IQ'sunun 60'n tizerinde oldugu bilinmektedir (Okano 1992). Tim bunlarla birlikte
FKU'niin, tedavi edildiginde bile hastalari norobilissel ve psikososyal olaral
etkiledigi gorllmiistiir. Moyle ve ark., erken teshis edilmis ve diizenli kontrol edilen
ergen ve eriskinlerde ndropsikolojik sonuglar1 inceledigi bir meta-analizde FKU'li
hastalarin, 1Q islem hizinin, dikkat ve motor kontrolinin kontrol grubundakilerden

onemli derecede farkli oldugunu gostermistir (Moyle ve ark. 2007).
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Sekil 1.1.4.1. Fenilketoniiride Metabolik Bozukluklar ve Sonuglar1 (Erdemir 1992)
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1.1.4. Tam

Fenilketon(ri erken tan1 kondugu zaman tedavi edilebildigi i¢in erken taninin
cok dnemli oldugu bir hastaliktir. FKU hastalar1 arasinda tedaviye hemen ilk haftada
baslananlarla, ilk ay igerisinde (2.,3.,4. haftalarda) baslananlar arasinda, hepsi normal
zeka siirlart igerisinde olmakla birlikte zeka performanslarinda farkliliklar oldugu
gbzlenmigtir. Bu sebeple hastalifin zarar verici olumsuz etkileri gelismeden
yenidogan déneminde hem son derece kolay hem de ekonomik olan bir tarama testi
ile bir an 6nce tanist konularak tedavinin baglanmasi yasamsal 6nem tagimaktadir

(Aktuglu Zeybek 2003).

Kolay uygulanabilen ucuz ve giivenilir bir test olan Guthrie testinin yaygin
olarak kullanilmas: ile FKU'niin tanisindaki zorluklar ortadan kalkmis ve testin
yaygmn kullanimiyla daha ¢ok olgu yakalanabilmistir (Duran 1999). Ulkemizde ise
1986 yilinda 80 ilde dogan tiim bebeklerin topugundan kan alinarak tarama testleri
uygulanmaya baglanmistir. Yeni dogan her bebekten 24-48 saat icerisinde yani ilk
beslemeden sonra 0zel filtre kagitlarayeterli biiyiikliikte kan 6rnekleri alinarak posta
ile testin yapilacagi merkeze gonderilir ve plazma fenilalenin (PA) diizeyi gesitli
kromotografik yontemlerle saptanarak tani konur. Tarama testi negatif olan
yenidogan bebeklerin ailelerinde hastalik Oykiisti gibi siipheli bir durum varsa,
dogumdan sonraki 2-4. haftalar1 arasinda kan fenilalenin duzeyleri o6lcllerek

yenidogan tekrar degerlendirilmelidir ( Koksal ve Ozel 2000).

Guthrie testinin 0zgunligi ve duyarliligi hakkinda yapilmis c¢ok iyi
caligmalar olmasa da milyonlarca yenidogan iizerindeki uluslararasi deneyimler
testin yanlis negatif sonuc vermesinin ¢ok nadir oldugunu gostermektedir. Taramanin
duyarlilik oran1 %90'dan fazla olarak tanimlanmakta iken, 3-14. giinler arasinda
uygulandiginda hastalikli bebekleri belirleme yiizdesi %99.7 olarak tanimlanmaktadir.
Test orneginin 6zellikle yalanci negatif sonuglarini ortadan kaldirmak igin protein
iceren beslenmeyi izleyen dogumdan sonraki ilk 24 ve 72 saatlik sureler i¢inde kan
orneklerinin alinmasi erken tan1 konmasi ve tedavinin erken baslanmasi agisindan

cok biiylik 6nem olusturmaktadir (Clarke 2006).
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1.1.5. Diyet Tedavisi

FKU'li hastalarn  tedavisinde amag¢ kan fenilalenin seviyesini normal
sinirlarda tutmaktir. Bu nedenle diyetle fenilalenin kisitlanmalidir fakat bu
kisitlamanormal blylme ve gelismeye izin verecek olgiide olmalidir (Channon ve
ark. 2007). FKU'lii bebeklerde dogumdan sonraki ilk giinlerde teshis konup uygun
beslenme tedavisine baslanmasi ile hastaligin bulgular1 6nlenebilir ve normal zeka
gelisimleri saglanabilir. FKU'lU hastalar icin tedavi ancak 'yasam boyu beslenme

tedavisi ' ile olur.

Kan fenilalenin duzeyi yuksek olan bebeklerde beyin ve diger viicut
dokularina zarar vermemesi i¢in dokularda biriken fenilalaninin 3-7 gun sireyle
hastaya “0” mg fenilalanin, 2 g/kg protein verilerek bosaltilmasina “bosaltma
diyeti” denir. Serum fenilalanin seviyesi normal sinirlara geldiginde hastanin

gereksinimlerine uygun dizeyde fenilalanin igeren diyete baslanir (Demir 2005).

Yenidogan bebege FKU teshisi konduktan hemen sonra diyet tedavisi
uygulanmaya baslar. Bu tedavi bebegi ‘emzirme’ (direkt gogilisten) ve fenilalenin
icermeyen bebek formiiliiyle (mamasiyla) birlestirilir. Fenilalenin icermeyen bebek
formiiliiniin miktar1 kan Phe diizeylerine gore belirlenir. Kan Phe diizeyleri ytiksekse,
bebege fenilaleninsiz bebek formiilii daha fazla verilir; kan phe seviyeleri diisiikse,

bebege verilen fenilaleninsiz bebek formiiliiniin hacmi azaltilir.

Fenilalenin alimi, kan PA kontroliinlii hedef araliklarda tutmak i¢in yiiksek
proteinli gidalar ortadan kaldirilirken fenilalenin eksikliginden kaynaklanan yetersiz
blylime-gelisme ve diger olumsuz sonuglart onlemek icin diyette fenilaleninin
verilmelidir (Rocha ve ark. 2016). FKU icin uygun diyet; fenilaleninin ciddi oransa
kisitlanan, fenilalenin icermeyen bir protein takviyesiyle (tibbi gida, metabolik
formil, aminoasit karisimlar1) desteklenen ve et, balik, yumurta, peynir, siit tirtinleri
gibi fenilaleninden zengin besinleri icermeyen veya asir1 kisitlayan bir diyettir
(Poustie ve Rutherford 2000).

13



Biiylime ve gelisme igin gerekli fenilalanin; dogal kaynaklardan (sebze,
meyve gibi) karsilanmali, geriye kalan protein ihtiyact fenilalanin igcermeyen
yada protein icerigi diisiik, enerji igerigi yiiksek, tirozin ve diger esansiyel
aminoasitler eklenmis, mineral, vitamin ve eser clementlerle zenginlestirilmis,
0zel aminoasit karigimlarindan saglanmalidir (Demir 2005). Yani PA alimi
saglikli olarak; patates, tatli misir, 1spanak ve bezelye gibi gidalardan da
saglanabiliyor, bu nedenle bir¢ok iilkede diyetisyenler tarafindan protein igeren
gidalarin degisim listesi sunulmaktadir. Bu sadece ailelerin diyetlerinin PA igerigini
hesaplamalarina yardime1 olmakla kalmayip ayni zamanda giinlik beslenme
aligkanliklarini degistirmelerine de olanak saglar (Rocha JC ve ark. 2016). Ayrica
enerji ihtiyacinin karsilanmasinda sivi yaglar ve saf karbonhidratlar da diyette
onemli yer tutar. Bu amagla ¢ocuklara yaslarina gore seker, bal, pekmez, nisasta,
limonata, thlamur, cay verilebilir. Yapay bir tatlandirici olan aspartam
metabolize  edildiginde %56  fenilalanine  doniistigli i¢in  diyette
kullanilmamalidir (Ozalp 1999).

Tablo 1.1.5.1: FKU'lii hastalarinda diyet tedavilerinde uygulanacak yollar (Kdksal ve
Ozel 2000).

e Kan fenilalenin diizeyini beyin harabiyetini Onleyecek simirlarda fakat
normal bliylime ve gelismeye izin verecek ol¢iide tutmak

e Normal biiyiime ve gelisme i¢cin gereken fenilalenin (FKU tipi ve hastanin
yasi, boyu kilosu ve tolerasyonu gdz Oniinde tutularak), enerji, protein
(bebeklerde 2,2-3,5 g/kg/giin, oyun ¢agi cocuklarda 1,5-2,2 g/kg/giin),
vitaamin ve eser elementleri saglamak

e Katabolizmanin ve agirlik kaybinin arttigi bazi hastalik durumlarinda diyetin
iceriginde degisiklik yapmak

e Biiyiime ve gelisme igin gerekli proteini saglarken plazma aminoasit
dengesizliginin Onlenmesi i¢in yeterli miktarda aminoasit karigimlari
kullanmak

e Hastanin yas1 ilerledik¢e diyetinde degisiklikler yapmak ve diyetin yasam
boyu uygulanmasini saglamak

e FKU'nun yasam boyu siiren tedavisinde deneyimli diyetisyen ve doktor
tarafindan hasta ve ailesine, hastalik ve beslenme tedavisi ile ilgili egitimi
stirekli olarak vermek
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Tablo 1.1.5.2: FKU’lii hastalarin beslenme tedavilerinde kullanilan ekmek ve tahil

grubu degisimleri (1 g protein, 50 mg fenilalenin) (Kéksal ve Ozel 2000).

Besinler Miktar(g) Ortalama Ol
Ekmek 12.5 1/2 ince dilim

Pirin¢ unu 9 1 silme yemek kasig1
Piring (¢ig) 16 2 silme yemek kasig1
Bugday Unu 6 1 silme yemek kasig1
Yulaf Unu - 1 silme yemek kasigi
Makarna (pismis) - 1.5 silme yemek kasigi
Sehriye (pismis) 10 1.5 silme yemek kasigi
Kuskus (pismis) p 3 silme yemek kasig1
Bulgur (¢ig) 5 1 silme yemek kasig1
Biskivi 10 2 adet kicuk boy (sltstiz)

Tablo 1.1.5.3: FKU’li hastalarin beslenme tedavilerinde kullanilan meyve
degisimleri (0.5 mg protein, 15 mg fenilalenin) (Koksal ve Ozel 2000).

Besinler Miktar(g) Ortalama Olcli
Elma 200 1 blyuk boy
Kayisi 170 4 adet

Armut 250 1 blyik boy

Muz 30 1/2 kucuk boy
Cilek 80 5 adet

Kiraz 60 10 adet

Visne 60 11 adet

Mandalina 50 1 kiictk boy
Karpuz 170 1/8 orta boy karpuz
Portakal 50 1/4 orta boy karpuz
Seftali 110 1 orta boy karpuz
Erik 80 4 adet

Ayva 170 1 su bardagi

Limon 50 1 kiictk boy

Uziim 120 1 su bardagi
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Tablo 1.1.5.4. FKU’li

hastalarin beslenme tedavilerinde

kullanilan

degisimleri (0.6 mg protein, 15 mg fenilalenin) (Koksal ve Ozel 2000).

Besinler Miktar(g) Ortalama Olgii
Taze fasiilye (kiyilmais) 20 1/2 gay bardagi
Patlican 50 1/2 kuguk boy
Kivircik salata 30 5 yaprak
Salatalik 100 1 kiicuk boy
Salgam 30 1/5 orta boy
Havug 50 1 kiicuk boy
Dolma Biber 50 2 kiicuk boy
Maydonoz 10 1/6 demet
Kirmizi turp 40 2 orta boy
Kirmiz1 Lahana 30 1 su bardagi
Ispanak 15 4 yaprak
Lahana 25 3/4 su bardagi
Domates 75 1 kiictk boy
Kabak 150 1 orta boy
Sogan 15 1/4 kucguk boy
Taze sogan 60 3 orta boy
Karnabahar 25 3 kusbasi1 kadar
Bezelye (taze) 1 yemek kasigi
Sarimsak 1 dis

Patates 20 1/4 kuguk boy
Bamya (taze) 30 10 adet

meyve

Fenilalenin elzem bir aminoasit oldugu i¢in diyette sifirlanmamasi hastanin

tolere ettigi kadar diyete eklenmesi gerekir. Klasik FKU'lu siit ¢ocuklar1 ortalama

200mg/gin fenilalenin iceren diyeti tolere edebilirken, biyik ¢ocuklar 600 mg/giin

'in altinda fenilalenin iceren diyetleri tolere edebilmektedir. (Demirkol M ve ark.

2011). Fenilketontirili hastalarda istenilen kan degerleri 1-10 yas i¢in 2-6 mg/dl,
11-16 yas i¢in < 10 mg/dl, 16 yas iistii i¢in < 20 mg/dl’dir (Demir 2005).
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FKU'de anne sttt kullanilabilir. Bununla ilgili 1981'de kolay bir yontem
rapor edilmistir bu yonteme gore; 6nce aminoasit karigimi bebege verilir sonrasinda
anne sutl bebegin istegine gore verilir bdylece bebegin aldig1 anne siitii dolayisiyla
da aldigi fenilalenin miktar1 azalmaktadir (Dixon 2000). Kan PA dlzeyi
600mmol/l'den azsa anne siitii Onerilir ve bu donemde bebegin kan Pa diizeyine
haftada 2 kez bakilmalidir. Kan PA diizeyi 120mmol/l civarindaysa anne siitii
artirilir, 360 mmol/lI'den fazla gelirse anne siitii giinde 1 kereye diisiiriilerek anne
bebek iliskisi devam ettirilir. Her bebegin ne kadar anne siitii alabilecegi ve
annesinin siitiiniin fenilalenin igerigi tam belirlenemedigi i¢in dlgiilebilirlik agisindan
dogumdan itibaren biberonla beslenmeye gecilebilir. Hasta bebegin kan pa diizeyi
normale gelinceye kadar fenilaleninsiz diyet verilir sonrasinda yasina gore
gereksinim duyacagi miktarda fenilalenin saglayan dogal protein kaynagi, enerji,
protein, vitamin ve minerali saglayan diyete gecilir (Koksal ve Ozel 2000).
(Emzirmek, anne ile bebek arasindaki bagin artmasina ve annenin bebegin
beslenmesinde bir miktar da olsun kontrol kazanmasina katki saglamaktadir
(Aktuglu Zeybek 2003).

Fenilalenin ¢cogu besinde oldugu i¢in hastalarin enerji ihtiyaglarinit gidermek
ve cesitliligi artirmak agisindan diyete fenilalaninden fakir diisiik proteinli tibbi
urtinler ekleyerek meniliyu zenginlestirip tek diizelikten kurtarabiliriz. Bu Grtnlerden
bazilari: un, makarna, nisasta, sehriye, piring, yumurta, gofret, ¢ikolata, kurabiye,

biskiivi irmik, peynir, cips ve bazi igeceklerdir (Ozenoglu 2013).
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Tablo 1.1.5.5. Klinikte sik¢a kullanilan diisiik proteinli 6zel iriinlerin fenilalenin,

protein ve enerji degerleri (Koksal ve Ozel 2000).

Fenilalenin  Protein Enerji
Besinler (mg/100 g) (g/100 g) (kkal/100 g)
Ozel diyet nisastas1 drnegi 24 0.75 245
Aglutella piring <40 0.5 354
Hammermiihle un 18-20 0.41 354
Hammermihle makarna 65 1.61 364
Hammermiihle dirsek makarna 20 1.67 364
Hammermiihle spiral makarna 67 0.81 364
Hammermiihle tel sehriye 32 0.7 364
Hammermihle irmik 26 0.6 371
Hammermiihle yumurta 63.5 1.25 555
Hammermiihle kurabiye 14 0.3 376
Hammermihle gofret 16 0.27 385
Aprotein spagetti 30 <0.6 371
Loprofin diisiik proteinli igecek 100 ml. 10 0.4 40
Loprofin diisiik proteinli igecek 200 ml. 20 0.8 80
Loprofin flakes 13 0.5 360
Loprofin gofret 3 0.1 280
Loprofin drink 10 g. Sub.15 0.5 49
Loprofin ekmek 25 0.8 244
Loprofin un 7 0.4 356
Loprofin diisiik proteinli makarna 10 0.4 360
Loprofin diisiik proteinli ¢ikolata 6 0.5 521
Loprofin diisiik proteinli biskiivi 6 0.3 506
Pronot biskivi 7 0.3 530
?:ﬁiiﬁ:ﬁfﬁ )protelnh besin 90 99 441
Milupa diisiik proteinli igecek 120 5.2 496
Milupa diisiik proteinli flakes 13 0.5 360
Milupa diisiik proteinli pasta 34 1.5 104
Energy cheddar peynir (30 g) 30 1.0 80
Milupa Ip-chips 36 0.8 343
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Normal saglikli bir diyet biiyiik gida ¢esitliliginden olusur ve protein ihtiyact
genellikle her dgiinde her yemekte verilir. FKU'da diisiik Phe iceren gidalar (6rnegin,
diisiik proteinli ekmek veya diisiik proteinli 6zel besinler (SLPF) olarak bilinen 6zel
makarna) her yemekte ana gida kaynaklarin1 olusturur. Protein yerine gecen madde
metabolizmasini en iyi duruma getirmek i¢in genellikle en az {i¢ 6giin olarak giindiiz
verilir. Aminoasitlerin absorpsiyon hizinin bozulmamis protein kaynaklarina (6rn.,
kazein) gore daha hizli oldugunu gosteren bazi bilimsel kanitlar vardir. Son yillarda
proteinsiz 0Ozel iriinler agisindan Onemli ilerlemeler olmasina ragmen, protein
ikamelerinin tadlar1 ve lezzetleri hala diisiik seviyededir ve ¢ok tiiketilebilir degildir.
Sonug olarak, protein yerine gegme bagliligi genellikle optimal degildir (Rocha ve
ark. 2016).

Hastalarin ¢ogunda, yasamin ilk yilinda diyetle baglilik bir sorun teskil
etmezken; ates, gastrointestinal enfeksiyonlar, dis ¢ikarma ve ¢ocukluk hastaliklar
beslenmeyi bozabilir ve dolayisiyla kan Phe Kkontroliinii olumsuz yonde
etkileyebilir. Boyle durumlarda, formil hacmi veya tiirii ayarlanirken dikkatli
olunmas1 gerekir. Enerji ihtiyaglar1 daima go6zonlinde bulundurulmali, ancak
ozmolarite, lezzet, koku ve kivam degisiklikleri gidalarin reddedilmesine yol
acabileceginden, protein Yyerine gecen formullerin secimi konusunda 6zen
gosterilmelidir. Klinisyenin, hastaliktan kaynaklanan diyet reddi, formulasyonun
lezzet /koku degisiklikleri konusunda basarili yonetimi hastalarin tamamen gidalarin

reddini 6nler (Macdonald ve ark. 2010; Dixon ve ark. 2015).

Fenilketoniiri hastalarinda kati diyetlerinden dolay1; A, E ve C vitaminleri,
selenyum, folik asit, koenzim Q10, B2, B6 ve B12 vitaminleri ile demir, ¢inko,
kalsiyum, karnitin, uzun zincirli ¢coklu doymamis yag asitleri (LCPUFA)ve yeterince
giines 15181 alamazlarsa D vitamini gibi bazi mikro-besin 0geleri eksiklikleri
gozlenebilmeketedir. Bitkisel besinlerden aldiklari demir emilimini artirmak igin
diyetlerini buna uygun sekilde 6zenle hazirlamak lazimdir.Anne siitiiyle beslenen
bebeklerde ise, annenin diyetinde aldigi B12 vitamini Yetersiz ise bu vitamin

agisindan desteklenmelidir. FKU hastalar1, demir, kalsiyum, ¢inko, B12 ve D vitami
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basta olmak tiizere diger mikro-besin 6gelerinin alimlar1 agisindan izlenmelidir

(Feillet ve Agostoni 2010).

Hastanin klinik durumunu da gozoniinde bulunduracak sekilde hastalar; 2
yasina kadar haftada bir kez, 1-12 yaslar1 arasinda ayda iki kez, 12 yasindan sonra
ayda bir kez ve gebelik donemlerinde ise haftada iki kez kontrole gitmeleri
gerekmektedir (Centerwall ve ark. 2000)

Diyetin yetiskinlerde korunmasi oOzellikle zordur. Bircok yetiskinin
tedaviyi birakmasi ya da geri donmeyi reddetmesi gibi meydan okur davraniglar
fenilketoniiri izlenimini kot etkilemektedir. Bazi durumlarda BHskofaktori

veya biylk notr aminoasit takviyeleri ile tedavi yararli olabilir.

Bazi mutasyonlar, fenilketoniirinin BH4 e duyarl bir fenotipi ile iliskili olup,
farmakolojik olarak ekzojen BHasdozlar1 vermek suretiyle, dolasimdaki fenilalenini
terapotik agidan onemli Ol¢iide azaltmak igin PAH aktivitesindekibir artisa neden
olur. Bu mutasyonlar okaryotik hiicre sistemlerinde rekombinant olarak eksprese
edildiginde genellikle kalici aktivite gosterir ve PAH i tlim bolgelerinde bulunur
(Sekil 1.1.5.1.) (Blau ve ark. 2010).
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Regulatory domain PAH tetramer

16%

14%

Sekil 1.1.5.1. En yaygin BH4-yanitlhh mutasyonlarla insan fenilalanin hidroksilaz
monomerinin {i¢ boyutlu kristal yapis1 (Blau N.ve ark.,2010)

*Mutasyonlar’'in % 70’i katalitik alan (mavi), mutasyonlarin% 16's1 diizenleyici alan
(kirmizr) ve% 14"t tetramerizasyon bolgesi (lila) igindedir. PAH = fenilalanin

hidroksilaz.

Glikomakropeptid, spesifik esansiyel aminoasitler bakimindan zengin
fakat tirozin, triptofan ve fenilalenin igcermeyenpeynir alt1 suyu piiskiirtmesinden
iretilen diger aminoasit formiillerinden daha lezzetli alternatif diyet Grunadir
(Laclair ve ark. 2009). 11 hasta iizerinde yapilan bir ¢alismada, 11 hastanin
10’unun diger aminoasit formiilleri yerine glikomakropeptid ile desteklenmis bir

diyeti tercih ettigi goriilmiistiir (van Calcar ve ark. 2009)
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Daha o6nce tedavi edilmemis yetiskin FKU hastalarinda fenilalanin
kisitlanmasinin  biligsel performansi artirmakla birlikte, anormal davranislar
azaltabilecegi goriilmiistiir. Bu baglamda yapilan bir ¢alismada diyet tedavisine ge¢
baslanan veya diyet tedavisine ara vermis bir siire sonra yeniden tedaviye baslamis
15 hastanin, tedaviden 6nce ve sonraki endeksleri 6l¢iilmiistiir; hastalarin % 60’1 (n =
9) diyet basladiktan sonra yasam kalitesinde iyilesme oldugunu bildirmis; % 53'0 (n
= 8) duygusal olarak daha sakin ve daha az iizgiin oldugunu ve% 40'min (n = 6)
genel saglik durumu veya algilarinin daha agik oldugunu bildirilmistir (Mazur ve ark.

2010; Gassio ve ark. 2003)

FKU'lU hastalarin izleminde, cocuk metabolizma hastaliklar1 uzmani,
metabolizma diyetisyenleri ekip halinde ¢alismalidir. FKU hastalarinin fiziksel
aktivitesi, biiylime ve gelismesi, tarti kontrolii, besin 6gelerinin kalitesi ve
miktar1 dikkatli sekilde kontrol edilmeli ve hastalarin ailesine gerekli egitim ve

bilgi verilmelidir (Demirkol ve ark. 2011).

Fenilketondri olan bireylerde diyet tedavisinin biligsel sonuglarda belirgin bir
tyilesme ile sonuglanmasina ragmen toplumsal bir yiik getirdigi gercegi de ortadadir.
Fenilketontiri hastalarinin yasam kalitesi daha yeni yeni incelenmeye baslanmistir bu
konuda birbirinden farkli sonuglar veren arastirmalar vardir. Bosch ve arkadaslari,
fenilketoniiri olan hastalarin genel anlamda kendilerini normal insanlar kadar saglikli
gordiikleri sonucuna vararak agik bir anormallik bildirmezken, Simon ve arkadaslar
fenilketoniri hastalarinda saglikli bireylere gére daha az ¢ocuk sahibi olma, azalmis
ve ertelenmis bir Ozerklik, daha az sayida iligki kurma gibi farkliliklar
bildirmistir. Bu ¢eliskili raporlar belki de c¢ogu saglik uzmanma fenilketoniri
hastalarinin sosyal kabiliyetlerinin oldukg¢a degisebilecegini diisiindiirtmektedir (Blau
ve ark. 2010).
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1.2. Yasam Kalitesi

1.2.1. Tanim

Yasam Kkalitesi; kisilerin yasadiklar1 kiltiir ve deger sistemleri
gercevesinde hayattaki amaglari, beklentileri, standartlar1 ve ilgileriyle iliskili
olarak yasamlarindaki pozisyonlar1 algilamalar1 seklinde tanimlanabilmekle
beraber, yasamdan hosnut olmay1, mutlu olmay1 iceren ve genel olarak "iyi olma
durumu" olarak da algilanabilen, kisilerin ruhsal ve fiziksel sagligi, inaglari,
sosyal iliskileri ve ¢evreleriyle olan iliskilerini de kapsayan genis bir kavramdir

(Eser 2006).

Lawton'a gore yasam kalitesi; kisinin hem i¢sel hem de sosyal
kriterlerinin ¢ok boyutlu degerlendirilmesidir. Yani yasam kalitesinin hem
objektif (objektif ¢evresiyle ve davranislartyla ilgili becerisi), hem de subjektif
(ruhsal iyilik hali) boyutu oldugunu ifade etmistir ( Lawton ve ark. 1999).

Saglikla ilgili yasam kalitesi (STYK) kavramu ise, kisilerin bedensel ve ruhsal
saglik algilar1 olarak tanimlanabilir. Temel olarak kisilerin hastaligi ve onlara
uygulanan tedavilerin fonksiyonel etkilerinin nasil algilandigr ile iliskilidir (Eser E.,
2006). Diinya Saglik Orgiitii'niin saglkla ilgili yasam Kkalitesi tanimi; bireylerin
yasadiklar1 kiiltiir ve degerler sistemi icerisinde amaglari, standartlar1 beklentileri ve
ilgilerine baglantili olarak yasamlarindaki yerlerini algilamasidir (Testa ve Simonson
1996).

Genel olarak tanimlara bakildigi zaman yasam kalitesi; yasam doyumu, 6znel
iyi olma hali, islevsel yeterlilik hissi, mutluluk, sosyal iyilik gibi kavramlardan
olusmaktadir.  Oznel iyi olma hali veyasam doyumu Kkisilerin yasamlarinmn
niteliginin belirli Olgltlere gore genel olarak degerlendirilmesidir. Yasam doyum
diizeyi kisinin istedigi ve elde ettigi basarillar arasindaki farklar olarak
degerlendirilebilir. Mutluluk ise, olumlu duygu, olumsuz duygu ve biligsel
degerlendirmelerden olusmaktadir. Islevsel yeterlilik; yetiyitimi (disability),

yetersizlik (impairment) ve sakatlik (handicap) olmak iizere bu ii¢ kavramdan olusur.
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Bu li¢ durumun varligr kisilerde yeti yitimine neden olarak bagkasina bagimli hale
getirir ve yasam kalitesinde diismeye neden olur. Sosyal iyilik hali ise; karsilikl aile
destegi, arkadaslik, sosyal etkinlikler, maddi yeterlilik, 6zel yasam, bireysel

basarilar, cinsel doyum ve yasam felsefesini igermektedir (Miiezzinoglu 2005)

1.2.2 Tarihi Gelisimi

Yasam kalitesi teriminin tarihi hem sosyolojik hem tibbi olarak ¢ok eski
zamanlara dayanmaktadir. Aristo mutlugun dogasina ve insan i¢in gerekli 'iyi bir
yasam" konularindan bahsetmistir. Hipokrat ise tip alaninda hekimlere hastalarin
tedavileri boyunca miimkiin oldugunca iyilik halinin en yiiksege cikarilmasi

konusunda sorumluluk almalar1 konusuna deginmistir.

Yasam kalitesi terimi ilk olarak 1943'de Pristley'in Cumartesi Isiklari
(Daylight on Saturday) adli oyununda kullanilmistir. 1960'da ise Diinya Saglik
Orguti (WHO) sagligr; yalnizca hastalik ve sakatlik durumunun olmayisi degil,
ruhsal, fiziksel ve sosyal yonden 'tam bir iyilik hali' olarak tanimlamistir
(Miiezzinoglu 2005). WHO'nun saglig: "tam bir iyilik hali" olarak tanimlamasinin
ardindan saglhiga iliskin yasam kalitesi (SITYK) kavraminin da temellerini atilmis
oldu. SIYK o&lgeklerinin ilk &rnegi 1947 yilinda Fidan D. ve arkadaslan
tarafindan gelistirilen Karnofsky Performans Olgegi'dir. 1970'lerde Hastalik Etki
Profili (SickneSD Impack Profile-SIP), Gorsel Analog Olcegi (Visual Analog
Scale-VAS) gibi temel 6lgekler gelistirilmistir (Koltarla 2008). 1992 yilinda ise
Rand C. tarafindan Kisa Form-36 (SF-36) yasam kalitesi Olgegi gelistirilmistir ve
uygulamaya sunulmustur (Bowling 1997).

Saglikta yasam kalitesi Olgekleri genel dlgekler ve 0zel Olgekler olmak Uzere
ikiye ayrilir (Tablo 1.2.2.1).
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Tablo 1.2.2.1. SIYK &lgeklerinin siniflandiriimasi (Miiezzinoglu 2005).

SIYK élgeklerinin simiflandiriimast

Saghik Profilleri
Genel dlcekler .
Yararlilik Olciimler

Hastalhiga Ozgii Olgekler

. Popiilasyona Ozgii Olgekler
Ozgul Olgekler . « )
Isleve Ozgii Olgekler

Durum yada Soruna Ozgii Olgekler

Genel amach oOlcekler; saglikla ilgili yasam kalitesini igeren genis bir yeti
kayb1 ve genel kapsamli rahatsizlik durumunu igermeleri sebebiyle,topumun tiim
kesimlerinde, g¢esitli  tibbi  girisimlerde tiim  hastalik ve  durumlarda
kullanilabilmektedir. Genel dlgekler 'Saglik Profilleri' Ve 'Yararlilik Olgiimler' olmak
tizere kendi i¢inde de ikiye ayrilmaktadir. Saglik profilleri tek bir dlgekten olusur,
girigimler arast karsilagtirmalar yapar ve saglik durumunun degisik yonleriyle
inceler. En yaygin kullanilanlar1 SF-36, Hastalik Etki Profili (SickneSD Impack
Profile), Diinya Saglk Orgiitii SIYK 6lgegi gibi 6lgeklerdir. Yararlilik dlgiimleri;
maliyet yararlanim analizlerinde kullanilan saglik ekonomisi alanindaki teorilere
dayandirilarak gelistirilmis Olceklerdir. En yaygin kullanilanlar1 Refah Kalitesi
Olgegi (Quality of Well Being Scale), Avrupa Yasam Kalitesi Olgegi ( EuroQol
Instrument/EQ5-D) gibi Glgeklerdir. Ozgiil Olgekler ise; kiigiik degisimleri
saptayabilen klinik acidan duyarli Olceklerdir. Bu olgekler belirli gruba, cesitli
hastaliklara (kanser, diyabet gibi), duruma (agr1 gibi), isleve (uyku, cinsel islev gibi)
0zel dlgeklerdir (Miiezzinoglu 2005).

Fitzpatric ve arkadaslar1 yasam Kkalitesi Olgeklerini incelemis bunlar
karsilastirmis ve bu oOlceklerin ¢ogunda ortak olan yasam kalitesi terimlerini su

sekilde siralamistir;

» Fiziksel fonksiyon (6rnegin; 6zbakim, hareket kabiliyeti)

» Emosyonel fonksiyon (6rnegin; depresyon, anksiyete)
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» Rol performanst (6rnegin; is hayatindaki ve giinlik ev islerindeki
performansi)

» Sosyal fonksiyon (6rnegin; sosyal hayat, cinsel hayat, sosyal destek)

A\

Agrn
» Diger fonksiyonlar (hastaliga 06zgii farkli semptomlar,yorgunluk gibi)
(Fitzpatric ve ark. 1992)

Aragtirmada kullandigimiz SF-36 yasam Kkalitesi Olgegi genel Olceklerden
saglik profilleri grubunda yer almaktadir ve en sik kullanilan 6lgeklerden biridir.
Tiirkiye’de gecerlilik ve gilivenilirlik calismast yapilmistir (Kogyigit ve ark. 1999).
SF-36 genel ve spesifik topluluklarin karsilastirilmasinda, farkli tedavi tiirlerinin
sagliga yararlarinin gosterilmesinde, hastalarin takip edilmesinde kullanilan yaygin
bir yasam kalitesi 6lgegidir (Aydemir ve Kéroglu 2007). SF-36 hem fiziksel hem de
mental yonden saglik sorgulamasi yapar ve 8 alt gruptan olusur. Bunlar; fiziksel
fonksiyon, fiziksel rol giigliigii, agri, genel saglik, enerji/canlilik, sosyal fonksiyon,

duygusal rol gii¢liigli ve mental sagliktir (Ware 2000).

1.3. Fenilketoniiri Hastali@inda Anne-Babanin Rolii ve Yasam Kaliteleri

Sosyolojik agidan toplumun temelini olusturan aile olgusunun var olusunda
cocuklarin payr biiyiliktiir. Cocuk; kadin ve erkegin ortak {iriinii, neslin devamini
saglayan, esleri birbirine baglayanbag ve gelecek sigortasi olarak da goriilmektedir.
Cocuk sahibi olmak, anne ve babanin daginik ve daha bireysel olan yasamlarini
cocuklarinin ihtiyaglarina cevap verecek sekilde ortak bir amaca yodneltmektedir.
Diinyaya gelen engelli yada farkli bir o0zellige sahip g¢ocuk anne-babalarin
kendilerine segtikleri yada hazir olduklari bir durum degildir ve c¢ocuklarinin
dogumuyla bekledikleri seving ve mutlulugun yerini Ulziintii ve karmasik bir

psikolojik durum alir (Ende Ince ve Gldiicti Tiifekci 2015).
Cocuklarinin hasta oldugunu 6grenen anne ve babalar ilk olarak durumu

anlayamaz ve 'saskinlik' evresi yasarlar. Sonrasinda, uzun siire yasayacaklar1 ve

miicadele etmeleri gerekecek bu siirecle karsi karsiya gelmeleri onlara karst bir
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savunma mekanizmast olan 'inkar' slirecini yasatir. Bu evrede aile taninin yanlis
oldugunu ileri siirebilir yada hi¢ boyle birsey duymamis gibi davranabilir. Aile bu
durumun neden onlarin basina geldigini sorgular, hastaligin onlara verilmis bir ceza
oldugunu diisiiniir ve 'kizginlik ve igerleme' evresini yasar. Zamanla 'hastaligi kabul
eder' ve hastaligin sorumluluklarini alirlar. Bu kabul hastaligin siirecini, etkinligini
olumlu bir sekilde etkiler. Aile ve cocuk, c¢esitli sebeplerden dolay1 bu evrelerden
birinde takilirsa veya Onceki evreye donerse profesyonel yardim almak gerekir
(Baysal 1996). Marvin ve Pianta, teshisi kabul eden ve ¢6ziim yoluna giden
ebeveynlerin, bakim konusunda ve davraniglarin diizenlenmesinde onemli etkileri
oldugunu gostermislerdir. Bu ebeveynlerin, ¢ocugun duygusal ihtiyaglarma hassas
bir sekilde tepki gostermesi, davranis sinirlarini belirleme konusunda tutarliligi ve
acik bir tutum goésterme olasiliklar1 daha yiiksektir (Jusiene 2004). Nadir gorilen
hastaligi olan ¢ocuklarin ebeveynleri; ¢ocugun durumunu kabul etme, ¢ocugun
durumunu giinliik olarak yonetme, ¢ocugun normal gelisim ihtiyaglarin1 karsilama,
stirekli stres ve periyodik krizler, ailenin diger liyelerinin duygularini ele alarak
onlara yardimei olmak, baskalarini ¢ocuklarinin durumu hakkinda egitmek gibi

komplike bir durumla kars1 karsiya kalmaktadir (Dellve ve ark. 2006).

Fenilketoniiri hastaliginin yonetilmesi zordur ¢iinkii, fenilaleninden kisith
diyetin uygulanmasi, takviye edici gidalarin temini, her ay belki de daha kisa
stirelerle surekli kan 6rnegi verilmesi titizlik gerektiren karmasik bir durumdur (Di
Ciommo 2012). FKU 'li hastalarin diyet tedavisinin uyumu igin onlara bakan
bireylerin, pratik becerileri, bilgileri ve motivasyonlari olduk¢a 6nemlidir (Demirkol
ve ark. 2011). FKU hastalarinin diyete uyumu bebeklik dénemi boyunca tamamen
anne-baba denetimi altindadir. Cocukluk doneminde de diyete uyum ve besin
seciminde anne-babanin rolleri biiyiiktiir. Adolesan dénemde diyet takibi sikintili bir
doneme girer ¢iinkii ¢ocuklarinda 6zerklik ve bagimsizliga ilgi artar ve bazen anne-
baba-cocuk uyusmazligi olusur. Arastirmalar adolesan donemde bireylerin diyet
listelerine uygun se¢imler yapmadigin1i ve hedeflenen metabolik kontroliin
saglanamadigini gostermektedir. Adolesanlarin diyet alimlarini kontrol etmek, diyet
tedavilerine uyumlarin1 saglamak i¢in hastalik ve diyet konusunda anne-baba ve

hastaya diizenli egitim vermek gerekmektedir (Singh ve ark. 2000). Walter ve ark.
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15-19 yas araligindaki ergenlere yaptig1 bir aragtirmada %79'unun kan fenilalenin
duzeylerinin Onerilelenden yiiksek oldugunu saptamiglardir (Walter ve ark. 2002).
Dogumdan itibaren baslayan bu diyet tedavisi hernekadarhastalarin normal
gelisimlerini saglasa da; FKU mamalarmin ve diger ek gidalarin temini, diyetin
degisen ve siirekli takip gerektiren siki kurallart hem hastalar hem aileleri i¢in sorun
teskil etmektedir. Diyet kurallarina uymak, baslangicta ebeveynler daha sonra ise
hastalar tarafindan tavsiyelerle ilgili bilgi ve uyumu gerektirir. Literattrler iyi diyet
egitiminin yan1 sira psikososyal ve sosyoekonomik faktorlerin de 6nemli oldugunu
gosteriyor. FKU hastalarinin ve ebeveynlerinin bilgi diizeylerinin ve bu konudaki
yeteneklerinin diyeti algilama konusundaki etkisi yatsinamazfakat, FKU hastalarmimn
ve ebeveynlerinin FKU tedavisi ve beslenme uyumu iizerine etkisi hakkinda ¢ok az

calisma vardir (Witalis ve ark. 2017).

Yasam boyu uygulanan bu diyet, FKU hastalarinin kisisel ve sosyal
gelismelerini saglarken ¢ocuklarin ebeveynleri icin, siirekli endise halinde yasamak
demektir. Hastaligin dayattigi kurallara uyma zorunlulugundan kaynaklanan endise
cogunlukla ¢ocugun yagaminin ilk giinlerinden itibaren goriiliir. Hastalik, baslangigta
ebeveynler ve daha sonra hastalar i¢in gunlik olarak titiz bir kontrol ve éngorilen
saglik rejimine siki sikiya bagh bir sekilde beslenme yonetimi ilkelerini 6grenmeye
zorlar. Bu durum, erken cocukluk doneminden itibaren FKU hastalarinin ve aile
hayatlariin sosyal ve psikolojik yonlerini sekillendirmesi anlamina gelir. Bu
nedenle, FKU hastalari ve ailelerinin yasam kalitelerinin degerlendirilmesi, tedavinin

etkinligini etkileyen 6nemli faktorlerden biridir (Witalis 2017)

Anne-babalarin yasam Kkalitesi etkileyen 6nemli psikososyal faktorler,
duygusal destek ve arkadashigin kaybidir. Ebeveynlerin  ruhsal sagliklari,
cocuklariin sagligini, tedavinin etkinligini etkilediginden, saglik ¢alisanlarinin
ebeveynlerin refahina dikkat etmeleri dnemlidir. Duygusal destegin ve arkadashigin
kaybolmasinin anne-babalarin yagam kalitelerini etkiledigi anlayisi, saglik calisanlari

bu ebeveynlere daha iyi destek vermeye itiyor (ten Hoedt and ark. 2011).
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Sekil 1.3.1. Anne-babanin duygusal durumunun FKU’li bireyin diyet tedavisine
uyumu uzerine etkisi (Jusiene 2004).

Anne Ve Babanin Anne ve Babanin

Duygusal Uyumu < > Sugluluk/Kizginhk Hissi

Hasta Cocuga Tolerans

U

Cocugun Psikolojik Uyumsuzlugu

(duygusal ve davranissal problemler)

Ebeveynlerin FKU'ya olan tepkilerini inceleyen bir arastirmaya gore; tanidan
sonra bile, anne-babalarin énemli bir kisminin (babalarin% 5'i ve annelerin% 12'si)
klinik seviyede travma sonrasi reaksiyon gosterdigi bildirilmistir (Lord 2005).
Gundiiz ve arkadaslarinin yaptig1 bir ¢alismada da FKU hastas1 ¢ocugu bulunan
ebeveynlerin depresyon ve anksiyete skorlari saglikli ¢ocuk sahibi ebeveynlerden
daha yiiksek bulunmustur (Glindlz and ark. 2015).

Baz1 calismalar ¢ocugun yasinin, arkadashik kaybinin, 0 ¢ocugun duygusal
desteginin yasam kalitesi iizerine etkisi oldugunu gosteriyor. Bazi1 ¢alismalarda ise
FKU'lU g¢ocugun yasinin daha kiiciik olmasinin ebeveynlik stresini artirdigmi
gosterirken, sosyal destegin yasam kalitesi iizerine Onemli etkisi oldugunu
gostermektedir. Bilginsoy ve arkadaglar1 tarafindan yapilan bir g¢alismada da
FKU'niin hayatlarindaki etkileri konusunda ebeveynlerde stresin anakaynagi olarak,

diyetle ve sosyal yasamlarina olan etkileriylemiicadele etmek olarak bildirmistir

(Vieira Neto ve ark. 2018; Bilginsoy ve ark. 2005).
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2. GEREC VE YONTEM

Arastirmanin bu boliimiinde, arastirmanin modeli, arastirmanin evreni ve
orneklemi, Olgme aracinin gelistirilmesi, verilerin toplanmasi ve verilerin

degerlendirilmesine yer verilmistir

2.1. Etik Kurul Onay1

Arastirmanin  yapilmasi igin Kirikkale Universitesi Tip Fakiiltesi Etik

Kurulu'ndan 27.04.2015 tarihinde 10/10 karar no ile onay alinmistir.

2.2.Arastirmanin Hipotezi

FKU'lu bir ¢ocuga sahip olmak anne babalarin yasam kalitesini etkilemez.

2.3. Arastirmanin Amaclari

2.3.1. Yakin Gelecekteki Amacg

Calismanin yakin gelecekteki amaglari,

» FKU hastasi ¢ocuga sahip anne ve babalarm hastalik ve diyetiyle ilgili
bilgi diizeylerini 6lgmek,

> FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne ve babalarin yasam kalitesine etki eden
faktorleri belirlemek,

> FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalarla, herhangi bir kronik hastaligi
olmayan c¢ocuklari olan anne ve Dbabalarin yasam kalitesini

karsilastirmak.
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2.3.2. Uzak Gelecekteki Amag

» Bu aragtirma sonucundaki verilerle anne babalarin hastalikla veya diyetle
ilgili bilgi eksikligini saptamak ve eksiklerin giderilmesi igin ¢ozimler
sunmak,

» FKU hastas1 ¢cocuga sahip ailelerin hastalik ve diyetle ilgili sikintilarina
dikkat cekmek ve bu ailelere destegi artirmak,

> FKU hastas1 ¢ocu@a sahip ailelerin yasam kalitesini yiikseltmek ve sosyal

destekleini artirmak i¢in projeler gelistirmek.

2.4. Arastirmanin Modeli

Bu calisma Kirikkale Universitesi Hastanesi, Ankara Cocuk Sagligi ve
HastaliklartHematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi ve FKU Dernegi
tiyeleri olmak lizere FKU hastas1 gocuga sahip anne ve babalar iizerinde yapilan
tamimlayic1 kesitsel bir arastirma seklinde planlanmistir. FKU hastas1 ¢ocuga sahip
anne ve babalara konuyla ilgili literatiir taramasi sonucunda aragtirmaci tarafindan
hazirlanmis anket formu ve SF-36 Yasam Kalitesi Olgegi uygulanmistir. Bu

arastirmada 'anket survey' teknigi kullanilmistir.

2.5.Arastirma Evreni

Arastirmanin evrenini Ankara ve Kirikkale’de yasayan ve FKU hastasi
cocuga sahip anne ve babalar olusturmaktadir. FKU Aile Derneginden alinan bilgiye
gbre Ankara’da 300 ve Kirikkale’de 150Imak tizere toplam 315 FKU hastasi vardir.

2.6. Arastirmanmin Grubu

Arastirma  grubunun olusturulmasinda 6zel bir Orneklem yoOntemi
kullanilmamistir. Aragtirmanin 6rnekleminiaragtirmanin yapildig: tarihleri arasinda

(Mayis 2016 — Mart 2018) Kirikkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi ve Ankara
Cocuk Saghigi ve Hastaliklar1 Hematoloji Onkoloji Egitim ve Arastirma
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HastanesiCocuk Beslenme ve Metabolizma Polikliniklerine basvuran FKU hastalart
ile FKU Aile Derneginin sosyal etkinliklerinde biraraya geldigimiz FKU hastalarmin
anne ve/veya babalari olup arastirmaya katilmayir kabul edenler olusturmaktadir.

Toplam 62 FKU hastas1 cocuga sahip anne/baba ¢alisma grubunu olusturmustur.

Kontrol grubu olarak da Kirikkale Universitesi Tip Fakiiltesi Hastanesi,
Cocuk Beslenme ve Sosyal Pediatri Polikliniklerine bagvuran kronik bir hastaligi
olmayan, 6zel bir diyet ve/veya ilag¢ tedavisi almayan ve herhangi bir bedensel veya
zeka 6zrli olmayan 62 c¢ocuk anne/babasi olusturmustur. Kontrol grubun cinse ve

yasa gore bire bir karsilik gelecek sekilde secilmesine 6zen gosterilmistir.

2.7. Verilerin Toplanmasi

Aragtirmaci  tarafindan literatiir taramasi yapildiktan sonra ailenin
sosyodemografik bilgilerini (10 soru) ve FKU hastalig1 ve diyet tedavisi ile iliskili
bilgi duzeylerini sorgulayan (20 soru) anket hazirlanmistir (Ek 1).

Arastirmaci tarafindan ailelere ¢alisma hakkinda detayli bilgi verildikten ve
onamlar1 alindiktan sonra, yiizyiize goriisme teknigi ile doldurularak veriler elde
edilmistir. Ikinci asamada, anne/babalara arastirmada kullanilacak olan arastirma
Olgeginin doldurulmasi hakkinda bilgi verilmis ve kisilerin aragtirmaci gozetiminde

Olcegi doldurmasi saglanmustir.

2.8. Arastirmada Kullanmilan Degerlendirme Olgegi (SF-36 Yasam
Kalitesi Degerlendirme Anketi)

SF-36 (Short Form-36), 1992 yilinda Rand Corporation tarafindan
gelistirilmisve  kullanima  sunulmus yasam kalitesi Olgegidir (Ware ve
Sherbourne,1992).SF-36  genel ve spesifik topluluklarin yada gruplarin
karsilastirilmasinda kullanilan farkli tedavilerin sagliga yararlarinin gosteren bir
yasam kalitesi Ol¢egidir. Toplam 36 maddeden olusan SF-36’nin degerlendirmesinde

son 4 hafta gbz oniinde bulundurulmaktadir ( Aydemir ve Kéroglu 2007)
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SF-36 yasam kalitesi 6lgegi saglig1 8 bilesen agisindan inceler. Bunlar;

> Fiziksel fonksiyon, 10 maddeden olusur (saglik sorunlarindan dolay1
fiziksel aktivitede kisitlilik).

» Fiziksel rol giigliigii, 4 maddeden olusur (saglik sorunlarindan dolay1
giinliik yasamsal aktivitelerde kisitlilik).

» Sosyal fonksiyon 2 maddeden olusur.

» Agn 2 maddeden olusur.

» Genel Saglhk 5 maddeden olusur (kisinin genel sagliginin
degerlendirilmesi).

» Ruhsal (mental) saglik 5 maddeden olusmaktadir

» Ruhsal( duygusal) rol gii¢liigii3 maddeden olusmaktadir(ruhsal sorunlar
nedeniyle giinliik yagam aktivitelerindeki kisitlilik)

» Enerji vitalite 4 maddeden olugmaktadir.

Son 12 aydaki saglik degisimini iceren 1 madde su an kullanilmamaktadir.
Sf-36 yasam Kkalitesi Ol¢egin her bir bilesen igin 100 iizerinden puanlama
yapilmaktadir. Her bilesen 0 ile 100 puan arasinda degisirken, yiiksek puanlar
saglikta 1yi bir diizeyi gosterirken diisiik puanlar saglikta bozulmay1 gostermektedir

(Ware 2004). Olgegin hesaplamasi http://crc.marionegri.it/sf36/sf36vlita.ntm web

sitesinden yapilmustir.

2.8. FKU hastasi cocugu olan ailelerin bilgi diizeyinin Degerlendirilmesi

Fenilktonuri hastaligiyla ve diyetiyle ilgili 20 sorudan olusan ve arastirmact
tarafindan hazirlanan ankette sorularin her birinin dogru cevabi 5 puan, sonuglar 0 ile
100 puan arasinda olacak sekilde toplam bilgi puani hesaplanmistir (Bkz Ekler 1).
Sorular Klasik Pediatri Kitab1 Nelson (2015 basim) ve Giilden Koksal'in Beslenme
(2000 basim) kitab1 kaynak alinarak hazirlanmis ve dogru ve yanlis cevap

degerlendirmeleri bu kitaplarda verilen bilgilere gore yapilmistir. Anketin sonucunda
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bilgi degerlendirmesi 20 soruya verdigi yanitlarin toplam puan1 iizerinden

yapilmustir.

2.9. Verilerin Istatistiksel Degerlendirilmesi

Bu ¢alismada elde edilen verilerin analizi komputarize Statistical Package for
Social Science (SPSD) 16.0 istatistik paket programi kullanilarak yapilmistir.
Aragtirma verilerinin analizinde say1r ve yiizde dagilimlari, c¢esitli tanimlayic
degiskenlere yonelik alt grup analizleri, capraz tablolar yapilmis olup, tanimlayici
veriler ortalama ve standart sapma ayri siitunlarda verilmistir. Elde edilen verilerin
normal dagilim gdstermemesinden dolayr iki gruplu karsilastirmalarda Mann-
Whitney U testi, ii¢ ve daha fazla gruplu karsilastirmalarda Kruskall-Wallis H testi
kullanilmistir. Degiskenler arasindaki iliskiye korelasyon testi kullanilmistir.
Anlamlilik seviyesi olarak 0,05 kullanilmis olup, p<0,05 olmast durumunda anlamli
farkliligin oldugu, p>0,05 olmasi durumunda ise anlamli farkliligin olmadigi

belirtilmistir.
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3. BULGULAR

3.1. Sosyodemografik Ozellikler

Arastirmaya FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalardan olusan ¢alisma
grubunda 34 anne (%27,4), 28 baba (%22,6); cocugu FKU hastas1 olmayan (herhangi
bir kronik hastalig1i olmayan) anne babalardan segtigimiz kontrol grubunda ise 34
anne (%27,4), 28 baba (%22,6) olmak (zere toplam 124 anne baba katilmistir.
Sonucun daha anlamli olmasi i¢in hasta ¢ocugu olan grupla ayni sayida kontrol

grubu anne baba aragtirmaya dahil edilmistir (Tablo 3.1.1).

Tablo 3.1.1: Aragtirma grubunun ebeveyn cinsiyetine gére dagilimi

Anne/Baba Durumu n %
Caligma grubuanneler 34 27,4
Calisma grubu babalar 28 22,6
Kontrol grubu anneler 34 274
Kontrol grubu babalar 28 22,6
Toplam 124 100,0

Tablo 3.1.2 FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne ve babalar ile c¢ocuklarinin
yaglariin ortalama dagilimmi gostermektedir. Annelerin yas ortalamasi 34.53+7.22
yil babalarin yaslarinin ortalamasi 37.21+6.27 yil iken ¢ocuklarinin yas ortalamasi

9.65+4.92 y1l olarak saptanmistir.

Tablo 3.1.2: Calisma grubunun ve ¢ocuklarinin yas 6zellikleri

n X Minimum Maksimum SD.
Anne yas1 (y1l) 34 34,53 24 54 7,22
Baba yasi (y1l) 28 37,21 26 52 6,27
FKU hastasi gocugun yas1 (yil) 62 9,65 1,00 23,00 4,92

Aragtirmaya katilan FKU hastas1 ¢ocuga sahip ailelerin 1-3 yas grubu 5
(%8.1), 4-6 yas grubu 12 (%19.4), 7-9 yas grubu 14 (22,6), 10-12 yas grubu 15
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(25,2), 13-15 yas grubunda 11 (%17.7), 15 yas isti 5 (%8.1) ve toplamda 62
cocuklart oldugu goriilmiistiir. Kontrol grubundaki aileler de benzer sekilde secilmis
olup 1-3 yas grubu 5 (%8.1), 4-6 yas grubu 12 (%19.4), 7-9 yas grubu 14 (%22.6),
10-12 yas grubu 15 (%25.2), 13-15 yas grubunda 11 (%17.7) ve 15 yas tistii 5 (%8.1)
olmak iizere toplam 62 g¢ocuklar1 oldugu goriilmiistiir. Arastirmanin giivenilirligi
acisindan kontrol grubundaki ¢ocuklarin yas katagorilerindeki dagilimi hasta gruba
uygun olarak secilmstir. Calisma grubu ve kontrol grubundaki ¢ocuklarin yas grubu
istatistiksel olaral anlamli bulunmamustir (p=1 ve p>0,05) (Tablo 3.1.3).

FKU'li gocuklar1 olan anne babalarm (n=62) 37 kiz (%59.7), 25 erkek (%
40.3) cocugu varken; kontrol grubu anne babalarin (n=62) 35 kiz (%56.5), 27 erkek
(%43.5) c¢ocugu vardir. Calisma ve kontrol grubu cinsiyet agisindan birbirine
benzerdir ve istatistiksel olarak anlamli farklilik bulunmamstir (p=0,767 ve p>0,05)
((Tablo 3.1.3).

FKU hastast ¢ocuga sahip anne babalarin (n=62) 29'unun (%46.8) ev
hanimi/igsiz, 5'inin (%8.1) meslek sahibi, 21'sinin (%33.9) is¢i/memur, 7'sinin (11,3)
ise serbest meslek sahibioldugu saptanmistir. Kontrol grubundaki anne babalarin
(n=62) 29'unun (% 46.8) ev hanimi/igsiz, 3'Unin (%4.8) meslek sahibi, 26'sinin
(%41.9) is¢i/memur, 4'inin (% 6.5) serbet meslek sahibi oldugu goriilmiistiir ve
calisma durumu acisindan ¢alisma ve kontrol grubu arasinda istatistiksel agidan

anlamli fark saptanmistir (p<0,05) (Tablo 3.1.3).

Calisma grubundaki anne babalarin (n=62) 28'inin (%45.2) ilkogretim,
24'Untn  (%38.7) ortadgretim, 10'unun (%16,1) yiiksekogretim mezunu oldugu
saptanmistir. Kontrol grubundaki anne babalarin (n=62) 23'tinun (%37.1) ilkdgretim,
19'unun (%30.6) ortadgretim, 20'sinin (%32.3) yiksekdgretim mezunu oldugu
goriilmiistiir (p<0,05) (Tablo 3.1.3).
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Tablo 3.1.3: Arastirma grubunun demografik 6zellikleri

Calisma grubu Kontrol grubu de;eri
n % n %
1-3 yas 5 8,1 5 8,1
4-6 yas 12 19,4 12 19,4
7-9 yas 14 22,6 14 22,6
Cocugunyas grubu 10-12 yas 15 24,2 15 242 1,000
13-15 yas 11 17,7 11 17,7
15 ve lzeri 5 81 5 81
Total 62 100,0 62 100,0
Kiz 37 59,7 35 56,5
Cocugunuzun cinsiyeti Erkek 25 40,3 27 435 0,767
Total 62 100,0 62 100,0
Ev hanimi/issiz 29 46,8 29 46,8
Meslek sahibi 5 8,1 3 48
Anne/baba ¢alisma durumu Is¢i/memur 21 33,9 26 419 0,00
Serbest 7 11,3 4 6,5
Total 62 100,0 62 100,0
[lkdgretim 28 45,2 23 37,1
o Ortadgretim 24 38,7 19 30,6 0.01
Anne/baba egitim durumu '
Yiiksek dgretim 10 16,1 20 32,3
Total 62 100,0 62 100,0

FKU hastasi ¢ocuga sahip anne babalarin (n=62) %90.3'Uniin (n=56)
¢ocuguna tarama pograminda tani kondugu, % 6.5'ine (n=4) 1-2 yas arasinda tani

kondugu ve %3.2 'sine (n=2) 6 ve iizeri yaslarda tan1 kondugu saptanmigtir. (Tablo
3.1.3).

Calisma grubundaki anne babalarin % 53.2'sinde(n=33) akraba evliligi
durumu yokken % 9.7'sinin(n=6) 1. derece (amca oglu, day1 oglu, hala oglu, teyze
oglu), % 37.1'inin (n=23) ise 2. derece (amca torunu, day1 torunu, hala torunu, teyze
torunu) akraba evliligi oldugu gortlmistiir (Tablo 3.1.3).

Aragtirmaya katilan ailelederin % 87.1'inde (54 kisi) ailede bagka fenilketoniirili
cocuk yokken, %12.9'unda (8 kisi) ailede diger 1 ¢cocugun da fenilketoniirili oldugu
goriilmiistiir (Tablo 3.1.3).
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Ailelerin ekonomik durumu degerlendirildiginde; anne-babalarin (n=62)
%24.2'sinin (n=15) rahat bir bicimde gecimini karsiladigi, %43.5'inin (n=27) zorunlu
ithtiyaglarin1 ancak karsiladigi, %32.3'iniin (n=20) zorunlu ihtiyaglarin1 bile
karsilayamadigi saptanmistir. Rahat bir bigimde ge¢imini saglayanlar endiisiik orani
(% 24.2) olustururken, en yiiksek oran1 dazorunlu ihtiyaglarimi ancak karsiliyorum

(%43.5) diyen anne- babalar olusturuyor (Tablo 3.1.3).

"Cocugunuz kontrole diizenli olarak gidiyor mu?" sorusuna anne babalarin
(n=62) %17.7'si (n=11) hayir/ara sira cevabini verirken, %53.2'sinin (n=33) (¢ ayda
bir, %21'inin (n=13) ayda bir, %8.1'inin 1/2 haftada 1 cevabini verdigi gorlmiistiir
(Tablo 3.1.3).

"Cocuklarinin kiminle kontrole gittigi" sorusuna ise anne babalarin (n=62)
%38.7'si (n=24) anne cevabim1 veirken %61.3'i (n=38) anne ve baba cevabini

vermistir. Sadece baba ile kontrole giden ailenin olmadig: goriilmistiir (Tablo 3.1.3).

"Cocugunuz FKU igin ila¢ kullaniyor mu?" sorusuna anne babalarin (n=62)
%350'si (n=31) ila¢ kullanmiyor yanitin1 verirken %11.3"'inln (n=7) Kuvan, %6.5'inin
(n=4) neophe/protein tozu, %14.5'inin (n=9) bilmiyorum cevabini verdigi

goriilmistiir (Tablo 3.1.3).
Aragtirmaya katilananne/babalarin (n=62) %77.4'i (n= 48) daha 0©nce

fenilketoniiri hastaligina veya diyetine dair bir egitim aldiginm1 belirtirken, % 22.6's1

(n=14) egitim almadigin belirtmistir (Tablo 3.1.3).
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Tablo 3.1.3: Calisma grubunun demografik 6zellikler dagilim tablosu

n %
Tarama programinda 56 90,3
1-2 yag 4 6,5
Cocugunuzun tani yas1?
6 ve lizeri yas 2 3,2
Toplam 62 100,0
Yok 33 53,2
Akrabalik durumu 2 derece 2 3
1. derece 6 9,7
Toplam 62 100,0
Yok 54 87,1
Ailede baska FKU'lu cocuk var mi? 1 ¢ocuk 8 12,9
Toplam 62 100,0
Rahat bi sekilde gecimimi sagliyorum 15 24,2
Ekonomik durumunuzu nasil Zorunlu ihtiyaglarimi ancak karsiliyorum 27 435
degerlendiriyorsunuz Zorunlu ihtiyaglarimi bile karsilayamiyorum 20 32,3
Toplam 62 100,0
Hayir/ara sira 11 17,7
. r Ug ayda bir 33 53,2
S]zgugunuz kontrole diizenli olarak gidiyor Ayda bir 13 210
1/2 Haftada bir 5 8,1
Toplam 62 100,0
Anne 24 38,7
Gocugunuz kontrole genellikle kiminle Baba 0 0,0
gidiyor? Anne&baba 38 61,3
Toplam 62 100,0
Ilag yok 31 50,0
Kuvan 11,3
FKU igin ilag kullantyor mu? Neophefprotein tozu 4 0.5
Vitamin/mineral/balik yag1 11 17,7
Bilmiyorum 9 14,5
Toplam 62 100,0
Evet 48 77,4
D o st B [ TRET
Toplam 62 100,0
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3.2. Bilgi Duizeyine Ait Ozellikler

Calisma grubundaki anne ve/veya babalarm FKU hastalig1 ve diyet tedavisine

iliskin sorulara verdigi dogru cevaplar Tablo 3.2.1'de verilmistir.

Butlin sorulara annelerin babalara gore daha yiiksek oranda dogru cevap

verikleri goriiliirken istatistik olarak anlamli olanlar (p<0,05) su sekildedir; (Tablo
3.2.1)

“FKU'de diyete ne zaman baslanmalidir?” sorusunda annelerin (%2100)
babalara gore (%78.6) daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri gorilmektedir
(p<0,05).

“Cocukta dogumdan itibaren dogru diyet tedavisi uygulandiginda normal
zeka diizeyi yakalanabilir mi?” sorusunda annelerin (%97.1) babalara gore (%78.6)

daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri gorilmektedir (p<0,05).

“FKU'lli bebege anne siitii verilebilir mi?” sorusunda annelerin (%85.3)
babalara gore (%46.4) daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri goriilmektedir
(p<0,05).

“FKU'li bir c¢ocuk giinde ka¢ 6giin beslenmelidir?” sorusunda
annelerinannelerin (%70.6) babalara gore (%56.5) daha yiiksek oranda dogru cevap
verdikleri gorilmektedir (p<0,05).

“Diyetlerdeki degisim' kavrami nedir?”  sorusunda annelerin annelerin
(%76.5) babalara gore (%58.1) daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri
gorulmektedir (p<0,05).

“Asagidakilerden hangisi ekmek degisimi yerine tiiketilebilir?” sorusunda

annelerin annelerin (%94.1) babalara gore (%71) daha yiiksek oranda dogru cevap
verdikleri gortlmektedir (p<0,05).
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“Asagidakilerden hangisi diyette sinirlidir?” sorusunda annelerin annelerin
(%73.5) babalara gore (%58.1) daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri
gorilmektedir (p<0,05).

“Asagidakilerden hangisi diyette sinirli degildir?” sorusunda annelerin
annelerin (%73.5) babalara gore (%54.8) daha yiiksek oranda dogru cevap verdikleri
gorilmektedir (p<0,05).

Diger sorularda da annelerin dogru cevap oranlar1 daha yiliksek olarak goriilse
de bu istatistiksel olarak anlami goriilmemektedir (p>0,05). Ozellikle diyet
tedavisine iligkin sorulara annelerin babalara gore daha yiksek oranda dogru cevap

verdigi goriilmiistiir (Tablo 3.2.1).
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Tablo 3.2.1: Calisma grubundaki anne babalarm FKU hastaligi ve diyet tedavisine

iligskin sorulara verdigi dogru cevaplarin dagilimi

Anne baba
Anne Baba Total Ki-Kare Analizi
Maddeler n| % [n| % |[n| % p

1)FKU hastahigi nasil olusur? Dogru | 37| 912 25| 89,3 |56 | 90,3 1
2)FKU'da hangi enzim yok yada yetersizdir? Dogru | 96| 765| 16| 57,1 | 42 | 67,7 0,178
3)FKU hastaliginin tedavisi neden énemlidir? Dogru 32| 94,1 23|82,1|55] 88,7 0,228
4)FKU'da en 6nemli tedavi yontemi nedir? Dogru | 341 100,0 | 26 | 92,9 | 60 | 96,8 0,201
5)FKU'da diyete ne zaman baglanmalidir? Dogru | 341 100,0| 22 | 78,6 | 56 | 90,3 0,006
e e I e R e e
_7)1*?KU_tayy_1<:151 anne ve babanin tekrar FKU'lu ¢ocugu olma Dogru 24| 706 16| 571 |40/ 645 0,404
ihtimali nedir?

8)Kandaki fenilalenin diizeyi normalde kag mg/dl olmalidir? Dogru | 971 500 15| 536 | 32| 51,6 0,981
9)FKU'da diyet ne kadar siire uygulanmalidir? Dogru | 33| 97,1| 26| 92,9 | 59 | 95,2 0,565
10)FKU'lu bebege anne siitii verilebilir mi? Dogru | 59| g53| 13| 464 | 42| 67,7 0,003
11)FKU'lu bir gocuk giinde kag 6giin beslenmelidir? Dogru | 541 706 11| 39,3 |35/ 56,5 0,027
12)Diyetlerdeki degisim' kavrami nedir? Dogru | 56| 765| 10| 35,7 | 36 | 58,1 0,003
13)Asagidakilerden hangisi ekmek degisimi yerine tiiketilebilir? Dogru 32| 941|12|429|44| 710 0,0001
14)Asagidakilerden hangisi diyette sinirlidir? Dogru 25| 735 11| 39,3|36] 58,1 0,014
15)Bir degisim ekmek (12,5gr) kag gr fenilalenin igerir? Dogru | 171 500| 8| 28625403 0,147
16)Bir degisim sebze kag mg fenilalenin igerir? Dogru | 15| 441| 6] 21,4211 339 0,108
17)Bir degisim margarin/tereyagi (5 g), kag gr fenilalenin igerir? Dogru | g 265| 5(17,9|14| 226 0,616
18)Bir degisim meyve kag gr fenilalenin igerir? Dogru 12| 353| 7|250]| 19| 30,6 0,551
19)Asagidakilerden hangisi diyette smurli degildir? Dogru | o5 | 735| 9| 32134548 0,003
20)Bir degisim tereyag (5 g)yerine kag gr/adet zeytin tiiketilebilir? Dogru | 5 58,8 91321|29| 46,8 0,066

Sekil 3.2.1°de ¢alisma grubundaki anne babalarin FKU hastali1 ve diyet

tedavisine iligkin sorulara verdigi dogru cevaplarin dagilimi grafiksel olarak

gosterilmistir.

Sekilde annelerin dogru cevaplariyla babalarin dogru cevaplar1 arasindaki en

biiyiik araligm “FKU'lii bebege anne siitii verilebilir mi?”,“FKU'li bir ¢cocuk giinde

ka¢ 0gilin beslenmelidir?”, “diyetlerdeki degisim kavrami nedir?” ‘“asagidakilerden

hangisi ekmek degisimi yerine tiiketilebilir?” sorularinda oldugu gorulmektedir. Bu
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durum diyetle

gostermektedir (Sekil 3.2.1).

ilgili sorularda annelerin babalardan daha bilgili oldugunu
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Sekil 3.2.1.Calisma grubundaki anne babalarmn FKU hastalig1 ve diyet tedavisine

iligskin sorulara verdigi dogru cevaplarin dagilimi

Caligma grubundaki anne babalarin ¢ocuklarinin yas gruplarina goére Bilgi Diizeyi
Puan (BDP) dagilimlariTablo 3.2.2.'de gortlmektedir. Cocuklarin yas gruplarina
gore anne/baba bilgi diizeyinde istatistiksel olarak anlamli bir farklilik gériilmemekle
birlikte en yiksek bilgi diizeyi puaninin 13 yas ve Ustii yaslarda FKU’lii ¢ocuga
sahip an/babalarda oldugu saptandi(p>0,05).

Tablo 3.2.2: Calisma grubundaki anne babalaringocuklarmin yas gruplarina gore
Bilgi Diizeyi Puan (BDP) dagilimlari

Bilgi Diizeyi Puani (BDP) D
Yas Grubu n X Median Minimum | Maksimum SD
1-3 yas 5 63,00 75,00 35,00 80,00 21,39
4-6 yas 12 60,42 70,00 15,00 85,00 24,44
7-9 yas 14 66,43 75,00 20,00 90,00 20,23 0,816
10-12 yas 15 61,33 60,00 30,00 90,00 20,04
13-15 yas 11 70,00 80,00 35,00 95,00 21,79
15 ve Uzeri 5 68,00 70,00 50,00 80,00 11,51
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Bilgi Duizeyi Puani

70,00
60,00
50,00
40,00
30,00
20,00
10,00

1]
E
T
8
S
o
0,00
1-3vyas 4-6yas 7-9vyas 10-12 13-15 15ve
yas yas Uzeri
|l Bilgi Dlzeyi Puani 63,00 60,42 66,43 61,33 70,00 68,00

Sekil 3.2.2. : Calisma grubundaki anne babalaringocuklarinin yas gruplarina gore

Bilgi Diizeyi Puan (BDP) dagilimlari

Calisma grubundaki anne babalarmegitim durumlarma goére bilgi puanlar
incelendiginde ilkdgretim grubunda diger gruplara gore anlamli derecede diisiik bilgi

puant oldugu (p<0,05) goriilmektedir (Tablo 3.2.3).

Tablo 3.2.3: Calisma grubundaki anne babalarmegitim durumlarma gore Bilgi

Diizeyi Puan (BDP) dagilimlari

BDP
Egitim Durumu
B p
n X Median Minimum Maksimum SD
[Ikogretim 28| 55,00 55,00 15,00 80,00 | 19,10
Ortadgretim 24| 70,21 75,00 25,00 95,00 | 20,56 0,001
Yiiksekogretim 10| 77,50 80,00 55,00 85,00 9,79
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Ortalama

Bilgi Diizeyi Puani

80,00

70,00
60,00
50,00
40,00
30,00
20,00
10,00

0,00

ilkogretim

Ortadgretim

Yiiksek 6gretim

| m Bilgi Diizeyi Puani 55,00

70,21

77,50

Sekil 3.2.3: Calisma grubundaki anne babalarin egitim durumlarina gore Bilgi

Diizeyi Puan (BDP) dagilimlari

FKU’lii cocugu olan annelerin bilgi diizeyi puanlar1 73.97+12.72 bulunurken,

FKU’lii cocugu olan babalarm bilgi diizeyi puam 53.04+22.25 olarak bulunmustur.

Annelerin bilgi diizeyi puanli babarin bilgi diizeyi puanlarina gore istatistiksel olarak

anlaml sekilde ytiksek (p<0,05) bulunmustur (Tablo 3.2.4).

Tablo 3.2.4. Caligma grubundaki anne babalarin ebeveyn cinsiyet tiirline gore Bilgi
Diizeyi Puan (BDP) dagilimlar

Anketi Yanitlayan
n X Median | Minimum | Maksimum | SD p
{:rI;[eJ hastas1 ¢ocuga sahip 34| 73,97 75,00 40,00 05,00 | 12.72
BOP FKU hastast 5a sahi 0,0001
b SOEASTIP 28| 5304 | 52,50 15,00 85,00 | 22,25
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Tablo 3.2.5.’te gorildigi gibi daha once diyet ve hastalikla ilgili egitim
alanlarin bilgi diizeyi puanlari, egitim almayanlara gore istatistiksel olarak anlamli
derecede (p<0,05) fazladir. Daha once egitim alanlarin bilgi diizeyi puanlarinin
ortalamast 75+13.19 iken, egitim almayanlarin ortalamasi 35+10.74 olarak

bulunmustur.

Tablo 3.2.5. Calisma grubundaki anne babalarinegitim almalarina gore Bilgi Diizeyi

Puan (BDP) dagilimlari

Egitim
Alma p
Durumu n X Median | Minimum | Maksimum | SD
Evet 48 73,13 75,00 30,00 95,00 13,19
BDP
Haywr 14 35,00 35,00 15,00 55,00 10,74 0.0001

Calisma grubundaki anne babalarin kontrole gidilen kisi durumuna gore bilgi
diizeyi puanlari incelendiginde anne ve baba birlikte gidilen kontrollerdeki bilgi
diizeyi puanlarinin anlamli derecede yiiksek oldugu goriilmektedir (p<0.05) (Tablo
3.2.6).

Tablo 3.2.6.Calisma grubundaki anne babalarin kontrole gidilen kisi durumuna gore

Bilgi Dlzeyi Puan (BDP) dagilimlari

Kontrole p
Gidilen Kisi
Durumu n X Median | Minimum Maksimum SD
Sadece Anne 24| 56,67 67,50 15,00 90,00 | 22,44
BDP 0,016
Anne&baba 38| 69,47 75,00 30,00 95,00 17,58
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Tablo 3.2.7 ailelerin ekonomik durumlarina gore bilgi diizeyi puanlarini
gostermektedir. Rahat bir sekilde ge¢imimi sagliyorum diyenlerin bilgi diizeyi
puanlart digerlerinden anlamhi sekilde ytiksektir. Bilgi dizeyi puani ile ekonomik

durum arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark (p<0,05) wvardir.

Tablo 3.2.7.Calisma grubundaki anne babalarin ekonomik durumlarina gore Bilgi

Diizeyi Puan (BDP) dagilimlar1

Ekonomik Durum
_ p
n X Median | Minimum Maksimum SD
R ekilde gegimimi 15 | 73,33 | 80,00 35,00 95,00 17,49
sagliyorum
BDP Zorun'NiaclardetEk 27 | 6815 | 7500 | 15,00 90,00 | 19,22 | 0,004
karsiliyorum
@amuniu ihtiyZ 2 bile 20 | 5300 | 5500 | 20,00 8500 | 19.70
kargilayamiyorum

Tablo 3.2.8’de bilgi diizeyi puanlart g¢aligmayanlarda ve vasifli g¢alisan
gruplarinda vasifsiz is¢i ve kendi isi gruplarina gore anlamli derecede yiiksek oldugu

gorilmektedir (p<0,05).

Tablo 3.2.8. Calisma grubundaki anne babalarin ¢alisma durumlarina gére Bilgi

Dizeyi Puan (BDP) dagilimlar

Calisma Durumu
n X Median Minimum Maksimum SD p
Caligmiyor 29 73,45 75,00 40,00 95,00 12,96
Vasifli ¢alisan 5 70,00 70,00 45,00 85,00 15,41
BDP 0,019
Vasifsiz ig¢i 21 53,10 55,00 15,00 90,00 24,11
Kendi isi 7 57,86 65,00 30,00 80,00 20,99
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Calisma grubundaki anne-babalarin ailede baska FKU'lii olup olmamasima
gore bilgi diizeyi puanlarini degerlendirdigimizde; ailede baska FKU'li ¢ocuk
olmayanlarda bilgi diizeyi puani ortalamasi 62.87+20.43 bulunurken ailede bagka
FKU'ii ¢ocuk olanlarda 75.63+17.61 olarak bulunmustur ancak iki grup arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05) (Tablo 3.2.9).

Tablo 3.2.9. Calisma grubundaki anne babalarin ailede baska FKU'li ¢ocuk varligina
gore Bilgi Diizeyi Puan (BDP) dagilimlar

Ailede
Baska
PKU lu Ailede bagka fkulu ¢ocuk var m
Puan cocuk _
Tarleri varlig1 n X Median Minimum Maksimum SD p

Bilgi | yok 54 |6287| 70 15 95 20,43

diizeyi

puani 1 cocuk 8 75,63 82,5 35 90 17,61 0,052

3.3. SF-36 Yasam Kalitesi Olgegine Ait Ozellikler

Calisma grubumuzdaki FKU hastas1 ¢ocuga sahip annelerle babalarin yasam
kalitesini karsilagtirdigimiz Tablo 3.3.1°de SF-36 yasam kalitesi 6l¢eklerinin puan
tirlerinin her birinde babalarin yasam kalitesi puanlar1 annelerinkinden anlamli
derecede yiiksek bulunmustur (p<0,05). Bu sonuglar FKU hastas1 ¢ocuga sahip

annelerin yasam kalitelerinin babalarinkinden daha ¢ok etkilendigi gosteriyor.

Tablo 3.3.1°¢ gore:

Annelerin fiziksel fonksiyon puanlart 62.5£18.60 bulunurken babalarin

fiziksel fonksiyon puanlart 88.75+9.09 bulunmustur (Tablo 3.3.1).
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Annelerin fiziksel rol giicliigli puant 41.18+28.12 bulunurken babalarin
fiziksel rol giigliigii puan1 79.82+18.83 olarak bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin agr1 degeri puant 52.38+17.10 bulunurken babalarin agr1 degeri

puani 81.07£12.46 olarak bulunmustur.

Annelerin genel saglik durumu puani 44.53+£15.79 bulunurken babalarin

genel saglik durumu puani 63.324+13.53 bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin  enerji/canlilbik  puanm1  43.53+13.85 bulunurken babalarin

enerji/vitalite puani1 56.43+10.87 bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin  sosyal fonksiyon puanlari 46.85+16.88 olarak bulunurken
babalarin sosyal aktivite puanlar1 65.75+15.18 bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin duygusal rol giicliigli puan1 33.914+26.28 bulunurken babalarin
duygusal rol gii¢liigii puani 69.86+24.74 bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin ruhsal saglik puanlart 50.71+£11.09 bulunurken babalarin ruhsal

saglik puanlar1 58+10.80 olarak bulunmustur (Tablo 3.3.1).

Annelerin toplam yasam puan ortalamalar1 46.96+13.37 bulunurken babalarin

toplam yasam puan ortalamalar1 70.39+8.84 olarak bulunmustur (Tablo 3.3.1).
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Tablo 3.3.1: Calisma grubundaki anne babalarin ebeveyn cinsiyet tiirline gére yasam

kalitesi puan dagilimlar

n X Median | Minimum Maksimum SD p
Caligma grubu anne 34| 62,50 65,00 25,00 95,00 | 18,60
Fiziksel fonksiyon 0,0001
Caligma grubu baba 28| 88,75 90,00 65,00 100,00 | 9,09
Calisma grubu anne 34| 41,18 50,00 0,00 100,00 | 28,12
Fiziksel rol giigligii 0,0001
Caligsma grubu baba 28| 79,82 75,00 50,00 100,00 | 18,83
Calisma grubu anne 34| 52,38 52,00 10,00 80,00 | 17,10
Agri 0,0001
Caligsma grubu baba 28 | 81,07 74,00 61,00 100,00 | 12,46
Calisma grubu anne 34| 44,53 40,50 20,00 76,00 | 15,79
Genel saglik durumu 0,0001
Caligsma grubu baba 28| 63,32 61,00 40,00 92,00 | 13,53
Calisma grubu anne 34| 43,53 42,50 10,00 75,00 | 13,85
Enerji/canlilik 0,0001
Caligma grubu baba 28 | 56,43 55,00 40,00 80,00 | 10,87
Caligsma grubu anne 34| 46,85 50,00 12,00 87,00 | 16,88
Sosyal fonksiyon 0,0001
Caligma grubu baba 28| 65,75 62,00 37,00 87,00 | 15,18
Caligma grubu anne 34| 3391 33,00 0,00 100,00 | 26,28
Duygusal rol giigligii 0,0001
Caligma grubu baba 28 | 69,86 66,00 33,00 100,00 | 24,74
Caligsma grubu anne 34| 50,71 50,00 24,00 80,00 | 11,09
Ruhsal saglik 0,014
Caligma grubu baba 28 | 58,00 56,00 40,00 88,00 | 10,80
Caligsma grubu anne 34| 46,96 47,20 20,50 72,50 | 13,37
Toplam 0,0001
Calisma grubu baba 28| 70,39 70,10 49,60 88,10 8,84
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Yasam kalitesi puanlarinin ¢alisma grubu anne baba ve kontrol grubu anne
baba ayrimi1 Tablo 3.3.2'de verilmistir. Tablodan da goriildiigii gibi ¢alisma grubu
annelerin yasam kalitesi puanlar1 diger gruplara gore anlamli derecede diisiiktiir

(p<0,05).

Toplam yasam kalitesi puanlari calisma grubu annelerde 46.96+13.37
bulunmustur ve istatistik olarak anlamli derecede diger gruplardan diisiiktiir.
(p<0,05). Toplam yasam kalitesi puani en yiiksek grup ise 77.9+£10 ortalamayla
kontrol grubu babalardir ve bu grubu sirasiyla 70.9+£8.84 puanla calisma grubu
babalar, 64.22+12.76 ile kontrol grubu anneler takip etmektedir. Bu sonuglar FKU
hastas1 ¢ocuga sahip olan anne babalarin yasam kalitesinin diistliglinli ve annelerin

yasam kalitesi panlarinin babalardan diisiik oldugunu gosteriyor (Tablo 3.3.2).
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Tablo 3.3.2: Arastirma grubundaki anne babalarin ebeveyn cinsiyetine gére yasam

kalitesi puan dagilimi

Puan Tirleri Anne/Baba Durumu n X Median Minimum Maksimum SD p

1=Caligma grubu anne 34 62,5 65 25 95 18,6

Fiziksel fonksiyon 2=Caligsma grubu baba 28 88,75 90 65 100 9,09 0,0001
3=Kontrol grubu anne 34 84,12 85 35 100 14,8
4=Kontrol grubu baba 28 95,71 100 il5, 100 6,34

Fiziksel 1=Calisma grubu anne 34 41,18 50 0 100 28,12

rol gligligii 2=Caligma grubu baba 28 79,82 75 50 100 18,83 00001
3=Kontrol grubu anne 34 62,5 75 0 100 36,54
4=Kontrol grubu baba 28 91,96 100 50 100 16,74
1=Calisma grubu anne 34 52,38 52 10 80 17,1

Agn 2=Caligma grubu baba 28 81,07 74 61 100 12,46 0,0001
3=Kontrol grubu anne 34 63,09 73 10 100 21,16
4=Kontrol grubu baba 28 78,46 74 41 100 19,24

Genel saglik 1=Calisma grubu anne 34 44 53 40,5 20 76 15,79

durumu 2=Calisma grubu baba 28 63,32 61 40 92 13,53 00001
3=Kontrol grubu anne 34 62,94 61 30 92 16,91
4=Kontrol grubu baba 28 70,14 72 15 95 17,75

Enerji/vitalite 1=Calisma grubu anne 34 43,53 425 10 75 13,85

canlihik 2=Calisma grubu baba 28 56,43 55 40 80 10,87 00001
3=Kontrol grubu anne 34 51,18 52,5 15 90 17,45
4=Kontrol grubu baba 28 62,86 62,5 10 95 17,29
1=Calisma grubu anne 34 46,85 50 12 87 16,88

Sosyal fonksiyon 2=Calisma grubu baba 28 65,75 62 37 87 15,18 0,0001
3=Kontrol grubu anne 34 70,68 75 25 100 22,61
4=Kontrol grubu baba 28 80,18 87 25 100 22,25

Duygusal rol 1=Calisma grubu anne 34 33,91 33 0 100 26,28

glicligu 2=Caligma grubu baba 28 69,86 66 33 100 24,74 0,001
3=Kontrol grubu anne 34 55,59 66 0 100 35,49
4=Kontrol grubu baba 28 75,82 66 33 100 22,18
1=Calisma grubu anne 34 50,71 50 24 80 11,09

Ruhsal saglik 2=Calisma grubu baba 28 58 56 40 88 10,8 0,0001
3=Kontrol grubu anne 34 63,53 64 12 88 15,56
4=Kontrol grubu baba 28 68 72 36 92 15,66
1=Caligma grubu anne 34 46,96 47,2 20,5 72,5 13,37

Toplam 2=Calisma grubu baba 28 70,39 70,1 49,6 88,1 8,84 0,0001
3=Kontrol grubu anne 34 64,22 68,6 29,3 81,5 12,76
4=Kontrol grubu baba 28 77,9 80,35 53 92,3 10
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Calisma grubundaki anne babalarin yaslar ile 6l¢ek puanlar arasindaki iligki
katsayilar1 tabloda gorilmektedir. Tablo 3.3.3’te goriildiigii gibi anne babalrin yaglari
ile Olcek puanlar1 arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iligki goriilmemektedir

(p>0,05).

Tablo 3.3.3: Calisma grubu anne babalarin yaslari,bilgi puanlar1 ve yasam kalitesi

puanlart iliskisi

Bilgi Fiziksel Genel duygusal
diizeyi | Fiziksel rol saglik sosyal rol ruhsal
puani | aktivite | glicliigii | Agri | durumu | enerji/canlilik | aktivite | giicligii | saglik | Toplam
r ,052 -093| -106| ,009 ,041 -,023 ,129 ,109 | 152 ,023
p ,687 471 4131 943 ,754 ,860 ,316 ,398 | ,239 ,860
62 62 62 62 62 62 62 62 62 62

Tablo 3.3.4’tecalisma grubundaki anne babalarin ¢ocuklarin yas gruplarina
yasam kalitesi puan dagilimlari incelendiginde;enerji/canlilik puanlarinin 1-3 yas
grubunda diger gruplara gore anlamli derecede yiikksek (73+5.7) oldugu
gorilmektedir (p<0,05). Diger yasam kalitesi puan tiirleri agisindan ise istatistiksel

olarak anlamli bir farkliligin olmadigi goriilmektedir (p>0,05).

Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte fiziksel rol gii¢liigii puanlar1 1-

3 yas grubunda en yiiksek (90+13.69) olarak gérilmektedir (Tablo 3.3.4).

Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte Fiziksel fonksiyon puanlari da
1-3 yas grubunda en yiiksek (87+9.75) olarak gorilmektedir (Tablo 3.3.4).
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Tablo 3.3.4(a): Calisma grubundaki anne babalarin ¢ocuklarin yas gruplarina yasam

kalitesi puan dagilimlar1

I Yas
Puan Tirleri
(y1D) b
n X Median Minimum Maksimum SD
1-3y1l 5 87,00 90,00 75,00 100,00 9,75
4-6 yil 12 77,50 82,50 40,00 100,00 16,45
7-9 yil 14 77,14 72,50 50,00 100,00 15,28
Fiziksel fonksiyon 0,331
10-12 yil 15 68,00 70,00 35,00 95,00 19,71
13-15y1l 11 76,36 85,00 25,00 100,00 25,80
15 ve lzeri 5 61,00 65,00 25,00 90,00 28,15
1-3y1l 5 90,00 100,00 75,00 100,00 13,69
4-6 yas 12 62,50 62,50 0,00 100,00 36,15
7-9 yil 14 48,21 50,00 0,00 100,00 28,53
Fiziksel rol giigliigii 0,078
10-12 y1l 15 61,67 50,00 25,00 100,00 22,89
13-15 y1l 11 59,09 75,00 0,00 100,00 35,83
15 ve lzeri 5 37,00 25,00 0,00 75,00 30,12
1-3 yil 5 76,20 74,00 61,00 100,00 14,36
4-6 y1l 12 64,33 73,00 20,00 100,00 20,12
7-9 yil 14 63,21 66,50 22,00 100,00 19,58
Agr 0,655
10-12 y1l 15 67,93 74,00 41,00 100,00 17,47
13-15y1l 11 66,36 70,00 22,00 100,00 24,73
15 ve lzeri 5 52,80 52,00 10,00 100,00 32,66
1-3 y1l 5 71,60 72,00 61,00 82,00 8,08
4-6 yil 12 53,83 51,00 30,00 92,00 15,31
7-9 yil 14 50,50 52,00 35,00 82,00 13,76
Genel saglik durumu 0,155
10-12 yil 15 50,13 50,00 25,00 72,00 15,34
13-15y1l 11 53,27 52,00 20,00 86,00 21,28
15 ve lzeri 5 47,60 35,00 20,00 92,00 29,07
1-3 y1l 5 73,00 75,00 65,00 80,00 5,70
4-6 yil 12 47,92 47,50 35,00 65,00 9,40
7-9 yil 14 46,43 47,50 20,00 60,00 11,17
Enerji/canlilik 0,021
10-12 y1l 15 48,00 50,00 25,00 70,00 11,31
13-15 y1l 11 49,09 50,00 10,00 80,00 17,86
15 ve lzeri 5 42,00 40,00 20,00 65,00 16,81
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Istatistiksel olarak anlaml1 olmamakla birlikte duygusal rol gii¢liigii puanlar1 1-3 yas

grubunda ¢ocugu olanlarda daha yiiksek (79.60+£18.62) oldugu gortlmektedir (Tablo

3.3.4).

Tablo 3.3.4(b): Calisma grubundaki anne babalarin ¢ocuklarin yas gruplarina yagam

kalitesi puan dagilimlar1

- Yas
Puan Turleri
(yi)
X Median Minimum | Maksimum SD p
1-3 yil 62,40 50,00 50,00 87,00 17,50
4-6 yil 12 59,00 62,00 37,00 87,00 14,22
7-9 yil 14 48,93 50,00 25,00 75,00 12,49
Sosyal fonkiyon 0,446
10-12 yil 15 55,60 50,00 12,00 87,00 23,13
13-15 y1l 11 60,00 62,00 25,00 87,00 24,12
15 ve Uzeri 5 47,00 37,00 37,00 62,00 13,69
1-3 yil 5 79,60 66,00 66,00 100,00 18,62
4-6 yil 12 41,42 33,00 0,00 100,00 37,84
7-9 yil 14 40,07 33,00 0,00 66,00 19,10
. 0,062
Duygusal rol giigligii
10-12 yil 15 55,00 63,00 0,00 100,00 29,94
13-15 yil 11 60,27 66,00 0,00 100,00 35,93
15 ve lzeri 5 33,00 33,00 0,00 66,00 23,33
1-3 yil 5 52,80 56,00 32,00 72,00 16,59
4-6 yil 12 57,00 54,00 40,00 88,00 14,78
7-9 yil 14 52,86 52,00 48,00 64,00 5,48
Ruhsal saglik 0,563
10-12 yil 15 49,60 52,00 24,00 64,00 11,79
13-15 yil 11 57,45 56,00 40,00 68,00 8,05
15 ve Uzeri 5 56,80 52,00 48,00 84,00 15,34
1-3 yil 5 74,10 76,80 62,30 84,50 9,07
4-6 y1l 12 57,95 62,35 25,30 82,50 15,13
7-9 yil 14 53,43 52,00 33,00 70,90 12,15
Toplam 0,121
10-12 y1l 15 57,00 58,30 31,00 78,60 15,65
13-15 y1l 11 60,24 64,40 26,10 88,10 20,47
15 ve lzeri 5 47,18 41,30 20,50 73,30 21,33
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Calisma grubundaki anne babalarin yasam kalitesi puanlarinin ¢ocuklarinin
cinsiyetlerine goére dagilimi incelendiginde, 6lgek puanlarinin cinsiyetler arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir farkliik gostermedigi gorilmektedir (p>0,05).
Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte fiziksel rol gii¢liigii puanlar1 kiz
¢ocugu olanlarda (54.05+27.96) erkek cocugu olanlara gore (65.40+34.49) daha
diisiik goriilmektedir (Tablo 3.3.5).

Tablo 3.3.5: Caligma grubundaki anne babalarin yasam kalitesi puanlariin

cocuklarinin cinsiyetlerine gore dagilimi

Puan Trleri g:’;;g:tr: P
Y n X Median | Minimum | Maksimum | SD

Kiz 37 | 73,92 80,00 25,00 100,00 18,41

Fiziksel fonksiyon 0,579
Erkek 25 | 75,00 | 80,00 25,00 100,00 22,36
Kiz 37 | 54,05 50,00 0,00 100,00 27,96

Fiziksel rol gii¢liigi 0,137
Erkek 25 | 6540 | 75,00 0,00 100,00 34,49
Kiz 37 | 64,92 72,00 10,00 100,00 19,38

Agr1 0,782
Erkek 25 | 65,96 72,00 20,00 100,00 23,23
Kiz 37 | 53,70 | 55,00 20,00 82,00 15,23

Genel saglik durumu 0,564
Erkek 25 | 52,00 | 52,00 20,00 92,00 20,62
Kiz 37 | 49,73 50,00 20,00 80,00 13,89

Enerji vitalite/canlilik 0,931
Erkek 25 | 48,80 | 50,00 10,00 80,00 14,60
Kiz 37 | 56,51 50,00 12,00 87,00 18,56

Sosyal fonksiyon 0,543
Erkek 25 | 53,72 50,00 25,00 87,00 18,92
Kiz 37 | 52,68 66,00 0,00 100,00 29,76

Duygusal rol giicliigii 0,337
Erkek 25 | 46,40 | 33,00 0,00 100,00 33,33
Kiz 37 | 52,32 52,00 28,00 80,00 9,49

Ruhsal saglik 0,243
Erkek 25 | 56,48 56,00 24,00 88,00 13,73
Kiz 37 | 57,24 | 61,00 20,50 84,50 14,81

Toplam 0,741
Erkek 25 | 57,98 62,90 25,30 88,10 18,85

Calisma grubundaki anne babalarin ¢alisma durumlarina gore yasam kalitesi
puan dagilimlar1 Tablo 3.3.6 ‘da incelenmistir. Calismayanlarin yasam kalitesi
puanlarmin tiim yasam kalitesi tiirlerinde istatistiksel olarak anlamli derecede diisiik

oldugu goriilmektedir (p<0,05).
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Fiziksel fonksiyonun c¢alismayanlarda (62.07£18.97) istatistiksel olarak
anlamli derecede diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir (Tablo 3.3.6).

Fiziksel rol gii¢liigiiniin calismayanlarda (40.52+29.44) istatistiksel olarak
anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir (Tablo 3.3.6).

Agr1 puaniin c¢alismayanlarda (51.97+16.68) istatistiksel olarak anlamli
derecede diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir (Tablo 3.3.6).

Genel saglik durumunun calismayanlarda (43.72+15.21) istatistiksel olarak
anlaml1 derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu goériilmektedir (Tablo 3.3.6).

Enerji/canlilik yasam kalitesi puaninin calismayanlarda (43.79+12.79)
istatistiksel olarak anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir
(Tablo 3.3.6).

Sosyal fonksiyon puaninin g¢alismayan grupta (45.07+£21.31)istatistiksel
olarak anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir (Tablo 3.3.6).

Duygusal rol gii¢liigi puani c¢aligmayanlarda (34.07+£27.13) istatistiksel
olarak anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu gorilmektedir (Tablo 3.3.6).

Ruhsal saglik puanit calismayanlarda (50.34+11.83) istatistiksel olarak
anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu goriilmektedir (Tablo 3.3.6).

Toplam yasam kalitesi puan ¢alismayanlarda 46.45+£13.08 bulunmustur ve
diger gruplara gore istatistiksel olarak anlamli derecede daha diisiik (p<0,05) oldugu
gorilmektedir (Tablo 3.3.6).
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Tablo 3.3.6(a): Calisma grubundaki anne babalarin ¢alisma durumlarina gore yasam

kalitesi puan dagilimlar

Puan Tirleri Calisma Durumu
n X Median Minimum Maksimum SD p
Caligmiyor 29 | 62,07 65,00 25,00 95,00 18,97
Vasifli caligan 5 80,00 80,00 65,00 100,00 13,69
Fiziksel fonksiyon 0,0001
Vasifsiz is¢i 21 | 86,19 85,00 60,00 100,00 11,17
Serbest 7 | 8571 90,00 40,00 100,00 20,50
Caligmiyor 29 | 40,52 50,00 0,00 100,00 29,44
Vasifli alisan 5 65,00 75,00 25,00 100,00 28,50
Fiziksel rol giigliig 0,0001
Vasifsiz is¢i 21 | 78,57 75,00 50,00 100,00 21,34
Kendi isi 7 | 69,29 75,00 25,00 100,00 22,81
Caligmiyor 29 | 51,97 52,00 10,00 80,00 16,68
Vasifli ¢alisan 5 | 64,40 61,00 52,00 74,00 9,50
Agr 0,0001
Vasifsiz is¢i 21 | 78,95 74,00 52,00 100,00 12,24
Kendi isi 7 | 80,57 84,00 22,00 100,00 27,78
Calismiyor 29 | 43,72 40,00 20,00 76,00 15,21
Vasifli ¢alisan 5 51,00 52,00 35,00 67,00 13,55
Genel saglik durumu 0,001
Vasifsiz isci 21 | 63,19 61,00 47,00 92,00 12,07
Kendi isi 7 | 6243 61,00 25,00 92,00 22,95
Calismiyor 29 | 43,79 40,00 20,00 75,00 12,79
Vasifli ¢alisan 5 51,00 50,00 35,00 70,00 12,45
Enerji/vitalite/canlilik 0,004
Vasifsiz is¢i 21 | 54,29 50,00 40,00 80,00 10,52
Kendi isi 7 | 56,43 60,00 10,00 80,00 21,93
Caligmiyor 29 | 45,07 50,00 12,00 87,00 14,76
Vasifli ¢aligan 5 57,00 62,00 37,00 87,00 20,92
Sosyal aktivite 0,0001
Vasifsiz ig¢i 21 | 67,00 62,00 37,00 87,00 13,40
Kendi isi 7 | 62,14 62,00 25,00 87,00 23,85
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Tablo 3.3.6(b): Calisma grubundaki anne babalarin ¢alisma durumlarina gore yasam

kalitesi puan dagilimlar

Puan Tirleri Meslek
n X Median Minimum Maksimum SD p

Caligmiyor 29 | 34,07 33,00 0,00 100,00 27,13
Vasifli ¢caligan 5 52,80 66,00 33,00 66,00 18,07

Duygusal rol gii¢liigii 0,001
Vasifsiz is¢i 21 | 66,33 66,00 0,00 100,00 29,91
Kendi isi 7 66,29 66,00 33,00 100,00 27,35
Calismiyor 29 50,34 48,00 24,00 80,00 11,83
Vasifli ¢alisan 5 54,40 52,00 44,00 72,00 10,81

Ruhsal saglik 0,011
Vasifsiz is¢i 21 | 55,24 52,00 40,00 88,00 9,60
Kendi isi 7 65,14 64,00 56,00 84,00 9,15
Calismiyor 29 46,45 47,00 20,50 72,00 13,08
Vasifli ¢aligan 5 59,46 62,90 41,30 79,50 14,67

Toplam 0,0001
Vasifsiz is¢i 21 68,73 67,80 47,40 84,50 9,31
Kendi isi 7 68,51 73,30 30,00 88,10 18,21

Calisma grubundaki anne babalarin egitim durumlart ve yasam kalitesi
puanlart arasinda anlamli bir farklilik gérilmemekle birlikte (p>0,05) anlamli olmasa
da egitim diizeyi arttikca toplam yasam kalitesi ortalama puanlarmin da arttigi

gorulmektedir.

Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte (p>0,05) toplam yasam
kalitesi puanlari yiiksek 6gretim mezunlarinda 66.8+14.18 ortalamayla daha yiksek
bulunmustur, bunu sirasiyla 57.92+16.72 ortalamayla ortadgretim mezunlari,

53.91£16.07 ortalamayla ilkogretim mezunlari takip etmektedir (Tablo 3.3.7).
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Tablo 3.3.7: Calisma grubundaki anne babalarin egitim durumlarina goére yasam

kalitesi puan dagilimlari

Puan Turleri Egitim Durumu
n X Median Minimum Maksimum SD p

lk6gretim 28 70,54 70,00 25,00 100,00 21,96

Fiziksel fonksiyon Ortadgretim 24| 74,79 80,00 25,00 100,00 19,59 | 0,263
Yiiksek 6gretim 10| 84,00 85,00 65,00 100,00 10,75
[lkdgretim 28 52,68 50,00 0,00 100,00 31,43

Fiziksel rol gii¢liigii | Ortadgretim 24| 59,79 67,50 0,00 100,00 3191| 0,197
Yiiksek 6gretim 10 72,50 75,00 25,00 100,00 24,86
Ilk&gretim 28 60,57 61,00 10,00 100,00 21,28

Agn Ortadgretim 24| 65,63 72,00 20,00 100,00 20,50 | 0,056
Yiiksek 6gretim 10 78,00 82,00 52,00 100,00 16,16
Tlkogretim 28| 4871 51,00 20,00 75,00 15,24

Genel saglik durumu | Ortadgretim 24 53,33 52,00 20,00 92,00 17,87 0,091
Yiiksek ogretim 10 64,30 64,00 35,00 92,00 18,82
Tlkogretim 28| 45,00 45,00 10,00 70,00 14,27

Enerji /canlilik Ortadgretim 24 53,13 50,00 35,00 80,00 13,66 | 0,223
Yiiksek ogretim 10 52,50 50,00 35,00 80,00 12,08
ilkdgretim 28 52,86 50,00 12,00 87,00 | 20,58

Sosyal aktivite Ortadgretim 24| 58,67 50,00 25,00 87,00 16,61 | 0,548
Yiiksek 6gretim 10 54,60 56,00 37,00 87,00 17,92
Ilkdgretim 28| 48,29 33,00 0,00 100,00 24,65

Duygusal rol giigliigii | Ortadgretim 24 44,21 33,00 0,00 100,00 37,59 0,078
Yiiksek 6gretim 10 69,60 66,00 33,00 100,00 24,76
Tlkogretim 28 52,57 52,00 24,00 80,00 10,87

Ruhsal saglik Ortadgretim 24 53,67 54,00 32,00 84,00 11,49 0,495
Yiiksek ogretim 10 58,80 56,00 44,00 88,00 12,93
Tlkogretim 28 53,91 52,50 20,50 79,50 16,07

Toplam Ortadgretim 24| 57,92 61,95 25,30 84,50 16,72 | 0,124
Yiiksek ogretim 10 66,80 66,90 41,30 88,10 14,18
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Calisma grubundaki anne babalarin ruhsal saglik puanlarmin ailede 1 FKUlii
cocuk daha olanlarda anlamli derecede yiiksek oldugu goriilmektedir (p<0,05) (Tablo
3.3.8).

Diger puan tiirleri agisindan gruplar arasinda anlamli bir farklilik

gorulmemektedir (p>0,05) (Tablo 3.3.8).

Tablo 3.3.8: Calisma grubundaki anne babalarm ailede baska FKU’lii cocugun olma

durumuna gore yagsam kalitesi puan dagilimlari

Ailede
Bagka
Puan Trleri FKU’ li
¢ocuk _
varlig n X Median | Minimum | Maksimum SD p
Yok 54 | 62,87 | 70,00 15,00 95,00 20,43
Bilgi diizeyi puani 0,052
1 ¢ocuk 8 | 75,63 | 82,550 35,00 90,00 17,61
. . Yok 54 | 74,07 | 80,00 25,00 100,00 19,72
Fiziksel fonksiyon 0,621
1 gocuk 8 | 76,25 | 85,00 40,00 100,00 22,64
Yok 54 | 56,20 | 50,00 0,00 100,00 30,68
Fiziksel rol gilighigii 0,118
1 ¢ocuk 8 | 75,00 | 87,50 25,00 100,00 29,88
Yok 54 | 6459 | 72,00 10,00 100,00 20,10
Agr 0,372
1 ¢ocuk 8 |70,38 | 72,00 22,00 100,00 26,29
Yok 54 | 52,19 | 52,00 20,00 92,00 16,09
Genel saglik durumu 0,429
1 ¢ocuk 8 |58,63| 67,00 25,00 92,00 25,58
Yok 54 | 49,44 | 50,00 20,00 80,00 13,31
Enerji/vitalite/canlilik 0,874
1 ¢ocuk 8 | 48,75 | 47,50 10,00 80,00 19,59
o Yok 54 | 55,98 | 50,00 12,00 87,00 17,81
Sosyal aktivite 0,422
1 ¢ocuk 8 | 51,38 | 50,00 25,00 87,00 24,32
Yok 54 | 47,74 | 33,00 0,00 100,00 30,71
Duygusal rol giigligii 0,141
1 ¢ocuk 8 | 66,38 | 66,00 33,00 100,00 31,02
Yok 54 | 52,52 | 52,00 24,00 84,00 10,71
Ruhsal saglik 0,009
1 ¢ocuk 8 | 64,00 | 64,00 48,00 88,00 12,09
Yok 54 | 56,60 | 61,30 20,50 84,50 15,82
Toplam 0,248
1 ¢ocuk 8 |6385| 67,20 30,00 88,10 20,00
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Calisma grubundaki anne babalarin genel saglik durumu puanlarinin
(44.15£14.25) “zorunlu ihtiyaglarimi bile karsilayamiyorum” diyenlerde anlamli
derecede daha diisiik oldugu goriilmektedir (p<0,05). Bu durum ekonomik durumun

yasam kalitesini diistirdiigiinii gostermektedir (Tablo 3.3.9).

“Zorunlu ihtiyaglarim1 bile karsilayamiyorum” diyen anne babalarin
enerji/canlilik paunlarinin (41.50+£14.24) da anlamlhi derecede daha diisiik oldugu
gorulmektedir (p<0,05) (Tablo 3.3.9).

Toplam yasam kalitesi puanlarinin  “Zorunlu ihtiyaglarimi  bile
karsilayamiyorum” diyen anne babalarda 49.78+17.40 ortalamayla digerlerine gore

anlamli derecede daha diisiik oldugu goriilmektedir (p<0,05) (Tablo 3.3.9).

Calisma grubundaki anne babalarin ekonomik durumlarina gore yasam
kalitesi puan dagilimlari agisindan diger yasam kalitesi puan tiirleri arasinda anlamli bir

farklilik goriilmemektedir (p>0,05) (Tablo 3.3.9).
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Tablo 3.3.9: Calisma grubundaki anne babalarin ekonomik durumlarina gére yasam

kalitesi puan dagilimlar

Puan Tirleri Ekonomik Durum
n X Median | Minimum | Maksimum SD p
Rayhat bi sekilde gecimimi 15 76 80 o5 100 2046
sagliyorum
Fiziksel fonksiyon | Zoruntu ihtiyaglarimi ancak 27| 7907 | 85 45 100 1575 |0.18
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20| 6675 67,5 25 100 23,07
karsilayamiyorum
Fiziksel rol Rahat bi sekilde gegimimi 15| 66,67 75 0 100 32,27
sagliyorum
Giigliigii Zorunlu ihtiyaglanm ancak 27| 6241 | 60 0 100 27,08 |0,14
arsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 475 50 0 100 3334
karsilayamiyorum
Rahat bi sekilde gegimimi 15| 7213 | 74 32 100 20,91
sagliyorum
< Zorunlu ihtiyaglarimi ancak
Agri 27| 67,93 72 42 100 16,57 |[0,14
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20| 56,75 65,5 10 100 23.93
karsilayamiyorum
Genel Rahat Higgglecrimimi 15 | s787 | et 20 92 19,07
sagliyorum
Saghk durumu | Zoruit iRtyaglarm Rk 27 | 5689 | 55 30 92 16,78 | 0,02
arsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 44,15 50 20 67 14.25
karsilayamiyorum
Ravhat bi sekilde gecimimi 15 50,67 50 35 80 12.8
sagliyorum
Enerjiiiiic | ZARP" iyaclapgiigrcak 27 | 5444 | 50 40 80 1235 | 0,03
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 415 45 10 65 14.24
kargilayamiyorum
Rz{hat bi sekilde gecimimi 15 58,07 62 o5 87 20,44
sagliyorum
Sosyal fonksiyon | Zorontt tyaclarms ancak 27 | 5859 | s0 37 87 1574 | 027
arsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 49,05 50 12 87 20,04
karsilayamiyorum
Duygusal Rahat bi sekilde gegimimi 15 | 642 66 0 100 36,71
sagliyorum
rol giicliigii Zorunlu ihtiyaglarimi ancak 27 | 4889 | 63 0 100 2061 | 01
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 413 33 0 100 26,07
kargilayamiyorum
Rz{hat bi sekilde gegimimi 15 57.33 56 a4 88 11,48
sagliyorum
Ruhsal saglik Zorunlu ihtiyaglarimi ancak 27 | 54,22 52 32 84 11,76 | 0,56
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 51,2 52 24 64 10,9
karsilayamiyorum
Rahat bi sekilde gegimimi 15 | 6287 | 64 26,1 88,1 17,87
sagliyorum
Toplam Zorunlu ihtiyaglarimi ancak 27 | 6032 | 623 | 381 84,5 1297 | 0,04
karsiliyorum
Zorunlu ihtiyaglarimi bile 20 49,78 50,95 20,5 78 174

kargilayamiyorum
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Calisma grubundaki anne babalarm FKU hastast ¢ocuklarmi kontrole
gotiirme sikligi ile yasam kalitesi puanlar1 acgisindan istatistiksel olarak anlamli bir

farklilik goriilmemistir (p>0,05) (Tablo 3.3.10).

Tablo 3.3.10(a): Calisma grubundaki anne babalarin diizenli kontrole gitme

durumlarina gore yasam kalitesi puan dagilimlari

Dizenli
L Kontrole
Puan Tirleri Gitme ]
Durumu n X Median Minimum Maksimum SD p
gfay‘r/ a1 11| 60,00 | 60,00 30,00 85,00 19,36
Ucaydabir | 33 | 64,24 | 70,00 15,00 95,00 21,00
Bilgi diizeyi puani - 0,726
Ayda bir 13 | 67,31 | 70,00 25,00 90,00 21,66
g{f Haftada | 5 | 6900 | 80,00 35,00 80,00 19,49
gﬁ‘aylr/ ara 111 | 6364 | 65,00 25,00 100,00 22,48
N _ Ucaydabir | 33 | 77,27 | 80,00 25,00 100,00 17,81
Fiziksel fonksiyon - 0,347
Ayda bir 13 | 7538 | 80,00 35,00 100,00 21,93
tl){f Haftada | o | 7600 | 8500 40,00 90,00 2043
gﬁ‘ay‘” ara 11 | 4545 | 50,00 0,00 75,00 29,19
Ucaydabir | 33 | 59,39 | 50,00 0,00 100,00 28,47
Fiziksel rol giigliigii - 0,314
Ayda bir 13 | 61,54 | 50,00 0,00 100,00 37,66
é{f Haftada | ¢ | 7500 | 7500 25,00 100,00 30,62
gf;/‘r/ ara 11 | 56,82 | 52,00 10,00 100,00 26,40
Ucaydabir | 33 | 69,36 | 74,00 32,00 100,00 17,64
Agri _ 0,478
Ayda bir 13 | 63,15 | 61,00 20,00 100,00 20,42
é{f Haftada | o | 6350 | 61,00 22,00 100,00 28,01
gf;/‘r/ ara |41 | 4264 | 4500 20,00 75,00 1577
Ucaydabir | 33 | 53,73 | 55,00 20,00 92,00 15,76
Genel saglik durumu - 0,13
Ayda bir 13 | 56,46 | 52,00 30,00 92,00 19,13
é{f Haftada | o | 6550 | 67,00 25,00 82,00 2231
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Tablo 3.3.10(b): Calisma grubundaki anne babalarin diizenli kontrole gitme

durumlarina gore yagam kalitesi puan dagilimlari

Duzenli
I Kontrole
Puan Turleri Gitme )
Durumu n X Median Minimum Maksimum SD p
Hayir/ara sira | 11 | 41,82 40,00 20,00 65,00 12,50
B Ug ayda bir 33 | 50,15 50,00 20,00 75,00 11,89
Enerji/canlilik - 0,191
Ayda bir 13 | 51,92 50,00 35,00 80,00 13,16
1/2 Haftada bir| 5 | 54,00 55,00 10,00 80,00 27,70
Hayir/arasira | 11 | 48,64 50,00 25,00 75,00 16,35
o Uc ayda bir 33 | 58,06 62,00 25,00 87,00 17,00
Sosyal aktivite - 0,501
Ayda bir 13 | 54,54 50,00 12,00 87,00 23,12
1/2 Haftada bir | 5 | 54,80 50,00 25,00 87,00 22,49
Hayir/arasira | 11 | 54,18 66,00 0,00 100,00 30,80
Ug ayda bir 33 | 49,03 33,00 0,00 100,00 28,89
Duygusal rol gii¢liigii - 0,485
Ayda bir 13 | 43,38 33,00 0,00 100,00 39,37
1/2 Haftada bir | 5 | 66,20 66,00 33,00 100,00 23,69
Hayir/ara sira | 11 | 49,82 52,00 24,00 64,00 9,69
Uc ayda bir 33 | 54,18 56,00 32,00 84,00 9,17
Ruhsal saglik - 0,701
Ayda bir 13 | 56,92 56,00 28,00 88,00 17,68
1/2 Haftada bir | 5 | 54,40 56,00 40,00 64,00 9,21
Hayir/arasira | 11 | 50,38 50,40 20,50 75,50 17,46
Uc ayda bir 33 | 58,91 62,40 26,10 84,50 14,39
Toplam - 0,417
Ayda bir 13 | 57,92 58,30 25,30 88,10 19,25
1/2 Haftada bir | 5 | 63,24 67,40 30,00 78,00 19,52
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Calisma grubundaki anne babalarin kontrole gidilen kisi durumlarma gore

yasam kalitesi puan dagilimlar1 Tablo 3.3.11°de verilmistir.

Anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde fiziksel rol giigligli puani
(65.39+27.49) istatistiksel olarak anlamli derecede daha yiiksektir (p<0,05) (Tablo
3.3.11).

Anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde agr1 puani (69.61£18.55)
istatistiksel olarak anlamli derecede daha yuksektir (p<0,05) (Tablo 3.3.11).

Anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde genel saglik durumu puam
(57.58+17.39) istatistiksel olarak anlamli derecede daha yiiksektir (p<0,05) (Tablo
3.3.11).

Anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde enerji/canlilik puani (53.42+12.74)
istatistiksel olarak anlamli derecede daha yiiksektir (p<0,05) (Tablo 3.3.11)

Duygusal rol gii¢liigii puanlar1 (59.18+29.15) FKU’lii ¢ocugunu anne ve
baba birlikte kontrole gdtiirenlerde istatistiksel olarak anlamli derecede daha

yuksektir (p<0,05) (Tablo 3.3.11).

Anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde toplam yasam kalitesi puan1 da
(61.78+14.71) istatistiksel olarak anlamli derecede daha yiiksektir (p<0,05) (Tablo
3.3.11). Bu durum anne ve babanin g¢ocuklarini birlikte gotiirmesinin yagam

kalitelerini artirdig1 gostermektedir.

Kontrole gidilen kisi durumu ile diger yasam kalitesi puan tiirleri agisindan

gruplar arasinda anlamli bir farklilik goriilmemektedir (p>0,05) (Tablo 3.3.11).
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Tablo 3.3.11: Calisma grubundaki anne babalarinkontrole gidilen kisi durumlarina

gore yagam kalitesi puan dagilimlar

Kontrole
Gidilen Kisi
Durumu n X Median | Minimum | Maksimum | SD p
Anne 24| 70,00 | 70,00 25,00 100,00 21,92
Fiziksel fonksiyon 0,217
Anne&baba 38| 77,11 | 82,50 25,00 100,00 18,33
Anne 24 | 4792 | 50,00 0,00 100,00 33,72
Fiziksel rol giicliigi 0,035
Anne&baba 38 | 65,39 | 75,00 0,00 100,00 27,49
Anne 24 | 5858 | 53,00 10,00 100,00 22,80
Agr1 0,049
Anne&baba 38| 69,61 | 74,00 22,00 100,00 18,55
Anne 24 | 4579 | 48,50 20,00 72,00 15,28
Genel saglik durumu 0,012
Anne&baba 38 | 57,58 | 56,00 20,00 92,00 17,39
Anne 24 | 4292 | 45,00 10,00 70,00 13,90
Enerji/canlilik 0,015
Anne&baba 38 | 5342 | 50,00 35,00 80,00 12,74
Anne 24 | 5392 | 56,00 12,00 87,00 21,07
Sosyal fonksiyon 0,779
Anne&baba 38 | 56,32 | 50,00 25,00 87,00 17,10
Anne 24 | 3583 | 33,00 0,00 100,00 29,25
Duygusal rol gii¢liigii 0,003
Anne&baba 38 | 59,18 | 66,00 0,00 100,00 29,15
Anne 24 | 51,50 | 52,00 24,00 80,00 11,46
Ruhsal saglik 0,271
Anne&baba 38 | 5558 | 56,00 32,00 88,00 11,34
Anne 24 | 50,82 | 47,65 20,50 78,60 17,02
Toplam 0,013
Anne&baba 38 | 61,78 | 63,55 26,10 88,10 14,71
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4. TARTISMA

Arastirmaya calisma grubunda 34 anne (%27,4), 28 baba (%22,6); kontrol
grubunda ise 34 anne (%27,4), 28 baba (%22,6) olmak (zere toplam 124 anne baba
katilmistir (Tablo 3.1.1). Kirikkale ve Ankara'daki FKU Aile Derneklerinden
aldigimiz bilgiye gore Ankara’da 300 ve Kirikkale’de 15 olmak iizere toplam 315
FKU hastas1 vardir. Calisma grubumuzda FKU hastasi cocuga sahip 62 aileye
ulagilmis olup bu sayr toplam o6rneklemimizin yaklasik %20'sini olusturmaktadir.
Arastirmamizda herhangi bir orneklem yontemi kullanilmamig olup bu saymnin
aragtirmaya yeterli oldugu goriilmektedir. Ayrica arastirmanin gilivenilirligi ve
sonucun daha anlamli olmasi agisindan hem calisma hem de kontrol grubunda
ebeveyn cinsiyet dagilimi (Tablo 3.1.1) ve ¢ocuklarinin yas gruplari dagilimi (Tablo
3.1.2) aym sayida olacak sekilde bir arastirma grubu olusturulmustur. Bu durum,

aragtirma sonug¢larimizin giivenilirligini artirtyor diye diisiniiyoruz.

FKU hastas1 gocuga sahip anne/babalar temelde iki sorun yasadiklarmi
belirtmektedirler. Bu sorunlardan ilki, tedavisi i¢in gerekli olan diyeti 6grenmek,
uygulamak ve bir davranis sekli haline getirme konusundaki zorluklardir. ikincisi ise,
hastalikli bir cocuga sahip olmanin neden oldugu hayal kiriklig1 ve tzintiidiir. FKU
hastas1 ¢ocuga sahip ailelerin bu stres ve endise durumu, norotik veya psikolojik
sorunlarla birlikte yasam kalitelerini de ciddi anlamda etkilemektedir (Jusiene 2004).
Temel iki problemi de ele alan bu ¢alisma, fenilketonirili ¢ocuklara sahip anne
babalarin, ¢ok siki kurallar1 olan ve Omdir boyu slren diyet tedavisi ile ilgili
egitimlerinin yeterli olup olmadigini 6lgmek ve anne babalarin yasam kalitelerini

degerlendirmek amactyla yapilmistir.

4.1. Arastirmaya kaltilan anne babalarin sosyodemografik Ozellikleri

Yapilan gesitli calismalar akraba evliliklerinin Tirkiye'de kusaklar boyunca
yaygin bir sekilde siirdiiglinii gostermektedir (Sayl1 1991). 1968 Tiirkiye Aile Yapisi
ve Niifus Sorunlarn verilerine gore Tiirkiye 'de kirsal kesimde akrabalik evliligi

oraninin %36 ve kardes ¢ocuklari evliligi oraninin %29 oldugu goriilmiistiir (Timur
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1972). 1983 yilindaki Turkiye Niifus ve Saglik Arastirmasi verilerine gore
Tiirkiye'de birinci ve ikinci derece akraba evliliklerinin tiim evliliklere orant %21'dir
(HUNEE 1983). 1993 Tirkiye Niifus ve Saglik Arastirmalari sonucu dogurgan

donemdeki kadinlarin %23'tiniin akraba evliligi yaptigin1 gostermektedir.

Tiirkiye gibi gelismekte olan iilkelerde akraba evlilikleri yaygin olarak
gorulmektedir. Bu evlilikler sonucunda genetik bozukluklara bagli hastaliklarin
goriilme sikliklar1 da artmaktadir. FKU hastaliginin diinyada goriilme sikligmmn en
yiiksek oldugu iilke Tiirkiye'dir. Ulkemizde her y1l yaklasik 300 ¢ocuk FKU hastasi
olarak dogmaktadir ve her 100 kisiden 4'i FKU tasiyicist konumundadir

(www.saglik.gov.tr).

2016 Aile Yapist Arastirmalar1 sonuglarinda ise, 15 ve lizeri yaslardaki evli
ciftlerin %23.2'sinin esleri ile akraba oldugu goriilmiistiir (www.tuik.gov.tr). Ankara
'da yapilmis bir arastirmada akraba evliligi yapmis ailelerin ¢ocuklarinda herhangi
bir nedenden kaynaklanan sakatlik ve hastalik oran1 %7 bulunmustur (Ayan ve ark.
2001). FKU hastas1 ¢ocuga sahip ailelerin akrabalik durumunu inceleyen cesitli
arastirmalar da yapilmistir. Karadeniz'in 80 FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne/baba
tizerinde yaptig1 arastirmada akraba evliligi oram1 %72.5 olarak bulunmustur
(Karadeniz 2013). Kiiciikkasap'in yine FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalar
tizerinde yaptigi calismada anne babalarin % 48.6’sinin akraba evliligi yaptigi,
bunlarin % 35.7’sinin 1.dereceden, % 64.3’liniin 2.dereceden akraba evliligi oldugu
belirlenmistir (Kiglkkasap 2006). Akraba evliliginin yapilmadigi Finlandiya ve
Japonya’da ise daha diisik oranda olsa da FKU hastaligma rastlandigini
gorilmektedir (Okano 1992; Williams  2008). Bizim ¢alismamizda, g¢alisma
grubundaki anne babalarin % 46.8'inde (n=33) akraba evliligi goriiliirken, bu
evliliklerin % 9.7'sinin (n=6) 1. derece (amca oglu, day1 oglu, hala oglu, teyze oglu),
% 37.1'inin (n=23) ise 2. derece (amca torunu, dayi torunu, hala torunu, teyze
torunu) akraba evliligi oldugu goriilmiistir (Tablo 3.1.3). Bu sonuglar akraba
evliliklerinin FKU hastas1 ¢ocuk sahibi olma agisindan risk olusturdugu ve ailelerin

bu konuda yeterli bilince sahip olmadigimi gostermektedir. Akraba evliliklerinin
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dolayistyla Kalitsal Mtabolik Hastaliklarin 6nlenmesi igin toplum egitimi {lizerinde

durulmasi gerekir.

Saglik Bakanliginin sorumlulugunda iiniversitelerin destegiyle 1987 yilinda
22 ilde, 1993 yilinda iilke genelinde FKU tarama programi baslatilmistir. 2002
yilinda FKU tarama programiyla taranan yenidogan orani %59.2 iken 2010 yilinda
bu oran %95'lerin lizerine ¢ikmistir (www.saglik.gov.tr). Bizim ¢alismamizda ise,
FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalarin (n=62) %90.3"iniin (n=56) ¢ocuguna
tarama pograminda tani kondugu, % 6.5'ine (n=4) 1-2 yas arasinda ve %3.2 'sine
(n=2) 6 ve lizeri yaslarda tan1 kondugu saptanmistir (Tablo 3.1.3). Feniketon(rinin
erken teshisiyle birlikte gerekli diyetin uygulanmasi ve bdylece hasarin dnlenmesi
hastalarin normal bir hayat siirdiiriilebilmesini ve okul kariyerini tamamlamasini
saglamaktadir (Ozer ve ark. 2008). Avusturya’da yiiksekokul smavini basaran
FKU’li cocuk oran1 % 4.7, genel populasyondaki oran ise % 14.9, okulda sorunlu
olarak nitelendirilen FKU’lii ¢ocuk yiizdesi 10 yas grubunda % 12.8 iken, bu oran
genel Avusturya populasyonunda % 2.34 olarak belirlenmistir (Antshel 2004).

Saglik sigortasinin kullamlabilirligi ve kapsami, FKU'lii hastalarin 6zel
aminoasit karisimlarmma ve diger Ozel {riinlere erisilebilirligi etkilemekte,
erisilebilirlik de hasta kan degeri sonuglarim1 ve diyete uyumlulugunu dogrudan
etkilemektedir. ABD’de sadece 28 eyalet tibbi gidalar ve aminoasit formiilleri i¢in
geri ddeme talebinde bulunmak i¢in yasa diizenlemistir (Huntington ve Buist, 2009).
Portekiz ve Fransa gibi iilkelerde diisiik saglik sigortasi secilmedigi igin ilag
kapsamindaki her formiilii ve yiyecegi karsilamaktadir. (Bernstein ve ark. 2014). Cek
Cumhuriyetinde 184 Kalitsal Metabolizma Hastas1 katilimcinim (174’{i FKU hastas1)
dahil oldugu bir arastirmada FKU’de tiiketilen diisiik proteinli 6zel gidalarin aylik
ortalama maliyeti 130 € olarak bulunmustur. Hastalarin ¢ogunlukla diisiik proteinli
unu (enerji alimmin %30’u), makarnayr (enerji aliminin %18’i), pastay1 (enerji
aliminin %15°1) ve tathilar1 (enerji aliminin yaklasik %10’u) tiikkettikleri goriilmiistiir.
Diisiik proteinli 6zel gidalar hastalar ve aileleri i¢in ¢ok yiliksek ekonomik yiik
olusturmaktadir ve alim giicii olmayan aileler i¢in diyete uyumda sikintilara neden

olmaktadir (Mlcoch ve ark. 2017). 10 iilkenin katilig1 uluslararasi bir arastirmada
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diisiik proteinli 6zel gidalarin gelirlerine gore nispeten daha ucuz oldugu iilkelerde
(Almanya, Belcika gibi) ¢ok iyi uyum saglanmisken, gelir diizeyi daha diisiik
tilkelerde (Tirkiye gibi) uyumlulugun koétii oldugu belirlenmistir (Ahring ve ark.
2011). Turkiye'de yaklasik 15 bin g¢ocugun fenilketoniiri hastast oldugu
bilinmektedir. Fakat her bir cocugun bir aylik gida maliyetinin 1000 TL'yi gegtigi bu
durumun da dar gelirli aileleri umutsuzluga siiriikledigi ve saglik giivencesinin mama
disindaki 6zel besinleri karsilayamadigi bildirilmektedir (Karadeniz 2013). Bizim
caligmamizda ailelerin ekonomik durumu degerlendirildiginde; anne-babalarin
(n=62) %24.2'sinin (n=15) rahat bir bigimde ge¢imini karsiladigi, %43.5'inin (n=27)
zorunlu ihtiyaglarimi ancak karsiladigi, %32.3"liniin (n=20) zorunlu ihtiyag¢larini bile
karsilayamadig1 saptanmistir (Tablo 3.1.3). Bu sonu¢ FKU hastas1 cocuga sahip
alelere ekonomik yonden devlet desteginin artirilmasi gerektigini ve sosyal glivence

kapasaminin genisletilmesi gerektigini gostermektedir.

Ulkemizde yapilan bir ¢alismada kanserli ¢ocuklarin ebeveynlerin egitim
durumlart hasta grupta %36 oraninda ilkdgretim diizeyinde bulunurken,
karsilastirilan saglikli gruptaki ebeveynlerin egitim diizeyinin %46,5 gibi blyuk bir
oranla iniversite diizeyinde oldugu saptanmistir (Kiipeli, 2009). Bizim
calismamizda; ¢calisma grubundaki anne babalarin (n=62) 28'inin (%45.2) ilkogretim,
24'linilin (%38.7) ortadgretim, 10'unun (%16,1) yliksekogretim mezunu oldugu
saptanmigtir. Kontrol grubundaki anne babalarin (n=62) 23'iiniin (%37.1) ilkdgretim,
19'unun (%30.6) ortadgretim, 20'sinin (%32.3) yiiksekogretim mezunu oldugu ve
calisma ve kontrol grubu arasinda egitim durumlar1 agisindan istatistiksel olarak

anlamli bir fark olmadig1 goriilmiistiir (p<0,05) (Tablo 3.1.3).

Kiigtikkasap'in yaptig1 calismada okur yazar olmayan anneler ile okur yazar,
ilkokul, ortaokul, lise, yliksekokul mezunu anneler arasinda, ilkokul mezunu ile lise
ve yiiksekokul mezunu anneler arasinda toplam puanlar1 (%) ve diyet bilgisi puanlar
(%) arasindaki farkin istatistiksel olarak 6nemli oldugu (p<0.05), genel olarak egitim
durumu diistiikge annelerin toplam puan ve diyet bilgisi puanlarinin da diistiigi
gozlenmistir (Kiiciikkasap 2006). Bizim g¢alismamizda da benzer sekilde calisma

grubundaki anne babalarin egitim durumlarina gore bilgi puanlari incelendiginde
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ilkogretim grubunda diger gruplara gore anlamli derecede diisiik bilgi puani oldugu
(p<0,05) ve egitim diizeyi diistiikge bilgi diizeyi puanlarimin diistigi gortlmektedir
(Tablo 3.2.3). Bu durum gosteriyor ki egitim durumu arttikca bilgi diizeyi pan1 da
artmaktadir. Bu yiizden tiim annelerin diyeti kavrama ve uygulama potansiyellerine
gore beslenme egitim araci secilmeli ve diyet anlasilana kadar egitimin siirdiirilmesi

saglanmalidir.

Hasta c¢ocuga sahip ailelerde ¢ocugun bakimi ve hastane isleri daha ¢ok
annelere diismektedir, baba yardimci bir rol istlenmektedir. Annelerin ¢ok fazla
sorumluluk yiiklenmesi ve anne roliiniin zorlugu annelerin babalara gére daha fazla
stres yasamalarina neden olmaktadir. Anneler ve c¢ocuklari arasindan duygusal
yonden oldukg¢a gecirgen bir smir oldugu ve annelerin ¢ocuklarinin hastaliklar
konusunda yiiksek empati gosterdikleri vurgulanmaktadir (Ridle 1989). Annelerin
cocuklarinin hastaliklar ile ilgili tiim yiikii tasirken babalarin kendilerinin durumdan
soyutlamasi ya da sorumluluklardan kaginmasi anneleri kronik hastalik durumundan
olumsuz olarak en ¢ok etkilenen kisi konumuna sokmaktadir. Cocugun hastalig1 s6z
konusu oldugunda 6zellikle de hastalikla birlikte yasanmasi gerekli durumlarda, tani
ve tedavi siiresi boyunca anne ve babanin tstlendigi yiikler ve gorevlerin paylagimi
hastaligin seyrini degistirdigi ve tedaviyi destekledigi gosterilmistir (Knafl ve Zoeller
2000). Yaptigimiz ¢alismada ¢ocuklarmim kiminle kontrole gittigi sorusuna anne
babalarin (n=62) %38.7'si (n=24) sadece anne cevabini verirken %61.3'Q (n=38)
anne ve baba birlikte cevabini vermistir. Sadece baba ile kontrole giden ailenin
olmadigr gorilmistir (Tablo 3.1.3). Bu sonug annelerin ¢ocuklarini hastane
kontrollerine daha ¢ok gdtiirdiigiinii gosterirken Varni ve arkadaglarinin ¢aligmasi bu
sonucu destekler niteliktedir. Calismada ebeveyn formlarinin %80'ini annelerin,
%13'Uni babalarin, %7'sini ise yakinlariin doldurdugu belirtilmistir (Varni ve ark.
2003). Raina ve arkadaslarinin 486 serebral palsili hasta ¢ocuga bakim verenler
lizerinde yaptig1 arastirmada ise, bakim verenlerin %94.4'iiniin kadin ve yine

%89.7'sinin ¢ocuklarin anneleri oldugu goriilmiistiir (Raina ve ark. 2005).

Hasta ailelerinin %40'dan fazlas1 8 yil ve alti eitim almistir. Ilkdgretim

mezunu olan anne-babalarin bilgi diizey puanlar1 digerlerine gore anlamli sekilde
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diisiik bulunmustur (Tablo 3.1.3). Bu da ailelerin hastalikla ilgili bilgi edinmemeleri,
cocuklarinin  diyetine beklenen 0Ozeni gostermemeleri ve hastalik  risk
algilamalarindan kaynakli olabilir. Biilblil ve arkadaslarinin yaptigr calismada
toplumumuzda Kalitsal Metabolizma Hastaliklari'nda risk algis1 5.6+1.8 bulunurken,
Lizozomal Hastaliklar'da 6.9+0.2 ve FABRY Hastaligi'nda 3.2+2.5 olarak
bulunmustur (Biilbiil ve ark. 2017). 10 {izerinden degerlendirme yapilmis olan bu
calismada toplumumuzda kronik hastaliklarun risk algisinin oldukcga diistiik oldugu
gosterilmistir. Bu da hastalarin ve/veya ailelerinin hastalifin tedavi sartlarina
uyumunu olumsuz etkilemektedir. Bir de grubumuzda anne-babalarin %22'si FKU
ile ilgili egitim almadigini belirtmistir (Tablo 3.1.3). Hastalik tanis1 kondugu andan
itibaren ailelerin hastalik ve ileri doneme etkileri yoniinde diizenli araliklarla

bilgilendirilmeleri gerekliligini gdstermesi acisindan sonuglarimiz énemlidir.

4.2. Calisma grubundaki anne babalarin hastahk ve diyete dair bilgi
duzeyleri degerlendirmesi

FKU hastalarinda dogumdan sonraki ilk giinlerde teshis konup uygun
beslenme tedavisine baslanmasi ile hastaligin bulgular1 6nlenebilir ve normal zeka
gelisimleri saglanabilir. FKU'lii hastalar icin tedavi ancak 'yasam boyu beslenme
tedavisi' ile olur. Diyet tedavisinde; protein, enerji, vitamin, mineral ve fenilaleninin
(yeterli ve dengeli olacak sekilde) diyetisyenler tarafindan kisiye 6zel hesaplamalar
yapilarak diizenlenir. Ciinkii giinliik alinmasina izin verilen maksimum fenilalanin
miktart hastanin durumuna, kilosuna ve yasina gore degisir (Segkin 2007). Diyette
protein igerigi yiiksek besinler 6rnegin; tavuk, balik, kirmizi et, yumurta, siit ve siit
iriinleri, kuru baklagiller, tahillar, kuru yemisler ve yagli tohumlar vb. biiyilik oranda
yasaklanir. Protein igerigi diisiik olan sebze meyve gibi besinler, fenilalenin
degisimleri hesaplanarak diyette kullanilir. Enerji ve diger besin 6geleri agigi ise;
genellikle saf karbonhidratlar (seker, bal, nisasta gibi), sivi yaglar, fenilketondrili
hastalar i¢in iretilmis diisiik proteinli 6zel tiriinler (ekmek, makarna, yumurta gibi),
0zel mamalar ve aminoasit karigimlarindan karsilanir. Fenilketoniiri hastasi olan
cocuklarin tedavisindeki basarilari, diisiik fenilaleninli diyetin iyi uygulanmasina, bu

da; ebeveynlerinin motivasyonlarina, diyeti iyi anlamalarma, organize
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edebilmelerine ve bunu bir davranis degisikligi haline getirebilmelerine baglidir

(Waisbren 2000).

Tiim metabolik hastaliklarda hastalara uygulanan diyetler zordur ve titizlik
gerektirir. Bu nedenle bu konuda 6zel egitim almig diyet uzmanlar1 yer almali, diyet
aileye tiim ayrintilar1 ile bikmadan anlatilmalidir. Tedavide Onemli noktalar,
beslenme tedavisinin ailenin sosyo-ekonomik durumuna, egitim ve diyet tedavisini
O0grenme istegine uygun bicimde diizenlenmesi, ¢ocugun biiyiime hizi ve kan FA
dizeyi izlenerek siirekli gorsel ve uygulamali egitimlerle aileye destek olunmasidir
(Koksal ve Gokmen 2000). Bizim g¢alismamizda arastirmaya katilan anne babalarin
(n=62) %77.4'0 (n= 48) daha 6nce fenilketoniiri hastaligina veya diyetine dair bir
egitim aldig1 belirlenmistir (Tablo 3.1.3). Bu sonug diyet egitiminin yetersizligini
gosteriyor clinkii her anne ve babanin mutlaka diyet egitimi almasi ve bu oranin
%100 olmas1 gerekir. Ayrica egitimlerin diizenli araliklarla tekrarlamasi da sarttir.
FKU bilgisini degerlendirdigi ilk ¢alismalardan biri olan De Castro ve arkadaslarinin
calismasinda annelerin % 32’sinin ¢ocuklarinin hastaliginin adim1 bilmedigi, %
45’inin tedavi konusunda yeterli bilgisinin olmadigi, % 53’iinlin de cocuklarin
Klinik izlem icin diizenli kontrole gotiirmesi gerektigini bilmedikleri gosterilmistir.
Anne ve/veya babalardaki bu bilgi eksikliginin aileye hi¢bir zaman bilgi
verilmemesi, verilen bilginin aile tarafindan anlagilmamis olmasi veya duyusal
nedenlerle aileye verilen bilginin anlagilmasia karsin uygulanamamis olmasi gibi
sebeplerden olabilecegi belirtilmistir. Etkinligin saglanmasinda doktor, diyetisyen,
hemsire, hasta yakini ve hasta isbirliginin gerekli oldugu, farkli dénemlerde bireyin
bilgi diizeyini degerlendiren egitimlerin yapilmasmin gerekliligi vurgulanmigtir
(Marteau 1988). Bizim calismamizda da ailelerin 90.3'ii FKU hastaliginin nasil
olustuguna dogru cevap verirken, FKU hastaliginin tedavisinin neden énemli oldugu
sorusuna 88.7's1, bir degisim tereyag/margarin ka¢ mg fenilalenin igeriyor sorusuna
ise %22.6's1 dogru cevap vermistir. Bu da ailelerin 6zellikle diyetle ilgili sorularda

daha bilgisiz oldugunu gdsteriyor.

Calisma grubundaki anne ve babalara yoneltilen FKU hastalig1 ve diyet

tedavisine iligkin tiim sorulara annelerin babalara gore daha yiiksek oranda dogru
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cevap verdikleri goriilmiistiir (Tablo 3.2.1). Annelerin dogru cevap sayisinin babalara
gore istatistiksel olarak anlamli bir fark olusturdugu (p<0,05) ve annelerin daha fazla
dogru cevap verdigi tiim sorularin diyetle ilgili sorular oldugu goriilmiistiir (Tablo
3.2.1). Ayni sekilde FKU’lii cocugu olan annelerin bilgi diizeyi puanlar1 73.97+12.72
bulunurken, FKU’lii ¢ocugu olan babalarin bilgi diizeyi puan1 53.04+22.25 olarak
bulunmustur. Annelerin bilgi diizeyi puanli babalarin bilgi diizeyi puanlarina goére
istatistiksel olarak anlamli sekilde ytliksek (p<0,05) bulunmustur (Tablo 3.2.4). Bu
sonuclar, annelerin ¢ocuklarini daha ¢ok kontrole gétiirmelerinden ve ¢ocuklarinin
diyetleriyle ve bakimlariyla daha ¢ok ilgilenmelerinden kaynaklanmis olabilecegini
goOstermektedir. Babalar genel olarak Tablo 3.2.1.'de goriildiigii gibi hastaliga iliskin
sorulara %50 ve iizerinde dogru cevap vermis ancak diyete iliskin sorularda bu
oranlar %17.9'lara kadar diismistiir. Bu sonuglar diyet egitimlerine babalarin

mutlaka dahil edilmesi gerektigini gostermektedir.

L.U. Tip Fakiiltesi Cocuk Saghigi ve Hastaliklari Anabilim Dali ve Beslenme
ve Metabolizma Bilim Dali’'nda izlenen FKU’li hasta ailelerine son bir yilda verilen
grup egitiminin etkinligini degerlendirmek amaci ile, egitiminin baslangict ve
sonunda anket uygulanmistir. Caligmada toplam 78 hasta ailesi incelenmistir. Hig
grup egitimi almamis olanlar Grup I (n=27), 1 veya 2 egitime katilanlar Grup 1I
(n=41), 3 veya daha fazla egitime katilanlar Grup I  (n=34) olarak
smiflandirlmistir. 24 FKU  ailesine (%30.76) grup egitiminin oncesinde ve
sonrasinda olmak Uzere iki kez anket uygulanmistir. Anket formundaki sorular 50
puan tlzerinden degerlendirilmistir. Buna gore Grup [I'in puan ortalamasi
(21.55%6.15), Grup I'nin (23.95+10.43), Grup III’in ise (32.14+7.09) olarak
bulunmustur. Sonuglar istatistiksel olarak degerlendirildiginde Grup I ve II arasinda
anlamli fark bulunmazken, Grup I ile III ve Grup II ile III arasinda anlamli farklilik
bulunmustur (p<0.05). Sonugta FKU’li hastalarin tedavisinin aile egitimi ile
desteklenmesi ve FKU diyetini anne ve babaya pratik yaptirarak uygulatmanin
basariyr arttirdign belirlenmistir (Ozenoglu 1995). Bizim calismamizda da ailelerde
kontrole giden kisi durumuyla bilgi diizeyi puani arasinda istatistiksel olarak anlamli
bir fark olmamakla birlikte (p>0.05) anne ve baba birlikte gidilen kontrollerde bilgi

diizeyi ortalamasi sadece anne ile gidilenlere gore daha fazla oldugu goriilmiistiir
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(Tablo 3.2.6). Bizim ¢alismamizda da Tablo 3.2.5.’te daha once diyet ve hastalikla
ilgili egitim alanlarin bilgi diizeyi puanlari, egitim almayanlara gore istatistiksel
olarak anlamli derecede (p<0,05) fazla bulunmustur. Daha 6nce egitim alanlarin
bilgi diizeyi puanlarinin ortalamasi 75+£13.19 iken, egitim almayanlarin ortalamasi
35£10.74 olarak bulunmustur. Bu sonuglar, egitimin diizenli ve siirekli olarak
yapilmasinin ailelerin bilgi ve dolayistyla risk algisini artirarak daha 6zenli olmasini

saglayacagini gostermektedir

Fenilketonirili gocuklar Ozellikle addlesan donemde diyet tedavisine daha
uyumsuz hale gelebilirler. Arastirmalar addlesan dénemde ¢ogu FKU'li bireyin
diyetlerine uyum gostermedikleri i¢in metabolik kontroliin saglanamadigini
gostermektedir. Addlesan dénemde diyetlerini kontrol etmek, diyet tedavisine
uyumlarini saglamak icin hastalik ve diyet konusunda diizenli egitim programlariyla
anne-baba ve adolesanlarin diyet tedavisine sorumlulugunu kazandirmak
gerekmektedir (Channon ve ark. 2007). Durham-Shearer ve arkadaslarini yaptigi
aragtirmada ise ergen ve erigskin FKU hastalarinin diyet dnerilerinin farkinda oldugu
ve diyete uyum sagladigini gostermistir (Durham-Shearer 2008). Bizim ¢alismamiz
da calisma grubundaki anne babalarin ¢ocuklarinin yas gruplarina gore Bilgi Diizeyi
Puan (BDP) dagilimlar1 incelendiginde yas gruplari arasinda istatistiksel olarak
anlaml bir farklilik goriilmemekle birlikte en yiliksek bilgi diizeyi puanmin 13 ve
tistii yaslarda oldugu goriilmektedir (p>0,05) (Tablo 3.2.2.). Bu durumun addlesan
donemdeki ¢ocuklarinin diyetteki uyumsuzlugunu gidermek ve onlara sorumluluk
kazandirmak ig¢in anne babalarin gelistirdigi c¢aresizlikten kaynakli bir tutum
olabilecegi diisliniilmektedir. Ayrica hastalikla birlikte gecirilen yil arttik¢a hastalik
hakkinda edinilen bilginin de artmasi dogaldir. Bu nedenle anne/baba egitimlerinin
tant aldiktan sonraki ilk yillarda 6nemini gostermesi acisindan da c¢alismamizin
sonuglar1 énemlidir. 10-19 yaslar1 aras1 173 FKU’lii hasta ve bu hastalarin 110 unun
ebeveyninin katildig:r bir arastirmada FKU’li hastalar1 %45’inin (n=74) giinliik
fenilalenin alim Onerilerini bildigi, %27’sinin (n=41) de arastirilan dort gida
iriiniinden en az {igliniin fenilalenin icerigini bildigi goriilmiistiir. Hastalarin yaklasik
%31’inde ve ebevenylerin %22’sinde ¢ocugun yasiyla birlikte artan caresizlik

bildirilmistir ve hastalarin %30’u tiim gida iiriinlerini yiyemedikleri gergeginden
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utan¢ duydugunu belirtti. Ayni aragtirmada yasa bakilmaksizin ¢ocuklarin anne-baba
tutumundan daha fazla caresizlik bildirdigi goriilmiistiir. FKU'lU ¢ocuk hastalarmin
bakimi, 6grenilmis caresizligin etkilerine kars1 koyabilecek tutarli, uzun siireli aile ve
bireysel terapiyi gerektirir. Egitim ¢abasiyla ilgili olarak, iyi bir ebeveyn-¢ocuk
iligskisi ve hastalarin diyetle uyumu motive eden davraniglarin Ogretilmesi biiylik

onem tasir (Witalis ve ark. 2017).

Calisma grubundaki anne-babalarin ailede baska FKU'lii olup olmamasia
gore bilgi diizeyi puanlarini degerlendirdigimizde; ailede baska FKU'li ¢ocuk
olmayanlarda bilgi diizeyi puani ortalamasi 62.87+20.43 bulunurken ailede baska
FKU'li ¢ocuk olanlarda 75.63+17.61 olarak bulunmustur ancak iki grup arasinda
istatistiksel olarak anlamli bir fark bulunmamistir (p>0.05) (Tablo 3.2.9).
Kiiciikkasap'm ¢alismasinda da baska FKU’lii cocugu olan ailelerin olmayan ailelere
gore toplam bilgi puanlart (sirasiyla 60.1+13.34 ve 60.2£13.61) agisindan
istatistiksel olarak anlamli bir fark olmadig1 goriilmiistiir (Kiiclikkasap 2006).

Witalis ve ark. yaptig1 calismada FKU hastas1 cocuga sahip anne babalarim bir
beslenme uzmani ile konusma ihtiyacinin ¢ocugun yedinci dogum giiniinden sonra
arttigimi ve o donemlerde bir psikolaga danismaktan ii¢ kat daha giiclii oldugu
goriilmistiir (Witalis 2016). Baska calismalarda bir diyetisyenin sadece terapotik
siiregte degil ayn1 zamanda anne babalarin giinliik FKU diyetine baglilig1 konusunda
onemli rol oynadigin1 ortaya koymustur (Bilginsoy ve ark. 2005; Singh ve ark.
2014). Fakat saglik calisanlarinin klinikte FKU’lii bireyleri egitmek igin ¢ok az
zamanlar1 vardir. Genellikle kliniklerde karsilikli danigma, ¢alisma kitaplarindaki
sorular ve besinleri boyama onerilen ve kullanilan yontemlerdir, ama bunlar diyeti
O0grenmenin en 1yl yolu olmayabilmektedir. Cocuklara bilgi verme ve anlamalarina
yardim etme konusunda bir¢ok beslenme egitim araci vardir. Oncelikle bireyler
tedavilerinin tiim bdoliimlerinde rol almalidir, tiim imkanlar diyeti ve tedaviyi
anlamalar i¢in kullanilmalidir ve ¢ocukta giiven ve sayginin yapilanmasina yardime1
olunmalidir (MacDonald 2002). Beslenme egitim araclarinin etkili olmasi igin,
klinisyenlerin mevcut paradigmanin disina ¢ikmasit ve yaklasimlarini gézden

gecirmesi gerekmektedir. 3 anket ve 888 yanittan olusan ve mevcut beslenme egitim
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araclarinin arastirilldigy bir aragtirmada birebir karsilikli danigmanlik en iyi egitim
aract iken brosiirler en az tercih edilen egitim aract seg¢ilmis ebeveynlerin rol
modelliginde ise 10 yastan sonra diislis gosterdigi belirlenmistir. Hastalar ve hasta
yakinlar1 tarafindan en ¢ok istenen egitim modeli ise grup klinigi olurken bu durum

kliniklere katilmak isteyen hasta egiliminin arttifin1 géstermistir (Bernstein ve ark.
2014).

6-16 yaslar1 arasindaki 156 FKU’li bireye Great Ormand Street Hastanesinde
yeni bir sistem ile klinik tedavi ve egitim verilmeye baslanmis ve degerlendirilmistir.
Bu tedavi seklinde, bireyler hastaneye gelmeden iki hafta once diyetisyen 10
dakikalik yiizylize soru-cevap seklindeki goriismelerle uyguladiklart diyeti
degerlendirmis, konsiiltasyon saglanmistir. Hastaneye geldiklerinde ise biylme
gostergeleri Olclilmiis ve grafige islenmis, takimin farkli {yeleri tarafindan 20
dakikalikk uygun egitimler verilmistir. Bu egitimler FKU tedavisindeki son
gelismeler, aminoasit karistminin rolii, kan testlerinin onemi, 6zel tarifler gibi
konulardan olugmaktadir ve bu konulara gore goriismeler yapilmistir. Sonrasinda
anne/baba ve ¢ocuklara verilen anketlerdeki sorulara verilen yanitlarla
degerlendirilmistir. Hastaneye gelis Oncesi konsiiltasyonlarla yas gruplarina gore
grup egitimleri verilebilme firsati olusturmus, bdylece ayni yastaki cocuklarin
ailelerinin tanisabildigi, yasa gére uygun egitim dersleri olusturulabildigi, FKU’li
bireylerin kendilerine olan giivenlerinin arttig1, birbirleri ile deneyimlerini
paylasabilme sansi olusturulmustur. Egitim smiflarinda basar1 gosteren hastalara
tekrar egitim vermek gerekmedigi bdylece zaman kaybinin o6nlendigi ve klinik
goriisme siiresinde belirgin bir azalma gozlendigi, zamanin etkin bir sekilde

kullanilabildigi gosterilmistir (Durham-Shearerve ark. 2001).

FKU diyetiyle ve diyetle ilgili olumsuz tutumlarin iistesinden gelebilmek icin
aile terapisi programlarina ihtiya¢ vardir (Feillet ve ark. 2010; vanSpronsen 2011).
Gelismis iilkelerde FKU’lii ¢ocuklar biiyiik cocuk merkezleri tarafindan yonetilir ve
cogu normal fiziksel ve zihinsel gelisime erisir (Lord ve ark. 2008). FKU hastasi
cocuga sahip aileler icin beslenme Onerileri, davranig terapisi ve motivasyon

etkinlikleri sunan, kisisel hedeflere ulasmak i¢in kocluk yapan destek
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gruplari/topluluklari/dernekleri olusturulmali. (Witalis ve ark. 2017). Tirkiye'de

FKU hastaliginin tanis1 ve tedavisine yonelik sadece 13 merkez bulunmaktadir. FKU

sikliginin yliksek oldugu iilkemizde bu merkezlerin sayisinin oldukga yetersiz oldugu

gorilmektedir. FKU aile dernekleri ise 6 tanedir. Bunlar;

v" Ankara PKU Dernegi
Bursa PKU Dernegi
Eskisehir PKU Dernegi
Istanbul PKU Dernegi
Izmir PKU Dernegi

AN N NN

Sanlurfa PKU Dernegidir (//www.pkuaile.com/incele.php?id=NTc
2018).

Bu derneklerin sayisim ve diizenlenen sosyal projeleri artirilarak FKU hastasi

cocugu olan aileleri biraraya getirmek ve sosyal yonden desteklemek gerekmektedir.

FKU hastasi cocugu olan ailelerin egitimi icin oneriler:

FKU hastaliginda uygulanan diyetler zordur ve titizlik gerektirir. Bu nedenle
bu konuda 6zel egitim almis diyet uzmanlar1 yer almali, diyet aileye tiim
ayrintilari ile bikmadan anlatilmalidir.

Diyet tedavisi ve egitiminde etkinligin saglanmasi i¢in; doktor, diyetisyen,
hemsire, hasta yakini ve hasta isbirligi saglanmalidir.

Diyet egitimi, ailenin sosyo-ekonomik durumu, egitim diizeyi, diyet
tedavisini 6grenme iste§i, cocugunun yasi ve diyete uyumuna gore cesitli
materyallerle ve uygulamali olarak belirli araliklarla strekli verilmelidir
(Koksal ve Gokmen 2000).

Diyet egitimlerine hem annenin hem babanin katilim1 saglanmalidir.

Aile terapisi programlar diizenlenmeli ve programlarda FKU diyetiyle ilgili
olumsuz tutumlar degerlendirilmelidir (Feillet ve ark. 2010; vanSpronsen
2011).

Pisirme siniflari, PKU kamplar gibi etkinlikler diizenlenerek diyet egitimleri

eglenceli hale getirilmeli.
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4.3. Arastirmaya katilan anne babalarin yasam kalitesi degerlendirilmesi

Fenilketoniirili ¢ocugu olan ebeveynlerin saglikli dogan fakat tedavisi
yapilmazsa zihinsel engel ve cesitli norolojik sikintilar1 olusacak ¢ocuklari igin,
onlarin biitiin besin alimini dlgmeleri ve denetlemeleri gerekmektedir. Glinliik diyet
yonetimi, fenilalenin seviyelerini izlemek igin verilen kan testleri ve diizenli hastane
ziyaretleri, tedaviyi karmasiklastirir ayrica hastalarin ve ailelerinin bir¢ok zamanini
ve c¢abalarin1 gerektirir. Omiir boyu uygulanan ve ¢ok fazla titizlik gerektiren bu
diyetin uygulanmasi hem hastalar hem de aileler agisindan problem olusturmakta
hatta kisilerede bazi noéropsikolojik sikintilar ortaya ¢ikarmaktadir (Moyle 2007).
Ozellikle tani konduktan sonraki ilk aylarda ve hatta yillarda ebeveynler
fenilketoniirinin ¢cocuklarinin gelisimine ciddi bir tehdit olusturdugu gercegi ile karsi
karsiya gelirler. Cocuklarinin tedaviye uyma problemleri veya tekrarlayan
sagliklartyla ilgili  kaygilart ebeveynler icin kronik stres kaynaklarini
olusturabilmektedir (Astrid 2013). Biz de calismamizda FKU hastas1 ¢ocuga sahip
anne babalarin yasam kalitesini degerlendirdik. Caligma grubumuzdaki FKU hastasi
cocuga sahip annelerle babalarin yasam kalitesini karsilagtirdigimizda SF-36 yasam
kalitesi Olgeklerinin puan tirlerinin her birinde babalarin yasam kalitesi puanlari
annelerinkinden anlamli derecede yiiksek bulunmustur (p<0,05) (Tablo 3.3.1). Bu
sonuglar FKU hastas1 ¢ocuga sahip annelerin yasam kalitelerinin babalarinkinden
daha cok etkilendigi gosteriyor. Riddle ve ark. yogun bakim iinitesinde kalan 155
¢ocugun anne ve babalarinin kaygi diizeyleri iizerine yaptig1 arastirma sonucunda
annelerin babalara gore daha fazla stres yasadigini ve bunun sebebinin anneler
tizerindeki anne rolii ve is rolii sorumlulugunun fazlaligindan kaynaklandigini
belirtmislerdir (Riddle ve ark. 1989). Erdem ve ark. yaptig1 ¢alismada ¢ocuklarina
tan1 konulduktan sonra annelerin yaklasik yarisinda saglik sorunu gelistigi, bu
sorunlarin daha ¢ok psikolojik sorunlar (stres, depresyon, panik atak gibi), agri
(0zellikle bas ve sirt), unutkanlik ve kronik yorgunluk oldugu belirtilmistir (Erdem
ve ark. 2013). Yapilan baska ¢alismalarda da toplumumuzda kronik hastalikli veya
engelli ¢ocugu olan ailelerde, ¢ocuklarinin bakim ve sorumlulugunda annelerin
babalara kiyasla daha cok rol iistlendigi gosteriyor (Ozgiir 1993, Sar1 2007, Atagin
ve ark. 2011).
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Aile kurumu toplumun en kiiciik ve temel parcasidir ve her anne baba saglikli
bir ¢ocuga sahip olmak ister. Cocuk genel olarak anne ve babanin {iriinii, neslinin
devamini saglayacak bir gii¢ ve anne babanin gelecekteki giivenceleri olarak kabul
edilmektedir (Ataman 2003). Kronik bir hastalig1 olan bir ¢ocuga sahip olmak ise
anne ve babayr hayal kirikligina ugratmaktadir. Digerlerinden farkli bir 6zellige
sahip bir cocugun anne babasi olma rolii, anne babalarin kendi segtikleri bir rol
degildir ve bu role hicbiri kendini hazirlamaz veya hazir hissetmez. Dolayisiyla
cocugun dogumundan kaynakli beklenen mutluluk ve sevincin yerini yogun bir
sekilde {iziintii duygusu alir ve aile karmagsik bir psikolojik durum i¢inde bulur

kendini (Ince ve Tiifekgi 2015).

Hastaligin kabulii ile ebeveynlerde, duygusal tepkinin yogunlugunda degisim
ve yasamla bas etme konusunda ilerleme gosterildigi bilinmektedir (Lord ve ark.
2008). Ebeveynlerin hastaliga adaptasyonu ‘asamalar’ seklinde olur ve ilk krizden
nishi dengeye gegis bir siire¢ gerektirir ( Allen ve Affleck 1985). FKU hastasi gocuga
sahip ebeveynler ve hastaliga tepkileri hakkinda c¢ok az arastirma yapilmistir.
Yapilan bazi arastirmalar FKU tanisi ile baglantili olarak gelisen ebeveyn stresinin
yan1 sira, reaksiyonlarinin ve basa c¢ikma sekillerinin bireysel farkliliklarini
vurgulamustir (Beresford 1994; Shapiro 1983). Yedi Avrupa Ulkesinden toplam 306
hasta ve 253 ebeveynin katildigi arastirmada FKU hastalar1 ve ebeveynleri igin
gelistirilen yagam kalitesi anketi uygulanmis ve anne babalarin en ¢ok duygusal
yonden yasam kalitelerinin etkilendigi goriilmiistiir (Bosch ve ark. 2015).
Litvanya'da FKU’lii ¢ocuklarda psikolojik sorunlarmi ve ailelerdeki psikolojik
uyumu degerlendirmek amaci ile, erken tan1 almis 4-14 yaslar1 arasinda 37 FKUli
cocugun anne-babasma ve 37 saglikli kontrol grubuna ‘Cocuk Davranig Testi’ ve
‘Stresle Bas Etme Yontemleri’ ile ilgili sorular yoneltilmistir ve FKU hastas1 cocuga
sahip anne-babalarin tepkisi degerlendirildiginde, % 30’u c¢ocugu ile bazen
tartistigini, % 40’1 cocugunun disipline gereksinimi olmadigini, % 59’u ¢ocuguna
tolerans gosterdigini, % 35’1 digerlerinden ¢ocugunun hastaligini sakladigini, %27’si

kendini suglu hissettigini, % 38’1 kendine, digerlerine, Tanr1’ya kizginlik hissettigini,

81



% 95’1 kendini karmagsik ve stresli hissettigini, % 68’1 de ¢ocugunun hastaligini

kabul etmesinin zaman aldigini belirtmistir (Jusiene 2004).

Cesitli arastirmalar FKU gibi kronik hastalig1 olan cocuklara sahip anne
babalarda ¢ocuklarimin gelecegi ile ilgili belirsizlikler, psikolojik sikintilar, g¢esitli
hastaliklar, ailenin pargalanmasi, sosyal iligkilerin bozulmasi, sosyal aktivitelerin
azalmasi, ekonomik yiikler ve sikintilar gibi yasam kalitesini etkileyen pek cok
zorlugun yasandigimi gostermistir (Fritts 2004; Schene 1990; Ikeda ve ark. 2012).
Yasam kalitesi, 6zellikle kronik hastaliga sahip kisiler ve aileleri a¢isindan hastaligin
tedavisi ve bakimini degerlendirmede dnemli bir olgiittiir ( Arslan ve Kutsal 1999).
Kronik hastalig1 olan ¢ocuklarin ailelerinin yasam kalitesini degerlendiren pek ¢ok
calisma olmasina ragmen fenilketoniirili ¢cocuklar1 olan ailelerin yasam kalitelerini

Olcen aragtirmalar yetersizdir.

Hatzmann ve ark. hasta ¢ocuklarin ebeveynlerinin saglikli okul ¢cocuklarinin
ebeveyni ile olan goriislerini karsilastirmislar ve kronik hastaligi olan g¢ocuklarin
ebeveynlerinin neredeyse yarisinin yasam kalitelerinde bozulma riski tasidiklarini
belirtmislerdir (Hatzmann ve ark. 2008). Yasam kalitesi karsilagtiran aragtirmalar
genellikle kronik hastaliklar tizerinde yapilmistir Hollanda'da Hoedt ve
arkadaglarinin FKU hastasi ¢ocuga sahip ebeveynlerle yaptigi arastirmada, saghikl
cocuga sahip ebeveynlerin yasam kalitelerinde anlamli bir farklilik gérmemistir ve
bu sonucu FKU’lii ¢ocuklarin erken tedavi edilmesinden kaynakl1 olabilecegini ileri
stirmiislerdir (Hoedt ve ark.2011). Yiiksek gelirli iilkelerde yapilan ¢ogu calismada
FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalarin yasam kalitelerinin genel niifusa benzer
oldugu bulunmustur (Landolt ve ark. 2002; Bosch ve ark. 2015; Simon ve ark. 2008;
Thimm ve ark. 2013). Arastirmamizda ¢alisma grubundaki anne babalarla, kontrol
grubundaki anne babalar1 karsilastirdigimizda toplam yasam kalitesi puanlar1 ¢alisma
grubu annelerde 46.96+13.37 puanla istatistiksel olarak anlamli derecede diger
gruplardan diisiik bulunmustur (p<0,05). Toplam yasam kalitesi puani en yiiksek
grup ise 77.9+10 ortalamayla kontrol grubu babalardir ve bu grubu sirasiyla
70.9+8.84 puanla ¢alisma grubu babalar, 64.22+12.76 ile kontrol grubu anneler takip

etmektedir. Bizim sonucumuz, FKU hastasi gocuga sahip olan anne babalarin yasam
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kalitesinin diistiigiinii ve yine annelerin yasam kalitesi puanlarinin babalardan diisiik

oldugunu gosteriyor (Tablo 3.3.2).

FKU hastalarinda diyet uyumu yas arttikca azalmakta ve yasam kalitesini
daha da etkilemektedir (Walter ve ark. 2002). FKU hastalarinn diyete uyumu
bebeklik donemi boyunca tamamen anne-baba denetimi altindadir. Cocukluk
doneminde de diyete uyum ve besin seciminde anne ve babanin rolleri biiyiiktiir.
Adolesan donemde diyet takibi sikintili bir déneme girer c¢iinkii cocuklarinda
ozerklik ve bagimsizliga ilgi artar ve bazen anne-baba-¢ocuk uyusmazligi olusur
(Singh ve ark. 2000). Bizim g¢aligmamizda da ¢alisma grubundaki anne babalarin
cocuklarin yas gruplarina yasam kalitesi puan dagilimlart incelendiginde;
enerji/canlilik puanlarinin 1-3 yas grubunda diger gruplara gére anlamli derecede
yiiksek (73+5.7) oldugu goriilmektedir (p<0,05). Diger yasam kalitesi puan tiirleri
acgisindan ise istatistiksel olarak anlamli bir farklilik olamakla birlikte fiziksel
fonksiyon, duygusal rol giicliigii ve fiziksel rol giicliigli puanlarinin 1-3 yas grubunda
daha yiiksek oldugu goriilmiistiir (Tablo 3.3.4). Bu sonu¢ da diger calismalar
destekler nitelikte cocuklarin yasi arttikca anne ve babalarin yasam kalitesinin
diistiigiinii gdéstermektedir. 10-19 yaslar1 arasindaki 173 FKU hastas1 ve calismaya
alman FKU hastas1 ¢ocuklara sahip 110 anne baba iizerinde yapilan bir arastirmada
hastalarin %31’inde ve anne babalarin %22’sinde yasla birlikte artan caresizlik
bildirilmistir (Witalis ve ark. 2017). FKU ‘de besin segeneginin azli1 ve kontroliin
sadece ebeveynlerde olmasi nedeniyeyasamin ilk yillarinda diyet kontrolii daha
kolaydir ve genellikle diyete uyumsuzluk veya diyette gevseme ergenlik doneminde
ortaya ¢ikar. Weglage ve arkadaglarinin (1996) yaptigi bir arastirmada 15 yas
ortalamasinda bir grup FKU’lii ¢cocukla 10 yas ortalamasinda diger FKU’lii cocugu
karsilastiriyor; biiylik duygusal heyecan, duygusal ve davranigsal uyumsuzlugun 10
yas grubunda daha az oldugu goriilmiistiir (Weglage ve ark. 1999).

Bristol ve ark. yaptig1 calismada, kronik hastalig1 olan erkek ¢ocuga sahip
anne babalarin, kronik hastaliga sahip kiz ¢cocuga sahip anne babalara gore kaygi
diizeylerinin daha fazla oldugunu bulurken (Bristol ve ark. 1984) ; cocuklarinin

cinsiyetlerinin anne babalarin umutsuzluk diizeyini etkilemedigini gosteren
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caligmalar (Yildiz 2009; Es 2013; Karadeniz 2013) da bulunmaktadir. Bizim
calismamizda, calisma grubundaki anne babalarin yasam kalitesi puanlarinin
cocuklariin cinsiyetlerine gore dagilimi incelendiginde, Olgek puanlarinin
cinsiyetler arasinda istatistiksel olarak anlamhi bir farklilik gostermedigi
gorilmektedir (p>0,05). Istatistiksel olarak anlamli olmamakla birlikte fiziksel rol
giicligii puanlarn kiz cocugu olanlarda (54.05+£27.96) erkek ¢ocugu olanlara gore
(65.40+£34.49) daha diisiik goriilmektedir (Tablo 3.3.5).

Calisma grubundaki anne babalarin ¢alisma durumlarina gore yasam kalitesi
puan dagilimlart incelendiginde calismayanlarin yagsam kalitesi puanlarinin tiim
yasam kalitesi tiirlerinde istatistiksel olarak anlamli derecede diisiik oldugu
gorulmektedir (p<0,05) (Tablo 3.3.6). Yapilan baska bir arastirmada ise babalarin
hastalikla bas etme puanlarinin meslek diizeyi ve isten ¢gikarilma durumlariyla iliskili

olmadig1 ve bizim sonug¢larimizi desteklemedigi goriilmiistiir (Lord ve ark. 2008).

Gorgii ve arkadaglarinin yine anneler iizerinde yaptigi bir arastirmada
annelerin gelir duzeyi arttik¢a depresyon diizeylerinin azaldigi goriilmiistiir (Gorgii
ve ark. 2005). 257 anne/baba lizerinde yapilan baska bir arastirmada, gelir diizeyi
diisiik olan anne babalarin umutsuzluk diizeyinin yiiksek oldugu bulunmustur
(Aydogan ve ark. 1999). Yildiz'n engelli ¢ocugu olan 101 anne iizerinde yaptigi
aragtirmada, diigiik gelir diizeyindeki annelerin yiliksek gelir diizeyindeki annelere
gore daha fazla motivasyon kaybina bagli olarak daha umutsuz olduklar
bulunmustur. Bu umutsuzlugun sebebini ise engelli ¢ocuklarinin saglik ve egitim
giderlerini karsilamadaki endiselerine ve gelecekteki maddi zorluklar yasayabilecegi
diisiincesine baglamislardir (Yildiz 2009). Calisma grubundaki anne babalarin genel
saglik durumu, enerji/canlilik ve toplam yasam kalitesi puanlarinin (44.15+£14.25)
“Zorunlu ihtiyaclarimi bile karsilayamiyorum” diyenlerde anlamli derecede daha
diisiik oldugu goriilmektedir (p<0,05). Bu durum diisiik ekonomik durumun yasam
kalitesini diisiirdiigiinii gostermektedir (Tablo 3.3.9).

Giindiiz ve ark. yaptig1 calismada FKU hastas1 ¢ocuga sahip anne babalarin

depresyon ve kaygi puanlarinin ¢ocuklarinin yaslari, cinsiyetleri, anne babanin
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yaslar1 ve cinsiyetleri ile iliskili olmadigi goriinmiistiir. Ayni caligmada egitim
diizeyi diisiik anne babalarin depresyon ve kaygi puanlart anlamli derecede yiiksek
bulunmustur (Giindlz ve ark. 2015). Karadag ve ark. engelli ¢ocuga sahip 95 anne
lizerinde yaptig1 ¢alismada annelerin egitim diizeyi arttikca umutsuzluk diizeyinin
diistiigiinii goriiliirken (Karadag 2009), baska bir calismada FKU hastas1 ¢ocuga
sahip annelerin ve babalarin umutsuzluk diizeyinin annelerin egitim sevyesinden
etkilenmedigi goriilmiistiir (Karadeniz 2013). Bizim calismamizda ise, calisma
grubundaki anne babalarin egitim durumlar1 ve yasam kalitesi puanlar1 arasinda
anlamli bir farklilik olmamakla birlikte (p>0,05) egitim diizeyi arttik¢a toplam yasam
kalitesi ortalama puanlarinin da arttig1 goriilmektedir (Tablo 3.3.7).

Kronik hastalikli cocuklarda ve ozellikle de hastalikla birlikte yasanmasi
gerekli durumlarda, tan1 ve tedavi siiresi boyunca anne ve babanin {istlendigi yiikler
ve gorevlerin paylasimi hastaligin seyrini degistirdigi ve tedaviyi destekledigi
gosterilmistir (Knafl ve Zoeller 2000). Fidika ve arkadaslarimin yaptigi bir
aragtirmada FKU hastas1 ¢ocu@a sahip ebeveynlerin yasam kalitesini normal
standartlarda bulmuglardir. En yiiksek yasam kalitesine sahip ebeveynler aileleri
tarafindan desteklenenler iken en diisiik yasam kalitesine sahip ebeveynler kendi
kendileine micadelele etmek zorunda kalanlar oldugu belirtilmistir (Fidika ve ark.
2013). Bizim ¢alismamizda da anne ve baba birlikte kontrole gidenlerde toplam
yasam kalitesi puanm1 (61.78+14.71) istatistiksel olarak anlamli derecede daha
yuksektir (p<0,05) (Tablo 3.3.11). Bu sonug, anne ve babanin ¢ocuklarini birlikte

gOturmesinin anne babalarin yasam kalitelerini artirdigi géstermektedir.

FKU igin ¢ocugun beyin gelisimine ve zorlayici beslenme ydnetimine iligkin
temel tehditlerin yaninda sosyal agidan kabul edilemeyen veya gecerli kilinamayan
“’gbriinmez’’ bir sosyal baski s6z konusudur (Lord ve ark. 2008). Anne-babalarin
yagam Kkalitesini etkileyen ©6nemli psikososyal faktorler, duygusal destek ve
arkadagligin  kaybidir. Ebeveynlerin ruhsal sagliklari, ¢ocuklarimin saghigini,
tedavinin etkinligini etkilediginden, saglik calisanlarinin ebeveynlerin refahina
dikkat etmeleri énemlidir. Duygusal destegin ve arkadasligin kaybolmasinin anne-

babalarin yasam kalitelerini etkiledigi anlayisi, saglik caliganlarin1 bu ebeveynlere
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daha iyi destek vermeye itiyor (ten Hoedt and ark. 2011). Levy ve arkadaslarinin
adolesan FKU hastalar1 iizerinde yaptigi calismada sosyal destegin, metabolik
kontrol ve diyet tedavisi iizerinde olumlu etkileri oldugunu gostermistir (Levy 1994).
Davis ve ark. yaptig1 ¢alisma Ozellikle sosyal destek kapsaminda uzmanlardan alinan
destegin ailenin yasam Kkalitesini artirdigi gosterilmistir (Davis ve Gavidia 2009).
Astrid ve ark. yaptigi calismada da sosyal destek, aile stresi ve yasam kalitesi
arasinda yiiksek diizeyde korelasyon bulunmustur (Astrid ve ark. 2013). Bizim
caligmamizda da yasam kalitesi alt gruplarindan 'sosyal fonksiyon' yasam kalitesi
puaninin ¢alisma grubu annelerinde en diisiik oldugu goriilmiistiir (Tablo 3.3.2). Bu
yiizden sonug olarak, FKU hastas1 ¢ocuga sahip ailelerin yasam kaliteini artirmak
i¢in sosyal destek ve FKU farkindalik projeleri gereklidir. Bu projelerde FKU hastasi
cocuga sahip anne babalara yasadiklar1 sikintilar konusunda yalniz olmadiklarini
diisinmelerini saglayacak etkinlikler diizenlenmelidir. Bu etkinliklerin ve bu
etkinliklerde ailelerin saglik calisanlar1 ile birlikteliginin siirekli olmasina 6zen

gosterilmelidir.
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5. SONUC ve ONERILER

Omiir boyu ¢ok siki kurallari olan bir diyet tedavisi gerektiren fenilketoniiri
hastaligina sahip ¢ocuklar1 olan anne babalarin diyetle ilgili egitimlerinin yeterli olup
olmadigint dlgmek ve yasam kalitelerini degerlendirmek i¢in Kirikkale ve Ankara
illerinde yaptigimiz arastirmaya c¢alisma grubunda 34 anne (%27,4), 28 baba
(%22,6); kontrol grubunda ise 34 anne (%27,4), 28 baba (%22,6) olmak Uzere
toplam 124 anne baba katilmistir. Calisma grubundaki annelerin yas ortalamasi
34.5347.22 yil, babalarin yaslarinin ortalamasi 37.21+£6.27 yil iken ¢ocuklariin yas
ortalamasi 9.65+4.92 yil olarak saptanmuistir.

Otozomal gecisli kalitsal bir hastalik olan fenilketoniiri hastaliginin
ulkemizde bu kadar yaygin olmasinda akraba evliliginin payr biyiiktiir. Bizim
calismamizda da c¢aligma grubundaki anne babalarin % 46.8'inin akraba evliligi
yaptig1 ve bu evliliklerin % 9.7'sinin 1. derece, % 37.1'inin ise 2. derece akraba
evliligi oldugu goriilmiistiir. Bu yizden tlkemizdeki akraba evliliklerinin 6nlenmesi
icin, bu konuda 6zel egitim almis saglik ¢alisanlar1 tarafindan ¢esitli egitimler ve
projeler diizenlenerek yada medya araciligiyla akraba evliliklerinin neden oldugu
kotl sonuglar konusunda toplum bilinglendirilmelidir. Akraba evliligi yapanlarin

FKU gibi sik goriilen hastaliklar yoniinden taranmasina dzen gosterilmelidir.

Calismamizda FKU hastas1 ¢cocuga sahip anne babalarin (n=62) %90.3iiniin
¢ocuguna tarama pograminda tan1 kondugu, % 6.5'ine 1-2 yas arasinda tan1 kondugu
ve %3.2 'sine 6 ve iizeri yaslarda tan1 kondugu saptanmistir. FKU 'de erken tam gok
onemlidir ¢linkii erken tedaviyle gerekli diyetin uygulanmasi zeka geriligi ve diger
norolojik  hasarlarin ~ 6nlenmesini  bdylece hastalarin  normal bir hayat
siirdiirebilmesini saglar (Ozer ve ark. 2008). Bu yiizden her FKU hastas1 ¢ocuga
tarama programinda tani konmasini saglamak i¢in iilkemizdeki yenidogan tarama

programindaki sikintilar degerlendirilmeli ve eksiklikler giderilmelidir.

Yaptigmiz calismada c¢ocuklarinin kiminle kontrole gittigi sorusuna anne

babalarin (n=62) %38.7'si (n=24) sadece anne cevabini verirken %61.3'Q (n=38)
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anne ve baba birlikte cevabini vermistir. Sadece baba ile kontrole giden ailenin
olmadigi goriilmistiir. Toplumumuzda hasta ¢ocuga sahip ailelerde gocugun bakimi
ve hastane isleri daha cok annelere ylklenmektedir, baba yardimci bir rol
ustlenmektedir. Tedavinin etkinligini artirmak ve annelerin yiikiinii azaltmak igin,
babalarin da tan1 ve tedavi siiresi boyunca anneye destek olmasi ve iistlenilen yiikler

ve gorevler konusunda paylasilm yapilmasi saglanmalidir.

Calismamizda FKU’lii cocugu olan annelerin bilgi diizeyi puanlari
73.97+12.72, FKU’li ¢ocugu olan babalarin bilgi diizeyi puani 53.04+22.25
bulunurken, annelerin bilgi diizeyi puanlar1 babalardan yiliksek bulunmustur. Ayrica
diyetle ilgili sorularda dogru cevap oranlarinin diistiigli goriilmiistir. FKU
hastaliginda uygulanan diyet bilgi ve titizlik gerektirir. Bilgi diizeyini artirmak i¢in
belirli araliklarla hastanin ve ailesinin (anne baba birlikte), hastalik ve diyet tedavisi
konusunda bilgileri tazelenmelidir. Ailenin egitim durumu ve yasam kosullarina gore
beslenme egitimi verilmelidir. Bu egitimlerin siirekliligi ¢ok o6nemlidir ve bu
egitimler 6zellikle metabolik hastaliklar konusunda egitim almis beslenme uzmanlari
tarafindan verilmelidir. Babalarin bu egitimlere katiliminmi artiracak programlar,

kamu spotlar1 ve etkinlikler diizenlenmesi diisiintilebilir.

Calismamizda, FKU hastas1 cocuga sahip olan anne babalarmn yasam
kalitesinin diistiiglini ve annelerin yasam kalitesi puanlarinin babalardan diisiik
oldugunu goriilmiistiir. Bu yiizden FKU hastas1 ¢ocugu olan ailelere ozellikle
annelere rehabilitasyon ve psikolojik destek programlariyla destek olunmalidir. Aile
terapi merkezlerinin sayisi ve bu merkezlere verilen 6nem artirilarak hasta yakinlar

buralara yonlendirilmelidir.

FKU hastaligiin tedavisi aminoasit karisimlari, diisiik proteinli 6zel iiriinler,
diger tibbi tirlinler ve hastalarin siirekli klinik izlemi sebebiyle ylksek maliyetlidir ve
ailelere ekonomik yiik bindirmektedir. Ayrica ¢alismamizda ekonomik durumun
yasam kalitesini de dislirdiigii gorilmiistiir. Bu yilizden hastalarin sosyal giivence

kapsami genisletilmeli ve ekonomik yonden devlet destegi artirilmalidir.
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FKU hastaliginda siirekli klinik izlem gerekmektedir. Tiirkiye'de FKU
hastaligimin tanis1 ve tedavisine yonelik sadece 13 merkez bulunmaktadir. Bu
merkezlerin  sayis1  artirillarak  ailelerin  saglik  calisanlara  erigebilirligi
kolaylastirilmalidir.  FKU aile dernekleri ise sadece 6 ilde vardir. FKU
derneklerinin/gruplarinin sayis1 artirilmali, FKU hastas1 aileler biraraya getirilerek
birbirlerine destek olmalari, sorunlari1 paylagmalar1 ve birlikte sosyal
fonksiyonlarinin artmasi saglanmalidir. Ayrica sosyal yonden aile, arkadas ve

cevrenin destegini artirmak i¢in FKU farkindalik projeleri gerceklestirilmelidir.
Calismamiz ilkemizde FKU ¢ocugu olan ailelerin yasam kalitelerini

inceleyen sinirh sayidaki arastirmalardan birisidir ve bu konuda daha ¢ok galismaya

ihtiya¢ oldugunu gostermesi agisindan onemlidir.
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EKLER 1.

FENILKETONURILI(FKU) COCUKLARI OLAN AILELERIN GENEL
BILGILERININ VE AILE YAPILARININ SAPTANMASI

ANNESI/BABASI(hangisi oldugunuzu yuvarlak i¢ine alarak belirtiniz)

1)Cocugunuz kac¢ yasinda fenilketoniiri tanis1 ald1?
a) Tarama programinda yakaland1

b) 1-2 yaslar1 arasinda

¢) 3-5 yaslar1 arasinda

d) 6 yas veya daha biiylikken

2) Sizin esinizle akrabalik iliskiniz var m?

a)Hayir b) Evet, akrabalik dereceniz ?(............cooviiiiiiiiiiiiiiin. )

2) Ailede baska fenilketoniirili cocuk var m?

a) Hayir b) Evet, say1s1? (......cc....... )

4)Meslegininz nedir?

a) ev hanimi/igsiz

b) meslek sahibi(........................... )
C) is¢i/memur

d) emekli
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5) Egitim durumunuz nedir?
a) okur-yazar degil
b) 8 yil alt1 egitim
c) 8 yil Gistii egitim
e) yiiksekogretim
6) Ekonomik durumunuzu nasil degerlendiriyorsunuz?
a) Rahat bir sekilde ge¢imimi sagliyorum
b) Zorunlu ihtiyaglarimi ancak karsiliyorum
C) Zorunlu ihtiyaglarimi bile karsilayamiyorum
7) Cocugunuz kontrole diizenli olarak gidiyor mu?
a) Hayir, ara sira c)Ayda 1
b) 3ayda 1 d)1-2 haftada 1
8) Cocugunuz kontrole genellikle kiminle gidiyor?
a) Anne c) Anne ve baba
b) Baba d) Diger(.................
9)FKU i¢in ila¢ kullaniyor mu?
a) Kullandig1 higbir ilag¢ yok
b) Kuvan
c) Neophe/protein tozu
d) Vitamin/mineral/balik yagi
e) Bilmiyorum
10) Daha 6nce FKU hastahg ile ilgili diyet egitimi aldimiz m?

a)Evet b)Hayir
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AILELERIN BESLENME BiLGI DUZEYINI OLCMEYE YONELIK ANKET

1) Fenilketontiri hastalig1 nasil olusur?
a) Diger fenilketoniirili hastalardan bulasir
b) Gebelikte annenin yanlis beslenmesi sonucu olusur
¢) Dogumsal olarak olusan kalitsal metabolik bir hastaliktir

d) Bilmiyorum

2) Fenilketoniride hangi enzim yok yada yetersizdir?
a)Fenilalenin hidroksilaz
b)Karbonik anhidraz
c)Fenilasetat

d)Bilmiyorum

3) Fenilketoniiri hastaliginin tedavisi neden énemlidir?
a) Tedavi edilemezse ¢ocukta zeka geriligi olusur
b) Tedavi edilmezse ¢cocuk zayif kalir
¢) Tedavi edilmezse diger ¢ocuklara bulagir

d) Bilmiyorum

4) Fenilketonuride en 6nemli tedavi yontemi nedir?
a) ilag
b) egzersiz
c) diyet

d) bilmiyorum
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5) Fenilketoniiride diyete ne zaman baslanmalidir?
a) dogar dogmaz
b) dogumdan 6 ay sonra
¢) dogumdan 1 yil sonra

d) bilmiyorum

6) Cocukta dogumdan itibaren dogru diyet tedavisi uygulandiginda normal 1Q(zeka)
duzeyi yakalanabilir mi?

a) evet
b) hayir

c) bilmiyorum

7) Fenilketoniiri tagiyicist anne ve babanin tekrar fenilketoniirili gocugu olma
ihtimali nedir?

a) her cocukta %25
b) digerleri saglikli olur
¢) her cocukta %50

d) her ¢ocukta %75

8) Kandaki fenilalenin diizeyi normalde ka¢ mg/dl olmalidir?
a) 2-6 mg/dl
b) 10-15 mg/dI
c) 15-20 mg/dl

d) bilmiyorum
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9) Fenilketoniiride diyet ne kadar siire uygulanmalidir?
a)l yasina kadar
b) 5 yasina kadar
¢) 18 yasina kadar

d) 6miir boyu uygulanir

10) Fenilketondirili bebege anne siitii verilebilir mi?
a) doktorun/diyetisyenin takibinde ve onlarin belirledigi miktarda verilebilir
b) hayir verilemez

c) bilmiyorum

11)Fenilketoniirili hastalarin diyetinde asagidakilerden hangisinde bir sinirlama
yoktur?

a) et c) meyve

b) sut d) seker

12) Diyetlerdeki "degisim" kavrami nedir?
a) bir giinde tuketilecek miktar
b) degismez besinler
c) birbiri yerine gecgen/ tiiketilebilen miktar

d) bilmiyorum
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13) Asagidakilerden hangisi ekmek degisimi yerine tiiketilebilir?
a) makarna
b) meyve
C) et

d) yumurta

14) Asagidakilerden hangisi diyette sinirhidir?
a) seker C) pekmez

b) bal d) yumurta

15) Bir degisim ekmek (12,5 gr) kag g fenilalenin igerir?
a) 50 )150

b) 100 d) 200

16) Bir degisim sebze ka¢ mg fenilalenin igerir)
)15 c) 30

b) 25 d) 35

17)Bir degisim margarin/tereyagi (5 g), ka¢c mg fenilalenin icerir?
a) 10 c)5
b) 15 d) 20

18) Bir degisim meyve ka¢ mg fenilalenin igerir?

a) 15 c) 30
b) 25 d) 35
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EKLER 2. SF-36 YASAM KALITESI (SF-36) FORMU

Adi-Soyadi:

1. Genel sagliginiz1 nasil degerlendirirsiniz?

Mikemmel
Cokiyi

Iyi

Orta

Kot

Bir tanesini yuvarlak i¢ine aliniz

1

2
3
4
5

2. Gecgen yil ile karsilastirildifinda, sagliginiz1 su an i¢in nasil

degerlendirirsiniz?

Gegen seneden ¢okdahaiyi
Gecen seneden birazdaha iyi

Gegen sene ile ayni

Gecen seneden birazdaha kot

Gecen seneden ¢okdahakoti

Bir tanesini yuvarlak i¢ine aliniz

1

2
3
4
5

3. Asagidaki tipik bir giinlimiizde yapmis olabileceginiz bazi
aktiviteler yazilmistir. Sagliginiz bunlari yaparken sizi
sinirlandirmakta mudir ? Oyleyse ne kadar?

Bir tanesini yuvarlak

i¢gine alniz

AKTIVITELER Evet, cok Evet, cok Hayrr, hig
kisitliyor az kisitlamiyor
kisitliyor
a. Kuvvet gerktiren aktiviteler, kosma, agir
esyalar1 kaldirmak, zor sporlar 1 2 3
b. Orta aktiviteler, bir masay1 oynatmak,
elektrik ~ suplrgesi  ile  slplrmek, 1 2 3
bowling,golf
c. Sebze-meyveleri kaldirmak, tagimak 1 2 3
d. Pek cok kat1 ¢ikmak 1 2 3
e. Tek kat1 ¢itkmak 1 2 3
f. Comelmek, diz ¢cokmek, egilmek 1 2 3
g. 1 kilometreden fazla yiriyebilmek 1 2 3
h. Pek cok mahalle arasi yiiriiyebilmek 1 2 3
i. Bir mahalleden (sokak) digerine yiiriimek 1 2 3
J. Kendi kendine yikanmak, giyinmek 1 2 3
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4. Son 4 hafta icerisinde, fiziksel sagliginiz yiiziinden giinliik is veya
aktivitelerinizde asagidaki problemlerle karsilastiniz m1?

Bir tanesini yuvarlak
icine aliniz

EVET HAYIR
a. Is yada diger aktiviteler i¢in harcadiginizzamandakesinti 1 2
b. Istediginizden daha az miktarisintamamlanmasi 1 2
c. Isin veya diger aktivitelerincesidindekisitlama 1 2
d. Is veya diger aktiviteleri yaparkenzorluk olmas1 1 2

5. Son 4 hafta icerisinde, duygusal problemler (6rnek-tzuntu ya da sinirli
hissetmek) yiiziinden giinliik is veya aktivitelerinizde agagidaki
problemlerle karsilagtiniz mi1?

Bir tanesini yuvarlak
i¢cine aliniz

EVET HAYIR
a. Is yada diger aktiviteler ayirdiginiz siireden kesilme oldu mu ? 1 2
b. Istediginizden daha az kisim tamamlanmasi 1 2
c. Isin veya diger aktiviteleri eskisi gibi dikkatli yapmama 1 2

6. Gegen 4 hafta icinde, fiziksel saglik veya duygusal problemler, aileniz,
arkadasiniz, komsulariniz veya gruplar ile olan normal sosyal
aktivitelerinize ne kadar engeloldu?

Bir tanesini yuvarlak
icine almiz
Hic
Cokaz
Ortaderecede
Biraz
Oldukca

O~ wnNPE

7. Son 4 hafta icerisinde, ne kadar fiziksel ac1 (agri)hissettiniz?
Bir tanesini yuvarlak
icine almiz

Hig

Cokaz

Orta

Cok
lleriderecede
Coksiddetli

OOl WN
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8. Son 4 hafta icerisinde, agr1 normal isinize ne kadar engeloldu?
Bir tanesini yuvarlak
icine aliniz

Hic

Cokaz

Orta

Cok
[leriderecede

9. Asagidaki sorular sizin son 4 hafta i¢erisinde kendinizi nasil

O~ wdNPE

hissettiginiz ve islerin nasil gittigi ile ilgilidir. Liitfen her soru igin
hissettiginize en yakin olan sadece 1 cevapverin.

Bir tanesini yuvarlak

icine aliniz

Her
Zaman

Cogu
Zaman

Bir

Kisim

Bazen

Cok
Nadir

Hicbir
Zaman

a. Kendinizi capcanl
hissediyormusunuz?

2

3

4

5

6

b. Cok sinirli bir kisi misiniz?

2

3

4

5

6

c. Kendinizi higbir sey
giildirmeyecek kadar batmig
hissediyormusunuz?

d. Kendinizi sakin ve huzurlu
hissettiniz mi?

e. Cok enerjiniz var m1?

f. kendinizi ¢cokmiis ve karamsar
hissettiniz mi?

g. Yipranmis hissettiniz mi?

h. Mutlu bir insanmiydiniz?

i. Yorulmus hissettiniz mi?

RlRR B k| -

NININ N (NN

WWWwWwl W Wl w

R R S E R

orjorjol| o1 |O1| Ol

DO OO |[OO O

10. Gegen 4 hafta icende, fiziksel saglik veya duygusal problemler,
sosyalaktivitelerinize (arkadaslari, akrabalar1 ziyaret etmek gibi) ne kadar

engeloldu?

Herzaman
Coguzaman
Bazizamanlarda
Cok az zaman
Hicbirzaman
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11. Asagidaki climleler sizin i¢in ne kadar dogru ya dayanlis?

Bir tanesini yuvarlak
i¢ine aliniz

Tamamen| Cogunlukla | Cogunlukla | Tamamen
Dogru Dogru Bilmiyorum |~ van|g Yanlis

a. Diger insanlardan biraz daha kolay 1 2 3 4 5
hasta oluyorum

b. Tanidigim herkes kadar saglikliyim 1 2 3 4 5

c. Sagligimin kotiilesmesini 1 2 3 4 5
bekliyorum

d. Sagligim milkemmel 1 2 3 4 5
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