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Fenilketoniiri Hastalarinin Sosyal
Yasamda Karsilastiklari Zorluklar:
Niteliksel Bir Arastirma

ismail Miicahit Alptekin®, Funda Pinar Cakiroglu

OZET

Amag: Protein kisith diyet PKU tedavisinde temel faktordiir. Ancak 6miir boyu uyulmasi gereken sinirl besin tiiketimi,
ozel iiriin tiiketimi gibi diyet kurallan, PKU hastalarinin sosyal yasamlarini olumsuz etkileyebilmektedir. Bu arastirmada,
dogustan otozomal resesif bir hastalik olan PKU'nun bu hastaliga sahip bireylerin sosyal yasamlarinda neden oldugu
sorunlari ele almak amaclanmistir.

Arastirma Plani: Yan-yapilandirilmis goriisme teknigi kullanilan bu niteliksel arastirmaya, PKU Aile Dernegi araciligi ile
ulagilan PKU tanisi almis bireyler (n=63) dahil edilmistir. Oncelikle katiimalara yas, cinsiyet gibi demografik bilgileri,
daha sonra diyetleriile ilgili sorular, son olarak PKU ile yasamanin ne hissettirdigi sorulmugtur.

Bulgular: Arastirmaya katilan PKU'lularin %65,1'i kiz, %34,9'u erkeklerden olusurken, yas ortalamasi 15,7+6,4 yil ola-
rak saptanmistir. PKU'lu bireylerin biiyiik cogunlugu (%63,5) yeterli ve dengeli beslendigini diisiinmektedir. Katilm-
alarin ¢ogu yeterli ve dengeli beslenememe nedenini diyet nedeniyle sinirli besinlerin tiiketilmesi olarak belirtmistir.
Diyet ile ilgili kacgamak yapma durumuna PKU'lu bireyler %61,9 ile hayir cevabini vermistir. Kacamak yaptigini belirten
PKU'lulann ¢ogu diger besinleri cok arzuladiklarini belirtmislerdir. PKU ile yasamak konusunda yaslan kiiciik cocuklarin
sosyal yasamda daha fazla zorlandiklan sonucuna variimistir.

Sonug: Bu arastirma, PKU'da oldukga yiiksek prevalansa sahip olan iilkemiz agisindan dnemli ve 6zgiin bir arastirmadir.
PKU’lu bireylerin ve ailelerinin sosyal yasamda karsilastiklari sorunlar ele alan arastirmalanin artmasi gerekmektedir.

Anahtar sozciikler: Fenilketoniiri, yasam kalitesi, diyet

CHALLENGES OF PATIENTS WITH PHENYLKETONURIA IN SOCIAL LIFE: A QUALITATIVE RESEARCH
ABSTRACT

Objectives: Protein-restricted diet is a key factor in the treatment of PKU. However, dietary rules such as limited food/
special product consumption for a lifelong can adversely affect the life of PKU patients. In this study, it was aimed to
investigate the challenges that PKU, an inherited autosomal recessive disease, causes in social life of PKU patients.

Study Design: This qualitative study used a semi-structured interview technique that included PKU patients (n=63) who
were reached by the PKU Family Association. Firstly, demographic information such as age and gender, then questions
about the disease and diet, lastly how living with PKU felt were asked.

Results: 65,1% of patients are girls and 34,9% are men/boys and the mean age of the patients was 15,7+6,4 years. The
majority of the patients (63,5%) think that they are fed adequately and equally. Most of the participants stated that the
reason for lack of adequate-balanced nutrition is the consumption of limited foods due to diet. Patients gave the answer
as no with 61,9% in case of dietary lapse. Many of PKUs who stated that they had a dietary lapse have indicated that
they had a desire to other foods(or craved for other food). It was concluded that younger patients with PKU have more
difficulties in social life.

Conclusion: This study is an important and unique study in our country that has a very high prevalence of PKU. There is a
need for more studies about the difficulties that PKU patients and their families face in social life.

Keywords: Phenylketonuria, quality of life, diet
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ogustan otozomal resesif bir hastalik olan
DFeniIketonUrinin (PKU), 12. kromozom Uzerinde

yer alan Fenilalanin Hidroksilaz (PAH) genindeki
mutasyondan dolayi gelistigi ileri stirilmektedir (1). Bu
gende meydana gelen mutasyon sonucunda Fenilalanin
(Phe) aminoasidi Tirozin (Tyr) aminoasidine donliseme-
mekte ve kanda diizeyi yiikselerek 6zellikle beyinde birik-
mesi ile kalici hasarlara yol agmaktadir. Metabolik hasta-
liklar arasinda en sik goriilen PKU'nun tlkemizde diger (il-
kelerden daha fazla ortaya ¢ikmasina akraba evliliklerinin
fazla olmasinin neden oldugu disintlmektedir (2).

PKU sadece biyokimyasal agidan arastirilmamis, diyet ku-
rallarina bagli olarak PKU'lu bireylerin sosyal yasamlarinda
karsilastiklar sorunlar ve zorluklar Gizerinde yeterli olmasa
da calismalar yapilmistir. Thimm ve ark. (2013) yaptigi bir
arastirmaya, 50 cocuk ve addlesan ile aileleri dahil edilmis-
tir. PKU'lu bireyler ile saglikli akranlari arasinda bireyin kendi
kendine degerlendirilen tim bireysel boyutlardaki alanlar-
da yasam kalitesi acisindan farklilik bulunmamistir. Fakat
gunluk islerle ilgili yasam kalitesinde (okul ya da anaokulu
gibi), PKU hastasi ebeveynlerinin saglikli cocuk ebeveynle-
rinden 6nemli 6lclide daha dusik skora sahip oldugu bu-
lunmustur. Fiziksel olarak iyi durumda olmasina ragmen,
PKU'lu bireylerin ailelerinin, PKU'lu cocuklarinin okul basari-
larinin diisiik olmasindan endiseli olduklari da belirtilmistir
(3). PKU'lu ebeveynler ile yapilan bir calismada, ebeveynle-
rin cocuklarinin durumlari ile iyi basa ciktiklar ancak yasam
kalitelerinin ve aile streslerinin anlamli derecede normalin
altinda oldugu belirlenmistir (4). PKU'lu bireyler ve aileleri
ile PKU'nun bu bireyler tizerindeki etkilerinin degerlendiril-
mesi amaciyla yapilan bir calismada; PKU’lu bireylerin anket
sonuglarinin iyi oldugu, fakat PKU ile bas etmenin duygusal
etkileri gibi olumsuz yonlerinin oldugu gosterilmistir (5).

Ulkemizdeki prevalansi diinya geneline gére yiiksek ol-
masina ragmen PKU konusunda yeterli arastirma bulun-
mamaktadir. Ozellikle PKU'lu bireylerin ve ailelerinin sos-
yal yasamda karsilastiklari sorunlar degerlendirilmelidir.
Bu nedenle bu arastirmanin amaci PKU'lu bireylerin sosyal
yasamda karsilastiklari zorluklari incelemeyi amaclamak-
tadir. Bu arastirma daha sonraki kapsamli arastirmalara da
kaynak olacaktir.

Gereg ve yontem

Orneklem grubu

Bu arastirma, PKU Aile Dernegi araciligi ile ulasilan, PKU
tanisi almis bireylerin dahil edildigi ve yari-yapilandiriimis
gorisme teknigi kullanilan tanimlayici niteliksel bir aras-
tirma turaddr.

Arastirmanin  6rneklem grubunu; 9-11 yas cocuklar
(n=20), 12-17 yas addlesanlar (n=22) ve 18-35 yas yetis-
kinler (n=21) olmak tizere 63 PKU'lu birey olusturmaktadir.

Arastirmaya katiimda gonullilik esas olarak alinmis
olup PKU tanisi almis bireyler ile ¢alisma tamamlanmis-
tir. Bu arastirma icin Ankara Cocuk Saghgi ve Hastaliklari
Onkoloji Egitim ve Arastirma Hastanesi Klinik Arastirmalar
Etik Kurulu’'ndan 2016-004 protokol kodlu etik kurul onayi
alinmistir. Arastirmaya katihm gonullilik esasi dogrultu-
sunda oldugu icin katilmayi kabul eden bireylere calisma-
nin detaylarinin anlatildigi ve iletisim bilgilerinin oldugu
bilgilendirilmis gondlli olur formu imzalatiimistir. Ayrica
arastirmanin sonuclari bélimunde bireylerin isimleri veril-
meden sadece yaslari ve cinsiyetleri belirtilmistir.

Arastirma plani ve verilerin degerlendirilmesi
Arastirmanin amaci kapsaminda;

I. Demografik bilgiler: “Yas, cinsiyet, ailedeki birey sayisi”
sorularak elde edilmistir.

Il. Diyet ile ilgili durumlar: “Sizce yeterli ve dengeli bes-
leniyor musunuz? Hayir ise nedenini sdyler misiniz?",
“Diyetiniz ile ilgili kacamak yapiyor musunuz? Evet ise
nedenini belirtir misiniz?” “Ev disi yeme sikhginiz ne-
dir?”ve“Ev dist yemek yemenin zorlugu nedir?”sorulari
sorularak,

lll. PKU ile yasamak: “Sosyal yasamda karsilastiginiz zor-
luklar nelerdir? PKU ile yasamak nasil bir duygudur?”
seklinde sorularak ¢alisma tamamlanmistir (Tablo 1).

Tablo 1. Arastirmanin genel akis plani

Siralama Verilerin degerlendirilmesi (sorular)
Demografik bilgiler (n=63)
1.Basamak — yae cinsiyet, ailedeki birey sayisi
Diyete ait bilgiler (n=63)
2. Basamak - Yeterli ve dengeli beslenme, diyetle ilgili kagamak
yapma, ev disi yemek tiiketiminin sikligi ve zorlugu
2 Bl PKU ile yasamak (n=54)

- Sosyal yagamda karsilasilan zorluklar
PKU: Fenilketoniri

Bireylerin verdikleri cevaplarda herhangi bir degisiklik ya-
pilmamistir, sadece bazi dilbilgisi diizeltmeleri yapilmistir.

Arastirmanin ilk iki basamagindaki istatistiksel deger-
lendirmelerde PKU'lu bireyler yas gruplarina ayrilmistir.
Arastirma verileri degerlendirilirken tanimlayici istatistiki
degiskenler olan ortalama, standart sapma, alt-Ust ve or-
tanca degerleri kullanilmistir. Gruplar arasinda istatistiksel
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farklilik olup olmamasi belirlenirken Pearson Ki-Kare
Bagimsizlik Testi kullanilmistir. Tium test sonuclan %95,0
gliven araliginda ve anlamlilik durumu p<0,05 dizeyin-
de degerlendirilmistir. Arastirmadan elde edilen veriler
Statistical Package for the Social Sciences (SPSS) paket
programi ile degerlendirilmistir.

Arastirmanin Uc¢lncl basamagi, calismaya katilan birey-
lerden 9'unun cesitli nedenlerle cevap vermek isteme-
mesi nedeniyle, 54 birey ile tamamlanmistir. Bu bélimde
bireylerin verdikleri ifadeler incelendikten sonra sonuglar
“PKU hakkinda i; olumsuz dislincede olanlar, ii; olumlu
distincede olanlar ve iii; PKU'ya alisanlar” ti¢ bashkta in-
celenerek baslida uygun olanlarin ifadeleri sonuglar bolu-
miinde verilmistir.

Bulgular

Arastirmaya katilan bireylerin bazi demografik bilgileri
Tablo 2'de verilmistir. Calismaya katilan bireylerin cogun-
lugunu kizlar olusturmaktadir (%65,1). Bireylerin ailesin-
deki ortalama birey sayisi 3,941,1'tir. PKU'lu bireylerin
ortalama yasi 15,7+6,4 yil olarak bulunmustur.

Ev disi yemek tliketim durumunda yasa gore gruplar
arasinda istatistiksel bir farklilik bulunsa da (p<0,05)
ev disi yeme sikliginda anlamh farkhhk bulunmamistir.
Gocuklarin %50,0'sinin ev disinda yemek tlkettigi ve bu-
nun sikliginin en fazla %35,0 ile “nadiren” oldugu belirlen-
mistir. Adolesanlarin %81,8'inin ev disinda yemek tiiketti-
gi ve tiiketme sikliginin en fazla %40,9 sikliginda “nadiren”
oldugu belirlenmistir. Ev disinda yemek tiiketen yetiskin-
ler %90,5'dir ve bunun sikligi en fazla %42,9 ile “genellikle”
olarak bulunmustur (Tablo 3a). Ayrica bireylerin %42,9'u

ev disinda yemenin zorlugunu ¢ok zor, diger %42,9'u zor
olarak belirtmistir. Bu durum tiim yas gruplarinda benzer
olarak bulunmustur (p>0,05). (Tablo 3a).

PKU'lu bireylerin %63,5'i yeterli ve dengeli beslendigini
disiinmektedir (Tablo 3a). Yeterli ve dengeli beslenmeme
nedeni soruldugunda bireylerin verdikleri cevaplar detayli
olarak Tablo 3'de gosterilmektedir.

Diyet ile ilgili kacamak yapma durumu soruldugunda,
PKU'lu bireylerin %38,1'i kacamak yaptigini belirtmistir
(Tablo 3b). Cocuklarin %15,0'i, addlesanlarin %50,0'si, ye-
tiskinlerin %47,6's1 diyetleri ile ilgili kagamak yaptigini be-
lirtmistir (p<0,05). Kacamak yapma nedeni soruldugunda
katihmcilarin verdikleri cevaplar detayl olarak Tablo 3b'de
gosterilmektedir.

Arastirmanin Ug¢lincii basamaginda bireylere sorulan
“Sosyal yasamda karsilastiginiz zorluklar nelerdir? PKU ile
yasamak nasil bir duygudur?” sorusuna bireylerin (n=54)
verdikleri cevaplardan bazilari asagida verilmistir.

PKU'lu bireylerin blyuk bir cogunlugu (37 birey), 6zellikle
daha kiiclik yasta olanlar, PKU ile yasamanin olumsuz ol-
dugunu dile getirmistir;

“Blitiin baska yiyeceklerin tadini bazen ¢ok merak ediyorum,
birileri yediginde canim yemek istiyor, haksizlik oldugunu
distintiyorum (Kiz/9Yas).”

“Uriinlerimiz yurtdisindan geliyor, burada secenek az. Ben
de markete gidip kendi driinlerimden almak istiyorum
(Erkek/10Yas).”

Tablo 2. 1. Basamak: Katilimcilara ait bazi demografik bilgiler

9-11 Yas PKU’lular 12-17 Yas PKU’lular 18-35 Yas PKU’lular Genel Toplam
(n=20) (n=22) (n=21) (n=63)
n % n % n % n %
Cinsiyet Kiz 11 55,0 12 54,5 18 85,7 4 65,1
Erkek 9 45,0 10 45,5 3 14,3 22 34,9
Ailedeki birey sayisi X+ S 39+0,7 39+1,1 39+1.2 3,9+1,1
Ortanca 4,0 4,0 4,0 4,0
Alt-Ust 3-6 3-7 1-6 1-7
Yag X=S 10,20,6 13,3x1,1 23,5+5,1 15,7+6,4
Ortanca 10 13 22 13
Alt-Ust 9-11 12-15 18-35 9-35
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Tablo 3A. 2. Basamak: Diyet ile ilgili durumlar

9-11 Yas PKU’lular ~ 12-17 Yas PKU’lular  18-35 Yas PKU’lular Genel toplam

(Cocuk) (n=20)  (Addlesan) (n=22) (Yetigkin) (n=21) (n=63)
n % n % n % n % X2 p

iiketimi Evet 10 50,0 18 81,8 19 90,5 47 74,6

Ev dig1 yemek tiiketimi 978 0,007
durumu Hayir 10 50,0 4 18,2 2 9,5 16 25,4
Cok sik 2 10,0 3 13,6 2 9,5 7 11,1
Genellikle 2 10,0 6 27,3 9 42,9 17 26,9

Ev dig1 yeme siklig Nadiren 7 35,0 9 40,9 7 33,3 23 36,5 10,89 0,213
Gok nadir 3 15,0 3 13,6 1 4.8 7 11,1
Hig 6 30,0 1 45 2 9’5 9 14,4
Gok zor 8 40,0 14 63,6 9 42,9 31 49,2
i Zor 8 40,0 6 27,3 9 42,9 23 36,5

Ev d|§| yemek yemenin 5,49 0,509
zorlugu Orta 2 10,0 1 45 3 14,2 6 9,5
Gok kolay 2 10,0 1 45 - - 3 48
. . Evet 12 60,0 11 50,0 17 81,0 40 63,5

Yeterli ve dengeli beslenme 4,59 0,101
Hayir 8 40,0 11 50,0 4 19,0 23 36,5

Giinkii yeterli diriinler bulunmuyor.

Istedigim gidalar bulamadigim ve gidalardan tat alamadigim igin.
Hastaligimdan dolayi segici oldugum igin.

Uriinleri istedigimiz gibi temin edemiyoruz.

Uriinlere ulasamiyoruz ve gok pahali iilkemizde yeterli iiriin yok.
Fenilketondiri.

Hastaligimdan dolayi.

Kalsiyum, omega, demirden yoksun bir diyetimiz var.

Yemek sectigim igin.

Her seyi yiyemedigim igin.

Uriinleri bulmakta zorluk gekiyoruz.

Istedigimizi yiyemiyoruz.

Ogiinlerimi tamamlayamiyorum ve istahsiziigim da oldugu igin.
Zamanim olmuyor. Diganda da yeterli ¢esit yok.

Doymak icin nigastali gidalara agirlik veriyorum. Nisastanin seker orani yiiksek viicuduma zarar veriyor. Kilo allyorum.

Yeterli ve dengeli
beslenememe nedeni

*Pearson Ki-Kare Bagimsizlik Testi

Tablo 3B. 2. Basamak: Diyet ile ilgili durumlar

9-11 Yas PKU’lular ~ 12-17 Yag PKU’lular ~ 18-35 Yas PKU’lular Genel toplam

(Cocuk) (n=20) (Addlesan) (n=22) (Yetigkin) (n=21) (n=63)
n % n % n % n % X2 p
Diyetle ilgili kagamak Evet 3 15,0 11 50,0 10 47,6 24 38,1 6.65 0.036
yapma Hayir 17 85,0 11 50,0 11 52,4 39 61,9 ' ’

Arada sirada cips, kraker yiyorum.
Okula gittigim icin arkadaslanmdan kagamak yapiyorum.
Uriinlerimiz gok az.
Sosyallesmek icin disarida yemek yerken bana uygun yemek bulmak gercekten zor ancak kagamagim patates kizartmasi ve
makarnayla sinirli.
Mecbur kaldigim zamanlarda ama nadir.
Diyet ile ilgili kagamak Kendime uygun bir sey bulamadigim nadir zamanlarda kisitlilardan daha gok yiyerek.
yapma nedeni Giinlik miktardan fazlasini tiiketiyorum.
Canim isteyince.
Ekmek (irliniind yiyemiyorum yesem de doymuyorum.
Doymuyorum ve istah agik. Bazen de disarida kendime uygun yemek bulamiyorum o nedenle.
Canim cekiyor.
Arada sirada cips kraker yiyorum.
Canim cok istiyor.

Pearson Ki-Kare Bagimsizlik Testi
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“Her seyin olcild, limitli olmasi ¢ok zor. Ailem okulun me-
niisiine gére bana her dglen yemek hazirliyor. Her giin ye-
medgimi tastyorum. Her glin mentii planlama ile ugrasiyoruz
(Kiz/12Yas).”

“Cok zor yorucu ve lziicli (Erkek/12Yas).”

“PKU’lu yasamak zor bir duygu mesela disariya ¢iktigimizda
yiyecek bir sey bulamiyoruz (Erkek/13Yas).”

“Cok zor disarda yiyebileceginiz sadece patates kizartmasi
(Erkek/14Yas).”

“Cok zor; lokantalar, marketler, parklar bizim igin zor.
Baskalan yerken siz bakiyorsunuz, size ikram edilen bir seyi
alamiyorsunuz ve ¢evreniz size bir baska sanki aciyorlar gibi
bakiyorlar. Bu da ¢ok rahatsiz edici bir sey (Erkek/15Yas).”

“Oldukga zor. Herkesten farkli olmak kolay dedildir. Ben en
¢ok dalileride ¢cocuklarimda olma ihtimali yiiksek oldugu icin
tiztiliiyorum, benim icin diyetten baska yapacak bir sey kal-
madi ¢linkdii (Kiz/18Yas).”

“Hayat hep yasaklarla dolu... Cevrenizdekilere anlatami-
yorsunuz. Egitimsiz olduklarindan bir kereden bir sey olmaz
diyerek yasakl (rtinleri yedirmeye ¢calisiyorlar. Kisaca hayat
yasak olanlar, kisitli serbest olanlar ve serbest olanlardan
ibaret (Kiz/19Yas).”

“Zor ve kisith bir yasam. Disarida yemek bulma sikintisi ¢cok
fazla (Kadin/21Yas).”

“Cok kotu. Sirekli aciklama yapmak zorunda kaliyorum.
Etraftakilerin sagma sorulan ya da acimalarindan biktim.
Disaridan yemekten biktim ya salata ya da patates. Bir iliski
yasamaktan korkuyorum. Hep yalniz kalacagimin farkinda-
yim. Kisacasi PKU ile yasamak berbat bir sey (Kadin/21Yas).”

“PKU ile yasamak zor. Insanlar yadirgiyor ve tepki almamak
icin hastaligimi gizliyorum. Karaciger rahatsizhigi dedigimde
bulasici hastalikmis gibi davraniyorlar. PKU hakkinda bilgile-
ri eksik oldugu icin zeka 6ziirlii muamelesi yapiyorlar. Zekam
normal desem de kabul gérmdiyor... Disarida yiyecek bir sey
bulamiyorum... PKU'nun tanitiimasi énemli... (Kadin/23Yas).”

Bazi PKU'lu bireyler PKU ile yasamanin zor olsa da PKU'ya
alistiklarint (13 birey), yasamlarinin kolay oldugunu
belirmislerdir;

“Zor degil aslinda, alistim, (iriinlerim kolay ve ¢cabuk bulunsa
dahaiyi olur (Kiz/10Yas).”

“PKU’lu olmak ¢ok kétii bir duygu degil ama ben de diyetimin
olmasini istemezdim (Kiz/11Yas).”

“Zor bir yasam sekli. Okul okudugum icin disardan besleni-
yorum. Yedigim sadece salata. Arada bir patates kizartmasi.
Ama diyetimi bunca yil bozmadigim icin saglikli ve de mut-
luyum (Kiz/13Yas).”

“Cocukluktan yetiskinlige gectikce PKU bir hastalik olmak-
tan daha cok yasam tarzimiz haline geliyor ve disari ¢tkma-
ya basladigimizda daha da ¢ok durumun farkina variyor ve
zorlaniyoruz. Fakat genel olarak PKU ile yasamalk (iriin yeter-
sizliginden ve bilingsizlikten dolayi zor (Kiz/20Yas).”

“PKU ile yasamak zaman zaman ¢ok zorluklari olsa da be-
nim hayatima ¢ok biiytik giizellikler getirdi. Ayrica 6niime
bliyiik hedefler koymama vesile oldu. PKU’yu ben hastalik
olarak degil kesinlikle bir yasam tarzi olarak gériiyorum. PKU
benim hayatima daima glizellikler getirdi ancak yaptigim
en ufak bir kagamadin veya diyetime uyamadigim zaman-
larda zekamin ve beynimin etkileniyor olma endisesini ¢ok
stk yastyorum. PKU ile ilgili beni tizen ve ¢ok fazla endiselen-
meme neden olacak tek kétii faktor bu. Dénem dénem bu
endise beni ortoreksiya nervosa dtizeyine bile tasiyabiliyor
(Kiz/22Yas).”

“PKU, ¢ocuklarin yaslar itibariyle anlayamayacaklari bir
hastalik. Yetiskinler icin daha anlasilabilir. PKU bizim icin
bir yasam bicimi olmali. Ancak o zaman alisiriz. PKU zordur
ama bir cocuk icin (Kiz/22Yas).”

“Hayatta daima bir savas icinde kalmak gibi, ama alisiyor-
sun (Kiz/23Yas).”

“Biraz sabir gerektiriyor normal zamanda kolay olsa da 6zel
zamanlarda yas buyutdukge evlilik hamilelik gibi olaylarda
biraz daha zorlayici (Kadin/26Yas).”

PKU'lu bireylerin ¢ok az bir kismi (4 birey) durumlarindan
oldukca memnun olduklarini dile getirmistir;

“PKU yasam boyu siiregelen bir diyet bicimi, ben artik PKU'yu
yasam bicimi gibi gérdiim. PKU benim en yakin arkadasim
gibi ve hi¢ kimseye anlatmaktan ¢ekinmiyorum (Kiz/18Yas).”

“Bence keyif verici bir duygu. Yasim geregi mutluluk veriyor
bana, ¢linkii her zaman saglikli beslendigimi dtisiiniiyorum
ve bu ylizden ¢ok sikinti yasamiyorum. Bazi kisitl ve yasak
olan driinlerim var bunlari da artik hayatim boyunca uygu-
luyorum. Zorlugunu evet/hayir desem de mutlaka gortiyo-
rum. Clinkti ben de bir PKU'lu gencim. Bir yere ¢iktigimda bir
misafirlige gittigimde zorlugunu yasiyorum (riin konusunda
agirlikli olarak. Ama yine de PKU'lu oldugum icin mutluyum,
¢linkti bu benim yasam tarzim. Saghkl ve dogal besleniyo-
rum. Ozellikle bir insana bu durumumu izah etmek gururlu
hissetmemi sagliyor. Hem de ¢ok... Clinkii orada bir insana
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bir bilgi veriyorsun. Belki de belli mi olur bir hayat veriyorsun.
Hastahgimi herkesle paylasmayi ¢ok seviyorum ve gurur
duyuyorum. Bundan bahsederken de her zamanda ciim-
lelerimin sonunda ‘Bir Damla Kan Hayat Kurtarir’ diyorum.
(Erkek/20Yas).”

“Genellikle zorlanmasam da disarda rahatca ne yiyecegim
diye diistinmeden yemek isterdim ve kisitlamasiz yemek ye-
mek canim istediginde c¢ikolata yemek bazen arkadaslarima
da sorun oluyorum gibi geliyor ¢ok stikiir anlayisli bir cevrem
var anlayislh bir cevren oldun mu seni ézel bile hissettiriyorlar
(Kadin/25Yas).”

“Benim icin yasam tarzi ve bu yasam tarzi beni 6zel kisi oldu-
gumu hissettiriyor. Ayrica bir PKU'lu bir anne olarak da ken-
dimi ¢ok iyi hissediyorum (Kadin/35Yas).”

Tartisma

Turkiye akraba evliligi oraninin yiiksek olmasi sebebiyle
PKU prevalansi acisindan bir¢ok tlke arasindailk sirada yer
almaktadir (2). Ozalp ve ark. (2001) yaptiklari bir calisma-
da PKU insidansini Turkiye igin 1:4200 olarak bulmuslardir
(6). Literatiirde, PKU ile ilgili bircok ¢calisma bulunmaktadir;
fakat prevalansi diger ulkelere kiyasla ¢ok ylksek olan l-
kemizde yeterli calisma bulunmamaktadir.

PKU’ya bagl semptomlarin azalmasi ve PKU'lu bireylerin
daha saglkli bir yasam siirmeleri icin proteinden kisitli
diyet tedavisine surekli uymalari gerekmektedir. Kisacasi
yasam boyu proteinden kisith bir diyet programi takip
edilmelidir. Yapilan calismalarda diyet kurallarina uyan
bireylerde semptomlarin daha nadir oldugu ve bireylerin
normal bir yasam siirdikleri belirtiimektedir (7,8). PKU'lu
bireylerin evleri ziyaret edilerek, onlara bakan bireylere
evlerinde egitim verilmesinin ¢cocuklarinin kan Phe diizey-
lerine etkisine bakilan Glkemizdeki sinirli sayidaki arastir-
malarin birinde, 2-12 yas araligindaki 36 PKU’lu cocugun
aileleri evlerinde ziyaret edilmistir. Detayh bir egitim veril-
dikten sonra 1, 4, 12, 24 ve 48 hafta sonra PKU'lu bireylerin
kan Phe diizeyleri kontrol edilmistir. Ziyaretlerden 1 ve 4
hafta sonra PKU'lu bireylerin kan Phe diizeylerinde dusis
oldugu, 1. hafta sonundaki verilerin anlamli derecede di-
stk oldugu saptanmistir (9).

PKU'lu bireyler ve aileleri uygulanan diyetin yasam boyu
strdugu, cesitli kisitlamalara sahip oldugu ve 6zel Griin
kullanimi gibi uygulamalar gerektirdigi icin sosyal yasam-
da cesitli zorluklar ile karsilasabilmektedirler (10). Ancak
PKU'lu bireylerin ve PKU'lu ¢cocugda sahip ailelerin Phe ki-
sitl diyetleri ve PKU ile ilgili glinliik yasamda karsilastiklari

sorunlari ele alan arastirmalar oldukca yetersizdir. Sosyal
durumlara yonelik bir o6lgegin kullanildigr calismada,
PKU’lularin sosyal-bilissel olarak eksikliklerinin oldugu so-
nucuna varilmistir (11).

Calisma sonuclari arasinda yer alan diyet ile ilgili kaca-
mak yapma durumunun, PKUlularin ev disinda daha
fazla zaman gecirmesinden, cesitli sosyal ortamlarda bu-
lunmalarindan kaynaklandigi dusinilmektedir. Clinki
bireylerce disarida goriilen yiyeceklere olan arzu genel
olarak belirtilmistir. Vegni ve ark. (2009) yaptiklari yasa
bagli nitel bir calismaya 47 PKU’lu (8-23 yas) birey dahil
etmistir. Yasa bagh olarak PKU’lularin saglikh olduklari fa-
kat sosyal ortamda sikinti yasadiklari ve hastalik ile ilgili
bilgi dizeylerinin gelistirilmesi gerektigi sonucuna var-
miglardir (12).

Bu calismada, PKU'lu bireylerin diyetlerinde en fazla yasak
Urtinler olmasindan dolayi zorlandiklari, diger besinlerin
tadini merak ettikleri, okul, arkadas ortami gibi sosyal or-
tamlarda diyetleri yliziinden zorlandiklari, diyetin zorluk-
larina alisildigi ancak diger insanlara PKU’yu anlatmanin
zor oldugu ciktilarina ulasiimistir. Ayrica PKU ile yasamak
konusunda, PKU'lu bireylerin yas artisi ile birlikte PKU ile
yasamaya alistiklari belirlenmistir. Yaslari 8-23 arasinda
olan PKU'lularin dahil oldugu ve yasam tecriibelerinin de-
gerlendirildigi nitel bir calismada, PKU’lularin yeterli bilgi
diizeyine sahip olmadiklari, kendilerini hasta gibi gérme-
dikleri, yasam kalitelerinin ise 6zellikle diyetleri nedeniyle
olumsuz etkilendigi saptanmistir (13). Calismamizda daha
kiclk yastaki PKU'lularin diyette yer almayan besin istek-
leri, diyetteki yasaklar konusunda zorlandiklari belirlen-
mistir. Daha buyik yasta olanlarin ise PKU ile yasamanin
oldukca zor olmasina ragmen PKU'nun daha fazla benim-
sedigi, hastaliktan ziyade yasam tarzi olarak gérdiigi, ama
diger insanlara anlatma geregi duyma konusunda zorlan-
diklari sonucuna varilmistir.

Sonuc olarak, ilkemize 6zgi profillerin cikarilabilmesi ve
PKU'lu bireylere destek olabilmesi agisindan ¢alismanin
sonuclari 6nem tasimaktadir. Ulkemizdeki PKU'lu bireyle-
rin yasam kalitelerinin degerlendirilmesine yonelik yeterli
bilimsel ¢alisma bulunmamaktadir. PKU'lu bireylerin di-
yetlerinden dolayi sosyal yasamda karsilastiklari sorunlari
elen alan niteliksel arastirmalara ihtiyac vardir.

Tesekkir: PKU'lu bireylere ulasilmasi konusunda deger-
li yardimlarindan dolayi PKU Aile Dernegi baskani Sayin
Deniz Yilmaz Atakay’a ve arastirmaya katilan tim PKU’lu
bireylere tesekkir ederiz.

768 ACU Saglik Bil Derg 2019; 10(4):763-769



Alptekin iM ve Cakiroglu FP

Kaynaklar

1.

Santos LL, Fonseca CG, Starling ALP, Januario Jn, Aguiar MJB,
Peixoto MGCD, Carvalho MRS. Variations in genotype-phenotype
correlations in phenylketonuria patients. Genet Mol Res 2010;9:1-8.
[CrossRef]

. Williams RA, Mamotte CDS, Burnett JR. Phenylketonuria: An Inborn

Error of Phenylalanine Metabolism. Clin Biochem Rev 2008;29:31-41.
Erisim: https://www.ncbi.nIm.nih.gov/pmc/articles/PMC2423317/

. Thimm E, Schmidt LE, Heldt K, Spiekerkoetter U. Health-related

quality of life in children and adolescents with phenylketonuria:
unimpaired HRQoL in patients but feared school failure in parents. J
Inherit Metab Dis 2013;36:767-72. [CrossRef]

. Fidika A, Salewski C, Goldbeck L. Quality of life among parents of

children with phenylketonuria (PKU). Health Qual Life Outcomes
2013;11:54-63. [CrossRef]

. Bosch AM, Burlina A, Cunningham A, Bettiol E, Moreau-Stucker F,

Koledova E, et al. Assessment of the impact of phenylketonuria and
its treatment on quality of life of patients and parents from seven
European countries. Orphanet J Rare Dis 2015;10:80-94. [CrossRef]

. Ozalp |, Coskun T, Tokatli A, Kalkanoglu HS, Dursun A, Tokol S, et al.

Newborn PKU screening in Turkey: at present and organization for
future. Turk J Pediatr 2001;43:97-101.

. EvansS, Daly A, Chahal S, Macdonald J, Macdonald A. Food acceptance

and neophobia in children with phenylketonuria: a prospective
controlled study. J Hum Nutr Diet 2016;29:427-33. [CrossRef]

ACU Saghk Bil Derg 2019; 10(4):763-769

. Crujeiras V, Aldamiz-Echevarria L, Dalmau J, Vitoria I, Andrade

F, Roca |, et al. Vitamin and mineral status in patients with
hyperphenylalaninemia. Mol Genet Metab 2015;115:145-50.
[CrossRef]

. Gokmen-Ozel H, Blyiiktuncer Z, Kéksal G, Kalkanoglu-Sivri HS,

Coskun T. Home visits in phenilketonuria: a 12-month longitudinal
study. Turk J Pediatr 2011;53:149-53.

. Camp KM, Parisi MA, Acosta PB, Berry GT, Bilder DA, Blau N, et al.

Phenylketonuria Scientific Review Conference: state of the science
and future research needs. Mol Genet Metab 2014;112:87-122.
[CrossRef]

. Jahja R, Van-Spronsen FJ, De Sonneville LM, Van Der Meere JJ, Bosch

AM, Hollak CE, et al. Social-cognitive functioning and social skills in
patients with early treated phenylketonuria: a PKU-COBESO study. J
Inherit Metab Dis 2016;39:355-62. [CrossRef]

. Vegni E, Fori L, Riva E, Giovannini M, Moja EA. How individuals with

phenylketonuria experience their illness: an age-related qualitative
study. Child Care Health Dev 2009;36:539-48. [CrossRef]

. Di Ciommo V, Forcella E, Cotugno G. Living with phenylketonuria

from the point of view of children, adolescents, and young adults: a
qualitative study. J Dev Behav Pediatr 2012;33:229-35. [CrossRef]

769


https://doi.org/10.4238/vol9-1gmr670
https://doi.org/10.1007/s10545-012-9566-y
https://doi.org/10.1186/1477-7525-11-54

https://doi.org/10.1186/s13023-015-0294-x
https://doi.org/10.1111/jhn.12346
https://doi.org/10.1016/j.ymgme.2015.06.010
https://doi.org/10.1016/j.ymgme.2014.02.013
https://doi.org/10.1007/s10545-016-9918-0
https://doi.org/10.1111/j.1365-2214.2009.01000.x
https://doi.org/10.1097/dbp.0b013e3182460d8a

