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Bizden

Sevgili Aileler,

Bildiginiz gibi, PKU Aile Dernegi, Fenilketoniiri (PKU) ile tanisan ailelerin, cesareti, gelecege
olan inanci, umudu ve girisimciligi sayesinde 2005 yilinda kuruldu.

Kizim Lal ile tanistigim Fenilketoniiri ve beraberinde gelen bu yasam yolculugunda hepimiz,
cocuklarimizin yagam kalitesi icin, egitimden sagliga, sosyal yasamdan istihdama kadar,
hayatin her alaninda esit ve adil diizeyde hak erigimi adina yillardir zaman ve emek veriyoruz.

T.C. Saglik Bakanligi verilerine gore, lilkemizde yenidogan her 6600 bebekten biri PKU tanisi
aliyor ve her y1l yaklagik 190 PKU’lu bebek aramiza katiliyor.

PKU Aile Dernegi olarak, Fenilketoniiri konusunda yapilacak planlama ve uygulamalara hem
veri saglama, hem de deger katma arzusu ile, tani, tedavi, takip, bakim ve destek temalarinda,
iilkemize ve diinyaya sunabilecegimiz bilimsel bir arastirma planladik ve ailelerimizin destegi
ile, cocuklarimizin ihtiyaglarinin toplum i¢indeki farkindaligini artirmak amagli, Fenilketoniiri
(PKU) Hasta Yolculugu 2021 arastirmasin gerceklestirdik.

Bu arastirma ile ayrica, hastalarin taleplerini 6grenerek, dernegimizin 6niimiizdeki donemde
gerceklestirilecek aktivitelerine de bir yon vermesini hedefliyoruz.

Bu aragtirmaya ait ilk sonuglari sizlerle paylagsmanin heyecani i¢indeyiz. Arastirmamiza katki
saglayan her bir ailemize, paylasimlari ve bizlere duyduklari giiven i¢in ayr1 ayn tesekkiir
ediyoruz.

PKU Aile Dernegi olarak, bu ilk bilimsel ¢alisgmamizin bir temel olusturmasini,
cocuklarimizin fenilketoniiri ile birlikte yasarken gerek akademik, gerek sosyal hayatta
basarili olabilmeleri adina, onlar1 ve biz aileleri, cok daha ileriye gotiirecek nice yeni
arastirma ve ¢aligmalarin ger¢eklesmesini diliyoruz.

Fenilketoniiri, engellenebilir bir engelliliktir.

Sevgi ve Saygilarimla
Deniz Yilmaz Atakay
PKU Aile Dernegi

Yonetim Kurulu Bagkani



Fenilketoniiri (PKU) Hastalig1

Fenilketoniiri, kalitsal bir metabolik hastaliktir. Protein igeren gidalarda bulunan fenilalanin
aminoasidi, fenilalanin hidroksilaz isimli enzimin eksik ya da hi¢ olmamasi nedeni ile
karacigerde par¢alanamaz. Fenilalanin, kan ve dokularda birikerek ve cocugun gelismekte olan
beyninde hasara ve ileri derecede doniisii miimkiin olamayan, zihinsel yetersizlige neden olur.

Tiirkiye PKU’nun en sik goriildiigii tilkelerdendir. Saglik Bakanlig1 verilerine gore, yenidogan
her 6600 bebekten biri PKU tanis1 almaktadir ve her yil yaklagik 190 yeni PKU lu bebek
topluma katilmaktadir (Cocuk ve Addlesan Sagligi Daire Baskanlig1 verileri, 2018).

PKU hastaligi olan bebekler dogumdan sonra ilk aylarda saglikli bebeklerden ayirt
edilemeyebilirler. Bu bebeklere tan1 konulup tedavi altina alinmazlar ise, altinci aydan itibaren
zihinsel yetersizlik baglar ve ayni ayda olan bebeklerden farkli olarak oturma, yiiriime ve
konusma becerileri geri kalir.

Bu bebeklerin beyin gelisimleri normal olmadigi igin, bas c¢evreleri kiiclik kalabilir
(mikrosefali) yiiksek veya kontrol edilemeyen fenilalanin seviyeleri zihinsel yetersizlik diginda,
bilginin yavas degerlendirilmesi, dikkat eksikligi, kayg: hali, sinirlilik, karar verme, problem
cozme, yOnetim ve planlamada zorlanma, hafiza sorunlari gibi beyinle ilgili Onemli
ndrokognitif ve noropsikiatrik bozukluklara neden olmaktadir.

Bu sebeple, kan fenilalanin konsantrasyonunun Omiir boyu kontrol altinda tutulmasi
gerekmektedir. Avrupa kilavuzlari, ideal klinik ve néropsikolojik sonuglara ulagmak i¢in >12
yas grubundaki hastalarda 120-600 pmol/L hedef araliginda kan fenilalanin seviyelerinin yasam
boyu yonetimini 6nermektedir.

PKU tedavisi, kan fenilalanin konsantrasyonunun kontrol altina alinmasi esasina dayanmakta
ve “fenilalaninden kisith — diisiik proteinli beslenme” ve “tibbi tedavi” olmak tizere iki temel
basliktan olusmaktadir.

Amac ve Hedefler
Bu aragtirmanin amact; yetiskin, adolesan ve ¢ocukluk caginda PKU hasta yolculugu hakkinda
ulusal diizeyde bir anlayis ve konsensus gelistirmektir.

Arastirmanin hedefleri;

¢ Hastalarin merkezlere bagvuru sikliklar1 ve nedenlerinin belirlenmesi,

* Tedaviye ragmen yasanan semptomlarin tespit edilmesi,

* Hasta ve hasta yakinlariin ihtiya¢lariin belirlenmesi,

* Hasta ve hasta yakinlariin merkezlerden destek ihtiyact hissettikleri konularin tespit
edilmesi,

* Hasta ve hasta yakinlarinin hasta derneginden beklentilerinin belirlenmesi,

* Hasta derneginin gelecege yonelik aktiviteleri i¢in veri elde edilmesi,

e Ebeveynlerin yasadiklari sosyal zorluklarin ve

* Merkez kontroliinden ¢ikan ve tedavi almayan hasta grubunun tespit edilmesidir.



Arastirmaya dahil edilme kriterleri: asagida sunulan kriterlerin tiimiinii karsilayan bireyler
arastirmaya dahil edilmistir;

* Tiirkiye Cumhuriyeti vatandasi olmak,
¢ PKU tanist almis olmak ya da tan1 almis ¢ocuk ve addlesan hastalarin ebeveyni olmak,
* (Calisma hakkinda bilgi sahibi olmak ve aydinlatilmig onam vermek,

Haric¢ tutma kriterleri: Calismaya katilmak istemeyen bireyler arastirmadan hari¢ tutulmustur.

Metodoloji

Hasta dernegi’nden temin edilen ve literatiir taramasi sonucunda benzer ¢alismalardan elde
edilen sorular konsolide edilerek arastirma amaglarina uygun olarak 3 yas grubu i¢in farkli veri
toplama formlar1 gelistirilmistir;

* Bebek ve ¢ocuklar: 0-12 yas aralig
* Adolesanlar: 13-19 yas aralig
* Yetiskinler: 20 yas ve {istii

Arastirma kapsaminda 66 yenidogan/bebek/cocuk, 44 addlesan ve 72 yetiskin klasik
fenilketoniiri hastas1 olmak iizere toplam 182 hasta belirlenmistir. Hastalar dernek kayitlarindan
secilerek, arastirici tarafindan telefon goriismesi yontemi ile aranarak arastirmaya katilhim
konusunda goriisleri sorulmus ve onay verenler ile 22 .09 2020 — 23.10. 2020 tarihleri arasinda
goriismeler gerceklestirilmistir.

Arastirmanin  orjinal metodolojisi, arastirmaya katilacak PKU hastalarina kargo ile
gonderilecek ¢’Bilgilendirilmis Onam Formu’’’nun goniillii / hasta tarafindan imzalanmasi ve
yine hastaya gonderilecek “’Veri Toplama Formu’’nun hasta ya da yakini tarafindan
doldurularak kargo yolu ile geri gonderilmesi esasina gore planlanmistir.

Ancak, arastirmanin gerceklestirildigi tarihte gelisen Covid-19 pandemi ortaminda, hasta ve
yakinlarinin aragtirma amagli da olsa gonderilen kargolar1 almaktan, agmaktan ve okumaktan
imtina ettikleri, enfeksiyon bulas1 endisesi ile cogunlukla kargo kabul etmedikleri anlagilmistir.
Ayrica, bu hastalarin kendilerine gonderilen kargodaki onam formunu imzalamasi ve anketi
doldurarak kars1 O6demeli de olsa, tekrar kargo ile geri gondermekten imtina ettikleri
anlagilmistir.

Bu gerekgelerle, 17.06.2020 tarihinde alman Etik Kurul onaymin arastirma protokoliinde
yapilan degisiklikle Etik Kurul onay:r revize edilmis, hastalarin telefon ile aranarak sozlii
onamin kendilerine okunmasi, sozlii onamlarinin alimmasi ve arastirma veri toplama
formundaki sorularin telefon goriismesi sirasinda yoneltilerek verilerin toplanmasi
kararlagtirllmigtir. CATI sistemi kullanilarak gergeklestirilen telefon goriismelerinde hastalarla
yapilan goriisme kayitlar1 ve s6zlii onamlar1 kayit altina alinmis olup, giivenli bir sekilde
saklanmasi temin edilmistir.

Telefon goriismelerini gerceklestiren personel veri toplama asamasi oncesinde sozlii onam
alinmasi ve veri toplama formu konularinda standart bir egitime tabi tutulmustur.



Istatistiki Analiz

Istatistiksel analiz icin PASW 18.0 for Windows programi kullanilmistir. Tanimlayict
istatistikler, kategorik degiskenler icin say1 ve yiizdeler, sayisal degiskenler icin ortalama,
standart sapma, medyan, minimum, maksimum, persentil 25, persentil 75 olarak sunulmustur.
Bulgular

Arastirmaya katilanlarin yas gruplarina dagilimi incelendiginde, 66’smin (%36,3) 0-12 yas;
44°Uinilin (%24,2) 13-19 yas ve 72’sinin (%39,5) 20 yas istii yetiskin oldugu goriilmektedir.
Arastirmaya katilanlarin cinsiyetlerinde olduk¢a dengeli bir dagilim izlenmektedir.

Tablo 1. Aragtirmaya katilanlarin yas ve cinsiyet dagihmi, n (%)

n (%)

Cocuk ¢agi (0-12 yas) 66 (36,3)
Addlesan c¢agi (13-19 yas) 44 (24,2)

Yetiskin (20 yas ve uzeri) 72 (39,5)

182 (100.0)
Kadin Erkek

Cocuk cagi (0-12 yas) 34 32
Addlesan c¢agi (13-19 yas) 22 22
Yetigkin (20 yas ve uzeri) 39 33
Toplam 95 (52,2) 87 (47,8)

Cocukluk Cagi (0-12 yas)

Arastirmaya katilan ¢ocukluk ¢agindaki hastalarin (n=66) 34’{iniin (%51,5) kiz ve 32’sinin
(%48.5) erkek oldugu goriilmektedir. Bu yas grubundaki ¢ocuklarin medyan yasi1 8 (6-10)
olarak belirlenmistir. Yerlesim yerleri agisindan incelendiginde 39 unun Marmara, 7’sinin I¢
Anadolu, 9’unun Karadeniz, 5’inin Dogu Anadolu, 2’sinin Ege ve 4’linlin Akdeniz bolgesinde
yerlesik oldugu anlagilmaktadir.

Ortalama aylik hanehalk: geliri konusunda, ebeveynlerin 23’1 (%35,4) asgari licret seviyesinde,
33’1 (%50,8) 2.500-5.000TL, 6’s1 (%9,2) 5.001-10.000TL, 2’si (%3,1) 10.001-15.000TL ve
1’1 (%1,5) 15.001TL iistii seviyede gelire sahip olduklarini belirtmistir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin 65’inin (%98,5) sagligi ile annelerinin, 13’{iniin (%19,7)
babalarinin, ve 5’inin (%7,6) anneanne ve babaannelerinin ilgilendigi tespit edilmistir. Bu
soruda birden fazla sikki isaretleyen ebeveynler olmustur.

Merkez ve Uzman Takibi

Metabolizma merkezine gerceklestirilen takip sikliginin belirlenmesi i¢in arastirmaya katilan
ebeveynlere iki soru yoneltilmistir. Bu ¢ocuklarin 27’sinin (%49,1) son bir yilda metabolizma
merkezine “bir”, 19’unun (%34,5) “iki” ve 5’inin (%9, 1) ise “ii¢” defa gotiiriildiigii ebeveynleri
tarafindan ifade edilmistir. ilave olarak, son iki y1lda metabolizma merkezine 13 ¢cocugun (%20)
“altidan fazla”, 26 ¢ocugun (%40,0) “dort”, 12 ¢ocugun (%18,5) “i¢”, 12 ¢ocugun (%18,5)
“iki” ve 2 ¢ocugun (%3,1) “bir” defa merkez kontroliine gotiiriildiigii ebeveynleri tarafindan
belirtilmistir.



0-12 yas grubunda metabolizma merkez takibinin yas gruplarina dagilimi incelendiginde,
aragtirmaya katilan bu yas grubundaki ¢ocuklardan 2 yas altinda hasta bulunmadig:
goriilmektedir. 2 yasinda olan iki hastanin ve 3 yasinda olan bir hastanin son iki yilda “dértten
fazla sayida” merkez kontroliine gotiiriildiigli anlagilmaktadir. 4 yasinda olan toplam bes
hastanin 1’inin (%20) son iki yilda “iki”, 3’{iniin (%60) “dort” ve 1’inin (%20) “dortten fazla”
say1da metabolizma merkez kontroliine gotiiriildiigii anlagilmaktadir.

Tablo 2. Son iki yilda gerceklestirilen Merkez takip sayilarinin yas gruplarina dagihmi, n (%)

1 defa 2 defa 3 defa 4 defa Daha fazla
2 Yas 0 (0) 0(0) 0(0) 0(0) 2 (100)
3 Yas 0 (0) 0(0) 0(0) 0(0) 1(100)
4 Yas 0 (0) 1(20) 0(0) 3 (60) 1(20)
5 Yas ve iizeri 2 (3,5) 11(19,3) 12 (21,1) 23 (40,4) 9 (15,8)

Arastirmaya katilan ebeveynlere son bir yilda gergeklestirilen metabolizma merkez takip sayisi
da sorulmustur. 2 yasinda olan iki hastanin 1’1 (%50) son bir yilda “iki”, 1’1 (%50) “dortten
fazla sayida” ve 3 yasinda olan 1 hastanin (%100) “li¢” defa merkez kontroliine gotiiriildiigi
anlagilmaktadir. 4 yasinda olan toplam bes hastanin 3’{iniin (%60) son bir yilda “bir”, 1’inin
(%20) “iki” ve 1’inin (%20) “dort” defa metabolizma merkez kontroliine gotiiriildiigii
anlagilmaktadir. 5 yas ve lizerinde olan ¢ocuklarin 24’iinlin (%51,1) son bir yilda merkez
kontroliine “bir”, 17’sinin (%36,2) “iki”, 4’liniin (%38,5) “li¢” ve 2’sinin (%4,3) “dort” defa
gotiirtildiigli anlagilmaktadir.

Tablo 3. Son bir yilda gergeklestirilen Merkez takip sayilarinin yasg gruplarina dagihimi, n (%)

1 defa 2 defa 3 defa 4 defa Daha fazla
2 Yas 0(0) 1(50) 0(0) 0(0) 1(50)
3 Yas 0(0) 0(0) 1(100) 0(0) 0(0)
4 Yas 3 (60) 1(20) 0(0) 1(20) 0(0)
5 Yas ve iizeri 24 (51,1) 17 (36,2) 4 (8,5) 2 (4,3) 0(0)

Uluslararas: literatiirde, uzman kontrolii sikliginin ve kan fenilalanin seviyesinin 6l¢iim
sikligimin yasamin ilk haftalarinda haftada 1-2, oniki aya kadar haftada 1 ve bir yas iistiinde
ayda 2-4 defa olmas1 onerilmektedir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinin 61’1 (%92,4) kontrol i¢in halen fenilketoniiri
tanis1 konulan metabolizma merkezine gittiklerini belitmistir. Ayni1 metabolizma merkezine ne
siklikla gittikleri sorusuna, 49’u (%80,3) son ti¢ yildir “her y1l ikiden fazla”, 12’si (%19,7) son
ti¢ yildir “her y1l en az bir defa” yanitin1 vermislerdir.

Ebeveynlerin 32’si (%48,5) imkani olsa kontrole gittikleri metabolizma merkezi ya da
metabolizma uzmanini degistirmek isteyeceklerini belirtmistir. Degistirme sebepleri
konusunda 14’1 (%50,0) “merkez olanaklarinin yetersizligi”, 8’1 (%28,6) “yeterli vakit
ayrilamamas1” ve 6’s1 (21,4) “ulasim zorlugu”nu belirtmistir. Ebeveynlerin 34’1 (%51,5)



imkani olsa da kontrole gittikleri metabolizma merkezi ya da metabolizma uzmanini
degistirmek istemedigini belirtmistir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinden 59°u (%89,4) diizenli olarak diyetisyen
kontroliine gittiklerini ifade etmistir. Diizenli diyetisyen kontroliine gittigini ifade edenlerin
35’1 (%59,3) “her yil iki’den fazla” ve 13’1 (%22,0) “her yil en az bir defa” diyetisyen
kontroliine gittiklerini belirtmistir. Diyetisyen kontroliine gitmeyen ebeveynlerin gitmeme
nedenleri arasinda 4’1 “ihtiya¢ duymadiklari™ni, 1’1 “pandemi nedeniyle” ve 1’1 “bulundugu
ilde hastanede diyetisyen bulunmadigi™ni, 1’1 “gitmeleri gerektiginin sdylenmedigini” ifade
etmistir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinden 51°1 (%77,3) pedagog destegi almadigini, 15°1
(%22,7) ise pedagog destegi aldigini belirtmistir. Pedagog destegi almayanlarin nedenleri
arasinda 30°’u (%68,1) “ihtiyagc duymadigi™ni, 8’1 (%18,2) “gitmeleri gerektiginin

sOylenmedigi’ni ve 5’1 (%11,4) “imkanlar1 olmadig1”n1 belirtmistir.

Ebeveynlerin 8’1 (%12,1) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma merkezinden “¢ok memnun
olduklarini”, 36’s1 (%54,5) “memnun olduklarini” ve 22’si (%33,3) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldig1 metabolizma merkezinden memnun olmayanlarin nedenleri arasinda
15’1 (%68,1) “merkez olanaklarinin yetersizligi’ni, 6’s1 (%27,3) “merkeze ulasimin zorlugunu
ve 1’1 (%4,6) “randevu almanin zorlugunu belirtmistir.

Ebeveynlerin 10°u (%15,2) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma uzmanindan “cok memnun
olduklarini”, 45’1 (%68,2) “memnun olduklarint” ve 11’1 (%16,7) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldig1 metabolizma uzmanindan memnun olmayanlarin nedenleri arasinda
5’1 “her seferinde baska bir hekim tarafindan karsilanmalari”n1, 3’1 “uzmana ulasamama”y1 ve
3’1 “ilgisizligi” belirtmistir.

Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler arasinda ebeveynlerin 64’ (%97,0) “kan
fenilalanin seviye ol¢imii™nii, 47°si (%71,2) “diisiik proteinli beslenme ve diyet hesaplamasi
onerileri’ni, 40’1 (%60,6) “tibbi tedavi ve doz ayarlamasi”n1, 34’1 (%51,5) “diger laboratuvar

>~ 99

testleri”ni ve 2’si (%3,0) “pedagog/psikolog destegi ni ifade etmistir.

Tablo 4. Metabolizma merkezinden alinan hizmetler, n (%)

Hayir / Yok 1(1,5)
Fenilalanin kan seviyesi 6lgimi 64 (97,0)
pustl ot besenme ve et #7712
Tibbi tedavi doz ayarlamasi 40 (60,6)
Diger laboratuvar testleri 34 (51,5)
Pedagog/Psikolog destegi 2 (3,0)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin aragtirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve ylzde (%) degerleri toplami %100’den fazla olabilir.

Fenilalanin kontrolii

Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan segenekler konusunda ebeveynlerin 56’s1 (%84,8)
“fenilalanin kisitl diyet”, 49°u (%74,2) “tibbi amacglh beslenme iirlinleri”, 4’ (%6,1) “biiyilik
nétral aminoasit” ve 1’1 (%1,5) “sapropterin” kullandigini ifade etmistir.

Fenilalanin kisith diyet uygulamasinda karsilasilan zorluklar konusunda ebeveynlerin 57’si
(%86,4) “irlinlerin pahali olmasi nedeniyle erisilememesi’ni, 43’1 (%65,2) “seceneklerin az



olmasi”n1, 37’si (%56,1) “beslenme seklinin okulda zorluklara sebep olmasi™ni, 34’1 (%51,5)
“caligma hayati-egitim-seyahat gibi nedenlerle diyete uyumun sosyal zorluklarini, 30’u
(%45,5) “tat ve lezzet eksikligi’ni, 24’1 (%36,4) “hazirlamanin zor olmasi, tarif bilgilerinin
olmamas1™ni, 23’1 (%34,8) “beslenme sekli nedeniyle sosyal ¢evreden tepki alinmasi’ni ve
22’si (%33,3) "fenilalanin seviyesini diislirmede etkisinin az/kisitli olmasi”n1 belirtmistir.

Tibbi amacli beslenme {iriinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda ebeveynlerin
47°s1 (%72,3) “pahalt olmalar1” n1, 33’1 (%50,8) “segeneklerin az olmasi”n1, 31’1 (%47,7) “tat
ve lezzet eksikligi’ni, 24’1 (%36,9) “calisma hayati-egitim-seyahat gibi nedenlerle diyete
uyumun sosyal zorluklari”ni, 19’u (%29,2) “fenilalanin seviyesini diisiirmede etkisinin

az/kisitlt olmasi”n1 ve 5’1 (%10,6) “bulunma zorlugunu belirtmistir.

Tablo 5. Tibbi amag¢lh beslenme iiriinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar, n (%)

Tibbi amacli beslenme trinlerinin Hayir / Yok 8(12,3)
kullaniminda karsilastiginiz
zorluklar nelerdir? n (%)

Pahali olmasi 47 (72,3)

Seceneklerin az olmasi 33(50,8)

Tat ve lezzet eksikligi 31(47,7)

alisma hayati / egitim / seyahat gibi nedenlerle

C_ $ yati / egitim / seyahat g 24.(36,9)

diyete uyumun sosyal zorluklari

Fenilalanin seviyesini diisirmede etkisinin az/kisith

19 (29,2)

olmasi

Diger 5(7,7)
Diger ise aciklama, n Bulunma zorlugu 4

Bulunma zorlugu, rapor yetersizligi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Amino asit veya LNAA kullaniminda karsilagilan zorluklar konusunda ebeveynlerin 45’1
(%68,2) “zorluk yasamadigi”ni, 19°u (%28,8) “tatlarinin ko6tii olmasi”ni, 5’1 (%7,6)
“Fenilalanin seviyesini diisiirmede etkisinin az/kisitli olmasi™n1 ve 5’1 (%7,6) “tablet sayisinin
fazla olmas1 nedeniyle kullanim gii¢liigli’nii belirtmistir.

Sapropterin duyarlilik testinin yapilip yapilmadigi sorusuna ebeveynlerin yalnizca 5’1 “evet”
demigstir. Sapropterin testinin yapilmadigini belirten 52 ebeveynin 51’1 yapilmama nedeni
konusunda “bu testi bilmedigini ya da duymadigin1” ifade etmistir. 1 ebeveyn testin uzman
tarafindan yapilmak istenmedigini belirtmistir. 5 ebeveynden 4’1 sapropterin duyarhilik testi
pozitif ¢iktig1 halde bu ilacin kendilerine regete edilmedigini ifade etmis olup, yalnizca 1
ebeveyn test pozitif ¢iktig1 icin ilacin regete edildigini belirtmistir.

Kontrol i¢in ¢ocuklarint metabolizma disinda farkli boliimlere de gotiiriip gotiirmediklerinin
soruldugu soruya ebeveynlerin 20°si (%30,3) “evet” ve 46’s1(%69,7) “hayir” yanitin1 vermistir.
Bu soruya “evet” diyenlerin 4’ psikiatriste, 4’1l ndrologa, 6’s1 cocuk hastaliklart uzmanina ve
4’1 endokrinoloji uzmanina gotiirdiigiinii belirtmistir.



Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinden 27’si (%40,9) metabolizma merkezine erigim
konusunda zorluk yasamadiklarini, 39°u (%59,1) ise metabolizma merkezlerine erisimde zorluk
yasadiklarini belirtmislerdir.

Tablo 6. Metabolizma merkezine erisim zorlugu, n (%)

Metabolizma merkezine erisimde Hayir 27 (40,9)
zorluk yasiyor musunuz?, n (%) ’

Evet 39 (59,1)

Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklarin nedenleri arasinda ebeveynlerin 21’i
(%31,8) “metabolizma merkezinin baska sehirde olmasi’ni, 27’si (%40,9) “randevu almanin
zor olmasi’ni, 24’40 (%36,4) “muayene ve kontrol igin bekleme surelerinin ¢ok uzun olmasi’ni
ve 21’i (31,8) “ekonomik zorluklar olmasi”ni belirtmislerdir.

Tablo 7. Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklari, n (%)

Metabolizma merkezine erisimde ne Randevu almanin zorluklari olmasi 27 (40,9)
tur zorluklar yasiyorsunuz, n (%) ’
Muayene ve kontrol icin bekleme
slresinin ¢ok uzun olmasi 24 (36,4)
Metabolizma merkezinin bagka sehirde
olmasi 21(318)
Ekonomik zorluklar olmasi 21 (31,8)

Merkezin bagka sehirde olmasi

nedeniyle test sonugclar ve tedavi doz 15 (22,7)
ayarlamasi igin ertesi gin konaklama ’
yapma zorunlulugu olmasi

Diger 4(6,1)
Diger zorluklar, n (%) Erisimde zorluk 2 (3,0)
Doktorlara zor ulasiimasi 1(1,5)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan ebeveynlerin 59’u (%89,4) kan fenilalanin seviyesi kontroliinii
“metabolizma merkezi’nde, 4’1 (%6,1) “devlet hastanesi’nde ve 1’1 (%1,5) 6zel hastanede
yaptirdigini belirtmistir.

Kan fenilalanin seviyesi kontrol sikligini 32°si (%48,5) “ayda iki”, 15’1 (%22,7) “ayda bir”, 5’1
(%7,6) “altt ayda bir”, 12’si (%18,2) “li¢c ayda bir”, 2’si (%3,0) “dort ayda bir” olarak
belirtmistir.

Cocugunuzun kan fenilalanin 6l¢iimii en son ne zaman yapild1 sorusuna ebeveynlerin 22’si
(%33,8) “iki hafta dnce”, 13’1 (%20,0) “son bir hafta icinde”, 10’u (%15,4) “bir ay dnce”, 5’1
(%7,7) “iki ay Once”, 4’1 (%6,2) “li¢ ay once”, 4’1 (%6,2) “alt1 ay 6nce” 5’1 (%7,7) “bir yil
once” yanitin1 vermis olup, 3’1 “hatirlayamadigin1” belirtmistir.

Ebeveynlerin ¢ocugunuzun en son Olciilen kan fenilalanin seviyesi nedir sorusuna verdigi
yanitlarin medyani 290 (min. 209-max. 420) mmol/L’dir.



Hasta Yakininin ihtiyag ve Talepleri

Hasta yakininin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmay1 ya da bilgilendirilmeyi
istedigi konular agagidaki tabloda goriilmektedir. Buna gore en yiiksek oranda “yeni tedaviler
hakkinda bilgilendirilme”, “yemek tarifleri gibi yeni beslenme olanaklar1” ve “doktorlari ile
daha sik goriismek” ebeveynler tarafindan ifade edilmistir.

Tablo 8. Hasta yakininin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmayi ya da bilgilendirilmeyi
istedigi konular, n (%)

Hasta yakininin eksikligini
hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi
olmayi ya da bilgilendirilmeyi
istedigi konular nelerdir?, n (%)

Yeni tedaviler 50 (75,8)

Yeni beslenme olanaklari (yemek tarifleri gibi) 46 (69,7)
Doktor ile daha sik gérismek 40 (60,6)
Gida icerikleri 39 (59,1)
Hastalik farkindahdi kampanyalari 38 (57,6)
Hasta ve yakinlarina ait grup aktiviteleri 37 (56,1)
Hasta dernekleri 35 (53)
Diger 6(9,1)
Diger ise aciklama, n Bu hastalik ile ilgili ailelere daha ¢ok bilgi verilmesi 2
Haklarinin gogaltilmasi 1
Maddi yardim 1
Urdnleri bol bulmak 1
Uriinlere ulagmak istegi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Hasta yakinlarinin sahip olmak istedigi diger imkanlar konusunda yoneltilen soruya en yiiksek
oranda (%90,9) “Erisim kolaylig1 i¢in daha fazla Metabolizma Merkezinin faaliyete gegmesi”
yanitt alinmigtir. Bu yaniti ebeveynlerin 60’1 vermis olup, ikinci sirada “Daha fazla diisiik
proteinli gida segenegi olmasi” ve “Televizyonda/dizilerde PKU ve yenidogan taramasi
anlatilmasi” 59 (%89,4) ebeveyn tarafindan belirtilmistir. “Metabolizma merkezine fenilalanin
Ol¢iimii i¢in kan gonderme imkani olmas1” ve “Toplumda fenilketontiri konusunda farkindalik
yaratilmas1” konusu 58 (%87,9) ebeveyn tarafindan belirtilmistir. “Daha fazla ilag tedavisi
secenegi olmasi” ve “Fenilalanin seviyesinin Olg¢lilmesi i¢in evde Ol¢iim cihazlarinin
bulunmas1” 57 (%86,4) ebeveyn tarafindan ifade edilmistir. Arastirmaya katilan hasta
yakinlarimin sahip olmay1 arzu ettikleri imkanlara ait tablo asagida sunulmaktadir.

Tablo 9. Hasta yakininin sahip olmak istedigi diger imkanlar, n (%)

Hasta yakininin sahip olmak istedigi  Erisim kolayligi icin daha fazla Metabolizma

60 (90,9
diger imkanlar nelerdir?, n (%) Merkezinin faaliyete gegmesi ( )
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Diger aciklama, n

Daha fazla distk proteinli gida secenegi olmasi 59 (89,4)
Televizyonda / dizilerde PKU ve yenidogan taramasi
yonda / yenidog 59 (89,4)
anlatiimasi
Toplumda fenilketoniiri konusunda farkindalik
58 (87,9)
yaratilmasi
Metabolizma merkezine fenilalanin 6l¢imi icin kan
.. . 58 (87,9)
goénderme imkani olmasi
Fenilalanin seviyesinin 6l¢lilmesi icin evde 6l¢lim
, y ¢ ¢ ¢ 57 (86,4)
cihazlarinin bulunmasi
Daha fazla ilag tedavisi secenegi olmasi 57 (86,4)
Hastaneye gitmeden telefon ve internet ile takip ve
kontrol sistemi kurulmasi (evde kan alma/ uzaktan 55 (83,3)
fenilalanin ve uzman kontroli)
Her ilde farkindalik faaliyetlerinin yapilmasi 55 (83,3)
Hasta ailelerine PKU y6netimi konusunda egitim
. 51 (77,3)
olanaklarinin saglanmasi
Hasta Derneginin daha aktif olmasi 51(77,3)
Diger 2(3,0)
Yiyeceklere kolay erisim 1
Restoranlarda uygun yiyecek olmali 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve ylzde (%) degerleri toplami %100’den fazla olabilir.

Sosyal yasam ve semptomlar

Arastirmaya katilan hasta yakinlarina ¢ocuklarinin sosyal yasamlarina iliskin bazi sorular
yoneltilmistir. Bu ger¢evede ilk olarak ebeveynlere “Cocugunuzun mevcut durumda yasadigi
olumsuz bulgular var m1?” sorusu yoneltilmistir. Ebeveynlerin 27°si (%40,9) cocuklar1 igin
“6fkeli/sinirli ruh hali”, 18’1 (%27,3) “dikkat toplayamama/odaklanma gii¢liigii”, 14’ (%21,2)
“liziintiilii ruh hali”, 12’si (%18,2) “isyankar ruh hali”, 12’si (%18,2) “Dersi/isi ve giindelik
hayatta konular1 anlamada giigliikk ¢ekme”, 11°1 (9%16,7) “tembellik yada tembellik hissi” ve
10’u (%15,2) “karasiz ruh hali” oldugunu belirtmistir. Arastirmaya katilan ¢ocuklarin 21’1
(%31,8) icin ebeveynleri yasadiglt olumsuz bulgu olmadigini belirtmistir. Bu soruya iliskin

tablo asagida sunulmaktadir.

Tablo 10. Cocuklarin yasadigi olumsuz bulgular, n (%)

Cocugunuzun mevcut durumda

yasadigi olumlu / olumsuz
bulgular var mi?, n (%)

Yok

Ofkeli / sinirli ruh hali

Dikkat toplayamama / odaklanma giicligu

21 (31,8)

27 (40,9)

18 (27,3)
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Uziintili ruh hali 14 (21,2)

isyankar ruh hali 12 (18,2)
QD:;;:/:$ ve giindelik hayatta konulari anlamada gicliik 12 (18,2)
Endiseli ruh hali 11 (16,7)
Tembellik ya da tembellik hissi 11 (16,7)
Kararsiz ruh hali 10 (15,2)
Baskalartiile iletisim glicligi 8(12,1)
Yorgunluk hissi 7 (10,6)
Reaksiyon yavaslig 4(6,1)
Bas agrisi 4(6,1)
Gorme bozuklugu 4(6,1)
Mide sikayetleri 4(6,1)
Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek 2(3)
Diger 3(4,5)
Diger aciklama, n Hiperaktif 1
Kendisini ifade edemiyor 1
Kurallari olmasi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan c¢ocuklarinin sosyal yasamlaria iligkin ikinci olarak “Cocugunuzun
hastalig1 sebebiyle yapmak isteyip yapamadigi bir sey oldu mu?” sorusu yoneltilmistir.
Ebeveynlerin 32’si (% 48,5) bu soruya “hayir” yanitin1 vermistir. Ebeveynlerin 34’1 ise
(%51,5) bu soruya “evet” yanit1 vererek ¢ocuklarinin fenilketoniiri tanis1 nedeniyle yapmak
istedigi halde yapamadigi seyler oldugunu ifade etmistir. Bu ebeveynlerin 24’ (%70,6)
“cocugunun yemek isteyip yiyemedigi seyler oldugunu”, 5’1 (%11,7) “baska yerde kalmak
istedigi’ni, 3’1 (%8,8) “baska yere gitmek istedigi’ni, 1’1 (%2,9) “yaz1 yazamadigi’n1 ve 1’1
(%2,9) “kendini ifade edemedigi’ni belirtmistir.

“Cocugunuzun hastaligi sosyal yasamlari i¢in bir engel mi” sorusuna ebeveynlerin 38’1 “hayir”
(%57,6) ve 28’si “evet” (%42,4) yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz ne siklikla 6fkeleniyor® sorusuna ebeveynlerin 53’ (%80,3) “nadiren”, 6’s1
(%9,1) “cok sik”, 2’si (%3,0) “sik” ve 5’1 (%7,6) “hi¢” yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz 6fkesini kontrol edememesi nedeniyle herhangi bir koétii olaya maruz kald1 m1”
sorusuna ebeveynlerin 63’1 (%96,9) “hayir”, 2°si (%3,1) “evet” yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz ne siklikla kendisini mutsuz hissediyor” sorusuna ebeveynlerin 35’1 (%53)
“nadiren”, 2’si (%3) “sik”, 4’1 (%6,1) “cok sik” ve 25’1 (%37,9) “hi¢” yanitin1 vermistir.
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“Cocugunuz unutkanlik yasiyormu” sorusuna ebeveynlerin 15’1 (%22,7) “evet”, 51’1 (%77,3)
“hayir” yanitin1 vermistir.

“PKU hastas1 olmayan yasayan bagka cocugunuz var m1” sorusuna ebeveynlerin 41°1 (%62,1)
“evet” ve 25’1 (%37,9) “hayir” yanitini vermistir.

“Saglikli cocugunuzla PKU hastasi cocugunuzun dersleri ve sinavlarindaki basarilar1 farklilik
gosteriyor mu” sorusuna ebeveynlerin 10’u (%30,3) “Evet farklilik var, PKU hastasi
cocugumun basarist daha yiiksek”, 6’s1 (%18,2) “Evet farklilik var, PKU hastasi ¢ocugumun
basarist daha diisiik”, 17’si (%51,5) “Hayir farklilik yok™ yanitin1 vermistir.

0-12 yas grubunda arastirmaya katilan hastalarda Charlson Comorbidite indeksine gore eslik
eden hastaliklar1 sorgulanmistir. Bu yas grubunda arastirmaya katilan 66 hastadan yalnizca 1
tanesinde (%]1,5) eslik eden karaciger hastaligi oldugu belirlenmistir.

Adolesan Cagi (13-19 yas)

Arastirmaya katilan 13-19 yas grubundaki hastalarin (n=44) 22’sinin (%50) kiz ve 22’sinin
(%50) erkek oldugu goriilmektedir. Hastalarin medyan yasi 14 (13-17) olup, yerlesim yerleri
acisindan incelendiginde 34’{iniin Marmara, 3’i{iniin Karadeniz, 4’iiniin i¢ Anadolu, 2’sinin
Akdeniz ve 1’inin Giineydogu Adadolu bolgesinde yerlesik oldugu anlagilmaktadir.

Ortalama aylik hanehalki geliri konusunda, ebeveynlerin 12’si (%29,3) asgari iicret
seviyesinde, 20’si (%48,8) 2.500-5.000TL, 8’1 (%19,5) 5.001-10.000TL ve 1’1 (%2,4) 10.001-
15.000TL gelire sahip olduklarini belirtmistir. 3 ebeveyn hane halki geliri sorusuna yanit
vermek istememistir.

Merkez ve Uzman Takibi

Metabolizma merkezine kontrol sikliginin anlagilmasi i¢in arastirmaya katilanlara 2 soru
yoneltilmistir. Bu c¢ocuklarin 15’inin (%48,4) son bir yilda metabolizma merkezine “iki”,
12’sinin (%38,7) “bir”, 2’sinin (%6,5) “li¢” ve 2 ¢ocugun (%6,5) “ligden fazla” kontrole
gotiiriildiigii ebeveynleri tarafindan ifade edilmistir. Ilave olarak, son iki yi1lda metabolizma
merkezine 12 ¢ocugun (%30) “dort”, 7 ¢ocugun (%17,5) “ii¢”, 7 ¢cocugun (%17,5) “iki”, 9
cocugun (%22,5) “bir” ve 5 ¢ocugun “dortden fazla” sayida kontrole gotiiriildiigii ebeveynleri
tarafindan belirtilmistir.

Ebeveynlerin 31’1 (%70,5) halen fenilketoniiri tanis1 konulan metabolizma merkezine kontrole
gittiklerini belirtirken, 11°1 (%25) farkli bir merkeze gittiklerini ve 2’si (%4,5) hi¢bir merkeze
kontrole gitmedigini belirtmistir. Ayni metabolizma merkezine ne siklikla gittikleri sorusuna,
19°u (%63,3) “son tii¢ yildir her yil iki’den fazla” ve 11’1 (%36,7) “son {i¢ yildir her y1l en az
bir defa” kontrole gittiklerini belirtmislerdir.

Ebeveynlerin 19’u (%44,2) imkanm1 olsa kontrole gittikleri metabolizma merkezi ya da
metabolizma uzmanini degistirmek isteyeceklerini belirtmistir. Degistirme sebepleri
konusunda 5’1 (%26,3) “her seferinde baska hekim tarafindan karsilanma”, 7’si (%36,8)
“merkez yerinin ve oanaklarinin olumsuzlugunu” ve 7’si (%36,8) farkli diger nedenleri
belirtmistir.

Arastirmaya katilan cocuklarin ebeveynlerinden 33’i (%75) diizenli olarak Diyetisyen
kontroliine gittiklerini ifade etmistir. Bu kisilerin 17’si (%51,5) “her yil iki’den fazla”, 15’1
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(%45,5) “her y1l en az bir defa” diyetisyen kontroliine gittiklerini belirtmistir. Ebeveynlerden
7’si (%15,9) “diyetisyen kontroliine diizenli olarak gitmedigini”, 4’1 ise (%9,1) “diyetisyen
kontroliine hi¢ gitmedigini” belirtmistir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinden 29’u (%65,9) cocukluk caginda Pedagog
destegi aldigini, 15’1 ise (%34,1) hi¢ pedagog destegi almadigini belirtmistir. Cocukluk ¢aginda
pedagog destegi alanlarin 24’1 (%82,8) artik pedagog destegi almadigini belirtmistir.

Ebeveynlerin 10’u (%22,7) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma merkezinden “¢ok memnun
olduklarini”, 19’u (%43,2) “memnun olduklarin1” ve 15’1 (%34,1) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldig1 metabolizma merkezinden memnun olmayanlarin nedenleri arasinda
7’81 (%50,0) “merkez olanaklarinin yetersizligi ni, 4’1 (%28,6) “merkeze ulagimin zorlugunu”
ve 3’1 (%21,4) “ilgisizligi” belirtmistir.

Ebeveynlerin 8’1 (%18,2) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma uzmanindan “gok memnun
olduklarini”, 27’si (%61,4) “memnun olduklarini” ve 9’u (%20,5) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldigi metabolizma uzmanindan memnun olmayanlarin 6’s1 (%66,7)
memnun olmama nedeni olarak “her seferinde baska hekim tarafindan karsilanma’y1
belirtmistir.

Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler arasinda ebeveynlerin 41’1 (%93,2) “kan
fenilalanin seviye ol¢cimii”, 31’1 (%70,5) “diisiik proteinli beslenme ve diyet hesaplamasi
onerileri”, 30’u (%68,2) “diger laboratuvar testleri”, 27’si (%61,4) “tibbi tedavi ve doz

=19

ayarlamas1” ve 7’si (%17,5) “pedagog destegi’ni belirtmistir.

Tablo 11. Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler, n (%)

Metabolizma merkezinden aldiginiz Hayir / Yok
. 2 (4,5)

hizmetler, n (%)
Fenilalanin kan seviyesi Ol¢glimi 41 (93,2)
Dislik proteinli beslenme ve diyet hesaplamasi
i : . p. y P 31 (70,5)
Onerileri
Diger laboratuvar testleri 30(68,2)
Tibbi tedavi doz ayarlamasi 27 (61,4)
Pedagog/Psikolog destegi 7 (15,9)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Ebeveynlere “eger imkan olsaydi metabolizma merkezlerinden almak istedikleri diger
hizmetler neler olurdu” sorusu sorulmustur. Ebeveynlerin talebi genellikle “daha detayli bilgi”,
“daha siki takip”, “telefon ile geri doniis yapilmasi” ve “pedagog destegi” konularinda
yogunlagmuistir.
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Tablo 12. Merkezden istenilen diger hizmetler, n (%)

Eger veriliyor olsaydi Metabolizma Pedagog destegi

Merkezinden almak istediginiz diger hizmetler 2

neler olurdu?, n
gocuk gelisimi icin detayli bilgi 1
istiyorum
daha ilgili olmalarini isterdim 1
daha siki takip 1
Anne yeterli bilgiye sahip degil 1
Hepsini 1

keske bir oda da pedagog olsaydi
gocugu gorusuiturebilseydim. ¢cocuklara 1
olaylar daha iyi anlatilabilse

yuz ylize gorismek mimkin y
olmadiginda geri aranmak isterdim

Fenilalanin Kontrolii

Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan segenekler konusunda ebeveynlerin 37’si (%84,1)
“fenilalanin kisitl diyet”, 37’si (%84,1) “tibbi amaclh beslenme {irtinleri”, 1’1 (%2,3) “biiyiik
ndtral aminoasit”, 4’1 (%9,0)“sapropterin” kullandigin1 belirtmistir.

Fenilalaninden kisith diyet uygulamasinda karsilasilan zorluklar konusunda ebeveynlerin 41’1
(%93,2) “iirtinlerin pahali olmasi nedeniyle erisilememesi’ni, 27’si (%61,4) “se¢eneklerin az
olmasi”n1, 24’1 (%54,5) “calisma hayati-egitim-seyahat gibi nedenlerle diyete uyumun sosyal
zorluklari”ni, 21°1 (%47,7) “Beslenme seklinin okulda zorluklara sebep olmasi”, 17’si (%38,6)
“tat ve lezzet eksikligi’ni, 16’s1 (%36,4) “hazirlamanin zor olmasi, tarif bilgilerinin
olmamasi”ni, 13’1 (%29,5) “beslenme sekli nedeniyle sosyal ¢evreden tepki alinmasi’ni
belirtmistir.

Diistik proteinli iirlinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda ebeveynlerin 37’si
(%90,2) “pahali olmalar1™ni, 27’si (%65,9) “seceneklerin az olmasi”n1, 20’si (%48,8) “tat ve
lezzet eksikligi”ni, 19°u (%46,3) “calisma hayati-egitim-seyahat gibi nedenlerle diyete uyumun
sosyal zorluklar™ni, 15’1 (%36,6) “fenilalanin seviyesini diisiirmede etkisinin az/kisith
olmas1”’n1 belirtmistir.

Tablo 13. Diisuik proteinli liriinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar, n (%)

Distk Proteinli kullaniminda Hayir / Yok 3(7.3)

karsilastiginiz zorluklar nelerdir?, n (%) ’
Pahali olmasi 37 (90,2)
Seceneklerin az olmasi 27 (65,9)

Tat ve lezzet eksikligi 20 (48,8)
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Calisma hayati / egitim / seyahat gibi nedenlerle

19 (46,3
diyete uyumun sosyal zorluklari ( )
Fenilalanin seviyesini dislirmede etkisinin

15 (36,6)
az/kisitl olmasi
Diger 3(7,3)

Diger zorluklari belirtiniz, n Her markette olmamasi yani bulunma zorlugu 1

internet ile istedikleri icin yasadigi zorluklar 1
toplum iginde saygi duyulmuyor 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Amino asit veya LNAA kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda ebeveynlerin 32’si
(%72,7) “zorluk yasamadigi’ni, 11’1 (%25) “tatlarinin kotii olmasi™ni, 5°1 (%11,4) “Fenilalanin
seviyesini diigiirmede etkisinin az/kisitli olmasi”n1, 4’1 (%9,1) “tablet sayisinin fazla olmasi
nedeniyle kullanim gii¢liigii nii belirtmistir.

Sapropterin duyarlilik testinin yapilip yapilmadigi sorusuna ebeveynlerin yalnizca 2’si (%35,1)
“evet” demistir. Sapropterin testinin yapilmadigini belirten 37 (%94,9) ebeveynin 30’u (%78,8)
yapilmama nedeni konusunda “bu testi bilmedigi”ni ya da “yapilmamasinin nedenini
bilmedigi ni ifade etmistir.

Kontrol i¢in ¢ocuklarimi farkli boliimlere gotiirlip gotiirmediklerinin soruldugu soruya
ebeveynlerin 12’si “evet” (%27,3) ve 32’si “hayir” (%72,7) yanitin1 vermistir. Bu soruya evet
diyenlerin 4’1 psikiatriste ve 6’s1 nérologa gotiirdligiinii belirtmistir.

Arastirmaya katilan ¢ocuklarin ebeveynlerinden 19°u (%43,2) metabolizma merkezine erigim
konusunda zorluk yasamadiklarini, 25’1 ise (%56,8) metabolizma merkezlerine erisimde zorluk
yasadiklarini belirtmislerdir.

Tablo 14. Metabolizma merkezine erigsim zorlugu, n (%)

Metabolizma merkezine erigimde zorluk Hayir

yaglyor musunuz?, n (%) 19 (43,2)

Evet 25 (56,8)

Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklarin nedenleri arasinda ebeveynlerin 16°s1
(%36,4) “randevu almanin zor olmasi”ni, 16’s1 (%36,4) “ekonomik zorluklar olmasi”ni1, 15’1
(34,1) “muayene ve kontrol i¢in bekleme siirelerinin ¢ok uzun olmasi’ni, 10°u (%22,7)
“Metabolizma merkezinin bagka sehirde olmasi”n1 ve 5’1 (%11,4) “Merkezin baska sehirde
olmas1 nedeniyle test sonuglari ve tedavi doz ayarlamasi igin ertesi giin konaklama yapma
zorunlulugu olmasi”n1 belirtmislerdir.
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Tablo 15. Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklari, n (%)

Metabolizma merkezine erisimde ne tir Randevu almanin zorluklari olmasi 16 (36,4)

zorluklar yasiyorsunuz?, n (%) ’
Ekonomik zorluklar olmasi 16 (36,4)
Muayene ve kontrol i¢in bekleme 15 (34,1)

slresinin ¢ok uzun olmasi

Metabolizma merkezinin bagka sehirde
olmasi 10(22,7)

Merkezin bagka sehirde olmasi

nedeniyle test sonugclar ve tedavi doz 5 (11,4)
ayarlamasi igin ertesi gin konaklama ’
yapma zorunlulugu olmasi

Diger 5(11,4)
Diger zorluklari belirtiniz, n Bilgi verilmemesi 1
cok kalabalik 1
Hocalarla gérismenin zorlugu 1
Telefonla ulagilamasi 1
ulagim zorlugu 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan hasta ebeveynlerinin 39°u (%88,6) kan fenilalanin seviyesi kontroliinii
“metabolizma merkezi’nde, 2’si (%4,5) “devlet hastanesi’nde ve 1’1 (%2,3) “Ozel
laboratuvarda yaptirdigin1 belirtmistir.

Kan fenilalanin seviyesi kontrol sikligini 20°si (%46,5) “ayda bir”, 6’s1 (%14) “ayda iki”, 7’si
(%16,3) “li¢ ayda bir”, 6’s1 (%14) “alt1 ayda bir”, 2’si (%4,7) “yilda bir” olarak belirtmistir.

Cocugunuzun kan fenilalanin 6l¢iimii en son nezaman yapildi sorusuna ebeveynlerin 13’
(%30,2) “bir ay dnce”, 9’u (%20,9) “iki hafta dnce”, 4’1 (%9,3) “iki ay once”, 4’1 (%9,3) “li¢
ay once”, 2’si (%4,7) bes ay once, 1’1 (%2,3) dort ay dnce ve 7’si (%16,3) “alt1 aydan fazla”
yanitini vermistir.

Ebeveynlerin ¢ocugunuzun en son Olciilen kan fenilalanin seviyesi nedir sorusuna verdigi
yanitlar biiyiik degiskenlik gdstermektedir. Bildirilen sonuglarin medyan1 425 (min. 275 — max.
800) mmol/L’dir.

Hasta Yakinnin ihtiyac ve Talepleri

Hasta yakininin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmay1 ya da bilgilendirilmeyi
istedigi konular asagidaki tabloda goriilmektedir. Buna gore en yiiksek oranda “doktoru ile daha
sik goriismek”, “yeni tedaviler hakkinda bilgilendirilme” ve “Yeni beslenme olanaklar1”
ebeveynler tarafindan ifade edilmistir.

Tablo 16. Hasta yakininin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmayi ya da
bilgilendirilmeyi istedigi konular, n (%)

Hasta yakininin eksikligini hissettigi,
daha ¢ok bilgi sahibi olmayi ya da
bilgilendirilmeyi istedigi konular
nelerdir?, n (%)

Hayir / Yok 1(2,3)
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Doktor ile daha sik gérismek 35 (79,5)
Yeni tedaviler 32 (72,7)
Yeni beslenme olanaklari (yemek tarifleri gibi) 31 (70,5)
Gida icerikleri 29 (65,9)
Hasta ve yakinlarina ait grup aktiviteleri 26 (59,1)
Hasta dernekleri 26 (59,1)
Hastalik farkindaldi kampanyalari 25 (56,8)
Diger 3(6,8)
Diger konulari lutfen belirtiniz., n Daha ayrintil bilgi almak 1
ardnler yayginlastirilsin 1
Yetigkinlikte PKU hastaligi hakkinda daha fazla 1

bilgi verilmesi

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Hasta yakinlarinin sahip olmak istedigi diger imkanlar konusunda yoneltilen soruya en yiiksek
oranda “Daha fazla diisiik proteinli gida se¢cenegi olmas1”, “Toplumda fenilketoniiri konusunda
farkindalik yaratilmasi ve “Televizyonda/dizilerde PKU ve yenidogan taramasinin anlatilmas1”
(%93,2) yamti alinmistir. Ikinci sirada “Erisim kolaylig1 i¢in daha fazla Metabolizma
Merkezinin faaliyete gecmesi”, “Hastaneye gitmeden telefon ve internet ile takip ve kontrol
sistemi kurulmasi (evde kan alma/ uzaktan fenilalanin ve uzman kontrolii)” ve “Fenilalanin
seviyesinin Ol¢iilmesi i¢in evde Ol¢lim cihazlarinin bulunmast” konusu 40 ebeveyn (%90,9)
tarafindan belirtilmistir. Aragtirmaya katilan hasta yakinlarimin sahip olmay1 arzu ettikleri
imkanlara ait tablo asagida sunulmaktadir.

Tablo 17. Hasta yakininin sahip olmak istedigi diger imkanlar, n(%)

Hasta yakininin sahip olmak istedigi Daha fazla dustik proteinli gida segenegi 41 (93,2)
diger imkanlar nelerdir?, n (%) olmasi ’
Toplumda fenilketonliri konusunda farkindalik
yaratiimasi 41(93.2)
Televizyonda / dizilerde PKU ve yenidogan 41(93,2)

taramasi anlatiimasi

Hastaneye gitmeden telefon ve internet ile
takip ve kontrol sistemi kurulmasi (evde kan 40 (90,9)
alma/ uzaktan fenilalanin ve uzman kontroli)

Erisim kolayldi icin daha fazla Metabolizma

Merkezinin faaliyete gegmesi 40(90.9)
Iferlllala.nln seviyesinin olgculmesi igin evde 40 (90,9)
olgum cihazlarinin bulunmasi

Daha fazla ilag tedavisi segenegi olmasi 39 (88,6)
Her ilde farkindalik faaliyetlerinin yapilmasi 39 (88,6)
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Diger aciklama, n

Metabolizma merkezine fenilalanin élgimu igin

kan gdnderme imkani olmasi 36 (81.8)
Hasta Derneginin daha aktif olmasi 34 (77,3)
Hasta ailelerine PKU ydnetimi konusunda egitim

y 33 (75)
olanaklarinin saglanmasi
Diger 2 (4,5)
Maddi destek 1
Uriinlere kolay erigim 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100’den fazla olabilir.

Sosyal Yasam ve Semptomlar

Arastirmaya katilan hasta yakinlarina adolesan ¢aginda bulunan ¢ocuklarimin sosyal
yasamlarina iligkin sorular yoneltilmistir. Bu ¢ergevede ilk olarak ebeveynlere “Cocugunuzun
mevcut durumda yasadigi olumsuz bulgular var m1?” sorusu yoneltilmistir. Ebeveynlerin 26’s1
(%59,1) ¢ocuklari i¢in “6fkeli/sinirli ruh hali”, 22°si (%50) “Dikkat toplayamama/odaklanma
giicliigii”, 18’1 (%40,9) “Dersi/lsi ve giindelik hayatta konulari anlamada giicliik cekme™, 15°i
(%34,1) “yorgunluk hissi”, 14’1 (%31,8) “tembellik yada tembellik hissi”, 13’1 (%29,5)
“liziintilii ruh hali” 11’1 (%25) baskalar1 ile iletisim giicliigii” oldugunu belirtmistir.
Arastirmaya katilan ad6lesanlarin yalnizca 4’1 i¢in (%9,1) ebeveynleri yasadigi olumsuz bulgu
olmadigini belirtmistir. Bu soruya iliskin tablo agsagida sunulmaktadir.

Tablo 18. Cocuklarin yasadigi olumsuz bulgular, n (%)

Cocugunuzun/Sizin MEVCUT

DURUMDA yasadigi olumlu / olumsuz

bulgular var mi? Var ise nelerdir?, n
(%)

Yok 4(9,1)

Ofkeli / sinirli ruh hali 26 (59,1)
Dikkat toplayamama / odaklanma gugliugi 22 (50)

gD;QrE/kig.;gsn?:mdelik hayatta konulari anlamada 18 (40,9)
Yorgunluk hissi 15 (34,1)
Tembellik ya da tembellik hissi 14 (31,8)
Uziintdll ruh hali 13 (29,5)
Bagkalari ile iletisim gUgligu 11 (25)

Endiseli ruh hali 9 (20,5)
Kararsiz ruh hali 9 (20,5)
isyankar ruh hali 9 (20,5)
Bas agrisi 8(18,2)
Goérme bozuklugu 6 (13,6)
Reaksiyon yavaslgi 6 (13,6)
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Tablo 18. Cocuklarin yasadigi olumsuz bulgular, n (%)

Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek 5(11,4)
Mide sikayetleri 5(11,4)
Diger 6 (13,6)
Diger agiklama, n Alerjik rinit 1
Asi ruh hali 1
Bagirsakta sorun (Kabizlik) 1
Go6zde kayma 1
Korkulu ruh hali 1
Vurdum duymaz olmasi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan addlesan bireylerin sosyal yasamlarina iligkin ikinci olarak “Cocugunuzun
hastalig1 sebebiyle yapmak isteyip yapamadigi bir sey oldu mu?” sorusu yoneltilmistir.
Ebeveynlerin 21’1 (%47,7) bu soruya “hayir”, 23’1 ise (%52,3) “evet” yanitin1 vermistir. Evet
yanitint veren ebeveynlerin 10’u (%43,5) “cocugunun yemek isteyip yiyemedigi seyler
oldugunu”, 12°si (%52,2) “sosyal aktivitelere katilmak istedigini” belirtmistir.

“Cocugunuzun hastalig1 sosyal yasamlari i¢in bir engel mi” sorusuna ebeveynlerin 30’u
(%68,2) “hayir” ve 14’1 (%31,8) “evet” yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz ne siklikla 6fkeleniyor* sorusuna ebeveynlerin 8’1 (%18,2) “cok sik”, 3’1 (%6,8)
“s1k”, 30’u (%68,2) “nadiren”, ve 3’ii (%6,8) “hi¢” yanitini vermistir.

“Cocugunuz 6fkesini kontrol edememesi nedeniyle herhangi bir kotii olaya maruz kald1 mi1”
sorusuna ebeveynlerin 4’1 (%9,1) “evet”, 40’1 (%90,9) “hayir” yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz ne siklikla kendisini mutsuz hissediyor” sorusuna ebeveynlerin 31’1 (%70,5)
“nadiren”, 4’1 (%9,1) “sik”, 3’1 (%6,8) “cok sik”, 6’s1 (%13,6) “hi¢” yanitin1 vermistir.

“Cocugunuz unutkanlik aslyor mu” sorusuna ebeveynlerin 27’si %61,4 “evet”, 17’s1
(%38,6) “haylr” yan1t1n1 vermistir.

“Cocugunuz ne siklikla unutkanlik yasiyor” sorusuna ebeveynlerin 3’i (%11,1) “cok sik”, 4’1
(%14,8) “sik” ve 20’si (%74,1) “nadiren” yanitini vermistir.

“PKU hastas1 olmayan yagayan baska ¢ocugunuz var m1” sorusuna ebeveynlerin 26’s1 (%59,1)
“evet”, 16°s1 (%40,9) “hayir” yanitin1 vermistir.

“Saglikli cocugunuzla PKU hastasi cocugunuzun dersleri ve sinavlarindaki basarilart farklilik
gosteriyor mu” sorusuna ebeveynlerin 4’1 (%16,7) “Evet farklilik var, PKU hastasi cocugumun
basarist daha yiiksek™, 12°si (%50) “Evet farklilik var, PKU hastas1 ¢ocugumun basarist daha
diistiik”, 8’1 (%33,3) “Hayir farklilik yok™ yanitin1 vermistir.

13-19 yas grubunda arastirmaya katilan hastalarda Charlson Comorbidite indeksine gore eslik
eden hastaliklar1 sorgulanmistir. Bu yas grubunda aragtirmaya katilan 44 hastanin 40’1nda
(%90,9) eslik eden herhangi bir hastalik bulunmazken, 4 hastada (%9,1) eslik eden hastaliklar
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oldugu ebeveynleri tarafindan belirtilmistir. Asagida eslik eden hastaliklara ait tablo
sunulmaktadir.

Tablo 19. Eslik eden hastaliklar, n(%)

Cocugunuzda bulunan ve yan tarafta
listelenen hastalik ya da hastaliklari 40 (90,9)
isaretleyiniz. Yok

Kalp-damar hastaligi
(Serebrovaskiiler) 2 (4,5)

Periferik damar hastahg (varis/ damar

tikanikligr) 1(23)
:("ronik__akciger hastaligi (astim/ KOAH/ 1(2,3)
Uberkiloz)

Romatizmal hastalik (romatizma) 1(2,3)
Peptik Ulser (llser) 1(2,3)
Karaciger hastaligi 1(2,3)
Diyabet (seker hastaligi) 1(2,3)
Bobrek hastaligi 1(2,3)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100’den fazla olabilir.

13-19 yas grubundaki hastalarin ebeveynlerine yoneltilen sorulardan sonra, arastirmaya katilan
adolesanlara da hastaliklari ile ilgili ayn1 sorular yoneltilmistir (Tablo 20).

[1k olarak hastaliklar1 ile ilgili baz1 bulgular sorulmustur. Asagidaki tabloda gériildiigii gibi, bu
yas grubunda bulunan 40 hastanin 17’si sorulan bulgulardan higbirisinin kendisinde
bulunmadigini belirtmistir. Bu hastalarin kendileri ve ebeveynlerine ayni bulgular sorulmus
olmasina ragmen, bulgularin goriilme siklig1 ebeveynleri tarafindan daha yiiksek oranlarda
belirtilmistir (Addlesan ¢ocugun yaniti ile kiyaslanabilmesi amaciyla Tablo 18 bu boliimde
tekrar sunulmustur).

Tablo 18. Cocuklarin yasadigi olumsuz bulgular, (Ebeveyn yaniti), n (%)

Cocugunuzun/Sizin MEVCUT
DURUMDA yasadigi olumlu / olumsuz

bulgular var mi? Var ise nelerdir?, n Yok 40.1)

(%)
Ofkeli / sinirli ruh hali 26 (59,1)
Dikkat toplayamama / odaklanma gugligu 22 (50)
gD:;lsd/l(isé(;/sn?:Indelik hayatta konulari anlamada 18 (40,9)
Yorgunluk hissi 15 (34,1)
Tembellik ya da tembellik hissi 14 (31,8)
Uz0ntdld ruh hali 13 (29,5)

Bagkalari ile iletisim gugligu 11 (25)
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Diger aciklama, n

Endiseli ruh hali 9 (20,5)
Kararsiz ruh hali 9 (20,5)
isyankar ruh hali 9 (20,5)
Bas agrisi 8 (18,2)
Goérme bozuklugu 6 (13,6)
Reaksiyon yavaslgi 6 (13,6)
Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek 5(11,4)
Mide sikayetleri 5(11,4)
Diger 6 (13,6)
Alerjik rinit 1
Asi ruh hali 1
Bagirsakta sorun (Kabizlik) 1
Go6zde kayma 1
Korkulu ruh hali 1
Vurdum duymaz olmasi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretlenmesi miimkin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100’den fazla olabilir

Tablo 20. Cocuklarin yasadigi olumsuz bulgular, (Adélesan yaniti) n (%)

Yan tarafta listelenen durumlardan senin
icin gecerli olanlari belirtir misin?, n (%)

Yok

Kararsiz ruh hali

Ofkeli / Sinirli ruh hali

Endiseli ruh hali

Uziintdll ruh hali

Tembellik ya da tembellik hissi
Baskalar ile iletisim guglugu
Yorgunluk hissi

is ve giindelik hayatta konulari anlamada

glglik cekme
Isyankar ruh hali
Goérme bozuklugu
Bas agrisi
Reaksiyon yavasligi

Sis perdesi iginde oldugunu hissetmek

Mide sikayetleri
Diger

18 (43,9)

10 (24,4)
10 (24,4)
9 (22)
9 (22)
9 (22)
7 (17,1
7 (17,1

6 (14,6

5 (12,2
3(7,3)

)
)
)
)
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Tablo 21. Cocuklarin yapmak istedikleri (Ebeveyn yaniti), n (%)

Cocugunuzun hastalgi sebebiyle Hayir
yapmak isteyip yapamadigi bir sey 21 (47,7)
oldu mu? n (%)

Evet 23 (52,3)

Tablo 22. Cocuklarin yapmak istedikleri (Addlesan yaniti) n (%)
Hastaligin sebebiyle yapmak isteyip Hayir 27 (77.1)
yapamadigin bir sey oldu mu? n (%) ’
Evet 8 (22,9)

Arastirmaya katilan hastalarin yakinlari “hastalik sosyal yasam igin bir engel mi” sorusuna
hastalardan daha yuksek oranda “evet” yanitini vermistir.

Tablo 23. Hastaligin Sosyal Yasantiya Etkileri (Ebeveyn yaniti) n (%)

Cocugunuzun hastaligi sosyal Hayir

yasantisi i¢in bir engel mi? n (%) 30 (68,2)
Evet 14 (31,8)
Tablo 24. Hastaligin Sosyal Yasantiya Etkileri (Addlesan yaniti) n (%)
Hastaligin sosyal yagantin igin bir engel Hayir
mi? n (%) 27 (77,1)
Evet 8 (22,9)

Asagidaki tabloda gorildigl gibi, ebeveynlerin 27’si ¢ocugunun unutkanlik yasadigini
belitirken, bu ¢ocuklarin yalnizca 13’G unutkanlik yasadigini kabul etmektedir.

Tablo 25. Unutkanlik Yagama Durumu (Ebeveyn yaniti) n (%)

Cocugunuz unutkanhk yagiyor mu? n Hayir

(%) 17 (38,6)
Evet 27 (61,4)

Tablo 26. Unutkanlik Yagsama Durumu (Adodlesan yaniti) n (%)
Unutkanlk yasiyor musun? n (%) Hayir 22 (62,9)
Evet 13 (37,1)

Bu yas grubunda arastirmaya katilan hastalara “egitim hayatinda zorlantyor musun” sorusu
yoneltilmistir. Hastalarin 14’1 (%40) bu soruya “evet” yanit1 verirken, 21’1 (%60) “hayir”
seklinde yanitlamistir. Zorlandigini ifade eden 14 hastanin 9’u (%64,3) “anlayamama ve derse
odaklanamama”y1, 2’si (%14,3) “yazamama” ve 2’si (%14,3) “okuyamama’y1 neden olarak
gostermistir.

Hastalarin 29°u (%82,9) planlama yaparken zorlanmadigini, buna karsilik 8’1 (%17,1)
zorlandigini ifade etmistir. 25’1 (%71,4) herhangi bir konuda karar vermek gerektiginde giicliik
yasamadigini belirtirken, 10°u (%28,6) bu konuda giigliik yasadigini ifade etmistir.
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Yetiskinler (20 yas ve iistii)

Arastirmaya katilan 20 yas ve {istii hastalarin (n=72) 39’unun kadin (%54,2) ve 33’iiniin erkek
(%45,8) oldugu goriilmektedir. Hastalarin medyan yasi 23 (22-26) olup, yerlesim yerleri
acisindan incelendiginde 40’min Marmara, 16’smin i¢ Anadolu, 9’unun Akdeniz, 3’iiniin
Karadeniz, 3’linlin Giineydogu Anadolu ve [I’inin Ege bdlgesinde yerlesik oldugu
anlagilmaktadir.

Ortalama aylik hanehalki geliri konusunda, hastalarin 17°si (%28,3) asgari iicret seviyesinde,
27’si (%45) 2.500-5.000TL, 14’1 (%23,3) 5.001-10.000TL, 1’1 (%1,7) 10.001-15.000TL ve 1’
(%1,7) 15.001TL iistiinde gelire sahip olduklarini belirtilmistir.

Merkez ve Uzman Takibi

Metabolizma merkezine kontrol sikliginin anlagilmasi i¢in aragtirmaya katilan yetiskin
hastalara 2 soru yoneltilmigtir. Hastalarin 32’sinin (%74,4) son bir yilda metabolizma
merkezine “bir”, 6’sinin (%14) “iki”, 3’iiniin (%7) “ii¢” ve 2’sinin (%4,7) “dort” defa kontrole
gittigi ifade edilmistir. Ilave olarak, son iki yilda 15’inin (%12,1) “dértden fazla”, 7’sinin
(%10,6) “dort”, 7’sinin (%10,6) “li¢”, 23’{inilin (%34,8) “iki” ve 21’inin (%31,8) “bir” defa
metabolizma merkezine kontrole gittigi belirtilmistir.

Arastirmaya katilan hastalarin 65’1 (%90,3) halen fenilketoniiri tanis1 konulan metabolizma
merkezine kontrole gittiklerini belirtirken, 6’s1 (%8,3) farkli bir merkeze gittigini ve 1’1 (%1,4)
hi¢bir merkeze kontrole gitmedigini belirtmistir.

Hastalarin 50’si (%70,4) imkani1 olsa kontrole gittikleri metabolizma merkezi ya da
metabolizma uzmanint degistirmek istemediklerini belirtirken, 21’1 (%29,6) imkani olsa
degistirmek isteyeceklerini belirtmistir. Degistirme sebepleri konusunda 15’1 (%83,3)
“merkezin yeri ve olanaklarinin olumsuzlugunu” ve 3’1 (%16,7) “hekime ulasgamama” y1 neden
olarak belirtmistir.

Arastirmaya katilan hastalarin 56°s1 (%77,8) diizenli olarak Diyetisyen kontroliine gittiklerini
ifade etmistir. Bu kisilerin 14’1 (%25) “her yil iki’den fazla”, 42’si (%75) “her yil en az bir
defa” diyetisyen kontroliine gittiklerini belirtmistir. Hastalardan 12’si (%16,7) “diyetisyen
kontroliine diizenli olarak gitmedigini”, 4’ ise (%35,6) “diyetisyen kontroliine hi¢ gitmedigini”
belirtmistir.

Arastirmaya katilan hastalarin 27’si (%37,5) ad6lesan ¢aginda Psikolog destegi aldigini, 45°1
ise (%62,5) hi¢ psikolog destegi almadigini belirtmistir. Addlesan ¢aginda psikolog destegi
alanlarin 21’1 (%80,8) artik psikolog destegi almadigin1 belirtmistir.

Hastalarin 19’u (%26,8) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma merkezinden “cok memnun
olduklarin1”, 44°i (%62) “memnun olduklarin1” ve 8’1 (%11,3) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldig1 metabolizma merkezinden memnun olmayanlarin nedenleri arasinda
6’st (%75,0) “merkezin yeri ve olanaklarmin olumsuzlugunu”, 2’si (%25,0) “ilgisizligi”
belirtmistir.

Hastalarin 21°1 (%29,6) su anda hizmet aldiklar1 metabolizma uzmanindan “¢ok memnun
olduklarini”, 47’si (%66,2) “memnun olduklarin1” ve 3’i (%4,2) “memnun olmadiklarini”
belirtmistir. Hizmet aldig1 metabolizma uzmanindan memnun olmayanlarin tamami memnun
olmama nedeni olarak “her seferinde bagka bir hekim tarafindan karsilanma”y1 belirtmistir.
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Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler arasinda hastalarin 70’1 (%97,2) “kan fenilalanin
seviye Olciimii”, 61°1 (%84,7) “diisiik proteinli beslenme ve diyet hesaplamasi onerileri”, 59’u
(%81,9) “diger laboratuvar testleri”, 51’1 (%70,8) “tibbi tedavi ve doz ayarlamasi” ve 6’s1
(%8,3) “psikolog destegi’ni belirtmistir.

Tablo 27. Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler, n (%)

m;tﬁgttlngrz,n;e?or/?)erkezmden aldiginiz Hayir 7 Yok 1(1,4)
Fenilalanin kan seviyesi dlgimu 70 (97,2)
Q#é’#i‘féﬁmte'”“ beslenme ve diyet hesaplamasi 61 (84,7)
Diger laboratuvar testleri 59 (81,9)
Tibbi tedavi doz ayarlamasi 51 (70,8)
Psikolog destegi 6 (8,3)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Hastalara eger imkan olsaydi metabolizma merkezlerinden almak istedikleri diger hizmetler
sorulmustur. Hastalarin talebi genellikle “daha siki takip ve ilgi”, “telefon ile geri doniis

yapilmas1”, “psikolog destegi” ve “spor faaliyetleri” konularinda yogunlagsmistir. Bir hasta
PKU hastalar1 i¢in PKU cafe agilmasini talep etmistir.

Tablo 28. Merkezden istenilen diger hizmetler, n (%)

Eger veriliyor olsaydi Metabolizma psikolog destegi
Merkezinden almak istediginiz diger hizmetler 3
neler olurdu?
daha ilgili olmalari 1
alerji testi 1

istanbul Anadolu yakasinda PKU

hastalarina 6zel cafe 1
kolay iletisim kurabilmek, hastalar en 1
az ayda bir defa aransin

spor faaliyetleri 1
yiyecek konusunda 1
zeka testi 1

Fenilalanin Kontrolii

Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan segenekler konusunda hastalarin 66’s1 (%91,7) “tibbi
amagli beslenme iiriinleri”, 61’1 (%84,7) “fenilalanin kisith diyet”, 12’si (%16,7) “biiyiik ndtral
aminoasit”, 3’1 (%4,2) “sapropterin” ve 2’si (%2,8) herhangi bir tedavi kullanmadigini
belirtmistir.

Fenilalanin kisith diyet uygulamasinda karsilasilan zorluklar konusunda hastalarin 54’1 (%75)
“pahali olmalar1”ni1, 49°u (%68,1) “se¢eneklerin az olmasi”n1, 40’1 (%55,6) “Caligma hayat1 /
egitim / seyahat gibi nedenlerle diyete uyumun sosyal zorluklari”n1, 30’u (%41,7) “Beslenme
seklinin okulda zorluklara sebep olmasi”ni, 29’u (%40,3) “tad ve lezzet eksikligi’ni, 27’si
(%37,5) “Hazirlamanin zor olmasi’n1, 26’s1 (%36,1) “Beslenme sekli nedeniyle ¢evreden tepki
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almasi”n1 ve 23’1 (%31,9) “fenilalanin seviyesini diisiirmede etkisinin az/kisitli olmasi”n1
belirtmistir.

Diistik proteinli iirlinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda hastalarin 53’1
(%73,6) “pahali olmalari”ni1, 42°si (%58,3) “segeneklerin az olmasi”ni1, 37’si (%51,4) “calisma
hayati-egitim-seyahat gibi nedenlerle diyete uyumun sosyal zorluklari”ni1, 28’1 (%38,9) “tad ve

lezzet eksikligi’ni, 16’s1 (%22,2) “fenilalanin seviyesini diisiirmede etkisinin az/kisith
olmas1”n1 belirtmistir.

Tablo 29. Diisuik proteinli liriinlerinin kullaniminda karsilasilan zorluklar, n (%)

EUg,Uk Proteinli urdn kullaniminda , Hayir / Yok 12 (16,7)
arsilastiginiz zorluklar nelerdir? n (%)
Pahali olmasi 53 (73,6)
Seceneklerin az olmasi 42 (58,3)
Calisma hayati / egitim / seyahat gibi
nedenlerle diyete uyumun sosyal 37 (51,4)
zorluklari
Tat ve lezzet eksikligi 28 (38,9)
Coiaann semesidisimede 16 22
Diger 3(4,2)
Diger zorluklari belirtiniz, n Kivam tutmuyor 1
Marketlerde olmamasi 1
Soguyunca yenilememesi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Amino Asit veya LNAA kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda hastalarin 58’1 (%80,6)
“zorluk yasamadigini”, 13’1 (%18,1) “tatlarinin kot olmasini, 2’si (%2,8) “Fenilalanin
seviyesini diisiirmede etkisinin az/kisith olmasi™ni, 2’si (%2,8) “tablet sayisinin fazla olmasi
nedeniyle kullanim gii¢liigii nii belirtmistir.

Sapropterin duyarlilik testinin yapilip yapilmadigi sorusuna hastalarin yalnizca 5’1 (%7.,4)
“evet” demistir. Sapropterin testinin yapilmadigin1 belirten 63 (%92,6) hasta igerisinden
yapilmama nedenini agiklayan 55’1 neden konusunda “bu testi bilmedigini ya da “hig
duymadigi”n1 ifade etmistir.

Kontrol i¢in farkli boliimlere gidip gitmediklerinin soruldugu soruya hastalarin 14’1 “evet”
(%19,4) ve 58’1 “hayir” (%80,6) demistir. Bu soruya evet diyenlerin 2’si psikologa, 5’1
ndrologa, 6’s1 endokrinologa gittiklerini belirtmistir.

Arastirmaya katilan hastalarin 48’1 (%66,7) metabolizma merkezine erisim konusunda zorluk
yasamadiklarini, 24’1 ise (%33,3) zorluk yasadiklarini belirtmislerdir.
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Tablo 30. Metabolizma merkezine erigsim zorlugu, n(%)

Metabolizma merkezine erisimde Hayir
zorluk yasiyor musunuz?, n (%) 48 (66,7)

Evet 24 (33,3)

Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklarin nedenleri arasinda hastalarin 20’si
(%27,8) “muayene ve kontrol icin bekleme siirelerinin ¢ok uzun olmasi™ni, 16’s1 (%22,2)
“randevu almanin zor olmasi™ni, 10’u (%13,9) “ekonomik zorluklar olmasi™ni, 4’ii (%5,6)
“Metabolizma merkezinin baska sehirde olmasi™n1 ve 2’si (%2,8) “Merkezin baska sehirde
olmas1 nedeniyle test sonuglari ve tedavi doz ayarlamasi igin ertesi giin konaklama yapma
zorunlulugu olmasi”ni1 belirtmislerdir. 5 hasta ulagim gii¢liigiinii belirtmistir.

Tablo 31. Metabolizma merkezlerine erisimde yasanan zorluklari, n(%)

Metabolizma merkezine erisimde Muayene ve kontrol icin bekleme siiresinin
. ¢ok uzun olmasi 20 (27,8)
ne tlr zorluklar yasiyorsunuz? n (%)
Randevu almanin zorluklari olmasi 16 (22,2)
Ekonomik zorluklar olmasi 10 (13,9)

Merkezin baska sehirde olmasi nedeniyle
test sonuclari ve tedavi doz ayarlamasi igin

ertesi glin konaklama yapma zorunlulugu 2(2,8)

olmasi

Diger 6 (8,3)
Diger zorluklari belirtiniz, n Ulasim Zorlugu 5

iletisim eksikligi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan hastalarin 58’1 (%80,6) kan fenilalanin seviyesi kontroliinii “metabolizma
merkezi’nde, 6’s1 (%8,3) “devlet hastanesi’nde ve 1’1 (%1,4) “6zel hastanede yaptirdigini
belirtmistir.

Kan fenilalanin seviyesi kontrol sikligin1 24’1 (%33,8) “ayda bir”, 3’1 (%4,2) “iki ayda bir”
10°u (%14,1) “li¢ ayda bir”, 6’s1 (%8,5) “alt1 ayda bir”, 20°si (%28,2) “yilda bir” ve 4’ii (%5,6)
“iki haftada bir” olarak belirtmistir.

Kan fenilalanin 6l¢limii en son ne zaman yapildi sorusuna hastalarin 26’s1 (%36,6) “bir ay
once”, 7’si (%9,9) “iki ay once”, 10’u (%14,1) “li¢ ay once, 28’1 (%39.,4) “iic aydan fazla”
yanitini vermistir.

Hastalarin en son Olgililen kan fenilalanin seviyesi nedir sorusuna verdigi yanitlar biiyiik
degiskenlik gostermektedir. Bildirilen sonuglarin medyan1 750 (min. 545- max. 910)
mmol/L’dir.

Hasta yada hasta yakinimin ihtiyac ve talepleri
Hastalarin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmay1 ya da bilgilendirilmeyi istedigi
konular asagidaki tabloda goriilmektedir. Buna gdre en yliksek oranda “yeni beslenme

2 G 9 ¢

olanaklar1 (yemek tarifleri gibi)”, “yeni tedaviler hakkinda bilgilendirilme”, “gida igerikleri”,
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“hasta ve yakinlarina ait grup aktiviteleri” ve “doktor ile daha sik goriismek™ hastalar tarafindan
ifade edilmistir.

Tablo 32. Gonulliiniin eksikligini hissettigi, daha ¢ok bilgi sahibi olmayi ya da bilgilendirilmeyi
istedigi konular, n (%)

Daha cok bilgi sahibi olmayi ya da 6(8,3)
bilgilendirilmeyi istedigi konular

nelerdir? n (%) Hayir / Yok

Yeni beslenme olanaklari (yemek tarifleri gibi) 51 (70,8)

Yeni tedaviler 50 (69,4)
Gida icerikleri 43 (59,7)
Hasta ve yakinlarina ait grup aktiviteleri 39 (54,2)
Doktor ile daha sik goriismek 35 (48,6)
Hastalik farkindaligi kampanyalari 31 (43,1)
Hasta dernekleri 29 (40,3)
Diger 4 (5,6)
Diger konulari litfen belirtiniz., n Almanya da denenen asiyl merak ediyorum 1
Doktorlarin sabit olmasi 1
Pegvaliase tedavisi ile ilgili bilgi istiyor 1
Yeni Urdn tanitiminin yapilmasi 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Hastalarin sahip olmak istedigi diger imkanlar konusunda yoneltilen soruya en yiiksek oranda
“Televizyonda/dizilerde PKU ve yenidogan taramasi anlatilmas1”, “Daha fazla diisiik proteinli
gida secenegi olmasi” ve “Toplumda fenilketoniiri konusunda farkindalik yaratilmasi yaniti
alinmistir. Aragtirmaya katilan hastalarin sahip olmay1 arzu ettikleri imkanlara ait tablo agagida
sunulmaktadir.

Tablo 33. Goniilliiniin sahip olmak istedigi diger imkanlar, n (%)

Gondllundn sahip olmak istedigi Hayir / Yok 2(2,8)
DIGER IMKANLAR nelerdir, n (%) ’
Televi da / dizilerde PKU idog
elevizyonda / dizilerde ve yenidogan 62 (86,1)
taramasi anlatiimasi
Daha fazla diislik proteinli gida segcenegi
suk p g geneg 60 (83,3)
olmasi
Hastaneye gitmeden telefon ve internet ile
takip ve kontrol sistemi kurulmasi (evde kan 57 (79,2)

alma/ uzaktan fenilalanin ve uzman kontroli)
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Fenilalanin seviyesinin 6l¢lilmesi icin evde

e 56 (77,8)
Olglim cihazlarinin bulunmasi
Toplumda fenilketoniiri konusunda farkindalik
56 (77,8)
yaratilmasi
Metabolizma merkezine fenilalanin 6lcimi
. . . 54 (75)
icin kan gonderme imkani olmasi
Her ilde farkindalik faaliyetlerinin yapilmasi 53(73,6)
Erisim kolayligi icin daha fazla Metabolizma
; - Ve .<; . 52(72,2)
Merkezinin faaliyete gecmesi
Daha fazla ilag tedavisi secenegi olmasi 51 (70,8)
Hasta ailelerine PKU y6netimi konusunda
vt . 46 (63,9)
egitim olanaklarinin saglanmasi
Hasta Derneginin daha aktif olmasi 45 (62,5)
Diger 4 (5,6)
Diger aciklama, n llaglarin azaltilmasi 1
Is imkani 1
PKU farkindaligini yaratirken bizlere aciyarak 1
bakilmamasi. Saygi duyulmasini istiyor
Yurt disindan sponsorluk alip daha uygun 1

fiyata yiyeceklere daha kolay ulasabilmek

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Sosyal yasam ve semptomlar

Arastirmaya katilan yetigkin hastalara sosyal yasamlarina iligkin sorular da yoneltilmistir. Bu
cergevede ilk olarak hastalara “Mevcut durumda yasadigi olumsuz bulgular var m1?” sorusu
yoneltilmistir. Hastalarin 38’1 (%52,8) “6fkeli/sinirli ruh hali”, 30’u (%41,7) “yorgunluk hissi”,
27’si (%37,5) “dikkat toplayamama/odaklanma giicliigi”, 25’1 (%34,7) “tembellik yada
tembellik hissi”, 24’1 (%33,3) “lziintiilii ruh hali”, 20’si (%27,8) “endiseli ruh hali” oldugunu
belirtmistir. Arastirmaya katilan yetiskinlerin yalnizca 13’1 (%18,1) yasadigi olumsuz bulgu
olmadigini belirtmistir. Bu soruya iliskin tablo agsagida sunulmaktadir.

Tablo 34. Goniilliiniin yasadigi olumsuz bulgular, n (%)

Sizin mevcut durumda yasadiginiz Yok

olumlu / olumsuz bulgular var mi?, 13 (18,1)
n (%)
Ofkeli / sinirli ruh hali 38 (52,8)
Yorgunluk hissi 30 (41,7)
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Dikkat toplayamama / odaklanma giicligu 27 (37,5)

Tembellik ya da tembellik hissi 25 (34,7)
Uziintili ruh hali 24 (33,3)
i§.i. V(T_‘. glindelik hayatta konulari anlamada 20 (27.8)
glclik cekme
Kararsiz ruh hali 23 (31,9)
Endiseli ruh hali 20(27,8)
Bas agrisi 16 (22,2)
isyankar ruh hali 14 (19,4)
Baskalariile iletisim glicligi 12 (16,7)
Mide sikayetleri 12 (16,7)
Gorme bozuklugu 11 (15,3)
Reaksiyon yavashgi 8(11,1)
Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek 8(11,1)
Diger 3(4,2)
Diger aciklama Dalginhk 1
Konjunktivit keratit 1
Unutkanhk 1

Bu soruda birden fazla segenegin isaretienmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Arastirmaya katilan hastalarin sosyal yasamlarina iligkin ikinci olarak “hastaligi sebebiyle
yapmak isteyip yapamadigi bir sey oldu mu?” sorusu yoneltilmistir. Hastalarin 37°si (%52,1)
bu soruya “evet”, diger 34’1 ise (%47,9) “hayir” yanitin1 vermistir. Hastalarin 18’1 (%48,6)
“sosyal aktivitelere katilabilmek istedigini”, 9’u (%24,3) “istediklerini yiyebilmek istedigini”,
8’1 (%21,6) “okula devam etmek ya da ¢aligmak istedigini” ve 2’si (%5,4) diger yanitlari
vermistir.

“Hastaliginiz sosyal yagsaminiz i¢in bir engel mi” sorusuna hastalarin 51°1 (%71,8) “hayir” ve
20’s1 (%28,2) “evet” yanitin1 vermistir.

“Ne siklikla 6fkeleniyorsunuz® sorusuna hastalarin 4’i (%5,6) “sik”, 60’1 (%84,5) “nadiren”,
1’1 (%1,4) “cok sik” ve 6’s1 (%8,5) “hi¢” yanitin1 vermistir.

“Ofkenizi kontrol edememeniz nedeniyle herhangi bir kétii olaya maruz kaldimizm1” sorusuna
hastalarin 5’1 (%7,1) “evet”, 65’1 (%92,9) “hayir” yanitin1 vermistir.

“Ne siklikla kendinizi mutsuz hissediyorsunuz” sorusuna hastalarin 49’u (%69) “nadiren”, 6’s1
(%8,5) “s1ik™, 6’s1 (%8,5) “cok sik”, 10°u (%14,1) “hi¢” yanitin1 vermistir.
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“Unutkanlik yastyormusunuz” sorusuna hastalarin 45°1 (%63,4) “evet”, 26’s1 (%36,6) “hayir”
yanitini vermistir.

“Ne siklikla unutkanlik yasiyorsunuz” sorusuna hastalarin 11°1 (%24,4) “¢ok sik”, 2’si (%4,4)
“s1k” ve 32’s1 (%71,1) “nadiren” yanitin1 vermistir.

“Planlama yaparken zorluklarla karsilasiyormusunuz” sorusuna hastalarin 16’s1 (%22,5)
“evet”, 55°, (%77,5) “hayir” yanitin1 vermistir.

“Herhangi bir konuda karar vermeniz gerektiginde karar vermede giicliik yasiyormusunuz”
sorusuna 24’1 (%33,8) “evet”, 47°si (%66,2) “hayir” yanitini vermistir.

“Is hayatimzda zorluklarla karsilastyor musunuz” sorusuna hastalarin 16’s1 (%39,4) evet ve
40’1 (%60,6) hayir yanitini vermistir. Bu soruya evet yanitini verenlerin 17°si (%65,4) “yemek
ve Ogiin ile ilgili zorluklar1”, 4’4 (%15,4) “hafiza ve unutkanlig1”, 1’1 (%3,8) “adaptasyon
sorununu”, 1’1 (%3,8) “kendini anlatamamay1” ve 3’1 (%11,5) diger sorunlar1 belirtmistir.

Yetigkin yas grubunda arastirmaya katilan hastalarda Charlson Comorbidite indeksine gore
eslik eden hastaliklar1 sorgulanmistir. Bu yas grubunda arastirmaya katilan 72 hastanin 64’{inde
(%88,9) eslik eden herhangi bir hastalik bulunmazken, 8 hastada (%10,1) eslik eden hastaliklar
oldugu belirtilmistir. Asagida eslik eden hastaliklara ait tablo sunulmaktadir.

Tablo 35. Eslik eden hastaliklar, n(%)

Sizde bulunan ve yan tarafta Yok

listelenen hastalik ya da hastaliklari 64 (88,9)

isaretleyiniz., n (%)
Romatizmal hastalik (romatizma) 2(2,8)
Diyabet (seker hastalgi) 2(2,8)
Bobrek hastaligi 2(2,8)
Kalp-damar hastaligi (Serebrovaskiiler) 1(1,4)

Bu soruda birden fazla segenegin isaretlenmesi miimkiin oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n) ve yiizde (%) degerleri toplami %100'den fazla olabilir.

Yetigkin yas grubundaki hastalara yoneltilen sorulardan sonra, aragtirmaya katilan yetiskin
hastalarin yakinlari/partnerine de hastaliklar1 ile ilgili aynmi sorular yéneltilmistir. Ilk olarak
hasta yakinlarma arastirmaya katilan hastalarin bulgulari sorulmustur. Asagidaki tabloda
goriildiigli gibi, 72 hasta yakininin yalnizca 9’u yakininda bu bulgulardan higbirisinin
bulunmadigini belirtmistir (Hastanin yaniti ile kiyaslanabilmesi amaciyla Tablo 34 bu béliimde
tekrar sunulmustur).

Tablo 36. Goniilliiniin yasadigi olumsuz bulgular, n (%)

Sizin mevcut durumda yasadiginiz Yok 13 (18,1)
olumlu / olumsuz bulgular var mi?, ’

Ofkeli / sinirli ruh hali 38 (52,8)
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Yorgunluk hissi

Dikkat toplayamama / odaklanma giicligu
Tembellik ya da tembellik hissi

Uzlntila rub hali

isi ve giindelik hayatta konulari anlamada
glclik cekme

Kararsiz ruh hali

Endiseli ruh hali

Bas agrisi

isyankar ruh hali

Baskalartiile iletisim glicligi

Mide sikayetleri

Gorme bozuklugu

Reaksiyon yavashgi

Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek

Diger

30 (41,7)
27 (37,5)
25 (34,7)

24 (33,3)

20 (27,8)

23 (31,9)
20 (27,8)
16 (22,2)
14 (19,4)
12 (16,7)
12 (16,7)
11 (15,3)
8(11,1)
8(11,1)

3(4,2)

Tablo 37. Goniilliiniin yasadigi olumsuz bulgular, (Partnerinin (esi yada yakini) yaniti) n (%)

Gonillindn yasadigi ve asagida
listelenen durumlari belirtmesini
istiyoruz, n (%)

Diger durumu litfen belirtiniz, n

YOK

9(14,1)
Ofkeli / sinirli ruh hali 30 (46,9)
Tembellik ya da tembellik hissi 22 (34,4)
Endiseli ruh hali 19 (29,7)
Yorgunluk hissi 17 (26,6)
Kararsiz ruh hali 17 (26,6)
Bas agrisi 17 (26,6)
Uz0ntdld ruh hali 16 (25)
Dikkat toplayamama / odaklanma gligliig 14 (21,9)
Mide sikayetleri 13 (20,3)
Bagkalari ile iletisim gUgligu 11 (17,2)
isyankar ruh hali 10 (15,6)
Reaksiyon yavaslhgi 9(14,1)
isnve"gtmdelik hayatta konulari anlamada 7 (10,9)
glglik gcekme ’
Sis perdesi icinde oldugunu hissetmek 5(7,8)
Gorme bozuklugu 1(1,6)
Diger 7(10,9)
Kendini ifade edemiyor 2

1

Daginiklik ve igyerine uyumsuzluk
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Duygusal bir yapida-Olaylardan ¢ok hizl

etkileniyor

Karin agrisi, akdeniz atesi 1
Konjunktivit keratit 1
Zamani ydénetememesi 1

“Yapmay1 isteyip yapamadigi bir sey oldumu” sorusuna verilen hayir yanit1 sayist aynidir.

Tablo 38. Goniilliiniin yapmak istedikleri, n (%)

Hastaliginiz sebebiyle yapmak Hayir
isteyip yapamadiginiz bir sey oldu 34 (47,9)
mu?, n (%)
Evet 37 (52,1)
Tablo 39. Goniilliiniin yapmak istedikleri, (Partnerinin (esi yada yakini) yaniti) n (%)
Gondllindn hastaligi sebebi ile Hayir
yapmak isteyip yapamadigi bir sey 34 (53,1)

oldu mu? n (%)
Evet 30 (46,9)

Arastirmaya katilan hastalarin “hastalik sosyal yasantiniz i¢in bir engel mi” sorusuna verdigi
“hayir” yanit1 hasta yakinlarina gore daha fazla sayidadir.

Tablo 40. Hastaligin Sosyal Yasantiya Etkileri (Goniilliiniin yaniti) n (%)

Hastaliginiz sosyal yagantiniz i¢in bir  Hayir

engel mi? n (%) 51(71.8)
Evet 20 (28,2)
Tablo 41. Hastaligin Sosyal Yasantiya Etkileri (Partnerinin (esi yada yakini) yaniti) n (%)
Gondllindn hastahgi sosyal Hayir
yasantisi i¢in bir engel mi? n (%) 44 (67.7)
Evet 21 (32,3)

Arastirmaya katilan hastalarin ve yakinlarinin “ne kadar siklikla kendisini mutsuz hissediyor”
sorusuna verdikleri yanitlar biiyiikk oranda benzer olmakla birlikte, hastalarin kendilerini
“mutsuz” hissetme oraninin hasta yakinlarindan daha diisiik oldugu goriilmektedir.

Tablo 42. Mutsuzluk Hissi Durumu (Gonilliiniin yaniti) n (%)

Ne kadar siklikla kendinizi mutsuz Hig

hissediyorsunuz? n (%) 10 (14,1)
Nadiren 49 (69)
Cok sik 6 (8,5)
Sik 6 (8,5)
Tablo 43. Mutsuzluk Hissi Durumu (Partnerinin (esi yada yakini) yaniti) n (%)
Gondlli ne kadar siklikla kendisini Hig 15 (23.4)

mutsuz hissediyor? n (%)
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Nadiren 38 (59,4)
Sik 6 (9.4)
Cok sik 5(7,8)

Arastirmaya katilan hastalarin ve yakimnlarmin “unutkanlik”, “planlama yaparken zorluk
yastyormu” ve “karar verilmesi gereken konularda giigliik ¢cekiyor mu” sorularina verdikleri
yanitlar biiyiik oranda benzerdir.
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Tartisma ve Sonug¢

Arastirmaya katilim, planlanan sayida ger¢eklesmistir. PKU Aile Dernegi’nin irtibat kayitlar
dahilindeki telefon numaralari, aragtirici tarafindan aranarak hasta ya da ebeveynleri 6nceden
aragtirma konusunda bilgilendirilmis, miiteakiben, arastirmaya katilma konusunda onay
verenler ile goriismeleri gerceklestirilmigtir. Telefon numaralar {izerinden erisim saglanan
hasta ya da hasta yakinlarmin tamamina yakini aragtirmaya katiim ve destek saglama
konusunda istekli olmustur.

Arastirmaya katilan hastalarin, arastirma protokoliinde belirlenen 3 farkli yas grubuna sayisal
dagilimi, hasta dernegindeki mevcut hasta listesine bagli olarak agiklanabilir. Cocukluk ¢agi
icin %36,3, adolesan cagi icin %24,2 ve yetigkinler i¢in %39,6 oranindaki dagilim, asgari
diizeyde temsiliyet ile saglanmistir.

Arastirmaya katilan toplam 182 hastanin %52’si kadin, %48’1 erkektir.

Hanehalk: gelirleri konusunda sorulan soruya biitiin katilimeilar yanit vermistir. Ug farkli yas
grubunda bulunan hasta ailelerinin %28-35’1 asgari licret seviyesinde, %45-51°1 2.500-
5.000TL, %9-23"11 5.001-10.000TL, %2-3"1i 10.001-15.000TL ve %2’si 15.001TL ve iistii gelir
seviyesine sahip oldugu goriilmektedir. 20 yas iistii grubunun aylik hanehalki gelir dagiliminin
diger yas gruplarina benzer oldugu goriilmiistiir.

Hastalarin metabolizma merkezlerince takip durumlari incelendiginde, ¢ocukluk caginda
olanlarin %92’sinin, addlesan ¢aginda olanlarin %71 inin ve yetiskinlerin %90’ 1min halen PKU
tanis1 konulan metabolizma merkezine kontrole gittikleri goriilmektedir.

0-12 ve 13-19 yas gruplarindaki ve 20 yas ve iistii hastalarin tamaminin “yilda en az bir defa”
metabolizma merkezine kontrole gotiiriildiikleri ya da gittiklerint belirtilmistir. “Yilda iki ve
daha fazla sayida” metabolizma merkezine giden hasta oran1 0-12 yas grubunda %51, 13-19
yas grubunda %61 ve 20 yas lstli yas grubunda %26 olarak belirtilmistir. Bu sonuglar,
fenilketoniiri hastalarinda ilerleyen yasla birlikte takip oranlarinin azaldigini géstermektedir.
Arastirmaya katilan hastalarin hasta dernegi ile halen temasta olan hastalar oldugu
diistintildiiglinde, tilke genelinde ve hasta dernegi ile temasi olmayan diger hastalarda merkez
takip oranlarinin daha diisiik olabilecegi 6ngoriilebilir.

Kan fenilalanin seviyesinin kontrol siklig1 konusunda, 0-12 yas grubundaki hastalarin %71°1,
13-19 yas grubundaki hastalarin %65’1 ve 20 yas iistii hastalarin %39’u “ayda en az bir defa”
kontrol yapildigini belirtmistir. “Ayda iki defa” kontrol siklig1 0-12 yas grubunda %49, 13-19
yas grubunda %19 ve 20 yas lstlinde %6 olarak tespit edilmistir. Bu sonug¢lar merkez kontrol
sikligr ile birlikte degerlendirildiginde, hastalarin merkez ziyareti ve fenilalanin kontrol
sikliklarinin ilerleyen yasla birlikte yiiksek oranda bir azalma gériilmektedir. Oyle ki, 0-12 yas
grunundaki hastalarin %49 unun kan fenilalanin seviyesi ayda 2 defa kontrol edilirken, 20 yas
iistli hastalarin ancak %6°s1 ayda 2 defa bu kontrolii yaptirmaktadir.
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Uzman kontrolii ve kan fenilalanin seviyesinin 6l¢iim sikligi konusunda uluslararast literatiir,
yasamin ilk haftalarinda haftada 1-2, oniki aya kadar haftada 1 ve bir yas iistiinde ayda 2-4 defa
kontrol siklig1 konusunda mutabakat saglamistir. Durum boyle iken, aragtirmadan elde edilen
sonuglarin literatlirde belirtilen standardin altinda kaldig1 goriilmektedir. Yiiksek ve kontrol
altinda tutulmayan kan fenilalanin konsantrasyonu sebebiyle, fenilketoniiri hastalarinda beyin
hasart ve buna bagli psikolojik ve ndrolojik bozukluklar olusmaktadir. Bu sebeple, kan
fenilalanin seviyesinin diizenli kontrolii ve kan konsantrasyonunun uygulanan diyet ve/veya
tibbi tedavi ile hedeflenen diizeyde tutulmasi son derece kritik ve énemlidir. Fenilketoniiri
tedavisinin 6miir boyu takip ve kontrolii gerektirmektedir.

En son dlgiilen kan fenilalanin seviyesi i¢in, 0-12 yas grubundaki hastalarin verdigi yanitlarin
medyani 290 (min.209-max.420) mmol/L, 13-19 yas grubundaki hastalarin 425 (min. 275-
max. 800) mmol/L ve 20 yas iistii hastalarin 750 (min. 545- max. 910) mmol/L olarak
belirlenmistir. Bu sonuglardan, fenilketoniiri hastalarinin ilerleyen yasla birlikte kan fenilalanin
seviyelerinin arttig1 ve 6zellikle addlesan doneminde okul ve sosyallesme nedenleriyle diyete
uyumun ve/veya fenilalanin kontroliiniin azaldig1 ¢ikarimi yapilabilir.

Arastirmaya katilan li¢ farkli hasta grubunun en az %31’ imkani olsa, kontrole gittikleri
metabolizma merkezi ya da uzmanini degistirmek istediklerini belirtmistir. (0-12 yas grubunda
%49; 13-19 yas grubunda %44 ve 20 yas iistiinde %30). Degistirme nedenleri arasinda en sik
olarak “merkez olanaklarinin yetersiz olmas1” ifade edilmistir.

PKU hastalarinin diyetisyen kontrolii ve takip orani ilerleyen yasla azalmaktadir. Diizenli
diyetisyen kontroliine gitme orani1 0-12 yas grubunda %389, 13-19 yas grubunda %75 ve 20 iistii
yas grubunda %77 olarak tespit edilmistir.

Ug farkl1 yas grubunda bulunan hastalarin en az %66’s1 su anda hizmet aldiklar1 metabolizma
merkezinden memnun olduklarimi belirtmistir (0-12 %67; 13-19 %66,1; 20+ %88). Hizmet
aldig1 metabolizma merkezinden memnun olmayanlarin belirttigi nedenler arasinda en ¢ok
“merkez olanaklariin yetersiz olmas1” ve “randevu alamama” belirtilmistir.

Ug farkl1 yas grubunda bulunan hastalarin en az %80’i su anda hizmet aldiklar1 metabolizma
uzmanindan memnun olduklarini belirtmistir (0-12 %83; 13-19 %80; 20+ %96). Hizmet aldig1
metabolizma uzmanindan memnun olmayanlarin belirttigi nedenler arasinda en ¢ok “her
seferinde bagka bir hekim tarafindan karsilanmalar1” ve “hekime ulagsamama” seklinde
belirtilmistir.

Metabolizma merkezlerinden alinan hizmetler konusunda her {i¢ yas grubunda da en yiiksek
oranda “fenilalanin seviyesi 6l¢iimii” belirtilmistir. Hasta yakinlar1 ve hastalar eger imkanlar1
olsaydi metabolizma merkezlerinden almak istedikleri hizmetler konusunda en sik olarak “daha
siki takip” ve “telefon ile geri aranmas1” konularini belirtmislerdir.

Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan se¢enekler konusunda her {i¢ yas grubunda da %84 oraninin
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iistiinde “fenilalanin kisith diyet” belirtilmistir (0-12 %85; 13-19 %84; 20+ %85). Diger tedavi
secenekleri ti¢ farkli yas grubunda farkli oranlarda belirtilmistir.

Fenilalaninden kisitli diyet uygulamasinda karsilasilan sorunlar i¢in her {i¢ yas grubunda da en
sik “Urtinlerin pahali olmas1 nedeniyle erisilememesi” ve “segeneklerin az olmasi” konulari
belirtilmistir.

Tibbi amacl beslenmenin ve diigiik proteinli {iriinlerin kullaniminda karsilagilan sorunlar igin

her {i¢ yas grubunda da “diislik proteinli iiriinlerin pahali olmas1”, “se¢eneklerin az olmas1” ve
“lezzet ve tat eksikligi” konular1 belirtilmistir.

Amino Asit veya LNAA kullaniminda karsilasilan zorluklar konusunda her {i¢ yas grubu
“tatlariin kotii olmast” ve “tablet sayilarinin fazla olmast” nedeniyle kullanim gii¢liigiinii ifade
etmistir.

Sapropterin duyarlilik testi konusunda 0-12 yas grubundaki hastalarin %8’i, 13-19 yas
grubunda %5’1 ve 20 yas lstii hasta grubunda %7’si bu testin kendilerine uygulandigini
belirtmistir.

Metabolizma merkezlerine erisimde sorun yasadigini belirten hastalarin en sik aktardiklar:
neden “randevu almanin zor olmasi” olarak ifade edilmistir. ikinci siklikla “bekleme siirelerinin
uzun olmasi1” seklinde belirtilmigtir.

Arastirmaya katilan hastalarin kan fenilalanin seviyesinin kontrolii i¢in en sik metabolizma
merkezlerini kullandiklar1 goriilmektedir. Ikinci siklikla devlet hastaneleri belirtilmistir.

Arastirmaya katilan hasta ve hasta yakinlarinin eksikligini hissettigi ya da daha ¢ok bilgi sahibi
olmak istedigi konular incelendiginde, her {i¢ yas grubunda da en sik “yeni tedaviler hakkinda
bilgi sahibi olmak”, “ doktoru ile daha sik goriisebilmek” ve “yeni beslenme olanaklari
hakkinda bilgi sahibi olmak™ segenekleri belirtilmistir.

Hasta ve hasta yakinlarinin sahip olmak istedigi yeni imkanlar soruldugunda en sik alinan
yanitlar; “Metabolizma merkezine fenilalanin Sl¢limii i¢in kan gonderme imkani olmasi”,
“Toplumda fenilketoniiri konusunda farkindalik yaratilmasi” ve “Erisim kolaylig1 i¢cin daha
fazla Metabolizma Merkezinin faaliyete gegmesi” konular1 belirtilmistir.

Arastirmaya katilan hasta ve hasta yakinlarina yasadiklari olumsuz bulgular soruldugunda, her
iic yas grubunda da en sik olarak “Ofkeli / sinirli ruh hali”, “yorgunluk hissi”, “Tembellik ya
da tembellik hissi” ve “Dikkat toplayamama / odaklanma gii¢liigii” segenekleri belirtilmistir.

Hastalarin yasadiklart olumsuz bulgularin bazilarinin yas ilerledikce daha sik oranlarda
goriildiigii belirlenmistir. Asagidaki tabloda bu bulgularin yas gruplarina gore artan oranlari
sunulmaktadir.
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Tablo 43. Bulgularin yas gruplarina dagihmi, %

Cocuk Adolesan Yetigkin
Uziintili ruh hali 21,2% 29,5% 33,3%
Endiseli ruh hali 16,7% 20,5% 27,8%
Kararsiz ruh hali 15,2% 20,5% 31,9%
Tembellik yada tembellik hissi 16,7% 31,8% 34,7%
Yorgunluk hissi 10,6% 34,1% 41,7%
Sis perdesi icinde hissetmek 3,0% 11,4% 11,1%

Hasta ve hasta yakinlarina “hastaligi nedeniyle yapmay isteyip yapamadigi bir sey oldu mu”
soruldugunda, her ii¢ yas grubunun da %52’si “evet” yanitin1 vermistir. Bu soruya evet yaniti
verenlerin en sik yapmak istedikleri seyler “istedigini yemek” ve “sosyal aktivitelere katilmak™
olarak ifade edilmistir. Sosyal aktiviteler hastalarin yas grubuna gore farklilik géstermekte olup,
0-12 yas grubunda “tatile gitmek” ve “dogum giiniine katilmak™ iken, ileri yas gruplarinda grup
aktivitelerine katilmak seklinde farklilagmaktadir.

‘Fenilketoniiri sosyal yasaminiz i¢in engel mi?’ sorusuna verilen “evet” yanit1 0-12 yas
grubunda %42 iken, 13-19 grubunda %32 ve 20 yas istiinde %28 oranina gerilemektedir. Bu
durum, ailenin hastalifin kontroliinde etkisinin yas ilerledik¢e azaliyor olmasi nedeniyle,
erigkin bireylerin hastaliklarinin kontroliinde azalma oldugu sonucunu anlatmaktadir.

Hasta ve yakinlarina hastanin kendisini ne siklikla mutsuz hissettigi soruldugunda, hasta yakin
ya da bakicilarin goriisleriyle “nadiren” ve “hi¢” yanitlarinin toplami 0-12 yas grubunda %91
iken, 13-19 grubunda %84 ve 20 yas iistli grupta %83 oranina gerilemektedir. Bu durum, hasta
yakini ya da bakicilarin gézlemiyle hastalarin yaslar ilerledik¢e kendilerini daha ¢ok mutsuz
hissettikleri seklinde yorumlanabilir. Bu soruya hastalarin verdigi yanitlar incelendiginde,
“nadiren” ve “hi¢” yanitlarinin toplami 13-19 grubundaki hastalarda %88 oraninda iken, 20 yas
iistii grupta %83’e diismektedir. Hastalarin sosyal yasamlarina iligkin sorulara verdikleri
yanitlar genel olarak hasta yakini ya da bakicilarin yanitlari ile ¢elismektedir.

Aragtirmaya katilan hastalara Charlson Komorbidite indeksi kullamlarak fenilketoniiri
hastaligina eslik eden hastaliklar sorgulanmistir. Bu sorgulamanin ¢iktilar1 incelendiginde
anlamli bir sonuca varilamamustir. Ilerleyen yasla orantili olarak eslik eden hastalik sayisinda

artis gézlemlenmistir.

Hasta ve hasta yakinlarimin ihtiyaclari ve potansiyel gelisim alanlar
* Arastirmaya katilan hasta ve hasta yakinlar1 metabolizma merkezlerinden almak
istedikleri hizmetler konusunda en sik “daha siki takip” ve “telefon ile geri aranmasi1”
konularin1 belirtmistir.
* Metabolizma merkezlerinden memnuniyetsizlik belirten hasta ve hasta yakinlari neden
olarak en ¢ok “merkez olanaklarmin yetersizligi’ni ifade etmislerdir. Veri toplama

formuna bu konuda kaydedilen ifadeler arasinda; “merkezin bakimsiz olmas1” ve “cok
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kiigiik ve kalabalik olmas1” dikkati cekmektedir.

Arastirmadan elde edilen 6nemli hususlardan birisi, “hasta ve hasta yakinlarini en ¢ok
motive edecek konularin basinda ayni hekime muayene olabilme imkaninin
saglanmasi1” olacaginin tespitidir.

Gelisim alanlar1 arasinda merkez bekleme salonlarina ait fiziki sartlarin iyilestirilmesi,
telefon ve internet aracilig1 ile randevu alinmasinin saglanmasi ve hasta kabulii yapan
personelin egitilmesi sayilabilir. Randevu alamamak konusundaki hasta ve hasta
yakinlarinin yakinmalarini ¢6ziime kavusturabilecek gelisimler saglanmasinin hasta ve
yakinlarina biiyiik motivasyon saglayacagi diisiiniilmektedir.

Arastirmaya katilan hasta ve hasta yakinlarinin eksikligini hissettikleri ve
bilgilendirilmeyi istedikleri konunun basinda “yeni tedavi olanaklar1” gelmektedir. Oyle
ki, li¢ farkl1 yas grubunda da hasta ve hasta yakinlarinin %70’inden fazlas1 yeni tedaviler
konusunda bilgilendirilmeyi beklediklerini belirtmistir. Bu konu ile iliskili olabilecegi
diistintilen diger bir tespit ise, hasta yakinlarinin ¢ok azinin (0-12 yas grubunda %38)
sapropterin duyarlilik testi uygulandigini belirtmis olmasidir. Bu konuda gelisim alant,
hekimleri tarafindan hasta ve yakinlarina mevcut ve yeni tedavi olanaklar1 konusunda
daha tatminkar bilginin sunulmasinin saglanmasidir. Buna ilave olarak, hasta dernegi,
uzmanlik dernegi ve merkezlerin igbirliginde hasta ve yakinlarina tani ve tedavi
olanaklar1 konusunda bilgilendirme ve sdylesi organizasyonlar1 gerceklestirilebilir.

Ilerleyen yasla paralel olarak, hastalarin merkez kontrolii ve kan fenilalanin kontrol
sikligiin azaldig1 goriilmektedir. Bunu destekleyen diger bir bulgu ise medyan kan
fenilalanin seviyesinin ilerleyen yasla birlikte yiikseliyor olmasidir. Bu tespitler,
ozellikle addlesan doneminde bozulmaya baglayan diyet ve diyete uyum saglayan birey
ile birlikte hastaligin yonetiminde zorluklar yagandigini, buna ragmen merkez takibi ve
kan fenilalanin kontrolii konusunda gerekli hassasiyetin gosterilmedigi ya da
gosterilemedigine isaret etmektedir. Bu durumun diizeltilmesi igin gergeklestirilecek
farkindalik caligmalarina ilave olarak, hastaligin yonetiminde yetersiz kalan tedavi
seceneklerinin yani sira yeni alternatiflerin de degerlendirilmesi diigiiniilmelidir.

Hasta ve hasta yakinlarinin en sik eksikligini hissettigi ikinci konu “doktoru ile daha
cok goriisebilmek” olarak belirlenmistir.

Merkezlere kan gonderme imkaninin saglanmasi i¢in hasta destek programlarinin
gelistirilmesi ve uygulamaya konulmasi ve farkindaligin artirilmasi konusunda hasta
dernegimizce yeni planlamalar yapilmasinin bu konularda gelisim saglamaya destek
olacag diistiniilmektedir.
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* Hasta ve yakinlarinin beslenme imkan ve olanaklar1 konusunda gerek diisiik proteinli
diyet ve gerekse diisiik proteinli tirlinlerin “pahali olmas1” ve “seceneklerin az olmas1”
konusunda biiyiik bir ¢ogunlukla hemfikir olduklar1 goriilmektedir. Hasta ve hasta
yakinlarimin bu goriisii, fenilketoniiri tedavisinde yalnizca diyet ile miicadelenin biiytik
oranda yeterli oldugu goriisti ile ¢celismektedir. Zira, hasta ve hasta yakinlar1 fenilalanin
kisitl diyet ve diisiik proteinli {irlinlerin pahali ve ulasilabilir olmadigi konusunda net
goriis ifade etmektedir.

Bu arastirmada elde edilen veriler arastirmacilar tarafindan kullanilarak fenilketoniiri
hastalarinin takip, destek, bakim, tedavi ve sosyal yasamlarina iliskin daha spesifik arastirmalar
gerceklestirilebilir. Ayrica bu veriler, lilkemiz sivil toplum ve hasta dernegi girisimciliginin bir
iriinii olarak bilim insanlarimiz tarafindan ulusal ve uluslararasi platformlarda sunulabilir.

Hasta ve hasta yakinlarinin 6zellikle bilgi sahibi olmak istedikleri konulara odaklanilmasi, bu
konulara 6zgii ¢ozlimler iiretilmesi ve gelistirilmesi gereken alanlarin saglik politikas1 ve
hizmet sunumu c¢ergevesinde degerlendirilmesinin hastalifin yonetimi agisindan olumlu
katkilar saglayacagi diistiniilmektedir.
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Destekleyici Tablolar
Asagida sunulan bazi tablolarin ilgili sorularinda birden fazla segenegin isaretlenmesi miimkiin

oldugundan, soruya yanit verenlerin toplam sayisinin arastirmaya katilan hasta sayisindan (n)
ve ylizde (%) degerleri toplami1 %100°den fazla olabilir.

Tablo 44. 0-12 yas grubunda hasta gocugun saghigi ile ilgilenenler, n (%)

Cocugunuzun saghgi ile evde Anne

yagafanlardan ki?n ﬁgileniyor?, n (%) 65 (98.5)
Baba 13 (19,7)
Kardes 2(3)
Diger 5(7,6)

Diger ise aciklama, n Anneanne 3
Babaanne 2

Tablo 45. 13-19 yas grubunda hasta ¢ocugun saghgi ile ilgilenenler, n (%)

Cocugunuzun saghgi ile
evde yasayanlardan kim Anne 42 (95,5)
ilgileniyor?, n (%)

Baba 14 (31,8)
Kardes 3(6,8)
Diger 2 (4,5)
Diger ise agiklama, n Babaanne 1
Kendisi 1

Tablo 46. 20+ yas grubunda hastanin saghgi ile ilgilenenler, n (%)

Gondlla saghgr ile evde

yasayanlardan kim ilgileniyor?, n Anne 47 (65,3)
(%)
Baba 11(15,3)
Kardes 6 (8,3)
Esi 5(6,9)
Diger 34 (47,2)
Diger ise aciklama, n Kendisi 34

Tablo 47. 0-12 yas grubunda hane halkinin aylik ortalama geliri, n (%)

Hane halkinin aylik ortalama geliri, n  Asgari tcret seviyesi (2324 TL) 23 (
(%)
2500-5000 TL arasi 33 (
5001-10000 TL arasi 6 (9, 2)
10001-15000 TL arasi 2 (3,
15001 TL Ustd 1(1,
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Tablo 48. 12-19 yas grubunda hane halkinin aylik ortalama geliri, n (%)

Hane halkinin aylik ortalama  Asgari Ucret seviyesi (2324 TL)

gelir, n (%) 12(29.3)
2500-5000 TL arasi 20 (48,8)
5001-10000 TL arasi 8 (19,5)
10001-15000 TL arasi 1(2,4)
Tablo 49. 20+ yas grubunda hane halkinin aylik ortalama geliri, n (%)
Hane halkinin aylik ortalama gelirini  Asgari Ucret seviyesi (2324 TL) 17 (28,3)
[Gtfen belirtiniz., n (%) ’
2500-5000 TL arasi 27 (45)
5001-10000 TL arasi 14 (23,3)
10001-15000 TL arasi 1(1,7)
15001 TL Usti 1(1,7)
Tablo 50. 0-12 yas grubunda Fenilalanin kontrolii icin kullanilan secenekler, n (%)
Fenilalanin kontrolu igin Hayir / Yok Hayir
kullandiginiz segenekler 1(1,5)
hangileridir?, n (%)
Fenilalanin kisith diyet 56 (84,8)
Tibbi amagh beslenme urtnleri 49 (74,2)
Buyulk Noétral Aminoasit (LNAA) 4(6,1)
Sapropterin 1(1,5)
Tablo 51. 12-19 yas grubunda Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan segenekler, n (%)
Fenilalanin kontroli igin kullandiginiz  Hayir / Yok 2 (4,5)
secenekler hangileridir?, n (%) ’
Fenilalanin kisith diyet 37 (84,1)
Tibbi amagli beslenme rlnleri 37 (84,1)
Sapropterin 4 (9,0)
Buylk Nétral Aminoasit (LNAA) 1(2,3)
Tablo 52. 20+ yas grubunda Fenilalanin kontrolii i¢in kullanilan segenekler, n (%)
Fenilalanin kontroli igin Hayir / Yok
kullandiginiz segenekler 2 (2,8)
hangileridir?, n (%)
Tibbi amagh beslenme urtnleri 66 (91,7)
Dusuk Proteinli diyet 61 (84,7)
Buyuk Nétral Aminoasit (LNAA) 12 (16,7)
Sapropterin 2(2,8)
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Tablo 53. 0-12 yas grubunda Fenilalanin kisith diyet uygulamasinda karsilagilan zorluklar, n (%)

Dusuk proteinli diyet
uygulamasinda karsilastiginiz
zorluklar nelerdir?, n (%)

Hayir / Yok

Uriinlerin pahali olmasi nedeniyle
erisilememesi
Seceneklerin az olmasi

Beslenme seklinin okulda zorluklara sebep
olmasi

Calisma hayati / egitim / seyahat gibi
nedenlerle diyete uyumun sosyal zorluklari
Tad ve lezzet eksikligi

Hazirlamanin zor olmasi / tarif bilgilerinin
olmamasi

Beslenme sekli sebebiyle ¢cevreden tepki
almasi

Fenilalanin seviyesini distirmede etkinin
az/kisitl olmasi

5(7.6)

57 (86,4)
43 (65,2)

37 (56,1)

34 (51,5)
30 (45,5)
24 (36,4)

23 (34,8)

22 (33,3)

Tablo 54. 12-19 yas grubunda Fenilalanin kisith diyet uygulamasinda karsilasilan zorluklar, n (%)

Fenilalaninden kisith diyet
uygulamasinda karsilastiginiz
zorluklar nelerdir?, n (%)

Hayir / Yok

Uriinlerin pahali olmasi nedeniyle
erisilememesi
Seceneklerin az olmasi

Calisma hayati / egitim / seyahat gibi

nedenlerle diyete uyumun sosyal zorluklari
Beslenme seklinin okulda zorluklara sebep

olmasi

Tad ve lezzet eksikligi

Hazirlamanin zor olmasi / tarif bilgilerinin
olmamasi

Fenilalanin seviyesini distirmede etkinin
az/kisitl olmasi

Beslenme sekli sebebiyle cevreden tepki
almasi

2(4,5)

41 (93,2)
27 (61,4)
24 (54,5)
21 (47,7)
17 (38,6)
16 (36,4)
10 (22,7)

13 (29,5)

Tablo 55. 20+ yas grubunda Fenilalaninden kisith diyet uygulamasinda karsilasilan zorluklar, n

(%)

Fenilalanin kisith diyet
uygulamasinda karsilastiginiz
zorluklar nelerdir?, n (%)

Hayir / Yok

Uriinlerin pahali olmasi nedeniyle
erisilememesi

Seceneklerin az olmasi

Calisma hayati / egitim / seyahat
gibi nedenlerle diyete uyumun
sosyal zorluklari

Beslenme seklinin okulda zorluklara
sebep olmasi

4 (5,6)

54 (75)
49 (68,1)

40 (55,6)

30 (41,7)
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Tad ve lezzet eksikligi
Hazirlamanin zor olmasi / tarif
bilgilerinin olmamasi

Beslenme sekli sebebiyle cevreden
tepki almasi

Fenilalanin seviyesini disirmede
etkinin az/kisith olmasi

Tablo 56. 0-12 yas grubunda hastalarin yasadigi iller, n (%)

29 (40,3)
27 (37,5)

26 (36,1)

23 (31,9)

Yasadigi il, n (%)

Adana
Adiyaman
Ankara
Antalya
Bayburt
Bursa
Canakkale
Erzincan
Erzurum
Giresun
Hatay
istanbul
izmir
Kahramanmaras
Kastamonu
Kocaeli
Konya
Luleburgaz
Mersin
Mugla
Ordu
Osmaniye
Sakarya
Samsun
Tekirdag
Yalova

Tablo 57. 13-19 yas grubunda hastalarin yasadigi iller, n (%)

Yasadigi il, n (%)

Ankara
Balikesir
Bursa
Canakkale
Corum
Diyarbakir
Edirne
Hatay
istanbul
Kocaeli

2 (4,5)
1(2,3)

6 (13,6)

1(2,3)
1(2,3)
1(2,3)
1(2,3)
1(2,3)

20 (45,5)

3 (6,8)
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Konya 1(2,3)

Mugla 1(2,3)
Ordu 1(2,3)
Rize 1(2,3)
Samsun 1(2,3)
Tekirdag 1(2,3)
Yalova 1(2,3)

Tablo 58. 20+ yas grubunda hastalarin yasadigi iller, n (%)

Yasadigi il, n (%) Adana 3(4,2)
Ankara 8 (11,1)
Bursa 2(2,8)
Diyarbakir 1(1,4)
Edirne 2(2,8)
Giresun 1(1,4)
Gimughane 1(1,4)
Hatay 3(4.2)
istanbul 33 (45,8)
izmir 1(1,4)
Kayseri 1(1,4)
Kirikkale 1(1,4)
Konya 4 (5,6)
Mardin 1(1,4)
Mersin 2 (2,8)
Osmaniye 1(1,4)
Rize 1(1,4)
Tekirdag 1(1,4)
Yalova 2 (2,8)

Fenilketoniiri (PKU) Hasta Yolculugu - 2021 Arastirmasi, Omega CRO tarafindan gergeklestirilmistir.

45



