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DAVET

Degerli Meslektaslarim,

Cocuk Beslenme ve Metabolizma Dernegi olarak 6-9 Kasim 2025 tarihleri arasinda
Trabzon da gerceklestirmeyi planladigimiz Il. Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi'ne
(COBES) sizleri davet etmekten bilylik onur ve mutluluk duymaktayiz. Kongremizin
ana konularini malnutrisyon, yetersiz beslenmenin bilissel gelisim tizerindeki etkileri,
intrauterin donemden eriskinlige beslenme ve etkileri, obezite, besin destekleri ve
cocuk saghgi tizerine etkileri, beslenme ve yapay zeka, kronik hastaliklarda beslenme
ve bagirsak beyin aksi olusturmaktadir. Kongremizin programini cocukluk cagindaki
beslenme konularinda hem temel bilgilerin yer alacagi hem de tani ve tedavideki en
glincel konularin tartisilacagi kurslar, konferanslar, uydu sempozyumlar ve paneller
gerceklestirmeyi planladik. Ulkemizde ilk kez bir kongre icindeki basliklardan biri
olarak degil de, diizenlenme amaci sadece cocuk beslenmesi olan "COBES"de, cocuk
hekimlerimizi, tim cocuk branslarindaki yandal uzmanlarimizi, aile hekimlerimizi
ve diyet uzmanlarimizi, yani ¢ocuk beslenmesine gonil veren tim hekim ve
diyetisyenleri kongremizde bir araya getirecek olmanin mutlulugunu yasiyoruz.
Bu nedenle hepinizi aramizda gormek istiyor ve Ulusal Cocuk Beslenme Kongresi
Diizenleme Kurulu adina kongremize davet ediyoruz.

Dr. H. Neslihan O. Mungan
Kongre Baskani
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KURULLAR

KONGRE ONUR KURULU
Dr. Selda Bulbul

Dr. Turgay Coskun

Dr. Mibeccel Demirkol
Dr. Alev Hasanoglu

Dr. Mustafa Kendirci
Dr. imran Ozalp

Dr. Fatos Tanzer

Dr. Aysegul Tokath

KONGRE BASKANI
Dr. H. Neslihan O. Mungan

KONGRE DUZENLEME KURULU
Dr. Nur Arslan

Dr. Gulden Gokgay

Dr. Mehmet Glinduiiz

Dr. Duhan Hopurcuoglu
Dr. Gulhan Karakaya

Dr. Ertugrul Kiykim

Dr. Ozlem Unal Uzun

Dr. Sevil Yildiz

BiLIMSEL SEKRETERYA

Dr. Duhan Hopurcuoglu
Dr. Gulhan Karakaya
Dr. Ozlem Unal Uzun

Dr. Sevil Yildiz

Soyadina gére alfabetik olarak siralanmistir.
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KURS PROGRAMI

6 Kasim 2025, Persembe // Salon 1

OLGULARLA ORGANIK ASIDEMILER VE YAG ASiDi OKSIiDASYON
BOZUKLUKLARINDA BESLENME TEDAVILERI

08.30-09.00 | ACILIS VE TANISMA

ORGANIK ASIDEMILER
Baskanlar: Dyt. Giilden Kéksal, Dr. Sema Kalkan Ugar

09.00-10.00 | Propiyonik Asidemi ve Metilmalonik Asidemi
Konusmaci: Dr. Sebile Kilavuz

Propiyonik Asidemi ve Metilmalonik Asidemide Beslenme Tedauvisi
Konusmaci: Dyt. ilknur Hacioglu

10.00-10.30 | KAHVE ARASI
Baskanlar: Dyt. Hiilya Gékmen Ozel, Dr. Asli inci

izovalerik Asidemi
Konusmaci: Dr. Abdurrahman Akgiin

izovalerik Asidemide Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Selin Akbulut

Glutarik Asidiri Tip |
Konusmaci: Dr. Havva Yazici

10.30-12.30

Glutarik Asidiri Tip I'de Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Tugge Kartal

12.30-13.30 | OGLE YEMEGi
YAG ASiDi OKSIDASYONU BOZUKLUKLARI
Baskanlar: Dr. Ali Dursun, Dyt. Yasemin Atik Altinok

Kisa ve Orta Zincirli ve Multipl Agil-KoA Dehidrogenaz Eksikligi
Konusmaci: Dr. Asburge Olgag

Kisa ve Orta Zincirli ve Multipl Agil-KoA Dehidrogenaz
Eksikliklerinde Beslenme Tedavisi
13.30-15.30 | Konusmaci: Dyt. Damla Kocaman

Karnitin Donguist Bozukluklari, Uzun ve Cok Uzun Zincirli Acil-KoA
Dehidrogenaz Eksikligi
Konusmaci: Dr. Kismet Ciki

Karnitin Dongulist Bozukluklari, Uzun ve Cok Uzun Zincirli Acil-KoA
Dehidrogenaz Eksikliginde Beslenme Tedavisi
Konusmaci: Dyt. Emine Aktas

15.30-16.00 | KAHVE ARASI
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KURS PROGRAMI

16.00-17.00

6 Kasim 2025, Persembe // Salon 1

OLGULARLA ORGANIK ASIDEMILER VE YAG ASiDi OKSiDASYON
BOZUKLUKLARINDA BESLENME TEDAVILERI

Baskanlar: Dyt. Tugge Kartal, Dr. Emine Goksoy

Yag Asidi Oksidasyon Bozukluklarinda Triheptanoin Tedavisi
Konusmaci: Dr. Engin Kése, Dyt. Furkan Yolcu

Acil Durumlarda Enerji Destek Sivilari
Konusmaci: Dyt. Burcu Ozen Yesil

17:00-18:00

OLGU CALISMALARI

Baskanlar: Dyt. Hiilya Gékmen Ozel, Dyt. Yasemin Atik Altinok,
Dyt. Tugge Kartal, Dyt. Secil Coskun
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KURS PROGRAMI

6 Kasim 2025, Persembe // Salon 2

GCOCUKLUK CAGINDA SIK KARSILASILAN BESLENME SORUNLARI

08.30-09.00 | ACILIS VE TANISMA

Baskanlar: Dr. Miibeccel Demirkol, Dr. Serap Sivri

Anne Situ ile Beslenmede Sorunlar ve Relaktasyon
09:00-10:00 | Konusmaci: Dr. Adnan Barutgu

Tamamlayici Gidaya Gegis Donemi ve Besin Reddi
Konusmaci: Dr. Aygen Yilmaz

10.00-10:30 | KAHVE ARASI
Baskanlar: Dr. Selda Biilbiil, Dr. Fatma Tuba Eminoglu

Beslenme Yetersizligi Nasil Degerlendirilmeli?
10:30-11:30 | Konusmaci: Dr. Meryem Karaca

Yetersiz Beslenmenin Bilissel Gelisim Uzerine Etkileri
Konusmaci: Dr. Ozlem Unal Uzun

Baskanlar: Dr. Ertugrul Kiykim, Dr. Merve Kisioglu

Dikkat Eksikligi ve Hiperaktivitesi Olan Cocukta Beslenme
11.30-12.30 | Konusmaci: Dr. Emel Cakar

Dijital Araglarin Yol A¢tig1 Beslenme Sorunlari
Konusmaci: Dr. Giilsiim Atay

12:30-13:30 | OGLE YEMEGI

ADOLESAN DONEMIi VE BESLENME
Baskanlar: Dr. Isil Ozer, Dr. Fatma Derya Bulut

Vegan/Vejetaryen Beslenme

SEAEL A G Konusmaci: Dr. Aynur Kiigiikcongar Yavas

Beden Algisi ve Beslenme
Konusmaci: Dr. Dilek Giines

Baskanlar: Dr. Mahmut Coker, Dr. Sevil Yildiz

Besin Duyarhliklari: Alerji mi intolerans mi?
14:30-15:30 | Konusmaci: Dr. Zerrin Onal

Gluten Duyarhligi: Mit mi Gergek mi?
Konusmaci: Dr. Burcu Gliven

15.30-16.00 | KAHVE ARASI
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KURS PROGRAMI

16.00-17.00

6 Kasim 2025, Persembe // Salon 2

GCOCUKLUK CAGINDA SIK KARSILASILAN BESLENME SORUNLARI

Baskanlar: Dr. Mustafa Kendirci, Dr. Sahin Erdél

Enfeksiyon ve istah
Konusmaci: Dr. Ebru Canda

Vitamin ve Minerallerin Asiri Kullanimi ve Yol A¢tigi Sorunlar
Konusmaci: Dr. Nur Arslan

17:00-17:30

Baskanlar: Dr. Halil ibrahim Aydin, Dr. Banu Kadioglu Yilmaz

Cocuklarda Beslenme Guglikleri ile Ebeveyn Beslenme Tarzi ve
Tutumlarinin iliskisi
Konusmaci: Dr. Gokge Efendi

17:30-18:00

Baskan: Dr. Ertugrul Kiykim

GERI BILDIRIMLERIN ALINMASI, GUNUN OZETi VE KAPANIS
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BiLIMSEL PROGRAM

7 Kasim 2025, Cuma

08.30-09:30 | ACILIS KONUSMALARI
Baskanlar: Dr. Mahmut Coker, Dr. Giilden Gokgcay

09.30-10.00 | Nutrimetabolomiks
Konusmaci: Dr. Turgay Coskun

10:00-10:30 | KAHVE ARASI

BESIN DESTEKLERININ COCUK SAGLIGI UZERINE ETKILERI
Baskanlar: Dr. Aysegiil Tokatli, Dr. Yakup Aslan

Arginin ve Lizin Destegi
Konusmaci: Dr. Selda Biilbiil

10.30-12.00
Cinko Destegi

Konusmaci: Dr. Burcu Oztiirk Hismi

lyot Destegi
Konusmaci: Dr. Giilay Karagiizel

Baskanlar: Dr. Mustafa Kendirci, Dr. Yasar Cesur

12.00-12.30 | p Vitamini ve Kardiyovaskiiler Saglik
Konusmaci: Dr. ilyas Okur

12.30-13.30 | OGLE YEMEGi

OZEL DURUMLARDA BESLENME
Baskanlar: Dr. Rasit Vural Yagci, Dr. Serap Sivri

Sporcu Beslenmesi

13.30-14.30 Konusmaci: Dr. Fatma Tuba Eminoglu

Sinav Donemlerinde Beslenme
Konusmaci: Dr. Cigdem Seher Kasapkara

KRONiK HASTALIKLARDA BESLENME
Baskanlar: Dr. ilyas Okur, Dr. Fatih Kardas

Kronik Bobrek Hastaliklarinda Beslenme

14.30-15.30 Konusmaci: Dr. Seda Giines

Kronik Karaciger Hastaliklarinda Beslenme
Konusmaci: Dr. Pelin Teke Kisa

15:30-16:00 | KAHVE ARASI
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BiLIMSEL PROGRAM

7 Kasim 2025, Cuma

Baskanlar: Dr. Mehmet Keskin, Dr. Ozlem Unal Uzun

Ultra islenmis Gidalarin Hedonik ve Homeostatik istah
Dizenlemesinde Etkisi
Konusmaci: Dr. Giilden Gokgay

16.00-17.30
Yadigar Tohumlar

Konusmaci: Dr. Sertag Ozer

Kaltar Bitkileri Gida Sorununa Cozim Olabilir mi?
Konusmaci: Dr. Ozhan Simsek

SOzZLU SUNUMLAR
Baskanlar: Dr. Mustafa Kilig, Dr. Sevil Yildiz

17.30-18.30
POSTER SUNUMLARI

Baskanlar: Dr. Ergiil Bozaci, Dr. Hiiseyin Bilgin, Dr. izzet Erdal
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BiLIMSEL PROGRAM

8 Kasim 2025, Cumartesi

Baskanlar: Dr. Hasan Onal, Dr. Sahin Erdél

08.00-09.00

S6zlG Sunumlar

PROF. DR. AHMET AYDIN OTURUMU

Baskanlar: Dr. Miibeccel Demirkol, Dr. Erdogan Soyugen
09.00-09.30

Beden Kayit Tutar: intrauterin Beslenme

Konusmaci: Dr. Cigdem Aktuglu Zeybek

Baskanlar: Dr. Fatos Tanzer, Dr. Yasar Dogan

09.30-10.00 | venij Diinyanin Eski Sorunu: Malniitrisyon
Konusmaci: Dr. Mehmet Giindiiz

PROF. DR. SULTAN AYDOGDU OTURUMU
Baskanlar: Dr. Aysegiil Tokatli, Dr. Neslihan Onenli Mungan

10.00-10.30 Obezite ve inﬂamasyon

Konusmaci: Dr. Gonca Kili¢ Yildirhm
10.30-11.00 | KAHVE ARASI

CEVRE SAGLIGI VE BESLENME
Baskanlar: Dr. Sema Kalkan Ugar, Dr. Mustafa Kilig

Paketleme Sistemleri ve Mikrokontaminasyon
11.00-12.00 | Konusmaci: Dr. Mehmet Seckin Aday

Besinlerdeki Agir Metal ve Pestisitlerin Cocuk Gelisimi Uzerine
Etkileri
Konusmaci: Dr. Ertugrul Kiykim

12.00-13.30 | OGLE YEMEGI

BESLENME iLE INFLAMASYONUN KONTROLU
Baskanlar: Dr. Ali Dursun, Dr. Mehmet Nuri Ozbek

Gidalarin inflamatuvar indeksleri
Konusmaci: Dr. Deniz Kor

13.30-14.30

Fermente Gidalarin Saghga Etkileri
Konusmaci: Dr. Mehmet Cihan Balci
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BiLIMSEL PROGRAM

8 Kasim 2025, Cumartesi

BESLENME MODELLERi VE HASTALIK iLiSKILERI
Baskanlar: Dr. Cigdem Aktuglu Zeybek, Dr. Fatih Kardas

Popiler Diyet Uygulamalari

14.30-15.30 Konusmaci: Dr. Tanyel Ziibarioglu

Ketojenik Diyet
Konusmaci: Dr. Berrak Bilginer Giirbiiz

15.30-16.00 | KAHVE ARASI
Baskanlar: Dr. Turgay Coskun, Dr. Mehmet Giindiiz

Otizm Spektrum Bozuklugu, Uyku ve Mikrobiyota iliskisi
16.00-17.00 | Konusmaci: Dr. Hasan Onal

Bagirsak Dismotilitesinde Beslenme Yonetimi
Konusmaci: Dr. Sevim Cakar

Poster Sunumlari

17.00-17.30 Baskanlar: Dr. Mehtap Kadnici, Dr. Esra Er, Dr. ibrahim Tas
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BiLIMSEL PROGRAM

9 Kasim 2025, Pazar

Baskanlar: Dr. Neslihan Onenli Mungan, Dr. Giilden Gék¢ay

Beslenme ve Kemik Saghgi
09.00-10.00 | Konusmaci: Dr. Nur Arslan

Beslenme ve immiinite
Konusmaci: Dr. Sevil Yildiz

10.00-10.30 | KAHVE ARASI
Baskanlar: Dr. Mahmut Coker, Dr. Mustafa Kendirci

D Vitamini Eksikliginde Akilci ilag Kullanimi
Konusmaci: Dr. Ozlem Unal Uzun

10.30-12.00 | vitamin B12 Eksikliginde Akilci ilag Kullanimi
Konusmaci: Dr. Ertugrul Kiykim

Demir Eksikligi Anemisinde Akilci ilag Kullanimi
Konusmaci: Dr. Mehmet Giindiiz

12.00-13.30 | OGLE YEMEGI

13.30-14.30 | KAPANIS
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7 Kasim 2025, Cuma

Salon | Bildiri Salonu 1 Bildiri Salonu 2 Bildiri Salonu 3
Moderatorler: Moderatorler: Moderatorler:
Dr. Mustafa Kilig, Dr. Ertugrul Kiykim, Dr. Nur Arslan,
Saat Dr. Sevil Yildiz Dr. Aynur Dr. Mehmet Giindiiz
Kiigiikcongar Yavas
SS-01 PRIMER SS-05 METILMALONIK | SS-07 DIYET TEDAVISI
MITOKONDRIYAL ASIDEMI TANILI UYGULANAN ERIiSKIN
HASTALIKLARDA HASTALARDA BUYUME | FENILKETONURILI
17:30 GUNCEL"ViTAMiN VE VE BESLENME | HASTALARDA FiZIKSEL
KOFAKTOR KULLANIM DEGERLENDIRILMESI | GELISIM: AILESEL
17:38 <
UYGULAMALARI: Sedef Alpdogan HEDEF BOYUN
TURKIYE VERILERI DEGERLENDIRILMESI
Merve Setenay Duygu Ekinci
Akyiizliier Giines
SS-04 PRIMER SS-35 GLUTARIK SS-08 FENILKETONURI
MITOKONDRIYAL ASIDURI TiP 1'DE TANILI HASTALARDA
HASTALIKLARIN DIYETE UYUM, ATAK ENERJI VE PROTEIN
TEDAVISINDE ZAMANI VE ALIMI ILE
17:38 | VITAMIN VE KOFAKTOR | NOROMOTOR ANTROPOMETRIK
17:46 | KULLANIMI ETKILENIM DEGERLENDIRME:
Merve Setenay Akyii- ARASINDAKI iLISKi KESITSEL
zliier Giines ilknur Siiriicii Kara RETROSPEKTIF
CALISMA
Asli Durmus
SS-29 FOLIK ASIT SS-11 URE DONGUSU | SS-33 KLASIK VE BH4
DUZEYi BAGIRSAK BOZUKLUGU TANILI YANITLI
FLORA HASTALARDA FENILKETONURI
BOZUKLUGUNUN BIiR BESLENME HASTALARIMIIN
17:46 | GOSTERGESI OLABILIR | DURUMUNUN KLINiK | MiKROBESIN
17:54 | Mi? DEGERLENDIRMESI DUZEYLERI VE
Elif Coban Hanim Aghakishili ANTROPOMETRIK
OLCUMLERININ
DEGERLENDIRILMESI
Merve Atasoy Kiitri
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7 Kasim 2025, Cuma

Salon | Bildiri Salonu 1 Bildiri Salonu 2 Bildiri Salonu 3
$S-26 DOGUMSAL SS-24 FENILKETONURI | SS-37 ERISKIN
METABOLIK DISINDA DUSUK FENILKETONURI
HASTALIKLARDA PROTEINLI BESLENEN | HASTALARINDA FARKLI
17:54 AKILDA KALITSAL PROTEIN IKAMELERI
18:02 BULUNDURULMAS METABOLIK KULLANIMLARININ
GEREKEN BiR DURUM: | HASTALIKLARDA UYKU KALITESI
VITAMIN C EKSIKLIGI BUYUMENIN UZERINE ETKILERI
Esra Sayar DEGERLENDIRILMESI Ebru Cicek Tiirkéz
Fatma Zehra Tepe
$S-06 AKCAAGAC SS-28 PROTEIN KISITLI | SS-16 FENILKE-
SURUBU iDRAR DIYETIN COCUKLARDA | TONURIDE DUSUK
HASTALIGI TANILI BUYUME PARAME- PROTEINLI URUN
HASTALARDA PLA- TRELERI VE EBEVEYN TEMININDEKI ZORLUK-
18:02 | ZMADA OMEGA-3 YASAM KALITESI UZER- | LAR VE DIYET UYUMU-
18:10 | VE OMEGA-6 YAG INE ETKILERI NA YANSIMALARI
ASITLERININ Ezgi Burgag Esra Kara
DUZEYININ
DEGERLENDIRILMESI
Tanyel Ziibarioglu
$S-15 HMG-COA LIYAZ | SS-02 DOGAL SS-21 FENILKETONURI-
EKSIKLIGI HASTALARIN- | PROTEINDEN Li BIREYLERIN
DA KLINIK, BIYOKIMY- | KISITLI DIYET SAGLIKLI
ASAL VE NUTRISYONEL | YAPAN METABOLIK KARDESLERINDE
18:10 | BULGULARIN HASTALIKLARDA BESLENME DURUMU
18:18 | DEGERLENDIRILMESI: | GIDA TAKVIYELERININ | VE YEME DAVRANISI
TEK MERKEZ DENEYiMI | KULLANIMI; AILELERIN | FARKLILIKLARI
Kagan Calisgan TERCIHLERI VE Vehibe Berber
ETKILEYEN FAKTORLER
Bahar Kulu
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8 Kasim 2025, Cumartesi

Salon | Bildiri Salonu 1 Bildiri Salonu 2 Bildiri Salonu 3
Moderatorler: Moderatorler: Moderatorler:
Saat | Dr. Hasan Onal, Dr. Fatih Kardas, Dr. Selda Biilbiil,
Dr. Sahin Erdél Dr. Deniz Kor Dr. Ozlem Unal Uzun
SS-03 KORKUTAN SS-09 KALITSAL SS-12 GLIKOJEN
SONUCLAR: METABOLIK HASTALIGI | DEPO HASTALARINDA
PEDIATRIST VS. YAPAY | OLAN KADINLARDA DIYETE UYUMUN,
08:00 ZEK& COCUK GEBELi[( YOVNETiMi HiPOGLiSEM_i GELis_invli
0s:08 | MALNUTRISYONU VE YENIDOGAN VE ZEKA SEVIYELERI
BiLGi DUZEYi SONUCLARI UZERINE ETKISININ
KARSISTIRMASI Elif isler Soylu DEGERLENDIRILMESI
Hiiseyin Kutay Biisra Ozkan
Korbeyli
SS-14 METABOLIiZMA SS-13 GEBELIKTE SS-32 KAS GLIKOJE-
POLIKLINIGINDE FOLIK ASIT TAKVIYESI NOZLARINDA YUKSEK
ENTERAL BESLENME KULLANIMINDA PROTEINLIi DIYET
08:08 | URUNLERI: GERIYE DOZ VE ZAMAN TEDAVISININ KLINiK
08:16 | DONUK TANIMLAYICI UYGUNLUGUNUN VE LABORATUVAR
BiR ANALIZ DEGERLENDIRILMESI ETKILERI
Halil Tuna Akar Yasemin Ozgen Sibel Burgcak Sahin
Uyar
SS-22 PEDIATRI SS-30 HIPOLIPIDEMI SS-17 KLASIK
HEKIMLERINDE TANISI iLE iZLENEN GALAKTOZEMI VE
KALITSAL HASTALARIMIZIN DIYET: BUYUME
METABOLIK TEDAVI YANITLILIGI: UZERINDEKIi ETKILER
08:16 | HASTALIKLARDA MARMARA Sakina Mammadova
08:24 | BESLENME BILGI UNIVERSITESI
DUZEYi DENEYiMI
DEGERLENDIRMESI Ceren Bilgiin
Ekin Ozsaydi
Aktasoglu
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8 Kasim 2025, Cumartesi

Salon | Bildiri Salonu 1 Bildiri Salonu 2 Bildiri Salonu 3
SS-27 COCUKLARIN SS-34 SLOS: TEK SS-36 KLASIK
SOSYALLESME MERKEZ DENEYiMi GALAKTOZEMIDE
DUZEYINE YASAMIN Billur Korkmaz DIYET TEDAViISI
08:24 ILK 1000 GUNUNDE Katilmis ONERiLERiNiN .
08:32 ETKI EDEN GUNCELLENMESI:
FAKTORLERIN KURU BAKLAGILLERDE
TANIMLANMASI SEKER PROFILLERININ
Géksu Demirbas TAYINI
Tugge Kartal
SS-18 OTizMm SS-25 ZELLWEGER SS-19 AILESEL
SPEKTRUM SENDROMUNDA HIPERKOLESTEROLEMI
BOZUKLUGU DIYETTE FiTANIK SAPTANAN
OLGULARINDA ASIT KISITLAMASININ | HASTALARIMIZIN
08:32 | NUTRISYON DURUMU | KLINiK SONUCLARI KLINIK VE GENETIK
08:40 | Aliye Giilbahge Fehime Erdem BULGULARI iLE
Karapinar TEDAVI
SONUCLARININ
DEGERLENDIRILMESI
Busenur Erding
SS-10 FENILKETONURI | SS-20 SEREBROTEND- | SS-23 AILESEL
HASTALARINDA ESER INOZ KSANTOMATOZiS | HIPERKOLESTEROL-
ELEMENT, BISFENOL, HASTALARINDA EMIDE DIYET TEDAVISI:
FTALAT VE AGIR BUYUME ILK SECENEK OLARAK
08:40 | \1ETAL DUZEYLERI PARAMETRELERININ | NE KADAR ETKILIi?
08:48 | | E BU DUZEYLERIN iZLEMI Biisra Ozkan
DIYETLE iLISKILISININ Melis Kirmizitas
INCELENMESI
izzet Erdal
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Poster Sunumlari

Poster Sunumlari

Poster Sunumlari

Moderatorler:

Moderatorler:

Moderatorler:

Burcu Késeci

Saat Dr. Ergiil Bozaci Dr. Hiiseyin Bilgin Dr. izzet Erdal
PP-01 3-HiDROK- PP-05 BUYUME PP-09 PRIDOKSIN
SiiZOBUTIRIL-COA GERILIGI iLE BAGIMLI EPILEPSIDE
HIDROLAZ (HIBCH) BASVURAN COLYAK METILFOLAT VE LizIN
EKSIKLIGINDE HASTALIGI SAPTANAN | KISITLI DIYET iLE
UZUN DONEM BIOTIDINAZ EKSIKLIGI | BILISSEL KAZANIM:
BESLENME YONETIMI VAKA SUNUMU OLGU SUNUMU
Merve Yoldas Celik Seving Garip Halime Biisra

Bagiitas

PP-02 NADIR PP-06 GEBELIKTE PP-10 GLUT-1
KETOGENEZ MATERNAL EKSIKLIGI
BOZUKLUKLARINDA FENILKETONURIDE SENDROMUNDA
KLINiK YAKLASIM: DIYET YONETIMI- KETOJENIK DIYET
HMG-COA SENTAZ NiN ONEMI: OLGU TEDAVISI OLGU
VE BETA-KETOTIY- SUNUMU SUNUMU
OLAZ EKSIKLIKLERI Aysen Kogyigit Ayse Ayda Demirtas
UZERINE ALTI OLGULUK

18:00 | DEGERLENDIRME

18:30

PP-03 ALKAPTONURI
TANILI HASTALARDA
DUSUK PROTEINLI
BESLENME VE
NIiTISINON TEDAViISI:
TEK MERKEZ DENEYiMi
Gozde Uzunyayla

PP-07 MULTISISTEMIK
TUTULUM ILE GIDEN
SOCS1 MUTASYONU:
BiR VAKA SUNUMU
Semra Atasoy Yilmaz

PP-11 MATERNAL
FENILKETONURIDE
DIYETE UYUMUN
ONEMi: UC OLGUNUN
SONUCLARI

Dilara Dilek

PP-04 FENILKETONURI
YONETIMINDE MOBIL
BESLENME
UYGULAMASI: HASTA
MEMNUNIYETIi VE
KAN FENILALANIN
DUZEYINE ETKISI
Zelal Tandogan

PP-08 NON-PKU
HIPERFENILALANIN-
EMIi VE BARDETT-
BIEDELL SENDROMU
BIRLIKTELIGI: ULUSAL
TARAMADAN
ATLANAN

Edanur Sancaktutan

PP-12 GLUTARIK
ASIDURI TiP 1'DE
KLASIK VE GUNCEL
TIBBi BESLENME
TEDAVISININ KLINiK
YANSIMALARI:

iKi OLGU SUNUMU
Esma Uygur
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Poster Sunumlari

Poster Sunumlari

Poster Sunumilari

Moderatorler:

Moderatorler:

Moderatorler:

METABOLIK RiSK
GOSTERGELERI:
ISTANBUL ANADOLU
YAKASI TARAMA
POLIKLINiGi VERILERI
Bilge Noyan

OLAN COCUKLARDA
PROTEIN ENERJI
MALNUTRISYONU
DEGERLENDIRMSINDE
SOL KOL ORTA
CEVRESI OLCUMUNUN
ROLU

Merve Atasoy Kiitri

Saat Dr. Mehtap Kagnici Dr. Esra Er Dr. ibrahim Tas
PP-13 BESLENME PP-17 GLIKOJEN PP-21 LARS1
BOZUKLUGUNA BAGLI | DEPO HASTALIGI EKSIKLIGINDE HEDEFE
GELISEN SKORBUT: TiP1A OLGUSUNDA YONELIK BESLENME
PSODOPARALIZI iLE SUREKLiI GLUKOZ MUDAHALESININ
BASVURAN iKi OLGU MONITORTIZASYONU | UZUN DONEM TAKIBI:
Aysen Kogyigit ILE DIYET TEDAVISININ | ATAKLARDA AZALMA
KiSISELLESTIRILMESI VE KLiNiK
Seyma Erdem SONUCLARDA
IYILESME
Damla Kocaman
PP-14 PROTEIN KISITLI | PP-18 PRIMER PP-22 4 OH FENIL
DIYET UYGULAYAN HIPERTRIGLISERI- ASETIK ASIT OTizM
HASTALARDA DEMIi HASTALARININ SPEKTRUM
AKRODERMATITIS BASVURU BULGULARI | BOZUKLUGU
17:00 | DISMETABOLIKA: VE TEDAVI YANITLARI: | HASTALARINDA
17:30 | 6 OLGU OLGU SERISi GASTROINTESTINAL
Ezgi Burgag Nuriye Ece Mintas SORUN VARLIGI
ILE ILISKIiLI OLARAK
ARTIYOR MU ?
Seyma Topuz
PP-15 COCUKLUK PP-19 KRONIK PP-23 SITRULINEMIYE
CAGI OBEZITESINDE BOBREK YETMEZLIiGi HIPERINSULINEMIK

HIPOGLISEMI ESLIK
ETTIGIDE: ENTERAL
VE PARENTERAL
BESLENMENIN
INCELIKLERI

Tugge Aras Col
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Poster Sunumlari

Poster Sunumlari
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Moderatorler:

Moderatorler:

Moderatorler:

UZERINE ETKISI
Oznur Tekin

Saat Dr. Mehtap Kagnici Dr. Esra Er Dr. ibrahim Tas
PP-16 KLASIK PP-20 MULTIORGAN PP-24 5-12 YAS
AKCAAGAC SURUBU YETMEZLIGi iLE SEYRE- | ARALIGINDA
iDRAR HASTALIGI DEN PROTEIN ENERIJI OTiZM SPEKTRUM
(MSUD) TANILI MALNUTRISYONU: BOZUKLUGU OLAN
HASTALAR VE NADIR BIR OLGU HASTALARDA BESIN
AILELERINDE SUNUMU SECICILIGI BKi (BEDEN
BESLENME Asiye Burcu Sahin KUTLE INDEKSI) Z
DURUMUNUN VE SKORU ETKILIYOR
PSIKOSOSYAL MU ?

ETKILERIN Seyma Topuz
DEGERLENDIRMESI

Sedanur Akga Yesil

PP-25 METILMALONIK | PP-27 DALLI ZINCIRLI PP-28 MALNUTRI-
ASIDEMI VE KRONIK KETO ASIT SYON VE GELISME

17:00 | BOBREK YETMEZLIGI DEHIDROGENAZ KINAZ | GERILIGINDE NADIR

17:30 | OLAN COCUK EKSIKLIGINDE ERKEN BIR NEDEN: ALAZAMI
HASTADA BESLENME TANI VE BESLENME SENDROMU
DEGISIKLIGININ TEDAVISININ Esra Er
METABOLIK KONTROL ONEMI-OLGU
VE BOBREK SUNUMU
FONKSIYONLARI Fatma Polat Bayana

PP-26 MiYOPATI VE
KARDIYOMIYOPATI
BULGULARI OLAN BIR
YENIDOGANDA
TRIHEPTANOIN
TEDAVISININ ETKINLIGI
Enver Yaya

PP- 29 ULTRA NADIR
BiR HASTALIK:
SITOSTEROLEMI VE
DIYET YONETIMi
Nazmiye Tiizel Giindiiz
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S$S-01

PRIMER MiTOKONDRIYAL HASTALIKLARIN
TEDAViSINDE VITAMIN VE KOFAKTOR KULLANIMI

Merve Setenay Akyiizliier Giines', Merve Koc¢ Yekediiz', Engin
Kose'?, Fatma Tuba Eminoglu'2

'Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Daly, Ankara, Tiirkiye
*Ankara Universitesi Nadir Hastaliklar Uygulama Ve Arastirma Merkezi, Ankara, Tiirkiye

Amacg: Primer mitokondriyal hastaliklar (PMH), mitokondriyal
solunum zincirindeki islev bozuklugu sonucu ortaya ¢ikan, klinik
acidan heterojen bir hastalik grubudur. Bu hastaliklarda etkinligi
bilimsel olarak kanitlanmis standart tedavi secenekleri sinirhidir.
Mevcut tedavi yaklagimlar ise ¢ogunlukla biyokimyasal meka-
nizmalar, uzman goris birligi ve klinik deneyimlere dayanmakta;
vitamin, antioksidan ve kofaktor takviyelerini iceren ampirik mito-
kondriyal kokteyl uygulamalarini icermektedir.

Bu calismada, PMH tanili hastalarda kullanilan vitamin ve ko-
faktor tedavilerini, dozlarini ve tedaviye yonelik klinik yaklasimlari
ortaya koymak amaglanmustir.

Yoéntem: Calismaya, genetik olarak dogrulanmig PMH tanist
almis ve izlemde olan 60 hasta dahil edilmistir. Gerekli veriler,
hastalarin tibbi kayitlarinin retrospektif olarak incelenmesi yoluyla
elde edilmistir.

Bulgular: Hastalarin 27’si (%44,2) kiz olup, ortalama yas-
lart 10,75 il (SS: 5,24) idi. PMH tanisi ile takip edilen hastalar
arasinda en sik gozlenen genetik mutasyonlar; 6 hastada (%10)
DGUOK, 4 hastada (%6,7) TMEM70 ve 3 hastada (%5) FBXL4
genlerinde saptanmustir. Hastalarin 45’i (%75) en az bir vitamin
veya kofaktor tedavisi almaktadir. En sik kullanilan ilk bes vitamin/
kofaktor sirasiyla; koenzim Q10 (%61,6; 37/60), karnitin (%53,3;
32/60), riboflavin (B2 vitamini) (%48,3; 29/60), biyotin (%35;
21/60) ve tiamin (B1 vitamini) (%33,3; 20/60) idi. Ortalama gtin-
lik dozlar; koenzim Q10 i¢in 117,5 mg/giin (min 10 mg/giin; max
600 mg/giin), karnitin icin 46,4 mg/kg/giin (min 3,5 mg/kg/gln;
max 116 mg/kg/giin), riboflavin icin 131 mg/giin (min 100 mg/
glin; max 400 mg/gtin), biyotin i¢in 12,6 mg/giin (min 5 mg/gtn;
max 100 mg/giin) ve tiamin igin 117,5 mg/gtin (min 50 mg/gtn;
max 300 mg/giin) olarak hesaplandi.

Sonug: Bu ¢alismada, koenzim Q10, karnitin, riboflavin, biyo-
tin ve tiaminin en sik kullanilan destek tedaviler oldugu gérilmiis-
tir. Bu tedavilere dair doz ve yanit bilgilerinin sistematik olarak
degerlendirilmesi, ileride standart tedavi protokollerinin olusturul-
mastna ve bireysellestirilmis tedavi yaklagimlarinin gelistirilmesine
katki saglayacaktir.

Anahtar kelimeler: primer mitokondriyal hastaliklar, karnitin,
riboflavin, koenzim Q10, biyotin, tiamin

Kaynaklar

1. Gorman GS, Chinnery PF, DiMauro S, Hirano M, Koga Y, McFarland
R, Suomalainen A, Thorburn DR, Zeviani M, Turnbull DM. Mitoc-
hondrial diseases. Nat Rev Dis Primers. 2016 Oct 20;2:16080.

2. Barcelos I, Shadiack E, Ganetzky RD, Falk MJ. Mitochondrial medi-
cine therapies: rationale, evidence, and dosing guidelines. Curr Opin
Pediatr. 2020 Dec;32(6):707-718.

3. Murayama K, Shimura M, Liu Z, Okazaki Y, Ohtake A. Recent topics:
the diagnosis, molecular genesis, and treatment of mitochondrial di-
seases. J Hum Genet. 2019 Feb;64(2):113-125.

4. Ng YS, Turnbull DM. Mitochondrial disease: genetics and manage-
ment. J Neurol. 2016 Jan;263(1):179-91.

5. Mahoney DJ, Parise G, Tarnopolsky MA. Nutritional and exercise-
based therapies in the treatment of mitochondrial disease. Curr Opin
Clin Nutr Metab Care. 2002 Nov;5(6):619-29.
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6. Tanaka J, Nagai T, Arai H, et al. Treatment of mitochondrial encep-
halomyopathy with a combination of cytochrome C and vitamins B1
and B2. Brain Dev 1997; 19:262-267.

Matthews PM, Ford B, Dandurand RJ, et al. Coenzyme Q10 with
multiple vitamins is generally ineffective in treatment of mitochondrial
disease. Neurology 1993; 43:884-890.

8. Kuroda, Ito M, Naito E, et al. Concomitant administration of sodium
dichloroacetate and vitamin B1 for lactic acidemia in children with
MELAS syndrome. J Pediatr 1997; 131:450-452.

Tablo 1. Primer mitokondriyal hastaliklarin tedavisinde vitamin ve kofaktdr kullanimi

Vitamin/Kofaktor n(%)
Koenzim Q10 37 (61,6)
Karnitin 32(53,3)
Riboflavin (B2) 29(48,3)
Biyotin 21(35,0)
Tiamin (B1) 20(333)
S$S-02

DOGAL PROTEINDEN KISITLI DiYET YAPAN METABOLIK
HASTALIKLARDA GIDA TAKVIYELERINiN KULLANIMI;
AILELERIN TERCIHLERI VE ETKILEYEN FAKTORLER

Bahar Kulu', Ozge Kamer Karalar Pekuz', Merve Bilen', Duygu
Uzun Dingtiirk', Emine Didem Demirddken’, Pelin Teke Kisa’,
Nur Arslan’

"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Hastaliklar Bilim Dah

Giris-Amac: Dogal proteinden kisith diyet gerektiren kalitsal
metabolik hastaliklarda sinirli dogal gida alimi nedeniyle besin
cesitliligi kisitlanir. Bu durum, ailelerde beslenme yetersizligi kay-
gisina yol acabilir. Bu gcaligmada, proteinden kisith diyet yapan co-
cuklarda gida takviyesi kullanimi, etkileyen faktorler, ebeveynlerin
tutumlarinin belirlenmesi amaglandi.

Yoéntem: Calismaya dogal proteinden kisith diyet yapan, 0-18
yas toplam 50 hasta dahil edildi. Katilan ebeveynlerle yiz yiize
gorusildu. Sosyodemografik 6ézellikler, takviye kullanimi, neden-
leri, cesitleri, ebeveynlerin tutumlarini iceren anket uygulandi.
Analizler SPSS 25.0programi ile yapildi.

Bulgular: Hastalarin yag ortalamasi 8,6+4,9 wvil, %52’si
(n=26) kadindi; %66’s1(n=33) Klasik fenilketoniiri, %20’si
(n=10) tresiklus bozuklugu, %8’i (n=4) organik asidemi, %6’s1
(n=3) ise diger aminoasit metabolizmasi bozukluklarindadi.
Ebeveynlerin %36’s1(n=18) ¢ocuklarina aktif olarak gida takvi-
yesi kullandigini, %12’si (n=6) daha énce kullandigimi, %52’si
(n=26) ise hi¢ kullanmadigini belirtti. En sik kullanim nedenleri
vitamin mineral eksikliklerini diizeltmek ve bagigikhi@i destekle-
mekti (%37,5). Takviyeler arasinda vitamin mineral preparat-
lar1 tek basina veya kombinasyon seklinde %42(n=21) en sikir.
Anne egitim diizeyi ile takviye kullanimi arasinda anlamli iligki
saptandi(p=0,033). Hastalik tanisi ile kullanim nedeni arasinda
anlamli iligki bulundu(p=0,034). Sosyal medya takibi ile anlaml:
iliski saptanmadi(p=0,587).

Sonug: Calismamizda dogal proteinden kisith diyet yapan has-
talarda gida takviyesi kullanimi tigte bir oraninda idi. Bu hasta-
larda, hekim 6nerisi olmadan takviye kullanimi, ilag etkilesimleri
ve beslenme dengesizlikleri acisindan risk tasir. Gereksiz ve yanlig
kullanimi 6nlemek igin her muayenede ailelerin dogru bilgilendi-
rilmesi 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Protein kisith diyet, kalitsal metabolik hastalik, gida
takviyeleri, farmakonutrient, ebeveyn tercih.
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$S-03

KORKUTAN SONUCLAR: PEDIATRIST VS. YAPAY ZEKA
COCUK MALNUTRiSYONU BiLGi DUZEYi KARSISTIRMASI

Hiiseyin Kutay Korbeyli', Nihal Cogskun', Kazim Okan Dolu’

'Istanbul Kanuni Sultan Siileyman Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Giris: Yapay zeka (YZ) kKlinik karar stireclerinde giderek daha
fazla kullanilmaktadir. Ancak cocukluk ¢ag malniitrisyonunun de-
gerlendirilmesinde pediatristlere kiyasla performansi net degildir.

Yéntem: Toplam 173 pediatrist Google tabanli 20 soruluk mal-
nitrisyon testini yanitladi. Ayni sorular dokuz farkli YZ modeline
(ChatGPT-5.0, ChatGPT-40, DeepSeek v3.1, SuperGrok, Grok-4,
Gemini 2.5 Pro, Gemini 2.5 Flash, Claude Opus 4.1, Claude Son-
net 4) ¢ farkh giinde, “Bu soruyu metabolizma uzman gibi ce-
vapla” komutuyla ve gizli oturumlarda soruldu. Dogru cevap yiiz-
deleri hesaplandi, Mann-Whitney U testi ve Cohen’s d kullanildi.

Bulgular: Pediatristlerin ortalama dogrulugu %65,4 (SS 18,7),
YZ modellerinin %98,9 (SS 5,0) bulundu. Fark istatistiksel olarak
anlamliydi (p=2,6x107%) ve etki buytkligu cok yiksekti (Cohen'’s
d=-2,45). YZ modelleri tiim sorulart neredeyse dogru yanitladi; yal-
nizca bir soruda iki model sayisal degerleri dogru araliga esleyemedi.

Sonug¢: YZ modelleri, cocuk malntitrisyonu sorularinda pedi-
atristlerden Ustiin ve tutarli performans gostermistir. Ancak sayisal
verilerin islenmesindeki sinirliliklar, klinik uygulamalara gegmeden
once dikkatle degerlendirilmelidir.

Anahtar kelimeler: Malniitrisyon, Cocuk, Pediatri, Yapay zeka, Klinik
karar verme

Kaynaklar

1) Frontiers in Digital Health. (2025). Artificial intelligence in clinical
medicine: A state-of-the-art overview. Frontiers in Digital Health, 7,
1550731. https://doi.org/10.3389/fdgth.2025.1550731

2) Beger, O. E, & Cokugras, E C. (2020). Cocuklarda malniitrisyon tani
ve tedavi rehberi. Tiirk Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslen-
me Dernegi.

3) Seving, E., Urganci, N., & Erkan, T. (2019). Cocuklarda enteral beslenme
rehberi. Tiirk Cocuk Gastroenteroloji, Hepatoloji ve Beslenme Dernegi.

4) Hokken-Koelega, A. C. S., et al. (2023). International consensus gu-
ideline on small for gestational age: Etiology and management. En-
docrine Reviews, 44(4), 539-565. https://doi.org/10.1210/endrev/
bnad002

5) Hulst,J. M., etal. (2020). A practical approach to identifying pediatric
disease-associated undernutrition: ESPGHAN position statement. J
Pediatr Gastroenterol Nutr, 70(5), 702-709. https://doi.org/10.1097/
MPG.0000000000002650

$S-04

PRIMER MiTOKONDRIYAL HASTALIKLARDA GUNCEL
VITAMIN VE KOFAKTOR KULLANIM UYGULAMALARI:
TURKIYE VERILERI

Merve Setenay Akyizliier Giines', Merve Kog Yekediiz', Engin
Kose'?, Fatma Tuba Eminoglu'?

"Ankara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dali, Ankara, Tiirkiye
*Ankara Universitesi Nadir Hastaliklar Uygulama Ve Arastirma Merkezi, Ankara, Tiirkiye

Amacg: Primer mitokondriyal hastaliklarda (PMH), vitamin/ko-
faktorler mitokondriyal fonksiyonlari desteklemek ve semptomlari
hafifletmek amaciyla kullanilmaktadir. Ancak receteleme aligkan-
liklarina iligkin sistematik veriler siirlidir. Bu ¢alisma, Turkiye’de
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PMH hastalarini izleyen hekimler arasinda vitamin/kofaktér kulla-
nimina yonelik Klinik uygulamalar ortaya koymayi ve gelecekte
yapilacak arastirmalar ile kilavuz gelistirme calismalarina temel
olusturmayi amaclamaktadir.

Yéntem: 54 sorudan olugan anket; farkll vitamin/kofaktorlerin
kullanimina, tedavi gerekeelerine, klinik faydalara ve uygulamada
karsilagilan glcliiklerle ilgili goriglere odaklanmstir. Yanitlar Go-
ogle Formlar araciligyla toplanmigtir.

Bulgular: Turkiye genelinde 28 merkezden toplam 49 hekim
calismaya katilmis olup katilimcilarin %69,3’t (n=34) ¢ocuk me-
tabolizma uzmanidir. Tim katilimcilar (%100) PMH tedavisinde
vitamin/kofaktor kullandigini bildirmisti. Hekimlerin %65,3’u
(n=32), bu vitamin/kofaktérleri PMH tanili tim hastalarinda ru-
tin olarak recete etmektedir. En sik kullanilanlart koenzim Q10
(%100,n=49),riboflavin (%98,n=48),tiamin (%98,n=48),biyotin
(%95,9,n=47) ve karnitin (%93,8, n=46) olusturmustur. Kati-
limcilarin %83,7’si (n=41), 6nerildigi halde bu tedavileri kulla-
namayan/kullanmayan hastalarinin bulundugunu belirtmistir. En
stk bildirilen engeller; maddi nedenler (%95,1,n=39), uygun pre-
parat eksikligi (%61,n=25), temin zorluklan (%61,n=25) olarak
saptanmuistr.

Sonug: Bu ulusal anket, Turkiye’de PMH ile ilgilenen cocuk
metabolizma ve noéroloji hekimlerinin tedaviye yénelik klinik uy-
gulamalarini ortaya koymaktadir. Elde edilen bulgular, standart
tedavi yaklagimlarinin geligtirilmesi ve uygulamadaki zorluklara
yonelik ¢6zim 6nerilerinin olugturulmasi gerekliligini vurgulamak-
tadr.

Anahtar kelimeler: anket; kesitsel calisma; kofaktorler; primer
mitokondriyal hastalik; vitaminler

S$S-05

METILMALONiK ASIDEMi TANILI HASTALARDA BUYUME
VE BESLENME DEGERLENDIRILMESi

Sedef Alpdogan', Merve Yoldas Celik', Havva Yazici', Ayse Yiiksel
Yanbolu’, Sakina Mammadova’, Kiibra Atakul’, Yasemin Atik
Altinok’, Ebru Canda', Sema Kalkan Ucar', Sara Habif?,, Mahmut
Coker’

'Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Hastaliklan Bilim Dali
*Fge Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Biyokimya Ana Bilim Dal

Giris: Bu calisma Metilmalonikasidemi olgularinda beslenme
ve buyimeyi degerlendirmistir

Materyal Metod: Ocak 2005-Eylil 2025 yillar1 arasinda Ege
Universitesi Cocuk Metabolizma ve Beslenme Bilim Dal'nda ol-
gular retrospektif veri analiz edildi.

Bulgular: Calismaya 15 hasta 3 erkek 12 kiz yag araligi 6
yil — 22 yil dahil edildi Tim hastalar B12've yanitsizdi. Medyan
tam yast 7 ay 1 — 31 ortalama dekompansasyon atak sayist 10
Hastalarin ortalama glinliik toplam protein alimi 1,41g/kg/giin he-
saplandi. Glincel yaga gore hastalar ti¢ grupta degerlendirildi

Grupl:1-10 yas (n=6) Grup2:11-16 yas (n=3) Grup3>16 yas
(n=6) Tibbi beslenme tedavisinin verilerine gére Grupl de ortala-
ma gtincel yas 7,2 yil medyan tani yasi 5 ay ortalama protein alimi
1,82 g/kg/giin olup dogal proteinin toplam proteine katkist %50-60
araligindaydi. Grup2de ortalama giincel yas 13,3 yil medyan tani
yast 11 ay ortalama protein alimi 1,30 g/kg/glin olarak saptandi
dogal protein oran1 %50-75 araligindaydi. Grup3te ortalama gtin-
cel yag19,7 yil medyan tani yasi 4 ay ortalama protein alimi 1,06
g/kg/giin olup dogal protein orani%30-60araligindaydiYas art-
tik¢a toplam protein aliminin azaldigt dogal proteinden saglanan
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payin ise 6zellikle erigkin grupta goreceli olarak distiigl gézlendi.
Caligmada buytiime parametreleri de@erlendirildi. Medyan viicut
agirh@ SDS tanida—2,0iken giincel degerlendirmede—0,6'ya
istatistiksel olarak anlamli iyilesmistir p=0,03Medyan boySDS
tanida —1,7iken gtincel durumda—2,5saptanarak (p=0,36) bes-
lenme yo6netimiyle viicut agirhginda belirgin diizelme oldugunu
ancak boy kazanimlarinin medyanda geri kaldig1 gértilse de ista-
tistiksel olarak anlaml olmadigini anlatmaktadir.

Sonug: Olgularin degerlendirilmesinde yasla birlikte toplam
protein aliminda azalma oldugunu ve 6zellikle erigkinlikte dogal
proteinden saglanan oranin goreceli olarak distiigii gérilmustur.
Beslenme yoénetimi viicut agirligi parametrelerinde belirgin diizel-
me saglasa da boy artiginda kazanimlar sinirlt kalmustir

Anahtar kelimeler: metil malonik asidemi, beslenme, bliyiime, dogal
protein

$S-06

AKCAAGAC SURUBU iDRAR HASTALIGI TANILI
HASTALARDA PLAZMADA OMEGA-3 VE OMEGA-6 YAG
ASITLERININ DUZEYiNiN DEGERLENDIRILMESI

Tanyel Ziibarioglu', Sedanur Akga Yesil?, Esra isat'?, Mehmet
Serif Cansever®4, Ertugrul Kiykim', Ayse Cigdem Aktuglu
Zeybek'?

stanbul Universitesi-cerrahpaa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagiligi Ve Hastaliklari Abd, Cocuk
Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali, Istanbul, Tiirkiye

*[stanbul Universitesi-cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Diyetetik Baiiimij, istanbul, Tiirkiye
Sistanbul Universitesi-cerrahpaa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Metabolizma Arastirma Laboratuvari,
Istanbul, Tiirkiye

“Istanbul Universitesi-cerrahpasa, Salik Hizmetleri Meslek Yiiksek Okulu, Tibbi Hizmetler Ve Teknikler
Baliimii, Tibbi Laboratuvar Teknikleri Programi, Istanbul, Tiirkiye

Amac: Akcaagac Surubu Idrar Hastaligi (MSUD), émiir boyu
dusik proteinli tibbi beslenme tedavisi gerektiren dogumsal bir
metabolik hastaliktir. Bu tedavi siirecinde hayvansal protein Kay-
naklart yasaklandid icin, uzun zincirli coklu doymamig yag asitleri
(LC-PUFA), 6zellikle omega-3 ve omega-6 alimi kisitlanmaktadir.
Bu calismanin amaci, MSUD hastalarinda plazma omega-3 ve
omega-6 dizeylerini belirlemek ve LC-PUFA destegi gerekliligini
degerlendirmektir.

Yoéntem: Tek merkezli, kesitsel bu galismaya MSUD tanili, di-
stk proteinli tibbi beslenme tedavisi alan hastalar ile saglikli kar-
desleri kontrol grubu olarak dahil edildi. LC-PUFA takviyesi kul-
lanan, dislipidemi, malabsorpsiyon veya karaciger nakli 6ykusi
olanlar digland1. Katiimcilarin antropometrik 6lgtimleri ve giinlitk
enerji, makro besin ve yag asidi alimlari hesaplandi. Ac¢lik kan
orneklerinde omega-3 ve omega-6 diizeyleri ile lipid profili, GC-
MS cihaz ile analiz edildi. Calisma Istanbul Universitesi-Cerrah-
pasa BAP Koordinasyon Birimi tarafindan desteklenmistir (proje
no:38280, proje kodu: TSA-2025-38280).

Bulgular: Toplam 16 MSUD hastasi ve 22 saglikli kontrol ca-
lismaya katildi. MSUD grubunun omega-3 ve omega-6 alimlari
anlamli sekilde dustiktt (p=0.000, p=0.002). Plazma EPA, LA ve
ALA duzeylerinde anlamli fark saptanmadi. Buna karsilik, DHA
duzeyi distik (p=0.005), ARA diizeyi yiiksek bulundu (p=0.000).
DHA diizeyi ile omega-3 alimi arasinda anlamli korelasyon izlen-
medi.

Sonug¢: Bulgularimiz hastalarda saptanan DHA dizeyinde-
ki distkligin sadece alim eksikligine bagl degil, omega-3’tin
DHAya déntisiimiinde bir bozulmadan da kaynaklanmis olabile-
cegini desteklemektedir. Omiir boyu tibbi beslenme tedavisi alma

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

zorunlulugu olan MSUD hastalarinda DHA replasmant rutin teda-
vinin bir pargasi olmalidir.

Anahtar kelimeler: MSUD, LC-PUFA, Omega-3, Omega-6, Gaz
Kromatografisi, Tibbi Beslenme Tedavisi

Kaynaklar

1- Mazer LM, Yi SH, Singh RH. Docosahexaenoic acid status in females
of reproductive age with maple syrup urine disease. J Inherit Metab
Dis. 2010 Apr;33(2):121-7. doi: 10.1007/s10545-010-9066-x.

2-  Fekete K, Decsi T. Long-chain polyunsaturated fatty acids in inborn
errors of metabolism. Nutrients. 2010 Sep;2(9):965-74. doi: 10.3390/
nu2090965.

3- Couce ML, de Castro MJ, de Lamas C, Leis R. Effects of LC-PUFA
Supplementation in Patients with Phenylketonuria: A Systematic
Review of Controlled Trials. Nutrients. 2019 Jul 6;11(7):1537. doi:
10.3390/nu11071537. 4-Gramer G, Haege G, Langhans CD, Schuh-
mann V, Burgard P, Hoffmann GE Long-chain polyunsaturated fatty
acid status in children, adolescents and adults with phenylketonuria.
Prostaglandins Leukot Essent Fatty Acids. 2016 Jun;109:52-7. doi:
10.1016/j.plefa.2016.04.005.
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DIYET TEDAViSi UYGULANAN ERiSKiN
FENILKETONURILI HASTALARDA FiZIKSEL GELISiM:
AILESEL HEDEF BOYUN DEGERLENDIRILMESI

Duyqu Ekinci', Biisra Ozkan', Dilara Dilek’, Zeliha Kaya Erten?,
Fatih Kardas'

Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali
*Nuh Naci Yazgan Universitesi, Sagilik Bilimleri Fakiiltesi, Hemsirelik Boliimii

Amac: Fenilketoniiri (FKU) tedavisinde uygulanan, uzun siireli
ve kisitlayict diyetin, 6zellikle cocukluk ve addlesan dénemlerinde
bliytime ve fiziksel gelisim tizerinde olasi etkileri nedeniyle hasta-
lar dikkatle izlenmelidir. Bu caligmanin amaci, FKU hastaliginda
hastaligin tipinin, uygulanan tedavinin, tedaviye uyumun ve cin-
siyetin hastalarin fiziksel gelisimi Gizerindeki etkisini incelemektir.

Yontem: Klinigimizde 2025 yilina kadar izlenen ve diyet tedavisi
uygulanan, nihai boya erismis FKU tanili 34 hastanin giincel boy,
kilo Slctimleri yapildi. Hastalar, tant anindaki fenilalanin diizeylerine
gore klasik FKU (kFKU) ve hafif FKU (hFKU) seklinde; tedavi tipine
gore diyet uygulanan ve BH, kullanan, ayrica takip fenilalanin or-
talamalarina goére ‘diyete uyumlu’ ve ‘diyete uyumsuz’ olarak kate-
gorize edildi. Hastalarin viicut agirligi, boyu, viicut agirhg standart
deviasyon skoru (SDS), boy SDS, viicut kitle indeksi (VKI) SDS ve
ailesel hedef boy SDS hesaplanarak kaydedildi.

Bulgular: kFKU hastalarnn %76’sinin, hFKU hastalarn ise
%66.7’sinin ailesel hedef boya ulastigi saptandi ancak iki grup ara-
sindaki fark istatistiksel olarak anlamli bulunmadi (p=0.586). Kadin
ve erkeklerin her birinde diyete uyum orani %41.2 idi. Kadinlarin
%82.4°1, erkeklerin ise %64.7’si ailesel hedef boya ulagmis olsa da
bu fark istatistiksel olarak anlamli degildi (p=0.244). Ortalama fe-
nilalanin diizeyi, diyete uyumlu grupta 9.46+1.60, uyumsuz grupta
ise 14.86+3.69 olarak hesaplandi. Diyete uyanlarn %78.6’s1, uyma-
vanlarin ise %70'i ailesel hedef boya ulagmig olup bu fark istatistiksel
olarak anlamli bulunmad: (p=0.577), (Tablo 1). Diyete uyumlu birey-
lerin VKI SDS (0.80+0.95), uyum géstermeyenlerden (0.90+1.86)
dustik olmakla birlikte bu fark anlaml: degildi (p=0.143). Ancak, ka-
dinlarn VKI SDS (1.15+1.83), erkeklere (-0.01+1.06) gére anlamh
diizeyde daha yiksek bulundu (p=0.031), (Tablo 2).

Sonug: Nihai boya ulagan FKU hastalannin énemli bir kismimnm
ailesel hedef boya eristigi, ancak bu oranin saglikli bireylere kiyasla
daha dustik oldugu belirlenmistir. Ailesel hedef boya ulasmada has-
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taligin tipinin ve diyete uyumun anlaml bir etkisinin olmadigi saptan-
mustir. Bununla birlikte, obez vakalarin gogunun, KFKU’li kadin bi-
reyler ve diyete uyum gostermeyen hastalar oldugu gozlemlenmigtir.

Anahtar kelimeler: Fenilketoniiri, Diyet, Viicut Kitle indeksi, Nihai Boy,
Fenilalanin

S$S-08

FENILKETONURI TANILI HASTALARDA ENERJI
VE PROTEIN ALIMI iLE ANTROPOMETRIK
DEGERLENDiIRME: KESITSEL RETROSPEKTIF CALISMA

Asli Durmus’, Merve (")zgen1

"Trabzon Kanuni Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amacg: Fenilketontri (PKU, OMIM #261600), fenilalanin hid-
roksilaz enzim eksikligine bagh gelisen ve tedavi edilmediginde
kalici norolojik hasara yol agan otozomal resesif bir metabolik
bozukluktur. Yenidogan tarama programlar ve erken diyet teda-
visi prognozu belirgin sekilde iyilestirse de, diyet uyumsuzlugu,
yetersiz protein alimi ve enerji dengesizligi, ¢ocuklukta biyiime
geriligi ve erigkinlikte obezite riskini artirabilmektedir. Bu galisma-
da PKU'lu bireylerde antropometrik 6zellikler ile enerji ve protein
alimlari fenotipik alt gruplar dikkate alinarak degerlendirildi.

Yoéntem: Ekim 2023-Eyliil 2025 arasinda klinigimizde izlenen
62 PKU hastasinin kayitlari retrospektif olarak incelendi. Yas, cin-
siyet, fenotip (hafif PKU [HPKU], klasik PKU [KPKU]) ve ¢ocuk/
erigkin alt gruplar1 kaydedildi. Antropometrik 6l¢cimler WHO re-
feranslariyla karsilastirildi. Uc giinliik besin tiiketim kayitlarindan
enerji, dogal protein (DP) ve medikal gida ile saglanan esansiyel
aminoasit (EAA) miktarlar hesaplandi. Protein alimi WHO gi-
venilir referans degerlerine gére yizdelik olarak, ayrica EAA:DP
orani bireysel diizeyde belirlendi.

Bulgular: Hastalarin yas ortalamast 10.2 + 8.9 yil olup %82’si
cocuk (n=51), %18’i eriskindi (n=11). Fenotip dagilimi HPKU
%8 (n=5), KPKU %92 (n=56) idi. HPKU grubunda boy ve kilo
persantilleri referanslara daha yakindi. KPKU grubunda ¢ocuklar-
da boy kisaligi egilimi izlendi (ortalama boy SDS -0.9; p=0.06).
Eriskin KPKU hastalarinda VKI 27.4 + 4.6 olup timii >95. per-
santil tizerindeydi. Diyet kaydi olan 27 KPKU hastasinda ginlik
enerji alimi 1437 = 514 kcal olup 6nerilenin %76’sina karsilik
geldi. Ortalama protein alimi1 34 + 15 g (%109 RDA) idi. EAA
ortalamasi 23.9 g, DP 10 g, EAA:DP orani 2.7 olarak bulundu;
uyumsuz hastalarda oran daha yiiksekti. Dért hasta fazla kilolu,
i¢ hasta obezdi.

Sonug: HPKU grubunda biiyiime parametreleri daha olumlu
iken, KPKU’da cocuklukta boy kisaligt ve erigkinlikte obezite riski
6ne ¢cikmaktadir. Enerji ve protein alimlarindaki heterojenlik, kla-
sik fenotipte beslenme tedavisinin zorluklarint yansitmaktadir. Bul-
gular, yasam boyu diizenli metabolik izlem ve bireysellestirilmis
beslenme stratejilerinin énemini vurgulamakta, ayrica biyokim-
yasal parametrelerin de degerlendirildigi genis 6lcekli prospektif
caligmalara ihtiya¢ oldugunu géstermektedir.

Anahtar kelimeler: fenilketontiri, enerji alimi, obezite, malniitrisyon

Kaynaklar

1- Van Wegberg, A. M. J., Macdonald, A., Ahring, K., Bélanger-
Quintana, A., Blau, N., Bosch, A. M., Burlina, A., Campistol, J., Feil-
let, E, Gizewska, M., Huijbregts, S. C., Kearney, S., Leuzzi, V., Maillot,
E, Muntau, A. C., van Rijn, M., Trefz, E, Walter, J. H., & van Spron-
sen, F J. (2017). The complete European guidelines on phenylketo-
nuria: Diagnosis and treatment. Orphanet Journal of Rare Diseases,
12(1), 162. https://doi.org/10.1186/s13023-017-0685-2
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2- llgaz, E, Ford, S., ODriscoll, M. E, & MacDonald, A. (2023). Adult
PKU Clinics in the UK-Users' Experiences and Perspectives. Nutrients,
15(20), 4352. https://doi.org/10.3390/nu15204352

3- Balci, M. C., Karaca, M., Gunes, D., Korbeyli, H. K., Selamioglu, A.,
& Gokcay, G. (2024). Evaluation of Body Composition and Bioche-
mical Parameters in Adult Phenylketonuria. Nutrients, 16(19), 3355.
https://doi.org/10.3390/nu16193355
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KALITSAL METABOLiK HASTALIGI OLAN KADINLARDA
GEBELIK YONETiMi VE YENIDOGAN SONUCLARI
Elif isler Soylu', Esma Uygur', Tanyel Ziibarioglu', Tugce Aras

Col', Hanim Aghakishili’, Kagan Calisgan’, Mehmet Serif
Cansever'? Ertugrul Kiykim', Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek'~

stanbul Universitesi-cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dalr
2Istanbul Universitesi -cerahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Arastirma Laboratuvar,
Istanbul

Amag: Kalitsal metabolik hastaliklarda (KMH) gebelik izleminin
beslenme boyutunu, gebelik 6ncesi optimizasyon ile gebelikte ya-
pilan diyet modifikasyonlarini ve bunlarin klinik sonuglarini ortaya
koymak.

Yoéntem: Tek merkezli, retrospektif gbzlemsel kohortta, tanisi
molekiiler olarak dogrulanmus, fenilketontiri, biyotinidaz eksikligi ve
hiperlpidemiler disinda kalan kalitsal metabolik hastalik tanisi almig
ve tedavi baglandiktan sonra gergeklesen canlt dogumlarla sonugcla-
nan gebelikler incelendi. Klinik-biyokimyasal verilerle birlikte tibbi
beslenme tedavisi (TBT), enerji/protein hedefleri, makro besin dagi-
lim1 ve farmakolojik destekler dosya kayitlarindan derlendi.

Bulgular: Yedi kadin ve sekiz gebelik degerlendirildi: Cok Uzun
Zincirli Asil-Koenzim A Dehidrojenaz Eksikligi (VLCAD, n=1), Ti-
rozinemi tip 2 (n=1), Glutarik Asiduri tip 1 (GA-1, n=2), Gauc-
her hastaligi (n=2), 3-hidroksi-3-metilglutaril-KoA Liyaz Eksikligi
(HMGCLD, n=1) ve Ornitin Aminotransferaz eksikligi (OAT, n=1).
Gebelik 6ncesinde metabolik stabilite bir hastada enzim replasman
tedavisi ile, diger hastalarda ise TBT’ye uyum ile saglandi. Gebe-
likte trimester-6zgul enerji artiglari ve protein ayarlamalart yapilds;
VLCAD olgusunda uzun zincir yag alimi sinirlandirip uygun kalori
destegi saglandi. HMGCLD'de protein-yag kisitina ragmen uygun
kalori destegi saglandi. Tirozinemi tip 2’de uygun diyet yonetimine
ragmen hasta uyumu saglanamadi. GA-1 olgularinda artan katabo-
lik gereksinime yanit olarak karnitin dozlart dinamik olarak artirilds.
Peripartum dénemde planh metabolik protokoller uygulandi. Do-
guma yakin dénemde ve/veya dogum sirasinda HMGCLD hasta-
sinda metabolik asidoz gelistigi, VLCAD olgusunda kreatin kinaz
seviyelerinin yiikselise gectigi gorildii. Gebelik yonetimi sonrasinda
sekiz saglikli dogum elde edildi. Tirozinemi Tip2 tanili hastanin be-
beginde konjenital kalp anomalisi saptanirken, GA-1 tanili anne-
nin bebeginde biyotinidaz eksikligi saptandi. HMGCLD hastasinin
plansiz gebeliginden gelisen abortus sonucu metabolik dekompan-
zasyon ve yogun bakim ihtiyaci gelistigi goraldi.

Sonug: Yakin izlem altinda, beslenme odaklt butiincil yone-
tim ve planh peripartum protokoller, KMH’li gebelerde metabolik
dengeyi koruyarak gtivenli ve saglikli gebelik sonuclarint miimkiin
kilar. Bulgularimiz, hastaliga 6zgtil beslenme algoritmalarinin ge-
listivilmesinin, bu nadir hasta grubunda 6ngérilebilir ve gtivenli
gebelik bakiminin anahtarini olusturdugunu géstermektedir.
Anahtar kelimeler: Gebelik, Kalitsal Metabolik Hastaliklar, Diyet
Tedavisi, Beslenme Durumu, Karnitin, Organik Asidemiler, Yag Asidi
Oksidasyon Bozukluklari, Glutarik Asidri Tip 1, Tirozinemi Tip 2,
Gaucher Hastaligi, Peripartum Dénem
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S$S-11

FENILKETONURI HASTALARINDA ESER ELEMENT,
BiSFENOL, FTALAT VE AGIR METAL DUZEYLERI iLE BU
DUZEYLERIN DIYETLE iLiSKILiSININ INCELENMESI

izzet Erdal’, Yilmaz Yildiz2 Siddika Songiil Yal¢in3, Anil Yiriin®,
Goksun Demirel*, Deniz Arca Cakir®, Pinar Erkekoglu®®

'Cocuk Metabolizma Hastaliklar: Klinigi, Etlik Sehir Hastanesi, Ankara, Tiirkiye

“Cocuk Metabolizma Hastaliklar Ve Beslenme B.d., Cocuk Sagiligi Ve Hastaliklari A.b.d., Hacettepe
Universitesi fhsan Dogramac Cocuk Hastanesi, Ankara, Tiirkiye

3Sosyal Pediatri Unitesi, Cocuk Sadlii Ve Hastaliklan Anabilim Dah, Hacettepe Universitesi ihsan
Dogramac Cocuk Hastanesi, Ankara, Tiirkiye

“Farmasdtik Farmakoloji Anabilim Dali, Eczacilk Fakiiltesi, Cukurova Universitesi, Adana, Tiirkiye
*Ast Teknolojisi Anabilim Dal, As1 Enstitiisii, Ankara, Tiirkiye

SFarmasdtik Farmakoloji Anabilim Dal, Eczacilik Fakiiltesi, Hacettepe Universitesi, Ankara, Tiirkiye

Amacg: Fenilketoniiri (FKU), en sik goriilen aminoasit metabo-
lizma bozuklugudur. Tedavi gerektiren olgularda temel yaklagim,
fenilalaninden (Phe) kisith diyet uygulanmasidir. Bu calismada,
FKU tanili cocuklarda eser elementler, agir metaller, bisfenol ve
ftalat duizeyleri, bu cevresel kirleticilere maruziyet Kaynaklari ve
bu maruziyetin diyet durumu ile iligkisinin degerlendirilmesi amac-
lanmustir.

Yoéntem: Calismaya Hacettepe Universitesi Cocuk Metaboliz-
ma Klinigi'nde Temmuz 2022 — Haziran 2024 tarihleri arasinda,
FKU taniswyla izlenen 2-6 yas arasi 105 ¢ocuk dahil edilmistir. Ka-
tihmcilarin 34’ Phe-kisith diyet alirken, 71’1 diyet uygulamiyordu.
Katilimcilardan alinan kan érneklerinde eser elementler (selen-
yum (Se), manganez (Mn), bakir (Cu), ¢inko (Zn)), agir metaller
(kursun (Pb), civa (Hg), arsenik (As), kadmiyum (Cd)), bisfenoller
(BPA-BPF) ve ftalat metabolitleri analiz edilmistir.

Bulgular: Phe kisith diyet uygulayan hastalarda Zn diizeyleri
daha dustiktia (93.0 vs. 83.6 ug/dL, p = 0.008). Konserve gida
tiiketen bireylerde kan Pb diizeylerinin tist ceyrekte olma olasiligt
3,47 kat (95% GA = 1.07-11.29), As dlzeylerinin ise 8,17 kat
(95% GA = 2.13-31.27) fazlaydi. Diyet durumu ile agir metal
duizeyleri arasinda anlaml bir iligki saptanmadi. Plastik sofra 6r-
s kullanan bireylerde DBP ve DEHP diizeyleri daha yiiksekti
(srraswyla p = 0.049 ve p = 0.04). Hazir su kullananlarda plazma
DBP diizeyleri anlamli diizeyde yiiksekti (p = 0.01). Dért yas altt
olmak, plastik gida kabi ve plastik dug perdesi kullanimi ise daha
yiiksek MEHP diizeyleri ile iligkili bulundu. Diyet yapmayan grup-
ta, BPA diizeylerinin st licte birde olma olasiligi 18,64 kat fazlay-
di1 (95% GA = 2.09-166.42). Ayni grupta DEHP dizeyleri icin bu
olasilik 3,01 kat idi (p = 0.039; 95% GA = 1.06-8.60).

Sonug: FKU tanili olup diyet tedavisi alan hastalarin eser ele-
ment eksiklikleri agisindan degerlendirilmesi gerekmektedir. Bu
FKU hastalarinin cevresel kirleticilere maruziyetinde diyet durum-
larinin rol oynadigi géz 6ntinde bulundurularak bu konuda hasta
ve hasta yakinlarinin bilgilendirilmesi 6nem arz etmektedir.
Anahtar kelimeler: Fenilketontiri, bisfenol, ftalat, agir metal, cevresel
kirleticiler, endokrin bozucu kimyasallar

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

URE DONGUSU BOZUKLUGU TANILI HASTALARDA
BESLENME DURUMUNUN KLiNiK DEGERLENDiRMESi

Hanim Aghakishili’, Selin Akbulut’, Esma Uygur', Sedanur

Akga Yesil', Esra isat?, Kagan Calisgan’, Tugge Aras Col', Elif isler
Soylu', Mehmet Serif Cansever?, Tanyel Zubarioglu', Ertugrul
Kiykim', Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek'?

stanbul Universitesi-cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, (ocuk Metabolizma Bilim Dal

2Istanbul Universitesi -cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, (ocuk Metabolizma Arastirma Laboratuvan

Amag: Ure déngiisii bozuklugu (UDB) tanili bireylerde protein/
deniz Grant kisitlamalarin omega-3 (n-3) ve omega-6 (n-6) yag
asidi alimi ile bunlarin plazma diizeyleri (n-3, n-6, n-6/n-3), lipid
profili ve kantitatif amino asit gostergeleri tizerindeki etkisini; ayni
hanede yasayan aile ici saglikli kontroller ile karsilastirmali olarak
degerlendirmek amaclanmustir.

Yéntem: Caligma kesitsel, aile ici kontrollii olarak tasarlanmig-
tir. Hasta grubu ve ayni haneden kardeg/ebeveyn kontrolleri dahil
edildi (UDB: n = 24; kontrol: n = 20; aile sayisi = 21). Antropo-
metri ve 24 saat/3 guinliik besin tiiketim kayitlarindan enerji, pro-
tein, n-3/n-6 alimi hesaplandi. Son 3 ay icinde balik yagi takviyesi
alan hastalar galisma disi birakildi. Kanda toplam n-3, toplam n-6,
n-6/n-3 orany, lipidler (total kolesterol, LDL-C, HDL-C, trigliserid)
ve kantitatif amino asitler 6l¢tldi.

Bulgular: Hasta-kontrol grubu antropometrik 6zelliklerinde:
hasta grubunda yas 11.0 (6.75-17.5) vil, boy 137 (125-156)
cm, agilik 35.0 (25.3-49.2) kg ve VKI 18.0 (16.1-22.8); kont-
rol grubunda yas 19.5 (15.8-31.8) vil, boy 166 (159-172) cm,
agirlik 55.0 (48.8-64.3) kg ve VKI 20.5 (18.3-23.9) olarak sap-
tandi. Hasta grubunda toplam protein alimi kontrol grubuna gére
daha dustiktli; omega-3 ve omega-6 alimlari ise gruplar arasinda
benzerdi. Kolesterol medyani hasta grubunda daha dustiik, enerji
alimlari ise buytik élgtide benzerdi. Gruplar arasinda HDL, LDL,
total kolesterol ve trigliserid diizeyleri acisindan istatistiksel olarak
anlaml fark saptanmadi. Esansiyel aminoasitler karsilastirildigin-
da hasta grubunda fenilalanin, izol6sin, 16sin, triptofan ve valin
duizeyleri kontrol grubuna kiyasla daha diistikti; histidin, metio-
nin ve treonin icin anlamh fark saptanmadi; lizin i¢in bulgu sinir
degerlerde kaldi.

Sonug: Ayni hanede yasayan kontrollerde de n-3/n-6 alimlari-
nin diistik saptanmasi, balik ve bitkisel Kaynaklarin hane diizeyin-
de siirlanmasina ve UDB'li bireyin diyet kisitlarinin dolayl etkisi-
ne isaret edebilir; ancak kiictik ve secilmis 6rneklem nedeniyle bu
bulgular genellenemez ve daha genis, cok merkezli caligmalarla
dogrulanmalidir.

Anahtar kelimeler: (re donglsi bozuklugu; omega-3; omega-6; aile
ici kontrol; beslenme degerlendirmesi
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SOZEL BIiLDIRILER

$S-12

S$S-13

GLIKOJEN DEPO HASTALARINDA DIYETE UYUMUN,
HiPOGLISEMi GELiSiMi VE ZEKA SEVIYELERI UZERINE
ETKiSiNIN DEGERLENDIRILMESI

Biisra Ozkan', Duygu Ekinci', Dilara Dilek’, Demet Oztekin?,
Songiil Gékay?, Pembe Soylu Ustkoyuncu?, Fatih Kardas'
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali, Kayseri

*frciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Diyetetik Birimi, Kayseri

3Sagik Bilimleri Universitesi Kayseri Sehir Egitim Arastirma Hastanesi

Amacg: Glikojen depo hastaliklar1 (GDH); glikojen yikim veya
sentezindeki enzimlerin eksiklikleriyle olusan, metabolik hastalik
grubudur. Karacigeri etkileyen tiplerinde aclik hipoglisemisi ve
hepatomegali gozlenebilmektedir. Calismada, diyete ve yavas sa-
linimh karbonhidrat (YSKH) kullanimina uyum, hipoglisemi geli-
simi, zeka ve genel gelisim agisindan olast etkilenimlerin degerlen-
dirilmesi amaglanmaktadir.

Yéntem: Klinigimizde GDH ile takipli 5-22 yas grubu 42 has-
ta calismaya alindi. Hastalar demografik 6zellikleri, diyete uyum,
YSKH kullanimi, KENT EGY zeka testi (90 puan ve tizeri normal),
6 yas alti ve zeka testi uyumsuz olanlarda Ankara Gelisimsel En-
vanteri Testi (AGTE) ile gelisim durumlari bakimindan degerlen-
dirildi.

Bulgular: 42 hastanin 25’i erkek olup, hastalarin yas ortalama-
s112.26+4.89 idi. Hastalarin %4.8’i tip-0, %21.4'0 tip-la, %2.4’4
tip-Ib, %42.7’si tip-Ill, %4.8'i tip-IV, %7.1’i tip-V, %2.4°G tip-VI,
%4 .8’ tip-1Xa, %4.8'i tip-IXb, %4.8'i tip-XI olarak takipteydi. Has-
talarin 29'u (%69) YSKH almakta; 21’1 ticari yiiksek amilopektinli
nigasta trtind ve 8'i ¢ig musir nisastast kullanmaktadir (Tablo 1).
Diyete uyumlu 21 hastanin 4’iinde, diyete uyumsuz 18 hastanin
5’inde hipoglisemi gériilmustir (p= 0.792), istatistiksel anlamsiz-
ligin nedeni 6rneklem genigliginin kisith olmast olabilir (Tablo 2).
KENT EGY (20) ve AGTE (7) yapilan 27 hastada diyete uyumla,
zeka seviyesi arasinda anlamli sonug¢ bulunamamustir (p=0.453)
(Tablo 3). Bu, ilk hipoglisemi ataginda sekel kalmig olmasi sek-
linde degerlendirilebilir. KENT EGY ve AGTE sonuglar birlikte
degerlendirildiginde; takipte hipoglisemi gelisenlerde zeka ve ge-
lisim geriligi arasindaki iliski anlamli izlenmistir (p=0.022). KENT
EGY sonuglarinda, iligki anlamlilik sinirinda kalmakta olup, daha
blyik 6rneklemle anlamh hale gelebilecegini diisiindiirmektedir
(p=0.058) (Tablo 4). KENT EGY uygulananlarda; YSKH kulla-
nanlarin ortalama zeka puani 98,1 iken, kullanmayanlarda 81,4
bulundu (p=0.02) (Tablo 5). Yiiksek amilopektinli nisasta tirtint
ile ¢ig musir nisasta kullanimt arasinda KENT EGY puanlarinda
anlamli fark izlenmedi (p=0.066).

Sonug: Glikojen depo hastalarinda, hipoglisemiden korunma
ve YSKH kullaniminin, biligsel fonksiyonlara katkist oldugu goérul-
mustir. Diyete uyumla sonuclar arasinda istatistiksel olarak anlam
olmamasi, tan1 éncesinde hipoglisemi sekeli kalmig olabilecegini
ve genis hasta serilerine ihtiya¢ duyuldugunu distindiirmektedir.
Anahtar kelimeler: Glikojen Depo Hastaligi, Cig Misir Nigastast,
Hipoglisemi

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

GEBELIKTE FOLIK ASIT TAKVIYESi KULLANIMINDA DOZ
VE ZAMAN UYGUNLUGUNUN DEGERLENDIRILMESi

Ecem Kahveci', Yasemin Ozgen?, Ash Cabiri?, Elif Coban? ibrahim
Polat?, Hasan Onal

fstanbul Basaksehir (am Ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Sagligi Ve Hastaliklars Anabilim Dal

2istanbul Basaksehir (am Ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar Bilim Dal

Sistanbul Basaksehir (am Ve Sakura Sehir Hastanesi Kadin Hastaliklari Ve DoGum Anabilim Dali

Amag: Folat, DNA ve RNA yapiminda timidilat ve pirinlerin
biyosentezi gibi tek karbon transferleri ile ilgili kimyasal reaksiyon-
da gerekli bir koenzim oldugundan hiicrelerin tretimi icin kritik
Oneme sahiptir. Hizli gelismenin gértldigu, fetal ve maternal
doku blytmesi olan gebelikte cok énemlidir (1). Folik asit tak-
viyesinin gebelik 6ncesi 2 ayda baglanmast ve gebeligin ilk 12
haftasinda devam edilmesi énerilmektedir (2). Ulkemizde folik
asit takviyesinin bilingsizce gebelik 6grenildikten sonra baglandig
dustnilmektedir. Folik asitin fetiis gelisiminde sahip oldugu epige-
netik etkileri nedeniyle konsepsiyon &ncesi baglanmasi énem tasi-
maktadir. Folik asit eksikligi noral tiip defekti, plasental komplikas-
yonlar ve otizm ile iligkilidir (3). Bu calismada folik asit kullanim
zamanlamasi ve dozu ile ilgili biling seviyesinin degerlendirilmesi
amaclanmustir.

Yoéntem: Kadin saghgt ve hastaliklari polikliniklerine bagvuran
12 hafta ve altinda gebe oldugu tespit edilen hastalardan 500 olgu
randomize olarak segilmistir. Rutin alinan gebelik testleri yaninda
kan folik asit diizeyleri ve rutin bakilan B12 vitamini ve homosis-
tein kan duzeyleri calismaya dahil edilmistir. Hastalara ayni po-
liklinik ziyaretleri sirasinda tutulan verilerin istatistiksel analizi icin
SPSS (Statistical Package for Social Sciences) programinin 21.0
versiyonu (IBM, Armonk, NY, USA) kullanilmustir.

Bulgular: Calisma grubunun sadece %9,6'sinin gebelik 6ncesi
3 ayda folik asit alimina basladigi, %63,6'sinin gebelik tanisi belli
olduktan sonra folik asit alimina bagladig: ve %26,8'inin ise fo-
lik asit takviyesini hi¢ almadi@i gézlemlenmistir. %36,6'sinin folik
asit eksikligi agisindan riskli oldugu saptanmigtir. Tim hastalarin
gebelik 6ncesi 3 ayda ve risk durumuna uygun dozda folik asit
takviyesi baglama orani %5.4 saptanmustir.

Sonug: Folat eksikligi, noral tip kusurlarinin en énemli 6nle-
nebilir nedenlerinden biridir (4). Elde ettigimiz verilere gore tilke-
mizde bilingsiz kullanim s6z konusu oldugundan calismamizin risk
grubu olmayan hasta grubunda gereksiz ytiksek doz kullaniminin
ontine gegecedi, risk grubundaki hastalarda ise 6nerilen yiiksek
dozun (5 mg) baglanmasina énciilik edecegi, folik asit takviyesi-
nin uygun kullanimi ile gebelik komplikasyonlarinin en aza inecegi
umut edilmektedir.

Anahtar kelimeler: folik asit, néral tip defekti, gebelik

Kaynaklar

1. Bailey L. B. (2010) Folate in Health and Disease. 2. Ed. Taylor &
Francis Group, Boca Raton, p:111-133

2. Czernichow S, Noisette N, Blacher J, Galan P, Mennen L, Hercberg
S, Ducimetiére P. Case for folic acid and vitamin B12 fortification in
Europe. Semin Vasc Med. 2005 May;5(2):156-62. doi: 10.1055/s-
2005-872400. PMID: 16047267.

3. Valentin M, Coste Mazeau P, Zerah M, Ceccaldi PF, Benachi A,
Luton D. Acid folic and pregnancy: A mandatory supplementati-
on. Ann Endocrinol (Paris). 2018 Apr;79(2):91-94. doi: 10.1016/j.
ando.2017.10.001. Epub 2018 Feb 9. PMID: 29433770.

4. Jin J. Folic Acid Supplementation for Prevention of Neural
Tube Defects. JAMA. 2017 Jan 10;317(2):222. doi: 10.1001/
jama.2016.19767. PMID: 28097357.
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METABOLIZMA POLIKLiNiGINDE ENTERAL BESLENME
URUNLERI: GERIYE DONUK TANIMLAYICI BiR ANALIZ

Halil Tuna Akar’, Sabire Gékalp'
'T.c.s.b. Ankara Etlik Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar Klinigi

Amac: Bu calismada metabolizma polikliniginde enteral bes-
lenme Griini raporu diizenlenen gocuk hastalarin demografik
ozelliklerinin, tani spektrumunun, antropometrik bulgularinin
ve kullanilan enteral triin gesitliliginin degerlendirilmesi, ayrica
malntrisyon ile iligkili beslenme uygulamalarinin tanimlanmasi
amaglandi.

Yoéntem: Tek merkezli geriye déniik tanimlayici bir kohort
analizi yapildi. Enteral tiriin raporu bulunan ardisik pediatrik has-
talarin verileri incelendi. Cinsiyet, yas, tani grubu, boy ve agirhik
SDS degerleri, malniitrisyon varligdi, beslenme yolu, tirtin katego-
risi analiz edilerek sayi-yiizde dagilimlari veya ortanca degerleri
ile 6zetlendi.

Bulgular: Calismaya toplam 93 hasta dahil edildi ve olgularin
%49,5’i erkekti. Baglangi¢ yast ortancast 15,7 (6,2-69,1) ay ola-
rak bulundu. Hastalarin %12’sinde malnttrisyon saptandi. Tam
kohort icin ortanca agiik SDS -1,8 (-0,9--3,1), boy SDS -1,5
(-0,8--2,7) idi ve malniitrisyon grubunda bu degerler daha du-
skt (agirlik SDS -3,2; boy SDS -2,9). Tani dagiliminda malntit-
risyon (n=27, %29) ve fenilketontiri (n=11, %12) en sik goriilen
gruplari olustururken mitokondriyal hastaliklar (n=>5), propiyonik
asidemi (n=4), serebral palsi (n=4), glutarik asidiri tip 1 (n=3),
galaktozemi (n=3), metilmalonik asidemi (n=3) ve MSUD (n=3)
gibi metabolik bozukluklar da dikkati ¢ekti. En sik beslenme yolu
oral (%92,5, 86/93) enteral yoldu. Kullanilan trtinler hastaliga
6zgu metabolik formiiller (PKU, MSUD ve organik asidemiler igin
amino asit kisith 6zel formiiller, n=13) ile standart destek tirtinleri
olmak tizere iki ana grupta ayrildi.

Sonug: Metabolizma polikliniginde enteral beslenme trtini
raporu diizenlenen ¢ocuklar genis bir metabolik ve non-metabolik
tani spektrumunu temsil etmektedir. Antropometrik veriler mal-
nitrisyonun halen énemli bir sorun oldugunu ortaya koymak-
tadir. Metabolik hastalik grubunda ise taniya 6zgu 6zel formiiller
beslenme yénetiminin temelini olusturmaktadir. Klinik kayitlarda
boy-agirlik SDS degerlerinin ve tirtin 6zelliklerinin diizenli olarak
kaydedilmesi, enteral beslenme desteginin etkinliginin ve biiytime
sonugclarina olan etkisinin daha gtiglii bicimde degerlendirilmesine
katki saglayacaktir.

Anahtar kelimeler: Kalitsal metabolik hastalik, enteral beslenme tiriinii,
malntitrisyon

Kaynaklar

1. El-Hattab, A. W. (2015). Inborn errors of metabolism. Clinics in peri-
natology, 42(2), 413-439.

2. Stolwijk, N. N., Bosch, A. M., Bouwhuis, N., Haberle, J., van Kar-
nebeek, C., van Spronsen, E J., & Hollak, C. E. M. (2023). Food or
medicine? A European regulatory perspective on nutritional therapy
products to treat inborn errors of metabolism. Journal of Inherited
Metabolic Disease, 46(6), 1017-1028.

3. Couce, M. L., & Vitoria, [. (2024). Nutritional Management of Patients
with Inborn Errors of Metabolism. Nutrients, 16(23), 4154.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

HMG-COA LiYAZ EKSIKLiGi HASTALARINDA KLiNiK,
BiYOKIMYASAL VE NUTRiSYONEL BULGULARIN
DEGERLENDIRILMESi: TEK MERKEZ DENEYiMi

Kagan Calisgan’, Buse Bayhan2, Hanim Aghakishili’, Elif isler
Soylu’, Tugce Aras Col', Esma Uygur’, Selin Akbulut Cakir’,
Seda Akca Yesil', Esra isat?, Mehmet Serif Cansever*?, Tanyel
Ziibarioglu', Ertugrul Kiykim', Ayse Cigdem Aktuglu Zeybek'*
"luc-cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghgi Ve Hastaliklan Ana Bilim Dali, ocuk Beslenme Ve
Metabolizma Bilim Dali

*luc-cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklar Ana Bilim Dali

3luc-cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Arastirma Laboratuvan

“luc-sagilik Hizmetleri Meslek Yiiksekokulu

Giris: 3-Hidroksi-3-metilglutaril-KoA (HMG-CoA) liyaz eksikli-
gi genellikle erken dénemde hipoketotik hipoglisemi ve metabolik
asidozla prezente olan nadir metabolik bir hastaliktir. Bu ¢alisma-
da Kklinigimiz tarafindan HMG-CoA liyaz eksikligi nedeniyle takip
edilen olgularin klinik, biyokimyasal ve genotipik 6zelliklerinin de-
gerlendirilmesi amaclanmustir.

Yéntem: Calismaya 12 HMG-CoA liyaz eksikligi tanili hasta
dahil edilmis olup hastalarin basvuru klinik ve laboratuvar bulgu-
lar1, genotipik 6zellikleri, uygulanan medikal ve nutrisyonel teda-
viler dosyalarindan retrospektif olarak not edilmistir.

Bulgular: Hastalarin %901 ilk bir yasta bulgu vermis olup
%55’1 yenidogan déneminde basvurmustur. Hastalarda tani ge-
cikmesi medyan 60 [21-210] gtin olup maksimum 17 yildir. En sik
bagvuru bulgulari letarji, apati, beslenme glicliigti ve hipotoni olup
laboratuvar bulgularina ulagilabilen 8 hastanin tamaminda bas-
vuru aninda hipoglisemi ve asidoz saptanmigtir. Hastalarin tama-
mina L-karnitin tedavisi baglanmig olup yag ve proteinden kisitli,
uzamis acligin 6nlendigi diyet 6nerilmistir. Hastalarin %72.7’sinin
sinir zeka ve Usttinde oldugu, %27.3’tnln hafif veya orta dizey
mental retarde oldugu gérilmustir. IQ puan: 70 altinda olan has-
talarda glindiiz aglik stiresinin daha uzun oldugu gézlenmistir (p=
0.023). Hastalarin yag medyan degeri 19 [12-28] olup son atak
yag medyan degeri 10 [6-17] yastir. Erigkin yasta olan 6 hastanin
3’tinde (%50) erigkinlik déneminde metabolik atak izlenmistir.

Sonug: Serimiz, HMG-CoA liyaz eksikliginin yetigkinlikte de
Kklinik olarak énemli oldugunu ve pediatrik yasin 6tesinde dekom-
pansasyonlarin meydana gelebilecegdini gostermektedir. Bu durum
yagam boyu acil durum protokollerinin gerekliligini vurgulamakta-
dir. Uzun stire ach@in distik 1Q puanwyla iliskili olmasi morbiditeye
etki eden nutrisyonel faktorlerin oldugunu géstermekte ve uzun
stireli agliktan kaginilmasi gerektigini desteklemektedir.

Anahtar kelimeler: 3-hidroksi-3-metilglutaril-koenzim A Liyaz Eksikligi,
Hepatosteatoz, Aclik, Yag kisith diyet, Zihinsel yetersizlik
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FENILKETONURIDE DUSUK PROTEINLI URUN
TEMiNiNDEKi ZORLUKLAR VE DIYET UYUMUNA
YANSIMALARI

Esra Kara', ilknur Siiriicii Kara', Duhan Hopurcuoglu’, Fatma
Polat Bayana'

'Gaziantep Sehir Hastanesi

Giris: Fenilketontiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz enzim eksik-
ligi sonucu gelisen ve kan fenilalanin diizeyine gére yasam boyu
duistk fenilalaninli diyetle tedavi edilebilen kalitsal bir metabolik
hastaliktir. Diyet tedavisinin temel bilegenlerinden biri diisiik pro-
teinli 6zel Grlinlere diizenli ve stirdiriilebilir erisimdir. Bu ¢alisma-
da Gaziantep Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Poliklinigi'ne
bagvuran klasik FKU tanili cocuklar ve yakinlarinda dustik prote-
inli Griinlere erigsim, ekonomik kosullar ve diyet uyumu arasindaki
iligki incelendi.

Gerec ve Yoéntem: Haziran-Eylil 2025 déneminde, yaglar
1-18 yil arasinda degisen, klasik FKU tanili hastalarin ebeveynle-
riyle yapilandirilmig bir anket uygulandi. Anket; sosyodemografik
veriler, hane gelir diizeyi, tirtin temin yontemleri, maddi destekler,
erisim gugliikleri ve diyet uyumunu degerlendiren ¢oktan se¢cmeli
ve acik uclu sorulardan olusmaktaydi. Veriler tanimlayici istatistik-
ler ve fenilalanin diizeyi ile triin erisimi arasindaki iligkiyi deger-
lendirmek icin korelasyon analizi ile incelendi.

Bulgular ve Tartisma: Calismaya toplam 60 hastanin ebe-
veyni katildi. Katiimcilarin %20’si asgari tcretin altinda, %70'i as-
gari Ucret diizeyinde, %10’u ise asgari ticret Gizerinde gelir bildirdi.
Tim hastalar distik proteinli tirtinleri yalnizca cevrim igi siparig
ile temin etmekteydi; bolgede satis noktasi bulunmamaktaydi. Si-
pariglerin teslim stiresi 7-10 glin olup, katilimcilarin %60’1 stok
veya tedarik sorunlarmnin diyet ugumunu azalttigin belirtti. COZ-
GER kapsaminda aylik maasg deste@i alan oran %90’d1; ancak
ayni oranda aileler bu destegin yetersiz oldugunu ve artirilmasini
talep etmekteydi. En sik siparis edilen trtinler makarna, ekmek
ve undu. Distik proteinli tirtinlere erigim ile fenilalanin dizeyleri
arasinda istatistiksel olarak anlamli bir iligki saptanmadi. Bulgular,
diyet tedavisinin stirdurilebilirliginde ekonomik ve lojistik engel-
lerin belirleyici oldugunu, ancak biyokimyasal kontrol tizerinde
dogrudan iligki géstermedigini diistindiirmektedir.

Sonug: Gaziantep bolgesinde FKU’lu ¢ocuklarin distik prote-
inli gidalara erigimi yalnizca ¢evrim i¢i kanallara bagimlidir ve te-
darik gecikmeleri diyet uyumunu olumsuz etkilemektedir. Mevcut
maddi destek, ailelerin biiyiik cogunlugu tarafindan yetersiz bu-
lunmustur. Diyet tedavisinin etkinligini ve ailelerin yasam kalitesini
artirmak icin devlet desteklerinin gliclendirilmesi, yerel dagitim ag-
larinin olusturulmasi ve stok yonetiminin iyilestirilmesi énemlidir.

Anahtar kelimeler: Fenilketoniiri, Diisiik proteinli diyet, Uriin erisimi

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

KLASIK GALAKTOZEMI VE DIYET: BUYUME UZERiNDEKi
ETKILER
Sakina Mammadova', Havva Yazici', Yasemin Atik Altinok?, Ayse

Yiiksel Yanbolu', Sedef Alpdogan’, Kiibra Atakul', Ebru Canda’,
Sema Kalkan Ucar’, Mahmut Coker '

"Ege Universitesi Tip Fakiiltesi, (ocuk Metabolizma Ve Beslenme Bilim Dali
2Izmir Tinaztepe Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi

Giris: Klasik galaktozemi, galaktoz-1-fosfat tridil transferaz
enzim eksikligi sonucu ortaya ¢ikan, ciddi neonatal semptomlarla
seyreden Kkalitsal metabolik hastaliktir. Erken tani ve émiir boyu
laktozsuz diyet ile mortalite azalmakla birlikte uzun dénem komp-
likasyon arasinda biyime geriligi dikkat cekmektedir. Bu calis-
mada merkezimizde izlenen klasik galaktozemili olgularin biiytime
parametreleri ve diyet uyumunun etkileri degerlendirildi

Gere¢ ve Yontem: Biyokimyasal ve genetik olarak dogru-
lanmig 19 hastanin Klinik, laboratuvar, bliyiime verileri ve diyet
uyumlari retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Toplam 19 klasik galaktozemili olgunun erkek/kadin
orant 12/7 olup, %42,1’inde akrabalik éykiisii vard. Ilk semptom
yast medyan 3 giin (1-20), bagvuru yagt 20 giin (2-135), tani
yast 30 gln (7-150) bulundu; semptom—tani arast siire medyan
21 gundu (3-148). Giincel yag medyan degeri 15(6-20) idi. Tim
olgulara laktozsuz diyet baslanmis, ancak %63,2’sinde uyum za-
yifdi. Bagvuruda sarilik tiim olgularda (%100) gorildi, beslenme
gugluga 14/19 (%73,7), katarakt 10/19 (%52,6) hastada saptand;
izlemde katarakt 7/19 (%36,8) olguda devam etti. Bagvuru aninda
VA, boy ve VKI SDS degerlerinde <—2 SDS gériilme oranlari
%16,7, %11,1 ve %25,0 idi. Son vizitte bu degerlerin <-2 SDS
saptanma oranlari sirasiyla %36,8, %15,8 ve %52,6'va yiiksel-
misti. Bagvuru hematolojik parametreleri Hb 10,2 = 2.2 g/dL,
Hct 30,2 = 6,7% ve RBC 3,53 = 0,85 idi; son vizitte bu degerler
sirasiyla 12,5 = 1,8 g/dL, 37,3 + 4,5% ve 4,51 + 0,44 olarak
yikseldi. Karaciger enzimleri AST 47 U/L (15-363), ALT 33,5 U/L
(83-176) olup karaciger etkilenimi belirgindi; son vizitte ise AST
21,5 U/L (11-34), ALT 11 U/L (5-21)idi. Ferritin, B12 ve folat
duizeyleri genel olarak korundu, D vitamini ise diisti.

Sonug: Klasik galaktozemide laktozsuz diyet, erken dénemde
mortaliteyi azaltip hepatik ve hematolojik bulgular duzeltebilse
de, uzun dénem izlemlerimiz biiytime geriliginin diyete tam uyum
gosteren hastalarda dahi devam ettigini ortaya koymustur. Bu du-
rum, diizenli biylime ve metabolik izlemin gerekliligini ve uzun
dénem komplikasyonlarin sistematik takibinin énemini goster-
mektedir.

Anahtar kelimeler: Galaktozemi, Laktozsuz diyet, Bliytime geriligi,
Beslenme
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OTiZM SPEKTRUM BOZUKLUGU OLGULARINDA
NUTRiSYON DURUMU

Aliye Giilbahce’, Sila Ozyigit’

'Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Klinigi, Kocaeli Sehir Hastanesi, Kocaeli, Tiirkiye

Giris: Otizm spektrum bozuklugu sosyal iletisim eksiklikleri,
tekrarlayici ve alisiimadik duyusal-motor davranislar ile karakteri-
zedir. Otizmli cocuklarda besin segiciligi, takintili yeme davraniglar
gibi beslenme problemleri ¢ok sik goriilmektedir. Bu durum niitris-
yon yetersizliklerine neden olabilir.

Amacg: Bu calismada otizm tanust ile izlenen olgularin niitrisyon
durumlarinin degerlendirilmesi amaclandi.

Metot: 5 Haziran 2023-31 Aralik 2024 tarihleri arasinda otizm
tansi ile klinigimize yonlendirilen 248 hastanin dosyasi retrospek-
tif olarak degerlendirildi. Viicut kitle indeksi (VKI) Z skoru -2 SDS
ve +2 SDS arasindaki olgular normal tartih, +2 SDS tizerinde
olan olgular ise fazla tartili olarak siniflandirildi. Demografik bilgi-
lerine ek olarak hastalarin laboratuvar tetkik sonugclari incelendi.

Bulgular: Yasi medyan olarak 59,5 ay (Aralik: 16-214) olan
248 hasta (80,2% erkek) arastirma grubunu olusturdu. Fazla tartili
grupta yas, normal tartill gruptan anlaml olarak daha yiiksekti
(p<0,05). Fazla tartih grupta trik asit, ALT, homosistein, C3 kar-
nitin deg@eri normal tartili gruptan anlaml olarak daha yiiksekti
(p<0.05). Fazla tartili grupta B12 degeri normal tartili gruptan
anlamli olarak daha dustikti (p<0.05). Gruplar arasinda ferritin,
folat, hemoglobin, beyaz kiire, trombosit, MCV, AST, D vitamini,
amonyak, CO karnitin, glutamin, albliimin degerlerinde anlamlt
farkhlik saptanmadi.

Tartisma: Otizm spektrum bozukluguna sahip cocuklarda be-
sin segiciligine bagl mikrontitrient eksikligi ile ilgili literatirde gok
sayida aragtirma bulunmaktadir. Afnan Alhrbi ve ark. (2025) tara-
findan yapilan meta-analiz ¢aligmasinda otizm spektrum bozuklu-
gu olan cocuklarda saglikli cocuklara gore boy kisaligi saptanmig
ancak VKI ve viicut agirliginda istatistiksel olarak anlamli bir fark
olmadig bildirilmistir. Bizim ¢alismamizda ise otizmli cocuklarda
vas ile birlikte VKI’de anlamli artis tespit edilmistir (p<0.05).

Sonug: Otizm spektrum bozuklugu olgularindaki bozulmus
beslenme davranisi biiytimeyi olumsuz etkilemektedir. Bu olgular-
da niitrisyon parametreleri ve mikrontitrient diizeylerinin yakin iz-
lenmesi, gereken yerde diyet miidahalelerinin uygulanmasi yeterli
ve saglikli biiytime i¢in oldukca énemlidir.

Anahtar kelimeler: otizm, nutrisyon

Kaynaklar

1- Alhrbi A, Vlachopoulos D, Healey EM, Massoud AT, Morris C, Revu-
elta Iniesta R. Nutritional Status of Children Diagnosed With Autism
Spectrum Disorder: A Systematic Review and Meta-Analysis. J Hum
Nutr Diet. 2025 Aug;38(4):e70099. doi: 10.1111/jhn.70099. PMID:
40708203; PMCID: PMC12290316.

2- Zwierz M, Suprunowicz M, Mrozek K, Pietruszkiewicz J, Oracz AJ,
Konarzewska B, Waszkiewicz N. Vitamin B12 and Autism Spect-
rum Disorder: A Review of Current Evidence. Nutrients. 2025 Mar
31;17(7):1220. doi: 10.3390/nu17071220. PMID: 40218978,
PMCID: PMC11990331.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

AILESEL HiPERKOLESTEROLEMi SAPTANAN
HASTALARIMIZIN KLINiK VE GENETIK BULGULARI iLE
TEDAVi SONUCLARININ DEGERLENDIRILMESI

Busenur Erding’, Merve Atasoy Kiitri', Gonca Kili¢ Yildirm’

"Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Saghii Ve Hastalklan Abd, Cocuk Beslenme Ve
Metabolizma Bd

Ailesel hiperkolesterolemi (AH), disiik yogunluklu lipoprotein
kolesteroliin (LDL-K) belirgin artigt ile karakterize, otozomal domi-
nant kalitilan bir lipid metabolizmasi bozuklugudur.

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme
ve Metabolizma poliklinigine 2023-2025 yillar1 arasinda hiperlipi-
demi bulgulari ile yonlendirilen 33 hasta ile genetik olarak AH ta-
nist dogrulanan 15 hastanin fenotipik, genetik 6zellikleri, tedaviye
yanitlari geriye dontk olarak degerlendirilmistir.

Bulgular: Hastalarin giincel yas ortancasi 10,3 (4-17) yil, bas-
vuru anindaki yag ortalama 7,7 (2-16) yil idi. 33 hastanin 22’si kiz
(%66,7), 11’i erkekti (%33,3). Hastalarin ortalama viicut agirhid
36,6 kg (13-79), BKI 18,3 (12,5-27,3) idi. Basvuru aninda bes
hastanin (%15,1) obezitesi mevcuttu. iki hasta obezite, 31 hasta
(%93,9) rastlantisal olarak kolesterol yiiksekligi saptanmast (besi
okul taramasi) nedenli yoénlendirilmisti. Hastalarimizda ksantom/
ksantelezma bulgusuna rastlanmadi. On dokuz hastanin (%57,5)
annesinde ve babasinda kolesterol yiiksekligi oldugu gosterildi.
On hastanin yakin akrabalarinda erken yasta koroner arter hasta-
ligina bagl komplikasyon 6ykiisii vardi. Ultrasonografik degerlen-
dirme ile bes hastada grade-1, bir hastada grade-2 hepatosteatoz
saptandi. Hepatosplenomegali hicbir hastada saptanmadi. Has-
talarin onunda (%30,3) LDLR geninde, tgtinde (%0,09) APOB
geninde, birinde APOE geninde ve birinde de LIPa geninde pato-
jenik varyant saptandi. Tim hastalara kolesterol kisitli diyet uygu-
landi. Toplamda 20 hastaya (%60,6) medikal tedavi (18:atorvas-
tatin, 2:kolestiramin) baglandi. Ortalama izlem stiresi 3 yil (1-10)
idi. Medikal tedavi alan hastalarda LDL-K diizeylerinde anlamli
dusts gozlendi (p:0,04). Statin tedavisi alanlarda izlemde CK de-
gerlerinde artig saptanmadi. Hastalarin bazal ve izlem ekokardi-
yografik incelemeleri normaldi. Hastalarda LDLR gen varyantlari
en sik gorilirken, APOB ve PCSK9 genlerindeki varyantlar daha
az siklikla gorilmektedir. Calismamizda da agirlikhi olarak LDLR
geninde (%30,3) genis bir varyant yelpazesi belirlemis olup,
PCSK9 geninde varyant tespit edilmedi. Calismamiz statin teda-
visi givenli ve etkili oldugunu, ciddi yan etkilere rastlanmadigini
destekledi. Cocukluk ¢aginda AH’nin erken dénemde taranmast,
genetik olarak tanimlanmasi ve uygun sekilde énleyici yaklagimla-
rin uygulanmasi yagsam boyu kardiyovaskiiler riskin azaltlmasinda
6nemlidir.

Anahtar kelimeler: ailevi hiperlipidemi, genetik , Idl kolesterol, statin,

Kaynaklar

1. Harada-Shiba, M., Arai, H., Ohmura, H., Okazaki, H., Sugiyama,
D., Tada, H., Dobashi, K., Matsuki, K., Minamino, T., Yamashita, S.,
& Yokote, K. (2023). Guidelines for the Diagnosis and Treatment of
Adult Familial Hypercholesterolemia 2022. Journal of atherosclerosis
and thrombosis, 30(5), 558-586. https://doi.org/10.5551/jat. CRO05,

2. Hovingh GK, Davidson MH, Kastelein JJP, O’Connor M. Diagnosis
and treatment of familial hypercholesterolaemia. European Heart Jo-
urnal 2013;34:962-71.

3. Hopkins PN, Toth PP, Ballantyne CM, Rader DJ. Familial Hypercho-
lesterolemias: Prevelance, genetics, diagnosis and screening recom-
mendations from the National Lipid Association Expert Panel on Fa-
milial Hypercholesterolemia. Journal of Clinical Lipidology 2011;5:9-
17.
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$S5-20

§S-21

SEREBROTENDINOZ KSANTOMATOZiS HASTALARINDA
BUYUME PARAMETRELERININ iZLEMi

Melis Kirmizitag', Pelin Teke Kisa', Sevil Yildiz%, Gonca Kilig
Yildirim3, Emine Didem Demird6ken', Duygu Uzun Dinctiirk’,
Merve Bilen', Nur Arslan’

"Dokuz Eyliil Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklan Bilim Dali, izmir

%S.b.il. Bursa Yiiksek itisas Egitim Ve Aragtirma Hastanesi, ocuk Metabolizma Hastaliklar: Unitesi,
Bursa

SEskisehir Osmangazi Universitesi Sagik Uygulama Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma
Hastaliklar: Bilim Dali, Eskisehir

Amacg: Serebrotendinéz ksantomatozis (CTX), CYP27A1 ge-
ninde tanimlanan mutasyonlara baglt sterol 27-hidroksilaz eksik-
ligi sonucu gelisen nadir bir metabolik hastaliktir. Bozulmus safra
asidi biyosentezi nedeniyle kenodeoksikolik asit diizeyleri azalir-
ken, kolestanol ve atipik safra asidi prekiirsorleri dokularda biri-
kir. Bu calismanin amaci, ¢ocukluk ¢agt CTX hastalarinda tedavi
4ncesi biiyiime parametreleri (viicut agirhg, boy, VKI) ile tedavi
sonrast Ug¢ yillik takiplerdeki degisimleri degerlendirerek tedavinin
bliyime tzerindeki etkisini ortaya koymaktr.

Yoéntem: Calismaya CTX tanili 8 cocuk hasta dahil edildi. Has-
talarin tedavi éncesi ve tedavinin ilk 3 yilindaki yillik boy, viicut
agirhd (VA), viicut kitle indeksi (VKI), VKI persentileri ve z skorlari
retrospektif olarak incelendi. Hastalarin tani anindaki kolestanol
ve Mignarii skorlar1 kaydedildi. Veriler normal dagilima uymayan
degiskenlerde Friedman testi ve anlamli bulunanlar igin Wilcoxon
ikili kargilagtirmalari yapildi. Mignarii skoru, kolestanol duizeyleri
ile VKI arasindaki iliski Spearman korelasyon analizi ile degerlen-
dirildi. Zaman igindeki degisimi modellemek i¢in Linear Mixed
Model kullanildi.

Bulgular: Hastalarin tanidaki ortanca yast 12.5 wyil [min-
maks=6-16], %62.5’i (n=>5) kiz idi. Mignarii skoru ortanca de-
geri 250.0 [50-325], tedavi 6ncesi kolestanol ortanca degeri 27.5
[2.85-70] olarak hesaplandi. Hastalarin boy ve viicut agirliklari
tedavi oncesi ile tedavinin ilk 3 yillik izleminde anlaml artmuis-
tir (vicut agirhk: p=0.018, p=0.012, p=0.017, boy: p=0.018,
p=0.027, p=0.042). VKI z-skorlari, tedavi siiresince anlaml ar-
tig gostermistir (p<0.001). Mignarii skoru, tani yast ve tanidaki
kolestanol diizeyi VKI z-skoru arasinda anlamlr iliski bulunamadi
(p>0.05). Klinik olarak 36. ayda VKI z-skor ortalamasinda artis
egilimi gozlendi, bu artis istatistiksel olarak anlamli saptanmadi.
VKI z-skorunda yilda ortalama 0.38 birim artis saptand: (3=0.378,
SE=0.152, F=6.225, p=0.019, 95% CI: 0.068-0.689).

Tartisma: Bu calismada ¢ocukluk cagi CTX hastalarinda teda-
vi ile viicut agirhia, boy ve VKI degerlerinde anlamh artis oldugu
gosterilmistir. Bu bulgular, tani yasi, cinsiyet, hastaligin evresinden
bagimsiz olarak diizenli tedavinin biiylime parametrelerinin iyiles-
tirilmesi ve hastalarin uzun dénem prognozunun desteklenmesi
acisindan kritik 6neme sahip oldugunu gostermektedir.

Anahtar kelimeler: Serebrotendinéz Ksantomatozis, kenodeoksikolik
asit, vicut kitle indeksi, kolestanol ve Mignarii skorlar

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

FENILKETONURILI BIREYLERIN SAGLIKLI
KARDESLERINDE BESLENME DURUMU VE YEME
DAVRANISI FARKLILIKLARI

Vehibe Berber, ilknur Hacioglu’, irem Durdag Oztiirk’, Sebnem
Kili¢', Dilek Glines', Meryem Karaca', Mehmet Cihan Balc’,
Giilden Fatma Gokcay'

stanbul Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi

Amag: Fenilketontiri (PKU), yasam boyu beslenme tedavisi ge-
rektiren nadir bir kalitsal metabolik hastaliktir. PKU’lu bireylerin
sa@likli kardeslerinin, aile ici beslenme diizeni ve kisitlamalardan
etkilenebilecegi diistiniilmektedir. Bu calismada, saglikli kardes-
lerin beslenme durumu ve yeme davraniglarinin incelenmesi ve
kontrol grubu ile karsilagtirilmas: amaclanmustir.

Yontem: Calismaya PKU’lu bireylerin saglikli kardesleri (n=18)
ile ailesinde &zel beslenme tedavisi uygulanmayan sagliklt kont-
rol grubu (n=18) dahil edilmistir. Antropometrik élctimler (viicut
agirhi@, boy, beden kitle indeksi [BKI], Z-skorlar)) WHO Anthro/
Anthro Plus programiyla, besin égesi alimlari ise ti¢ gtinliik besin
titketim kayitlarinin ortalamalari iizerinden BeBIS programuyla he-
saplanmigtir. Yeme davranislart Cocuklarda Yeme Davranist Anke-
ti (CEBQ) ile degerlendirilmisg ve alt 6lcek puanlar1 hesaplanmigtir.

Bulgular: Calismaya dahil edilen 36 katilimcinin (20 erkek, 16
kiz) yag ortalamasi calisma grubunda 11,2+4 8 yil (aralik:4-17),
kontrol grubunda ise 10,5+4,6 yil (aralik:2-17) idi. Caligma ve
kontrol gruplar arasinda yasa gore boy ve BMI Z-skorlari agisin-
dan anlamli bir fark saptanmamustir (p=0,833 ve p=0,154). Giin-
lik enerji ve karbonhidrat alimlar1 benzer bulunurken (galisma:
1568+514 kkal, 49,3+7,6 g, p=0,89; kontrol: 1546+427 kkal,
50,6+9,1 g, p=0,64), calisma grubunda protein alimi daha diisiik
(14,6+4,1 g/ 17,3+4,8 g; p=0,069), yag alimi ise daha yliksek
(86,1+7,6 g/32,0£5,8 g; p=0,079) saptanmustir. Yeme davra-
niglan incelendiginde, ‘Yemek Seciciligi’ alt 6lcegi calisma gru-
bunda daha ytiksek olup istatistiksel olarak anlamli bulunmustur
(9,6+2,2/8,3+2,6; p=0,032). ‘Gida Heveslisi’ puani kontrol gru-
bunda daha yiiksek (12,8+5,2/10,2+4,0; p=0,095), ‘Duygusal
Az Yeme Egilimi’ ise ¢aligma grubunda daha yiiksek(11,0+2,9 vs.
13,1+3,9; p=0,074) olmakla birlikte istatistiksel olarak iki grup
arasinda fark saptanmamustir. Diger alt 6lceklerde gruplar arasin-
da anlamh farklhilik bulunamamustir(p>0,05).

Sonug: Calismamiz, PKU'lu bireylerin saglikli kardeglerinin
genel beslenme 6zelliklerinin kontrol grubuna benzedigini, ancak
protein ve yag alimlar ile yeme davraniglarinda farklt egilimler
gosterdiklerini ortaya koymaktadir. Bu durum, aile igi beslenme
diizeninin saglikh kardesgler tizerinde de etkili olabilecegini diistin-
dirmekte ve saglikli kardeslerin de beslenme danismanhdt ile di-
zenli izlem stireglerine déhil edilmesi gerektigini vurgulamaktadir.
Anahtar kelimeler: Cocuklarda Yeme Davranist Anketi (CEBQ),
Fenilketontiri (PKU), Yeme Davraniglari, Yemek Seciciligi
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PEDIATRI HEKIMLERINDE KALITSAL METABOLIK
HASTALIKLARDA BESLENME BiLGi DUZEYi
DEGERLENDIRMESI

Ekin Ozsaydi Aktasoglu’, Sabire Gékalp', Hacer Basan', Halil
Tuna Akar’

"Ankara Etlik Sehir Hastanesi

Giris: Pediatri uzmanlarnin kalitsal metabolik hastaliklarda
beslenme yonetimi konusundaki bilgi, tutum ve uygulama dizey-
lerini belirlemek; mevcut egitim gereksinimlerini ve Kaynaklara
erisim durumlarini saptamak.

Yoéntem: Farkli merkezlerde goérev yapan ve calismaya katil-
maya gontlli olan pediatri hekimlerine Google forms tizerinden
online anket gonderildi. Demografik bilgiler (yas, cinsiyet, kidem,
kurum tipi), yil igindeki hasta takip sayisi, egitim alma durumu;
bilgi ve tutum 6lcekleri (Likert); belirli metabolik hastaliklar icin
anne sitl, diyet protokolii, akut dénemde beslenme yaklasimlari
gibi klinik sorular; kurum ici protokollere erisim ve beslenme ekibi
isbirligi; eg@itim tercihleri soruldu.

Bulgular: Calismaya toplamda 47 pediatrist katildi ve bu ka-
tihmcilarin %76,5’i (36) genel pediatristti. Katilimcilarin %25.5’i
(12) erkekti. Yas gruplarina goére bakildiginda katilimcilarin
%65,9unun (31) yaglan 25-34 yas arasinda degismekte idi. Sa-
dece tgl kalitsal metabolik hastaliklar konusundaki bilgi diizey-
lerini yeterli buldu. Diyetisyen/metabolizma ekibiyle diizenli kon-
stiltasyon imkani olanlarin sayisi ise %59,5’ti (28). Dért katilimct
metabolik hastaligi olan gocuga temel beslenme 6nerileri verme
konusunda kendini rahat hissettigi belirtti. Metabolik hastaliklarda
anne siti kullanimina iligkin sorulara verilen yanitlar arasinda; ga-
laktozemi icin bir katilimei harig digerleri dogru yorum yaparken,
diger metabolik hastaliklar igin bilmiyorum secenegini isaretleyen-
lerin sayisi daha fazlaydi. Katilimcilar metabolik hastaliklarin akut
yonetim, uzun dénem protein plani, takviye secimi, aile egitimi ve
izlem konularinda yetersiz olduklarini belirtti. Katihmcilarin baytik
¢ogunlugu metabolik hastaliklarin beslenmesinde en ¢ok ihtiyag
duyduklari konunun akut yénetim oldugunu belirtti.

Katilimcilar egitim icin en ¢ok kisa video-modiil, PDF rehberler
ve cevrim ici canli eg@itimler gibi pratik ve erisilebilir yontemleri
tercih etti.

Tartisma: Elde edilen sonuclar, pediatri hekimlerinin metabo-
lik hastaliklarin beslenme yonetimi konusunda belli bir farkindali-
Ga sahip olduklarini, ancak bilgi ve kaynak eksikliklerinin, 6zellikle
akut dénem yonetimi ve uzun dénem diyet planlama konularinda
belirgin oldugunu gostermektedir.

Gerekli egitim destekleri ve kurumlarin protokol gelistirme/eri-
sim mekanizmalarinin gliglendirilmesi 6nemlidir. Egitim ihtiyaci ve
tercih edilen egitim bicimleri esas alinarak gtincel ve ulusal saglk
egitimi materyalleri hazirlanmalidir.

Anahtar kelimeler: Pediatri, kalitsal metabolik hastaliklar, beslenme,
bilgi diizeyi, egitim gereksinimi

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

AILESEL HIPERKOLESTEROLEMIDE DIiYET TEDAVISi: iLK
SECENEK OLARAK NE KADAR ETKiLi?

Biisra Ozkan', Duygu Ekinci', Dilara Dilek’, Fatih Kardas'

"Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali, Kayseri

Amag: Heterozigot familyal hiperkolesterolemi (HeFH), LDL
(Low-Density Lipoprotein) reseptériinde (LDLR), bunun ligand:
olan apolipoprotein B'de (Apo B) veya proprotein konvertaz sub-
tilisin/keksin tip 9'daki (PCSK9) mutasyonlarin; LDLnin plazma-
dan temizlenmesini bozarak, hiperkolesterolemi ve ateroskleroza
neden oldugu bir hastaliktir. Tedavide yagdan kisitl diyet ve/veya
lipid dagtirict ilag kullaniimaktadir. Calismamizda diyet tedavisi-
nin ilk segenek olarak ne kadar etkili oldugunu aragtirdik.

Yéntem: Klinigimizde HeFH ile takipli 7-48 yas grubu 31 has-
ta; demografik ozellikleri, diyete uyum, lipit distirticti ilag kullani-
mi, serum LDL kolesterol (LDL-K), trigliserid diizeyleri bakimin-
dan degerlendirildi.

Bulgular: Hastalarin 14°t erkek, yas ortalamasi 24’du. Bir has-
tada Apo B, ikisinde LDLR ve Apo B, digerlerinde LDLR geninde
heterozigot mutasyon bulundu. Diyet 6nerilerek 3 ay sonra kontro-
le cag@rilan hastalarin 10'u diyete uyumlu, 21’i uyumsuzdu. Kont-
rolde, diyete uyumlulardaki medyan LDL-K diizeyinde 16.2 mg/
dL azalma, uymayanlarda 13.9 mg/dL artig saptandi (p=0.095).
Diyete uyumlularda medyan trigliserid 5.5 mg/dL, uymayanlarda
1.7 mg/dL azalmustir (p=0.916). Kolesterol diizeyi normal, diyete
uyumlu 3 hasta disinda lipid dustrict ilag eklenerek 3 ay sonra
kontrole ¢agrild:. Ikinci kontrolde 4 hasta ilag kullanmay: birakmig-
t1. Lipid districa ilag alan 24 hastanin 7’si diyete uyumlu, 17’si
uyumsuzdu. Ilac alanlarda, diyete uyumlu grupta medyan LDL-K
diizeyinde 80.9 mg/dL, diyete uyumsuzlarda ilac sonrasi 73.3 mg/
dL azalma olmustur (p=0.249). Diyete uyumlu 7 hastanin, diyetle
medyan LDL-K diizeyi 13.9 mg/dL azalirken, diyete ilag tedavisi
eklendikten sonra 86.9 mg/dL azalma gortalmistir (p=0.025).

Sonug: Hastalarimizda; diyet ve lipid distirict ilag alanlarda
LDL-K seviyelerindeki azalma, sadece diyet tedavisi alanlara gore
daha belirgindir. Sadece diyet tedavisi alanlarda diyete uyum-
lularin LDL-K duzeyindeki dists, diyete uyumsuz olanlara gore
belirgin olup, istatistiksel olarak anlaml degildi. Lipid dustirticti
ilag kullananlarda LDL-K'daki diists, diyete uyumlularda uyma-
yanlara gore daha belirgin olmasina ragmen istatistiksel olarak
anlamli degildi. Bu durum, 6rneklem buytkliginin kisithligindan
kaynakl olabilir. Diyet tedavisindeki basarisizigin nedeninin, te-
daviye uyumsuzluk mu, diyet tedavisinin tek basina etki eksikligi
mi oldugu belirsizligini korumaktadir.

Anahtar kelimeler: Ailesel Hiperkolesterolemi, Diyet, Lipid Diistiriicti
llag, LDL-K
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FENILKETONURI DISINDA DUSUK PROTEINLi BESLENEN
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARDA BUYUMENIN
DEGERLENDIRILMESi

Fatma Zehra Tepe’, Burcu Oztiirk Hismi ', Damla Kocaman’,
Billur Korkmaz Katilmis, Enver Yaya', Ceren Bilgiin ', Emel

Yilmaz Giimiis', Emine Genc¢ ', Fatima Efe’, Selcuk Girgin', Sebile
Kilavuz'

"Marmara Universitesi Pendik Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Giris: Kalitsalaraproteinmetabolizma hastaliklar;;aminoasitlerin
metabolize edildigi yollarda yer alan enzim veya kofaktérlerdeki
genetik kusurlardan kaynaklanmaktadir.Bu hastaliklarda dogal
protein alimi genel gereksinim 6nerilerine goére kisitlandigi icin
uzun vadede normal biyiimenin saglanmasi ve gerekli beslenme
ihtiyaclarinin karsilanmast énemlidir.

Materyal-Metod:Distik proteinli beslenen hastalarin klinik ve
demografik verileri dosyalarindan kayit edilmistir.

Bulgular-Sonug: Calismamiza 0-18 yas araliginda toplam 32
hasta [Metilmalonik Asidemi (MMA) (n=9), Propiyonik Asidemi
(PA) (n=4), Glutarik AsidemiTipl(GA1)(n=6), Izovalerik Asidemi
(IVA) (n=2), Arjinokstiksinik Asidemi (ASL) (n=3), Akcaagac Suru-
bu Hastaligi(MSUD)(n=2), Sitrlinemi Tipl (n=2), Liziniirik Protein
intoleranst (LPI) (n=4)] dahil edilmigtir. Hastalarimizin; ortanca takip
stiresi 3 (1-6) yil, yaglari 5,5 (1,5-13) yag ve %56’s1 erkektir. Hastalari-
mizin %56’s1 normal boylu ve tartili, %25’i kisa boylu ve diistk tartili
(<-2sds); %34’ kisa boylu (<-2sds), %28'’i distk tartih (<-2sds),
%6’s1 hafif kiloludur (>2sds). Hastalarn ilk ve son boy sds degerlerine
bakildiginda; %7sinde kisa boyluluk diizelmis, %14’ tinde tani aninda
normal boylu iken boy kisaligi geligmistir. Tant gruplar arasinda; boy
ve kilo sds agisindan anlaml fark saptanmazken(p=0,304), recete
edilen total protein(p=0,023) ve dogal protein alimlar(p=0,013)
arasinda anlaml farklilik vardi. En diisiik ortalama dogal protein dii-
zeyi 0,6+0,3g/kg/glin ile MSUD grubunda, en yiiksek ise 1,6+0,19g/
kg/gtin ile PA ve LPI grubunda tespit edildi. Kisa boylularin tiiketim
kayitlar incelendiginde; %88’inin(n=8) recete edilen protein mikta-
rnin altinda protein aldiklart gériildi. Hastalarimizin takip stireci bo-
yunca ortalama hastane yatis sayist ve yatis giinii degerlendirildigin-
de; kisa boylular normal boylulara gére daha fazla hastanede yatmig
olsa da anlaml bir farklihk bulunamadi(p=0,17,p=0,07).

Tartisma: Bu calisma ile hastalarimizin boy-kilo sds degerleri,
recete edilen ve tiiketilen enerji-besin Ggeleri degerlendirilmistir.
Bliytimede; dogal protein Kaynaklarinin hangi besinlerden geldigi
(stit, tahil, sebze), sentetik protein miktarinin énemli bir etken ol-
dugu fakat tek basina yeterli olamayacag; diyet uyumu, hastane
yatiglari, eslik eden sistem tutulumlari ve genetik mutasyonlarin da
etkili oldugu goérilmektedir. Diistik proteinli diyetin bliytime tizeri-
ne etkilerinin daha iyi anlagilabilmesi i¢in genis hasta gruplarinda,
prospektif ve uzun dénemli ¢alismalara ihtiyag vardir.

Anahtar kelimeler: ara protein metabolizmasi bozukluklari, beslenme,
blytiime, boy kisalidt, protein kisith diyet
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ZELLWEGER SENDROMUNDA DIYETTE FITANIK ASIT
KISITLAMASININ KLINiK SONUCLARI
Fehime Erdem Karapinar', Pakistan Armin Akis', Gozde

Uzunyayla'

1Sbii Van Balge Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amag: Zellweger sendromu, peroksizom biyogenezinde bozuk-
luk sonucu geligen, ¢coklu organ tutulumlu nadir ve agir seyirli bir
metabolik hastaliktir. Spesifik tedavisi bulunmayan olgularda diyet
miuidahaleleri klinik gidisin sekillenmesinde énemlidir.

Yéntem: Tanisi genetik olarak dogrulanmis yedi Zellweger
olgusu dahil edilmistir. {lk semptom ve tan vasi, fizik muayene
bulgulari, laboratuvar degerleri [¢ok uzun zincirli yag asitleri,
AST, ALT, total protein, albimin, ALP, GGT, APTT, INR, korti-
zol, ACTH, lipid profili (total kolesterol, LDL, HDL, trigliserid)]
kaydedilmistir. Tim olgulara batin ultrasonografisi, kranial MRI
ve isitme degerlendirmeleri yapilmigtir. Fitanik asitten zengin gi-
dalarin diyetten gtkarilmasi 6ncesi ve sonrast degerlendirmelerinin
karsilagtirilmast amaglanmustir.

Bulgular: Tuim hastalarin ilk bagvuru nedeni gelisme geriligi
idi. Anamnezlerde yasamin ilk 3 ayinda kolestaz 6ykisti mevcuttu.
Tani yasi ortancasi 24 ay (12-228 ay), izlem stiresi ortancasi 31 ay
(1-170 ay) idi. [zZlem boyunca tim hastalarda fitanik asitten zengin
gidalar diyetten cikarildi. Boy ve viicut agirhi@ takibinde biyiime
geriligi devam etti. Iki olguda es zamanlh faktér VII eksiklii, ti¢ ol-
guda retinal atrofi, timtinde agir isitme kaybi ve isitme cihaz kul-
lanimi vardi. Diyet altinda bes olgunun karaciger fonksiyonlarinda
diizelme gorildi ve hastalarin kranial MRI bulgularinda kétiilesme
gozlenmedi. Uc olgu ek olarak kolik asit kullaniyordu, birine yeni
baglanmisti. Isitme ve géz bulgularinda ilerleme gézlenmedi. Ayri-
ca, metabolik incelemelerde ¢ok uzun zincirli yag asitlerinin diizey-
lerinde diyet 6ncesi ve sonrast anlamh farklilik izlenmedi.

Sonug: Sunulan olgular literatiirde bildirilenlere gére daha uzun
stire izlenmis olup klinik seyirleri gérece stabildir. Diyet baglandi-
ginda hastalarin agir klinik bulgulara sahip olmast ve ¢ok uzun
zincirli yag asitlerinde belirgin degisiklik izZlenmemesi nedeniyle
etkinlik tam olarak gosterilememistir. Bununla birlikte, cogu has-
tada ilerleyici karaciger yetmezliginin 6nlenmis olmast ve mevcut
yaglarinin literatiire gore yiiksek bulunmasi, beslenme yénetiminin
katki saglayabileceg@ini distindlirmektedir. Daha genis serilere ve
uzun streli takip verilerine ihtiya¢ vardir.

Anahtar kelimeler: Peroksizomal hastalik, Zellweger hastaligi, fitanik
asit kisith diyet
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DOGUMSAL METABOLIK HASTALIKLARDA AKILDA
BULUNDURULMASI GEREKEN BiR DURUM: VITAMIN C
EKSIKLiGI

Esra Sayar’, Gizem Goékge Altas', Halil Tuna Akar', Asburge
Olgag?

"T.c.s.b. Ankara Ftlik Sehir Hastanesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklar: Unitesi
?T.c.5.b. Saglik Bilimleri Universitesi, Ankara Etlik Sehir Hastanesi,cocuk Metabolizma Hastaliklar: Unitesi

Amacg: Vitaminler bircok biyokimyasal reaksiyonda rol oynar
ve cesitli diizeylerdeki eksiklikleri farkli klinik tablolarla iligkilen-
dirilmistir.? Bircok dogumsal metabolik hastalikta (DMH) oldugu
gibi terapotik yaklagimin bir pargasi olarak diyet kisitlamasi uygu-
lanan cocuklar mikronutrient eksikligi riski altindadir. Bunlardan
C vitamini eksikligi skorbiit, anemi, yara iyilesmesinin bozulmasi,
enfeksiyon riskinin artmasi ve cesitli cilt sorunlarina neden ola-
bilir.2 Bu calismanin amaci, klinigimize bagvuran DMH ile takipli
olgularda C vitamini diizeylerini ve olasi semptom varhigini deger-
lendirmektir.

Yoéntem: Klinigimize son 2 yil icerisinde bagvurmus ve C vi-
tamini dtzeyi 6lctilmiis olan DMH tanilt olgularin demografik ve
klinik 6zellikleri retrospektif olarak incelendi.

Bulgular: Toplam 53 DMH tanili olgunun verilerine ulagildi. Bu
hastalarin 38'’i erkek, 151 kizdi. Ortalama yas 10,3, median yas
8 idi. Hastalarin 11’inde C vitamini dizeyi normal aralign (0,4-
2,1mg/dl) altinda saptandi. Bu hastalarin 3’ biotinidaz eksikligi,
2’si L-2-hidroksiglutarik asidri, 1’i tedavi gerektiren hiperfenilala-
ninemi, 1’i akcaagag surubu idrar hastahid, 1’i pompe hastaligt, 1'i
metil malonik asidemi, 1’i alkaptontiri, 1’i homosistintiri tanihydi.
Bu hastalarin 5’i protein kisith diyet almaktaydi. Hastalarin 1’inde
malntitrisyon, 1’'inde sik enfeksiyon éykisi, 1'inde cilt dékintiileri
mevcuttu. Fruktoz metabolizmast bozuklugu ile izlenen 2 hastanin C
vitamini diizeyleri normal saptandi. C vitamini diistikliigt saptanan
tim hastalara C vitamini destegi baglandi. Bakilan ek nutrisyonel
tetkiklerde hastalarin %60’'inda D vitamini eksikligi, %22’sinde B12
eksikligi, 3 hastada ise folat dugtikligu eslik etmekteydi.

Sonug: Fruktoz metabolizmasi bozuklugunda fruktoz tiketimi
kisith oldugundan vitamin C eksikligi beklenen bir bulgudur.? Bu
hastalarin nutrisyonel defisit taramalarinin diizenli yapildigi klinik-
lerde vitamin eksiklikleri erken dénemde saptanmakta ve uygun
replasman saglanmaktadir. Protein kisitl diyet alanlarda ise C vi-
tamini diisiikliig 6n planda beklenen bir bulgu olmamasina rag-
men, bu hastalarin genellikle istahsiz olmasi ve yemek se¢cmeleri
nedeniyle; beslenme bozukluguna bagl: olarak vitamin C eksikligi
izlenebilmektedir. Aragtirmamiz ¢ocuk metabolizma kliniklerinde
takip edilen hastalarin vitamin ve mineral eksiklikleri yoniinden
yakin takip edilmesi gerektigini vurgulamaktadir.

Anahtar kelimeler: C vitamini, Mikronutrient eksikligi, Skorbiit,
Dogumsal metabolik hastalik

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi
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COCUKLARIN SOSYALLESME DUZEYIiNE YASAMIN
ILK 1000 GUNUNDE ETKi EDEN FAKTORLERIN
TANIMLANMASI

Muhammed Tiirkyilmaz?, Géksu Demirbas’, Yasemin Ozgen’,
Hamide Seving Gen¢', Hanim Seyma Topuz', Hasan Onal’

"Basaksehir Cam Ve Sakura Sehir Hastanesi
“Cizre Devlet Hastanesi

Amac: Bu calismada 1-3 yas arast tilkemiz ¢ocuklart ile Suriyeli
cocuklar arasinda dogum 6ykiisti, tamamlayici beslenme 6ncesi
dénem, tamamlayici beslenme dénemi ve ila¢ kullamim 6ykisi
gibi yasamin ilk 1000 gtintindeki faktorler agisindan varsa farkli-
liklar1 ortaya koymak amaclanmigtir.

Bulgular: Calismaya toplamda 200 olgu dahil edilmistir; %44'a
kiz, %56's1 erkektir. Olgularin yas ortalamasi 24 ay olarak belir-
lenmistir. Katihimcilar, Turkiye ve Suriye uyruklu ¢ocuklar olmak
Uzere esit sayida iki gruba ayrilmistic. Demografik verilere gore,
Suriye uyruklu cocuklarin ailelerinde daha yiiksek dogurgan-
lik orani ve daha dustiik egitim seviyesi tespit edilmistir. Ttirkiye
uyruklu annelerin %85'i tiniversite mezunu iken, Suriye uyruklu
annelerin sadece %11'i iniversite mezunudur (p=0.001). Benzer
sekilde, Tuirkiye uyruklu babalarin %83l tiniversite mezunu iken,
Suriye uyruklu babalarin sadece %10'u Universite mezunudur
(p=0.001). Ekonomik diizey agisindan Ttirkiye uyruklu ailelerin
%50'si iyi dizeyde iken, Suriye uyruklu ailelerin sadece %12'si
iyi ekonomik diizeydedir (p=0.001). Tamamlayici beslenme sti-
resi incelendiginde, Turkiye uyruklu ¢ocuklarin %57'si 6 aydan
sonra tamamlayict beslenmeye ge¢mistir; bu oran Suriye uyruklu
cocuklar igin %87'dir (p=0.001). Ayrica, Turkiye uyruklu ¢ocuk-
larin %83't, Suriye uyruklu cocuklarin %29'u 3 giin kuralina uy-
mustur (p=0.001). Degerlendirme 6lgeklerinde, Turkiye uyruklu
cocuklar, Suriye uyruklu cocuklara gore daha yiiksek psikiyatrik
sorun puanlari ve daha yiksek disa yonelim sorun skorlart almigtir
(p=0.001).

Sonug: Calismada, Suriye uyruklu ¢ocuklarin dogum 6ykst,
beslenme ve sosyo- ekonomik kosullar agisindan Tirkiye uyruklu
cocuklardan farklihik gosterdigi tespit edilmistir. Tirkiye uyruklu
cocuklar, daha yuksek psikiyatrik sorun puanlari ve disa yonelim
sorun skorlari almigtir. Bu bulgular, mikrobiyota zenginligi ve yasa-
min ilk 1000 giniindeki faktorlerin ¢ocuklarin psikososyal geligimi
uzerinde 6nemli etkileri oldugunu gostermektedir.

Anahtar kelimeler: Cocuk hasta, Mikrobiyota Zenginligi, Psikososyal
Gelisim, Tamamlayict Beslenme
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PROTEIN KISITLI DIiYETIiN COCUKLARDA BUYUME
PARAMETRELER| VE EBEVEYN YASAM KALITES
UZERINE ETKILERI

Ezgi Burgac', Merve Yoldas Celik’, Burcu Koseci', Canan Zengin'

'Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Klinigi

Giris: Protein kisith diyetler, bazt metabolik bozukluklarda etkin
bir tedavi yontemi olmasina karsin, diyetin uygulanmasi ebeveyn-
ler Gzerinde agir bir yik olusturur. Sik kontroller ve diyetle ilgili
sorumluluklar, ebeveynlerin glinlik yasamini ve duygusal duru-
munu dogrudan etkileyebilir. Bu calismada, protein kisith diyetin
hem ¢ocuklarin bliyiime parametreleri hem de ebeveynlerin ya-
sam kalitesi ve bakim yiik tizerindeki etkileri degerlendirilmistir.

Materyal-metod: Calismaya 2023-2025 tarihleri arasin-
da iginde merkezimizde tani almig ve protein kisith diyet uygu-
lanan toplam 22 hasta dahil edildi. Hastalarin tanilari klasik
fenilketontiri(n=8), glutarik asiduri tip-1(n=4), keton metaboliz-
ma bozuklugu(n=4), MSUD(n=1), organik asidemi(n=2), tire
déngusi defektiin=2) ve 3-hidroksi butiril CoA eksikligi(n=1)
idi. Son vizitlerinde ebeveynlere PedsQL (Pediatric Quality of Life
Inventory)ebeveyn anketi uygulandi. Ayrica hastalarin ilk bagvu-
rudaki kilo, boy ve VKI élciimleri ile son bagvurudaki 6lgtimleri
kaydedildi.

Bulgular: Hastalarin diyet siiresi ortalama 11,9 + 59 ay
idi. Bagvuru agirlik standart deviasyon sapma (SDS) ortalama-
st -0,69 iken, son vizitte -0,26 olarak gozlendi (p=0,259). Bas-
vuru boy SDS ortalamast -1,15, son boy SDS ortalamasi -1,23
idi (p=0,158). Bagvuru VKI SDS ortalamasi -0,03, son VKI SDS
ortalamasi 0,53 olarak ol¢iildi (p=0,299). PedsQL ile degerlen-
dirilen toplam yasam kalitesi puani ortalama 57,5 + 11,01 idi. Alt
oOlgekler incelendiginde ise en diigiik puanin (43,5 + 18,7) giinlik
aktiviteler 6lceginde oldugu goraldi.

Tartisma: Literatiir ile kargilagtinldiginda hasta grubumuzun
hem total hem alt 6lceklerde 6zellikle de giinliik aktiviteler dlge-
ginde, yagsam Kkalitesi puant saglikli cocuklarin ebeveynlerine gore
oldukea dusgiik bulunmustur. Bu bulgu, ebeveynlerin ¢ocuklarinin
bakim gereksinimleri nedeniyle gtinliik yasam aktivitelerinde sinir-
lilik yasadiklarini ve sosyal yasantilarinin etkilendigini ortaya koy-
maktadir. Bilyiime parametrelerine bakildiginda, kilo ve VKi’de
artig egilimi goézlenirken boy SDS’de belirgin bir degisiklik izlen-
memigtir. Bu durum, ¢ocuklarin fiziksel gelisiminin buyik o6lgiide
korundugunu ancak uzun dénem izlemde 6zellikle boy artiginin
dikkatle takip edilmesi gerektigini diistindiirmektedir. Bu nedenle,
protein kisitl diyette takip edilen ¢ocuklarin ebeveynlerinin yagam
kalitesinin izlenmesi ve gerekli desteklerin saglanmasi 6énem tagi-
maktadir

Anahtar kelimeler: Protein kisith diyet, yasam kalitesi, bliytiime

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi
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FOLIK ASIT DUZEYi BAGIRSAK FLORA BOZUKLUGUNUN
BiR GOSTERGESi OLABILIR Mi?

Elif Coban’, Ash Cabiri', Goksu Demirbas’, Sevin¢ Geng', Hasan
Onal’

'Sagilik Bilimleri Universitesi Basaksehir Cam Ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar
Ve Beslenme Klinigi

Amag: Bagirsak mikrobiyotast, folat metabolizmasinda 6énemli
rol oynayan bakterileri igerir. Bu ¢alismada, serum folik asit diizey-
lerinin bagirsak flora bozukluklaryla iligkili olup olmadigini aragtir-
mak amaclanmustir.

Yéntem: istanbul Kanuni Sultan Siileyman EAH’de yiirtitilen
vaka-kontrol tipi gbzlemsel caligmaya 75 hasta ve 75 sa@likli cocuk
dahil edilmistir. Hemogram, folik asit, vitamin B12 ve homosistein
diizeyleri otomatik analizérlerle élciilmiistiir. Istatistiksel analiz-
ler SPSS 22.0 ile Mann-Whitney U, Kruskal-Wallis, Independent
Samples t testi ve ANOVA kullanilarak yapilmustir.

Bulgular: Hasta grubunda folik asit diizeyleri anlamli sekilde
daha ytiksek bulunmustur (p<0.05). Vitamin B12 diizeyleri hasta
grubunda daha dustiktir.0-2 yas grubundaki hastalarda folik asit
duzeyleri ozellikle yiiksektir. Homosistein diizeyleri hasta grubun-
da kontrol grubuna gére daha yiiksektir.

Sonug: Bagirsak mikrobiyotasindaki bozulmalar, folat metaboliz-
masini etkileyerek serum folik asit diizeylerini yiikseltebilir. Bu durum,
ozellikle erken yas grubunda daha belirgin olup, folik asit diizeyinin
mikrobiyota kaynakl hastaliklara karst duyarlih@ artirabilecegini gos-
termektedir. Calisma, hemogram parametrelerine ek olarak folik asit,
B12 ve homosistein diizeylerinin bagirsak florasindan etkilendigini
ortaya koyarak literatiire 6nemli katki saglamaktadir.

Anahtar kelimeler: Bagirsak Mikrobiyatasi, Folik asit, B12 vitamini,
Homosistein

Kaynaklar

1) Hamer HM, Jonkers D, Venema K, Vanhoutvin S, Troost FJ, Brum-
mer RJ Review article: the role of butyrate on colonic function.. Ali-
ment Pharmacol Ther. 2008 Jan 15;27(2):104-19.

2) Wong JM, Souza R, Kendall CW, Emam A, Jenkins DJ. Colonic he-
alth: fermentation and short chain fatty acids. J Clin Gastroenterol.
2006;40(3):235-243.
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HiPOLIPiDEM TANISI iLE iZLENEN HASTALARIMIZIN
TEDAVi YANITLILIGI: MARMARA UNIVERSITESi DENEYiMi

Ceren Bilgiin', Burcu Oztiirk Hismi', Billur Korkmaz Katilmis’,
Emine Geng’', Emel Yilmaz Gilimiis', Enver Yaya', Damla
Kocaman', Fatima Efe’, Fatma Zehra Tepe', Sebile Kilavuz'

"Marmara Universitesi Pendik Fgitim Aragtirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar: Bilim Dali

Lipoproteinler,kan dolagiminda lipitleri tasiyan lipit-prote-
in emilsiyon partikilleridir. Yagda ¢ozinen vitaminlerin (YCV)
periferik dokularda emilimi, tasinmast, iletilmesi icin kritik 6ne-
me sahiptirler. Translasyon sirasinda apolipoprotein B48 (B48),
ER membrani ile etkilesime girer. Mikrozomal trigliserit transfer
proteini(MTP), lipitleri B48'e aktarrr ve silomikron olusumuna
yardimci olur. Trigliserit, kolesterol esterleri, retinil esterler (vi-
tamin A) ve vitamin E gibi YCV iceren silomikron, 6zel tagima
vezikilleri araciigiyla golgiye tasinir. Bahsedilen proteinlerdeki
patojenik varyantlar ailesel hipolipidemiler olarak adlandirilan bir
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grup hastaliga: Abetalipoproteinemi), familyal hipobetalipoprote-
inemi (FHBL), familyal kombine hipolipidemi (FCHL), silomik-
ron retansiyon hastaligi(SRH) neden olur.Serebellar disfonksiyon,
pigmenter retinopati, akantositoz, lipid ve YCV'in malabsorbsiyo-
nu, periferik néropati, progresif aksonopati, karaciger hastah@ ve
kardiyak disfonksiyon goértilebilir. Bu vaka serisiyle hipolipidemi
tanisiyla takipli hastalarimizi tedaviyle degisen klinik bulgularini,
yagda ¢oziinen vitamin ve lipid profillerini, bliytime egrilerindeki
degisimi gostermeyi amacladik.

Vaka serimizde Klinigimizde takip edilen 5 hasta(1K,4E) sunul-
mustur. Tan1 yagt ortalamasi 9yas, glincel yag ortalamasi 12 yas-
t1. Bliytime gelisme geriligi bulgulari ile tarafimiza yonlendirilen
hastalarimizda lipid diizeyleri bakilmig ve dustklik saptanmasi
Gizerine hipolipidemilerden stiphelenilmistir. Genetik analizler ile
tanilar1 dogrulanmugtir. Yag malabsorbsiyonuna bagh YCV dizey-
leri distik gelen hastalarimiza MCT’den zengin diyet tedavisi ve
vitamin destedi baglanmigtir. Hastalarimizin diyet tedavisi ile tarti
alimlar1 ve nérolojik etkilenimleri olumlu yonde diizelmistir.

Pediatri pratiginde yiiksek kolesterol ve trigliserit degerleri konu-
sunda farkindalik yiiksekken daha nadir lipid bozukluklari olan hi-
polipidemiler malabsorbsiyon sebebi olarak gozden kagmaktadir.
Erken tanyla 6zellikle uzun zincirli yag asitlerinin diyette kisitlan-
masi, MCT takviyesi, YCV destegi verilmesi geri dontistimsiiz no-
rolojik bulgularin 6nlenmesi agisindan 6énemlidir. Hastalarin taki-
binde yakin nérolojik ve oftalmolojik izlem énemlidir. YCV destegi
saglanirken, E vitamini diizeyinin normal aralikta tutulabilmesi
zorluk olugturmaktadir. Doz artiminda vitamin preparatlarindaki D
vitamini icerigine dikkat edilmeli, toksik dozlardan kaginilmalidir.
Anahtar kelimeler: SAR1B, ANGTPL3, APOB,E vitamini, D vitamini,
MCT’den zengin diyet

Kaynaklar

Bredefeld C, Hussain MM, Averna M, Black DD, Brin MF, Burnett JR,
Charriere S, Cuerq C, Davidson NO, Deckelbaum RJ, Goldberg 1J,
Granot E, Hegele RA, Ishibashi S, Karmally W, Levy E, Moulin P, Oka-
zaki H, Poinsot P, Rader DJ, Takahashi M, Tarugi P, Traber MG, Di Fi-
lippo M, Peretti N. Guidance for the diagnosis and treatment of hypoli-
pidemia disorders. J Clin Lipidol. 2022 Nov-Dec;16(6):797-812. doi:
10.1016/j.jacl.2022.08.009. Epub 2022 Sep 29. PMID: 36243606.
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KAS GLIKOJENOZLARINDA YUKSEK PROTEINLI DIYET
TEDAVIiSINiN KLiNiK VE LABORATUVAR ETKILERI

Sibel Burcak Sahin Uyar’, Nuriye Ece Mintas?, Esra Ozcan?, Oznur
Glven Alacamli*

'izmir Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklari

*Mudla Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklari

3izmir Sehir Hastanesi Cocuk Diyet Ve Beslenme

*Mudgla Egitim Ve Arastirma Hastanesi ocuk Diyet Ve Beslenme

Giris ve Amac: Kas dokusunda, agir egzersiz déneminde ana
enerji kaynagi kas glikojenlerinin yikimi sonucu olusan anaero-
bik glikozisten elde edilir. Kas glikojendzleri arasinda Mc Ardle,
Pompe , Danon, Glikojen Depo tip 3 (kas ve karaciger tutulumlu)
bulunmaktadir. Bu calismada; lzmir Sehir Hastanesi ve Mugla Egi-
tim-Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma boélimlerinde takip
edilmekte olan 4 Mc Ardle tanili ve 2 Glikojen Depo Tip 3 tanilt
hastalarin ytiksek proteinli diyet tedavisi sonrasinda klinik seyri ve
laboratuvar bulgularinin paylasiimasi amaglanmustir.

Olgu Sunumlar:: Bu yazida iki merkezde takipli olgularin de-
mografik ozellikleri, basvuru sikayetleri, klinik ve laboratuvar 6zel-
likleri hastalarin dosya bilgilerinden incelendi. Hastalarin dérdi
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kiz, ikisi erkekti. Hastalarin ortalama yaslari 12 yil; en blyagi 17
yas ve en kiictigl 5 yasindaydi. Mc Ardle tanili hastalarin ortak
bagvuru bulgulari cabuk yorulma ve kas kramplari iken; glikojen
depo tip 3 tanili hastalarin bagvuru bulgusu buiytime geriligi, hepa-
tomegali ve hipoglisemiydi. Tim hastalarin bagvuru aninda krea-
tin kinaz (CK) diizeyi 300 u/l nin tizerindeydi. Bir hastada bagvuru
aninda ekokardiyografide sol ventrikiil hipertrofisi mevcuttu. ki
hastanin bagvuru aninda Ck diizeyi 10000 u/l nin Uzerindeydi
ve rabdomyoliz bulgusu mevcuttu. Hastalarin timtnde klinikle
uyumlu patojenik genetik mutasyonlari mevcuttu. Hastalarin hep-
si bir yildan uzun stredir yiiksek proteinli diyet tedavisi almaktay-
di. Bir hastada diyete baglanan ilk 6 ay stiresinde diyete uyumsuz-
luk mevcuttu. Hastalarin 4’tinde diyet tedavisi sonrasinda CK du-
zeyinde belirgin diigtis mevcuttu; 2 hastada CK diizeyinde degisim
saptanmadi. Mc Ardle tanili hastalarin 2’sinde kas kramplarinda
azalma tariflendi. Hipertrofik kardiyomiyopati bulgusu olan has-
tada ventrikil fonksiyonlarinda koétiilesme izlenmedi. Hastalarin
Kklinik takipleri diizenli araliklarla devam edilmektedir.

Sonug ve Tartisma: Literatiirde myopatik hastalarda yiiksek
protein aliminin (enerjinin %20-25’1) kas giiciini artirdidi ve kalp
tutulumu olan hastalarda kardiyomiyopati bulgusunu gerilettigi-
ne dair calismalar mevcuttur. Yiiksek proteinli diyet tedavisi ile
izledigimiz hastalarda Kklinik olarak kas sikayetlerinde azalma
ve laboratuvar bulgularinda diizelme gozlemledik. Yuksek prote-
inli diyet tedavisinin etkinliginin degerlendirilmesi i¢in daha genis
hasta sayisina ve fonksiyonel calismalara ihtiya¢ duyulmaktadir .
Anahtar kelimeler: Miyopati, Yiiksek Proteinli Diyet
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KLASIK VE BH4 YANITLI FENILKETONURI
HASTALARIMIZIN MiKROBESIN DUZEYLERI
VE ANTROPOMETRIK OLCUMLERININ
DEGERLENDIRILMESI

Merve Atasoy Kiitri', Busenur Erding', Gonca Kili¢ Yildinm’

"Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali

Giris: Fenilketontiri (FKU) hastaliginda, erken tani ve tedavi ile
norolojik hasar buiyik 6lgtide 6nlenebilmekle birlikte; yasam boyu
stiren 6zel diyet uygulamasi hastalarin uzun dénemde beslenme
durumu ve mikrobesin yeterliligi tizerine 6énemli etkilere sahiptir.
Geleneksel tedavi distik fenilalanin (FA) iceren diyettir. Bu kisit-
layic1 diyet, potansiyel olarak ikincil vitamin/mineral eksikliklerine
yol acabilir.Calismamizda FKU hastalarinin mikrobesin diizeyleri
ve antropometrik 6lclimlerinin de@erlendirilmesi amaglanmustir.

Gerec¢ ve Yontem: Klinigimizde izlenen 47 klasik ve 22 BH4
yanith FKU hastasinin antropometrik 6l¢timleri ile demir paramet-
releri, B12 vitamini, D vitamini ve folik asit diizeyleri geriye déntik
olarak degerlendirilmistir.

Sonuglar: Klasik FKU hastalarinin 23’t kiz 26’i erkek, BH4 ya-
nith hastalarin 12’si kiz 10’u erkek cinsiyetteydi. Yag ortalamalari
klasik FKU grubunda 18 yil (8 ay-38 yas), BH4 yanitli grupta 8 il
(4 ay-17 yas) idi. BH4 yanith hastalarin besinde B12 (%22,7), iki-
sinde folat (%0,09), sekizinde D vitamini (%36,3), besinde demir
(%22,7) eksikligi saptanirken; klasik FKU hastalarinin tictinde B12
(%0,06), birinde folat (%0,02), dokuzunda D vitamini (%18,75),
birinde demir (%0,02) eksikligi saptandi. Klasik FKU grubundaki
hastalarin altis1 protein enerji malntitrisyonu (PEM) (%12,7), do-
kuzu fazla kilolu (%19), licti obez (%6);BH4 yanitli hastalarin tigti
PEM (%13,6), lcl fazla kilolu (%13,6), biri obez (%4,5) olarak
degerlendirildi.
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Tartisma: Klasik FKU hastalarinin vitamin/mineral durumunu
inceleyen calismalarda celigkili bulgular bildirilmistir BH4 yanitli
hastalar ile ilgili caligmalar ise sinirh sayidadir. Caligmamizda kla-
sik ve BH4 yanith FKU hastalarinda benzer oranda B12, folat,
D vitamini ve demir eksiklikleri saptanmigtir. Klasik FKU grubun-
da mikrobesin eksikliklerinin ergen ve erigkin hastalarda belirgin
oldugu dikkati ¢ekmistir.Bu durum diizenli olarak FA icermeyen
aminoasit takviyeleri almayan ya da birakan ergen ve yetigkin
FKU hastalarinda mikrobesin eksikligi riskinin artigini géstermistir.
Ayrica klasik FKU hastalarimizda VKI'nin tist sinirin izerine ciktig
(%25) ve hastalarin obezite riski ile karst karsiya oldugu gosteril-
migtir. Hastalarin antropometrik élgtimlerinin diizenli olarak de-
gerlendirilmesi, besin alimlari, besin eksikliginin klinik belirtileri ve
vitamin/mineral eksikliklerini tespit etmek igin biyo-belirteclerin
izlenmesi 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Fenilketontiri, mikrobesin, obezite

Kaynaklar

Aurel T Tankeu, Despina Christina Pavlidou, Andrea Superti-Furga et al.
Overweight and obesity in adult patients with phenylketonuria: a

systematic review. Orphanet J Rare Dis. 2023 Feb 22;18(1):37. doi:
10.1186/s13023-023-02636-2.
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SLOS: TEK MERKEZ DENEYiMi

Billur Korkmaz Katilmis', Ceren Bilgun', Emel Gumus’, Emine
Genc', Enver Yaya', Sebile Kilavuz', Burcu Oztiirk Hismi

"Marmara Universitesi Pendik Egitim Ve Arastirma Hastanesi Cocuk Metabolizma Hastaliklar Bilim Dali

Amac-Yontem: Smith Lemni Opitz Sendromu (SLOS),
DHCR?7 genindeki biallelik patojenik varyantlarin neden oldugu
otozomal resesif (OR) gegisli kalitsal metabolik hastaliktir. 7-dehid-
rokolesterol rediiktaz (7-DHCR) enzim aktivitesinin yetersizligine
bagl bir kolesterol biyosentez bozuklugudur. Eksojen kolesterol
destegi, HMG CoA Rediiktaz inhibitorii olanstatinler, antioksidan
amagla Vitamin E tedavisi ve Kolik asit SLOS’da tedavi secenek-
leri arasindadur.

Bulgular: SLOS tanili hastalarimizin molekiiler verilerinde; 6
hastanin 3’inde DHCR7 geninde en sik gérilen ¢.278C>T(p.
Thr93Met) degisimi homozigot olarak bulunmaktaydi. Diger 3
hastada ise; 1 kisi c.1295A>G(p.Tyrd32Cys) varyanti icin ho-
mozigottu, diger 2 kisi bu varyant ile birlikte olasi patojenik var-
yantlart biallelik tasidigi gOsterilmisti. Literatiire baktigimizda
¢.1295A> G(p.Tyrd32Cys) varyant1 yakin bir zamana kadar sade-
ce 9 hastada tanimlanmig olarak bildiriliyordu.Altthastamizdansa-
deceladrenalyetmezliktanisiilehidrokortizon tedavisi altinda izlen-
mekteydi. Norolojik olarak nébet klinigiyle seyreden 1 hastamiz
vardi ve bu hastamiz aslinda literattirde SLOS-hafif form olarak
nitelendirilen ¢.1295A>G(p.Tyr432Cys) varyantina homozigot
bulunduran hastamizdi. Lipid profillerinde; yasa gore total ko-
lesterol seviyelerinde diistklik fark edilmistir. Eksojen kolesterol
tedavisi hastalarimizin timiine baglanmis ancak ilag temin sorunu
nedeni ile aralikli donemlerde kullanabilmiglerdir ve en az 2 ay en
uzun 1 yil kadar kullanim &ykisi olan hastalarimizin kolesterol
destegi altinda ifade edici dilde iyilesme, sosyal davraniglarinda
iyilesme ve kabizlik vb gastroenterolojik sorunlarinda azalma aile-
leri tarafindan bildirilen subjektif verilerdir, ayrica bir hastada boy
uzamasinda artig gosterilmistir. Eksojen kolesterol destegi altinda
hastalarin total kolesterol seviyelerinde yasa gore normal araliga
gelmemekle birlikte tedavi aldiklart dénemde bazal seviyelerinden
artis ve iyilesme gozlenmistir. Statin tedavisi hastalarimiza baglan-
mast denenmis ancak yine ilag teminindeki sikintilar nedeni ile ak-
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tif kullanim saglanan hastamiz olamamustir. Giincel veriler 1s1ginda
hastalarimiza kolik asit tedavisi denenmesi digtinilmektedir.
Sonug: SLOS tedavi secenekleri olmakla birlikte tedaviye ula-
sim imkanlarindaki kisitlliklar hastalarda net iyilesme seyirlerinin
gorilmesinin 6ntine gegmektedir. Giincel yaklasim olarak kolik
asit Tedavisi eksojen kolsterol destedi yerine diyette artirilan ko-
lesterolden zengin beslenme ile birlikte kolesteroliin GIS emilimini
artirarak daha uzun stireli ve kalici etkiler saglayabilmesi muhte-
mel distintlebilir.
Anahtar kelimeler: hiperlipidemi, bliyiime geriligi, smith meni opitz
sedromu, kolik asit, kolesterol
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GLUTARIK ASIDURI TiP 1'DE DIYETE UYUM, ATAK
ZAMANI VE NGROMOTOR ETKIiLENIM ARASINDAKi iLiSKi

ilknur Siiriicii Kara', Esra Kara', Duhan Hopurcuoglu’

'Gaziantep Sehir Hastanesi Beslenme Ve Metabolizma Bolimii

Giris: Glutarik asidiri tip 1 (GA1), GCDH geni tarafindan kod-
lanan glutaril-koenzim A dehidrogenaz (GCDH) enziminin eksik-
liginde ortaya ¢tkan nadir, otozomal resesif metabolik bir hastalik-
tir. Bu calismada, glutarik asidtri tip 1 tanih hastalarimizin Klinik,
biyokimyasal ve néroradyolojik parametrelerini, diyete uyumunu
retrospektif olarak arastirmayi, diyet uyumu ile atak sikh@ ve né-
romotor etkilenim arasindaki iligkiyi incelemeyi amagladik.

Yontem: Calismamizda, 2022-2025 tarihleri arasinda Gazian-
tep Sehir Hastanesi ¢ocuk metabolizma boéliimiine bagvuran GA1
tanili hastalarin klinik bulgulari, nérogériintiileme ve biyokimyasal
Slgtimleri, diyete uyumlari, atak sikliklar: hastanenin otomasyon sis-
teminden kaydedildi. Akut atak sikligi, motor gelisim basamaklar,
norolojik muayene bulgulari ve fonksiyonel durum karsilastirild:.

Bulgular: Toplam 12 aileden glutarik asidri tip 1 tanilt 15 has-
ta (5 kiz, 10 erkek) calismamiza dahil edildi. Viicut agirh@ SDS:
-3,91 4,44 (minimum -14,71- maksimum 0,29), boy SDS: -2,90
+2,86 (minimum -8,64- maksimum 0,56), vicut kitle indeksi
SDS: -3,11 +4,15 (minimum -13,38- maksimum- 0,06), bas ¢ev-
resi Kilo SDS: -0,78 +1,91 (minimum -5,34- maksimum 1,59)
idi. Hastalarin %66,7’sinin ebeveynleri akrabaydi, %40’ inin bir
yakini GAl nedeniyle ex olmustu, %80’inde gelisimsel gecikme
%60'inda gérece makrosefali, %80’inde distoni, hareket bozuk-
luklari, ensefalopatik kriz 6ykiisti vardi, %86’sinda ciddi norolojik
sekel mevcuttu ve %86’sinda ataklar erken baglangicliydi, %60t
diyetine uyum gosteriyordu. Ata@ tetkileyici olay %50’sinde en-
feksiyon, dig ¢tkarma ve atesti.

Sonug: Hastalarimizin blyiik cogunlugunda atak sonrast geri
dondirilemez iglev kaybi nedeniyle agir néromotor etkilenim
vardi ve atak erken baglangicliydi. Calismamizda hastalarin bii-
yik cogunlugu atak sonrasi tant aldi@ igin diyete ragmen agir
norolojik islev bozuklugu vardi. Yenidogan taramast ile GA1 ta-
nili hastalarin erken yasta taninmasi, dustk lizinli diyet, karnitin
takviyesi ve katabolik ataklar sirasinda yogunlagtirilmig acil tedavi
ile metabolik tedaviye semptom 6ncesi baglanmasinin nérolojik
sonugclari 6nemli 6lclide iyilestirdigi belirtilmistir. Ne yazik ki semp-
tomlarin baglangicindan sonra tedaviye baslamak, striatal hasarin
neden oldugu mevcut motor iglev bozuklugunu geri dondiiremez.
Calismamizda erken tani icin yenidogan taramasina GA1’in dahil
edilmesinin, atak baglamadan énce tant ve uygun tedavi baslan-
masinin énemini vurgulamak istedik.

Anahtar kelimeler: Glutarik asidiri tip 1, diyete uyum, atak zamani,
Kklinik bulgular, néromotor etkilenim
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Kaynaklar

1- Boy N, Mihlhausen C, Maier EM, et al. Recommendations for diag-
nosing and managing individuals with glutaric aciduria type 1: Third
revision. J Inherit Metab Dis. 2023;46(3):482-519.

2- Yoldas Celik M, Canda E, Yazici H, et al. Glutaric aciduria type 1:
Insights into diagnosis and neurogenetic outcomes. Eur J Pediatr.
2024;184(1):72. Published 2024 Dec 10. doi:10.1007/s00431-024-
05907-7

3- Giurbiz BB, Yilmaz DY, Cogkun T, Tokatlh A, Dursun A, Sivri HS.
Glutaric aciduria type 1: Genetic and phenotypic spectrum in 53
patients. Eur J Med Genet. 2020;63(11):104032. doi:10.1016/;.
ejmg.2020.104032

4- Bozaci AE, Er E, Unal AT, et al. Glutaric aciduria and L-2-
hydroxyglutaric aciduria: Clinical and molecular findings of 35 pati-
ents from Turkey. Mol Genet Metab Rep. 2023;36:100979. Published
2023 May 23. doi:10.1016/j.ymgmr.2023.100979
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KLASiK GALAKTOZEMiDE DIiYET TEDAVISi
ONERILERINiN GUNCELLENMESi: KURU
BAKLAGILLERDE SEKER PROFIiLLERINiN TAYiNi

Tudce Kartal', Serkan Selliz, Hasim Kelebek?, Sema Uzunoglu’,
Ebru Cicek Tiirk6z', Siileyman Gonkek', Nazmiye Tiizel Giindiiz',

Elif Arslanoglu’, Neslihan Onenli Mungan’, Fatma Derya Bulut’,
Deniz Kor'

"Cukurova Universitesi, Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Ve Beslenme Bilim Dali
“Cukurova Universitesi, Miihendislik Fakiiltesi, Gida Miihendisligi Anabilim Dal
3Adana Alpaslan Tiirkes Universitesi, Miihendislik Fakiiltesi, Gida Miihendisligi Anabilim Dali

Amac:Klasik galaktozemi, galaktoz-1-fosfat-tiridil transferaz
eksikliginden kaynaklanan, yasam stire/kalitesini etkileyen komp-
likasyonlara yol agabilen, tedavisinde temel olarak yasam boyu
stiren ve uygulamasi zor olabilen galaktoz kisith diyetin yer aldigi
bir kalitsal metabolik hastaliktir. Dlgtik serbest galaktoz icerikleri-
ne ragmen, galaktozemili hastalarin diyetlerinde kuru baklagillere
gtivenli olarak ne miktarda/sekilde yer verilebilecegi konusunda
tlkemizde bir goris birligi yoktur. Bu nedenle, calisgmamizda sik
tiiketilen kuru baklagillerin seker profillerinin tayini ve sonrasinda
bunlarin diyet tedavilerine eklenerek hastalarin biiyiime-gelisme
ve yasam kalitelerinin iyilestirebilmesi amaclandi.

Yoéntem:Calismaya, mengei Turkiye olan, 2024 tretimi kuru
fasulye, nohut, barbunya, borilce, bakla, kirmizi/yesil mercimek
ve kuru fasulye ve nohudun konserve sular1 dahil edildi. Bir gram
kuru baklagil 6rnekleri tizerine %80’lik metanol-su(v/v) karigsimin-
dan 10 mL eklenerek 1 saat karistirildi ve ekstrakte edildi. Daha
sonra Ornekler 4 °C’de, 6500 rpm’de 15 dakika santrifiij edil-
di ve elde edilen st faz 0,45 um membran filtreden gegirilerek
HPLC'de analizleri gerceklestirildi.

Bulgular:Sagsirtici olarak analizi yapilan ilk 6rneklerden yal-
nizca borllcede serbest galaktoza rastlanmadi. En yiiksek serbest
galaktoz icerigi nohutta tespit edildi(140+10 mg/100 g). Kuru fa-
sulye konserve suyunun serbest galaktoz icerigi nohuda gore daha
dustiktt. Biplot grafigi ile kuru baklagillerin seker profilleri deger-
lendirildiginde nohudun 6zellikle toplam seker, sakkaroz ve galak-
toz vektorleriyle pozitif bir korelasyon gosterdi@i ve sakkaroz ve
galaktoz igeriginin fazla oldugu gérildi. Kuru fasulye ve barbun-
yanin glikoz/fruktoz icerigi bakimindan benzer bir profil sergiledigi
saptandi. Borilcenin seker profili agisindan tim 6rneklerden farkl
oldugu goruldi.

Sonuc:Klasik galaktozeminin yonetimine iligkin uluslararasi kila-
vuzlarda 25 mg/100 g'dan az galaktoz igeren besinlerin tiiketiminin
uygun oldugu bildirilmistir. ik analiz sonuglarmz, literatiirin ak-

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

sine(521 mg/100 g) tlilkemizde tretilen kuru baklagiller arasindan
yalnizca bértilcenin bu sinirn altinda kaldigini gésterdi. Ancak, farkl
markali yeni rneklerin analizleri devam etmektedir. Calisma tamam-
landiginda, tGlkemizdeki kuru baklagillerin galaktoz icerikleri ile ilgili
daha net sonuglarin elde edilmesi ve hastalarin diyetlerindeki besin
cesitliliginin givenli olarak arttirilarak katki saglamasi beklenmektedir.

Anahtar kelimeler: Klasik galaktozemi, galaktoz, kuru baklagiller

S$S-37

ERiSKIN FENILKETONURi HASTALARINDA FARKLI
PROTEIN iIKAMELERI KULLANIMLARININ UYKU
KALITESI UZERINE ETKILERI

Ebru Cicek Tiirk6z', Tugce Kartal', Sema Uzunoglu’, Siileyman

Gonkek’, Elif Ozova', Nazmiye Tiizel', Fatma Derya Bulut’, Halise
Neslihan Onenli Mungan’, Deniz Kor

"Cukurova Universitesi (ocuk Metabolizma Ve Beslenme Bilim Dali

Amac: Fenilketoniiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz eksikligi
sonucu gelisen ve noérogelisimsel sorunlara yol acan bir kalitsal
metabolik hastaliktir. FKU’lii hastalar, nérotransmitter sentezinde-
ki yetersizlikler nedeniyle uyku bozukluklari agisindan riskli grupta
yer almaktadir. Literatiirde, triptofan alimmin uyku kalitesini iyi-
lestirdigi, tirozin aliminin ise odaklanmayi arttirdig: bildirilmekte-
dir. Bu bilgiler 1s1@inda, calismamizda farkli aminoasit (AA) bile-
simi iceren protein ikamesi kullaniminin FKU'lii erigkinlerin uyku
kalitesi tizerine etkisinin degerlendirilmesi amacland:.

Yéntem: Cukurova Universitesi’nde takip edilen 18 yas tizeri 22
FKU'lii hasta calismaya dahil edildi. Bu hastalarin demografik ve-
rileri, ti¢ gtinlik besin tiiketim kayitlari, biyokimyasal parametreleri
ve uyku Kaliteleri (Pittsburgh Uyku Kalitesi Indeksi=PSQI) deger-
lendirildi.

Bulgular: Yas ortalamasi 21,8+3,4 yil (18-28 yil) olan hasta-
larin 11’ (%50,0) kadindi. Calismaya katilanlarin 3’tinde (%13,6)
uyku Kkalitesinin kotli oldugu saptandi. Besin tiiketim kayitlarina
gore uyku kalitesi iyi olanlarin giinliik ortalama tirozin ve tripto-
fan alimlariin daha yiksek oldugu gériildi (p<0.05). Hastalar
kullandiklart protein ikamesine gére 2 gruba ayrildiginda [AA
karigimi-biiyiik nétral aminoasit (LNAA)], LNAA kullananlarin ta-
maminda uyku kalitesinin iyi oldugu, AA karigimi kullananlardan
3’tnin uyku kalitesinin kot oldugu, ancak aralarinda istatistik-
sel olarak anlamli bir fark bulunmadig saptandi (p>0,05). LNAA
kullananlarin ortalama tirozin ve triptofan tiiketimleri daha ytiksek
(p<0,05) olsa da, kan fenilalanin, tirozin ve triptofan diizeyleri
acisindan gruplar arasinda anlamli bir fark yoktu (p>0,05).

Sonug: Triptofanin melatonin sentezinde rol alarak uyku ka-
litesini iyilestirdigi, tirozin alimmin ise dopamin ve norepinefrin
lUzerinden biligsel fonksiyonlar: destekledigi bilinmektedir. Calig-
mamizda literatiir ile uyumlu olarak FKU’de tirozin ve triptofan
alimmin uyku kalitesi tizerinde etkili oldugu gériildi. LNAA kul-
lananlarda gunlik alinan tirozin ve triptofan miktarinin AA kul-
lananlara goére anlamli derecede yiiksekti. Her ne kadar gruplar
arasinda uyku kalitesi agisindan istatistiksel olarak anlamli bir fark
saptanmamig olsa da, LNAA grubundaki tiim hastalarda uyku
kalitesinin iyi olmasi dikkat cekici bir bulgudur ancak FKU’de di-
yet tedavisinde kullanilan farkli protein ikamelerinin uyku kalitesi
Uzerine etkilerini degerlendirecek daha ayrintili galigmalara ihtiyag
oldugu distinilmektedir.

Anahtar kelimeler: Fenilketontiri, protein ikamesi, tirozin, triptofan,
uyku kalitesi
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PP-01

3-HiDROKSIiZOBUTIRIL-COA HIDROLAZ (HIBCH)
EKSIKLIGINDE UZUN DONEM BESLENME YONETIMi

Merve Yoldas Celik', Burcu Koseci', Ezgi Burgag', Canan Zengin'

"Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Giris: 3-Hidroksiizobutiril-CoA hidrolaz (HIBCH), valin katabo-
lizmasinda gérev alan mitokondriyal bir enzimdir. HIBCH eksikligi
gelisimsel gerilik, hareket bozukluklari ve ensefalopati ataklari ile
seyreden genis bir klinik tabloya yol acabilir. Literatiirde az sayida
olguda valin kisitlamasi ve kofaktér desteginin metabolik stabilite-
vi destekledigi bildirilmis olup, bu calisgmada HIBCH eksikligiyle
izlenen pediatrik olgunun beslenme yénetimi sunulmaktadur.

Olgu Sunumu: Otuz iki aylik kiz hasta, yedi aylikken ensefalo-
pati ile bagvurdu. Miadinda, 3500 g, sezaryen ile dogmustu. An-
ne-baba arasinda akrabalik yoktu, ti¢ saghikli kardesi vardi. Fizik
muayenede hafif hipotonisite, okulorjik kriz ve distoni saptandi.
Tandem MS’de C4/C3 orani yiiksek, idrar organik asit analizi nor-
maldi. Kraniyal MRG'de bilateral bazal ganglion tutulumu izlendi.
Ekzom analizinde HIBCH geninde bilesik heterozigot ¢.913A>G
ve ¢.219+25A>G varyantlari bulundu. Hastaya valin kisith di-
yet baglandi (60-68 mg/kg/gtin; protein 1.3-1.75 g/kg/gtin; enerji
1100-1300 kcal/glin). Tedaviye B1, B2, biotin, koenzim Q10 ve
karnitin eklendi. Izlemde diisiik 16sin/izolésin diizeyleri replase
edildi. On sekizinci ayda grade I hepatosteatoz saptanmasi tizerine
yag orant %46’dan %30’a dusirildi. Yirmi besinci ayda agirlia:
+1.9 SDS, boyu -0.6 SDS idi. Diyet diizenlemesini takiben hepa-
tosteatoz geriledi, kaba motor gelisimi yagitlarini yakaladi ve yeni
ensefalopati atagi olmadi.

Tartisma: Literatiirde az sayida olguda, valin kisitlamast ve
kofaktor deste@inin metabolik stabiliteyi artirdig bildirilmistir.
Hastamizda da bu yaklasim Klinik stabiliteyi saglamistir. Bununla
birlikte protein kisitlamasi, goreceli yag orani artigiyla hepatoste-
atoz riskini artirabilir. Olgumuz, makro besin dengesinin énemini
vurgulamaktadir.

Anahtar kelimeler: 3-Hidroksiizobutiril-CoA Hidrolaz Eksikligi, Valin
Metabolizmasi, Diyet Tedavisi

PP-02

NADIR KETOGENEZ BOZUKLUKLARINDA

KLiNiK YAKLASIM: HMG-COA SENTAZ VE BETA-
KETOTiYOLAZ EKSIKLIKLERI UZERINE ALTI OLGULUK
DEGERLENDIRME

Burcu Késeci', Merve Yoldas Celik', Ezgi Burgac’
'Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amac: Keton cisimleri, aclik, egzersiz ve diistik karbonhidrat
alimi kosullarinda beyin icin alternatif enerji kaynagidir. Keton
sentez veya yikimindaki enzimatik defektler, hipoglisemi, hipo/hi-
perketonemi, noérolojik bulgular ve metabolik krizlere neden ola-
bilmektedir (1). Bu calismada HMG-CoA sentaz ve B-ketotiyolaz
eksikliginde Klinik, laboratuvar ve gériintiileme bulgulari, diyaliz
gereksinimleri ve beslenme yaklasimlari degerlendirilmistir

Yontem: Ucii HMG-CoA sentaz, iicii B-ketotiyolaz eksikligi
tanili toplam alti olgu geriye doniik olarak incelenmistir. Klinik
bulgular, biyokimyasal parametreler, metabolik dekompansasyon
oykiileri, diyaliz uygulamalar1 ve beslenme tedavileri analiz edil-
mistir.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

Bulgular: Hastalarin ¢l kiz, tigti erkek olup timinde akra-
ba evliligi mevcuttu. iki olguda benzer Klinik tabloda kardes kaybi
Oykisu vardi. Bagvuru yast 5-16 ay arasindaydi. Tim olgularda
artmig anyon gapli metabolik asidoz nedeniyle hemodiyaliz uy-
gulanmusti. Iki olguda hipoglisemi, ticiinde hiperglisemi, birinde
trombositopeni saptanmigti. Dort olguda idrarda dikarboksilik
asit, ikisinde 3-hidroksi-3-metilglutarik asit atilimi gbzlenmisti. Acil
karnitin profilinde dort olguda C4-OH yiiksekligi saptanmigti. Beg
olguda hepatomegali, birinde hepatosteatoz, ti¢ olguda nérolo-
jik bulgular gozlenmis, genetik analizlerde HMGCSZ2 ve ACAT1
genlerinde homozigot varyantlar tanimlanmigti. Beslenme tedavi-
sinde HMG-CoA sentaz eksikliginde yagdan, B-ketotiyolaz eksikli-
ginde yag ve proteinden kisith diyet uygulanmusti.

Sonug: Keton metabolizmas: defektleri nadir gortilmekle bir-
likte agir metabolik krizlere yol acabilir (1). Erken tani, dikkatli
Kklinik-laboratuvar degerlendirme ve uygun diyet uygulamalari,
dekompansasyonlarin 6nlenmesi ve diyaliz ihtiyacinin azaltilma-
sinda kritik Gneme sahiptir.

Anahtar kelimeler: Keton Cisimleri, Ketogenez, Hipoglisemi,
Hidroksimetilglutaril-CoA Sentaz, Asetoasetil-CoA Tiolaz

Kaynaklar

1. Fukao T, Mitchell G, Sass JO, Hori T, Orii K, Aoyama Y. Ketone body
metabolism and its defects. J Inherit Metab Dis. 2014;37(4):541-551.
doi:10.1007/s10545-014-9704-9

PP-03

ALKAPTONURI TANILI HASTALARDA DUSUK PROTEINLI
BESLENME VE NiTiSINON TEDAViSi: TEK MERKEZ
DENEYiMi

Gozde Uzunyayla', Armin Akis’, Fehime Erdem Karapinar’
"Van Egitim Ve Arastirma Hastanesi

Amag: Alkaptoniiri, homogentisat 1,2 dioksijenaz enzim eksik-
ligine bagli, idrarda homogentisik asittHGA) atilimi ve dokularda
birikimi ile karakterize nadir bir metabolik hastaliktir(1,2).Bag do-
kusunda ve kikirdaklarda okronozis adi verilen siyah pigmentas-
yon, eklemlerde artrit ve kalp kapakgi@i tutulumu ile seyreder(2,3).
Bu calismada amac, merkezimizde takip edilen alkaptontiri tanili
dort olgunun, distik proteinli beslenme ve nitisinon tedavisi ile
izlem sonuglarinin degerlendirilmesidir.

Yéntem: Alkaptoniiri tanisi ile izlenen dért hasta (5, 18, 23
ve 62 vag) gerive doniik incelendi. Hastalarin klinik bulgulari,
beslenme ve nitisinon tedavisine verdikleri yanit degerlendirildi.
Cocukluk cagindaki tek hastamiz harig ti¢ erigkin hasta nitisinon
tedavisi almaktaydi. Nitisinon tedavisi alan tim hastalarimiz yasa
gore kisitlanmus protein igerikli beslenme tedavisiyle takip edildi.

Bulgular: Tim hastalarin tani aninda ve tedavi sirasindaki id-
rar HGA dizeyleri, plazmada kantitatif aminoasit yontemiyle tiro-
zin ve diger aminoasitler 6l¢tilda. Iki hasta giinliik 1mg, bir hasta
2mg nitisinon tedavisi almaktaydi, bir hasta ilagsiz takip edildi. Ni-
tisinon ve diisiik proteinli beslenme tedavisi alan ti¢ hastanin tiro-
zin seviyelerine bakildiginda ortanca 496 mmol/lt (min:264 mmol/
It, max:548 mmol/lt ) saptand. idrarda HGA diizeylerinde, teda-
vi baglangici ortanca 1314 mmol/molkr (min:1300, max:1429),
tedavi sonu ortanca 575 mmol/molkr (min:246, max:907 mmol/
molkr) saptandi. Tedavi stiresince HGA dtizeylerinde anlamli di-
siis saglanmus, klinik yakinmalarda kismi diizelmeler gézlenmistir.

Sonug: Alkaptoniiri nadir gériilmesine ragmen yasam boyu
ilerleyici komplikasyonlara yol agabilmektedir. Distik proteinli
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beslenme ve nitisinon tedavisi, HGA birikimini azaltarak Klinik
seyri olumlu yonde etkilemektedir(3,4).

Anahtar kelimeler: Alkaptontri, Homogentisik asit, Protein kisitli diyet

Kaynaklar

1. Introne WJ, Perry M, Chen M. Alkaptonuria. 2003 May 9 [Updated
2021 Jun 10]. In: Adam MP, Feldman J, Mirzaa GM, et al., editors.
GeneReviews® [Internet].

2. Bozaci AE, Yazici H, Canda E, Ucar SK, Guvenc MS, Berdeli A, Habif
S, Coker M. Long-term follow-up of alkaptonuria patients: single cen-
ter experience. J Pediatr Endocrinol Metab. 2022 Jun 6;35(7):913-
923. doi: 10.1515/jpem-2022-0004. PMID: 35671204.

3. Imrich R, Zatkova A, Lukacova O, Sedlakova J, Zanova E, Vicek M,
Penesova A, Radikova Z, Havranova A, Ranganath L. Nutritional in-
terventions for patients with alkaptonuria: A minireview. Endocr Re-
gul. 2023 Mar 26;57(1):61-67. doi: 10.2478/enr-2023-0008. PMID:
36966367.

4. Suwannarat P, O'Brien K, Perry MB, Sebring N, Bernardini I, Kaiser-
Kupfer MI, Rubin BI, Tsilou E, Gerber LH, Gahl WA. Use of nitisinone
in patients with alkaptonuria. Metabolism. 2005 Jun;54(6):719-28.
doi: 10.1016/j.metabol.2004.12.017. PMID: 15931605.

PP-04

FENILKETONURI YONETIMINDE MOBIL BESLENME
UYGULAMASI : HASTA MEMNUNIYETI VE KAN
FENILALANIN DUZEYiNE ETKiSi

Zelal Tandogan'?, Asuman Gedikbasi*?, Meryem Karaca?,
Mehmet Cihan Balci?, Dilek Kiirkcii Giines?, Tugba Kozanoglu?,
Alihan Yesil?, Gililden Fatma Gokgay**

istanbul Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiist, Cocuk Sagihdi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, Beslenme
Doktora Programi, Istanbul

*Istanbul Universitesi, ocuk Saghid Enstitiisd, Pediatrik Temel Bilimler Anabilim Dal, [stanbul
Sistanbul Universitesi , fstanbul Tip Fakiiltesi, Gocuk Sagligi Ve Hastaliklan Anabilim Dal, Beslenme Ve
Metabolizma Bilim Dali, [stanbul

“Istanbul Universitesi ocuk Saghg Enstitiisii Nadir Hastaliklar Anabilim Dali, [stanbul

Amacg: Fenilketontiri(PKU),fenilalanin hidroksilaz mutasyonla-
riyla karakterize fenilalanin kisith beslenmeyle tedavi edilen me-
tabolizma hastaligidir.Mobil saglik,hastalarin izlemini saglayarak
yonetimi iyilestirmede kullanilmaktadir.Metabolizma hastaliklarin-
da mobil saglik uygulamalar: gelistirilmektedir.Calismada,PKU’lu
bireylere 6zgli mobil beslenme uygulamasiyla kan fenilalanin
kontrolii amaclanmaktadir.

Yontem:280 normal/diistik proteinli besin,standart yemek
tarif igerigi ve bireysel gereksinim algoritmalariyla PKU’ya 6zgii
mobil uygulama gelistirildi.Uygulamayi 20 hasta 1 hafta kullan-
d1,14 hastanin uygulama 6éncesi ve sonrasi kan fenilalanin diizey-
leri degerlendirildi.Hastalara Mobil Uygulama Kullanma Isteklilik
Olgegi,Mobil Uygulama Kullanma Sadakati Olcegi,Mobil Uygula-
ma Derecelendirme Olcegi‘nin Algilanan Etki alt élcedi uyguland.

Bulgular: Yas ortalamast;26,3+5,4 olan hastalarin Mobil
Uygulama Kullanma Sadakati Olcegi puansortalama 32,1+
2,05;Mobil Uygulama Kullanma Isteklilik puani ortalama 37+3,5
‘dir. Algillanan Etki alt 6lgeginde hastalarin %95’i farkindalik
artis1, %1000 biling diizeyi artist %90'1 tutum degisikligi ve degi-
sim iste@i, %851 yardim arayigt ve davranig degisimi bildirmistir.
Uygulama 6ncesi ve sonrasi ortalama kan fenilalanin degeri sira-
siyla 678,52+268,07 ve 599,36+305,44 nmol/L bulunmus, ista-
tistiksel anlamli fark bulunmamistir (p>0,05).Orta diizeyde etki
buyuklugiyle (r=0,36) uygulamanin klinik agidan potansiyel etkili
olabilecegi gosterilmistir.

Sonug: Hastalar,mobil beslenme uygulamasi ile takip edilmek
konusunda istekli ve algilanan etkiyi yiiksek olarak bildirmistir.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

Kan fenilalanin degerleri ortalamasinda dists egilimi goralmus-
ttir.Daha buytk 6rneklem ve uygulama kullanim stiresinin uzatil-
masiyla yapilacak arastirmalara ihtiya¢ vardir.

Anahtar kelimeler: fenilketoniiri, mobil saglik, teletip, mobil beslenme
uygulamast

Kaynaklar

1. Stone WL, Basit H, Los E. Phenylketonuria. 2023 Aug 8. In: StatPe-
arls [Internet]. Treasure Island (FL): StatPearls Publishing; 2025 Jan-.
PMID: 30570999.

2. Higgins JP. Smartphone Applications for Patients’ Health and Fitness.
Am J Med. 2016;129(1):11-19.d0i:10.1016/j.amjmed.2015.05.038

3. Ardahan M. Mobil Saglik ve Hemsirelik. STED. 2019;27(6):427-33.

4. Evans S, Ashmore C, Daly A, et al. Efficacy of a New Low-Protein
Multimedia Diet App for PKU. Nutrients. 2022;14(11):2182. Publis-
hed 2022 May 24. doi:10.3390/nu14112182

5. Hoogeveen 1J, Peeks F, de Boer F, Lubout CMA, de Koning Td, Te Bo-
ekhorst S, Zandvoort RJ, Burghard R, van Spronsen FJ, Derks TGJ.
A preliminary study of telemedicine for patients with hepatic glycogen
storage disease and their healthcare providers: from bedside to home
site monitoring. J Inherit Metab Dis. 2018 Nowv;41(6):929- 936. doi:
10.1007/s10545-018-0167-2. Epub 2018 Mar 29. PMID: 29600495;
PMCID: PMC6326981.

6. Mazloom, Z., Maryam, S., Ashktorab, V., Hashemi, B., Zandieh, M.,
Moravej, H., & Karamizadeh, Z. Metabolic Nutri-Expert System: A
Comprehensive Tool for Achieving Metabolic Control of Inborn Errors
of Amino Acid Metabolism. International Journal of Computer Appli-
cations,2018, 975, 8887.

7. Ho, G., Ueda, K., Houben, R. E, Joa, J., Giezen, A., Cheng, B., & van
Karnebeek, C. D. Metabolic diet app suite for inborn errors of amino
acid metabolism. Molecular genetics and metabolism, 2016, 117(3),
322-327.

PP-05

BUYUME GERILiGi iLE BASVURAN COLYAK HASTALIGI
SAPTANAN BiOTiDINAZ EKSIKLiGi VAKA SUNUMU

Seving Garip', Burcu Koseci?

'Sbii Tip Fakiiltesi Adana Sehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklan Klinigii, Cocuk
Gastroenteroloji Boliimii

“Sbii Tip Fakiiltesi Adana $ehir Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Saglii Ve Hastaliklar Klinigi, Cocuk
Metabolizma Ve Beslenme Baliimii

Biotinidaz eksikligi biotin metabolizmasinin bir bozuklugu olup
norolojik belirtiler, deri bulgular1 ve organik asidtiri ile karakterize-
dir. Colyak hastaligt genetik kdkeni olan ¢ocuklarda btytime geri-
ligi, karin agris1 , ishal gibi tipik ve bir ¢ok atipik bulgularla kendini
gosteren otoimmun hastaliktir. Bu calismada biotidinaz eksikligi ile
takip edilen uygun diyet ve tedaviye ragmen biiyiime geriligi ve
karin agrist aralikl ishal sikayeti ile bagvuran ¢olyak hastaligi tanist
konan 9 yasinda kiz hasta sunulmaktadir. Colyak hastaligr tanisi
hem genetik hem endoskopik biyopsi ile dogrulanmistir.

Biz bu vakada kronik hastalik nedeniyle takip ve tedavi edilen
hastalarda buiylime geriligi basta olmak tizere karin agrisi, ishal
gibi sikayetleri devam edenlerde ¢olyak hastaliginin mutlaka de-
gerlendirilmesi gerektigini vurgulamak amagclandi.

Anahtar kelimeler: Biyotidinaz eksikligi ve bliytime geriligi ile seyreden
¢Olyak hastaligy; vaka sunumu
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PP-06

PP-07

GEBELIKTE MATERNAL FENiLKETONURIDE DIVET
YONETIMINiN ONEMi: OLGU SUNUMU

Aysen Kogyigit', Ayse Senol Ersak’, Kismet Ciki', Yilmaz Yildiz',
Hiilya Gokmen Ozel?, Ali Dursun’, Serap Sivri’

"Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Anabilim Dal
*Hacettepe Universitesi, Saclik Bilimleri Fakiiltesi, Beslenme Ve Diyetetik Anabilim Dal

Giris: Fenilketontiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz enzimi ek-
sikligine bagl gelisen metabolik bir hastaliktir (1). Maternal FKU
(MFKU) sendromu, gebelikte kontrolsiiz fenilalanin diizeylerinin
fetlis lizerinde teratojenik etkisinden kaynaklanir (2). Takipsiz ge-
beliklerde fetusta gelisim geriligi, mikrosefali, konjenital kalp has-
taliklar1 ve dismorfik bulgular gériilebilir (3,4).

Olgu: Klasik FKU tanisti ile takipli 28 yasindaki kadin hasta-
nin tg gebeligi degerlendirildi. ilk gebelikte gebelik éncesi meta-
bolik kontrol saglandi, doguma kadar haftalik takiplerle diyet ve
fenilalanin diizeyleri izlendi. Gebelik boyunca fenilalanin degerleri
0,3-8,3 mg/dl arasinda seyretti. Miadinda 2800 g agirhginda, 34
cm bas cevresi ile saglikl bir kiz bebek dogdu. Su anda 8 yasinda
olan cocukta bilyiime ve gelisim normaldir. Ikinci gebelikte yine
metabolik kontrol saglandi, ancak ilk haftalarda bulanti-kusma
nedeniyle diyet uyumu bozuldu ve fenilalanin diizeyleri 1,2-14,1
mg/dl arasinda yiikseldi. Hasta hastaneye yatirlarak intraventz
sw1 ve antiemetik tedavi verildi, diyet diizenlemesi yapildi ancak
10. Haftada fetal kalp atimi saptanmadigdi i¢in medikal abortus
uyguland:. Ugiincii gebelikte dogum éncesi metabolik kontrol sag-
lanmis olup, gebelik 28. Haftada ve devam etmektedir.

Sonug: Gebelik planlayan FKU'lu kadinlarda komplikasyon
riskini azaltmak igin gebelikten en az 6 ay dnce takip baglatilmalt
ve en az 2 ay slreyle metabolik kontrol saglanmalidir (1,2). Ge-
belik boyunca haftalik takiplerle diyet ve fenilalanin (FA) dizeyleri
yakindan izlenmelidir (3). MFKU’yu 6nlemek amaciyla anne FA
diizeyleri konsepsiyon éncesinden itibaren kontrol edilmeli, 6zel-
likle ilk trimester kritik olmakla birlikte gebelik boyunca 1,7-4,2
mg/dl araliginda tutulmalidir (4).

Anahtar kelimeler: Anahtar kelimeler: Fenilketontiri, maternal FKU,
gebelik, diyet yonetimi

Kaynaklar

1. van Wegberg AMJ, MacDonald A, Ahring K, et al. The complete Eu-
ropean guidelines on phenylketonuria: diagnosis and treatment. Orp-
hanet J Rare Dis. 2017;12(1):162.

2. Singh RH, Cunningham AC, Mofidi S, et al. Updated consensus re-
commendations for the management of phenylalanine hydroxylase
deficiency. Genet Med. 2014;16(2):188-200.

3. Koch R, Hanley W, Levy H, et al. Maternal phenylketonuria: an inter-
national study. Mol Genet Metab. 2000;71(3):233-239.

4. Mitze U, Rothenburg LS, Rutsch F, et al. Maternal phenylketonuria
syndrome: course of pregnancy under strict metabolic control and
follow-up of the children. Eur J Pediatr. 2020;179(6):899-909.
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MULTIiSISTEMiK TUTULUM iLE GIDEN SOCS1
MUTASYONU: BiR VAKA SUNUMU

Basire Nur Yildiz'!, Semra Atasoy Yilmaz?, Burcu Giiven?, Giilizar
Demir?, Nalan Yildiz3, Ayberk Tiirkyillmaz*

"Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi

*Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi (ocuk Gastroenteroloji Bilim Dali

3Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk immiinoloji Ve Alerji Bilim Dali

“Karadeniz Teknik Universitesi Tip Fakiiltesi Tibbi Genetik Bilim Dali

Giris: Sitokin Sinyalizasyonu Baskilayicist 1(SOCS1) geni,JAK-
STAT yolunun negatif diizenleyicisi olarak immiin yanitin denge-
lenmesinde kritik rol oynar. Literatiirde,SOCS1 mutasyonu;tip 1
diyabet, otoimmiin tiroid hastaliklari, alopecia universalis ve sis-
temik lupus benzeri tablolarla iligkilendirilmis olup, sitokin aracilt
organ hasari nedeniyle karaciger, bagirsak ve diger sistemlerde
fonksiyon bozukluklar: da gelisebiliv. Bu poster, multisistern tutulu-
mu ile bagvuran SOCS1 mutasyonu olan bir olguyu sunmaktadir.

Olgu: On yedi yaginda erkek hasta,6 aydir stiren kusma, yagl
gaita ve kilo kaybi sikayetleri ile basvurdu. Oykusiinde tip 1 diya-
bet, hipotiroidi ve alopecia universalis tanilar1 vardi. Fizik mua-
yenede el ve ayak tirnaklarinda sekil bozuklugu izlendi. Anne ve
babast arasinda 2. dereceden akrabalik olup hastanin gegirilmis
pankreatit 6ykisi vardi. Laboratuvar incelemelerinde IgA<6 mg/
dL,ALP yiiksek, ferritin diistik idi. Ultrasonografide hepatomegali,
evre 2 hepatosteatoz, splenomegali ve pankreas gévde kalinligin-
da azalma saptandi. Endoskopide safra refliisii, mide antrumunda
hiperemi ve bulbus nodiilleri raporlandi. Genetik analizde SOCS1
geninde heterozigot mutasyon saptandi.

Sonug: Bu olgu,SOCS1 mutasyonu ile iligkili ¢cok sistemli tu-
tulumun bir 6rneg@ini sunmaktadir. Hastada, gastrointestinal bul-
gular mevcuttur. Bu bulgular SOCS1 mutasyonunun yalnizca en-
dokrin ve dermatolojik sistemleri degil, karaciger ve bagirsak gibi
diger organ sistemlerini de etkileyebilecegini ortaya koymaktadir.
Literatlirde SOCS1 mutasyonuna baglh gastrointestinal bulgular
arasinda ¢olyak hastalig, inflamatuar bagirsak hastaligina benzer
kronik enflamasyonlar tanimlanmigtir. Bu tiir hastalarda multidi-
sipliner takip 6nemlidir ve organ fonksiyonlarinin diizenli izlenme-
si 6nerilmektedir.

Anahtar kelimeler: SOCS1, JAK-STAT sinyal yolu, Multisistem
tutulum, Otoimmiinite, Tip 1 diyabet, Hipotiroidi

Kaynaklar

1. Rodari MM, Cazals-Hatem D, Uzzan M, Martin Silva N, Khiat A, Ta
MC, Lhermitte L, Touzart A, Hanein S, Rouillon C, Joly F, EImorjani
A, Steffann J, Cerf-Bensussan N, Parlato M, Charbit-Henrion E In-
sights into the expanding intestinal phenotypic spectrum of SOCS1
haploinsufficiency and therapeutic options. J Clin Immunol. 2023
Aug;43(6):1403-1413. doi: 10.1007/s10875-023-01495-7. Epub
2023 May 9. PMID: 37156989; PMCID: PMC10354128.

2. Hadjadj J, Castro CN, Tusseau M, Stolzenberg MC, Mazerolles F, Alad-
jidi N, Armstrong M, Ashrafian H, Cutcutache I, Ebetsberger-Dachs G,
Elliott KS, Durieu I, Fabien N, Fusaro M, Heeg M, Schmitt Y, Bras M,
Knight JC, Lega JC, Lesca G, Mathieu AL, Moreews M, Moreira B,
Nosbaum A, Page M, Picard C, Ronan Leahy T, Rouvet [, Ryan E, San-
laville D, Schwarz K, Skelton A, Viallard JF, Viel S, Villard M, Callebaut
I, Picard C, Walzer T, Ehl S, Fischer A, Neven B, Belot A, Rieux-Laucat
E Early-onset autoimmunity associated with SOCS1 haploinsufficiency.
Nat Commun. 2020 Oct 21;11(1):5341. doi: 10.1038/s41467-020-
18925-4. PMID: 33087723; PMCID: PMC7578789.

3. Trojovsky K, Seidl M, Babor F, Ehl S, Lee-Kirsch MA, Friedt M, Laws
HJ, Naami N, Oommen PT, Ghosh S. SOCS1 deficiency-crossroads
of autoimmunity and autoinflammation-two case reports. Front Pe-
diatr. 2025 Jan 7;12:1516017. doi: 10.3389/fped.2024.1516017.
PMID: 39840313; PMCID: PMC11746893
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PP-08

PP-09

NON-PKU HiPERFENILALANINEMi VE BARDETT-
BIiEDELL SENDROMU BiRLIKTELIGi: ULUSAL
TARAMADAN ATLANAN HiPERFENILALANINEMi OLGU
SUNUMU

Edanur Sancaktutan’, Duygu Oztiirk Unsal?, Emek Uyur? Filiz
Ozen3, Emine Genc¢*

'Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Hemsirelik Hizmetleri Birimi

“Zeynep Kamil Egtim Arastirma Hastanesi Cocuk Saghgi Ve Hastaliklar Ana Bilim Dali, Cocuk Naroloji
Bilim Dal

3Gaoztepe Egitim Arastirma Hastanesi, Tibbi Genetik

“Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Hastaliklar

Giris: Fenilketontiri (FKU) ulusal taramada olan bir hastalik-
tir. PAH degisikliklerine bagl fenilalanin hidroksilaz (PAH)enzim
eksikligi sebebiyle olusan, erken tedavi ile 6nlenebilen entelekti-
el kisithlik sebebidir (1). Tarama programi ile hastalarin nérolojik
etkilenme baslamadan tespiti ve tedavisi hedeflenir. Entellektiiel
kisithlik ve sendromik bulgulariyla yapilan tiim ekzom sekanslama
(WES), PAH homozigot patojenik varyant saptanan hastayi pay-
lagsarak, taramanin bazi hiperfenilalaninemileri atliyor olabilecegi-
ne vurgu yapmak istedik.

Vaka: Miadinda,3240 g dogan ve 2.gtiniinde %10 tart1 kaybi,
hipernatremik dehidratasyon tanisiyla interne edilen hastada poli-
daktili ve mediiller kistik bobrek tespit edilmis. Akraba evliligi 6y-
kiisti olan hastada izlemde gelisimsel gecikme, otizm ve entelektii-
el kisithlik bulgular eglik etmesi nedeniyle yapilan WES’te Bardett
Biedell ile uyumlu BBS1 homozigot patojenik varyant yaninda
PAH homozigot muhtemel patojenik varyant saptanmis. Ulusal
taramada 1.phe 2,72mg/dl, 2.phe 1,6mg/dl idi. Dogrulama igin
bakilan phe 2,55mg/dI(kuru kan karti) saptandi. Takibinde phe
Olglimleri 2.61,3.16 ve 2.4mg/dl olarak seyretti. Hastaya non-PKU
HFA tanusi ile tedavisiz izlem planlandi.

Tartisma: PAH mutasyonuna ragmen fenilalanin degerleri
2-4mg/dl arasinda seyreden hastanin, nérolojik bulgularina PAH
mutasyonunun katkist oldugu dustintilmedi, Bardett Biedell send-
romu ile uyumluydu. Taramada 2. phe alindiginda, aktif beslen-
meye gecememis olmasi ya da kan aliminda yanlis uygulamalarin
yalanci negatif sonuca neden oldugu distnildi. Non-PKU HFA
olmasi nedeniyle hastanin taramadan atlanmasinin olumsuz so-
nuglart olmamustir.

Sonug¢: Taramanin tespit edemedigi HFA bebekler, maternal
fenilketontirili bebek dogumlari ile sonuclanabilecegi icin tarama-
nin isleyisi 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Fenilalanin, Fenilketontiri, Hiperfenilalaninemi,
Ulusal Tarama, Bardett Biedell Sendromu

Kaynaklar

1) Blau N, van Spronsen FJ, Levy HL. Phenylketonuria. Lancet. 2010
Oct 23;376(9750):1417-27. doi: 10.1016/S0140-6736(10)60961-0.
PMID: 20971365.

2) Levy HL, Waisbren SE, Guttler F Hanley WB, Matalon R, Rouse
B, Trefz FK, de la Cruz F Azen CG, Koch R. Pregnancy experien-
ces in the woman with mild hyperphenylalaninemia. Pediatrics. 2003
Dec;112(6 Pt 2):1548-52. PMID: 14654663.
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PRIDOKSIN BAGIMLI EPILEPSIDE METILFOLAT VE LiZiN
KISITLI DIYET iLE BiLiSSEL KAZANIM: OLGU SUNUMU

Halime Biisra Bagltas', Edanur Sancaktutan? Damla Kocaman?,
Fatma Zehra Tepe®, Emek Uyur?, Ali Karaman?®, Azize Biiyiikkoc®,
Emine Gen¢’

'Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Diyet Poliklinigii

“Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Hemsirelik Hizmetleri Birimi

Marmara Universitesi Pendik Egitim Arastirma Hastanesi (ocuk Metabolizma Klinigi

“Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Naroloji Klinigi

$Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi Tibbi Genetik Poliklinigi

%Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Gelisimsel Pediatri Poliklinigii

"Zeynep Kamil Egitim Arastirma Hastanesi, Cocuk Metabolizma Poliklinigi

Giris: Piridoksin bagimli epilepsi(PBE), 1954’te direngli nobet-
leri olan bir yenidoganda, B6 igeren multivitamin ile nébet kont-
rolii saglanmasi sonucu tanimlanmistir. Yasam boyu piridoksin
Onerilen PBE’de; lizin kisith diyet, arjinin ve folik asitin gelisimsel
gecikmeyi ve biligsel iglevleri iyilestirdigi savunulmaktadir (1).

Olgu:1 haftalikken nébet nedeniyle levatirasetam baglanan
hastanin, 2 aylikken 2. noébeti sonrasi ila¢ dozu artirilmasina
ragmen nobetleri devam eden hastaya B6 baglandiktan sonra
kontrol saglanmig. Sekans analizinda ALDH7A1 homozigot pa-
tojenik varyant saptanmig. B6 ve levatirasetam alan hasta 3,5
yasta metabolizma polikliniginde goériildi. Gelisimsel gecikme 6y-
kiisti ve Bayleyde(bilissel scaled:6) hafif biligsel etkilenmesi tespit
edildi. Metilfolat, B12, demir, arjinin takviyesi ve lizin kisith diyet
baslanan hastada 1. ayinda motor ve dil alaninda artis bildirdi.
Dil/konusma terapisi sonrasi dildeki kazanimlari hizlandigi gibi
Bayley’de biligsel iylesme(bilissel scaled: 9) goriildi.

Tartisma: PBE’de kognitif geriliginin sik oldugu ve yalnizca pri-
doksin tedavisinin yeterli olmayabilecegi bildirilmektedir (2). Diyet
tedavisiyle, lizin yikimi sonucu olusan nérotoksik ara maddelerin
azaltimi hedeflenmektedir. Arjinin takviyesiyle, lizin ile yarisarak
beyne lizin akisinin azaltlmasi hedeflenmektedir. Hastamizin dil
kazanimlarinda dil terapisnin katkisi da olmakla beraber, hastanin
terapi seanslari baglamadan olan kazanimlari ve Bayley skorlarin-
da hizli iyilesmesi, tedavinin etkinligine baglanmustr.

Sonug: PBE'nin adi dolayisyla sadece epilepsi yaptigi ve te-
davisinin tek basina B6 olduguu distintilmemeli. Noébet kontroli
saglansa dahi gelisimsel ve biligsel yakin izlenmelidir. Lizin kisith
diyet, arjinin metilfolat takviyeleri akilda tutulmalidir.

Anahtar kelimeler: Lizin Ksith Diyet, metilfolat, pridoksin, arjinin,
pridoksin bagiml epilepsi, ALDH7A1

Kaynaklar

1) wvan Karnebeek CD, Stockler-Ipsiroglu S, Jaggumantri S, Assmann B,
Baxter P, Buhas D, Bok LA, Cheng B, Coughlin CR 2nd, Das AM,
Giezen A, Al-Hertani W, Ho G, Meyer U, Mills P, Plecko B, Struys
E, Ueda K, Albersen M, Verhoeven N, Gospe SM Jr, Gallagher
RC, Van Hove JK, Hartmann H. Lysine-Restricted Diet as Adjunct
Therapy for Pyridoxine-Dependent Epilepsy: The PDE Consorti-
um Consensus Recommendations. JIMD Rep. 2014;15:1-11. doi:
10.1007/8904 2014 296. Epub 2014 Apr 19. PMID: 24748525;
PMCID: PMC4270869.

2) wvan Karnebeek CD, Jaggumantri S. Current treatment and mana-
gement of pyridoxine-dependent epilepsy. Curr Treat Options Neu-
rol. 2015 Feb;17(2):335. doi: 10.1007/s11940-014-0335-0. PMID:
25639976.
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PP-10

GLUT-1 EKSIKLIGi SENDROMUNDA KETOJENiK DIiVET
TEDAViSi OLGU SUNUMU

Ayse Ayda Demirtas’, Banu Kadioglu Yilmaz'

Selcuk Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Hastaliklan Bilim Dali, Konya/tiirkiye

Giris: Ketojenik diyet (KD), beyin doku bariyeri boyunca gli-
koz tasinmasindaki bozukluktan kaynaklanan nérometabolik bir
hastalik olan Glukoz tagtyici protein tip 1 (GLUT-1) eksikligi send-
romunda kullanilan birincil tedavi yaklasimidir. Burada yenidogan
doéneminde GLUT-1 eksikligi tanist alan bir hastanin 3,5 yasina
kadar KD altinda takibi sunulmustur.

Olgu: 26 giinliikken nébet nedeniyle yenidogan yogun bakim
Unitesine yatirilan hastada BOS glukozu 36,8 mg/dl, es zamanlt
plazma glukozu 78 mg/dl (BOS/plazma Glukoz: 0,47) tespit edildi.
Yenidogan déneminde yapilan diger metabolik ve enfeksiyonla
iligkili tetkiklerinde patoloji saptanmayan hastanin EEG'de sol
hemisfer kaynakli epileptiform aktivite izlenmis olup beyin MR
gorintilemesinde difiizyon agirlikl goérinttilemelerde korpus kal-
lozum genu kismi ile korpus proksimal kesimlerinde akut iskemik
diftzyon kisitlihdr izlendi. SLC2A1 geninde ¢.695G > A heterozigot
mutasyonu sonucu hasta 4 aylikken sonuclandi ve GLUT-1 ek-
sikligi tamist konuldu, 2:1 oraninda KD baslandi. Keton yanitinin
elde edilememesi tizerine 3 giin ara ile 3:1 ve 4:1 oranina gegildi.
Antiepileptik tedavi olarak levetirasetam baglanan hastanin klinik
izleminde tekrar nobeti olmadi, 9 aylikken cekilen EEG normaldi.
Hasta 24 aylikken diyet uyumsuzlugu tizerine KD orani 2:1’e di-
stldii. Yaklagik 11 ay 2:1 KD orani uygulanan hastanin takibinde
bir komplikasyon ve Klinik kétilesme yaganmadi. 36 aylikken ya-
pilan kontrolde kan ketonunun diisiik olmast ile 3:1 KD oranina
¢ikildi. Hastanin diyete uyumunun tam olmasi ile son kontroliinde
4:1 oranmna gegcildi. 7 aylikken desteksiz oturabilen, 12 aylikken
konusan, 14 aylikken yiirtiyen hastanin 16. Ayda yapilan psiko-
metrik degerlendirmesinde genel gelisimi, dil-biligsel, ince-kaba
motor, sosyal beceri-6zbakim gelisimleri yasiyla uyumlu tespit
edildi. 26 glnliikken bag cevresi persantili 21 olan hastanin KD
baglanmasina kadar gegen strede 4.5 aylikken 7 persantile geri-
ledigi ve KD baglanmasi sonrasinda 6.ayda 15p, 3,5 yasinda son
takibinde 23p olarak tespit edildi.

Sonug: Bu olgudan aldigimiz sonuca gére GLUT-1 eksikliginde
KD uygulamasi yan etki gériilmeden epileptik nébetleri kontrol
altina almig, norogelisimsel basamaklara olumlu etkileri gézlem-
lenmigtir. Ketojenik diyet, GLUT1 eksikligi icin tercih edilen temel
tedavi yontemidir.

Anahtar kelimeler: Glukoz tastyici protein tip 1 eksikligi sendromu,
ketojenik diyet

PP-11

MATERNAL FENILKETONURIDE DIYETE UYUMUN
ONEMi: UC OLGUNUN SONUCLARI

Dilara Dilek’, Duygu Ekinci’, Biisra Ozkan’, Fatih Kardas'
Erciyes Universitesi Tip Fakiiltesi, Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dali, Kayseri

Giris: Maternal fenilketoniiri sendromu; fenilketontrili kadin
hastanin gebeli@i sirasinda fenilalanin diizeylerinin 6 mg/dlnin
Uizerine cikmasi sonucu ortaya ¢ikar. Yiiksek fenilalanin diizeyleri
fetiiste teratojenik etkilere sebep olur. Bu durumun énlenebilmesi
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icin diyete ¢ok siki uyulmali, yakin takiplere konsepsiyondan énce
baglanmali ve gebelik siiresince devam edilmelidir.

Olgu 1: Klasik fenilketontiri tanili hasta, ti¢ ay boyunca ideal
fenilalanin diizeyleri saglandiktan sonra gebe kaldi. Fenilalanin
diizeyleri gebelik boyunca ideal seviyede tutuldu. Miadinda do-
gum yapti. Bebegin boy, kilo, bag ¢evresi persentilleri ve ekokardi-
yografisi normaldi. Bugtin 15 aylik bebegin nérolojik muayenesi
yasitlari ile uyumlu.

Olgu 2: Klasik fenilketontiri tanili hasta, ti¢ ay boyunca ideal
fenilalanin diizeyleri saglandiktan sonra gebe kald. Ikinci trimes-
terin baginda viral tist solunum yolu enfeksiyonu gegiren hastanin
fenilalanin diizeyleri 6 mg/dLnin tzerine ¢ikti. Enfeksiyon sonrasi
gebelik boyunca fenilalanin diizeyleri 4-6 mg/dl arasinda seyretti.
Miadinda dogum yapti. Bebegin boy, kilo, bag ¢evresi persentilleri
ve ekokardiyografisi normaldi. Bugiin 11 aylik olan bebegin no-
rolojik muayenesi yasitlari ile uyumlu.

Olgu 3: Klasik fenilketoniiri tanili hasta gebelik planladiktan
sonra haftalik kontrollere geldi. Ozel enteral iirtiniinii icmekte zor-
lanan, bu nedenle diyetine uyum saglayamayan hastanin fenilala-
nin diizeyleri gebelik 6ncesine ve gebelik sirasinda yiiksek seyretti.
Hasta, 33. haftada 1820 gr agirhiginda, polihidroamnios nedeniyle
C/S ile dig merkezde dogum yapti. Bebek dismorfik gériinimdey-
di; hipotonisi, basik burun, kepge ve dustk kulak, trigoensefalik
kafa sekil bozuklugu mevcuttu. Ekokardiyografi; perimembranoz
ventrikiiler septal defekt, sekundum atrial septal defekt, sol per-
sistan vena cava stiperior seklinde raporlandi. Bebek 1,5 yasida
eksitus oldu.

Sonug: Erken tani ve tedaviye ulasabilen fenilketontrili kadin-
lar, saglikli poptilasyonla benzer bir yagsam stirebilmekte ve ¢o-
cuk sahibi olabilmektedirler. Erigkin yasa geldikten sonra diyetin
birakilmasi ve egitim yetersizligi maternal fenilketontiri sikliginin
artmasina neden olmaktadir. Olgularimiz diyete uyumun hayati
6nemine vurgu yapmak ve sosyal destegin diyete uyumu kolay-
lagtirabilecegini gostermek amaciyla sunulmustur.

Anahtar kelimeler: Maternal Fenilketontiri , Fenilalanin Kisitli Diyet,
Fenilketontri

PP-12

GLUTARIK ASIDURI TiP 1'DE KLASIK VE GUNCEL TIBBI
BESLENME TEDAVISiNiN KLINiK YANSIMALARI: iKi
OLGU SUNUMU

Esma Uygur'?, Tanyel Ziibarioglu', Hanim Aghakishili’, Kagan
Galisgan’, Elif isler Soylu’, Tugge Aras C6l', Sedanur Akga Yesil',
Selin Akbulut', Mehmet Serif Cansever?, Ertugrul Kiykim', Ayse
Cigdem Aktuglu Zeybek'

stanbul Universitesi-cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, (ocuk Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dall,
Istanbul

*Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi, Saclik Bilimleri Enstitiisii, Beslenme Ve Diyetetik Doktora
Program, Istanbul

Sistanbul Universitesi-cerrahpasa, Saclik Hizmetleri Meslek Yiiksek Okulu, Tibbi Hizmetler Ve Teknikler
Béliimdi, Tibbi Labaratuvar Teknikleri Programi, Istanbul

Giris ve Amac: Glutarik Asiduri Tip I (GA-I), lizin, hidroksilizin
ve triptofan metabolizmasinda gorevli glutaril-CoA dehidrogenaz
eksikligi nedeniyle olusan bir dogumsal metabolizma hastaligidur.
Tedavide temel yaklagim, tibbi beslenme tedavisi (TBT) ve karnitin
destegidir. Geleneksel yaklagim, distik biyolojik degerli proteinle-
rin porsiyonlandigi, lizin icermeyen ve triptofan kisitl amino asit
karigimlarina dayahdir (1). Ancak gtincel protokoller (2), gidalarin
lizin igeriklerine gore siniflandirildigi, daha esnek ve yiiksek biyolo-
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jik degerli protein Kaynaklarina izin veren bir modele yénelmistir.
Bu ¢alismada, biri klasik TBT den giincel TBT ye gegen, digeri ise
tanidan itibaren gtincel yontemle izlenen iki GA-I hastasinin klinik
seyirleri sunulmustur.

Olgu 1: Mart 2019 dogumlu erkek hasta, 2 aylikken kusma
sikayetiyle bagvurdugu genel pediatri polikliniginde bag gevresinin
>97. persentilde saptanmasi Uzerine tetkik edilirken plasma asil-
karnitin analizinde glutarilkarnitin ve idrar organik asit analizinde
glutarik asit diizeylerinin yiiksek bulunmasi ile GA-I tanist konul-
mus, Karnitin tedavisine ek olarak lizin icermeyen ve triptofan
kisith amino asit karigimi ile distik biyolojik degerli protein Kay-
naklarinin porsiyonlandigi bir beslenme protokoli uygulanmugtir.

Hasta, Kasim 2023 itibari ile, GA-I icin 6nerilen glincel kilavuz
dogrultusunda lizin iceriklerine gére kategorize edilmis protein
kontrollii beslenme protokoliine gecirilmistir. Gecis sonrast meta-
bolik agidan stabil seyreden hastada, antropometrik parametreler-
de iyilesme ve TBT ye uyumda artig gozlenmistir.

Olgu 2: Subat 2021 dogumlu erkek hastaya, 20 aylikken no-
romotor gelisim geriligi nedeniyle yapilan genetik analizle GA-I
tanist konmustur. Alinan beslenme anamnezinde anne stitii alma-
ya devam ederken, ciddi besin seciciligi oldugu hayvansal besin-
ler agirlikli beslendigi 6greniliyor. Karnitin replasmaninin yaninda
hastaya lizin icerigine gore protein kontrollii beslenme protokolii
ile tibbi beslenme tedavisi diizenleniyor. Yeni sisteme gecildikten
sonra hasta metabolik olarak stabil seyrederken, hastanin klasik
sisteme oranla diyet uyumunun daha iyi oldugu adaptasyonunun
daha iyi oldugu gortlmustiir.

Sonug: Lizin iceriklerine gore siniflandirilmis glincel beslenme
protokolii, GA-I hastalarinda uygulanabilir bir alternatif sunmakta;
plazma lizin diizeylerini artirmadan metabolik kontrol saglamak-
tadir. Her iki hastada da bu protokole uyumun yiiksek oldugu ve
metabolik stabilitenin korundugu gosterilmistir.

Anahtar kelimeler: Dogumsal Metabolizma Hastaliklari, Lizin,
Beslenme Tedavisi

Kaynaklar

1- Kolker, S., Christensen, E., Leonard, J. V., Greenberg, C. R., Boneh,
A., Burlina, A. B., Burlina, A. P, Dixon, M., Duran, M., Garcia Cazor-
la, A., Goodman, S. L., Koeller, D. M., Kyllerman, M., Miithlhausen,
C., Miller, E., Okun, J. G., Wilcken, B., Hoffmann, G. E, & Bur-
gard, P. (2011). Diagnosis and management of glutaric aciduria type
[--revised recommendations. Journal of inherited metabolic disease,
34(3), 677-694. https://doi.org/10.1007/s10545-011-9289-5.

2- Boy, N., Miithlhausen, C., Maier, E. M., Ballhausen, D., Baumgartner,
M. R,, Beblo, S., Burgard, P, Chapman, K. A., Dobbelaere, D., Herin-
ger-Seifert, J., Fleissner, S., Grohmann-Held, K., Hahn, G., Harting,
I., Hoffmann, G. E, Jochum, E, Karall, D., Konstantopoulous, V., Kra-
winkel, M. B., Lindner, M., ... Kélker, S. (2023). Recommendations
for diagnosing and managing individuals with glutaric aciduria type
1: Third revision. Journal of inherited metabolic disease, 46(3), 482—
519.
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BESLENME BOZUKLUGUNA BAGLI GELISEN SKORBUT:
PSODOPARALIZi iLE BASVURAN iKi OLGU

Aysen Kogyigit', Ayse Senol Ersak’, Kismet Ciki', Yilmaz Yildiz',
Ali Dursun’, Serap Sivri'

"Hacettepe Universitesi thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi, Cocuk Metabolizma Bilim Dalr

Giris: Vitamin C (askorbik asit), kollajen, karnitin, nérotrans-
mitter ve katekolamin biyosentezi; aminoasit metabolizmast;
transkripsiyon ve translasyonun diizenlenmesi; demir emilimi ve
serbest radikallerin temizlenmesinde gorevlidir (1). Eksikligi sonu-
cu geligen skorbiit glinimiizde nadirdir. Fakat nérolojik veya psiki-
yatrik hastaligi olan, tek tip ve secici beslenen, malniitrisyonu olan
cocuklarda ciddi tablolar olusturabilir (2,3). Bu yazida beslenme
bozukluguna baglh gelisen iki skorbiit olgusu sunulmaktadir.

Olgu 1: 14 yasinda atipik otizm tanili erkek hasta viicudunda
yaygin morluk, bacak ag@rist ve yiirime gicligi ile degerlendirildi.
Fizik muayenesinde alt ekstremitelerde hassasiyet, ekimoz ve ayak
bileklerinde siglikleri vardi. Laboratuvar degerlendirmesinde akut
faz yiiksekligi disinda belirgin bir 6zellik yoktu. Direkt grafilerde diz
cevresinde metafizer ¢izgilenme ve kortikal diizensizlikler; man-
yetik rezonans goriintiilemede (MRG) femur ve tibia proksimal
metafizlerinde subperiosteal sivi koleksiyonu ve periostal reaksi-
yon mevcuttu (Resim 1). Malignite ve romatolojik hastalik ekarte
edilen edilen olguda gériintiileme bulgular1 ve detayli beslenme
6ykist ile 6n planda skorbiit diigtintldi. Plazma vitamin C diizeyi
(<0.10 mg/dL (0,50-1,8 mg/dl)) oldukca dustikti. Oral tedaviye
uyum gosteremeyen hastaya intravenéz askorbik asit verildi. Te-
davide birinci ay sonunda klinik iyilesme gézlendi.

Olgu 2: Daha 6nce saglik problemi olmayan 4 yasindaki erkek
hasta; dis eti kanamasi, gozde sislik, bacak agrisi ve yliriyememe
nedeni ile degerlendirildi. Direkt grafilerde alt ekstremite metafiz-
lerinde osteopeni, “corner sign” ve kortikal diizensizlikler (Resim
2); MRG'de orbital bélgede belirginlesen subperiosteal hemorajik
degisiklikler, femur distal metafizinde periostal reaksiyon ve sub-
periosteal siv1 koleksiyonlari izlendi. Gériintiileme bulgulari ve de-
tayl beslenme 6ykisi ile 6n planda skorbiit distintildi. Plazma
vitamin C diizeyi <0.10 mg/dLdi. Oral askorbik asit replasmant ile
15-20 gtinde Klinik iyilesme saglandi.

Sonug: Skorbiit hastaligi glinimiizde nadir gorilse de 6nemi-
ni hala stirdirmektedir. Kanama, kas-eklem agrisi, yiiriyememe
gibi belirtilerde siklikla romatolojik hastaliklar veya malignitelerle
karigtirilabileceginden tani gecikmektedir (2,4). Bu sikayetlerle ge-
len ve beslenme problemi olan hastalarda ayirici tanida skorbiit
mutlaka akla getirilmelidir.

Anahtar kelimeler: Beslenme Bozuklugu; Skorbiit; Vitamin C

Kaynaklar

1. Trapani S, Grisolia F, Simonini G, et al. A Narrative Review on Pedi-
atric Scurvy: The Last Twenty Years. Nutrients. 2022;14(3):684.

2. Gamalero L, Falcini F, Ormitti F, et al. Hip Involvement in Pediatric
Scurvy: Early Magnetic Resonance Imaging Findings in Children with
Musculoskeletal Symptoms. Children (Basel). 2025;12(2):198.

3. Toscano F, Ansuinelli M, Vigevano F, et al. Scurvy, all the faces you
can see: our experience and review. Ital J Pediatr. 2025;51:17.

4. De Boer HC, Ramasamy P, Dunham G, et al. Pediatric scurvy case
report: a novel presentation with deep radiographic findings. BMC
Pediatr. 2024;24:4579.
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PROTEIN KISITLI DIYET UYGULAYAN HASTALARDA
AKRODERMATITIS DiSMETABOLIKA: 6 OLGU

Ezgi Burgac', Merve Yoldas Celik', Burcu Koseci', Derya Bulut?,
Nazmiye Tiizel Glindiiz? Yaser Sahin’, Burcin Nur', Dilek Dogan’

'Adana Sehir Hastanesi
“Cukurova Universitesi

Giris: Amino asitler deri saghd i¢in temel yapilar olup, eksiklik-
leri akrodermatitis dismetabolika gelisimine yol acabilir. Bu durum
akral, periorifisiyel ve bez bolgesinde dermatit ile seyreden, ishal,
alopesi ve hipotonisite gibi bulgularla karakterizedir. Amino asit
metabolizma bozukluklarinin tedavisinde kullanilan 6zel diyetler,
bazi esansiyel amino asitlerin yetersizligine neden olarak bu tablo-
yu ortaya ¢ikarabilir. Bu calismada, alti akrodermatitis dismetabo-
lika olgusu sunulmaktadir.

Olgular: Akrodermatitis dismetabolika tanisiyla takip edilen
hastalarin ikisi sitrtilinemi tip 1, ikisi MSUD, biri fenilketontiri tani-
I1, biri ise metabolik hastalik 6ykiisii olmayan olguydu Metabolik
hastaligi olmayan hastaya yurt disinda yapilan idrarda ferrikloriir
testi pozitifligi nedeniyle fenilalaninsiz mama baglanmisti. Bagvuru
yasl ortalamalart 9 ay (1-22 ay)’di. Tam olgularin akral, periori-
fisivel ve bez bolgesinde dermatitleri vardi. Ayrica ishal ve mal-
nitrisyon bulgulart mevcuttu. Hastalara malntitrisyon protokolii-
ne uygun diyet tedavisi ve aminoasit destegi bagland:. ilk klinik
dtizelmeler huzursuzluk ve ishallerinde azalma seklinde goérildu.
Dokintti tedavinin ilk haftasinda belirgin sekilde geriledi.

Tartisma: Akrodermatitis enteropatika benzeri deri bulgulart
olup ¢inko dizeyi normal olan hastalarda akrodermatitis disme-
tabolika akilda tutulmalidir. Ozellikle belirli amino asit kisitl diyet
uygulanan hastalarda akrodermatitis dismetabolikanin gbz ard:
edilmemesi, bu deri bulgusunun gelismesini 6énlemek i¢in amino
asit diizeylerinin yakindan izlenmesi ve tedavide esansiyel amino-
asit destedi oldukca 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: Protein kisith diyet, akrodermatitis dismetabolika,
esansiyel aminoasit
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COCUKLUK CAGI OBEZITESINDE METABOLIK RiSK
GOSTERGELERI: ISTANBUL ANADOLU YAKASI TARAMA
POLIKLINiGi VERILERI

Bilge Noyan', Sirin Gliven?

'Cocuk Beslenme Ve Metabolizma, Sancaktepe Prof. Dr. lhan Varank Ejitim Ve Aragtirma Hastanesi
Sancaktepe Prof. Dr. llhan Varank Egitim Ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Sagiligir Ve Hastalklan

Giris: Obezite, 6zellikle cocukluk doneminde, diinya genelinde
artan bir saglik sorunu olarak dikkat cekmektedir (1). Cocukluk
¢ag1 oberzitesi, bireyin fiziksel ve psikososyal saglig tizerinde ¢ok
yonli ve ciddi olumsuz sonuglara yol agabilen multifaktoriyel bir
saglik sorunudur (2). Bu galismanin amaci, ¢ocukluk dénemin-
deki obezite ile iligkili karaciger yaglanmasi ve viicut kitle indek-
sinin (VKI), eser elementler (¢inko/bakir orani) insilin seviyeleri,
makro ve mikroniitrient analizini yapmaktir. Elde edilen bulgular,
cocukluk obezitesinin 6nlenmesi ve yonetimi icin stratejilerin ge-
listirilmesine katki saglayabilir (3,4). Sonug olarak, bu g¢alisma,
cocukluk déneminde obezitenin etkilerini anlamak ve saglik politi-
kalarina yon vermek adina énemli bir adim olacaktir.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

Metod: Bu retrospektif calisgmada, Mart 2025 - Eylil 2025 ara-
sinda 6 aylik periyotta obezite tarama polikliniginde takip edilen
cocuk hastalarin verileri paylagilacaktir. Calismaya toplam 108
hasta dahil edilmis olup, eksiksiz verilerine ulagilan 61 hastanin
verileri istatistiksel analize tabi tutulmustur. Karaciger yaglanma
evreleri ultrasonografi bulgularina gére 1 = Hafif, 2 = Orta, 3 =
Agrr seklinde siniflandinldi (5). Serum ¢inko/bakir (Zn/Cu) orani,
lipid profili (LDL, trigliserid, total kolesterol), instilin diizeyi ve vii-
cut kitle indeksi (VKI) kaydedildi. Gruplar arast Zn/Cu oran fark-
lar, yaglanma evresi ile metabolik parametreler arasindaki iligkiler
incelendi (6,7).

Bulgular: Zn/Cu orani agisindan karaciger yaglanma evreleri
arasinda anlamli bir fark bulunmamis olup, karaciger yaglanma
evresi ile insilin ve VKI arasinda giiclii pozitif iligkiler géstermistir.
Trigliserid ve total kolesterol ile yaglanma evresi arasinda anlaml
iligki gozlenmemistir. Bununla birlikte, trigliserid, instilin ve total
kolesterol arasinda pozitif ve anlamli korelasyonlar saptanmustir.

Sonug: Calismamiz, obezite tanili cocuklarda karaciger yaglan-
masinin 6zellikle instilin direnci ve VKI ile giiclii bir sekilde ilikili
oldugunu ortaya koymaktadir (3,7). Serum Zn/Cu orani ile yag-
lanma evreleri arasinda anlaml bir iligki gézlenmemistir. Bulgular,
cocukluk cagi obezitesinde karaciger yaglanmasinin metabolik risk
degerlendirmesi igin énemli bir gosterge oldugunu desteklemek-
tedir.

Anahtar kelimeler: Cocukluk Cagi Obezitesi, Karaciger Yaglanmast,
Vicut kitle indeksi, ¢inko/bakir orani, Metabolik Risk
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A. The prevalence of non-alcoholic fatty liver disease in children
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herited copper transport disorders: molecular mechanisms, screening,
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ovascular risk factors and the metabolic syndrome in pediatric nonal-
coholic fatty liver disease. Circulation. 2008;118(3):277-283.
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KLASIK AKCAAGAC SURUBU iDRAR HASTALIGI
(MSUD) TANILI HASTALAR VE AiLELERINDE
BESLENME DURUMUNUN VE PSiKOSOSYAL ETKILERIN
DEGERLENDIRMESI

Sedanur Akga Yesil'2, Sevde Kahraman?, Tanyel Ziibarioglu'

'fuc-cerrahpasa Tip Fakiiltesi
*Biruni Universitesi

Akgaagac surubu idrar hastaligi (Maple Syrup Urine Disease -
MSUD), dalli zincirli alfa-ketoasit dehidrogenaz (BCKD) enziminin
eksikligi sonucu ortaya cikan otozomal resesif gecigli dogumsal
metabolik bir hastaliktir (1). Tibbi beslenme tedavisinin amaci,
metabolik atad@ 6nleyip yeterli bliyimeyi destekleyerek ideal vii-
cut kompozisyonuna ulagsmaktir (2).

Amac: Bu tez galismasinda MSUD tanili hastalarin antropo-
metrik olctimleri ve beslenme durumunu degerlendirerek, elde
edilen bulgular1 saglikl kardeglerle karsilagtirmak ve béylece sos-
yal, kiltlrel, genetik ve ekonomik etkenlerin etkisini diglamak
amagclanmaktadir. Ayni zamanda bakim veren bireyin psikolojik
ve sosyal testler ile degerlendirmeler yaparak hastanin tedavi ve
bakim stirecini nasil etkiledigini incelemektir.

Yontem: Bu calisma Istanbul Universitesi-Cerrahpasa, Cer-
rahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali
Beslenme ve Metabolizma polikliniginde takibi olan 17 MSUD ta-
nili hastanin, tim kardeglerinin (22) ve bakim verenlerinin (17)
verilerinin beslenme durumlarini, antropometrik 6lglimlerini ve
psikososyal durumlarini pediatrik ve yetigkin olarak iki yas grubu-
na ayrilarak 2025 yilinda yapilacak miidahale gerektirmeyen tez
calismast olarak planlanmustir.

Bulgular: Hasta grubunda agirlik, boy ve boy z-skor degerle-
ri hastalarda anlamli olarak daha diistik oldugu gériilmekteyken
beden kiitle indeksi (BKi) ile anlamli olarak bir fark bulunamamis-
tir. Hasta grubunun omega 3 ve omega 6 alimlart hem referans
degerlere gore hem de saglikli kardeglere kiyasla yetersiz, vitamin
ve mineral alimlar agisindan kontrol grubuna gére daha yiiksek
cikmugtir. Losin toleransi ile yas, cinsiyet, tani yasi, hastaneye ya-
tis 6ykisu ve psikolojik degiskenler arasinda istatistiksel olarak
anlaml bir iligki bulunmamigtir. Tim yas gruplart i¢in hasta gru-
bunda yagsiz kiitle miktarinin artmasi ile BCAA icermeyen protein
aliminin azaldig, BKI arttikca bu protein alimimin yiikseldigi dogal
protein alimi ile BKI arasinda anlaml: bir iliski gézlenmemistir. Ba-
kim verenlerin bakim verme yiikii puani arttik¢a yetigkin hastala-
rin viicut yag yizdesi azalmakta, yagsiz kiitle yiizdesi artmaktadir.

Sonuglar: MSUD tibbi beslenme tedavisinde yalnizca protein
kisitlamasina degil, yag kalitesi ve mikro besin dengesinin de dik-
kate alinmasi gerektigi, ayrica hem hastalarin hem de bakim veren
bireylerin biitlinciil ve diizenli bir sekilde izlenerek multidisipliner
yaklasimla desteklenmesinin 6nemli oldugu sonucuna varilmustir.

Anahtar kelimeler: MSUD, Tibbi Beslenme Tedavisi

Kaynaklar

1. Blackburn, P R., Gass, J. M., Pinto e Vairo, F, Farnham, K. M., Atwal,
H. K., Macklin, S., Klee, E. W., & Atwal, P.S. (2017). Maple syrup uri-
ne disease: Mechanisms and management. In Application of Clinical
Genetics (Vol. 10, pp. 57-66). Dove Medical Press Ltd. https://doi.
org/10.2147/TACG.S125962

2. Shaw, V, & Lawson, M. (2007). Clinical Paediatric Dietetics EDITED
BY. blackwell publishing.

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

GLIKOJEN DEPO HASTALIGI TiP1A OLGUSUNDA
SUREKLI GLUKOZ MONITORTiZASYONU iLE DIYET
TEDAVISININ KiSiSELLESTiRILMESI

Seyma Erdem’, Emine Goksoy?

'Adnan Menderes Universitesi Cocuk Metabolizma Beslenme Ve Diyet Béiliimii
*Adnan Menderes Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Béliimii

Amag: Glikojen depo hastaliklarinda (GSD) temel hedef nor-
moglisemiyi saglamak, diyete uyumu optimize etmek ve kompli-
kasyonlari onlemektir. Parmak ucu kan sekeri dlctimleri asemp-
tomatik hipoglisemilerin saptanmasinda yetersiz kalabilmektedir.
Bu nedenle stirekli glukoz izlem sistemleri (CGM), sessiz hipoglise-
milerin ve glinliik glukoz dalgalanmalarinin belirlenmesinde kritik
6neme sahiptir.

Yontem: Genetik olarak dogrulanmig glikojen depo hastaligt
tip 1la (GSD1a) tanisti ile 4 aylikken tedavi baglanan erkek hasta,
bir yasina kadar gece saat 00.00’da tek doz 0.5 g/kg ¢ig musir ni-
sastasi ve iki saatte bir beslenme esasina dayali laktozsuz diyet te-
davisi ile izlenmekteydi. Parmak ucu kapiller glukoz 6l¢timlerinde
asemptomatik hipoglisemiler saptanmasi lzerine, bir yagina ula-
sildiginda musir nigastast doz ve sikliginin artirilmast planlandi. Bu
gecis doneminde glisemik yanitin degerlendirilmesi ve yeni nisasta
saatlerinin belirlenmesi amaciyla CGM (Dexcom G7) uygulandi.
On giin planlanan CGM izlemi teknik nedenlerle bes giin stirdi.
[zZlem stiresince musir nisastast ve besin alimlan ile glukoz profili
degerlendirildi.

Bulgular: CGM verileri ortalama glukozu 120 mg/dL, hedef
aralikta gegen stireyi (70-180 mg/dL) %94, hipoglisemiyi %4 ve
hiperglisemiyi %2 olarak gosterdi. Varyasyon katsayist %24,6 idi.
Genel glisemik kontrol iyi olmakla birlikte, gece 23:50-00:05 ara-
sinda ve sabah 09:00-11:00 saatlerinde belirgin asemptomatik
hipoglisemiler izlendi. Tek doz gece misir nisastast uygulamasinin
gece boyunca kismi stabilite sagladigi, ancak gtintin belirli dénem-
lerinde sessiz hipoglisemilerin devam ettigi gozlendi. Bu bulgular
dogrultusunda hastanin diyet tedavisi yeniden diizenlenerek, 1
yag sonrast donemde saat 00.00, 08.00 ve 16.00’da olmak tizere
guinde Ug kere 0.5g/kg/doz ¢ig misir nisastasi baglanmasina ve te-
davi etkinliginin CGM ile tekrar degerlendirilmesine karar verildi.

Sonug¢: GSD’de normogliseminin korunmast esastir. Bu olgu-
da, CGM hem asemptomatik glukoz dalgalanmalarini ortaya koy-
mus hem de 1 yas sonrasi nigasta tedavisi gecisinde doz ve saat
planlamasinin kigiye 6zgli yapilmasina rehberlik etmistir. CGM’nin
bu dénemde diyeti daha hassas bicimde bireysellegtirmeye olanak
sagladigi ve komplikasyonlarin énlenmesine katki sunabilecegi
dastintlmektedir.

Anahtar kelimeler: Anahtar Kelime: Siirekli glukoz monitérizasyonu,
glikojen depo tipla, sessiz hipoglisemi
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PRIMER HiPERTRIGLISERIDEMi HASTALARININ
BASVURU BULGULARI VE TEDAVi YANITLARI: OLGU
SERISI

Nuriye Ece Mintas', Sibel Burcak Sahin Uyar®, ipek Kocaoglu?,

Oznur Giiven Alacamlié, Goksu Alacamli®, Esra Ozcan’, Kiibra
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Tc. lzmir Sehir Hastanesi, Beslenme Ve Diyetetik Bilim Dall, [zmir
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Giris: Primer hipertrigliseridemiler nadir monogenik bozukluk-
lar sonucunda geligmektedir. Familyal Silomikronemi Sendromu
LPL, APOC2, GPIHBP1, APOA5, LMF1 mutasyonlarina bagl
gelisirken, GPD1 mutasyonlari gegici infantil hipertrigliseridemiye
neden olmaktadir.Diyet tedavisinde orta zincirli trigliseritler (MCT)
kullanilmaktadir. Bu ¢alismada, iki merkezden dért olgunun Kklinik
ozellikleri ve diyet tedavisine yanitlar: sunulmustur.

Olgu 1: 13 giinliik kiz hastanin tiroid fonksiyon tetkiklerinde
lipemik numune ve yenidogan taramasinda fenilalanin yiiksekli-
gi saptandi. Akrabalik 6ykiisti olan ailede babanin 8 kuzeninde
APOC2 ve GPD1 mutasyonu mevcuttu.TG:14.011 mg/dL olan
hastaya total donmus plazma (TDP) verilmesi sonrasinda yeterli
dustis gozlenmemesi nedeniyle TDP tedavisine instilin inflizyonu
eklendi. Dérdiincti giin TG:1085 mg/dLye gerileyen hastanin bi-
lateral grade 3 lipemia retinalis bulgusu diizeldi. MCT zengin diyet
ile 5.gtin TG:119 mg/dL saptandi. Iki aylik hastanin takibinde akut
pankreatit gelismedi.

Olgu 2: 12 aylik kiz hastada huzursuzluk nedeniyle alinan tet-
kiklerde TG:5380 mg/dL saptandi. MCT zengin diyet ile 2. giin
1103 mg/dL, 3. giin 711 mg/dlye geriledi.Lipemia retinalis ve
pankreatit gozlenmedi.Taburculukta TG:248 mg/dL olan hastada
APOAS geninde heterozigot varyant saptand:. Iki yas kontrolinde
néromotor gelisimi normaldi.

Olgu 3: 3 yasinda kiz hasta burun kanamasi, biiytime ve néro-
motor gelisim geriligi ile bagvurdu. Akrabalik ve 2 aylikken kaybe-
dilen kardes 6ykiisi mevcuttu. Hastada TG:555 mg/dL, hepato-
megali (160 mm), grade2 hepatosteatoz saptandi.Diyet tedavisiy-
le 1. ayda TG:150 mg/dL, karaciger:140 mm bulundu. Hastada
GPD1 geninde varyant saptandi.

Olgu 4: 11 yas erkek hastanin gogis agrisi ile bagvurusunda
TG:2031 mg/dL saptandi.ASD ve hepatosplenomegali esglik edi-
yordu. Intravenéz hidrasyon ve MCT vyiiksek diyet ile 2. giinde
TG:796 mg/dLlye geriledi.LPL geninde heterozigot varyant bulu-
nan hastanin konugsma bozuklugunda klinik diizelme gézlendi.

Sonug: Primer hipertrigliseridemiler yenidogan déneminden
itibaren goériilmekte ve topuk taramasinda yanlis pozitif fenilalanin
yiiksekligine neden olabilmektedir. MCT zengin diyet, trigliserit
kontroliinde hizli yanit saglamakta ve 2-5 giinde 1000 mg/dLnin
altina distirmektedir. Direncli vakalar TDP ve insiilin tedavisin-
den fayda gorebilmektedir. GPD1 eksikligi olgusunda oldugu gibi
tanida gecikmeler néromotor gelisimde ve buytimede gerilige yol
acmasi nedeniyle erken tani ve tedavi bliyik 6nem tasimaktadir.
Anahtar kelimeler: hiperlipidemi, hipertrigliseridemi, LPL, lipoprotein
lipaz, GPD1, APOAb5, hipertrigliseridemi, APOCII, APOAV, yenidogan,
TDP  instlin
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KRONiK BOBREK YETMEZLiGi OLAN
COCUKLARDA PROTEIN ENERJi MALNUTRiSYONU
DEGERLENDIRMESINDE SOL KOL ORTA CEVRES
OLCUMUNUN ROLU

Merve Atasoy Kiitri', Fatma Ozak Batibay? Busenur Erding’, Asli
Kavaz Tufan?, Gonca Kili¢ Yildirm'

"Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dalr
*Fskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Nefroloji Bilim Dali

Giris: Kronik bobrek yetmezligi (KBY) olan cocuklar, protein-
enerji kaybi ve mikro besin eksikligi ile karakterize olan protein
enerji malnitrisyonu (PEM) agisindan 6nemli risk altindadir. Bu
cocuklar genellikle bodurdur ve yetersiz beslenme, biiytime gerili-
@inin gelisiminde kilit bir faktor olarak kabul edilmektedir. Bu ne-
denle, KBY’li ¢cocuklarin beslenme durumunun diizenli ve dogru
bir sekilde degerlendirilmesi hayati 6nem tasir. Sol kol orta gevresi
(SKOC) olgimii, kas kiitlesi ve yag depolarindaki degisiklikle-
ri yansitarak beslenme durumunun 6nemli bir géstergesi olarak
kabul edilir. Ozellikle, sivi dengesizliginin boy ve kilo élciimleri-
ni yaniltabilecegi durumlarda, SKOC 6lgtimi daha gtivenilir bir
gosterge olabilir. Bu galismanin amaci; KBY’li ¢ocuklarda, SKOC
Z-skorunun tanisal degerini degerlendirmektir.

Gerec ve Yontem: Bu kesitsel ve gozlemsel galisma, Eskisehir
Osmangazi Universitesi Cocuk Metabolizma ve nefroloji klinik-
lerinde yuratilmustir. Evre 2-5 araliginda KBY tanusi ile izlenen
26 hastanin antropometrik 6lgtimleri, viicut kitle indeksi (VKI) ile
SKOC standart sapma skorlari (SD) degerlendirildi. VKI ve SKOC
z skoru -1 SD’den dustik olan hastalar PEM olarak kabul edildi.

Sonuglar: 26 hastanin 14 (%53,8) erkek, 12 (%46,2) kiz cinsi-
yetteydi. Degerlendirme sirasinda ortalama yas 13,6 (2-18) olarak
hesaplandi. Hastalarimizin 9'u (%34,6) Evre 2, on biri (%42) evre
3 (4 3A, 7 3B), 2’si evre 4 (%0,07), 3’4 evre 5 (%11,5) idi. Bir
hasta izlemde ek olarak ¢olyak hastaligt tanisi aldi. Bagvuru anin-
da VKI hesabi ile 10 (%38,46) hastamizda, SKOC olgimdi ile 14
(%53,8) hastamizda PEM tespit edildi. PEM oldugu tespit edilen
10 hastanin 1’i agir, 2’si orta, 7’si hafif PEM sinifina girmekteydi.

Tartisma: Malniitrisyon, KBY'li cocuklarda morbidite ve mor-
taliteye neden olan 6nemli bir sorundur. Yapilan galismalarda
KBY’li ¢cocuklarda PEM orant %20-45 arasinda bildirilmistir. Bu
nedenle bu hastalarda beslenme durumunun yakindan takip edil-
mesi gereklidir. Calismamizda VKI hesabi ile %38,46 oraninda,
SKOC olgimu ile %53,8 oraninda PEM tespit edilmistir. KBY’li
cocuklarda beslenme degerlendirmesinin daha dogru yapilabil-
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mesi i¢in, SKOC Z-skorunu antropometrik degerlendirmede daha
pratik ve kolay erisilebilir bir yontem sunmaktadir.

Anahtar kelimeler: sol kol orta gevresi, kronik bébrek yetmezligi,
protein enerji malnttrisyonu
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MULTIORGAN YETMEZLIGi iLE SEYREDEN PROTEIN
ENERJi MALNUTRISYONU: NADIR BiR OLGU SUNUMU

Asiye Burcu Sahin’, Deniz Kor? Riza Dincer Yildizdas®, Nazmiye
Tiizel Gundiiz? Elif Aslanoglu?, Talip Sayar*

'Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Saghi Ve Hastaliklan Anabilim Dal

“Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Metabolizma Ve Beslenme Bilim Dali

3Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Yogun Bakim Bilim Dah

“Cukurova Universitesi Tip Fakiiltesi ocuk Gastroenteroloji Ve Hepatoloji Bilim Dali

Giris: Protein-enerji malnitrisyonu (PEM), erken cocuklukta
yetersiz protein ve enerji alimi sonucu geligen ciddi bir beslenme
bozuklugudur. Malniitrisyon, &zellikle distik ve orta gelirli tilkeler-
de mortaliteyi artirmakta; immiin yetmezlik, elektrolit ve vitamin
dengesizlikleri, hepatomegali ve anemi gibi sistemik bulgularla
seyretmektedir. Agir vakalar multiorgan disfonksiyonu ve sepsise
ilerleyebilir. Erken tani ve uygun beslenme destegi ile sagkalim
belirgin sekilde artar.

Olgu Sunumu: Yedi bucuk aylik kiz hasta, yaklasik bir aydir
mevcut olan yaygin dokinti sikayeti ile bagvurdu. Daha énce
steroidli krem tedavisi sonrasi kismi diizelme gériilmis, ancak lez-
yonlar yeniden alevlenmisti. Bagvuru aninda genel durumu kétd,
takipneik ve hepatomegalisi (4 cm) olan hastada fleksural bolge-
lerde yogunlasan yaygin eritemli makiiler lezyonlar izlendi. Bes-
lenme 6ykiisiinde yalnizca anne siitii ve inek siti alimi oldugu,
ek gidaya baglanmadig égrenildi. Izlemde jeneralize tonik-klonik
ndbet geciren hastaya fenobarbital baglandi. Laboratuvar incele-
melerinde agir anemi (Hb: 4,4 g/dL), hiponatremi, hipokalsemi,
belirgin hipoalbliminemi (17,4 g/L) ve agir vitamin B12 eksikligi
saptand1. Eritrosit ve albiimin destegi sagland:.

Takibinde gelisen sepsis ve septik sok tablosunun; daha 6nce
kullanilan lokal steroid tedavisine bagl cilt eksfoliasyonu ve buna
sekonder enfeksiyon sonucunda gelistigi diisiintldi. Hasta mul-
tiorgan disfonksiyonu tanisiyla 10 giin entiibe izlendi. Hemodi-
yofiltrasyon ve plazmaferez uygulandi. Beyin BT sinde santral ve
kortikal atrofi saptanmig olup bulgularin ileri derecede malniitris-
yona sekonder oldugu dustintldi. Tanida 6n planda PEM dust-
niilerek biotin, tirozin, ¢inko, vitamin A ve B12 destegdi bagland:.
Beslenme diistik protein ve kalori ile baglanip kademeli olarak
150 kcal/kg/gtin ve 4 g/kg/giin proteine ¢ikarildi. Cilt biyopsisinde
parakeratoz, nétrofil infiltrasyonu ve apoptotik keratinositler izlen-
di. Tim ekzom sekanslama ile patojenik mutasyon saptanmadi.
Takibinde ¢inko ve multivitamin destegi sonrast cilt bulgulari hizla
diizelen hasta taburcu edildi.

Sonug: PEM, agrr formlarinda dermatolojik bulgular, anemi,
hipoproteinemi, hepatomegali ve multiorgan disfonksiyonuna yol
acabilir. Tant konulur konulmaz, uygun kalori ve protein igerigi
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yiiksek beslenme rejimi ile mineral ve vitamin destegi baglanmali;
multidisipliner takip saglanmalidir. Erken miidahale ile mortalite
ve morbidite 6nemli dlglide azalir.

Anahtar kelimeler: protein enerji malnitrisyonu,malniitrisyon,
multiorgan disfonksiyonu, sepsis
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LARS1 EKSIKLiGINDE HEDEFE YONELIK BESLENME
MUDAHALESININ UZUN DGONEM TAKiBi: ATAKLARDA
AZALMA VE KLiNiK SONUCLARDA iYiLESME

Damla Kocaman’, Emine Gen¢? Emel Yilmaz Giimiis?, Enver
Yaya?, Fatma Zehra Tepe', Fatima Efe?, Sebile Kilavuz?, Burcu
Oztiirk Hismi?

'Marmara Universitesi Pendik Fgitim Ve Arastirma Hastanesi, Beslenme Ve Diyetetik Boliimii
*Marmara Universitesi Tip Fakiiltesi, Cocuk Metabolizma Hastaliklan Bilim Dali

Giris: Leucyl-tRNA sentetaz-1 (LARS1) eksikligi nadir goriilen,
otozomal resesif bir hastaliktir. LARS1, protein biyosentezi rol oy-
nayan temel bir enzimdir. Bu enzimin eksikligi, stres durumlarin-
da normal metabolik yanitlar1 bozabilmektedir ve 6zellikle atesli
hastaliklar sirasinda tekrarlayan akut karaciger yetmezligi ataklart
ile karakterizedir. Hastaliga genellikle gelisim geriligi, nobetler ve
diger multisistemik bulgular eslik etmektedir. LARS1 eksikliginin
yonetimi; beslenme destegi, enfeksiyonlarin hizli kontrold, dizen-
li takip ve acil durum hazirhigini igeren ¢ok disiplinli bir yaklagim
gerektirmektedir. Bu calismadaki amacimiz, LARS1 eksikligi olan
bir olguda protein agisindan zengin diyetin uzun dénem etkilerini
sunmaktir.

Olgu: Hastamiz LARS1 eksikligi tanisi ile takipli 5 yasinda bir
kiz hastadir. lk olarak 18 aylikken yiikselmis karaciger enzimleri
ve uzamis INR ile tarafimiza bagvurmustur. Gelisim geriligi ve no-
bet aktiviteleri gbzlemlenen hastaya 2 yaginda yapilan tim ekzon
dizileme (WES) ile, Infantil Karaciger Yetmezligi Sendromu Tip
1 (ILFS1) tanisimt konulmustur. Yutma bozuklugu nedeniyle sivi
diyet alan hastanin malniitrisyonu oldugu goériilmistir. Klinigine
yonelik olarak yiiksek yag (%46) ve yiiksek protein (%18) iceren
bir diyet tedavisi baglanmistir. Hastane yatislar sirasinda paren-
teral beslenme hemen uygulanarak 3 g/kg protein ve 2 g/kg lipid
destegi saglanmustir.

Yiksek protein ve yiiksek yag iceren beslenme tedavisine bag-
lanmasinin ardindan hastaneye yatiglarin sikligi ve stiresi belirgin
sekilde azalmigtir. Beslenme miidahalesinden 6nce, metabolik
krizler sirasinda hastanin AST ve ALT en yiiksek degerleri sirasiyla
512,1 U/L ve 533,5 U/L iken, en son ataginda AST ve ALT en
yiksek degerleri 68 U/L ve 48 U/Lye dustralmistiir. Beslenme
tedavisiyle birlikte hastanin buiylime degerleri ideal persentil de-
Gerlerine ulagmigtir. Bununla birlikte, enfeksiyonlar sirasinda ense-
falopati ataklart yasanmamig ve 6zel egitim destegi ile dil becerile-
rinde iyilesmeler gézlenmistir.

Tartisma: Olgumuzun uzun dénem takibi; 16sin takviyesi ol-
maksizin yiiksek protein ve yiiksek yag iceren diyetin, stres sirasin-
da metabolik dekompansasyonun sikligini ve siddetini azaltmaya,
bliyiime ve noérogelisimi desteklemeye, hastaneye yatis siirelerini
kisaltmaya ve azaltmaya yardimci oldugunu géstermektedir. Akut
ataklar sirasinda, katabolizmayi énlemek ve iyilesmeyi destekle-
mek icin enteral veya parenteral beslenmenin erken baglatilmast
kritik dGneme sahiptir.

Anahtar kelimeler: Beslenme, LARS], Yiiksek Proteinli Diyet
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4 OH FENIL ASETIK ASIT OTiZM SPEKTRUM BOZUKLUGU
HASTALARINDA GASTROINTESTINAL SORUN VARLIGI
LE iLiSKiLi OLARAK ARTIYOR MU ?

Seyma Topuz', Mehmet Eren Kurnaz', Hamide Sevin¢ Geng',
Goksu Demirbas’, Hasan Onal’

'Basaksehir Cam Ve Sakura Sehir Hastanesi

Giris ve Amac: Otizm tim diinyada 39 cocukta bir goriilen
sosyal etkilesim- iletigim eksikligi, tekrarlayict hareketlerle karak-
terize bir norologelisimsel bozukluktur. Hastalarin 70 inde segici
beslenmeye bagl olarak Gastrointestinal sistem (GIS) sorunlari
bildirilmistir.!

Bizde Klinigimize beslenme sorunlari igin bagvuran Otizm Spekt-
rum bozuklugu tanisi ile takipli 4-5 yas ilk bagvurusu olan 108
hastanin GIS sorunlar ile organik asit analizlerini karsilagtirmay:
hedefledik. Hastalarin %80,4 (i erkek, %19,6 s1 kadindi.Bu da lite-
ratiir ile uyumlu idi. Hastalar GIS semptom varligima gére calisma
ve kontrol grubuna ayrildi, kontrol grubunda 56, 52 hasta calisma
grubunda 52 hasta vardi. Kontrol grubunda %91 erkek , calisma
grubunda %69 erkek vardi ve istatistiksel olarak anlamh farklilik
vard.

Bulgular: Hastarin GIS sorunlar : kabizlik, ishal, kétii kokulu
digkilama, karin agrist, siskinlik, gaz sancist varli@ agisindan de-
gerlendirildi. Hastalarin ilk bagvuruda alinan organik asitleri ve
GIS sorun varlig karsilastirildi. 4-OH fenil asetik asit(4-HPLA)
duizeylerinin GIS semptomu olan bireylerde daha yiiksek seyretti-
gi goraldi(p=0.018). Ancak diger organik asitler (3-methyladipic
acid, 3-Metilglutarik asit, Tiglilglisin, 2-Hydroxyphenylacetic acid,
Metilmalonik asit, Homovanillic acid, 4OH-fenil purivik asit, 2-Ke-
toisocaproic acid, Azelaic acid) agisindan gruplar arasinda istatis-
tiksel olarak anlamli fark izlenmedi (p>0.05).

Sonu¢:2021 yilinda yapilan bir calismada 4-HPLA seviye-
si yliksek otizmli bireylerde Bacteriodates/Firmicutes oraninda
azalma saptanmigtir.?4-HPLA, hem endojen metabolizma hem
de bagirsak bakterileri tarafindan tretilebilir.®> Mikrobiyal kokenli
4-HPLA, bagirsak saghd icin potansiyel bir biyobelirtectir. Ozel-
likle kritik hastaliklar ve post-COVID sendromu gibi durumlarda
serum duzeylerinin degistigi gézlemlenmistir.? Bu bilesik, bagirsak
mikrobiyotasinin fenilalanin ve tirozin gibi aromatik amino asitleri
nasil igledigine dair bilgi verir. Yiksek diizeyleri, bagirsak gecir-
genliginde artis, inflamasyon veya mikrobiyal dengesizlik gibi du-
rumlara isaret edebilir. Bu calismanin sonucuna gére daha énce
literatiirde bildirilmemis olarak Otizmli bireylerde GIS sorunlar
kadinlarda daha sik gériiliiyor olabilir. 4 OH fenil piirivik asit GIS
sorunlarmin bir biyobelirteci olabilir.

Anahtar kelimeler: Otizm, Gastrointestinal sorun, 4 OH fenil asetik asit
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SITRULINEMIYE HiPERINSULINEMIK HiPOGLISEMI
ESLIK ETTiGIDE: ENTERAL VE PARENTERAL
BESLENMENIN iNCELIKLERI

Tugce Aras Col', Esma Uygur’, Selin Akbulut Cakir', Sedanur
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stanbul Universitesi-cerrahpasa, Cerrahpasa Tip Fakiiltesi, Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Bilim Dall,
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Giris: Sitrulinemi tip 1, tire dongtst bozukluklari igerisinde yer
alan, cocukluk caginda hiperamonyemi ile seyreden nadir bir me-
tabolik hastaliktir. Hiperamonyemi, akut dénemde ciddi nérolojik
bulgulara yol agabilmesi nedeniyle beslenme ve metabolik denge
acisindan titiz bir izlem gerektirir. Bu stirecte protein ve enerji ali-
minin amonyak diizeylerine gore dikkatle ayarlanmasi esastir. An-
cak tabloya hipogliseminin eklenmesi, beslenme sikhgini ve takibi-
ni zorlagtirarak klinik yonetimi daha karmasik hale getirmektedir.
Bu olgu sunumunda, sitrulinemi tip 1 tanust ile izlenen ve ek olarak
hipoglisemi gelisen bir pediatrik hasta tartisilacaktir.

Olgu: Term dogan erkek bebek, postnatal 4. glinde emmeme
ve letarji nedeniyle bagvurdu. Hiperamonyemi saptanmasi tizeri-
ne sitrulinemi tip 1 tanisi dogrulandi. Hastaya protein kisitlamast
ve enerji destegi ile metabolik denge saglanmaya ¢aligildi. Ancak
takiplerinde hipoglisemi ataklari gézlendi. Bu nedenle beslenme
rejimi yeniden diizenlendi. Parenteral ve enteral beslenmede glu-
koz debisi kademeli olarak artirildi. Enteral beslenmesi ise hem
devamli inflizyon hem de 3 saatte bir bolus uygulamasi olarak
planlandi. Enerji ve karbonhidrat igerigi, yas ve kilo gereksinimle-
rine gore kademeli olarak artirildi. Enteral protein kaynagi esan-
siyel ve dogal protein dengesiyle revize edildi. Bu diizenlemeler
sonucunda hastanin parenteral destegi kesilerek, yalnizca enteral
beslenme ile metabolik denge saglandi. Hipoglisemi ataklar1 kont-
rol altina alindi, beslenme intoleransi izlenmedi.

Sonug: Sitrulinemi tip 1, hiperamonyemi ve beslenme yoneti-
mi acisindan hassas takip gerektiren bir metabolik hastaliktir. Bu
olguda oldugu gibi hipogliseminin sitrulinemiye eslik etmesi, glu-
koz destegi ve beslenme sikliginin titizlikle ayarlanmasini zorunlu
kilarak enteral ve parenteral beslenme planlarinin bireysellestiril-
mesini gerektirmektedir.

Anahtar kelimeler: sitrulinemi tip1, hiperamonyemi, hipoglisemi,
hiperinsulinemi, nutrisyon

Kaynaklar

Singh RH, Rhead WJ, Smith W, Lee B, Sniderman King L, Summar M.
Nutritional management of urea cycle disorders. Crit Care Clin. 2005
Oct;21(4 Suppl):S27-35. doi: 10.1016/j.ccc.2005.08.003. PMID:
16227113.

Kang H, Kim M, Lee JH. Nutritional Management in a Patient with
Citrullinemia Type 1. Clin Nutr Res. 2021 Jul 20;10(3):268-277.
doi:  10.7762/cnr.2021.10.3.268. PMID: 34386445, PMCID:
PMC8331288.
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5-12 YAS ARALIGINDA OTiZM SPEKTRUM BOZUKLUGU
OLAN HASTALARDA BESIN SECiCiLiGi BKi (BEDEN
KUTLE iINDEKSI) Z SKORU ETKIiLIYOR MU ?

Mehmet Eren Kurnaz', Seyma Topuz', Goksu Demirbas’, Hasan

Onal’

'Basaksehir Cam Ve Sakura Sehir Hastanesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizmna Klinigi

Giris ve Amac: OSB'nin temel 6zelliklerinin sosyal iletisim ek-
siklikleri ve tekrarlayan ve olagandisi duyusal-motor davraniglar
olarak tanimlanmasi, orijinal tanimindan bu yana énemli élgtide
degismemistir. Hastalarin %70 inde secici beslenme bildirilmisg-
tir. Hastalar besinlerin doku, renk,sicaklik ve kivam gibi bir cok
ozelligine karst secicilik gostermektedirler.Klinigimize beslenme
sorunlari ile 5-12 yag arasi bagvuran 330 hastanin besin tiiketim
sikhi@t alinip en fazla 124 puan olan bir form ile degerlendirildi.
Hastalarin BKI Z skorlan ile besin cesitlilikleri degerlendirilmesi
amaglandi.

Bulgular: Hastalarin %84’ erkek %16 s1 kadindi. Yas ortala-
mast 8+2 idi. Hastalarin BKI Z skorlar ile, besin cesitliligi puanini
kargilagtirildi. Z skoru -1 den kiigiik, -1 ve +1 arasinda ve 1 den
blytiik olacak sekilde 3 grupta degerlendirildi. Calismamiza dahil
edilen cocuklarin BKI Z-skor dagilimlari incelendiginde, olgularin
%51,5’inin (n=157) normal aralikta (-1 ile +1 Z skor) yer aldi-
a1, %16,1’inin (n=49) disik Z-skoruna (Z < -1) ve %32,5'inin
(n=99) yiiksek Z-skoruna (Z > +1) sahip oldugu saptand:.

Normal aralikta yer alan (-1 ile +1 SDS) cocuklarin medyan
beslenme skorlari 34,0 iken, Z-skoru diistik olan (Z < -1) cocuk-
larda 33,5 ve yiiksek olanlarda (Z > +1) 29,5 olarak bulundu.
Kruskal-Wallis testi sonucunda gruplar arasinda istatistiksel ola-
rak anlaml fark saptand: (p = 0,029). Bu bulgu, yeterli beslenme
cesitliliginin normal BKI Z-skorunu stirdiirmekle daha yakindan
iligkili oldugunu; hem yetersiz beslenme hem de fazla kilo/obezite
varliginda ise beslenme cesitliliginin daha diisiik oldugunu goster-
mektedir.

Sonug: Otizm spektrum bozuklugu tanili cocuklarda besin segi-
ciligi buytime geligsmeyi etkilemekte, obezite ya da biliyiime gelis-
me geriligine yol agabilmektedir. Besin segiciligi olan ¢ocuklarda
takip ve erken muidehale 6nemlidir.

Anahtar kelimeler: otizm, yeme seciciligi, afrid

Kaynaklar

1) Kinlin, L. M., Saunders, N. R., Carsley, S., Keown-Stoneman, C., Tu,
K., Zwaigenbaum, L., & Birken, C. S. (2025). Weight status of child-
ren and adolescents with autism spectrum disorder: A cross-sectional
analysis of primary care electronic medical records and linked health
administrative datasets in Ontario, Canada. Pediatric obesity, 20(6),
€70000. https://doi.org/10.1111/ijpo.70000

2) De Sales-Millan, A., Guillén-Lépez, S., Lépez-Mejia, L., Reyes-Ferrei-
ra, P, Gonzélez-Cervantes, R. M., & Velazquez Aragén, J. A. (2025).
Nutrient imbalance and obesity in children with autism spectrum di-
sorder. Desequilibrio de nutrientes y obesidad en nifios con trastorno
del espectro autista. Nutricion hospitalaria, 43(3), 420-427.
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METILMALONiK ASIDEMi VE KRONiK BGBREK
YETMEZLiGi OLAN COCUK HASTADA BESLENME
DEGiSIKLIGiNiN METABOLIK KONTROL VE BOBREK
FONKSIYONLARI UZERINE ETKisi

Hiilya Tan', Oznur Tekin', Esra Er?

1S.b.di. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklan Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi, beslenme Ve Diyet
Baliimii, [zmir

28.b.ii. Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklan Ve Cerrahisi Egitim Ve Arastirma Hastanesi,cocuk Metabolizma
Baliimii, [zmir

Giris: Metilmalonik asidemi (MMA), otozomal resesif gegisli,
metilmalonil-CoA mutaz enzim eksikligi veya kobalamin meta-
bolizmasindaki bozukluklara bagli gelisen nadir bir organik asi-
demidir. Klinik bulgular genellikle yenidogan déneminde baslar.
Uzun dénem komplikasyonlarindan biri kronik bobrek yetmezligi
(KBY)'dir. Bu stirec siklikla tiibtlointerstisyel nefropati ile baglar
ve zamanla glomeriiler filtrasyon hizinda azalma ile ilerler. MMA
ve KBY birlikteliginde beslenme tedavisi metabolik kontrolii sagla-
mak ve bodbrek fonksiyonlarini korumak igin kritik 6neme sahiptir.
Diyet yonetiminde yalnizca protein kisitlamasi degil, potasyum ve
fosfor sinirlamast da gereklidir. Bu nedenle enteral tirtin secimi ya-
pilirken; enerjinin yeterli, protein alimmin kontrollii, mineral iceri-
ginin ise diisiik olmasina dikkat edilmelidir. Aminoasit karigimlari
ile duisiik potasyum ve fosfor iceren hiperkalorik enteral tirtinlerin
kombinasyonu, metabolik kontroliin siirdirilmesine ve bobrek
hasarinin ilerlemesinin yavaslatiimasina yardimct olmaktadir. Bu
calismanin amact, diyet tedavisinin énemini vurgulamaktir.

Olgu: Sekiz yasinda erkek hasta MMA, KBY (Evre 3) ve epilep-
si tanilar ile metabolizma, nefroloji ve néroloji birimlerinin ortak
takibindedir. Hasta esansiyel aminoasit icermeyen aminoasit ka-
risim1 ve tiiple beslenmeye uygun izokalorik enteral tirtin ile gast-
rostomi yoluyla beslenmektedir. Laboratuvar bulgulari: BUN 72,5
mg/dL (N: 7-16,8), Kreatinin 1,13 mg/dL (N: 0,3-0,7), Potasyum
4,6 mmol/L (N: 3,5-5,1), Sodyum 142 mmol/L (N: 136-145), Fos-
for 3,1 mg/dL (N: 3-5,5), Magnezyum 2,33 mg/dL (N: 1,7-2,1),
Kalsiyum 10,69 mg/dL (N: 8,8-10,8) olarak saptanmustir. IzZlemde
MMA ve KBY’ye uygun beslenme planinda izokalorik tirtin miktari
azaltilarak fosfor ve potasyum icerigi dustik hiperkalorik enteral
trtin eklenmistir. Enerji miktar arttirilmis, protein bir miktar azal-
tilmustir. Aileye yeni plan hakkinda egitim verilmistir. Hasta diyet
degisikliginden sonraki izleminde metabolik atak yasamamis olup
Kklinik ve laboratuvar olarak stabil seyretmektedir.

Sonug: MMA ve KBY birlikteliginde beslenme yénetimi, me-
tabolik dengeyi koruma ve renal fonksiyonlarin stirdirtlmesi agi-
sindan kritik 6Gnemdedir. Digtik proteinli, fosfor ve potasyumdan
kisith enteral tiriinler metabolik kontrolii desteklemekte, bébrek
hasarinin ilerlemesini yavaslatmaktadir. Multidisipliner yaklasim
ve dizenli izlem komplikasyonlarin énlenmesinde ve yagam kali-
tesinin artirlmasinda etkilidir.

Anahtar kelimeler: Metilmalonik Asidemi, Kronik Bébrek Yetmezligi,
Enteral Beslenme, Fosfor ve Potasyum Kisitlamasi

Kaynaklar

Jiang YZ, Zhou GP, Wei L, Qu W, Zeng ZG, Liu Y, Tan YL, Wang J, Zhu
ZJ, Sun LY. Long-term Clinical Outcomes And Health-related Quality
Of Life In Patients With Isolated Methylmalonic Acidemia After Liver
Transplantation: Experience From The Largest Cohort Study In Chi-
na. World J Pediatr. 2024 Aug;20(8):809-821.

Baumgartner MR, Hérster F, Dionisi-vici C, Haliloglu G, Et Al. Proposed
Guidelines For The Diagnosis And Management Of Methylmalonic
And Propionic Acidemia. Orphanet J Rare Dis. 2014 Sep 2;9:130.
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MiYOPATi VE KARDIYOMiYOPATi BULGULARI OLAN BiR
YENiDOGANDA TRIHEPTANOIN TEDAVISiNiN ETKINLIGi

Enver Yaya', Billur Katilmis', Ceren Bilgiin', Fatma Zehra Tepe',
Damla Kocaman', Emel Yilmaz Gliimiis?, Emine Geng?, Fatima
Efe’, Ozge Pamukcu Akay*, Ash Memisoglu®, Burcu Oztiirk
Hismi’, Sebile Kilavuz'

"Marmara Universitesi, (ocuk Sagihgi Ve Hastaliklari Anabilim Dali, ocuk Metabolizma Bilim Dali
“Kocaeli Sehir Hastanesi Cocuk Metabolizma Bilim Dali

3Zeynep Kamil Kadin Dogum Ve Cocuk Hastanesi (ocuk Metabolizma Bilim Dali

‘Marmara Universitesi, Cocuk Sadligi Ve Hastaliklan Ana Bilim Dali, ocuk Kardiyoloji Bilim Daly
Marmara Universitesi, (ocuk Sagligi Ve Hastaliklari Ana Bilim Dal, Yenidogian Bilim Dali

Triheptanoin orta zincirli bir trigliserid olup TCA ara metabo-
litlerini yerine koyarak alternatif bir enerji kayna@ olarak uzun
zincirli yag asidi oksidasyon defektlerinde kullanilmaktadir. Enerji
kaynagi olarak farkli metabolik hastaliklarda da denenmekte olup,
yenidogan yogun bakimda agir kalp yetmezligi, ndbetleri ve krea-
tin kinaz ytiksekligi olan hastamizda triheptanoinin akut dénemde
hasta seyrine etkisini sunmay1 amacladik.

38. gestasyon haftasinda sezaryen ile 2360 g dogan kiz bebek,
dogum sonrast beslenmeden bagimsiz morarma nedeniyle yeni-
dogan yogun bakim Unitesine vatirildi. ilk degerlendirmede CK
48.000 U/L saptandi. Nébetleri nedeniyle levetirasetam ve fe-
nobarbital baglandi. EEG'de sag temporal bolgede epileptiform
desarj izlendi. Ekokardiyografide EF: %10 sol ventrikil disfonksi-
yonu, minimal mitral yetersizlik ve secundum ASD saptandi. La-
boratuvar incelemelerinde laktat yiiksekligi ve C12/CO oraninda
artig gozlendi. Hastanin kanda laktat yiiksekligi ile birlikte idrar
organik asitlerinde etil malonik asit,3 metil glutakonik asit, siiberik
asit, sebasik asit, adipik asit degerleri yiiksek bulunmustur.

Tedavi ve Seyir: Hastaya metabolik destek (biotin, riboflavin,
koenzim Q10, alfa-lipoik asit, hidroksokobalamin) ve yag asidi
oksidasyon defektine uygun triheptanoin ve MCT iceren diyet
baglanidi. Hasta 13 giin enttibe, ardindan 3 gtin noninvaziv solu-
num destegi aldi. Takipte CK degerleri 180 U/Llye kadar geriledi,
kardiyak fonksiyonlarda tamamen dizelme saglandi. Kardiyak
bulgular1 diizelen ancak néromotor gelisim basamaklarinda ge-
rilik olup, hipotonisitesi devam eden hastanin genetik analizinde
ORAI1 mutasyonu saptanmigtir. Hastada saptanan laktat ytiksek-
ligi ve idrar organik asitlerinde etil malonik asit ile dikarboksilik asit
artiglar1, mitokondriyal etkilenme ile uyumludur.

o Yenidogan déneminde miyopati ve kardiyak bulgular geli-
sen tanisiz olgularda alternatif enerji Kaynaklarinin kullani-
mi tedavi seyrini degistirebilmektedir. Triheptanoin ve MCT
tedavisi ile CK yuksekligi ve kalp tutulumu tamamen diize-
len olgumuz sonradan genetik bir miyopati tanisi almstir.
Primer veya sekonder olarak pek cok hastalik grubunda
mitokondriyal fonksiyon etkilenebilmektedir. Triheptanoin,
mitokondriyal fonksiyonda diizelme saglayarak alternatif

2. ULUSAL COCUK BESLENME KONGRESi

enerji kaynagi ile belirgin klinik ve biyokimyasal diizelme
saglamis olabilir.

Anahtar kelimeler: Anahtar kelimeler: Miyopati, kardiyomiyopati,
Triheptanoin, keton, mitokondri, kreatin kinaz, nébet

PP-27

DALLI ZiNCIRLi KETO ASIT DEHIDROGENAZ KiNAZ
EKSIKLIGINDE ERKEN TANI VE BESLENME TEDAVISINiN
ONEMI-OLGU SUNUMU

Fatma Polat Bayana', Esra Kara', ilknur Siiriicii Kara'

'Gaziantep Sehir Hastanesi (ocuk Metabolizma

Dalli zincirli keto asit dehidrogenaz kinaz eksikligi (BCKDK),dalli
zincirli amino asitlerin (16sin, izol6sin, valin) plazma diizeylerinin
duistik olmasiyla karakterize, otozomal resesif gegisli nadir bir me-
tabolik hastaliktir. Klinik tablo; gelisim geriligi, epilepsi, mikrosefa-
li, otizm spektrum bozuklugu ve motor fonksiyon kaybu ile sekil-
lenmektedir. Erken dénemde baslanan BCAA destegi ile nérogeli-
simsel prognozun anlamli sekilde diizeldigi bilinmektedir.

Gelisimsel gecikme nedeniyle yénlendirilen BCKDK tanisi koy-
dugumuz hastamizin tedaviye yanitini sunuyoruz.

Olgu: Gelisimsel gecikme nedeniyle yénlendirilen 3 yas 5 aylik
kiz hasta serebral palsi ve epilepsi 6n tanilaryla takipliydi. Mia-
dinda, 3100 gr, normal dogum 6ykiisiine sahipti, prenatal-natal-
postnatal 6zellik yoktu. Anne ve babasi amca ¢ocuklariydi. Fizik
muayenesinde vicut agirh@ 12,3 kg (SDS:-1,55; persentil %6),
boyu 91 cm (SDS:-1,83; persentil %3,3) ve bas cevresi 45 cm
(SDS:-3,05; persentil %0,1) idi. Mikrosefalisi vardi, yiirtiyemiyor
ve konusamiyordu. Gelisim basamaklar1 AGTE'ye gore 10-11 ay
diizeyindeydi. EEG'de arka hemisfer kaynakli yavag dalga parok-
sizmleri, MR'da ise korpus kallozumda diffiiz incelme ve beyaz
cevher kaybi saptanmusti. Klinik ekzom sekanslamasinda BCKDK
geninde c.466C>T (p.Argl56Ter) homozigot patojenik varyas-
yon saptanmistt, hastanin plazma 16sin,valin ve izol6sin degeri ¢cok
dustktii BCKDK tanist konuldu.

Hastanin Beslenme degerlendirmesinde, tani éncesi giinlik
enerji alimi 1265 kcal olup diyetin %44’G karbonhidrat, %15’i
protein, %41’i yagdan olugsmaktaydi. Diizenlenen beslenme pla-
ninda enerji 1368 kcal, dagihim ise %54 karbonhidrat, %15 prote-
in, %32 yag olarak yeniden diizenlendi ve hastaya 2 g/gtin (=161
mg/kg/glin valin-16sin-izolosin) BCAA destegi baglandi. Son kont-
rolde plazma valin-16sin-izolésin dizeylerinin dustik seyretmesi
Uzerine BCAA destedi 237 mg/kg/giine ¢ikarildi.

Tartisma Sonuc: BCKDK eksikliginde taninin 2 yas 6ncesinde
konulmasi ve erken donemde BCAA destegi ile yiiksek protein ali-
mi, otizm gelisimini 6nlemede ve nérogelisimsel prognozu iyiles-
tirmede kritik rol oynayabilecegi bildirilmistir. Hastaligin erken tan:
ve uygun diyet tedavisi bu hastalikta nérogelisimsel gidisi olumlu
yonde etkileyebilir, gec tanida da Klinik stabilizasyonu saglayabilir.
Anahtar kelimeler: BCKDK eksikligi, dalli zincirli amino asit, erken
tani, beslenme tedavisi
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MALNUTRISYON VE GELISME GERILiGiNDE NADIR BiR
NEDEN: ALAZAMi SENDROMU

Esra Er', Cagla Ozbakir?

Sagihk Bilimleri Universitesi Dr. Behget Uz Cocuk Hastaliklar Ve Cocuk Cerrahisi Egitim Ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Metabolizma Ve Beslenme Béliimij, [zmir, Tiirkiye

2Sagilik Bilimleri Universitesi Dr. Behet Uz Cocuk Hastaliklar Ve ocuk Cerrahisi Egitim Ve Arastirma
Hastanesi, Cocuk Sagligi Ve Hastaliklan, [zmi, Tiirkiye

Alazami sendromu, LARP7 genindeki bialelik patojenik var-
yantlar ile iligkili, otozomal resesif kalitilan nadir bir gelisimsel bo-
zukluktur. Klinik tablo, malnutrisyon ve blyime-gelisme geriligi
ile karigsabilen, dismorfik bulgular ve degisken fenotipik 6zellikler
ile karakterizedir. Bu calismada, malnutrisyon ve beslenme gticlii-
gu 6n planda iken yapilan genetik inceleme sonucunda Alazami
sendromu tanisi alan ti¢ olgu sunulmaktadir.

Olgu 1 ve 2: 12 ve 9 yaglarinda iki kardes olup, ebeveyn-
ler arasinda 3. derece kuzen evliligi mevcuttur. Her iki olguda da
yasamin ilk yili itibariyle kilo aliminda yetersizlik, gelisim geriligi
ve yutma guigliigi nedeniyle basvurular olmustur. Uzun dénem
izlemlerinde enteral beslenme PEG araciligyla saglanmaktadir.
Ailede benzer Klinik bulgular ile kaybedilmis kardes 6ykiisi bu-
lunmast Uzerine yapilan Whole Exome Sequencing (WES) ana-
lizinde, LARP7 geninde homozigot mutasyon saptanmis ve tani
dogrulanmustur.

Olgu 3: 4 yasinda erkek hasta, frontal bossing, mikrognati, ret-
rognati, strabismus, bilateral proksimal cikish bag parmak ve sol
ayakta 2.-3. parmak sindaktilisi ile bagvurmustur. Kilo aliminda
azlik nedeniyle yapilan degerlendirmede birinci basamak metabo-
lik testler ve tiroid fonksiyonlart normal bulunmustur. Klinik bulgu-
lar egliginde yapilan WES analizinde LARP7 geninde homozigot
c.672_676del patojenik degisim gosterilmis ve Alazami sendromu
tanist konulmustur.

Sonug: Biylime-gelisme geriligi ve malnutrisyon, sik karsilagt-
lan pediatrik problemlerdir. Ancak dismorfik bulgularin eslik ettigi
olgularda, nadir genetik sendromlarin da ayirici tanida géz éniin-
de bulundurulmasi gereklidir. Alazami sendromu, malnutrisyon ile
karigabilen ve erken tani ile uygun beslenme destegi saglanabilen
nadir nedenlerden biridir.

Anahtar kelimeler: malnutrisyon, gelisim geriligi, dismorfizm, alazami

Kaynaklar

1. Imbert-Bouteille, M., Mau Them, E T., Thevenon, J., Guignard, T.,
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hez, E., Apparailly, F, Geneviéve, D., & Willems, M. (2019). LARP7
variants and further delineation of the Alazami syndrome phenoty-
pic spectrum among primordial dwarfisms: 2 sisters. European jour-
nal of medical genetics, 62(3), 161-166. https://doi.org/10.1016/;.
ejmg.2018.07.003

2. Izgl M., Utlu A., Alazami Sendromlu Pediatrik Hastada Anestezi Yéneti-
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ULTRA NADIR BiR HASTALIK: SITOSTEROLEMi VE DIYET
YONETIMi
Nazmiye Tiizel Giindiiz', Merve Yoldas Celik?, Tugce Kartal',

Sema Uzunoglu’, Elif Arslanoglu’, Ezgi Burgag?, Burcu Koseci?,
Derya Bulut’, Deniz Kor', Neslihan Onenli Mungan'

"Cukurova Universitesi (ocuk Beslenme Ve Metabolizma Bd
*Adana Sehir Hastanesi Cocuk Beslenme Ve Metabolizma Bd

Giris: Sitosterolemi, viicutta bitki sterollerinin, 6zellikle de si-
tosteroliin agirt emilimi ve birikimi ile karakterize nadir goriilen,
otozomal resesif gecisli kalitsal bir lipit metabolizma bozuklugudur.
Bitki sterollerinin karaciger ve bagirsaktan atilmasindan sorumlu
sterol taswyicilarini kodlayan ABCG5 veya ABCGS8 genlerindeki
mutasyonlardan kaynaklanir. Cocukluk ¢agindan itibaren tendon
ksantomlari, hepatosplenomegali, hemolitik anemi ve erken ate-
roskleroz gortilebilir. Erken tani ve tedavi, kardiyovaskiiler komp-
likasyonlarin énlenmesi agisindan kritik 6nem tastr.

Olgu: Iki yasinda kiz hasta, yedi aylikken biiyiime geriligi ne-
deniyle tetkik edilirken LDL kolesteroliinde yiikseklik fark edilmis.
Oral alim bozuklugu ve sarilik nedeniyle yenidogan yogun bakim
Uinitesinde yatisi olmus. Gelisim basamaklar yasitlariyla uyumlu
olan hastaya alt aylik iken ek gida denenmis, kabul etmemis. Soy
gecmisinde anne-babasi akrabaydi. Fizik muayenesinde; viicut
agirhgr: 9 kg (-2,25 SDS), boyu: 83cm (-1,14 SDS), bas cevresi:
46¢cm (-1,4 SDS)’idi. Hepatosplenomegali ve ksantom saptanma-
di. Laboratuvar inceleme; periferik yaymada makro-trombositler
ve yer yer sferositlerin oldugu gértildi. LDL kolesterol: 205 mg/
dL, HDL kolesterol: 65 mg/dL, trigliserid: 75 mg/dL olarak 6lgtil-
du. Aile bireylerinin lipit profili normaldi. Ekokardiyografi ile pa-
tent forman ovale saptandi. Dislipidemi genetik panelinde mutas-
yon saptanmadi. Tim ekzom analizinde ABCGS8 geninde biallelik
patojenik varyant saptananan hastaya sitosterolemi-1 tanisi ko-
nuldu. Bitkisel sterollerden fakir diyet baglandi. Bir yillik izleminde
LDL kolesteroliinde gerileme ve kilo-boy SDS’lerinde olumluya
gidis saptandi.

Sonug: Sitosterolemi, nadir gériilmesi nedeniyle siklikla hetero-
zigot ailesel hiperkolesterolemi ile karigabilen bir hastaliktir. Klinik
stiiphe durumunda, plazma bitkisel sterol diizeylerinin 6l¢imi ve
genetik analiz ile dogrulama tanida esastir. Diyette bitkisel sterol-
lerin kisitlanmasi ve ezetimib tedavisi ile bitkisel sterol emiliminin
azaltilmasi, hastaligin seyrini belirgin sekilde iyilestirmektedir. Er-
ken tani ve tedavi sayesinde uzun dénem kardiyovaskiiler morbi-
dite ve mortalite azaltilabilmektedir. Olgumuzu, sitosterolemi gibi
ultra-nadir bir hastalikta yalnizca beslenme 6nerileriyle bile koles-
terol diizeylerinin disebilecegini vurgulamak amaciyla sunduk.

Anahtar kelimeler: Sitosterolemi, hiperlipidemi, ksantom
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