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- Metabolizma Hastaliklari

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Metabolizma; Metabolitlerin (kimyasal bilesikler) birbirlerine donidsiumunu (enzim
aktiviteleri), bu dontsimun yer aldigi biyokimyasal yolaklari, yolaklardaki
metabolit akimi duzenleyen mekanizmalari icerir

* Metabolik hastalik: Hucre icerisinde molekul ya da metabolitinlerin etkilesimi
ifade eden bilgi akisindaki dengesizlik, organizmanin éngdrilen sirecinde kalici ya
da gecici olarak bir sorun yaratirsa hastalik ortaya cikar. Bu sistemdeki genetik
temelli aksamalar “kalitsal metabolik hastaliklar”a neden olur (Inborn Errors of

Metabolism)

mmmneuemersem: Op.Dr. Ahmet Sengo6z 2023/24



- Metabolizma Hastaliklari

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

5 , | « Ensik goruldugu yas grubu YD ve sut
* OR, OD, X’e bagli ve mitokondrial kahtilr cocuklugu dénemidir fakat her yasta gorulur

 Panetnik dagilim gosterir .
9 S *  Her turlt sistemle ilgili bulgu verir (lIk tani

«  Kumdlatif olarak insidansi; 1/ 1000 degil semptomu yakalamak &nemii)

« Simdiye kadar 700’e yakin metabolik « Sanilanin aksine gogunun tedavisi vardir
hastalik tanimlanmistir

*  Laboratuvar tanisi; *  Erkentani ¢ok onemli

kolay < » ZOr
zahmetsm | > zahmetli « Hasta fetus IU dénemde etkilenebilir
basit < » kompleks

(Dismorfi ile giden metabolik hastaliklar)

 TuUrk toplumu en duyarl topluluklarin
basinda gelir (FKU; 1/4500)  Hasta fetus anneyi etkileyebilir

(HELLP sendromu)
« Bazi kalitsal hastaliklar Turkiyede cografi
lokalizasyon gosterir

« Hasta anne fetusu etkileyebilir (maternal
PKU)

memneserersem Op.Dr. Ahmet Sengoz 2023/24



- Metabolizma Hastaliklan

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

Siniflandirma

v Kiiciik molekiil
hastaliklari

v Organel fonksiyon

bozukluklari

memmmneemerss Op.Dr. Ahmet Seng6z 2023/24



- Metabolizma Hastaliklari

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

e Her yil 300 bebek FENILKETONURI ile dogmaktadir.

mmmmmnmemerseee Op.Dr. Ahmet Seng6z 2023/24



Metabolizma Hastaliklar

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

mmmsnneenereee Op.Dr. Ahmet Seng6z 2023/24



Metabolizma Hastaliklar

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Dunyada kisaca PKU olarak bilinen Fenilketonuri
(PhenylKetonUria) ¢cogu llkede var olan bir
hastaliktir. Ancak hastaligin Glkemizdeki gortlme
sikligi cok yuksektir. Her yil 1T milyondan fazla
bebegin dogdugu ulkemizde dogan her 6 bin

bebekten biri fenilketonuri ile dogmaktadir.
Hastaligin tulkemizde yuksek siklikta izlenmesinin
nedeni akraba evlilikleridir. Akraba evlilikleri hasta
bireylerin dogmasina yol actigi gibi toplumda
tastyicilik sikhigini da arttirmaktadir.
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Metabolizma Hastaliklari
- Fenilketonuri

Flzyoterapl ve Rehabilitasyon
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Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

- Fenilketonuri

Ulkemizde ortalama her yil 300 bebek bu hastalik ile birlikte
dogmaktadir. Halk arasinda ise tasiyiciligi cok fazladrr.

Ortalama 100 kisiden 4-5 kisi bu hastaligi kismen
tasimaktadir. Bu nedenle Yeni dogan tum bebeklerde bu
hastaligin taramasi zaten yapilmaktadir.

Ancak bazi tani almamis veya daha sonra gelismis vakalar
bulunmaktadrr.

Anne ve baba adayinin bu hastaligi tasimasi durumunda
bebeklerinde hastalik tam olarak gorilir hale gelmekte ve
hastaliga neden olmaktadrr.

Fenilketonuriye sahip anne adaylarinin gebelik dncesi ve tum
gebelik suresince fenilalaninden azaltilmis diet ile
beslenmeleri gerekmektedir.

Eger bu saglanmaz ise bebekte 6zellikle mikrosefali (
bebegin kafasinda biiyiime gerilir) gibi kalp duvarlarinda
delik olmasi gibi anormalliklere neden olabilmektedir.

Metabolizma Hastaliklar
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Metabolizma Hastaliklar

- Fenilketonuri

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Fenilketonurili cocugu olan
ailenin gerekli genetik calismalar
yaplimis ve genetik tespit edilmis
ise ikinci cocugun hasta olup
olmadigil anne karninda tan
yontemi ile anlasilabilir ve
duruma gore gebeligin
sonlandirilmasi dusunulebilir.
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Metabolizma Hastaliklar

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

Guthrie testi

* Fenilketoniri tarama (Guthrie testi)
testi ulkemizde dogumdan sonra
her hastanede ve dogumdan sonra

bagl olunan saglik ocaklarinda
topuktan alinan kan ile her bebege

uygulanmaktadrr.
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Metabolizma Hastaliklar

_ - Fenilketonuri

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Fenilketonuri dogumdan sonraki 6-12. aylarda belirti gosterir.

» Dogumdan sonraki ilk bir kac ay icerisinde fenilketonurili bebeklerin
durumu fark edilemez. Besinci aydan itibaren tedavi edilmeyen
bebeklerin zekalarindaki gerileme belirgin hale gelir.

» Basini tutamama, anneyi tanimama, yuruyememe, gulUmsememe,
oturamama, yasitlarina gore gelisimini tamamlayamama ve daha buyuk
cocuklarda aqgir zeka geriligi gibi belirtilerle kendini belli eder. Cocugun
beyin gelisimi normal olmadigi icin basi da kicuk kalir. Bazilarinin sac
ve gozleri anne babalarina gore daha acik ve tenleri de daha beyaz
olabilir, vicudun deqisik yerlerinde ekzamatoz cilt lezyonlar gozlenebilir.
Otistik ya da agresif davranislar, sizofreni, mental ve motor gerilikler de
olusur.
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Metabolizma Hastaliklar

_ - Fenilketonuri

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Bir besin grubunu kisith olarak 6zel diyet yapan fenilketonurili hasta
buyume ve gelisme ve norolojik gelisim acisindan 6zellikle bu
konularda uzmanlasmis bir ekip tarafindan izlenmelidir. Hastanin belli
aralarla beslenme durumu degerlendirilmeli, kan fenilalanin ve tirozin
dizeyi Olgulmeli ve 6lgcum duzeylerine gore diyeti ayarlanmali, zihinsel
gelisimi izlenmelidir. llk 2 yasta haftada iki kez, 2-4 yas arasinda
haftada bir, 4-10 yaslarda 15 gunde bir, daha sonra ise ayda bir kez
kan fenilalanin duzeyi olculmelidir. Kan fenilalanin duzeylerinin 0-12
yas arasl 2-6 mg/dl,12 yasindan sonra 2-11 mg/dl, fenilketondarili
hastanin gebeligi suresince ise 2-4 mg/dl degerleri arasinda

tutulmasi gerekir.
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- Fenilketonuri

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Erken teshis konulmasi halinde hastaligin tedavisi mumkunduir.

Hastaliga ait bulgular meydana gelmeden tedavisine baslanilan
cocuklar tamamen yasitlarina uygun saglikh bireyler olarak
gelisimlerini tamamlarlar. Tedavi edilmeyenlerde ise hastaligin
siddetine bagl cok agir zihinsel 6zur gelisir

* Fenilketonuri, fenilalaninden kisitl 6zel diyet ile tedavi edilebilen

bir hastaliktir. Tedaviye uymayan hastalarda zihinsel ve
gelisimsel bozukluklar olabilecegi icin hasta sahibi olan ailelerin
diyeti cok iyi 6grenmesi gerekmektedir. Fenilketonuri tedavisi
bu konu ile ilgili merkezlerde surdurulmelidir

Cocuklar normal besinlerden almasi gereken proteini 6zel bir
toz mama yiyerek alirlar. Bu mamanin icinde proteinde bulunan
amino asitler yer almakta ancak hastaliga yol a¢an fenilanin
bulunmamaktadir. Fenilketonuri hastasi bebeklerin bir yasina
kadar bu mamalardan ayda bir, iki yasina kadar da ayda iki
paket kullanmasi gerekmektedir.

» Ozellikle beyin dokusunun hizl gelistigi ilk 8-10 yil stiresince

tedavinin ¢ok iyi sekilde uygulanmasi gerektir. Fenilaninden
kisitlanma orani, zamanla beyin gelisimi yavasladiginda azaltilr
ancak tedavi yasam boyu devam eder.

Metabolizma Hastaliklar
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Metabolizma Hastaliklar

_ - Fenilketonuri

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Anne sutu bebeklerin buyume ve gelismesi
icin gerekli olan bir besindir. Fenilketonurili
bebekler de anne sutu ile birlikte
fenilalaninsiz karisimlar (tibbi mama)
kullanilarak ve kan fenilalanin degerleri
yakindan izlenerek beslenebilirler. Yapilan
calismalar yasamin ilk yillarinda anne sutu
alan fenilketonurili bebeklerde buyume ve
zihinsel gelisimin daha iyi oldugunu
gostermektedir.
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- Metabolizma Hastaliklar

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

* Colyak hastaligl, genetik olarak yatkin kisilerde
diyet gluteni tarafindan baslatilan kronik,
bagisiklik nedenli ince bagirsak hasaridir.

* Gluten, bugday, cavdar ve arpadan gelen ve
colyak hastaligi olanlara zarar veren proteinler
icin yaygin olarak kullanilan bir terimdir.
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Colyak hastaliginda, besinlerin
malabsorbsiyonuna(vicuda emilememesi)
neden olan ince bagirsak mukozasinin(ic
yuzeyi) villus atrofisi olur.

* Glutensiz bir diyete siki bir sekilde uyulmasinin
ardindan hemen iyilesme gorulur ancak,
gluten yeniden yenildiginde tekrar hastalik
belirtileri bagirsakta ortaya cikip sikayetler

tekrarlar. '-m
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Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

* Colyak hastaliginda diyare, steatore, kilo kaybi

ve beslenme yetersizlikleri gibi
malabsorbsiyon belirtileri ve semptomlari
olabilir.

Cogu hastada tipik belirtiler mevcut degildir.

Daha once atipik colyak hastaligi belirtiler;
denilen (0rnegin anemi, yorgunluk, abdominal
siskinlik ve rahatsizlik, osteoporoz veya
infertilite) olarak tanimlanan klinik basvurular

artik daha yaygindir. Ty =l

Metabolizma Hastaliklar
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

 Patogenez

* Bazi tahillarinin protein kisminin (gluten)
duyarl kisilerde ince bagirsagin mukozasi ile
etkilesimi, colyak hastaliginin patogenezinin
merkezinde yer alir.

* Colyak hastaligi, genetik olarak yatkin kisilerde
bir cevresel ajan (gluten) tarafindan tetiklenen
bir bagisiklik hastaligi olarak kabul edilir.
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

* Colyak hastaligi tanisi olmayan kisilerde gluten
ile ortaya cikan sikayetler colyak disi gluten
duyarhhgi ifade eder
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

siklik

» Ulkemizde binde 3-10 (%0,3-1)

* Avrupa'da ¢olyak hastaliginin genel sikhg1% 1
olarak hesaplanmistir ve Finlandiya'da en yuksek
rapor edilen oran% 2.4'tur.

 Halk saghgi 2015 verisi

kUtahya nufus 566473 kiside 244 hasta %0.04
e Turkiyede 250.000-750.000 ¢colyak tahmini
* %10una tani konulmus

e 25.000-75.000 tanili

 Geri kalan habersiz
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon KI i n i k b U I g U Ia Y

R

* intestinal malabsorpsiyon
* ishal, steatore, abdominal siskinlik ve kilo kaybi s
* @Gece, sabah erken ve postprandial diyare yaygin

* Yogun bagirsak tutulumu olan hastalar giinde 10'dan fazla diskilama
olabilir

* (Colyak hastaligi olan bir hastada kilo kaybi1 miktari, bagirsak lezyonunun
siddetine ve derecesine ve hastanin diyet alimini arttirarak
malabsorbsiyonu telafi etme yetenegine baglidir.

* Belirsiz karin agrisi ve 6zellikle abdominal siskinlik son derece yaygindir ve
IBS olarak yanlis teshise yol acabilir.

* komplike olmayan c¢colyak hastaliginda bulanti ve kusma yaygin degildir.

* GORH semptomlari tedavi edilmemis ¢cdlyak hastaliginda belirgin olarak
daha yaygin olabilir ve diyetle iyilesebilir.

* Tekrarlayan, siddetli, aftdz stomatit bircok ¢colyak hastasinda gorulebilir ve,
tek basvuru sikayeti olabilir ve tipik olarak diyetle iyilesir.
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon KI i n i k b U I g U Ia Y

e Colyak krizi, tedavi edilmemis ¢colyak hastaligi
olan cocuk veya eriskinlerin ciddi
dehidratasyona, metabolik bozukluklara,
bobrek fonksiyon bozukluguna ve bazi
durumlarda hemodinamik instabiliteye yol
actigl, nadir gorulen, yasami tehdit eden bir
sendromdur. Erken tani onemlidir ve IV
sivilarini ve ayrica bazen glukokortikoidleri ve /
veya parenteral nutrisyonu icerir. Hastalar
diyete iyi cevap verirler.
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Ta n I

* Tarama hastasi basvurunca —
.

 Malabsorbsiyon arastirirken

* Anemi, gelisme geriligi, norolojik buzukluk, karaciger
fonksiyon bozuklugu arastirmada, karinda siskinlik ve
agri arastirilirken, osteoporoz arastirilirken tani

* Seroloji
* Endoskopi-histopatoloji
* Ince bagirsak biyopsisi

 (Colyak hastaliginin tanisi klinik nedenlerden wellac disease
suphelenilse de veya anormal serolojik testler B - e of sma et
neticesinde suphelenilse de, ince bagirsagin biyopsisi o=
tani koymak icin standart testtir. > J

* (Cok sayida biyopsi alinmalidir
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Ted aVi

* Glutensiz diyet

 Bugday, cavdar ve arpa gluten iceren tim yiyeceklerden kacinin (saf
vulaf genellikle gtvenli).

 Misirdan turetildigi acikca belirtiimedikce malttan kacinin.

* Sadece piring, misir, karabugday, dari, nohut, patates veya patates
nisastasl, soya fasulyesi, fasulye ve findik unlarini kullanin.

 Bugday nisastasi ve bugday nisastasi iceren Urunler sadece
20ppm’'den az gluteni icerdiginde ve “glutensiz” olarak
isaretlendiginde kullaniimalidir. ppm, milyonda bir.
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Metabolizma Hastaliklar

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Fizyoterapi ve Rehabilitasyon Ted aVi

 Tum etiketleri okuyun ve islenmis gidalarin icerigini inceleyin.

* |laclarda, takviyelerde, gida katki maddelerinde, emulgatdrlerde
vevya stabilizatorlerde gluten bulunabilir

 Laktoz intoleransi olduguna dair kanitlar varsa baslangicta sut ve sit
urunlerini sinirlayin.

 Tum biralardan (glutensiz etiketlenmemisse) kacinin.

* Viski ve brendi dahil olmak tzere sarap, en cok likor, elma sarabi ve
alkollt ickiler kabul edilir.

mmmneuemersem: Op.Dr. Ahmet Sengo6z 2023/24



Fizyoterapi ve Rehabilitasyon

- Gluten Enteropatisi (Colyak Hastaligi)

Metabolizma Hastaliklar

Tedavi edilmezse kisa ve uzun vadeli riskleri

Malabsorbsiyon

BUyume geriligi

Anemi

Kalsiyum ve D vitamini eksikligi
Osteoporoz

Kisirlik, dusuk

Depresyon

Lenfoma
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