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OZET
Cesitli- besin ‘elementlerine karg) dogus-
tan gelen ya da sonradan ortaya gtkan malab-

sorpsiyon, intolerans ve allerji durumlan gd- -

rilmektedir. Malabsorpsiyon bir maddenin ek-
sik rezorpsiyonu olup, rezorbe edilmeyen kis-
mtn barsakta parcalanmas) rahatsizliklara ne-
den olmaktadir. intolerans, enzim noksanligin-
dan ‘kaynaklanmakta ve dederlendirilemeyen
maddelerin birikimi va da diger enzim sistem-
lerinin kilitlenmesi cesitli rahatsizhiklan orta-
va c¢ikarmaktadir. Allerji ise hi¢ pargalanma-
yan ya da kismen pargalanan proteinlerg kars

olusan immunolojik tepkimelerin neden oldu-
gu patolojik bir durumdur. Bu durumlarin siit .

acisindan incelenmesi, laktoz ve siit protein-
lerine bagh Snemli metabolik rahatsizliklarin
varhidint ortaya grkarmigtir,

ZUSAMMENFASSUNG

Malabsorption, Intoleranz und Allergie

gegeniiber Milcheiweiss und Milchzucker

Es ' sind kongenitalte und ~nur beim
Erwachsenen erscheinende Formen der Malab-
sorption, wIn@DIQranz- und  Allergie gedgeniiber
verschiedenen- Lebensmittel - Komponenten be.
kannt, Die Malabsorption beruht auf der feh-
lenden Resorption einer Substanz, die erst se-
kundaer durch intraintestinalen Abbau Storun-
gen verursacht. Die Intoleranz beruht auf einem
Enzymdefekt, wobei es entweder zu einer An-
haeufung nicht verwertbarer Substanzen oder
zur Blockierung anderer Enzymsysteme kommd.
Die Allergie ist ein pathologischer Zustand,
der durch immﬂnolugische Reaktionen gegen
intakte oder ‘teilweise abgebaute Proteine ve-
rursacht wird. Einige wegen der Malabsorption,
Intoleranz’ und Allergie auftretende ‘Erkrankun-

gen sind von Milch iweiss- und Milchzucker.
abhaengig.

‘Laktoz - ve : bilegen!erl ile ilgili malab-
Vo sorpsnyon ve intolerans durumian 7
Metabolik rahatsizliklardan konjenital lak-

toz - malabsorpsiyonu, konjenital glukoz - galak-

‘toz malabsorpsiyonu ve galaktoz - intolerans

(galaktozemi) c¢ok seyrek olarak goriliirken,
erginlerdeki laktoz . malabsorpsiyonu sikga or-
taya cikmaktadir.

1.1. Laktoz - malabsorpsiyonu : Genellikie
laktoz - intolerans olarak da adlandinlan bu ra-

~hatsizlik, ince barsak mukozasindaki laktaz en-

zimi aktivitesinin normaldekinden bilyikk olgi-
de diisiik olmasi ya da tamamen ortadan kabk-
masindan =kaynéwklanmaktad|-r. Noksan laktaz
aktivitesi l¢ durumda ortaya cikmaktadir. Bi-
rincisi, gok ender rastlanan konjenital laktaz
noksanlgl olup, ya kaltsaldir, ya da plasental
durumuna baghdir; ikincisi, diinya popiilasyo-
nunun biyitk dasmim etkileyen ve yine kalit-
sal olan etnik {iksal) formdur; {igiinelish ise
diizenli olarak siit igen ve laktaza sahip olan
popiilasyonlar i¢in 6nemli olan ince barsak mu-
kozas) hastaliklarina bagh bir tipdir {3).

1.1.1. Konjenital laktoz - malabsorpsiyonu :
Dogustan laktaz noksanlhigna bagl olarak or-
taya c¢tkan bu hastaltk gok ender olarak goriil-
mektedir ve ilk kez 1959 yilinda laktoza kars
selektif intolerans gdsteren iki kardes igin
Holzel ve arkadaslart tarafindan rapor edilmis-
tir (4). Bebekteki hastalik belirtileni beslenme-
nin_baslamast ile birlikte ortaya ¢ikmaktadir.
Bu belirtiler gaz, kolik ve diyare bigimindedir
ve bu hastalija sahip bebekler bagil olarak sag-
ikl gérinmekte iseler de uygun bir agirltk ar-
tigi kazanamamaktadirlar, Bebeklere viicut agir-
hmin herbir kg’ igin 1,5-2 g'dan az laktoz
verildigi zaman diyare goriiilirse laktoz malab-
sorpsiyonu oldugu kabul edilmektedir, Hasta-
ligin baslangic agamasinda bebede lakioz iger-
meyen diyet verilmesi halinde bu tiir malab-
sorpsiyon durumu ilerleyen yas ile birlikte -
genellikle yasamin ikinci ayindan itibaren - dii-
zelmeye baglamakta, sonra-‘ta-mamen ortadan
kalkmaktadir (4, 6).

1 1.2. Erginlerde laktoz - malabsorpsiyonu:

" Laktoz - malabsorpsiyonunun “kutal" olarak yal-
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nizca erginlerde ve gelisme déneminin sonun-
da gdritlen bu tipi ya kahtsal rk &zelligi olarak
ya da ince barsak mukozasi rahatsizhiklarina
bagh olarak drtaya gikmaktadir. Her iki halde
de laktaz enzimi noksanhd sdzkonusudur ve
bu durumlarda laktozun glukoz ve galaktoza
parcalanmasi ‘engellenmekte, bunun sonucun-
da da viicut bu disakkaritten yararlanamamak-
tadir. ince barsak mukozas: rahatsizli§ina baglh
laktaz noksanlidgi durumunda genellikie tim di-
sakaridaz enzimlerinin yetersizligi gériilmekte-
dir. _ '

Avyrica mide .- barsak kanali ameliyatian
sonunda da birgok durumda laktoz - malabsorp-
siyonu ortaya ¢ikmaktadir. Laktoz akiivitesinin
azalmast sonucu ince barsakta parcalanmayan
laktozun konsantrasyonunun artigi barsak ige-
risinde yitksek ozmotik-basme olusturarak; bar-
sak limenine su alumi olmasina neden olmak-
ta; ayrica kalinbarsaga bir degisime ugramadan
gecen lakioz orada bakteriyel flora tarafindan
laktik asit fermantasyonuna ugratilmaktadir.
Sonugta barsakta siskinlik, gaz olusumu, kolik-
ler ve diyare ortaya gikmaktadir, Bu bakimdan
kronik diyare ve spesifik olmayan karin sis-
kinligi ve agnlarinda laktoz - malabsorpsiyonun-
dan kuskulanmlmalidir.

Laktoza - malabsorpsivonunun oldukga stk
gorildiigi bazi etkin guruplarda bu rahatsiziik
gocuklarda daha ik birkag yasinda iken bagla-
maktadir. A.B.D.deki Kizilderili gocuklar ve
Tayland’h gocuklar bu duruma &rnek olustur-
maktadirlgr. Bu topluluklarda pekgok kigide
laktaz enzimi dogum ile ergenlik ¢adi arasinda
—diger memelilerde oldugu gibi— degisik si-
relerde kaybolmaktadir. Geleneksel olarak siit
hayvan sirilleri besleyen ve siit igen biigok
Kafkasyall'da ve bazi Afrika kabilelerinde lak-
taz enziminin ergenlik ¢adinda da kalisindan
8tlrd, enzimin ortadan kalkis nedeni bazi aiag-
tirreilarca diizensiz st tiketimine baglanmak;
tadir. Bu bakimdan laktoz - malabsoipsiyonunun
kalitsal mi oldugu, yoksa siit tiketiminin dii-
. zensizlifinden mi kaynaklandig: bugiin tarhis-
ma durumunda olup her iki goriisii de destek-
leyen kamtlar 6ne siirliimektedh {6). Benzer
sosyo - ‘ekonomik yapida olan ve benzer bigim-

de beslenen 1 1ay ile 11 yag arasindaki cocuk-

larda saptanan laktoz - intolerans oram Kafkas-
ya'da: '% 10 iken zencilerde % 35 di. Ergin-

‘\_-‘,,\“‘

¢

lerdeki laktoz - intolerans orani ise iskandinav-
ya ve Bati Aviupali'larda en diisiik (% 2-8),
Amefi-kan zencilerinde % 70, Yunanh, Kibrish
ve Araplar'da % 60 - 80, Eskimolar, Afrika Ban-
tulan, Japoniar, Taylandlilar, Formozallar ve
Filipinlilerde % 90 dolayindadir{1, 4, 6).

" Laktoz - malabsorpsiyonu laktoz tolerans
testi yapilarak yada laktaz aktlvitesi dlgllerek
tanmmaktadir. Hastahgin belirtileri geneltikle
bir litre siit gibi 50 g laktoz igeren bilyik mik-
tarlar alinmadikea ya ¢ok hafif olmakta va da
ortaya - gikmamaktadir (3). Bu bakimdan laktoz
tolerans testl 50 g laktoz verilip kan glukozu-
nun fepkisi olgiilmek suretiyle yapilmaktadir.
Kanda kan sekerinin yiikselmeyisi, ya da gok
az yiikselisi laktoz - malabsorpsiyonuna isaret
etmektedir. 50 g laktoza esdegder miktarda glu--
koz ve galaktoz verildigi zaman kan sekerinde
normal  yiikselmenin  oldugunun (en az 20 .
mg/100 ml) godzlenmesi, bu hastahgin lakto-
zun parcalanmasini dnledigini, ancak iaktozun
parcalanma Driinleri olan glukoz ve galaktozun
absorpsiyonunu etkilemedigini gdstermektedir.
Laktoz - malabsorpsiyonunun otomasal resessif
ozellikle olarak kalitimla gegtid! genellikle ka-
bul edilmektedir (4).

Laktoz - malabsorpsiyonunun ikinci sapta- -
mg bigimi ise ince barsak mukozasinin laktoz
aktivitesinin belirlenmesidir. Ortalama laktoz
aktivitesi saglklr kigile
iken, laktoz - malabsorpsiy

birim olarak -Gl¢iilmektedir "
g3 . Piges Tedkeydorsa
v Laktoz - al%s rpsiyonu gérilen kisilerde -

genellikle laktozun besinden gikariimast 6neril-
mektedir. Ancak, sitliin diyetten tamamen ¢rka-
rilmast beslemede birgok esansiyel maddenin
noksanligina yol agacagindan, su diyetsel ola-
naklar siiz konusu edilmektedir (8).

IR ‘ L
ﬁ—"/a Sut dnyz%én tamamen gikarilmamalidir.

Blnyenin tahammiil  gosterebildigl 6lglilerde
siit alinabilir. Ginki, laktoz - malabsorpsiyonu
olan kisiler genellikle glinde 2-3 bardak siit
igtiklerinde hastalde belirtileri  ortaya giana-
maktadir, '

b. Yogurt, ayran gibi eksi siit iirinlerinde
ve peynirde siit seker! zaten dnemli miktarlar-
da pargalanmis oldugundan, siiti bu {irinler
bigiminde almak sakinca yaratmamagktadir,
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¢. Avustralya gib] laktoz . mal’absorps'ryo;
nu oram Yyiiksek etkin gruplarin yaygin cidugu
‘lilkelerde laktoz igermeyen «siit biskivisi» gibi
slit preparatlart hazirlanmisgtir,

d. Laktoz enzimi mikrobik olaré:k biryitk

. miktarlarda ve kolayca iiretilebilmektedir. Bu
balkimdan ‘enzim noksanhdr durumunda laktoz
iceren besinlere katilabilir ya da siit laktoz ite

isleme tabi tutulabilir, ‘ _
1.2. Konjenital glu - galakioz ;- malab-

sorpslyonu : Bu hastaltk ¢ok ender olaiak. or-
taya gikmakta olup, itk kez 1962'de rapor edil-
mis (4) ve Renner {1974)"mn biidirdigine gbre
1974 yilina dek 20 olay literatiire gegmistir (6).
Bu malabsorpsiyon durumunda yitksek mono-
sakarit miktarli agir ozmotik diyare ortaya ¢ik-
maktadir. Hastalik ¢ok diisiik glukoz - galaktoz
miktarly serum degerleri ile karakterize edil-
- mektedir. Hastalidin nedeni olan enzim noksan-
hg1 genetik kosulludur. Belirtiler esas olarak
konjenital laktoz noksanligindakilerte aymdir ve
kronik diyare bebegin yagaminm ilk birkag gii-

niinden sonra ortaya ¢ikmaktadir. Normal mik-

tarlarda siit alan bebekler adirhik kaybetmekte,
viicutlan giddetli susuz kalmakta ve bazen in-
. travendz sivi tedavisine gereksinim gostermek-
tedirler. ‘Bu ‘hastalarnin barsak mukozalan nor-
maldir ve normal disakaridaz aldtivitest vardr.
Oral glukoz ya da galaktoz testlerinde kanse-
keri diiz bir kurve gostermektedir. Belirtiler
genellikle yagam ilerledikge hafiflemektedir.
Hastalikli bebekler karbonhidrat olarak yalmz-
ca fruktoz igeren bir divetle beslenmelidirler,
Daha sonra disiik miktarlarda nigasta ve siit
igenen diyete baglanabilir.

1.3. Galaktoz - intolerans (Galaktozemi} :
Konjenital bir metabo[nk rahatsnzhk olup 25 000 -
-35.000 dogumda bir ortaya clkmaktadlr Bu has-

taltk genetik kosullu oldugundan bazi ailelerde

birden fazla olay olarak goriilmiistiir. Galakto-

: ‘ Galaktokinaz
1. . Galaktoz >
" + Adenosintrifosfat
' Galaktoz - | - fosfat-
uridil transferaz
2. Galaktoz -1 - fosfat . -

+ Uridindifosfoglukoz ‘¢ :
' Kilitlenme

D

\"‘zgmlde «Galaktoz - | - fosfat - uridil transferaz»

enzimi noksanliji normal galaktoz metaboliz-

" masinin yetersizligine .neden olmakta, bu du-

rumda galaktoz - | - fosfat ile glukoz - | - fosfat
arasinda metabolik kilitlenme ortaya ¢rkmakta-
dir. Bu durum giaktoz metabolizmasinin: bag-
- langig basamaklari efe alinarak $oyle glisteri-
Iebilir :

Goruldugii gibi 1. basamakta galaktozdan ga-
taktoz - | - fosfat olugmakta, ancak 2. basamak-
ta galaktoz - | - fosfat'in glukoz - I - fosfat'a dd-
nilsiimi, bu dontisiimii saglayacak galaktoz - [ -
fosfat’ urudil transferaz enzimi noksanlig ne-
deni ile gergeklesememektedir. Bunun sonu-
cunda ise galaktoz - | - fosfat'in viicut hiicrele-
rinde birikimi ortaya gikmakta, galaktozun kan-
daki konsantrasyonu hizla ‘yiikselmekte, daha
sohra ise idrarda gozlenmektedir. Galaktozemi-
nin morfolojik ve klinik anormallikleri galaktoz -
| - fosfat'in &zellikle merkezi sinir sistemi ve
karacigerde hiicre igi birikimine baglanmakta-
dir. Galaktozeminin Klinik goriintiisii siddet ba-

- kimindan olaydan olaya de§i$m‘ekted-ir.‘ Siddet-

li formunda hastalik bebeklerde dogumdan son-
raki 2. ya da 3. hafta i¢erisinde kusma, besien-
mede giiclikler, agirlik kaybr ve sanhgin bas-
lamasi ile ortaya cikmaktadir. Bazi hastalarda
dalak hissedilir duruma gelmekte ve karaciger
onemli miktarda biyliylip sertlesmekte, kara-
cifer sirozu ortaya gikmaktadir. Bazi gok sid-
detli olaylarda diyet tedavisine gecilmeden
gok izl 6liim olaylan gériilmekiedir. Seyrek
kusma ve gelisme noksanlin gosteren hafif
ve orta siddetteki olaylarda doktorlarin bebe-
gdin idrarini muayene ‘etmeyi ithmal etmeleri
nedeni ile hastaliin tannamamas) durumu or-
taya cikabilmektedir. Hastalik aylar boyuy sir-
diijiinde sonucta korlige gotliren «Katarakts
olusumu goriilmektedir, Diizeltilmesi olanaksiz.
mental bozukluk durumilar; 'd,a bu hasta_l;g“;r-n $0-
nuglarindandir.

Galaktoz - [ - fosfat

+ Adenosindifosfat
» Glukoz - 1 - fosfat

+ Uridindifosfogalaktoz
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Galaktozeminin bagan ile tedavi edilmesi
erken taninmasini ve laktoz ite galaktozun di-
yetten tamamen gikariimasint gerektirmekte-
dir. Laktozsuz diyetin mimkiin ¢ldugunca er-
ken baslatildiyn bebeklerde kusma ve .diyare
hemen kesilmektedir. Laktozsuz diyet uygula-
mas! tam bagarih v2 zamamnda yapildifinda
fiziksel ve mental dedisimler &nienebilmekte,
hatta karaciger, bobrek ve gbzde patolojik de-
gismeler olmus olsa bile, bu degigmeler iyi-
lestirilebilmektedir.  Bugiin piyasada laktozun
yerine dekstrin, dekstroz ve maltoz'un kullani!-
digi ticari sentetik  siit tozlan satilmaktadir
{Galactomin ve Low Lactose Milk Food gibi).

Galaktoz - intolerans karaciger ve élyu-
varlardaki ‘enzim aktivitesi ya da falaktoz -1-
fosfat'in alyuvarlardaki miktar dlgillerek sap-
tanabilmektedir. Galaktoz - | - fosfat'in galakto-
zemili hastalarin alyuvarlarinda biriktidini ilk
kez 1956 yilinda Schwarz ve arkadaglan gbs-
termisgler, o tarihten scnra bu metabolit galak-
tozemiklerin beyin, bdbrek, karaciger ve kalp’-
lerinde otopsi denemelerinde belirtilmistir (4).
Galaktoz - | - fosfat uridil transferaz'in noksan-
Iig da ayni yil gosterilmistir. Galaktozemili has-
talarda kandaki galakioz miktari 100 mg/100 mi’
yi gecmektedir.

Cok kilgiik bebekler igin laktozsuz diyet
bilesimi vermek kolay olmamaktadir. Onerilen
diyetlerden biri séyledir:

6 ons tahil (drnedin bebek pirinci), 14 ons
su, 2 adet yumurta, 3 ons glukoz, bir tutam
tuz, sodyum bikarbonat ve bitkisel margarin.

‘Tahil su ile kanstinlip, yumurta sarilar
V'eseker birlikte carpilir. Yumurta beyazlari ise
tuz ve sodyum bikarbonatla koyulasana dek
ayrica carpihr. Tdm bu maddeler birlikte ka-
ﬂé_‘;‘tl*l’ﬂlr.ve margarinle yaglanmis olan tence-
reye konup, 20 - 30 dakika pigirilir. Yemegi ha-
zirlamak icin, hazirlanan bu. pudingin bir kis-
mi, kaynamis su -'ya da acik gapin dért kismi
fle sulandirip kanstirilir ve ‘bebede -vermeden
6nce silziiliir. Pudingin konsantrasyonu ve mar-

garin miktar; bebegin yasi ile birlikte artinla-
bilir. Pudingin 1 ons'u yaklasik 30 kaloriye sa-
hiptir. Bu puding bebege yiikse:k kalori saglar, .
fakat baglangicta diyareye neden “olabilir, Pu-

ding Ca bakimindan fakir oldugundan CaCl, ya
da glukonatla takviye edilmelidir.

Benzer bir bagka diyet de sbyle sneril-
mektedir : '

Her ©Giin dgin bir tatll kasi§ soya unu
(5g) bir cay bardadn su ile ezilerek pisirilir,
bir tath kasigh seker (5g) ve bir kahve kasi-
&1 s~ yad (3g) konup gocuga igirilir. Bu di-
yet gocugia giinde 15 g kadar protein ve 400 do-
layinda kalori -saglar. Cocuk biiylidiikge soya
ununa piring unu ya .da bugday unu ‘eklenerek
corba ve muhallebi yapilir, St disindaki diger
yiyecekler normaldeki gibi verilir. Yaintz diye-
te glinde 300-500 mg kadai kalsiyum sadla-
yacak bigimde kalsiyum tuzlar eklenir. Sit
kisitlamast. dort yasindan sonra da ‘siirdiriilir,
yalmiz kisrtlama derecesi daha hafiftir (1).

Alyuvarlardaki galaktokinaz enzimi nok-
sanhginda ortaya ¢itkan goriinim galaktozeml
olmayip, bebek yaklagik bes aylik oluncaya dek
kendiliginden diizelen gegici bir durumdur ve
cok ender rastlanmaktadir. Bu hastaligin dik-
kati c¢eken tek ©Ozelligi «katarakt» olusumu
olup, burada bir siit intoleransi, karaciger has-
talig, bobrek yetmezligi ve zihinsel gecikme
yoktur ve hastalik otosomal resessif dzellik

- olarak gegmektedir.

2. Siit proteinine karst intolerans ve
allerji '

Sit proteinine 6zgl bir malabsorpsiyon
durumu bilinmemekte (6]; Intolerans durumu
ise fenilketoniiri olarak ortaya grkmaktadm. Li-
teratiirde ayrica sistiniiri, homosistiniiri ve hi-
poglisemi olasih@ da belirtilmektedir (6).

2.1. Fenilketoniiri : 10.000 - 20.000 bebekte
bir goriilen (1, 3, 6) bu hastaligin nedeni-esan-
siyel aminoasitlerden fenilalanin’in tirozin’e do-
nisiimiinti katalize eden «fenilalanin hidroksi-
laz» enziminin karacigerdeki vetersizligidir. Bu
yiizden karaciferde fenilalanin'in tirpzin'e do-
niisiimii- engellenmis olur. Bu durumda kan fe-
nilalanin miktar yi‘:ks'elir. Ayrica fenilalanin'in
deaminasyonunun 4rinii olan fenilpirivik asit,
bu asidin indirgenme iiriinii olan fenillaktat asi-
ti gibi degistk katabolitler ortaya gikmaktadir.
Bu katabolitler idrar ve tere kotii bir koku ver-
mektedirler. Fenilasetatin godu karacider i¢in-
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de glutamin ile birlesmekte ve idrarla fenila-
setilglutamin bigiminde digarrya atilmaktadir.
idrarda normal olarak bulunan n-hidroksimetila-
setat ise ya son derece azalmakta, ya da gd-
rillmemektedit. s

Fenilketoniiri, yeni dogmus bebekieki ko-
kulu idrar ve siitli tolere edememe durumu ile
belirienmekte ve kandaki fenilalanin diizeyi 6l-
clilerek taninmaktadir. Bu ise yeni dogum pe-
riyodunda ya Guthrie hakteriyel inhibisyon tes-
ti ya da Mc Caman - Robbins fluorimetrik tek-
nigi kullarmtarak yapilmaktadir. Guthrie mikro-

biyolojik testi tiim diinya hastanelerinde kuila-

nilmaktadir. Bu test, fenilketonlarla ilgili idrar
testlerinin yerini almigtir. Giinki, idrar testleri
hastalik ilerlemeden pozitif sonug venmemekte
ve hatta kan fenilalanin diizeyi tehlikeli bir bi-
cimde yitksek oldugundan bile bu testlerin so-
nuglar negatif c:‘kabil‘-maktedir (3).

Fenilalanin’in normal kigilerin  plazmala-
rindaki miktart 1 -2 mg/100 ml iken, bu mik-
tar hastaliklt kigilerde 15 - 63 mg/100 ml'ye ¢ik-
makta; idrardaki miktart da normal kigids 30
mg/100 m! jken hastada 300 - 1000 mg/100 ml’
ye ulagmaktadr. Normal kisilerin kan ve idrar-
larinda bulunmayan fenilpiriivat'in hastalkh ki-

silerin kanlarinda 0,3 - 1,8 mg/100 ml, idrarla-

rinda ise 300 - 2000 mg/100 ml miktarfarinda
bulundugu gorilmektedir. Fenilasetilglutamin
ise normal kigilerin idrarinda 200 - 300 mg/100
mi iken, hastalarin idrarinda 2400 mg/100 ml'ye
dek yikselmektedir (5).

Fenilketoniiriklerde belirgin mental gerilik
en oOnemili klinik Ozellikie olup, merkezi sinir
sisteminde serotonin olusumunun azalmasinin
mental geriligin nedeni oldugu disiiniilmekte-
dir (2). Bu hastalarda spazmlar, titreme ve vi-
cudun ritmik sallanmasi da yaygin olup, ayrica
deri ve sagta pigment olusumu normalden az
oimakta, epinefrin olusumu da azalmaktadir.

Ancak tiim bu degigmelerin highiri bebek 5 ya

da 6 aylk olmadan 8nce ortaya gikmamakta,
bebek baslangigta normal olaiak gelismekte-
dir. Bu bakimdan yasamin ilk birkag haftas:
icerisinde klinik tanr miimkiin olmadigindan
tiim bebeklerin biyokirmyasal olarak taranmasi
bneritmektedir, Tarama yasamm ilk bir hafta-
sinin sonunda kandaki fenilalanin konsantras-
yonunun belirtilmesi ile en etkili bir bigimde

bagarilmaktadir. Daha erken yapilantest yan-
g sonuglar verebilmektedir. Yagamin itk bir
haftasi dolmadan yaptlacek bir testin:yalmis
sonucglar verebilmesi, fenilketonirik bebekier-
“de yasamn dgiincil ya da dbrdiincl giiniine
dek anormal derecede yiksek kan fenilalanin
dilzeylerinin ortaya gitkmayabilmesinden kay-
naklanmaktadir. Prematiire bebekierde ise fe-
nilalanin katabolizmas: igin gerekli enzimlerin
olgunlagsmasinin gecikmesine bagh olarak ya-
ianci pozitif testlerle de karsilasiimaktadir (5).
Gergi fenitketondirik hastalarin pek gofunda id-
rarda ortaya cikan fenilpiriivat basit bir kim-
yasa! test ile saptanabilmekte ise de kesin bir
tam koymak igin, plazma fenilalanin diizeyleri-
nin yitkselmig bulundufiunun belirlenmesi ge-
rekmektedir,

Fenilketoniiriklerde oldugu gibi bunlann
ana - babalarinda da enjekte edilen fenilalanin’e
karst anormal derecede disiik bir toleransin
bulundugu saptanmigtir, Bagka bir deyisle, fe-
nilketoniiriden sorumiu olan resessif gen feno-
tipik bakimdan normal olan ana - babada biyo-
ki-myaéa! olarak belirlenebilmektedir (5). Ayni-
ca fenilketoniirik birkag annenin mental bakim-
-dan geri, fakat fenilketoniirik olmayan gocukla-
rimin oldugu da rapor edilmistir (2).

Fenilketoniirikierde tedaviye hastaligin bag-
langi¢ ddneminde baslanmamasi ‘sonucunda fe-
nilalanin ve fenilalanin tirevlerinin kan ve ay-
rica ‘beyin ve omurilik sivisinda birikimi gok
ciddi ve dbniisiimsiiz beyin harabiyetine neden
olmaktadir. Etkili tedaviye vagsamin ilk birkag

~ haftast ya da ayn igerisinde baglamirsa klintk

belirtiler onlenebiimekte, ya da eger klinik be-
lirtiler gorinmeye baglamigsa . iyilegtirilebil-
mektedirler. Kliniksel diizelisle birlikte fenilala-
nin diizeyi yeniden nommale dénmekte ve de-
gistk katabolitlerin idrarla disa atiliglar azal-
maktadir. Eger tedavi yasamimn itk birkag ayin-
dan sonraya kalirsa, sonuglar - 6zellikle mental
geligsim konusunda ¢ok az memnunluk verici

- olmaktadir. Gergi ilerideki mental gelisim nor-

mal duruma getirilebilmektedir, ancak ilk ge-
cikme higbir zaman telafi edilememektedir,

Bu hastallg:;m tedavisi belle:k va da ¢ocu-
8a gok diisik miktarlarda fenilalanin iceren
diyet verilmesini gerektirmektedir. Fenilalanin
esansiyel amino asitierden biri oldugundan di-
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yetten tamamen ¢ifariimas: sdzkonusu olama-
maktadir, Canki, bdyle bir durumda normal ge-
lisme saglanamamaktadir, Bir bebedin glnlik
‘fenilalanin alim normal miktar olan 100 mg/kg
bebek viicut agirhgindan 20 - 60 mg/kg bebek
vidcut agirligina disirildigii zaman gocuk mem-
nunluk verici bir bigimde gelismekte ve plaz-
ma fenilalanin konsantrasyonu 3- 10 'mg/100
mi'ye diigmektedir. Bu deger 2'nin altina diis-
tiigiinde gelisme yavaslamakta, 10'un d{izerine
c¢iktdinda ise mental gelisim gecikmektedir.
Fenilalanin alinimi, konsantrasyonun bu simr-
far icinde kalmasim saglayacak bir bigimde -di-
zenlenmelidir (3). Bebegin va da ¢ocugun ener-
il gereksinmesi de fazlasi ile kargilanmalidir.
Bebegin diyetindeki fenilalanin'i azaltmak c¢ok
giic bir istir. Yapilacak ilk islem bebegi siit-
ten kesmekiedir, Protein iceren tiim vivecek-
lerde fenilalanin vardir,” Ozellkle kuru bakla-
gil, et, balik, yumurta, siit ve bunlarin tiirev-
teri fenilalanin bakimindan zengindirter ve siit
proteininin 2 g"1 vaklagtk 100 mg fenilalanin
. tcermektedir. Tahillar fenilalanin igin orta de-
recede bir kaynaktirlar, Fenilalanin’i distik mik-
tarlarda igeren yiyecekler ise sebze ve meyve-
terdir. Fenilketonirik bebekler igin fenilalanin
miktar: diisiik olan gocuk yiyecekleri hazirlan-
migtir. Bu yiyeceklerde biraz olsun fenilalanin
yerine gegebilen tirozin miktart artirlmrstir, Bu
tiir yiyeceklerle gocugu beslemek mimkin ol-
maktadir AB.D."de diisiik miktarda fenilalanin
iceren &zel bebek mamalan olarak Minafen ve
Lofenalac satilmaktadir, Lofenalac hidrolize ka-
zeinden hazirlanmis olup % 0,06 - 0,10 arasin-
da fenilalanin icermektedir ve bu hastalar igin
esansivel bir aminoasit olan tirozin ile takvi-
ye edilmis olup, normal sulandirmada her ons'u
20 kalori vermektedir. Bu preparatm tadi ol-
dukca nahos olmakla birlikte, 3 yasindan ki-
¢lik gocuklar bu viyecedi fazlaca zorluk cikar-
madan almaktadirlar. Avrica lofenalac tozun-
dan pasta ve pudingler yapilarak gocugun seve-
rek yemesi de saglanabilir. Bu preparatla bes-
lemede ‘en biiyitk sorun ilk birkag “veristen
. sonra goriilen diyare olup, genellikle birkag
gln icinde gecmekte, gok seyrek olarak sikin-
th durumlar yaratmaktadir. Bu temel diyete

-ek olarak proteince fakir olan normal gida
maddeleéri de sinirlr miktarlarda yeﬁlir!er. Co-

cufiun yasina gbre verilmesi uygun olan birgok

GIDA

meyve, sebze ve tahillara da ahsibms yasda
basianabilir. Daha biiyitk ¢ocukler igin komple
sentetik diyetler de piyasada (A.B.D.de) ti-
cari olarak satilmaktadir. Ayrica fenilalaninsiz
peksimet, ekmek ve biskiiviler de ticari ola- .
rak pivasada bulunmektadir.

Bu ozel divetler saglana degdin c¢ocuga
verilebilecek giinlik yiyecekler sdyle olabi-
lir (16) : Cocugun agdirhd 3 kg varsayildikta
ginlitk * fenilalanin  gereksinimi  yaklasik
60x3 = 180 mg'dir. .100 g siit, 30 g seker,
10 g nigasta, 10 g piring unu 20 g pekmez ve
50 g kadar meyve suyu gocudun hem fenilala-
nin ve hem de ererji gereksinmesini karstla-
yacaktir. Bu yiyecekler 5 g kadar protein, 400
kalori kadar da enerji saglamaktadir. Bu diyet
fasa siire uygulanir. Nisasta ve piring unu siit -
su karnigimi ile ezilip pisirilerek icine seker,
pekmez karistirtlarak verilebilir.

Fenitketoniirik ¢ocuklar fenilalanin toleran-
sinda farkliik gﬁsfer-mektedir[er. Bu cocudun
toleransida zamandan zamana degisebilmekte,
tolerans gocugun vyasi ile birlikte artmakta ve
diyet tedavisine ne zaman son verilebilecegi
kesin olarak belirlenememis olmakla birlikte
genellikle 8 yasinda son vermek yeterli ol-
maktadir. Mental bozuklugun ne dlgiide geride
kaldigh simdiye dek tam olarak belirlenememig-

_tir. Fenilketonlrik 2 yasinda yalniz basina yii-

riiyemeyen ‘bir ¢ocudun iyi bir kontrolitn uygu-
lanmasindan sonra vyiriimeye baglamasi ger-
ceklegtirilebilmekte ise de, normal "zeka geli-
simi gostermesi saflanamamaktadir.

‘Fenilketoniirik bir kiz erginlifinde gocuk
sahibi olmaya karar verirse, kendisine ¢ocugu-
nunt fenilketonlirik olma riski belirtilmelidir.
Bdyle bir iz hamile kaldignda dogacak bebe-
gine zararll olma riskinden sakinmak igin ve- .

-niden fenilalanini disiik diyet almaya dénme-

lidir. Tedavi edilmeyen fenilketoniirik annelerin
gocuklarimin titm{r ddlyatagindan gelisim ge-
cikmesi gosteimislerdir. Fenilketonlirik anne-
lerin fenitketoniirik olmadig: rapor edilen go-
cuktarimin birl disinda timi mental gerilik gos-
termistir. '

. -F'enil‘ke_tonﬂri tedavisinde ilk adim ana-
babanin egitilmesidir. ik ¢ ayda serum fe-

nilalanin diizeyl haftalik araliklarla kontrol edil-
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meli, bu dizey siirekli 2 mg/100 ml'nin alin-
da bulunursa, ya da agirhk artigy tatmin edici
degilse, fenilalanin alumini artirmak amaci iie

evapore siitiin ya da inek siitiinin’ diigiik mik:’

tarlar1 diyete katiimalidir. Kan fenilalanin dij-
* Zeyinin kontroldi 3 - 6 aylar arasinda ayda 2 kez,
daha sonra ise ayda bir kez yapilmalidir,

22. Siit proteinine kars: allerfi : Siit pro- -

teinine karsi allerfi ya da asirr duyarhlik ¢ok
seyrek goriilmekte olup, bu konuda literatir-
.de tam bir rakamsal. bildirise rastlanmamak-
tadir. Bu tiir bir allerjinin belirtileri kusma, di-

' yare, diger mide - barsak. rahats:zh-klan okze-

ma, brongit ve adirlik kayh ile anafilaktik sok
gibi gok degigik olmaktadir, Bbyle bir allerji
gosteren bebeklerin  besininden siit ve siit
rlinlerini. genis 6lgiide gikarmak gerekmiekte-
dit. Siit proteininin 1sitma yolu ile denatiire
edilmesi allerjik etkiyi azalthfindan siite al-

lerjik olan birgok gocuk isi ile denature olmus

stite tahammill ‘etmektedirler. Sit proteinine

karg: allerji gosteren hastalar genellikle ayni

zamanda diger gidalara karst da allerjik olmak-
tadirlar. Allerjik rahatsizliklann ailesel sikligt

'bu durumun genetik kosullara bagll oldugunu
i or‘taya koymaktadlr {6).
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