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Abstract

Purpose: The aim of this study was to investigate the
relationship between serum vitamin B12 levels and clinical
course of mucopolysaccharidosis patients with different
subtypes and variable multisystemic involvement including
neurological manifestations.

Materials and Methods: 114 mucopolysaccharidosis
patients diagnosed by enzymatic or molecular analysis
were included in the study. In addition to systemic and
neurological assessments, vitamin B12 levels were
measured petiodically. Vitamin B12 level below 300 pg/ml
was defined as deficiency.

Results: Serum B12 levels of 53 patients were below 300
pg/ml. Serum B12 levels of patients with
mucopolysaccharidosis were significantly low compared to
healthy children reported in the literature. Vitamin B12
deficiency was significantly prevalent in males compared
to females. Evaluation of prevalence of vitamin B12
deficiency between subtypes indicated vitamin B12
deficiency was significantly prevalent in
mucopolysaccharidosis type 1.

Conclusion: Although the exact etiopathogenesis is not
completely understood, vitamin B12 levels were lower
than healthy children or children with different chronic
diseases. Since vitamin B12 deficiency may intensify the
growth retardation and neuromotor deficit due to the
natural course of mucopolysaccharidosis, our study
revealed the necessity of routine monitorization of vitamin
B12 levels.
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Amag: Bu calismada farkll tiplerinde degisen oranlarda
multisistemik tutuluma, nérolojik bulgularin da eslik ettigi
mukopolisakkaridozlu hastalarda, serum vitamin B12
duizeylerinin de klinik seyir tzetine etkisi arastirilmistir.
Gere¢ ve Yontem: Bu calismaya enzim dizeyi ve
mutasyon analizi ile mukopolisakkaridoz tanist konulan
114 hasta ¢alismaya dahil edildi. Bu hastalardan periyodik
takipleri sirasinda sistemik ve nérolojik degetlendirmeye ek
olarak serum vitamin B12 diizeyleri 6l¢tldi. Vitamin B12
dizeyi <300 pg/ml eksiklik olarak kabul edildi.

Bulgular: Ortalama serum vitaminB12 seviyeleri 399,4 +
258,5 pg/mL idi. Hastalarin 53’tinde (%46,5) serum B12
seviyesi 300 pg/ml'nin altndaydi. Mukopolisakkaridozlu
cocuklarda serum B12 vitamini diizeyi, literatirdeki sagliklt
cocuklardan 6nemli 6lcide dustktu. Erkeklerde vitamini
B12 eksikligi kizlara gore istatistiksel olarak anlamlh
derecede fazlaydt. Tipler arasi degetlendirmede MPS tip 11
tanili hastalarda vitamin B12 dizeyindeki dustkligin
anlamli olarak diger alt gruplardan daha yiiksek oldugu
goriildii.

Sonug: Mukopolisakkaridozlu hastalarda etiyopatogenezi
net olmamakla birlikte, vitamin B12 seviyesi saglikli ve
kronik hastaligi olan diger bireylerden daha dusik
bulunmusgtur. Vitamin B12 eksikligi hastaligin dogal
seyrinde ki biyime geriligi ve néromotor fonksiyon
ctkilenmesini daha da arttiracagt icin, caligmamiz
sonucunda mukopolisakkaridozlu hastalarda vitamin B12
diizeyinin de rutin monitorizasyonunun gerekliligi ortaya
konulmustut.

Anahtar kelimeler: Mukopolisakkaridoz, vitamin B12
eksikligi, cocuk
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GIRIS

Mukopolisakkaridozlar (MPS), dermatan, heparan,
keratan ve kondroitin silfatla hiyalironik asit gibi
glikozaminoglikanlart (GAG) yikmak icin gereken
enzimlerin eksikligine bagli olarak gelisen, kronik,
ilerleyici ve ¢oklu sistem tutulumu ile karakterize bir
grup lizozomal depo hastaligidir!.  Yikilamayan
glikozaminoglikanlarin lizozomlar icerisinde birikimi
santral sinir sistemi, akciger, kalp, karaciger, dalak,
bébrek, eklem ve kemik gibi birden fazla dokunun
iletleyici hasari ile hastaliga 6zgii klinik radyolojik ve
biyokimyasal —anormalliklerinin ortaya ¢tkmasina
neden olur?. MPS’lerin genel sikhigr yaklasik 25 000
canlt dogumda birdir. Eksikligi olan enzime gore yedi
alt tipi vardir. Etkilenen hidrolazin tipine bagh olarak
GAG’larin yikimlart ya tek tek ya da grup olarak
aksayabilir. Heparan stlfat depolanmast ile merkezi
sinir sistemi tutulumu ve ilerleyici zihinsel Oziir;
dermatan silfat depolanmast ile organ ve kemiklerde
degisiklikler; keratan siilfat depolanmast sonucunda
da o6zellikle kemiklerde patolojik bulgular ortaya
ctkar®. Etkilenmis bireyler agir formlar diginda,
genellikle dogumda ve yenidogan déneminde normal
gorinimdedir®. Genel klinik 6zellikleri; kaba yiiz
gorinimi, kisa boy, korneal bulaniklik, adenoid
hipertrofisi, tst solunum yolu obstriksiyonu,
hepatosplenomegali, gelisimsel gerilik ve eklem
kontrakturleridir?. Dizostozis multipleks; kraniyumda
genisleme ve uzama, kalvaryumda kalinlasma, ] sella,
alt torasik ve Ust lombar vertebra korpuslarinda
hipoplazi ve gagalasma, dorsal kifoz veya gibbus,
kirek seklinde kaburga, metakarplarda ¢entiklenme
ve genisleme, asetabulumda silinme ve iletleyici koksa
valgayt kapsayan ve mukopolisakkaridozlar icin tipik
bir radyolojik bulgu kompleksidir®>6. Tani ve
tiplendirme; bu bulgular veya ailedeki indeks olgu
sonrast enzim aktivitesi 6l¢imil ve molekiiler analiz
ile konulmaktadit?.

Mukopolisakkatridozlu hastalarin tedavi
multidisipliner olarak yiritilmektedir. Destekleyici
tedavi disinda giiniimizde enzim yerine koyma
(ERT) ve kemik iligi nakli tedavileri s6z konusudur.
Enzim yerine koyma tedavisi MPS I, II, IVA, VI ve
VIPde  uygulanabilmektedit?>. ~ Vitamin  B12
eksikligicocukluk c¢aginda en stk goriilen vitamin
eksikliklerindendir. Diyetle yetersiz alim, ihtiyacin
artmast  ve kullamm  fazlaligit veya emilim
bozukluklarina bagl olarak gelisebilir. B12 vitamini
vicutta kirmizt kan hicrelerinin  Gretimi, sinir
sisteminin iglevlerinin devami, DNA sentezi ve ¢esitli
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metabolik streclerin devamu ile cesitli enzimatik
reaksiyonlar igin gerekli bir kofaktérdir®. Cocukluk
caginda vitamin B12 eksikliginin = distinilmesi,
tantsinin  konulmast ve tedavi edilmesi 6nemlidir.
Ozellikle gelismekte olan iilkelerde anne siitiindeki
eksiklik nedeniyle ilk 2 yas grubunda anemi ve
nérolojik gelisimde gerilik ile bulgu verebilmektedir*.

Bircok kronik hastalikta oldugu gibi beslenme
sorunlarinin nedeniyle alimin yetersiz oldugu, sik
enfeksiyonlar nedeniyle harcanimin  dolayisiyla
ihtiyacinin arttifi, yeterli calisma olmasa da intestinal
GAG birikimine baglt emilimin  bozulabildigi
mukopolisakkaridozlu  hastalarda  vitamin = B12
duzeyleriyle ilgili literatiirde yeterli veri yoktur. Ancak,
alt gruplarinin biri disinda timunde degisen oranlarda
farkli nérolojik  bulgularin  oldugu MPS  tanili
hastalarda vitamin B12 eksikliginin bu yakinmalari
arttirarak  yagsam  kalitesini  olumsuz  yonde
etkileyebilecegi dustincesinden yola ctkilarak bu
calisma planland.

GEREC VE YONTEM

Cukurova Universitesi Tip Fakiltesi Cocuk
Metabolizma ve Beslenme Bilim Dalinda yapilan bu
calisma icin Gukurova Universitesi Tip Fakiiltesi
Girisimsel Olmayan Klinik ~ Arastrimalar  Etik
Kurulundan etik onay alinmustir. (6.3.2020 tarih ve
97/1 sayt ile). Ayrica hastalar ile ebeveynlerinden
yazilt ve sbzli onamlar alindi Bilim Dalt
Polikliniginde takip edilen, enzim diizeyi ve mutasyon
analizi ile Mukopolisakkaridoz tanist konulan 194
hastanin dosyast geriye déniik olarak incelendi.

Serum vitamin B12 diizeyi bakilan, tiroid hormonlart
normal olan ve mukopolisakkaridoz disinda bilinen
ek hastaligi olmayan tim hastalar calismaya dahil
edildi. Hasta dosyalarindan, MPS tipleri, anne-baba
arasinda akrabalik olup olmadigy, aile 6ykisi, gincel
yast, tani yast, hastalik stiresi, cinsiyet, buylme
Olgiitleri (agirlik standart deviasyon skoru (SDS), boy
standart deviasyon skoru (SDS)) ve vitamin B12
diizeyleti kaydedildi. Boy ve agithk SDS'si Tiirk
cocuklart  icin  hazirlanmis  standart  buylme
tablolarina gore hesaplandt®. Viicut agirlik SDS’si -
2nin altinda olanlar yasa gore dustik agirlikli, boy
SDS’si -2’nin altinda olanlar da kisa boylu olarak
kabul edildi.

Biyokimyasal analiz

Serum vitamin B12 dizeyi UniCel DXI 800
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otoanalizérinde (Beckman Coulter Inc. CA, ABD)
Beckman Coulter kitleri kullanilarak kemiltiminesans
algilama teknolojisi ile 6lcildi. Vitamin B12 dizeyi
icin laboratuvar referans araligt 126-505 pg/mlL idi.
Literatirde vitamin B12 eksikligini tanimlamada
kullanidan deger konusunda goriis birligi olmasa da,
300 pg/ml’den daha dusik duzeylere sahip
hastalarda  aciklanamayan  hematolojik  veya
néropsikiyatrik bozukluklar gelistigi bildirildigi icin,
vitamin B12 eksikligi icin 300 pg/mL’yi esik deger
olarak kabul ettik!%:!1. Hastalarimizin hi¢ birinde MPS
disinda malabsorbsiyon ve emilim bozuklugunu
dustndirecek bilinen bagka bir hastalik veya bulgu
yoktu. Vitamin B12 duzeyi ile es zamanli bakian
tiroid hormonlari normal araliklardayd.

Istatistiksel analiz

Verilerin  istatistiksel analizi SPSS 22.0 (IBM
Corporation, Armonk, NY, USA) paket programi

Mukopolisakkaridozlu hastalarda vitamin B12 duzeyleri

kullanilarak yapiddi. Veri analizinde Kolmogorov
Smirnov normallik testi ile strekli degiskenlerin
dagilimi tespit edildi. Tanimlayict istatistikler siirekli
degiskenler icin ortalama ve standart sapma veya
minimum-maksimum olarak kategorik degiskenler ise
olgu sayist ve (%) biciminde g0sterildi. Non
parametrik veya normal dagilima uymayan sureli
degiskenlerin ikili gruplarin karsilastirilmasinda Man-
Withney-U testi kullanildi. Normal dagilima uyan
sureli degiskenlerin ikili gruplarin karsilastirilmasinda
ise Student-t testi kullanildr.

Bagimli  degisken Uzerinde etkili olan risk
faktorlerinin - arastirilmasinda  lojistik  regresyon
kullanddi. Tum testler icin p<0.05 olan degerler

istatistiksel ~ olarak anlamh  kabul edildi. MPS
hastalarinda vitamin B12 dizeyine etki eden
faktorlerin - incelenmesinde  lojistik  regresyon

¢oziimleme yontemi kullandmustir. Elde edilen p
degeri 0.05’ten kigiikse fark anlamli kabul edilmistir.

Tablo 1. Mukopolisakkaridoz tiplerine gére klinik 6zellikleri

n (%) K/E Boy Kilo Giincel yag Tan1 yast Hastalik siiresi Vitamin B12
kisalig1 diisiiklig (ay) (ay) (ay) distuklik
(6] i (4) yuzdesi
Tip I 18 (15,8) 10/8 12/18 8/18 96,3+59,2 33,6+40,9 66,4328 %44,4 (8/18)
(55,6/44,49) (66,7) (444 (31-259) (0-179) (21-129)
Tip 1T 14 (12,3) 0/14 5/14 2/14 105,91+47,6 33,5£19,9 67,6+38,3 %85,7 (12/14)
(0/100) (35,7) (14,3) (13-180) (1-67) (12-127)
Tip IIT 19 (16,7) 8/11 6/19 3/19 132,9+54,5 84,3149,3 54,6+38,9 %52,6 (10/19)
(42,1/57,9) (31,6 15,8 (37-244) (20-175) (10-158)
Tip IV 24 (21,1) 12/12 23/24 19/24 168,1£100,4 | 102,5£62,7 71,0£89,2 %33,3 (8/24)
(50/50) (95,8) (79,2) (23-513) (4-204) (11-443)
Tip VI 39 (34,2) 17/22 30/39 23/39 99,8£49,8 37,3135, 61,1+30,2 %38,5 (15/39)
(43,6/56,4) (76,9 (59 (12-212) (3-170) (9-131)
Toplam 114 (100) 47/67 76/114 55/114 120,1£70.4 58,97£53,1 63,92%51,5 %46,5 (53 /114)
(41,2/58,8) (66,7) (48,2) (12-513) (0-204) (9-443)
Tablo 2. Vitamin B12 diizeylerini etkileyen faktorler
Tek degiskenli model Cok degiskenli indirgenmis model
OR 95% GA p OR 95% GA P
Cinsiyet 0,418 0.193-0.906 0,027 0,426 0,194-0,936 0,034
Boy kisaligt 2,351 1.060-5,215 0,035 2,303 1,021-5,196 0,044
Aile 6ykiisii 0,985 0,471-2,059 0,968
Tant yagt 1,002 0,995-1,010 0,540
Hastalik siiresi 0,998 0,990-1,006 0,666
Giincel yas 1,000 0,995-1,006 0,976
Viicut agithgt 1,661 0,790-3,491 0,181
Mobilite 1,417 0,442-4,539 0,558
Tip 1,199 0,978-1,470 0,081
L 146 (%123) tip 11, 190 (%16,7) tip 1L, 24%
BULGULAR (o129 tp (0160 tp

Mukopolisakkaridoz tanidt 47’si (%41,2) kiz 114
hastanin verileri incelendi. Hastalarin 18’1 (%15,8) tip

(%21,1) tip IVA ve 39u (%34,2) tip VI MPS idi.
Hastalarin  gtincel vyaslart  120,1+70.4  (12-513,
median:114) ay, tant yaslart 58971531 (0-204,
median: 39) ay ve hastalik stireleri 63,924+51,5 (9-443,
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median: 54,5) aydi (Tablo 1). Anne-baba akrabalig
% 82,5 ve aile 6ykisii %52,6 oranindaydi. Hastalarin
76’sinda (%66,7) boy SDS, 55’inde (%048,2) agirlik
SDS-2'nin altindaydi (Tablo 1). Vitamin B12 diizeyi
399,4+258,5 (316-1500, median:316) idi. Vitamin
B12 duzeyi igin esik deger 300 pg/mL olarak
alindiginda; 53 hastada (%46,5) dustklik oldugu
gorildi.
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Sekil 1. Vitamin B12 cinsiyet iligkisi

Cinsiyete gore degerlendirme yapildiginda dasuk
vitamin B12 dizeyine sahip erkeklerin (E/K:
%55,2/%34) istatistiksel olarak anlamli derecede ¢ok
oldugu gorildi (p=0.026) (Sekil 1). Ailede bagka bir
MPS tanilt hasta olmasinin B12 diizeyleri Gzerine etki
etmedigi (p=0.968) saptandi. Vicut agirhigmnm yaga
gore -2 SDS'nin altinda olmast ile vitamin B12
diizeyleri arasinda anlamli bir istatistiksel iligki
olmadig1 goriildis (P=0.180). Tlging olarak, boy SDS -
2'den dusiik olanlarda vitamin B12 dizeyi anlaml
olarak daha yiiksekti (p=0.034) (Sekil 2). Vitamin B12
dizeyinin giincel yas ve hastalik siiresiyle iliskili
olmadigi saptandt (p>0.05).
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Sekil 2. Vitamin B12 boy kisalig1 iligkisi
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MPS tiplerine gbre degerlendirme yapildiginda tip
I'de %44,4 (8/18), tip II’de %85,7 (12/14), tip III’te
%52,6 (10/19), tip IVA’da %33,3 (8/24) ve tip VI’da
ise %38,5 (15/39) oraninda vitamin B12 dustklagu
oldugu gorildi (Tablo 1, Sekil 3). MPS tip II'de
vitamin B12 dizeyindeki disiklik anlamli olarak
diger alt gruplardan daha yiiksekti.
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Sekil 3. MPS tiplerine gére vitamin B12 diizeyleri

Tek degiskenli modelde vitamin B12 diizeyi normal
olan ve olmayan hastalarin ayriminda cinsiyet ve boy
kisaliginin anlamli etkisi oldugu bulundu (p<0.05).
Bunun yant sira aile 6ykisi, tani yagi, hastalik siiresi,
glincel yas, viicut agirligt, mobilite ve tipin etkinligi
gozlenmedi (p>0.05). Cok degiskenli indirgenmis
modelde vitamin B12 normal olan ve olmayan
hastalarin ayriminda her ikisinin de anlamli bagimsiz
etkinligi (p<0.05) saptanmad:. Cinsiyet icin OR (odss
ratio) 0.418 (0.193-0.906) p=0.027, boy kisaligs icin
ise OR 2.303 (1.021-5.196) p=0.044 idi (Tablo 2).

TARTISMA

Vitamin B12 ecksikliginin prevalansi; 1rk, cevre,
sosyoeckonomik diizey, yas, beslenme aliskanliklar1 ve
cinsiyete gore farkliliklar gosterebilmektedir. B12
eksikligi her yasta gorilebilmekle beraber, bebek,
cocuk, ergen, lreme cagindaki kadimnlar ve yaslilar
daha fazla risk altindadirlar. Ayrica, helikobakter
pilori mevcudiyeti, atrofik gastrit, mide cerrahisi veya
kanseri ve enflamatuvar barsak hastaliklar1 gibi
gastrointestinal sistem hastaliklarinda!?4 ve diyabetes
mellitus, tiroit patolojileri gibi endokrin sorunlarda
B12 eksikligi daha sik gorilmektedir'2. Intrensek
faktor eksikligi, mide asidini azaltan ve ileal
absorbsiyonu etkileyen (metformin, kolestiramin,

kolsisin)  ilaglarin  kullanimi  ve bazi  paraziter
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hastaliklar emilim bozukluguna yol acarak vitamin
B12 cksikligine neden olabilmektedir!>16.

Risk gruplarina ve eksiklik tanimt icin kullanilan esik
degere gore prevalans degisebilmektedir. Esik deger
konusunda net bir uzlast bulunmamakla beraber,
ozellikle 300 pg/ml’den daha distk duzeylerde
hastalarda nérolojik  bulgular  gelisebileceginden,
calismamizda vitaminB12 eksikligi icin siur dizeyi
300 pg/mL olarak aldik ve hastalarin %46,5'unda
eksiklik oldugunu saptadik. Nérolojik belirtiler yasa
gore degiskenlik gosterebilir. Bebeklerde B12 vitamin
eksikligi  sinirlilik, uyusukluk, katt gidalarin
reddedilmesi ile beslenme zorluklari, solgunluk ve
gelisme geriligi ile karakterizedir. Siklikla miyoklonus
olarak tanimlanan titremeler ve diger istemsiz
hareketler genellikle tedavi edilmemis B12 eksikligi
olanlarda goriilebilir?. Diinya Saghk Orgiiti’niin
teknik danismanlik ekibide B12 vitamininin ¢ocuk
gelisimi Gizerine net bir etkisini oldugunu ve okul yast
cocuklarinda bilissel puanlarint dogrudan etkiledigi
sonucuna varmustir!®, Dunyada saglikli ve hasta
bireylerde farklt esik degerlere gore
degetlendirildiginde vitamin B12 eksikliginin %02.9-
25.7 arasindaoldugu rapor edilmektedir!®. Ulkemizde
ise vitamin B12 eksikliginin daha stk goraldaga
bildirilmektedir!120-22, Istanbul Universitesi'nde esik
degerin 300 pg/ml olarak alinarak yapilan bir
calismada vitamin B12 eksikliginin gebe kadinlarda
%93 ve bu annelerden dogan bebeklerde %061 gibi
yiksek oranlarda oldugu belirtilmistir!!. Bursa’da
yapilan bir bagka calismada vitamin B12 duzeyi igin
esik deger 200 pg/mL alindiginda, yenidoganlarda
eksikliginin %48,8 oraninda bulundugu
bildirilmistir2. Onal ve ark.’larinin?! Istanbul’da 250
gebe ve onlarin yenidogan bebeklerinde serum B12
dizeyini  arastirdiklari  calismalarinda  annelerin
%81,6’sinda, bebeklerin ise %42’sinde B12 eksikligi
oldugunu saptamuslardir. Kog¢ ve ark'larinin??
Sanlurfa’da yapmis olduklari bir degerlendirme

sonrasinda, anneletin %72’sinde, bebeklerin ise
%41’inde  vitamin  B12  dizeyinin = dasuk
oldugubildirilmistir. ~ Yuksek oranlarda vitamin

B12eksikligininrapor edildigi bu calismalarin hepsi
ihtiyacin arttig1 gruplardan biri olan gebe ve onlardan
dogan bebeklerde yapimistir. Okul cagindaki 960
cocugu kapsayan bir degerlendirmede B12 eksikligi
%>5,9 olarak kaydedilmigtit?®>.  Diyarbakir'dayine
okullarda yapilan bir ¢alismada esik deger 200 pg/mL
olarak kabul edildiginde B12 eksikligi %2,2 gibi
dustikken, esik deger 240 pg/mL'a yiikseltildiginde
%106,6 gibi ciddi bir artis oldugu gorilmisgtir?t,
Sanlrfa’da, %57,3 inde barsak paraziti bulunmasina
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ragmen ¢ocukluklarda B12 eksikligi %10,8 oraninda
saptanmustir?®. Yenidoganlara gore disik siklikta
goriilmesine ragmen benzer yas gruplart ile
kiyaslandiginda hasta grubumuzda vitamin B12
eksikliginin (%46,5) daha ytiksek oranlarda oldugunu
gorduk.

Gerilim tipi bas agrist olan ¢ocuklarda (%24) kontrol
grubuna (%8) oranla vitamin B12 eksikligi daha sik
gortlmustiir?®. Hiperaktivite bozuklugu olan hastalar
saglikli kontrolletle karsilastirildiginda bu hastalarda
vitamin B12 diizeyinin istatistiksel olarak anlamli
derecede daha dusik saptandigi raporlanmistir?”.
Vitamin B12 eksikligi icin hem infantil spazmli
hastalar, hem de gelisme geriligi olan ¢ocuklar
degetlendirilmis ve noérolojik bulgularin daha agir
oldugu infantil spazm grubunda vitamin B12 eksikligi
4 kat daha fazla saptanmistir?®. Mandy ve ark. insiilin
direnci olan obez adélesanlarin tgte birinde vitamin
B12 eksikligi oldugu raporlamislardir®. Hastaligin
seyrinde boy kisaligt MPS tip III disindaki tiplerde iyi
tantmlanmig bir Ozellik olmakla beraber daha kisa
boylu olan hastalarda vitamin B12 dizeyinin
digerlerinden yuksek olmasinin nedeni
actklanamamistir. Literattiirde de boy ve vitamin B12
iligkisine deginilen bir ¢alismaya rastlanmamistir. 114
farkli tipteki MPS tanili hastamizin her ne kadar
55'inde agithk SDS -2'nin altunda olsa da tim
hastalarda viicut agirliginin boya gbre normal olmast,
diger kronik sistemik hastaliklardan farkli olarak

MPS'de  yetersiz  beslenmenin  B12  eksikligi
etiyolojisinde ~ temel etkili faktér olmadigin
dustindurmektedir.  Destekleyici  bir  ¢alisma

yapmamis olsak da, bu hastalarda ince barsakta
biriken glikozaminoglikanlarin ~ vitamin B12'nin
emilimini etkileyerek diizeyindeki distiklige neden
olabilecegi kanisindayiz. Ayrica alt solunum yolu
enfeksiyonlariile stk hastaneye  yatislann  ve
multisistemik  tutulumun B12 ihtiyacinda ve
kullaniminda artig ile eksikligi daha agikar hale
getirebilecegi diisinilebilir.

Cinsiyet ve vitamin B12 diizeyleri arasindaki iliskiyi
degetlendiren ¢alismalarda birbirinden farkli sonuglar
sunulmustur. Ulkemizde 367 eriskin kadinda yapilan
bir degerlendirmede B12 eksikliginin %69,5 oraniyla
kadinlarda daha sik gézlendigi bildirilmistir3®. Vander
Jagt ve arkadaslari, ad6lesan kizlarda B12 vitamin
eksikligi prevalansini daha yiiksek olarak bulmuglar ve
bunu diyetle yetersiz alma baglamislardi3!.
Sanlirfa’da gocukluk yas gurubunda yapilan bir
calismada B 12 cksikliginde cinsiyet agisindan fark
saptanmamistit?.  Diyarbakir'da  okul  caginda



Kor ve ark.

cocuklarda yapilan bir degerlendirmede ortalama B12
diizeylerinin  erkeklerde daha  dugik oldugu
bildirilmistir>*. Benzer sekilde Osifo ve ark.’larida
ortalama vitamin B12 dizeylerinin kizlarda daha
yuksek oldugunu paylasmuslardir®>. 7963 saglikli
eriskinin dahil edildigi bir calismada esik deger
206pmol/L (279 pg/mL) olarak kabul edildiginde
B12 eksikligi erkeklerin %25,5’'unda kadinlarin ise
%18,9’unda saptanmistir33. Calismamizda da benzer
sckilde vitamin B12 dustkliguniin istatistiksel olarak
anlamli derecede etkeklerde (E/K: %55,2/%34) daha
fazla oldugu goriildii. Tlging olarak tiim MPS tipleri
icinde sadece XR gegisli oldugu bilinen ve dolayistyla
erkeklerde gorilen MPS tip II tanili hastalarda diger
tiplere goére daha yiksek oranda vitamin B12
eksikliginin olmasi, mekanizmasi agiklanamasa da
diger bazi yayinlart da destekler bigimde cinsiyetin
B12 metabolizmasinda rol oynayabilecegi
erkeklerin vitamin B12 eksikligi icin daha fazla risk
tastdigini distindirda.

ve

Calismamiz  MPS tanili hastalarda vitamin B12
diizeyini degetlendiren literatiirdeki ilk calisma olma
ozelligini tasisa da, gastrointestinal motilite ve emilim
testlerinin yapilmamis olmast kisitlayict 6zelligidir.
B12 tedavisine yant ile ilgili ¢alismamuz halen devam
etmektedir.

Sonug olarak bu degerlendirme ileher ne kadar
diyet/protein kisitlamast gerektirmeyen bir kalitsal
metabolik hastalik grubu olsa da,
Mukopolisakkaridozluhastalardayasam kalitesini daha
da azaltan, hematolojik sorunlarin ortaya ¢tkmasina
ve mevcut nérolojik bulgularin agirlasmasina neden
olan vitamin B12 eksikligi agisindan hastalarin rutin
monitorizasyonunun gerekliligi ortaya konulmustur.
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