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Lizozomal depo hastaliklarinda ebeveynlerin tiitkenmislik diizeyinin
degerlendirilmesi - Tek merkez deneyimi
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Amag: Lizozomal depo hastaliklari, lizozomal enzimlerin kalitsal eksiklikleriyle ortaya ¢ikan ve
multisistem tutulumu yapan ve ilerleyici seyirli kalitsal metabolik hastaliklardir. Baz1 alt
tiplerinde enzim replasman tedavisi (ERT) sec¢enekleri bulunmaktadir. Bu ¢alismanin amaci,
lizozomal depo hastaligt olan ¢ocuklarin ebeveynlerinin tiikenmislik dtzeylerini
degerlendirmektir. Yontem: Mukopolisakkaridoz (MPS), Pompe, Gaucher ve Fabry tanisi alan
hastalarin ebeveynleri calismaya dahil edildi. 2023 Eyliil- 2024 Subat tarihleri arasinda,
ebeveynlere Maslach tiikkenmislik 6l¢cegi uygulandi. Bulgular: Calisma grubu, 24 hasta ve 18
aileden olusmaktaydi. On sekiz aileden 24 hastanin tanisal dagilimi; MPS tip IVA (n=6), MPS VI
(n=3), MPS II (n=3), MPS I (n=5) , Pompe (n=5), Gaucher (n=1), Fabry (n=1), cinsiyet 6zellikleri;
%66.7 (n=16) erkek, %33.3 (n=8) kiz, yas ortancasi1 11.5 y1l (1.5-20) olarak kaydedildi. ERT alma
stresi ortanca 2.5 y1l (minimum:0, maksimum: 10 y1l) idi. Ebeveynlerin yas ortalamasi 38.8 + 3.6
yil ve %41.2’si (n=7) lise mezunu idi. Ebeveynlerin tiikenmislik diizeyi diisiik olarak
degerlendirildi ve Maslach tiikenmislik 6lceginin alt 6l¢cekleri arasinda anlamli fark saptanmadi.
Sonug: Lizozomal depo hastaligi olan ebeveynlerin tiikenmislik dizeylerinin disiik oldugu
gozlemlendi. Bunun en 6nemli sebebij, ailelerin kronik, ilerleyici bir hastalik oldugunu bilmelerine
ragmen tedavinin olumlu yamitlariyla, ¢ocuklarinin ERT'den fayda sagladigi inanci olabilir.
Gelecekteki arastirmalar, ERT tedavisinin ebeveynlerin tiikenmislik diizeyleri tizerindeki etkisini
daha detayli olarak inceleyebilir. Bu tiir degerlendirmeler, ebeveynlerin hastalikla basa ¢ikma
stratejilerini anlamak ve destek hizmetlerini gelistirmek icin 6nemli olabilir.
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Evaluation of parental burnout levels in lysosomal storage diseases- A
single center experience

Ayca Burcu Kahraman?, ““'Halil Celik?

Abstract

Aim: Lysosomal storage diseases are inherited metabolic disorders characterized by deficiencies
in lysosomal enzymes, resulting in multisystem involvement and progressive clinical course.
Some subtypes have enzyme replacement therapy (ERT) options. The aim of this study is to assess
the levels of burnout in parents of children with lysosomal storage diseases. Method: Parents of
patients diagnosed with Mucopolysaccharidosis (MPS), Pompe disease, Gaucher disease, and
Fabry disease were included in the study. From September 2023 to February 2024, the Maslach
Burnout Inventory was administered to parents. Results: The study group consisted of 24
patients from 18 families. The diagnostic distribution of 24 patients from eighteen families is as
follows: MPS type IVA (n=6), MPS VI (n=3), MPS II (n=3), MPS I (n=5), Pompe disease (n=5),
Gaucher disease (n=1), Fabry disease (n=1). Regarding sex, 66.7% (n=16) were male, and 33.3%
(n=8) were female. The median age was recorded as 11.5 years (ranging from 1.5 to 20).The
median duration of ERT was 2.5 years (minimum:0, maximum:10 years). The mean age of parents
was 38.8 years £3.6, 41.2% (n=7), are high school graduates. The level of burnout among parents
was evaluated as low, and no significant differences were found among the subscales of the
Maslach Burnout Inventory. Conclusion: Parents of children with lysosomal storage diseases
were observed to have low levels of burnout. This could be attributed to the belief that, despite
being aware of the chronic and progressive nature of the disease, the positive responses to
treatment lead parents to believe that their children benefit from ERT. Future research could
further explore the impact of ERT on parental burnout levels in more detail. Such assessments
could be crucial in understanding parental coping strategies and improving support services.

Keywords: Lysosomal storage diseases, burnout scale, orphan diseases.

mukolipidozlar ve lipit depo hastaliklar gibi
Giris ana gruplara ayrilir.12
Lizozomal depo hastaliklari, Mukopolisakkaridozlar:
lizozomal enzimlerin islev  bozuklugu Ekstraselliiler matriksin 6nemli bir
sonucunda hiicre icinde istenmeyen bileseni olan glikozaminoglikanlar (GAG)
maddelerin birikmesiyle Kkarakterize bir uzun zincirli kompleks karbonhidratlardir.

grup hastaligl kapsar. Genetik mutasyonlar
sonucunda lizozomal glikosidazlar,
proteazlar, asit hidrolazlar, membran,
transporter, enzim modifiye edici proteinler
veya aktivatorlerde islev  bozuklugu
meydana gelir. Genis bir hastalik grubu olup,
70'ten fazla farkli hastalik tiriini icerir. Her
yas grubunda goriilebilirler ve ilerleyici
norodejeneratif  seyirle, c¢coklu organ
tutulumuyla kendini gosterirler. Hem klinik
hem de genetik agidan farkl seyir gosteren
bu hastaliklar genellikle otozomal resesif
kalitim gosterirler. Bazi alt tiplerinde, enzim
replasman tedavisi (ERT) secenekleri vardir.
Bu hastaliklar, birikimi olusturan maddeye
bagh olarak mukopolisakkaridozlar,
sifingolipidozlar, oligosakkaridozlar,

Tiplere gore farklihik gostermekle birlikte
kaba ytiz gériiniimd, zihinsel gerilik, korneal
bulaniklasma, visseromegali, boy kisaligi,
eklem kontraktiirleri ve mongol lekesi
olabilir. Birikime bagh olarak tekrarlayan
iist solunum yolu ve kulak enfeksiyonlar,
gecmeyen nazal akinti, obstriiktif hava yolu
hastalig1  ve kalp kapak hastaliklari
gorilir.12

Pompe hastalig::

Genellikle  asidik  a-glukozidaz
enziminin eksikligi sonucunda olusan,
kaslarin glikojen birikimine neden olan
otozomal resesif bir hastaliktir. Bu birikim,
kas giicsiizliigline ve solunum ve kardiyak
fonksiyonlarda azalmaya yol acabilir.?2
Gaucher hastalig::
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Glukosilseramidaz enzimindeki bir
eksiklik nedeniyle glukosilseramid
birikimine bagh olarak ortaya cikar. Bu
durum, karaciger ve dalak biliyiimesi, kemik
agrisi, osteoporoz, pansitopeni gibi
belirtilerle karsimiza ¢ikabilir.12
Fabry hastalig:

a-galaktozidaz enziminin eksikligi
veya aktivitesinde azalma nedeniyle ortaya
¢ikan, deri, bobrek, kalp ve sinir sistemi gibi
cesitli organlarda lipit birikimine yol agan
nadir bir X kromozomu bagh hastaliktir. Bu
birikim, kronik bdbrek yetmezligi, kalp
kapak hastaliklari, anjiokeratomalar,
noropati ve akut vaskiiler olaylar gibi
semptomlara neden olabilir.12

Bu hastaliklarin tanisinin konulmasi,
ebeveynler lizerinde ciddi duygusal etkilere
neden olabilir; clinkii kronik hastalik tanisi,
cocuklarinin saglik durumu ve gelecegiyle
ilgili belirsizlikler ve endiselerle birlikte
gelir. Bu baglamda, bu ¢alismanin amaci,
lizozomal depo hastaligi olan ¢ocuklarin
ebeveynlerinin  tilkenmislik  diizeylerini
degerlendirmek ve bu hastalifin aileler
lizerindeki psikososyal etkilerini anlamak
icin  bir zemin olusturmaktir. Bu
degerlendirme, ebeveynlerin yasadig1 stres
ve tlikenmislik diizeylerini anlamak, bu
hastalikla  basa  ¢ikma  stratejilerini
belirlemek ve ailelere daha iyi destek
hizmetleri sunabilmek i¢cin 6nemli bir adim
olabilir. Lizozomal depo hastaliklar1 olan
¢ocuklarin aileleri icin daha iyi bir yasam
kalitesi saglamak amaciyla daha etkili
miidahalelerin tasarlanmasina da katkida
bulunabilir.

Yontem

Mukopolisakkaridoz, Pompe,
Gaucher ve Fabry tanisi ile takip edilen
hastalar calismaya dahil edildi. Hastalarin
demografik bilgileri, ERT alma siireleri,
ebeveynlerin demografik bilgileri ve egitim
durumu kaydedildi. Ebeveynlere 22 sorudan
olusan ve li¢ alt 6lcegi bulunan Maslach
tikkenmiglik 6lgegi uygulandi. Duygusal
tikkenmiglik boyutunda 9, Kisisel Basari
boyutunda 8 ve Duyarsizlasma boyutunda 5
madde bulunmaktadir. Her bir alt 6lcek ayri
ayr1 puanlanmaktadir. Puanlamada hi¢bir
zaman 0, cok nadir, bazen 2, cogu zaman 3,
her zaman secenegi 4 olarak kaydedildi.
Duygusal tiikenme skalasi hesaplanirken

formdaki 1, 2, 3, 6,8, 13, 14, 16, 20 numaral
sorularin karsiligt olan siklik puanlar
toplandi. Bu degerlerin  kategorileri
belirlenirken 30 ve lizeri yliksek diizey, 22-
30 aras1 degerler orta diizey, 21 ve alti
degerler ise diisik diizey olarak
degerlendirildi. Duyarsizlasma alt skalasi
icin formdaki 5, 10, 11, 15, 22 numaral
sorularin karsiligi olarak belirtilen puanlar
toplandi. Bulunan deger 13 ve ilizeri ise
ylksek, 10-12 arasi orta, 9 ve alt1 ise diisiik
diizey olarak degerlendirildi. Kisisel basari
alt skalasi icin formdaki 4, 7,9, 12, 17,18, 19,
21 numaral sorulara karsilik gelen siklik
puanlar1 toplandi. Elde edilen deger 0-23
arasl ise yiiksek, 24-26 arasi ise orta, 27 ve
uizeri ise disiik diizey olarak gruplandirildi.3
Tanimlayici ve Kkarsilastirma istatistikleri
yapildi.

Bulgular

On sekiz aileden 24 hastanin tanisal
dagilimi; MPS tip IVA (n=6), MPS VI (n=3),
MPS II (n=3), MPS I (n=5) , Pompe (n=5),
Gaucher (n=1), Fabry (n=1), cinsiyet
ozellikleri; %66.7 (n=16) erkek , %33.3
(n=8) kiz, yas ortancasi 11.5 yil (min-max
1.5-20) olarak kaydedildi. Hastalarin ERT
alma stiresi ortancasi 2.5 yild1 (CAA: 1.8-2.8,
minimum: 0 - maksimum: 10). Maslach
Tikenmiglik Olgegi degerlendirmesi 7’si
baba (%38.9), 11'i (%61.1) anne olmak
lizere yas ortalamasi 38.8 + 3.6 yil olan 18
ebeveyn ile yapildi. Ebeveynler egitim
diizeylerine  gore  gruplandirildiginda,
%17.6's1 (n=3) ilkokul, %35.3'4 (n=6)
ortaokul, %41.2’si (n=7) lise, %4.2’si (n=1)
Universite mezunuydu. Alt o6lgeklerin
degerlendirilmesinde; kisisel basar1 skalasi
puan ortalamast 29.6 = 2.5, duygusal
tilkenmiglik skalasi ortanca degeri: 4 (CAA:
2-14) puan, duyarsizlasma skalas1 ortanca
degeri: 2 (CAA:0-4) puan olarak, tiim skorlar
disiik tikenmislik diizeyi ile uyumlu olarak
degerlendirildi. Ayrica hastalar ERT siiresi
(=2 y1l vs. >2 y1l), anket uygulanan ebeveyn
(anne vs. baba), ebeveynin egitim diizeyi ve
evdeki hasta c¢ocuk sayisina gore de
gruplandirildi. Bu gruplar arasinda o6lgek
skorlari anlamli  farklilik  gostermedi
(p>0.05).
Tartisma

Enzim replasman tedavisi, viicutta
eksik olan lizozomal enzimleri saglayarak,
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birikmis maddelerin pargalanmasina ve
hiicrelerin normal islevlerini geri
kazanmasina yardimci olabilir. By, hastalarin
yasam Kkalitesini artirabilir. Semptomlarin
kontrol altina alinmasi1 ve hastaligin
ilerlemesinin yavaslatilmasi, hastalarin ve
ailelerin yasam kalitesini artirabilir. Belirli
lizozomal depo hastaliklarinda ERT’nin
yasam siiresini uzattifn  gosterilmistir.
Ozellikle erken doénemde baslanmasinin
prognoza olumlu etkileri vardir. Ornegin,
Pompe hastaligi gibi kaslarin etkilendigi
durumlarda, ERT kas giiciinii artirarak hem
solunum fonksiyonlarini destekleyebilir hem
de kalp kasi1 fonksiyonlarini giliclendirerek
yasam slresinde artis saglayabilir. ERT,
lizozomal depo hastaliklarinin yoénetiminde
onemli bir tedavi segenegi olmasina ragmen,
her hastanin ozelligi farkli/kendine 06zgi
oldugundan, tedavinin etkinligi ve faydalari
bireysel olarak degerlendirilmelidir. Tedavi
karari, hastanin 6zel durumu ve ihtiyaglarina
uygun olarak yapilmalidir.12

Tedavi sikligy, alt tiplere gore haftada
bir veya on bes giinde bir degismektedir.
Bebeklikten itibaren baslanan ve damar igi
uygulanan bu tedavi, diizenli bir sekilde
yapilmast gerektigi icin, ailelerin ve
hastalarin yasamlarinin bir pargasi haline
gelmistir. Her hafta hastaneye gitmek, her
merkezde infiizyon yapilamamasi, ailelerin
uzun mesafeler kat etmek zorunda kalmasi
ve oOzellikle kii¢ciik bebeklerin damar yolu
acilmasi sirasinda yasadigl zorluklar goz
onitinde bulunduruldugunda, bu siirecin
aileler icin psikolojik olarak oldukea zorlayici
oldugu diistintilebilir. Bu zorluklar igerisinde
ailelerin tedaviye motivasyonu, tedavinin
cocuklari tizerinde kemik, eklem agrisi gibi
semptomlarin hafiflemesi, yasam
kalitelerinin artmasi, c¢ocuklarin egitim
hayatina devam edebilmeleri ve sonugta
yasam sliresinin uzatmasi gibi faktorlerdir.
Dogal olarak, ebeveynler cocuklarinin saghk
durumunun optimal seviyede olmasini
saglamak istemektedir. Cocuklar fiziksel
olarak ne kadar saglikli olurlarsa, hem
kendilerinin hem de ailelerinin psikolojileri o
kadar olumlu etkilenmektedir.
Calismamizda da ailelerde diistik
tikenmiglik  diizeyleri  goézlemlememiz,
ERT'nin  ailelerin  {lizerindeki  dolayh
psikolojik etkilerini gostermektedir.

Nadir hastalikli ¢ocuklara bakarken
ebeveynlerin tamamen bakici roliine tabi
olmalari  durumu  genellikle  sosyal
izolasyona neden olur. Ciinkii ¢cogu bakici
kendisinin baskalari tarafindan
anlasilmadigin1  diisiiniir. Domaradzki ve
arkadagslarinin yaptigi, ultra-nadir ¢ocukluk
hastaliklarinin  ebeveynlerin  tzerindeki
etkilerinin arastirildigi calismada,
ebeveynlerin  %46.5'inin  bakim  yuki
hissettigi, %43’linlin stresle basa ¢ikmakta
zorlandigi, ailelerin psikososyal destek
acisindan ihmal edildigi saptanmistir.
Freeman ve arkadaslarinin yaptig1 7 aileden
olusan c¢alismada, hastalarin ve ailelerin
stres yasadig1 fakat ERT’ye uyum saglama ve
basa c¢lkma mekanizmalar1 gelistirdigi
gozlemlenmistir. Tedavilere baslandiktan
sonra c¢ocuklarinda gordiikleri iyilesme en
onemli basa c¢ilkma mekanizmalarindan
biridir.>

Kisithliklar

Bu c¢alismada ERT almayan
hastalarin  yeterli sayida  olmamasi,
ebeveynlerin titkenmislik diizeyleri

arasindaki iliskiyi daha kapsaml bir sekilde
degerlendirmeyi kisitlamistir. Gelecekteki
arastirmalar, ERT tedavisi kesilen hastalarin
ebeveynlerindeki tlikenmiglik diizeylerini
daha detayli olarak inceleyebilir. Ayrica, akut
donemlerde yani tani aninda yapilan
tiikenmislik degerlendirmelerinin sonuclari
daha farkli olabilir.

Sonug

Bu c¢alismada, lizozomal depo
hastaligt olan ebeveynlerin tiikenmislik
diizeyleri incelenerek, diisik diizeyde
tikenmislik belirtileri goézlemlendi. Bu
hastaliklarin kronik ve ilerleyici dogasi
bilinmesine ragmen, tedavinin olumlu
sonuclarinin ebeveynlerin umut ve moralini
artirdigl gézlemlenmistir. Tedavilerin ¢ocuk
hastalarin klinik bulgulari izerindeki olumlu
biyolojik etkilerinin yaninda, ailelerin
lizerinde de psikolojik ac¢idan olumlu bir
etkisi oldugundan bahsedilebilir.
Literatiirde, nadir hastaliklarda
ebeveylerinin  psikososyal durumlarinin
yasam Kkalitesi Olgekleri ile degerlendirildigi
ve karsilanmamis ihtiyaclarinin oldugunu
vurgulayan calismalar bulunmaktadir. Bu
calisma, bildigimiz kadariyla lizozomal depo
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hastaliklarinda ebeveynlerin bir titkenmislik
Olcegi ile degerlendirildigi ilk ¢alisma olup
ebeveynlerin  hastalikla  basa  ¢ikma
stratejilerini  anlamamiza ve  destek
hizmetlerinin  gelistirilmesine  yardimci
olabilir.

Yazar Katkilari: ABK, HC calisma tasarimi,
veri toplama ve veri analizi, bulgularin
yorumlanmasi, literatiir tarama, makale
yaziml.

Mali Destek: Yazarlar bu calismanin
yapilmasi ve makalenin yazilmasi sliresince
herhangi bir finansal destek almamislardir.

Cikar Catismasi: Yazarlarin bu makalenin
yazilmasi ve/veya yayinlamasiyla ilgili bir
cikar ¢catismalari yoktur.
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