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ÖZET 

Fenilketonüri Hastalarında Farklı Aminoasit Karışımına Geçiş Protokolünün 

Hazırlanmasına Yönelik Nitel Bir Pilot Çalışma 

 

Fenilketonürili (FKÜ) çocuklarda, uygun gelişimsel yaşta üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş, 

çocukların amino asit karışımlarına uyumunu arttırmak ve uygulama kolaylığı sağlamak için önemlidir. 
Bu çalışmanın amacı, FKÜ'lü çocukların ikinci aşama amino asit karışımlarından, üçüncü aşama amino 

asit karışımlarına geçiş sürecini değerlendirmek, bu süreci geliştirmek için rehber oluşturmak ve 

rehberin etkinliğini değerlendirmektir. Çalışma, Değerlendirme (Bölüm I) ve Pilot Çalışma (Bölüm II) 

adımlarını içeren iki aşamada gerçekleştirilmiştir. Değerlendirme bölümünde, üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına tamamen geçiş yapmış olan FKÜ'lü çocukların ebeveynlerinin geçiş sürecindeki 

deneyimleri değerlendirilmiştir. Değerlendirme bölümünden elde edilen sonuçlara dayanarak, üçüncü 

aşama amino asit karışımlarına aşamalı geçiş adımlarını içeren bir rehber geliştirilmiştir. Pilot çalışma 

bölümünde ise, üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde olan ve 3-5 yaş arasındaki 

FKÜ'lü çocuklar üzerinde, bu rehberin etkinliği ve geçiş sürecini etkileyen faktörler değerlendirilmiştir. 
Değerlendirme bölümünde; yaş ortalaması 8 (5-11) yıl olan, 8'i erkek (%50,0) ve 8'i kız (%50,0) olmak 

üzere toplam 16 FKÜ'lü çocuğun ebeveyniyle, 23 açık uçlu sorudan oluşan yarı-yapılandırılmış 

görüşme gerçekleştirilmiştir. Ebeveynlerin üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş deneyimleri 

tematik analiz yöntemiyle incelenmiş; bulgular kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler olmak üzere iki 

ana kategoriye ayrılmıştır. Geçiş sürecini kolaylaştırıcı faktörler; çocuk ve ebeveyn motivasyonu, 

ebeveynlerin geçiş süreci hakkında önceden bilgi sahibi olmaları, FKÜ’lü bir rol model, üçüncü aşama 

amino asit karışımlarının kolay hazırlanması ve çocuğun bağımsızlığını arttırma beklentisi, daha az 

ebeveyn iş yükü, çekici ambalaj, daha iyi tat ve koku, okul ve öğretmen desteği, rehberlik ve FKÜ 

sosyal etkinlikleri olmuştur. Geçiş sürecini zorlaştırıcı faktörler; çocuğun yeni amino asit karışımlarına 

karşı isteksizliği, ebeveynlerin değişime ve kontrol kaybına yönelik korkusu ve geçiş için gereken 

zaman ve süreklilik, üçüncü aşama amino asit karışımlarının yüksek hacmi, farklı tadı, kokusu ve 

dokusu ve akran zorbalığı olmuştur. Pilot çalışma bölümüne, ortanca yaşı 3,2 (Q1:3,1, Q3:4,0) yıl olan, 

4 erkek (%33,3) ve 8 kız (%66,7) olmak üzere 12 FKÜ’lü çocuk dahil edilmiştir. Başlangıç, geçiş 

sonrası ve son değerlendirme aşamalarında, çocukların beslenme alışkanlıkları, besin tüketimleri, genel 

ve besin neofobisi, davranışsal özellikleri ile annelerin anksiyete düzeyleri değerlendirilmiştir. Ayrıca, 

çalışma başlangıcından 6 ay öncesinden itibaren, çalışma sonundan 6 ay sonrasına kadar çocukların kan 

fenilalanin düzeyleri, vücut ağırlıkları ve boy uzunlukları kaydedilmiştir. Son değerlendirme 

aşamasında, çocukların geçiş süreci hem anneler hem de araştırmacı tarafından puanlanmış ve anneler 

geliştirilen rehberin etkinliğini değerlendirmiştir. Geçiş sürecine yönelik anne ve araştırmacı 

değerlendirmelerinin puanlarına göre, çocukların %41,7'si (n=5) kolay, %25,0’i (n=3) orta, %33,3’ü 

(n=4) zor bir geçiş süreci yaşamıştır. Geçiş süreci kolay olan çocuklar (n=5, %41,7), ortalama 3,5 ay (3 

hafta-4,5 ay) içinde içime hazır sıvı (n=4, %80,0) ya da kazeinoglikomakropeptit (cGMP) toz (n=1, 

%20,0) amino asit karışımına geçiş yapmıştır. Geçiş süreci orta olan çocuklar (n=3, %25,0), 2 ay (içime 

hazır sıvı), 5 ay (toz cGMP) ve 7,5 ayda (içime hazır sıvı) üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

yapmışlardır. Geçiş süreci zor olan çocuklar (n=4, %33,3), üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

sürecini tamamlayamamışlardır. Orta zorlukta geçiş yapan çocukların ortalama kan fenilalanin düzeyi, 

120-360 µmol/L üzerinde ve kolay ya da zor geçiş yapan gruptaki çocuklardan anlamlı ölçüde yüksek 

bulunmuştur (p<0,01). Çalışma boyunca çocuklar, yaşlarına göre normal ağırlık, boy ve BKİ z-

skorlarını sürdürmüştür. Tam zamanlı kreş/okul katılımı ve annenin yüksek eğitim düzeyi geçiş 

başarısını olumlu etkilemiştir (p<0,05). Geçiş deneyimine yönelik, çocuk neofobisi, anne anksiyete 

düzeyi veya çocuk davranışında anlamlı farklılık bulunmamıştır (p>0,05). Anneler genel olarak üçüncü 

aşama amino asit karışımlarına kademeli geçişten memnun olduklarını bildirmişlerdir. Bu araştırma, 

FKÜ’lü çocuklarda üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde kademeli ve destekleyici bir 

yaklaşımın etkili olduğunu, ancak sürecin kararlılık, süreklilik ve yakın takip gerektirdiğini göstermiştir. 

Annenin eğitim düzeyi ve çocuğun kreşe gitme durumunun geçiş deneyimini etkilediği belirlenmiştir. 

Anahtar kelimeler: Amino Asit Karışımı, Fenilketonüri, Kademeli Geçiş, Sıvı, Toz 
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SUMMARY 

A Qualitative Pilot Study for the Transitioning of Protein Substitutes for Patients with 

Phenylketonuria 

 

In children with phenylketonuria (PKU), transitioning protein substitutes at the appropriate 

developmental age is essential to help with their acceptance and ease of administration. This study aims 

to evaluate the transition process from second-stage to third-stage protein substitutes in children with 

PKU, develop a guide to improve this process, and assess the effectiveness of the guide. The study 

consists of two parts: Evaluation and Pilot Study. In the evaluation part, the parental experiences of 

PKU children who had fully transitioned to third-stage protein substitutes were assessed. A transition 

guide containing gradual transition steps to third-stage amino acid mixtures has been developed. Based 

on the results from the evaluation part, a guide containing step-by-step transition approach from second 

to third stage protein substitutes was developed. Subsequently, a pilot study was conducted to evaluate 

the efficiency of transition guidance and factors affecting the transition from second to third stage 

protein substitute in children aged 3-5 years with PKU. The parental experiences of transitioning to 

third-stage protein substitutes were analyzed using thematic analysis, and the results were grouped into 

two categories: (1) facilitators and (2) barriers of the protein substitute transitioning process. The main 

facilitators were: child and parent motivation, parent knowledge of the transition process, a role model 

with PKU, easy preparation of the third stage protein substitute (liquid/powder), anticipation of 

increasing child independence, lower parent workload, attractive packaging, better taste and smell, 

school and teacher support, dietetic plans and guidance, and PKU social events. The main barriers were: 

child aversion to new protein substitutes, parental fear of change, the necessity for  parental time and 

persistence, loss of parental control, high product volume, different taste, smell, and texture of new 

protein substitutes, and peer bullying. In the pilot study, 12 children (4 males, 33,3%) with a median 

age of 3,2 years (Q1:3,1, Q3:4,0 years) participated. Data on children's dietary habits, dietary intake, 

general and food neophobia, child behavior, and maternal anxiety levels were collected at baseline, post-

transition, and final assessments. Blood phenylalanine, weight and height were collected 6 months pre-

baseline and 6 months post final assessment. Additionally, the transition process and the efficacy of the 

transition guideline was assessed at final assessment. Based on the average ratings provided by both 

mothers and researchers regarding the transition process, 41,7% of children (n=5) experienced an easy 

transition, 25,0% (n=3) a moderate transition, and 33,3% (n=4) a difficult transition. Those who 

transitioned easily (n=5, 41,7%) transitioned to either ready-to-drink liquid (n=4, 80,0%) or casein 

glycomacropeptide (cGMP) powder (n=1, 20,0%) protein substitutes within an average of 3,5 months 

(range: 3 weeks to 4.5 months). Those with moderate transitions (n=3, 25,0%) transitioned over 2 

months (liquid), 5 months (powder), and 7,5 months (liquid). Children who had a difficult transition 

(n=4, 33,3%) were unable to complete the transition process. Children facing difficulty during 

transition, consistently had a blood Phe above 120-360 µmol/L, and that was significantly higher than 

children who had a smooth transition and failed full transition (p<0,01), while groups facing smooth 

transition and failing full transition maintained blood Phe within target (p<0,01). Children maintained 

normal weight, height, and BMI z-scores throughout the study. Full-time nursery/school attendance, 

and higher maternal education significantly influenced transition success (p<0,05). No significant 

differences were found in child neophobia, maternal anxiety score, or child behaviour (p>0,05). Mothers 

generally reported satisfaction with the stepwise transition. A stepwise, supportive approach is necessary 

when transitioning from second to third stage protein substitutes in PKU; however, it requires 

consistency, routine, and close monitoring. Furthermore, other variables, such as the mother's 

educational level and the child's nursery attendance, influence the transition experience. 

Keywords: Liquid, Phenylketonuria, Powder, Protein Substitute, Step-by-step Transition 
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1. GİRİŞ 

Fenilketonüri (FKÜ; OMIM 261600), fenilalanini tirozine dönüştüren fenilalanin 

hidroksilaz (FAH) enziminin eksikliği ya da yetersizliği sonucu ortaya çıkan, otozomal resesif 

geçişli kalıtsal bir metabolik hastalıktır (van Wegberg vd., 2017). Geç tanı alan ya da tedaviye 

uyumsuz hastalarda, FAH enzimindeki eksiklik fenilalanin birikimine yol açarak, beyin 

gelişimi ve fonksiyonlarında gerileme, mikrosefali ve epilepsi gibi kalıcı hasara yol açabilir 

(Blau vd., 2010; van Spronsen vd., 2017).  

Günümüzde, FKÜ tedavisinin temelini yaşam boyu fenilalanin kısıtlı tıbbi beslenme 

tedavisi oluşturmaktadır. Fenilalanin kısıtlı diyetin başlıca amacı, hastaların kan fenilalanin 

seviyelerini hedef aralıkta tutmak ve normal büyüme ve gelişmeyi sağlamaktır (Vockley vd., 

2014; van Wegberg vd., 2017). Bu amaçla diyette hastaların doğal protein alımları 

sınırlandırılır ve hastalığın klasik formuna sahip bireylerin protein ihtiyaçlarının %75-85’i 

amino asit karışımlarıyla karşılanır (Giovannini vd., 2012). Çoğu amino asit karışımı 

fenilalanin içermez ve genellikle karbonhidrat, yağ, vitaminler ve minerallerle 

zenginleştirilmiştir (Delsoglio vd., 2023; MacDonald, 2020a). Son yıllarda geliştirilen amino 

asit karışımları, tat, koku ve doku gibi birçok açıdan iyileştirilmiş olmalarına rağmen (Daly 

vd., 2021; Gokmen Ozel vd., 2009), hastaların bu karışımları tüketime uyumları hala düşüktür 

(MacDonald 2000; MacDonald vd., 2010; Prince vd., 1997). Amino asit karışımı tüketimine 

uyumsuzluk, metabolik kontrolün bozulmasına, esansiyel amino asit, vitamin, mineral ve eser 

element eksikliklerine ve kalıcı nörolojik hasara neden olabilir (van Spronsen vd., 2017). 

Fenilketonüri hastalarının beslenme ve gelişimsel ihtiyaçlarını karşılamak için bebeklik, 

tamamlayıcı beslenme, çocukluk ve yetişkinlik dönemlerine özel çeşitli form ve içeriklerde 

amino asit karışımları bulunmaktadır (MacDonald vd., 2020a; van Wegberg vd., 2017). 

Günümüzde piyasada mevcut amino asit karışımı formları arasında toz, kapsül, tablet, granül, 

bar ve içime hazır sıvı amino asit karışımları yer almaktadır (MacDonald vd., 2020a). Toz 

amino asit karışımlarının hazırlanması zahmetli ve zaman alıcıdır, ayrıca genellikle hoş 

olmayan bir görünüm, koku ve dokuya sahiptir; bu da hastaların sosyal ortamlarda amino asit 

karışımlarını tüketmek istememesine neden olabilir (MacDonald vd., 2006a). Tablet formu, 

hapı kolayca yutabilen daha büyük çocuklar ve yetişkinler için uygun bir alternatif olabilir; 

ancak hastaların protein ihtiyaçlarını karşılamak için gerekli tablet miktarı genellikle fazladır 

ve hastalara mikro besin ögeleri takviyesi yapmak gerekebilir (Daly vd., 2021; MacDonald 

vd., 2003b; MacDonald vd., 2004b). İçime hazır sıvı amino asit karışımları, çoğunlukla 3 
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yaşından büyük çocukların tüketimi için uygundur ve düşük hacim ve enerji içeriğine sahiptir. 

Bu karışımlar, hastaların bağımsızlığını arttırır, ebeveynlerin iş yükünü azaltır ve dışarıdan 

tıbbi bir ürün olduğu kolayca anlaşılmayacak şekilde ambalajlanmıştır (Daly vd., 2021; 

Gokmen Ozel vd., 2009; MacDonald vd., 2004a; MacDonald vd., 2006a).  

Doğru zamanda uygun form ve içerikte amino asit karışımlarına geçiş, hem amino asit 

karışımı tüketimini kolaylaştırmak ve günlük yaşamla uyumlu hale getirmek hem de diyete 

uyumu artırmak açısından önemlidir. Geçişin doğru zamanda gerçekleştirilmesi, çocuğun 

enerji ve besin ögesi ihtiyaçlarını karşılamanın yanı sıra, yaşla birlikte artan bağımsızlığını 

desteklemek açısından da önemlidir (van Wegberg vd., 2017). Birinci aşama toz amino asit 

karışımları veya formülleri (Evans vd., 2017a; MacDonald vd., 2020a) fenilalanin içermemesi 

dışında standart bebek mamalarıyla benzer içeriklere sahiptir. Bu karışımlar su ile karıştırılarak 

ve genellikle biberon aracılığıyla bebeğe verilir (MacDonald vd., 2020a). Bebeklerin yaşla 

artan protein ihtiyaçlarının karşılanabilmesi için zamanla daha fazla miktarda birinci aşama 

amino asit karışımı gerekmektedir. Ancak bu artış, beraberinde getirdiği hacim artışı nedeniyle 

tamamlayıcı beslenmeye geçişi geciktirebilir ve bebeklerin iştahlarını azaltabilir (MacDonald 

vd., 2020a). Bu nedenle, yaklaşık 6. aydan itibaren, daha yüksek protein ve daha düşük enerji 

içeriğine sahip, yarı-katı/jel kıvamında hazırlanabilen ikinci aşama amino asit karışımlarına 

kademeli geçiş yapılması önerilmektedir (Evans vd., 2017a; MacDonald vd., 2012a). 

Amino asit karışımları arasında üçüncü ve son geçiş genellikle 3-5 yaşlar arasında 

gerçekleşir. Bu yaş aralığı, genellikle uygulamada en işlevsel ve uygun olanıdır ve aynı 

zamanda çocuğun bireysel gelişim sürecinden etkilenir. Üçüncü aşamada yaygın kullanılan 

amino asit karışımları, içime hazır sıvı veya toz formdaki amino asit karışımlarıdır. 

Araştırmalar, içime hazır sıvı amino asit karışımlarında tat, hacim ve ambalajla ilgili 

yeniliklerin özellikle FKÜ'lü genç hastaların diyete uyumunu artırdığını göstermektedir 

(Gokmen Ozel vd., 2009; MacDonald vd., 2004b; MacDonald vd., 2006a). Ancak ikinci aşama 

amino asit karışımlarından üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş süreci zorlayıcı 

olabildiğinden, aileler bu süreci mümkün olduğunca ertelemek isteyebilirler; bu durum hem 

ebeveynler hem de çocuklarda endişe, sıkıntı ve çatışmaya neden olabilir (Evans vd., 2016). 

Fenilketonüri hastalarında, birinci aşama amino asit karışımlarından ikinci aşama amino 

asit karışımlarına geçiş sürecini değerlendiren çalışmalar bulunmasına rağmen (Evans vd., 

2017a; Evans vd., 2019a; Pinto vd., 2019), ikinci aşamadan içime hazır sıvı veya toz formdaki  

üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçişi değerlendiren herhangi bir çalışma 
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bulunmamaktadır. Bu çalışmada, FKÜ’nün tıbbi beslenme tedavisinde ikinci aşama amino asit 

karışımlarından üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecini değerlendirmek ve bu 

süreci geliştirmek amaçlanmıştır.  

1.1. Fenilketonüri 

1.1.1. Tanım ve Mekanizma 

Fenilketonüri (OMIM #261600), fenilalani tirozine dönüştüren FAH enzimini kodlayan 

gendeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif geçişli, kalıtsal bir metabolik 

hastalıktır (Følling, 1994; van Spronsen vd., 2017; van Spronsen vd., 2021). Hepatik bir enzim 

olan FAH, fenilalanini tirozine dönüştürmek için tetrahidrobiyopterin (BH4) kofaktörünü 

gerektirir. Tedavi edilmeyen hastalarda, FAH veya kofaktörü BH4’teki eksiklik veya 

yetersizlik, aşırı fenilalanin birikimine ve merkezi sinir sistemi üzerinde ciddi ve geri dönüşsüz 

toksik etkilere neden olabilir (Scriver vd., 2001). 

Fenilketonüride en temel biyokimyasal bulgu hiperfenilalaninemidir. 

Hiperfenilalaninemi, plazma fenilalanin düzeyinin normal kan fenilalanin düzeylerinin (35–

120 μmol/l) üzerinde olmasıdır (van Spronsen vd., 2017; van Wegberg vd., 2017). Tedavi 

edilmemiş FKÜ’lü hastaların kan fenilalanin düzeyleri belirgin şekilde artar ve bu durum 

fenilketon cisimlerinin oluşumuna yol açar. Bu süreçte tirozin düzeyleri genellikle bir miktar 

düşük seyreder. Tedavi edilmeyen hastalarda ciddi bilişsel bozukluk, epilepsi, davranışsal ve 

psikiyatrik problemler ortaya çıkar. Aynı zamanda, cilt, göz ve saçta hafif pigmentasyon, 

egzama ve küf kokusu gibi problemler de görülebilir. Hastalığın daha hafif formları hafif FKÜ, 

orta dereceli FKÜ veya hafif hiperfenilalaninemi olarak sınıflandırılırken, daha şiddetli 

formlar klasik FKÜ olarak tanımlanmaktadır (Blau vd., 2010). 

1.1.2. Tarihçe 

Bugün FKÜ olarak bilinen, orijinal ismiyle “imbecillitas phenylpyruvica”, ilk kez 1934 

yılında Norveçli Dr. Asbjorn Folling tarafından tanımlanmıştır (Følling, 1934; Vernon ve 

Manoli, 2021). Folling, mental geriliği olan iki kardeşin idrar örneklerine demir-üç-klorür 

eklendiğinde, kahverengimsi yerine yeşil bir renk oluştuğunu gözlemlemiştir (Følling, 1934; 

Woolf ve Adams, 2020). Bu durumun, yüksek kan fenilalanin düzeyinden kaynaklandığını ve 

fenilalaninin fenilpürivik asite dönüşerek idrarla atıldığını öne sürmüştür (Green, 2020). 
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Hastalığın bugünkü adı olan FKÜ terimi ilk kez 1935 yılında İngiltere'de Penrose 

tarafından kullanılmıştır (Penrose, 1935). 1951 yılında Birmingham Çocuk Hastanesi'nde, 

Londra'dan kimyager Dr. Louis Woolf'un danışmanlığında Bickel, Gerrard ve Hickman, ilk 

kez 2 yaşındaki FKÜ’lü bir kız çocuğu üzerinde düşük fenilalanin içeren beslenme tedavisini 

uygulamışlardır (Bickel, 1953; Bickel vd., 1954; Green, 2021). Günlük 17 g protein ve 0,3 g 

fenilalanin alımı ile hastada tatmin edici düzeyde büyüme gerçekleşmiş, kan fenilalanin 

düzeyleri normale dönmüş, idrarla fenilpirüvik asit atılmamış, kötü koku ve egzama 

kaybolmuş, psikososyal davranışlar, motor fonksiyonlar ve konsantrasyon gelişmiş, ancak 

beyin hasarı geri döndürülememiştir (Bickel vd., 1954). Hastanın diyetine iki kez fenilalanin 

eklenmesi sonucu davranış ve motor becerilerin hızla kötüleştiği gözlemlenmiş, böylece 

diyetin etkinliği doğrulanmıştır (Bickel vd., 1954). 1961 yılında ise FKÜ'lü bir hastanın 

kardeşi doğumdan hemen sonra teşhis edilerek düşük fenilalanin içeren diyet başlanmış, 

böylece normal gelişim ve IQ'nun mümkün olduğu doğrulanmıştır (Woolf ve Adams, 2020). 

Robert Guthrie’nin 1950'lerin sonlarında çığır açan keşfi, FKÜ için yenidoğan tarama 

testi sayesinde FKÜ tedavisinde büyük ilerleme katedilmiştir (Guthrie ve Susi, 1963). Kan 

fenilalanin düzeylerinin ulusal düzeyde taranmasına imkan sağlayan bu test, 1960'ların 

başlarından itibaren yaygın bir kullanım alanı bulmuştur. İlk büyük ölçekli tarama programı 

1958 yılında Cardiff'de başlamış ve 6 haftalık bebeklerin idrarı test edilmiştir (Gibbs ve Woolf, 

1959; Green, 2021), 1965 yılından itibaren Amerika'da 32 eyalette ve 1970'lerin sonlarına 

doğru tüm Avrupa'da yaygın bir şekilde kullanılmaya başlanmış, gelişmekte olan birçok 

ülkede de kademeli olarak uygulanmıştır (Battelino vd., 1994; Brosco ve Paul, 2013). 

Fenilalanin içermeyen amino asit karışımları 1960'ların ortalarında geliştirilmiştir. 

Birleşik Krallık'ta besin değeri tam amino asit formülü ilk kez 1980 yılında üretilmiş ve 1988 

yılında yaşa özgü amino asit karışımları geliştirilmiştir (Daly vd., 2021; Wardley ve Taitz, 

1988). Son 20 yılda, amino asit karışımlarının içeriklerinde önemli gelişme kaydedilmiştir 

(Daly vd., 2021; Gokmen Ozel vd., 2009; MacDonald vd., 2003b; MacDonald vd., 2004a; 

MacDonald vd., 2004b; MacDonald vd., 2006a; MacDonald vd., 2006b). Bu gelişmeler, amino 

asit karışımlarında kullanılan yağ ve karbonhidrat miktarı ve türünün değiştirilmesini 

(Gokmen Ozel vd., 2011), uzun zincirli çoklu doymamış yağ asitlerinin eklenmesini (Agostoni 

vd., 2006; Cleary vd., 2006; Lohner vd., 2013; Rose vd., 2005), prebiyotik oligosakkaritlerin 

kullanımını (MacDonald vd., 2011), kazeinoglikomakropeptit (cGMP) (Daly vd., 2017; Daly 

vd., 2019b; Daly vd., 2022; Ney vd., 2008; Ney vd., 2016; Pena vd., 2021; van Calcar ve Ney, 

2012) ve yavaş salınımlı amino asit karışımlarının geliştirilmesini (Giarratana vd., 2018; 
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Giovannini vd., 2014; MacDonald vd., 2020b; Scheinin vd., 2020; Scheinin vd., 2021) 

içermektedir. 

Etiyolojisi açıklanan, tedavisinde başarı elde edilen ve yeni doğan tarama 

programlarıyla tanısı konulan ilk kalıtsal metabolik hastalık olan FKÜ, diğer kalıtsal metabolik 

hastalıkların anlaşılmasına ve tedavi edilmesine de rehberlik etmektedir (Bickel 1953; Blau 

vd., 2010; Scriver, 2007). Bu bağlamda, bilim ve tıbbın bir zaferi olarak görülmekte ve kalıtsal 

metabolik hastalığı olan bireylerin yaşamlarını felç edici klinik sonuçlardan koruma 

potansiyelinin çarpıcı bir örneği olarak kabul edilmektedir (Brosco ve Paul, 2013).    

1.1.3. Epidemiyoloji 

Nadir görülen bir hastalık olmasına rağmen, FKÜ küresel insidansı yaklaşık 24,000 

canlı doğumda 1'dir (Shoraka vd., 2020). Prevalans, coğrafi ve etnik faktörlere bağlı olarak 

değişkenlik gösterir. Çin dışındaki Asya ülkelerinde prevalans en düşükken, Avrupa ve Orta 

Doğu'da ise yüksektir. Avrupa'da, İtalya (1:4,000) ve İrlanda’da (1:4,545) prevalans 

yüksekken; Danimarka (1:13,434) ve Finlandiya (1:112,000) gibi Kuzey Avrupa ülkelerinde 

düşüktür. Almanya (1:5,360), Çekya (1:5,521) ve Avusturya (1:5,764) gibi Orta Avrupa 

ülkelerinin prevalansı, Estonya (1:7,143), Rusya (1:7,714) ve Belarus (1:7,692) gibi Doğu 

Avrupa ülkeleriyle benzerdir. Batı Avrupa'da, Fransa (1:9,091), Birleşik Krallık (1:10,000), 

Belçika (1:11,000) ve Hollanda (1:11,546); Güney Avrupa'da ise, İspanya (1:10,115) ve 

Portekiz (1:12,500) gibi ülkelerde prevalans Orta Avrupa’ya göre daha düşüktür. Asya'da 

Tayland (1:227,273), Japonya (1:125,000), Filipinler (1:116,006) ve Singapur (1:83,333) gibi 

ülkelerde FKÜ prevalansı daha düşüktür ancak Çin’in prevalansı (1:15,924) Avrupa'ya 

yakındır (Hillert vd., 2020). Güney Amerika'da prevalans, 25,000 ile 50,000 canlı doğum 

arasında değişmektedir ve kıtanın kuzeyine göre daha düşük prevalansa sahiptir (Borrajo, 

2007). Orta Doğu'da, Mısır, İran ve Ürdün en yüksek FKÜ prevalansına sahip ülkelerden 

bazılarıdır; hastalık burada yaklaşık her 5,000 yenidoğandan birini etkilemektedir (El-

Metwally vd., 2018). Türkiye FKÜ prevalansı ise 1:6,667'dir (Dobrowolski vd., 2011).  

Orta Doğu ve Doğu Asya'da görülen yüksek prevalans, yaygın akraba evlilikleri ve 

genetik kayma/göç ile ilişkilendirilebilir (El-Metwally vd., 2018). Fenotip, ülkeden ülkeye ve 

bölgeden bölgeye değişmektedir; İspanya gibi bazı Akdeniz ülkelerinde hastalığın daha hafif 

formları yaygınken, Doğu Avrupa'da klasik formları yaygındır (Blau vd., 2010; Blau, 2016). 
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1.1.4. Patofizyoloji 

Fenilalanin, karaciğerde bulunan FAH enzimi tarafından tirozine hidrolize edilen 

esansiyel bir amino asittir. Bu reaksiyonun gerçekleşmesi için BH4, demir ve moleküler 

oksijen gibi koenzimler gerekmektedir; BH4, bu reaksiyon sırasında oksitlenir ve fenilalaninin 

daha fazla hidroksilasyonu için tekrar BH4'e dönüştürülür. Hiperfenilalaninemi, FAH 

aktivitesindeki kalıtsal veya fonksiyonel eksiklik sonucu ortaya çıkar; bu durumda hafif tirozin 

eksikliği ve şiddetli durumlarda fenilpirüvat (fenilalanin deaminasyonunun ürünü) ve diğer 

fenilketon cisimlerinin idrarla atılmasına neden olur (Blau vd., 2010; van Spronsen vd., 2017; 

van Spronsen vd., 2021). 

Fenilketonüri patofizyolojisi, yüksek kan ve beyin fenilalanin düzeyleri ile ilişkilidir ve 

tedavi edilemeyen hastalarda beyaz madde değişiklikleri ve hipomiyelizasyon/ 

demiyelinasyona neden olabilir. Beyaz madde değişiklikleri; lipid metabolizmasındaki 

bozukluklar, glukoz metabolizmasının bozulması, miyelin ve protein sentezi, anormal 

epigenetik değişiklikler ve hiperfenilalaninemi ile ilişkilendirilen oksidatif stres gibi 

nedenlerden kaynaklanabilir. Fenilketonüri ayrıca gri madde anomalileri ve merkezi sinir 

sistemi işlev bozuklukları ile de bağlantılıdır (Ferreira vd., 2021; van Spronsen vd., 2021). 

Plazma fenilalanin düzeyleri ile serebral protein sentezi arasında ilişki vardır; yüksek 

fenilalanin düzeyleri diğer büyük nötral amino asitlerin beyne geçişini engelleyebilir ve bu 

durum demiyelinasyona neden olabilir. Bu mekanizmalar ve beyaz madde değişiklikleri, erken 

ve sürekli tedavi alan bireylerde de gözlemlenebilmektedir (Surtees ve Blau, 2000). Yüksek 

fenilalanin düzeyleri, antioksidan savunmanın azalması ve oksidatif stresle ilişkilendirilen 

lipid peroksidasyonu ve mikroglial aktivasyonu ile de bağlantılıdır. Ayrıca, yüksek fenilalanin 

düzeyinin beyinde gen ekspresyonunda epigenetik değişikliklere neden olduğuna dair kanıtlar 

bulunmaktadır (van Spronsen vd., 2021). 

1.1.5. Genetik Etiyoloji 

Hiperfenilalaninemi genellikle FAH genindeki patojenik varyantlardan kaynaklanır. Bu 

durum, FAH monomerlerinin normalden daha az aktivite göstermesine veya hiç aktivite 

göstermemesine, hatta FAH’ın eksikliğine yol açar. Daha nadir durumlarda, fonksiyonel FAH 

eksikliği, biyopterin sentezi (GTP siklohidrolaz-1 veya 6-pirovoyal-tetrahidrobiopterin sentaz 

eksiklikleri) veya BH4 dönüşümünde (dihidrobiopterin redüktaz veya pterin-4a-karbinolamin 

dehidrataz eksiklikleri) kalıtsal kusurlardan kaynaklanan BH4 eksikliği nedeniyle oluşabilir. 
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Otozomal dominant GTP siklohidrolaz ve sepiapterin redüktaz eksikliği FAH aktivitesini 

azaltabilir, ancak bu azalma hiperfenilalaninemiye neden olacak kadar belirgin değildir. 

Kalıtsal hiperfenilalanineminin başka bir nedeni, DNAJC12 eksikliğinde fonksiyonel FAH 

monomerlerin katlanma ve birleşiminde meydana gelen bozulmadır. Bu durum yeni 

tanımlanmış olup, geniş klinik varyasyon göstermektedir. (Anikster vd., 2017; Straniero vd., 

2017; van Spronsen vd., 2018).  

Fenilketonüri genetik olarak son derece çeşitlidir ve hastalığın tanımlanmış 1000'den 

fazla varyantı bulunmaktadır (Garbade vd., 2019; Hillert vd., 2020; van Spronsen vd., 2021). 

Çoğu hasta, heterozigot varyantlara sahiptir; bu durum, FKÜ'ye neden olan 2,600'den fazla 

genotipi ortaya çıkarır. Yanlış anlamlı mutasyonlar en yaygın varyantlardır (%58,3), ancak 

çerçeve kayması mutasyonları (%13,9), splice varyantları (%13,1), anlamsız varyantlar (%6,9) 

ve sinonim varyantlar (%4,9) gibi diğer FAH varyantları da farklı tip ve yüzdelerde 

görülmektedir (Hillert vd., 2020). Patojenik varyantların %17,9'u FAH geninin intronik veya 

çevrilmemiş bölgelerinde meydana gelir. Anlamsız varyantlar, bol miktarda ancak hipoaktif 

veya inaktif FAH monomerlerinin üretilmesine neden olabilir. Özellikle Keltler ve Doğu 

Avrupa popülasyonlarında yaygın olan bazı varyantlar, örneğin c.1222C>T (p.Arg408Trp), 

mutant FAH monomerlerinin aşırı kararsızlığı ve proteolitik parçalanması ile ilişkilidir; bu da 

ciddi FAH enzim eksikliğine yol açar. Ancak, iki farklı varyant allelinin bir arada ifadesi, 

bireysel allel başına öngörülen aktiviteden farklı olarak tetramerin stabilitesini ve FAH 

aktivitesini değiştirebilir. Bu özellikler, hangi genotiplerin hangi fenotiplere neden 

olabileceğini önceden belirlemeyi zorlaştırır. Düşük FAH aktivitesine yol açan bazı genotipler, 

BH4’e yanıt veren bir fenotip ile ilişkilendirilebilir; bu durumda oral BH4 takviyesi, FAH 

tetramerinin stabilizasyonuna ve sonuç olarak karaciğer FAH aktivitesinde ve diyet fenilalanin 

toleransında artışa yol açar (Kure vd., 1999; Longo vd., 2014). 

1.1.6. Sınıflandırma 

Fenotip sınıflandırması konusunda bir uzlaşı bulunmamaktadır. Geleneksel FKÜ 

sınıflandırması, teşhis sonrası tedavi edilmemiş kan fenilalanin düzeylerine dayanarak hafif, 

orta ve şiddetli/klasik FKÜ olarak ayrılmıştır (van Spronsen vd., 2017). Sağlıklı bireylerin kan 

fenilalanin düzeyleri genellikle 50-110 μmol/L arasındadır (Blau vd., 2010). Klasik veya 

şiddetli FKÜ durumunda tedavi öncesi kan fenilalanin düzeyleri 1200 μmol/L üzerindedir ve 

FAH’ın tam ya da tama yakın eksikliği mevcuttur. Orta dereceli FKÜ’de bu düzey 900-1200 

μmol/L, hafif FKÜ’de 600-900 μmol/L ve hafif hiperfenilalaninemide 120-600 μmol/L’dür 
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(Bickel vd., 1954; Jameson ve Remmington, 2020; Manta-Vogli vd., 2020). Erken tarama 

nedeniyle, numune alındığı sırada bebekler henüz en yüksek kan fenilalanin seviyesine 

ulaşmamış olabilecekleri için bu sınıflandırma yöntemi potansiyel olarak yanıltıcı olabilir 

(Blau vd., 2010; Camp vd., 2014; van Spronsen vd., 2017).  

F enilalanin toleransı, FKÜ sınıflandırmasında alternatif bir ölçüt olarak görülmüştür. 

Ancak, fenilalanin toleransı hastanın yaşı, hedef kan fenilalanin düzeyi, büyüme hızı, sağlık 

durumu ve beslenme tedavisine uyumu gibi çeşitli faktörlere bağlı olarak değişebileceğinden 

ideal bir yöntem değildir (van Spronsen vd., 2021). 

Avrupa FKÜ Rehberi, kan fenilalanin düzeylerini hedef aralıklarda tutabilmek için 

gereken tedaviye (diyet, BH4 veya her ikisi) dayalı yeni bir sınıflandırma önerisinde 

bulunmuştur (Blau vd., 2011; van Spronsen vd., 2017; van Wegberg vd., 2017). Bu öneriye 

göre, hastaların tedavi öncesi kan fenilalanin düzeyleri 120-360 μmol/L (2-6 mg/dL) 

arasındaysa hafif hiperfenilalaninemi olarak sınıflandırılır ve herhangi bir tedaviye gerek 

yoktur; >360 μmol/L (>6 mg/dL) ise FKÜ olarak kabul edilir ve daha sonra bu grup BH4 

yanıtlı ya da BH4 yanıtsız olarak ayrılabilir (Anikster vd., 2017; Blau, 2013; van Spronsen 

vd., 2021). 

1.1.7. Tanı 

Fenilketonüri çoğu ülkede ulusal yenidoğan tarama programları aracılığıyla 

taranmaktadır (Dhondt, 2006). Yenidoğan taraması, FKÜ kaynaklı nörolojik hasarı önlemek 

amacıyla doğum sonrası 48-72. saatlerde yapılmalıdır. Tarama genelde doğum servislerinde 

gerçekleştirilir ve kan örneği tipik olarak 2 ile 5 gün içinde alınır (Zaffanello vd., 2003). 

Türkiye'de ise doğum kliniklerinin yoğunluğu nedeniyle, bebekler bazen erken taburcu 

edildikleri için örnekler 24 saat içinde alınabilir. Kan örneği ikinci günden önce veya bebek 

yeterli beslenmeden alınmışsa, bebek 5-7 günlükken ikinci bir örnek alınmalıdır (Coşkun vd., 

2022).  

Fenilketonüri tanısı için sıkça kullanılan fenilalanin kesim (cut-off) değerleri >120-130 

μmol/L'dir ve bu değerlendirme için genellikle tandem kütle spektrometrisi kullanılır (Blau 

vd., 2011). Yenidoğan tarama testi sırasında fenilalanin/tirozin oranlarına da bakılıyorsa, 

doğum sonrası 24 saat içinde taramanın yeterli duyarlılığa sahip olduğu kabul edilmektedir 

(Chace vd., 1998; Eastman vd., 2000). Fenilketonürinin BH4 sentezi veya dönüşüm 
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bozukluklarından ayırıcı tanısı için farklı testler gerekebilir. Tanı sürecinde BH4 yükleme testi, 

idrar ve plazma pterin metabolitleri ile nörotransmitter metabolitlerinin ölçümünü içeren 

testler kullanılabilir. Ayrıca, doğrudan enzim ölçümünü (FAH, 4α-karbinolamin dehidrataz) 

hedefleyen testler için doku biyopsisi gerekmektedir (Williams vd., 2008). 

Fenilketonüri, Türkiye'de ulusal yenidoğan programı kapsamında taranan ilk hastalıktır 

(Tezel vd., 2014); 1983 yılında yapılan bir pilot çalışmanın sonuçlarına dayanarak, Türkiye'de 

FKÜ sıklığının yüksek olduğu belirlenmiş ve bu bilgi ışığında, 1986 yılında Sağlık Bakanlığı 

36 il merkezinde tarama programı başlatmıştır (Coşkun, 2003; Tezel vd., 2014). İstanbul ve 

İzmir 1993 yılında programa dahil edilmiş (Tezel vd., 2014) ve 2006 yılında Ulusal FKÜ 

Yenidoğan Tarama Programı Sağlık Bakanlığı tarafından başlatılmıştır. Ülkemizde FKÜ 

tarama süreci, Sağlık Bakanlığı Halk Sağlığı Kurumu Çocuk ve Ergen Sağlığı Genel 

Müdürlüğü tarafından belirlenmektedir.    

Birçok ülkede hala ulusal yenidoğan tarama programının olmaması veya yetersizliği 

(örneğin, Afrika ve Orta Doğu gibi bölgelerde); ulusal yenidoğan tarama programının 

uygulamaya konulmasından önce doğan bebekler (örneğin, Suudi Arabistan ve Mısır gibi 

ülkelerde) veya yenidoğan tarama programının teknik olarak başarısız olması (örneğin, yanlış 

negatif sonuçlar veya pozitif sonuçların takip edilmemesi) nedeniyle geç tanılar meydana 

gelmektedir. Amerika ve Avrupa'da tanı almayan vakaların çoğu, ulusal yenidoğan tarama 

programının bulunmadığı ülkelerden gelen göçmen ve mültecilerdir (van Wegberg vd., 

2021b). Ülkemizde geç tanı alan FKÜ hastalarının görülmesinin temel nedeni, tarama 

programının 1986 yılında başlatılmış olmasıdır (Coşkun, 2003). 

1.1.8. Klinik Bulgular 

Fenilketonüri erken teşhis ve tedavi edilmezse, ciddi bilişsel bozukluklar, epilepsi, 

davranışsal ve psikiyatrik problemler, hareket kabiliyeti ile ilişkili sorunlar, küf benzeri koku, 

cilt, göz ve saç renginde açılma, kortikal körlük ve egzama gibi sorunlar ortaya çıkabilir (Blau 

vd., 2010). Erken tanı ve yaşam boyu tıbbi beslenme tedavisi ile bu olumsuz sonuçlar 

önlenebilir. Ancak uzun süre yetersiz tedavi, yetişkinlerde alt ekstremite spastisitesi, serebellar 

ataksi, tremor, ensefalopati ve görme bozuklukları gibi klinik problemlere yol açabilir (Jaulent 

vd., 2020; Rubin vd., 2013; Thompson vd., 1990).  
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Erken tanı ve yaşam boyu tıbbi beslenme tedavisi, major bilişsel ve nörolojik 

problemleri önlemeye yönelik etkili bir strateji olmasına rağmen, FKÜ’lü bireylerde dikkat 

eksikliği hiperaktivite bozukluğu ve öğrenme güçlükleri, sağlıklı bireylerden daha yüksek 

sıklıkta görülebilmektedir (Arnold vd., 2004). Erken yaşlarda, kan fenilalanin düzeyinin 360 

μmol/L’nin üzerinde seyretmesi bilişsel problemlerle ilişkilendirilmiştir (Burgard, 2000; 

Griffiths vd., 2000; Thomas vd., 2023). Adölesan ve yetişkinlerde diyet tedavisine uyumda 

azalmayla yükselen kan fenilalanin düzeyleri, dikkat, ruh hali, bellek ve yürütme fonksiyonları 

üzerinde olumsuz etkilere yol açabilir (Arnold vd., 2004; Bilder vd., 2016). 

1.2. Tedavi 

Günümüzde FKÜ tedavisinde temel yaklaşım, yaşam boyu fenilalaninden kısıtlı tıbbi 

beslenme tedavisidir. Bu tedavi, fenilalanin içeren besinlerin sınırlandırılmasını, hastalığa özel 

protein ikamelerini ve düşük proteinli özel ürünleri içerir (MacDonald vd., 2020a; van 

Wegberg vd., 2017). Bu tedavi ile ciddi ve geri dönüşsüz zihinsel gerilikleri önlemede büyük 

başarı elde edilmiştir. Ancak, bu kadar katı bir diyetin neden olduğu tedaviye uyum 

problemleri, tedaviye rağmen FKÜ hastalarının bilişsel fonksiyonlarının sağlıklı bireylere 

kıyasla düşük olması ve diyetle ilişkili nutrisyonel eksiklikler gibi dezavantajlar alternatif 

tedavilere olan ilgiyi artırmıştır (Bélanger-Quintana vd., 2011). Son yıllarda, alternatif 

tedaviler veya mevcut tedavinin etkinliğini arttırarak hastaların yaşam kalitesini iyileştirmeye 

yönelik önemli çaba sarfedilmektedir. Günümüzde BH4’ün sentetik formu sapropterin, büyük 

nötral amino asitler (large neutral amino acids/LNAA) ve pegvaliase (PEG-PAL) gibi 

farmakolojik tedaviler güncel tedavi yaklaşımlarından bazılarıdır (MacDonald vd., 2020a; van 

Wegberg vd., 2017).  

1.2.1. Güncel Tedavi Yaklaşımları 

1.2.1.1. Sapropterin  

Sapropterin, FAH enziminin kofaktörü BH4'ün sentetik bir formu olup, Amerika Gıda 

ve İlaç Dairesi (FDA) tarafından 2007 yılında onaylanmıştır. Amerika ve Avrupa'da 

sapropterini içeren oral çözünebilir tablet formülasyonları mevcuttur (Blau, 2013). 

Fenilketonürinin daha hafif formuna sahip bireyler, vücutlarında bir miktar rezidüel enzim 

aktivitesi olduğu için sapropterin tedavisine daha fazla yanıt verme olasılığına sahiptirler. Bu 

nedenle, sapropterine yanıtlı hastaların yüzdesi, popülasyonun özel FAH gen mutasyonları ve 
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bunların kombinasyonlarına bağlı olarak değişiklik gösterir (Lichter-Konecki ve Vockley, 

2019; Vockley vd., 2014). 

Sapropterin yanıtlılığı BH4 yükleme testi ile değerlendirilir. Literatürde, sapropterin 

yanıtlılığını değerlendirmek için kullanılan farklı protokoller bulunmaktadır. Bu protokoller, 

hastaya 10-20 mg/kg tek doz sapropterin verilmesini takiben 24. saatte yanıtlılığın 

değerlendirilmesinden (van Spronsen vd., 2017; van Wegberg vd., 2017; Vockley vd., 2014), 

kan fenilalanin düzeylerinin günlük ya da haftalık olarak izlendiği birkaç hafta süren test 

uygulamalarına kadar değişiklik göstermektedir (Levy vd., 2007). Sapropterin yanıtlılığı 

başlangıçta genellikle yükleme testi sonucunda kan fenilalanin düzeyinde %30'dan fazla 

azalma ile belirlenir. Ancak, bazı merkezlerde daha düşük değerler anlamlı kabul edilmekte 

veya yanıtlılık bireysel olarak değerlendirilmektedir (Blau, 2008). Uzun vadeli etkinliği ise, 

hastaların doğal protein alımında azalma olmaksızın kan fenilalanin düzeylerinin %75’ten 

fazlasının hedef aralıklar içinde seyretmesi veya kan fenilalanin düzeyleri devamlı hedef 

aralıktayken hastaların doğal protein toleranslarında ≥%100 artış ile belirlenmektedir (van 

Spronsen vd., 2017; Evers vd., 2020). 

Sapropterine yanıtlı hastalar, diyet tedavisini tamamen bırakabilir veya daha serbest bir 

diyete geçebilirler. Bu nedenle, bu tedavi, diyet kısıtlamalarının neden olduğu nutrisyonel 

eksiklikleri ve olumsuz nörolojik ve bilişsel sonuçları önlemede yardımcı olabilir. Ayrıca, 

hastalara diyetlerinde çeşitlilik sağlayarak ve yiyecek içeren sosyal ortamlarda daha az 

sınırlama getirerek günlük yaşam kalitelerinde iyileşmeye katkıda bulunabilir. Ancak, 

sapropterin tedavisi alan hastaların kan fenilalanin seviyelerini önerilen aralıklarda tutmak için 

düzenli kan fenilalanin izlemi esastır (Cunningham vd., 2012).   

1.2.1.2. Büyük Nötral Aminoasitler  

Büyük nötral amino asitler (fenilalanin, tirozin, triptofan ve diğer dallı zincirli amino 

asitler), kan-beyin bariyerinden aynı taşıyıcı sistem aracılığıyla taşınırlar. Diyete uyumda 

zorlanan yetişkinlerde, fenilalanin harici büyük nötral amino asit takviyesinin beyin 

fenilalanin düzeyini önemli ölçüde azaltabileceği bildirilmiştir (van Spronsen vd., 2021). Bu 

etki, kan fenilalanin düzeylerinin yüksek olduğu durumlarda fenilalaninin, kan-beyin bariyeri 

üzerinden geçiş için diğer büyük nötral amino asitlerle rekabet etmesinden kaynaklanmaktadır 

(Pietz vd., 1999). 
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Diyete uyumsuz adölesan ve yetişkinlerde, büyük nötral amino asitlerin tek başına veya 

fenilalanin kısıtlı diyetle birlikte kullanılması, olası sağlık problemlerini azaltma potansiyeli 

taşımaktadır. Ancak, güvenilirlik ve etkinliğine yönelik çalışmalar yetersiz olduğu için, 12 yaş 

altı çocuklarda ve hamilelerde kullanılmamalıdır (Camp vd., 2014; Rocha ve MacDonald, 

2016; Manta-Vogli vd., 2020; Singh vd., 2014; van Wegberg vd., 2017). 

1.2.1.3. Pegvaliase (PEG-PAL) 

Polietilen glikol (PEG) ile modifiye edilmiş rekombinant fenilalanin amonyak liyaz 

(PEG-PAL) veya pegvaliase, 2018'de FDA ve 2019'da Avrupa İlaç Ajansı (EMA) tarafından 

onaylanan bir enzim replasman tedavisidir. Bu enzim, günlük olarak deri altına enjekte edilir 

ve L-fenilalanini, FAH veya BH4 gerekmeksizin transsinamik asit ve amonyağa dönüştürür. 

Daha sonra bu bileşikler karaciğerde metabolize edilir ve idrarla atılır (Burton vd., 2020; 

MacDonald ve D’Cunha, 2007; Rocha vd., 2021; Thomas vd., 2018). Pegvaliase, diyet 

kısıtlaması olmaksızın kan fenilalanin düzeylerini düşürmede etkilidir ve FKÜ'nün tüm 

fenotipleri için uygundur (Camp vd., 2014; Vockley vd., 2014). Ancak, tedavide fenilalanin 

tirozine dönüştürülmediği için hastalarda tirozin eksikliği riski bulunmaktadır. Çalışmalar 

ilacın enjeksiyon yerinde kızarıklık, baş ağrısı ve eklem ağrıları gibi çeşitli yan etkilere yol 

açtığını göstermiştir (Burton vd., 2020; Kramer, 2020; Longo vd., 2019; Thomas vd., 2018). 

Yan etkiler zaman içinde (6-12 ay) düzelme eğilimi gösterse de, bazı hastalar tedaviyi kabul 

etmekte isteksiz olabilmektedir (Kramer, 2020). Bu tedavi şu anda yalnızca kan fenilalanin 

düzeyi >600 μmol/L olan ve diğer mevcut tedavi seçenekleri ile metabolik kontrolü 

sürdürmede başarılı olunamayan 16 yaş üzeri hastalara önerilmektedir. Amino asit 

karışımlarının diyetten tamamen çıkarıldığı hastalar başta olmak üzere, PEG-PAL ile tedavi 

edilen hastaların enerji ve besin ögesi alımlarının değerlendirilmesi oldukça önemlidir (Burton 

vd., 2020; Longo vd., 2019; Rocha vd., 2021). 

1.2.1.4. Kazeinoglikomakropeptit (cGMP)  

Fenilketonüri tedavisinde kullanılan ve düşük fenilalanin içeren bir whey protein 

izolatıdır. Saf GMP, peynir altı suyu yan ürünü olup fenilalanin içermez; ancak üretim 

sürecindeki ekstraksiyon nedeniyle ticari olarak erişilebilir olan son ürün düşük miktarda 

fenilalanin içermektedir. Dünya genelinde vitamin ve mineral içeren ya da içermeyen toz, sıvı 

ve bar formları mevcuttur, ancak henüz Türkiye'de bulunmamaktadır. Fenilalaninsiz amino 

asit karışımları ile karşılaştırıldığında çeşitli potansiyel avantajlara sahiptir (Daly vd., 2021; 
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Elhawary vd., 2022). İnsan çalışmalarında, cGMP'nin lezzet ve uzun süreli tokluk sağlama 

konusunda fenilalaninsiz amino asit karışımlarına kıyasla daha avantajlı olduğu, gün içindeki 

kan fenilalanin düzeylerindeki dalgalanmaları azalttığı ve azot retansiyonunda iyileşme 

sağladığı rapor edilmiştir (Daly vd., 2019a; MacLeod vd., 2010; van Calcar vd., 2009). Hayvan 

çalışmalarında ise, cGMP'nin beyindeki kan fenilalanin düzeyini azalttığı, kemik sağlığını 

iyileştirdiği ve prebiyotik etkileri bildirilmiştir (Ahring vd., 2022; Pena vd., 2018; Solverson 

vd., 2012). 

Çoğu cGMP proteini aynı tedarikçi tarafından sağlanır ve her 1 g protein eşdeğerinde 

1,8 mg fenilalanin içermektedir; cGMP ile günlük 60 g protein eşdeğeri alımı (ortalama 

ergen/yetişkin dozu), ortalama 108 mg ekstra fenilalanin alımına neden olur (Daly vd., 2019a). 

Hastalığın hafif formuna sahip ya da doğal protein toleransı daha yüksek olan veya sapropterin 

tedavisi alan çocuklar, cGMP'den gelen ekstra fenilalanini tolere edebilir. Metabolik kontrolü 

iyi olan FKÜ'lü çocuklara, protein ikamesi olarak sadece cGMP verildiğinde kan fenilalanin 

düzeyinde bir miktar artış rapor edilirken (Daly vd., 2017), yetişkinlerde önemli bir artış 

gözlenmemiştir (Pena vd., 2018). Ancak bu hastaların bazılarının cGMP kullanmaya 

başlamadan önce kan fenilalanin kontrolünün yeterince iyi olmayabileceği veya toplam 

proteinin yalnızca bir kısmını cGMP’den almış olabilecekleri unutulmamalıdır (MacDonald 

vd., 2020a). Avrupa FKÜ Rehberi, cGMP'nin FKÜ tedavisinde kullanımına dair pratik 

önerilerde bulunmadan önce daha fazla kanıtın gerekli olduğunu ve 4 yaşın altındaki çocuklara 

önerilmediğini belirtmektedir (van Wegberg vd., 2017). 

1.2.1.5. Gen Tedavisi 

Tıbbi teknolojinin ilerlemesiyle birlikte, FAH geninin işlevsel bir kopyasını hastanın 

karaciğer hücrelerine taşımayı veya kusurlu geni gen düzenlemesi yoluyla düzeltmeyi 

amaçlayan ek tedaviler üzerine klinik çalışmalar devam etmektedir (Al Hafid ve 

Christodoulou, 2015). 

1.2.2. Tıbbi Beslenme Tedavisi 

Diyet dışı yaklaşımlara olan ilgi giderek artmasına rağmen, FKÜ tedavisinde yaşam 

boyu tıbbi beslenme tedavisi halen temel tedavi yaklaşımı olarak kabul edilmektedir (Bickel 

vd., 1954; MacDonald vd., 2020a). Tıbbi beslenme tedavisinin başlıca hedefleri; hastaların 

kan fenilalanin düzeyini hedef aralıkta tutmak, nörolojik fonksiyonlarını korumak, enerji ve 
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besin ögesi gereksinimlerini karşılayarak optimal büyüme ve gelişmeyi sağlamaktır. Bunun 

yanı sıra diyet lezzetli, uyulması kolay ve günlük yaşam tarzıyla uyumlu olmalı, normal yeme 

alışkanlıkları ve yaşam kalitesini sürdürmeyi sağlamalıdır. Beslenme tedavisinin temel ilkesi, 

hastaların fenilalanin dolayısıyla doğal protein alımını kısıtlamak ve protein ihtiyaçlarını 

büyük ölçüde amino asit karışımlarından karşılamaktır. Amino asit karışımları çoğunlukla 

fenilalanin dışındaki esansiyel amino asitler, tirozin, yağ, karbonhidrat ve mikro besin 

öğelerini içermektedir. Düşük proteinli özel ürünler, enerji ve tokluk sağlamanın yanısıra 

diyeti çeşitlendirmek ve normalize etmeye yardımcı olmak amacıyla kullanılır (MacDonald 

vd., 2020a). Tıbbi beslenme tedavisinin uygulanma şekli ülkeler ve merkezler arasında 

değişiklik göstermektedir (Rocha ve MacDonald, 2018). 

1.2.2.1. Yüksek Proteinli Besinler 

Fenilketonüri hastalarının kan fenilalanin düzeyini hedef aralıklarda tutabilmek için, 

diyetle önerilen doğal protein veya fenilalanin miktarı genellikle oldukça sınırlıdır. Bu 

nedenle, kırmızı et, tavuk, balık, yumurta, süt, peynirler, kuru baklagiller, yağlı tohumlar, 

kinoa, buğday, arpa, yulaf, soya ve soya ürünleri, jelatin ve spirulina diyetten tamamen çıkarılır 

ya da büyük ölçüde sınırlandırılır. Ayrıca, yapay bir tatlandırıcı olan aspartamın %56’sı 

fenilalanine metabolize olduğu için, aspartam içeren sakızlar, şekerlemeler, içecekler, tatlılar, 

ilaçlar vb. diyetten tamamen çıkarılır (MacDonald vd., 2020a). 

1.2.2.2. Değişim Besinler 

Fenilalanin esansiyel bir amino asit olduğu için diyetten tamamen çıkarılamaz ancak 

genellikle hastaların fenilalanin toleransları göz önünde bulundurularak diyette büyük ölçüde 

sınırlandırılır. Fenilalanin toleransı, hastaların kan fenilalanin düzeyleri hedef aralıktayken 

tolere edebilecekleri fenilalanin miktarını ifade eder. Bu miktar, rezidüel FAH aktivitesi, yaş, 

büyüme, amino asit karışımı tüketim dozu ve tüketime uyum durumu, hedef kan fenilalanin 

düzeyi, sapropterin veya PEG-PAL gibi tedaviler, büyüme, gebelik veya hastalık gibi çeşitli 

durumlara bağlı olarak değişebilir (MacDonald vd., 2006b; MacDonald vd., 2020a; Singh vd., 

2014; van Wegberg vd., 2017). Klasik FKÜ’lü hastaların günlük fenilalanin toleransı 

genellikle 500 mg’ın altındadır (≤10 g/gün doğal protein) (MacDonald vd., 2020a; Pinto vd., 

2023a). 
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Fenilalanin kısıtlı diyette, hastaların tüketeceği fenilalanin/doğal protein miktarı 

hesaplanır ve diyet değişim listeleri kullanılarak düzenlenir (MacDonald vd., 2020a). Bazı 

Avrupa ülkelerinde (özellikle Doğu Avrupa ülkeleri, Almanya ve Avusturya), diyetle alınan 

tüm fenilalanin miktarı hesaplanırken; bazılarında 10 ile 50 mg arasında değişen fenilalanin 

değişim sistemleri tercih edilmektedir (Pinto vd., 2018; Pinto vd., 2023a; Rocha ve 

MacDonald, 2018). Uygulanan fenilalanin değişim sistemleri Avrupa genelinde çeşitlilik 

gösterse de, bir yöntemin diğerinden daha üstün olduğunu gösteren bir kanıt bulunmamaktadır. 

Ancak, aileler ve hastalar için en iyi yöntem genellikle anlaşılması ve uygulanması en kolay 

yöntemdir (MacDonald vd., 2020a; Sweeney vd., 2012). 

İngiltere'de 1 gram proteinin yaklaşık 50 mg fenilalanine eşdeğer olduğu varsayımına 

dayanan bir değişim sistemi kullanılmaktadır (Pinto vd., 2023b). Ülkemizde genellikle 15 mg 

ve 50 mg’lık değişim sistemi kombinasyonu kullanılmaktadır (Yılmaz, 2017). Her hastanın 

günlük fenilalanin toleransı belirlenir ve bu miktarı karşılamak için gereken değişim miktarı 

hesaplanır. Bir besin, eşdeğer fenilalanin içeriğine sahip başka bir besinle değiştirilebilir. 

Değişim besinler öğünlerde benzer miktarlarda ve fenilalanin içermeyen/düşük fenilalanin 

içeren amino asit karışımları ile birlikte tüketilir. Hastanın bir öğünde tüketebileceği doğal 

protein miktarı, günlük önerilen toplam miktarın %50’sini aşmamalıdır (MacDonald vd., 

2020a; Rocha ve MacDonald, 2018; van Wegberg vd., 2017). Değişim hesabına dahil edilen 

besinler genellikle patates, bezelye, mısır, pirinç, makarna ve kahvaltılık gevrekler gibi protein 

biyoyararlanımı düşük besinlerdir. Hastanın fenilalanin toleransına bağlı olarak yoğurt ve 

krem peynir gibi süt ürünleri de diyette yer alabilir (Rocha ve MacDonald, 2018). Soslar ve 

kahvaltılık gevrekler gibi paketli ürünlerin, fenilalanin kısıtlı diyet için uygun olup olmadığı, 

besin etiketlerine bakılarak değerlendirilmelidir. Ancak, etiketlerde yer alan protein miktarları 

ve içeriklerin karmaşıklığı nedeniyle, bu değerlendirme süreci zorlayıcı olabilir (MacDonald 

vd., 2020a). 

1.2.2.3. Düşük Proteinli Serbest Besinler  

Çok düşük protein içeren besinler ve özel olarak üretilmiş düşük proteinli un, makarna, 

ekmek gibi ürünler, fenilalanin kısıtlı bir diyette enerji ve tokluk hissi sağlarken, aynı zamanda 

sınırlı bir diyeti çeşitlendirmeye de yardımcı olabilir (Pena vd., 2015; van Wegberg vd., 2017; 

Wood vd., 2020). Düşük proteinli özel ürünler, görünüş olarak yüksek protein içeren 

muadillerine benzetilmeye çalışılır ve genellikle 100 gram başına ≤50 mg fenilalanin veya ≤1 

g protein içerirler (van Spronsen vd., 2017). Bu ürünler, günlük enerji gereksinmesinin 
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%50'sine kadarını karşılamaktadır (MacDonald vd., 2020a; van Wegberg vd., 2017) ve 

tüketilen ürünler ve miktar kişisel tercihler, hastanın iştahı, ülkedeki ürün çeşitliliğine bağlı 

olarak değişebilir. Avrupa genelinde düşük proteinli özel ürün çeşitliliği yüksek olmasına 

rağmen, bu ürünlere erişim ülkeden ülkeye farklılık gösterir ve eğer bu ürünler devlet ya da 

hastane tarafından karşılanmıyorsa pahalıdır (MacDonald vd., 2020a; Rocha ve MacDonald, 

2018). Düşük proteinli özel ürünler genellikle nişasta (buğday, patates ve mısır nişastası) 

bazlıdır ve piyasada çoğunlukla düşük proteinli süt, ekmek, makarna, tahıllar, unlu mamuller, 

pizza tabanları, burger/sosis karışımları, bisküviler, krakerler, kekler, tatlılar ve çikolatalar 

bulunmaktadır (Wood vd., 2020). 

Yağ ve nişastadan yapılan vegan peynirler (protein içeriği ≤0.5 g/100 g veya fenilalanin 

içeriği ≤25 mg/100 g), tereyağı, margarin, bitkisel yağlar, düşük proteinli nişastalar (tapiyoka, 

ararot, mısır nişastası, cassava unu), şeker, reçel ve bal fenilalanin kısıtlı diyette serbest 

tüketilebilir. Fenilalanin içeriği 75 mg/100 g'dan az olan tüm meyve ve sebzeler (patates hariç), 

günlük fenilalanin alımına küçük bir katkıda bulunmasına rağmen, genellikle kan fenilalanin 

kontrolünü olumsuz etkilememektedir (MacDonald vd., 2020a). Avrupa FKÜ Rehberi, 

fenilalanin kısıtlı diyette patates hariç bu meyve ve sebzelerin serbestçe tüketilebileceğini 

belirtmektedir (van Wegberg vd., 2017). 

1.2.2.4. Amino Asit Karışımları 

Aminoasit karışımları, FKÜ'nün tıbbi beslenme tedavisinin çok önemli bir parçasıdır; 

hastaların protein ihtiyaçlarının büyük bir kısmını karşılama ve metabolik kontrolü optimize 

etmede kritik öneme sahiptir. Amino asit karışımları çoğunlukla fenilalanin haricindeki elzem 

aminoasitler, yağ, karbonhidrat ve mikro besin ögelerini içerir (Pena vd., 2016; Rocha ve 

MacDonald, 2018). Bu karışımlar, farklı yaş grupları için toz, kapsül, tablet, bar ve içime hazır 

sıvı dahil olmak üzere çeşitli formlarda bulunabilir. Ayrıca, içerdikleri eklenmiş karbonhidrat, 

yağ, vitamin ve mineral miktarları çeşitlilik göstermektedir. Hastaların beslenme ve gelişimsel 

ihtiyaçlarına uygun form ve içerikte ürünler sunmanın yanı sıra, bu karışımları tüketme 

konusundaki uyumunu sağlamak oldukça önemlidir (MacDonald vd., 2020a; van Wegberg 

vd., 2017). 

Doğal protein içeren besinlere kıyasla, amino asit karışımları daha yüksek oksidasyon 

ve daha düşük emilim, dolayısıyla daha düşük biyoyararlanımla karakterizedir (Firman vd., 

2021; MacDonald vd., 2019). Özellikle klasik FKÜ’lü hastaların günlük toplam protein 
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ihtiyacının minimum %75'i amino asit karışımlarından sağlanmalıdır (MacDonald vd., 2020a). 

Fenilketonüride diyetle önerilen toplam protein miktarları tartışmalıdır. Avrupa FKÜ Rehberi, 

Dünya Sağlık Örgütü (WHO/UNU/FAO, 2007) tarafından önerilen güvenilir protein alım 

miktarlarının %140’ının alınmasını önermektedir (van Wegberg vd., 2017). Bu miktarın 

%20'si, amino asitlerin sindirimle kayıplarını telafi etmeyi, kalan %20'si ise kan fenilalanin 

kontrolünü optimize etmeyi amaçlar. Ayrıca, FKÜ’de büyümeyi ve protein tutulumunu 

optimize etmek için ideal protein:enerji oranı belirsiz olsa da, 1,5 ile 2,9 g protein/100 kkal 

arasında olması önerilmektedir (Evans vd., 2017b). Amino asit karışımları gün içinde 3-4 kez 

eşit aralıklarla verilmeli ve tercihen doğal protein ve bir karbonhidrat kaynağı ile birlikte 

küçük ve sık dozlarda alınmalıdır. Yetersiz miktarda amino asit karışımı tüketilmesi, protein 

sentezi için gerekli amino asitlerin sınırlı hale gelmesine, böylece katabolizma ve kan 

fenilalanin düzeyinde artışa neden olur (MacDonald vd., 2020a; van Spronsen vd., 2017).  

Amino asit karışımları keskin bir tat ve hoş olmayan bir kokuya sahiptir, bu da hastalar 

tarafından kabul edilebilirliğini etkiler (Ford ve MacDonald, 2018; MacDonald vd., 2012b; 

van Spronsen vd., 2017). Keskin tatlara erken yaşlardan itibaren maruziyet, FKÜ hastalarının 

tat tercihlerini etkileyebilir (Owada vd., 2000). Ayrıca, amino asit karışımlarının yüksek 

osmolalitesi, mide boşalmasını geciktirebilir ve böylece ishal, karın krampları, şişkinlik, 

bulantı, kusma ve kabızlık gibi sindirim sistemi semptomlarına neden olabilir (MacDonald 

vd., 2020a; van Spronsen vd., 2017). 

Günümüzde, geleneksel yöntemlerle üretilen fenilalaninsiz amino asit karışımlarının 

(L-AA) yanı sıra, kan fenilalanin düzeyinde daha az dalgalanma, daha iyi tat ve 

biyoyararlanım ile karakterize cGMP ve yavaş salınımlı protein takviyeleri de geliştirilmiştir 

(Daly vd., 2022; Giarratana vd., 2018; Lammi vd., 2023; MacDonald vd., 2020b). Ancak 

içeriğinde bir miktar fenilalanin bulunması nedeniyle, özellikle fenilalanin toleransı düşük 

çocuklarda cGMP'nin kullanımında dikkatli olunmalıdır (Daly vd., 2019b; Elhawary vd., 

2022; MacLeod vd., 2010; van Calcar vd., 2009). Aljinik asit ve etil selüloz ile kaplanmış 

yavaş salınımlı amino asit karışımları ise tat, koku ve amino asitlerin uzun salınımı gibi çeşitli 

avantajlara sahiptir. Fenilketonürili hastalarla yapılan küçük örneklemli, kısa vadeli 

çalışmalarda umut verici sonuçlar elde edilmiş olmasına rağmen, yavaş salınımlı amino asit 

karışımlarının kullanımına yönelik henüz yeterli sayıda araştırma bulunmamaktadır 

(MacDonald vd., 2020b; Scheinin vd., 2020). 
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1.2.2.5. Amino Asit Karışımları: Formlar Arası Geçiş Süreci 

Fenilketonüri hastalarında yetersiz amino asit karışımı tüketimi, kan fenilalanin 

kontrolünde bozulma, kan-beyin bariyerinde amino asit dengesizliği, büyüme problemleri ve 

davranışsal sorunlara neden olabilir. Yeni geliştirilen amino asit karışımları, tat, koku, doku, 

ambalaj gibi birçok açıdan iyileştirilmiş olmalarına rağmen, hastaların bu karışımları tüketme 

konusundaki uyumları hala düşük ve özellikle yaşla birlikte azalma eğilimindedir (MacDonald 

vd., 2012b). Uyumsuzluk, bilinçli veya bilinçsiz bir şekilde ortaya çıkabilir. Örneğin, bazı 

hastalar, içeriğindeki katkı maddeleri nedeniyle aminoasit karışımlarını bilinçli bir şekilde 

tüketmeyi reddedebilirler. Diğer taraftan, bazı hastalar gün içinde istemeden aminoasit 

karışımının bir dozunu unutabilirler. Kimi hastalar ya da aileleri, aminoasit karışımını tek bir 

öğünde tüketerek ya da tükettirerek, bilinçli bir şekilde tedaviyi ihlal edebilirler (MacDonald 

vd., 2010). Doğru zamanda ve gelişimsel evrede uygun amino asit karışımına geçiş, amino asit 

karışımına uyumu artırmak, rutin oluşturmak, uygulamayı kolaylaştırmak, çocuğun 

bağımsızlığını teşvik etmek ve yaşla birlikte değişen beslenme ihtiyaçlarını karşılamak için 

önemlidir (van Wegberg vd., 2017; Yilmaz vd., 2022). Çocuklar için uygun amino asit 

karışımları form ve özellikleri Çizelge 1.1’de yer almaktadır (MacDonald vd., 2012a; Yilmaz 

vd., 2022).  

Bebeklik döneminde, fenilalanin içermeyen infant toz amino asit karışımları 

(formülleri) kullanılmaktadır. Bu karışımlar, fenilalanin dışında anne sütü ve standart bebek 

formüllerine benzer enerji ve besin ögesi içeriğine sahiptir ve genellikle biberonla bebeğe 

verilir. Bebekler büyüdükçe, daha fazla protein dolayısıyla fenilalaninsiz amino asit karışımına 

ihtiyaç duyar. Ancak bu artış hacim ve enerji olarak artışı da beraberinde getirdiğinden, iştahı 

azaltıp tamamlayıcı besinlere geçişi geciktirebilir. Bu nedenle, 6. aydan itibaren, daha yüksek 

protein ve daha düşük enerji içeriğine sahip jel kıvamda ikinci aşama amino asit karışımlarına 

kademeli olarak geçiş yapılmalıdır . İkinci aşama amino asit karışımları, düşük hacimli olup, 

eklenmiş karbonhidrat (nişasta), vitamin ve mineral içerirler. Bu toz karışım, az miktarda su 

ile karıştırılarak kaşıkla yenilebilir bir macun kıvamı elde edilir. Genellikle çok az yağ 

(çoğunlukla omega-3 yağ asitleri) içermekle birlikte enerji ve karbonhidrat içerikleri birinci 

aşama amino asit karışımlarından daha düşüktür (Daly vd., 2021; Evans vd., 2017a; Evans vd., 

2019a).  

Amino asit karışımları formları arası üçüncü ve son geçiş genellikle 3-5 yaşları arasında 

meydana gelir. Bu yaş genellikle pratik bir yaklaşımla belirlenir ve aynı zamanda çocuğun 
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bireysel gelişim sürecinden etkilenir. Üçüncü aşama amino asit karışımları, ikinci aşama 

amino asit karışımlarına kıyasla daha düşük enerji, karbonhidrat ve yağ içerirler. En sık 

kullanılan üçüncü aşama amino asit karışımları genellikle içime hazır sıvı veya toz formdaki 

karışımlar olup, düşük hacimde yüksek protein içerirler (Daly vd., 2021; MacDonald vd., 

2006a). Bu yaş grubunda amino asit karışımları arasında geçiş zorlayıcı bir süreçtir ve çocuklar 

değişime direnç gösterebilir (Evans vd., 2016). Bu nedenle, ebeveynler bu süreci erteleyebilir; 

ancak sürecin geciktirilmesi, hem ebeveyn/bakım veren hem de çocuk için endişe, üzüntü ve 

çatışmaya yol açabilir (Yilmaz vd., 2022).  
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Çizelge 1.1. FKÜ’lü çocuklar için uygun aminoasit karışımı form ve özellikleri (MacDonald vd., 2012a; Yilmaz vd., 2022). 

Aşama Form İçerik Özellikler Problemler 

1 
Toz aminoasit 

karışımı (infant) 
L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• Neonatal tanı sonrası verilir. 

• Standart bebek formülleriyle benzer içeriğe (fenilalanin hariç) sahiptir.  

• Erken yaşta maruziyet bebeğin amino asit tadına alışmasını kolaylaştırır.  

o Sulandırılarak verilmelidir. 

o Hoş olmayan bir tat ve kokusu vardır. 

2 

Jel aminoasit 

karışımı (toz/yarı-

katı) 

L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• 6. aydan itibaren kaşıkla verilir. 

• Jel kıvamdadır. Gelişim durumuna uygun olacak şekilde kıvam 

ayarlanabilir.  

• İnfant aminoasit karışımlarına göre daha yüksek protein içeriğine sahiptir. 

• Düşük hacim ve enerji içerir, böylece tamamlayıcı besinlere geçişi 

kolaylaştırır. 

• Vitamin, mineral, uzun zincirli yağ asitleri, karbonhidrat ve yağ ile 

zenginleştirilmiştir. 

o Sulandırılarak verilmelidir. 

o Hoş olmayan bir tadı vardır ancak 6. aydan 

itibaren başlandığında çoğu bebek adapte 

olabilir. 

o Hastalık/diş çıkarma gibi durumlarda bebek 

tüketmek istemeyebilir. 

o Bekledikçe koyulaşır. 

o Osmolalitesi yüksektir. 

2/3 
Toz amino asit 

karışımı (1+ yaş) 
L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• Düşük hacimlidir. 

• Genellikle vitamin, mineral, uzun zincirli yağ asitleri, karbonhidrat ve yağ 

ile zenginleştirilmiştir. 

• Kıvamı isteğe göre jel ya da sıvı olacak şekilde ayarlanabilir.  

• Farklı aromaları mevcuttur. 

o Sulandırılarak verilmelidir. 

o Hoş olmayan bir tadı vardır. 

o Daha az pratiktir. 

o Osmolalitesi yüksektir. 

3 

İçime hazır sıvı 

amino asit 

karışımları  

L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• Düşük hacimlidir. 

• Kullanımı rahattır. 

• Genellikle karbonhidrat, yağ ve enerji içeriği düşüktür ve vitamin, mineral, 

uzun zincirli yağ asitleri ile zenginleştirilmiştir. 

• Geniş yaş aralıkları için kullanıma uygundur. 

• Farklı aromaları mevcuttur. 

o Hoş olmayan bir tadı vardır. 

o Osmolalitesi yüksektir. 
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Çizelge 1.1. (devam) FKÜ’lü çocuklar için uygun aminoasit karışımı form ve özellikleri (MacDonald vd., 2012a; Yilmaz vd., 2022). 

Aşama Form İçerik Özellikler Problemler 

3 

Kazein 

glikomakropeptit 

(cGMP- AA) 

(toz/sıvı) 

Amino asit 

eklenmiş peptit 

bazlı karışım 

• Düşük miktarda fenilalanin içerir. 

• Toz, içime hazır sıvı ve bar formları mevcuttur. 

• Lezzet ve tüketilebilirlik bakımından amino asit karışımlarından daha 

iyidir. 

• Osmolalitesi düşüktür. 

• Sindirim ve emilimi daha yavaş olabilir (yetersiz kanıt). 

• Tokluk hissini arttırabilir (yetersiz kanıt). 

• Nitrojen retansiyonunu iyileştirir. 

• Kan fenilalanin düzeylerinde daha az dalgalanma görülebilir. 

• Prebiyotik, antimikrobiyal ve immün modüle edici etkisi vardır. 

• Vitamin, mineral, uzun zincirli yağ asitleri, karbonhidrat ve yağ ile 

zenginleştirilmiştir. 

o Az da olsa bir miktar fenilalanin (1,8 mg/1 g 

protein eşdeğeri) içerir. 

o Tek başına kullanımı metabolik kontrolü iyi olan 

çocukların kan fenilalanin düzeyini yükseltebilir. 

o Uzun vadeli etkilerini gösteren insan çalışmaları 

sınırlıdır. 

o Sulandırarak verilmesi gerekebilir. 

3 

Yavaş salınımlı 

amino asit 

karışımları            

(3+ yaş) 

Etil selüloz ve 

aljinaz ile 

kaplanmış amino 

asitler 

• Fenilalanin içermez. 

• Granül formdadır. 

• Besin ya da meyve suları ile karıştırılabilir. 

• Amino asitlerin uzun süreli salınımı ve fizyolojik absorbsiyonu vardır. 

• Lezzet, koku ve tüketilebilirlik olarak gelişmiştir. 

o Yalnızca kısa dönem çalışmalar rapor edilmiştir. 

3 
Tablet veya 

kapsüller 
L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• Vitamin ve mineral içerir/içermez. 

• Amino asitlerin tat ve kokusu maskelenmiştir. 

o Protein ihtiyacının karşılanması için çok sayıda 

tablet kullanılması gerekir. 

o Çeşitlilik sağlamak için genelde diğer amino asit 

karışımlarıyla birlikte kullanılır. 

3 Bar L-amino asit 

• Fenilalanin içermez. 

• Vitamin ve mineral içerir/içermez. 

• Amino asitlerin tat ve kokusu maskelenmiştir. 

o Protein ihtiyacının karşılanması için büyük 

miktar gereklidir.  

o Çeşitlilik sağlamak için genelde diğer amino asit 

karışımlarıyla birlikte kullanılır. 
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1.3. Tedavide Hedefler ve İzlem Sıklığı 

Fenilketonüri hastalarının tıbbi beslenme tedavisine uyum ve metabolik kontrollerini 

değerlendirmek amacıyla kan fenilalanin düzeyleri düzenli aralıklarla takip edilmelidir. 

Avrupa FKÜ Rehberi (2017) tarafından önerilen yaşa göre hedef kan fenilalanin düzeyleri ve 

minimum izlem sıklıkları Çizelge 1.2'de yer almaktadır (van Wegberg vd., 2017). Kan 

fenilalanin örnekleri mümkünse her zaman aynı saatlerde, tercihen aç karnına (örneğin, gece 

açlığı sonrası sabah saatlerinde) alınmalıdır. Metabolik kontrolün yanı sıra hastaların besin 

tüketimleri, klinik, antropometrik, biyokimyasal, psikososyal ve nörokognitif durumları da 

takip edilmelidir. Tedavi ve izlem sıklığı hastanın yaşı, tedaviye uyumu ve klinik durumuna 

bağlı olarak değişmektedir. Tedavi ve takip ideal olarak doktorlar, diyetisyenler, biyokimya 

uzmanları, psikolog ve bir sosyal hizmet uzmanının olduğu deneyimli bir metabolizma ekibi 

tarafından yürütülmelidir (Singh vd., 2014; van Spronsen vd., 2017; van Wegberg vd., 2017). 

Çizelge 1.2. Avrupa FKÜ Rehberi tarafından yaşa göre önerilen hedef kan fenilalanin düzeyleri ve 

ölçüm sıklıkları (van Wegberg vd., 2017). 

Hedef Kan Fenilalanin Düzeyi 

0-12 yaş 120-360 μmol/L (2-6 mg/dL) 

≥12 yaş 120-600 μmol/L (2-10 mg/dL) 

Minimum izlem sıklığı † 

0-1 yaş Haftada 1 

1-12 yaş İki haftada 1 

>12 yaş Ayda 1 

Prekonsepsiyonel dönem Haftada 1 

Gebelik dönemi İki haftada 1 
† Tedavi değişiklikleri, tıbbi durumlar ve tedaviye uyum problemleri varsa daha sık ölçüm yapılmalıdır. 

1.4. Fenilketonüride Besin Tercihleri ve Neofobi 

Fenilalanin içermeyen amino asit karışımları, standart bebek formüllerinden farklı 

olarak, inek sütü protein intoleransında kullanılan hidrolize formüllere benzer acı bir tada 

sahiptir (Mennella ve Beauchamp, 2002; Owada vd., 2000). Hidrolize formül kullanan 

bebeklerle yapılan araştırmalar ve amino asit karışımı alan FKÜ hastalarındaki subjektif 

kanıtlar, bu tür formüllerin kabul edilebilmesi için dar bir yaş aralığı olduğunu öne sürmektedir 

(Mennella ve Castor, 2012). Ayrıca, doğumdan itibaren hidrolize formül ile beslenen 

bebeklerin standart bebek formülü veya anne sütü alan bebeklere göre tuzlu, acı ve ekşi tatları 

daha çok tercih ettiği bildirilmiştir (Mennella vd., 2009). 
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Fenilketonüri hastalarında besin kabulünün geliştirilmesi ve sürdürülmesi büyük önem 

taşır. Besin tercihleri ve yeme davranışları genellikle duygusal, bireysel, kültürel ve psikolojik 

faktörlerden etkilenir. Çeşitli araştırmalarda, FKÜ hastalarında besin neofobisinin sağlıklı 

yaşıtlarına kıyasla daha sık görüldüğü rapor edilmiştir (Evans vd., 2016; Evans vd., 2018; 

Tonon vd., 2019). Yüksek derecede besin neofobisi, yemekle ilişkili hoş olmayan duygular, 

annenin kendi neofobi derecesi ve çocuğun yemeyi reddetmesine karşılık çocuğu zorla 

yemeye ikna etmeyle ilişkilendirilmiştir (An vd., 2020; Hazley vd., 2022). Fenilketonürili 

çocuklar, genellikle aile üyelerinden farklı yemekler hazırlanması ve ebeveynlerin çocuğun 

tükettiği besinleri kontrol etmeleri nedeniyle diğer aile üyelerinden izole bir şekilde yemek 

yiyebilmektedirler. Ayrıca, çocuklar genellikle yemeklere daha az ilgi gösterdikleri için, 

yemeye daha fazla teşvik edilmeye ihtiyaç duyarlar (Evans vd., 2012a; Haitjema vd., 2022). 

Ancak, bu durumun FKÜ'lü çocukların besin tercihleri üzerindeki etkisi üzerine yeterli sayıda 

çalışmaya rastlanmamıştır. 

1.5. Diyet Tedavisine Uyum Sorunları ve Eğitim  

Fenilalanin kısıtlı beslenme tedavisi önce ebeveynlerin/bakımverenlerin ve ilerleyen 

yaşlarda hastaların öğrenmesi gereken karmaşık bilgiler içermektedir (Blau vd., 2010; van 

Spronsen vd., 2017). Özel ve anlaşılması zor bir diyetin ömür boyu başarıyla uygulanması 

çeşitli zorlukları beraberinde getirir. Tedavi süreci çeşitli prosedürler, kan fenilalanin kontrolü 

ve sık hastane ziyaretlerini içermektedir. Günde üç veya dört kez amino asit karışımını 

tükettirmeye çalışmak, düşük proteinli özel ürünlerin maliyetinin yanı sıra bunların 

hazırlanması, pişirilmesi ve tüketilmesini sağlamak aileler için yorucu ve zorlayıcı olabilir. 

Çocuklar, hem fiziksel hem de davranışsal nedenlerle çeşitli zorluklarla karşılaşabilir 

(MacDonald vd., 2012b, Mlčoch vd., 2018). 

Okulda beslenme ise farklı zorlukları beraberinde getirir. Diğer çocukların, FKÜ’lü 

hastaların diyetleri ve diyetlerindeki yasaklarla alay ettiği bilinmektedir. İngiltere'de yapılan 

bir çalışmada, FKÜ’lü çocukların ebeveynlerinin yaklaşık yarısı, diyetlerindeki farklılıklar 

nedeniyle çocuklarının sosyal olarak dışlandığını bildirmiştir (Ford vd., 2018). Okulda 

hastalara uygun besinlerin bulunmaması veya sağlanmaması, çocukların farkında olmadan da 

dışlanmalarına neden olabilir. Bu tür durumlar hastaları psikolojik ve duygusal yönden 

olumsuz etkileyerek, anksiyete, depresyon ve öfkeye yol açabilir (Jones vd., 2021). Hastanın 

sosyodemografik özellikleri, yetiştirilme biçimi ve kültürel özelliklerinin yanı sıra diyetin 

maliyeti ve ulaşılabilirliği (Yılmaz, 2017), diyete uygun besinleri hazırlama ve pişirme 
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zorlukları (Bilginsoy vd., 2005), sosyal etkinliklerin sınırlanması, düşük eğitim seviyesine 

sahip aileler (MacDonald vd., 2008), aile içi iletişim eksikliği (örneğin, boşanma) (Olsson vd., 

2007), göçmen aileler ile sağlık profesyonelleri arasındaki iletişimsel ve kültürel engeller 

(Ipsiroglu vd., 2005), ergenlik döneminde ebeveyn-çocuk çatışması ve akran baskısı gibi 

çeşitli zorluklar hastaların diyete uyumlarını etkilemektedir (MacDonald vd., 2010).  

Tedaviye uyumdaki zorluklar diyetle ilgili yanlış anlamalardan da kaynaklanabilir. Bu 

nedenle, tedavi sürecinin etkili yönetimi için hastalara, ailelere ve ilgili kişilere (öğretmen, 

sağlık profesyoneli, çocuğun bakımına dahil olan akrabalar vb.) sürekli eğitim ve destek 

sağlamak, eğitim sürecinde etkili bir ebeveyn-çocuk ilişkisi kurmak ve hastaların diyet 

tedavisine uyumlarını artırmaya yönelik davranışları teşvik etmek büyük önem taşımaktadır. 

Böylece, hem hastalar hem de onları çevreleyen toplulukların tedaviyle ilgili gereksinimleri 

daha iyi karşılanabilir ve tedavinin yönetimi ve etkinliği arttırılabilir (Witalis vd., 2017).  
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2. GEREÇ VE YÖNTEM 

Bu araştırmanın amacı, FKÜ’lü çocukların ikinci aşama jel kıvamdaki amino asit 

karışımlarından üçüncü aşama içime hazır sıvı ya da toz amino asit karışımlarına geçiş sürecini 

değerlendirmek, bu süreci iyileştirmek için rehber geliştirmek ve geliştirilen rehberin 

etkinliğini değerlendirmektir. Araştırma, Değerlendirme (Bölüm I) ve Pilot Çalışma (Bölüm 

II) olmak üzere iki bölümden oluşmaktadır. Değerlendirme bölümünde, ikinci aşama amino 

asit karışımlarından üçüncü aşama amino asit karışımlarına tamamen geçiş yapmış olan 

FKÜ’lü çocukların (n=16) geçiş sürecindeki deneyimleri incelenmiştir. Bu bölümden çıkan 

sonuçlara dayanarak üçüncü aşama amino asit karışımlarına aşamalı geçiş adımlarını içeren 

bir rehber geliştirilmiştir. Pilot Çalışma bölümünde ise ikinci aşama amino asit karışımlarından 

üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecindeki FKÜ'lü çocuklar (n=12) üzerinde 

adım adım ve rehber eşliğinde gerçekleştirilen geçiş sürecinin ve geliştirilen rehberin etkinliği 

değerlendirilmiştir. 

Bu bölümde Değerlendirme (Bölüm I) ve Pilot Çalışma (Bölüm I) bölümlerine ait 

araştırma tasarımı, araştırmanın katılımcıları, gerçekleştiği ortam, veri toplama araçları, veri 

toplama süreci ve veri analizi ayrıntılı bir şekilde açıklanmaktadır.  

2.1. Araştırmanın Etik Yönü 

Bu araştırma İngiltere, Birmingham Kadın ve Çocuk Hastanesi’nde gerçekleştirilmiştir. 

Araştırmanın Değerlendirme bölümü (Bölüm I), Ulusal Sağlık Araştırmaları Etik Hizmeti 

yönergeleri uyarınca “klinik denetim/audit” olarak kaydedilmiştir (CARMS-31022). 

Araştırma, temel etik prensiplere uygun bir şekilde yürütülmüş olup, katılımcı gizliliği, 2000 

tarihli Veri Koruma Kanununca korunmuştur. Araştırmanın Pilot Çalışma bölümü (Bölüm II), 

Helsinki Bildirgesi prensiplerine (52. WMA Genel Kurulu, Ekim 2000, Edinburgh, İskoçya), 

İyi Klinik Uygulama yönergelerine ve araştırmanın gerçekleştirildiği ülkenin yerel mevzuatına 

tam uygunluk içinde yürütülmüştür. Etik Kurul izni, 22/PR/0428 referans numarası ve 310552 

IRAS (Entegre Araştırma Başvuru Sistemi) proje numarası ile Sağlık Araştırma Otoritesi 

tarafından sağlanmış ve Sağlık ve Bakım Araştırmaları Wales (HCRW) (Ek-1) ve Birmingham 

Kadın ve Çocuk Hastanesi (Ek-2) tarafından onaylanmıştır. 
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2.2. Araştırmanın Yeri ve Zamanı  

Bu araştırma, Eylül 2021 ile Ekim 2023 tarihleri arasında İngiltere, Birmingham Kadın 

ve Çocuk Hastanesi, Kalıtsal Metabolik Hastalıklar departmanında gerçekleştirilmiştir. Bu 

departmanda, yaklaşık 1800 hastaya kalıtsal metabolik hastalıklarla ilgili takip ve tedavi 

hizmeti sunulmaktadır. Bu hastaların 110’u FKÜ hastalığına sahiptir. Departmanda, 5 hekim 

ve 6 diyetisyen aktif görev yapmaktadır. Bu merkez, İngiltere'nin önde gelen metabolizma 

merkezlerinden biridir ve FKÜ’nün tıbbi beslenme tedavisi konusunda birçok önemli 

araştırmaya öncülük etmektedir. 

2.3. Değerlendirme (Bölüm I) 

2.3.1. Araştırmanın Tasarımı 

Araştırmanın Değerlendirme bölümü, fenomenolojik yaklaşıma dayalı nitel araştırma 

olarak planlanmıştır. Veriler yüz yüze görüşme tekniği kullanılarak, yarı-yapılandırılmış 

görüşme formu aracılığıyla toplanmış ve daha sonra tematik analiz tekniğiyle analiz edilmiştir. 

Nitel araştırmanın temel amacı, katılımcıların deneyimlerine ve bakış açılarına odaklanarak 

algı ve deneyimlerini ortaya çıkarmaktır (Tekindal ve Uğ, 2020). Sağlık bilimleri alanında 

nitel araştırmalar, sağlıkla ilgili davranış modellerini anlamak, deneyimleri açıklamak, 

davranışsal teoriler geliştirmek, sağlıkla ilgili ihtiyaçları keşfetmek ve müdahaleleri 

tasarlamak için kullanılmaktadır (Brédart vd., 2014; Renjith vd., 2021). Fenomenoloji, günlük 

yaşamda sıkça karşılaşılan ancak tam olarak anlaşılamayan olguları araştırmayı amaçlayan 

çalışmalarda kullanılmakta ve uygun bir araştırma çerçevesi sunmaktadır (Bevan 2014; 

Tekindal ve Uğ, 2020). Genel olarak fenomenolojide temel soru “Bir kişi veya bir grup bireyin 

bu fenomene yönelik deneyimlerinin anlamı, yapısı ve özü nedir?” şeklindedir (Patton, 2018). 

2.3.2. Araştırmanın Örneklemi 

Nitel araştırmalarda örneklem büyüklüğü, araştırmanın amacına, hangi tür bilgilerin 

elde edilmek istendiğine, hangi bilgilerin yararlı olacağına, güvenilirliğe, araştırmacının 

hedeflerine ve mevcut zaman ile kaynaklara bağlı olarak belirlenir. Örneklem büyüklüğü için 

katı bir kural olmamakla birlikte, önerilen yaklaşımlardan biri, “doygunluk noktası” olarak 

adlandırılan, yeni bilgilerin elde edilemediği veya bilgilerin tekrar etmeye başladığı aşamada 

veri toplama sürecinin sonlandırılmasıdır (Guetterman, 2015). 
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Değerlendirme bölümünde, amaçlı örnekleme yöntemlerinden, ölçüte dayalı örnekleme 

tekniği kullanılmıştır. Araştırmaya yenidoğan taraması ile FKÜ tanısı almış, teşhisten itibaren 

yalnızca tıbbi beslenme tedavisi ile tedavi edilmiş, ikinci aşama amino asit karışımlarından 

üçüncü aşama amino asit karışımlarına tamamen geçiş yapmış çocukların ebeveynleri dahil 

edilmiştir. Sapropterin tedavisi alan, FKÜ’ye eşlik eden başka bir hastalığı bulunan veya 

amino asit karışımı tüketimine uyum göstermeyen çocukların ebeveynleri dahil edilmemiştir. 

Klinikte takip edilen 35 FKÜ’lü çocuk uygunluk açısından taranmıştır. Bu çocuklardan 14’ü 

dahil edilme kriterlerini karşılamamış, bir ebeveyn/çocuk çalışmaya katılmayı reddetmiş ve 

dört çocuk, hastaneden 2 saat üzeri uzaklıkta yaşadıkları için çalışmaya dahil edilmemiştir. 

Veri toplama süreci doygunluk noktasına ulaştığında, 16 çocuğun ebeveynlerinin katılımıyla 

sonlandırılmıştır.  

2.3.3. Verilerin Toplanması ve Değerlendirilmesi 

Değerlendirme bölümünde, bireysel yüzyüze görüşme tekniğine dayalı nitel veri 

toplama yöntemi kullanılmıştır. Ebeveynlerin görüşlerini almak amacıyla hazırlanan yarı 

yapılandırılmış görüşme formu, açık uçlu sorular içermektedir. Bu yöntem, araştırmacının 

öngöremediği cevapları mümkün kılması ve bu sayede yeni fikirlerin ortaya çıkmasına izin 

vermesi bakımından tercih edilmiştir (Fossey vd., 2002). Ayrıca, bu yöntem ebeveynlerin 

konuşma akışları ve verdikleri bilgiler üzerinde daha fazla kontrole sahip olmalarını 

sağlamıştır (Nicholls vd., 2008). 

Çocuklara ait demografik bilgiler (cinsiyet, yaş, doğum sıralaması), çocukların amino 

asit karışımı geçiş süreci öncesi ve sonrası 12 aylık kan fenilalanin düzeyleri ve çocuklara 

klinikte önerilen total protein, doğal protein ve amino asit karışımı miktarları hastane 

kayıtlarından elde edilmiştir. 

2.3.3.1. Yarı Yapılandırılmış Görüşme Formu 

Yarı yapılandırılmış görüşme formu (Ek-3), amino asit karışımları uyum ve geçiş 

sorunlarına yönelik literatür (Evans vd., 2017a; Evans vd., 2019a; MacDonald vd., 2012a; 

MacDonald vd., 2020a) incelenerek hazırlanmıştır. Yarı yapılandırılmış görüşme formunun 

uygunluğuna ilişkin, araştırmanın yapıldığı departmandaki iki diyetisyen ve tez danışmanının 

görüşleri alınmıştır. Bu görüşler doğrultusunda, ifadelerin daha anlaşılır olması için form 

yeniden düzenlenmiştir. Yarı yapılandırılmış görüşme formu, amino asit karışımı geçiş 
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sürecinde ebeveynlerin deneyimlerini anlamaya yönelik 23 açık uçlu sorudan oluşmaktadır. 

Bu sorular genel olarak şu temaları kapsamıştır: (1) Çocukların ikinci aşama amino asit 

karışımından üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş süresi ve ebeveynlerin bu sürece 

yaklaşımının detaylı bir açıklaması, (2) Geçiş süreci ile ilgili ebeveynlerin deneyimleri, (3) 

Amino asit karışımı geçiş süreciyle ilgili ebeveynlerin yaşadığı kaygılar, (4) Geçiş sürecini 

kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler ve (5) Bu sürecin iyileştirilmesine yönelik öneriler. 

Açık uçlu sorular, mantıksal bir düzen içinde organize edilmiştir. Yarı yapılandırılmış 

görüşme formundaki soruların oluşturulmasında “üçgen yapı” prensibi dikkate alınmıştır 

(Plummer-D'Amato vd., 2008). Buna göre, görüşme formu geniş ve genel bir çerçeveden 

başlayarak giderek daha spesifik ve derinleşen soruları içermektedir. Araştırmada ayrıca 

verileri derinlemesine toplamak amacıyla “Üçüncü aşama aminoasit karışımıyla birlikte 

çocuğunuzun iştahının değiştiğini belirttiniz. Bu konuyu biraz daha açar mısınız?”, 

“Çocuğunuzun başlangıçta yeni karışımı kullanma konusunda çok inat ettiğini belirttiniz. 

Buna yönelik duygu ve düşüncelerinizi biraz açıklar mısınız?” gibi sondaj soruları 

kullanılmıştır. 

2.3.3.2. Veri Toplama Süreci 

Potansiyel katılımcılar, dahil edilme ve dışlanma kriterlerine göre belirlenmiştir. Tüm 

potansiyel katılımcılara bilgilendirme formu postalanmış ve çalışmaya katılmak isteyip 

istemedikleri, telefonla, ev ziyaretleri veya klinik ziyaretler sırasında sorulmuştur. Çalışmaya 

katılmayı kabul eden kişilerle iletişime geçilerek uygun görüşme tarihleri belirlenmiştir. 

Görüşmeler, belirlenen saatlerde katılımcıların evlerinde gerçekleştirilmiştir. Görüşmeye 

başlamadan önce, katılımcılara araştırmanın amacı ve nasıl yapılacağı detaylı bir şekilde 

açıklanmıştır. Ardından, ebeveynlerle yarı yapılandırılmış derinlemesine görüşmeler 

gerçekleştirilmiş ve ses kayıt cihazına kaydedilmiştir. Görüşmeler yaklaşık 60 dakika 

sürmüştür.  

2.3.4. Araştırmanın Geçerlik ve Güvenirliği 

Geçerlik ve güvenirlik, bilimsel araştırmalarda kullanılan ölçme araçlarının ve veri 

toplama yöntemlerinin ne kadar etkili ve güvenilir olduğunu değerlendirmek için kullanılır. 

Nicel araştırmalarda bilinen geçerlik ve güvenirlik kavramları, nitel araştırmalarda güven 

duyulabilirlik (trustworthiness) olarak tanımlanan ölçütlerin yerine getirilmesiyle 
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sağlanmaktadır (Guba, 1981; Lincoln ve Guba, 1985). Nitel araştırmalarda geçerlik açısından 

iç geçerlik (inandırıcılık) ve dış geçerlik (aktarılabilirlik); güvenirlik açısından ise iç tutarlılık 

güvenirliği (tutarlılık) ile dış güvenirlik (doğrulanabilirlik) ölçütleri ve bu hedeflere ulaşmak 

için çeşitli teknikler bulunmaktadır. Bir araştırmada elde edilen bulguların doğruluğunu 

kontrol etmek amacıyla bu tekniklerden bir ya da birkaçının belirtilmesi önerilmektedir 

(Creswell, 2003). Bu araştırmada, geçerlik ve güvenirliği güçlendirmek için kullanılan 

teknikler aşağıda verilmiştir. 

2.3.4.1. Geçerlı̇k: İnandırıcılık ve Aktarılabı̇lı̇rlı̇k 

İnandırıcılık (iç geçerlik), bulguların gerçeklikle ne düzeyde uyumlu olduğunu ifade 

etmektedir (Arastaman vd., 2018). Nitel araştırmalarda inandırıcılığı sağlamak için kullanılan 

teknikler arasında uzun süreli etkileşim, uzman incelemesi, sürekli gözlem, akran 

bilgilendirmesi, çeşitleme, olumsuz durum analizi, üye kontrolü ve referans yeterliliği 

bulunmaktadır (Arastaman vd., 2018; Arslan, 2022, Guba, 1981; Lincoln ve Guba, 1985). 

Aktarılabilirlik (dış geçerlik) ise, araştırmanın tasarım ve bulgularının farklı katılımcı grupları, 

yer ve zaman bağlamlarına uygulanabilirliğini ifade eder. Bu ölçütü sağlamak için kapsamlı 

raporlama ve amaçlı örnekleme teknikleri gibi yöntemlere başvurulabilir (Arslan, 2022; Guba, 

1981; Lincoln ve Guba, 1985). 

Değerlendirme bölümünde, iç geçerliği güçlendirmek amacıyla uzun süreli etkileşim ve 

uzman incelemesi kullanılmıştır. Veriler bireysel derinlemesine görüşme yöntemiyle 

toplanmış, ebeveynlere düşüncelerini ifade etmek için yeterli süre tanınmıştır. Görüşmelerde 

iki araştırmacı görev alarak biri görüşmeyi yönetmiş, diğeri süreci gözleyerek gerektiğinde ek 

sorular sormuş ve açıklama yapılmasını talep etmiştir. İçerik analizinde, temalar ve temaları 

oluşturan alt temalar arasındaki ilişkiler kontrol edilerek bütünlük sağlanmıştır. Araştırma 

boyunca her aşamada uzman görüşüne başvurularak, nitel araştırmalar ve uzman eşliğinde 

kategori, kod ve temalara son şekli verilmiştir. İç geçerliği artırmak için bulgular raporlanırken 

sıklıkla katılımcı alıntılarına yer verilmiştir. Bu araştırmanın dış geçerliğini (aktarılabilirliğini) 

artırmak için araştırmanın modeli, çalışma grubu, veri toplama aracı, veri toplama süreci, 

verilerin analizi ve yorumlanması, bulguların nasıl düzenlendiği detaylı bir biçimde 

aktarılmıştır. Örneklem seçimi amaçlı örnekleme ile gönüllülük esasına dayalı 

gerçekleştirilmiştir. 
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2.3.4.2. Güvenirlik: Tutarlılık ve Doğrulanabilirlik 

Güvenirlik, bir ölçüm aracının her ölçümde benzer sonuçlar verme yeteneğidir. Nitel 

araştırmalarda güvenirlik için, araştırmacının veri toplama sürecine özenle yaklaşması 

önemlidir. Tutarlılık için, değerlendirmeyi tekrarlamaya dayanan adım adım tekrarlama süreci, 

araştırma sürecinin tutarlılığını onaylama niteliğindeki denetim izi, en az iki araştırmacının 

gerçekleştirdiği veri analizleri üzerinde varılan anlaşma düzeyini ifade eden kodlayıcılar arası 

tutarlılık teknikleri bulunmaktadır. Araştırmacının metodolojik sürecini net bir şekilde ifade 

etmesi doğrulanabilirliği artırır (Arslan, 2022). 

Bu araştırmanın değerlendirme bölümünde, güvenirliğin sağlanması için verilerin 

toplanması, analiz edilmesi, yorumlanması sürecinin adımları şeffaf ve ayrıntılı bir şekilde 

açıklanmıştır. Ayrıca katılımcıların ifadeleri araştırmacının yorumları olmadan doğrudan 

verilmiştir. Analizler sonucunda ortaya çıkan temalar ile ilgili olarak araştırmacının yaptığı 

yorumlar ve çıkarsamalar danışman değerlendirmesi ve onayına sunulmuştur. Ebeveynlerle 

yapılan görüşmelerin ses kayıtlarının deşifreleri dijital ortamlarda arşivlenmiştir. Ham veriler 

ve çözümlemeler tekrar analiz yapılabilecek biçimde korunmuştur. Araştırmada ulaşılan 

bulgular bilimsel etik kurallarına uygun biçimde raporlanmıştır.  

2.4. Pilot Çalışma (Bölüm II) 

2.4.1. Araştırmanın Tasarımı 

Araştırmanın pilot çalışma bölümü (Bölüm II), FKÜ’lü çocuklarda ikinci aşama jel 

kıvamdaki amino asit karışımlarından üçüncü aşama içime hazır sıvı formdaki amino asit 

karışımlarına kademeli ve rehber eşliğinde geçişin değerlendirilmesi amacıyla tasarlanmıştır. 

Bu çalışma, tek merkezli, uzunlamasına, prospektif bir pilot araştırmadır. Araştırma 

başlangıcında ebeveynlere, üçüncü aşama amino asit karışımına geçişin aşamaları 

anlatılmıştır. Araştırma boyunca katılımcılar üç kez ziyaret edilmiş ve birincil 

bakımverenlerden (anneler) geçiş süreci başlamadan önce (başlangıç), geçiş sonrası ve çalışma 

sonunda (son değerlendirme) veri toplanmıştır. Çocukların üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına geçiş süreçleri araştırma boyunca yakından takip edilmiştir. Araştırmanın pilot 

çalışma bölümünün tasarımı Şekil 2.1'de yer almaktadır. 
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* Geçiş süreci her çocuk için değişkenlik göstermiştir. 

Şekil 2.1. Pilot çalışma tasarımı. 

2.4.2. Araştırmanın Örneklemi 

Araştırmanın pilot çalışma bölümüne (Bölüm II), yenidoğan taraması ile FKÜ tanısı 

almış ve tanıdan itibaren yalnızca tıbbi beslenme tedavisi ile tedavi edilen, 3-5 yaş arasında, 

ikinci aşama amino asit karışımı (örneğin; PKU Gel, PKU Explore 5, PKU Anamix First 

Spoon) kullanan 12 çocuk ve birincil bakımverenleri dahil edilmiştir. Geç tanı almış, 

sapropterin tedavisi alan, yeme düzenini ve besin seçimini etkileyen ek hastalıkları (örneğin, 

diyabet) olan veya amino asit karışımı tüketimine uyumsuz çocuklar ve ebeveynleri çalışmaya 

dahil edilmemiştir.  

2.4.3. Amino Asit Karışımı Geçiş Rehberi ve Adımlar 

Araştırmanın “Değerlendirme” aşamasından elde edilen sonuçlar ışığında (Yilmaz 

vd., 2022), ikinci aşama amino asit karışımlarından üçüncü aşama amino asit karışımına geçişi 

kolaylaştırmak amacıyla “Amino Asit Karışımı Geçiş Rehberi” (Ek-5) geliştirilmiştir. 

Geliştirilen rehber araştırmacının danışmanı (Prof. Dr. Nurcan Yabancı Ayhan) ve çalışmanın 

gerçekleştirildiği hastanedeki mentor diyetisyen (Prof. Dr. Anita MacDonald) tarafından 

değerlendirilmiş, uzman görüşleri doğrultusunda gerekli düzenlemeler yapılmış ve nihai 

versiyon oluşturulmuştur. 
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Amino asit karışımı geçiş rehberi; uygun yaşta üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçişin faydaları, önemi ve aşamalarını açıklamak amacıyla geliştirilmiştir. Rehber şu 

bölümlerden oluşmaktadır: (1) Bilgilendirme: Üçüncü aşama amino asit karışımlarına doğru 

zamanda geçişin önemine odaklanan bu bölümde ebeveynler/bakımverenler geçişin potansiyel 

avantajları konusunda bilgilendirilmiştir. (2) Geçiş adımları: Üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına geçişin aşamaları belirtilmiştir. (3) Pratik öneriler: Ebeveynlere/bakımverenlere 

planlama, rutin oluşturma, çocukları geçiş sürecinde motive etme ve desteklemeye yönelik 

çeşitli davranışsal stratejiler sunulmuştur. (4) İşbirliği ve destek: Amino asit karışımı geçiş 

sürecinde diğer aile üyeleri, diyetisyen, kreş/okul öğretmenleri ve benzer süreçlerden geçmiş 

diğer aileler ile etkili işbirliği için öneriler yer almaktadır. 

Geçiş adımları; amino asit karışımı geçiş rehberinde yer alan üçüncü aşama içime hazır 

sıvı amino asit karışımlarına geçişin aşamaları ayrıntılı olarak Çizelge 2.1’de gösterilmektedir. 

Geçiş süreci 9 adımdan oluşmaktadır. Bu adımlar doğrultusunda, üçüncü aşama amino asit 

karışımı her zaman ikinci aşama amino asit karışımına ek olarak 10 mL/gün ile başlatılmıştır. 

Çocuk rahatlıkla tek doz üçüncü aşama amino asit karışımını almaya başlayınca, ikinci aşama 

amino asit karışımının eşit miktarda protein içeren dozu azaltılmıştır. Adımlar, ikinci aşama 

amino asit karışımı bırakılıp, üçüncü aşama amino asit karışımlarına tamamen geçiş 

yapılıncaya kadar devam ettirilmiştir. Her çocuğun geçiş süreci, bireysel ihtiyaçları ve ilerleme 

durumu göz önünde bulundurularak yönetilmiştir.  
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Çizelge 2.1. Üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş adımları. 

Adımlar Miktar Talimatlar 

1 10 mL/gün 

10 mL/gün ile başlayın 
Üçüncü aşama amino asit karışımını günde bir kez, tercihen sabah saat 10.00’da 

ölçüm kabı ile ölçerek çocuğunuza veriniz. Mevcut ikinci aşama amino asit 

karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. Bu aşamaya tam 

uyum sağlandığında 2. adıma geçebilirsiniz. Bu süreç 1-2 hafta sürebilir. 

2 20 mL/gün 

20 mL/gün’e yükseltin 
Üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını 20 mL’ye çıkarınız. Mevcut ikinci 

aşama amino asit karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. 

Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 3. adıma geçebilirsiniz. 

3 30 mL/gün 

30 mL/gün’e yükseltin  
Üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını 30 mL’ye çıkarınız. Mevcut ikinci 

aşama amino asit karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. 

Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 4. adıma geçebilirsiniz. 

4 40 mL/gün 

40 mL/gün’e yükseltin  
Üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını 40 mL’ye çıkarınız. Mevcut ikinci 

aşama amino asit karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. 

Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 5. adıma geçebilirsiniz. 

5 50 mL/gün 

50 mL/gün’e yükseltin  
Üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını 50 mL’ye çıkarınız. Mevcut ikinci 

aşama amino asit karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. 

Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 6. adıma geçebilirsiniz. 

6 90 mL/gün † 

90 mL/gün’e yükseltin  
Üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını 90 mL’ye çıkarınız. Mevcut ikinci 

aşama amino asit karışımını çocuğunuza aynı miktarda vermeye devam ediniz. 

Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 7. adıma geçebilirsiniz. 

7 Bir tam doz 
Bir tam dozu değiştirin 

Mevcut amino asit karışımının tek dozunu üçüncü aşama amino asit karışımı ile 

değiştiriniz. Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 8. adıma geçebilirsiniz 

8 İki tam doz 
İkinci dozu değiştirin 

Mevcut amino asit karışımının ikinci dozunu üçüncü aşama amino asit karışımı 

ile değiştiriniz. Bu aşamaya tam uyum sağlandığında 9. adıma geçebilirsiniz. 

9 Tüm dozlar 

Kalan dozu değiştirin 
Üçüncü aşama amino asit karışımının son tam dozunu veriniz. Eğer çocuğunuz 

rahatlıkla tüketiyorsa, mevcut amino asit karışımınızın tamamını üçüncü aşama 

amino asit karışımı ile değiştiriniz. 
† 1 paket içime hazır sıvı amino asit karışımı yaklaşık 90 mL’dir. 

2.4.4. Veri Toplama Süreci 

Araştırmanın Pilot Çalışma (Bölüm II) bölümü için potansiyel katılımcılar, uygunluk 

kriterlerine göre belirlenmiştir. Tüm potansiyel katılımcılara bilgilendirme mektubu (Ek-6) 

gönderilmiş ve çalışmaya katılmak isteyip istemedikleri telefonla, ev ziyaretleri veya klinik 
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ziyaretler sırasında sorulmuştur. Çalışmaya katılmayı kabul eden kişilerle iletişime geçilerek 

başlangıç ziyareti için uygun tarihler belirlenmiştir. 

Katılımcılar, araştırma sürecinde başlangıç (geçiş süreci öncesi), geçiş sonrası ve son 

değerlendirme olmak üzere üç kez ziyaret edilmişlerdir. Ziyaretler, belirlenen tarihlerde 

katılımcıların evlerinde gerçekleştirilmiştir. Görüşmeye başlamadan önce, araştırmanın amacı 

ve nasıl gerçekleştirileceği katılımcılara detaylı bir şekilde açıklanmıştır. Katılımcılara, 

araştırmaya katılımın gönüllülük esasına dayandığı, istedikleri zaman araştırmadan 

ayrılabilecekleri, toplanan verilerin tamamen gizli tutulacağı ve güvenliğinin sağlanacağı 

bilgisi verilmiştir. Araştırmacı tarafından ebeveynlerin en az birinden ve eğer çocuklar 

anlayabilecek ve imzalayabilecek kapasitede ise çocuklardan, bilgilendirilmiş gönüllü onam 

formu alınmıştır (Ek-7). 

Başlangıç ziyareti sırasında, amino asit karışımı geçiş rehberi kullanılarak ebeveynlere 

amino asit karışımına geçiş sürecinin aşamaları hakkında detaylı bilgi verilmiştir. Ayrıca, her 

çocuğa içerisinde ölçüm kabı, stickerlar, sticker kartları, pelüş oyuncak ve isme özel kupa 

bulunan “Amino Asit Karışımı Geçiş Paketi” verilmiştir. Süreci çocuklar için eğlenceli hale 

getirmek ve cesaret vermek amacıyla çocuklardan o hafta tüketmeleri önerilen üçüncü aşama 

amino asit karışımlarını pakette yer alan kupalardan içmeleri ve tükettikten sonra sticker 

kartlarına sticker yapıştırmaları istenmiştir. Ayrıca, çocukların süreç boyunca yalnız 

hissetmemeleri ve üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş fikrine alışmaları için pakette 

bulunan pelüş oyuncağa her gün üçüncü aşama amino asit karışımını içiriyormuş gibi 

davranmaları teşvik edilmiştir. Ebeveynlere, haftalık adımlar doğrultusunda o hafta diyetisyen 

tarafından önerilen üçüncü aşama amino asit karışımı miktarını pakette yer alan ölçüm kabı 

ile ölçerek çocuğa vermeleri söylenmiştir. Ebeveynlerden çocuklarının tercih edebilecekleri 

form ve aromadaki çeşitli üçüncü aşama amino asit karışımlarını seçmeleri istenmiş ve 

seçtikleri üçüncü aşama amino asit karışımları evlerine postalanmıştır. Çocuklar ve 

ebeveynlere yeni amino asit karışımının görüntüsüne ve geçiş fikrine alışmaları ve çocukların 

tercih ettikleri aromayı seçmeleri için süre (en fazla 14 gün) verilmiştir. 

Başlangıç ziyaretinin ardından, üçüncü aşama amino asit karışımlarına Çizelge 2.1’de 

yer alan adımlar doğrultusunda sistematik geçiş başlatılmıştır. Geçiş süreci boyunca ailelerle 

her hafta iletişim kurularak, çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş ve ilerleme 

durumu ve geçişi etkileyen durumlar hakkında bilgi alınmıştır. Geçiş sürecinin uygun 

ilerlemesi için, gerekli görüldüğü takdirde, bir sonraki hafta çocuğun tüketmesi önerilen amino 
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asit karışımı miktarı güncellenerek anneye iletilmiştir. Üçüncü aşama amino asit karışımını 

tüketmekte zorlanan çocuklarda, uygun olması halinde cGMP’ye geçiş yapılmıştır. 

2.4.5. Değerlendirme Araçları 

Pilot Çalışma (Bölüm II) kapsamında, başlangıç öncesi 6 ay, başlangıç, geçiş sonrası ve 

son değerlendirme ve son değerlendirme sonrası 6 aylık takip dönemlerinde toplanan veriler, 

Çizelge 2.2'de özetlenmiştir. 

Çizelge 2.2. Çalışma süresince toplanan veriler. 

Veriler 
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Demografik Özellikler  √    

Kan Fenilalanin Düzeyi  √ √ √ √ √ 

Antropometrik Ölçümler √ √ √ √ √ 

Besin Tüketim Kaydı (3 Günlük, Ek-8)  √ √ √  

Besin Tüketim Sıklığı (Ek-10)  √ √ √  

Neofobi Ölçeği (Ek-11)  √ √ √  

Beck Anksiyete Ölçeği (Ek-12)  √ √ √  

Çocuk Davranışları Değerlendirme Ölçeği (Ek-13)  √ √ √  

Amino Asit Karışımı Davranış Anketi (Ek-14, Ek-15)  √ √ √  

Geçiş Sürecinin Puanlanması † (Ek-16, Ek-17)    √  

Geçiş Sürecini Değerlendirme Formu (Ek-18)    √  
† Hem anne hem de diyetisyen tarafından doldurulmuştur. 

2.4.5.1. Demografik Özellikler 

Pilot çalışma bölümünde, hastaların tıbbi kayıtlarından doğum tarihi, cinsiyet, etnik 

köken, kardeş sayısı, ailedeki kişi sayısı, medeni durum, kreş/okula gitme durumu ve 

ebeveynlerin eğitim durumunu içeren demografik bilgileri kaydedilmiştir. Kayıtlarda yer 

almayan bilgiler başlangıç ziyareti sırasında doğrudan annelere sorulmuştur. 
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2.4.5.2. Metabolik Kontrol 

Pilot çalışma bölümünde, hastaların tıbbi kayıtlarına erişilerek, genetik mutasyonlarına 

ve tedavi öncesi yaklaşık 10 günlükken kan fenilalanin düzeylerine göre klasik FKÜ (>1200 

μmol/L), orta FKÜ (600-1200 μmol/L) veya hafif FKÜ (360-600 μmol/L) sınıflandırılması 

yapılmıştır. Ayrıca, kayıtlar incelenerek başlangıç ziyaretinden altı ay öncesinden itibaren son 

değerlendirme sonrası altı aya kadar hastaların tüm rutin kan fenilalanin düzeyleri 

kaydedilmiştir. Sabah aç karnına haftada bir veya iki kez alınan bir damla kan, evde ebeveynler 

tarafından özel bir filtre kağıdına yerleştirilmiştir (Perkin Elmer 226, İngiltere Standardı NBS). 

Ebeveynler veya bakım verenler, kan örneği alma konusunda uzman bir hemşireden eğitim 

almıştır. Toplanan kan örnekleri analiz için hastane laboratuvarına postalanmıştır. Filtre 

kartları standart kalınlıktadır ve kan fenilalanin düzeyleri MS/MS tandem kütle spektrometresi 

ile ölçülmüştür. Kan fenilalanin düzeyleri için belirlenen hedef aralık 120-360 μmol/L’dir (van 

Wegberg vd., 2017). 

2.4.5.3. Antropometrik Ölçümler 

Pilot çalışma bölümünde, ziyaretler sırasında çocukların boy uzunluğu portatif 

stadiometre (Holtain Ltd., Crymych, Birleşik Krallık), vücut ağırlığı ise kalibre edilmiş dijital 

terazi (Seca, Medical Measuring Systems and Scales, Model 875, Birleşik Krallık) ile 

araştırmacı tarafından kurallara uygun şekilde (Gibson, 2005) ölçülmüştür. Ayrıca hastaların 

tıbbi kayıtlarına erişilerek, başlangıç ziyaretinden altı ay öncesinden itibaren son 

değerlendirmelerden altı ay sonrasına kadar antropometrik ölçümleri (vücut ağırlığı ve boy 

uzunluğu) kaydedilmiştir. Tüm ölçümler hastane yazılımı aracılığıyla yaşa özgü z-skorlarına 

dönüştürülmüştür (WHO Multicentre Growth Reference Study Group, 2006). 

2.4.5.4. Anket Formları ve Ölçekler 

Pilot çalışmaya dahil edilen çocukların annelerine başlangıç, geçiş sonrası ve son 

ziyaretler sırasında çeşitli anketler uygulanmıştır. Son ziyarette annelere, geçiş sürecindeki 

deneyimleri ve rehberin etkinliğinin değerlendirildiği yarı yapılandırılmış anket formu 

uygulanmış ve hem anneler hem de araştırmacı diyetisyen geçiş sürecini puanlamıştır. 

Besin Tüketim Kaydı: Çocukların besin tüketimleri, üç günlük geriye dönük besin 

tüketim kaydı (Ek-8) aracılığıyla toplanmıştır. Çocukların besin tüketimleri, iki hafta içi ve bir 



 

37 

hafta sonu birbirini izleyen üç günü kapsayacak şekilde, annelere sorularak kaydedilmiştir. 

Besin porsiyonlarını belirleme konusunda yardımcı olması amacıyla düşük proteinli diyetler 

için hazırlanmış Fotoğraflı Porsiyon Kataloğu’ndan (Ek-9) yararlanılmıştır. Bireylerin enerji, 

makro ve mikro besin ögesi alımları Nutritics (2019) programı kullanılarak 

değerlendirilmiştir. Tahmini ortalama gereksinim (Estimated Average Requirements) 

yüzdeleri (EAR%), çocukların enerji alımının Birleşik Krallık Beslenme Bilimsel Danışma 

Komitesi/Gıda Politikasının Tıbbi Yönleri Komitesi’ne dayanan yaşa ve cinsiyete özgü 

değerlerle karşılaştırılması ile belirlenmiştir (SACN, 2012). 

Besin Tüketim Sıklığı Anketi: Çocukların beslenme alışkanlıkları FKÜ’ye özel 

geliştirilmiş ve valide edilmiş olan FKÜ Besin Tüketim Sıklığı Anketi (Ek-10) kullanılarak 

değerlendirilmiştir. Bu anket, FKÜ’lü hastaların sık tükettiği 90 farklı besin ve içeceği 

içermektedir (Evans vd., 2022). Besin porsiyonlarını belirleme konusunda yardımcı olması 

amacıyla düşük proteinli diyetler için hazırlanmış Fotoğraflı Porsiyon Kataloğu’ndan (Ek-9) 

yararlanılmıştır.  

Neofobi Ölçeği: Bu ölçek (Ek-11), Pliner ve Hobden (1992) tarafından geliştirilen 

ölçekten uyarlanmış olup, daha önce FKÜ’lü çocukların besin neofobilerini değerlendirmek 

amacıyla çeşitli araştırmalarda kullanılmıştır (Evans vd., 2016; Evans vd., 2018). Ölçekte, 

besin neofobisine yönelik dokuz, genel neofobiye yönelik beş soru bulunmaktadır. Anneler, 

çocuklarının yeni besinlere karşı tutumlarını 1 (her zaman) ile 7 (hiçbir zaman) arasında 

değişen bir aralıkta değerlendirmişlerdir. Besin neofobisi ölçeğinde yer alan ve neofobi yerine 

besin neofilisini (yeni ve farklı yiyeceklere karşı ilgi veya merak) ölçen 5 maddeye (Madde 1, 

3, 5, 8 ve 9) verilen puanlar ters çevrilerek bireysel toplam puanlar hesaplanmıştır. Ölçekte 

elde edilen daha düşük puanlar, daha yüksek bir besin neofobisi ve genel neofobiyi ifade 

etmektedir. 

Beck Anksiyete Ölçeği:  Anksiyete semptomlarını değerlendirmek amacıyla kullanılan 

bu öz-değerlendirme ölçeği, Beck vd. tarafından (1988) geliştirilmiş olup uluslararası geçerlik 

ve güvenilirliğe sahiptir (Ek-12). Yirmi bir maddeden oluşan bu ölçek, her bir sorunun 0 ile 3 

arasında puanlandığı Likert tipi bir ölçektir (puanlama: 0 = hiç, 1 = hafif, 2 = orta, 3 = şiddetli). 

Sorular, anksiyetenin duygusal, fizyolojik ve bilişsel belirtilerini tanımlamaktadır. Anketi 

dolduran anneler, bir önceki ay boyunca her belirtinin kendilerini ne kadar endişelendirdiğini 

puanlamışlardır. Anketin üçte ikisi (n = 14/21), titreme, uyuşukluk, baş dönmesi ve terleme 

gibi anksiyetenin fizyolojik belirtilerine odaklanmaktadır. Toplam puan, 21 maddenin 
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tamamına verilen yanıtların toplanmasıyla elde edilmiştir. Elde edilen toplam puanlar, 0 ile 21 

arasında ise düşük anksiyete; 22 ile 35 arasında hafif anksiyete; 36 ve üzerinde ise potansiyel 

endişe verici düzeyde anksiyeteyi yansıtmaktadır. 

Çocuk Davranışları Anketi-Çok Kısa Form: Çocukların canlılık/dışadönüklük, negatif 

duygulanım ve çabalı kontrol olmak üzere üç temel kişilik özelliğini değerlendirmek için 

geliştirilmiş ve 3-8 yaş arasındaki çocukların ebeveynleri tarafından yanıtlanabilen, 36 soruluk 

bir ankettir (Ek-13) (Putnam ve Rothbart, 2006). Canlılık/dışadönüklük; utangaçlık ve 

dürtüsellik boyutlarındaki sorulara verilen puanlara, negatif duygulanım; öfke/hayal kırıklığı 

ve çevredeki uyaranlara ilginin azalmasıyla ilgili sorulara verilen puanlara ve çabalı kontrol 

ise çocuğun dikkatini vererek odaklanması ve istek ve dürtülerini kontrol etmesiyle ilgili 

sorulara verilen puanlara dayanmaktadır. Ebeveynler çocuklarının çeşitli durumlardaki olası 

tepkilerini 1 (çocuğum için son derece yanlış) ile 7 (çocuğum için son derece doğru) arasında 

değişen 7 puanlık bir ölçek kullanarak derecelendirmiştir. Çocuğun bu durumlardan birinde 

gözlemlenme şansının olmadığı durumlar için “geçerli değil/not applicable” seçeneği 

bulunmaktadır. Canlılık/dışadönüklükte yüksek puanlar çocuğun dürtüsellik ve enerjikliğini 

gösterirken, negatif duygulanımda daha yüksek puanlar çocuğun çevresel uyaranlara verdiği 

tepkinin şiddetini ve süresini; çabalı kontrol ise çocuğun dürtüsellik ve düşünmeden hareket 

etme eğilimini kontrol etme yeteneğini göstermektedir. 

Amino Asit Karışımı Tüketimine Yönelik Bilgiler: Amino asit karışımı tüketimi 

sırasında yaygın olarak gözlemlenen olumsuz davranışlar, araştırmacı tarafından geliştirilen 

bir anket kullanılarak değerlendirilmiştir. Bu davranışlar arasında ağzını kapatma, tükürme, 

kaşığı/bardağı itme, başını çevirme, tüketmeyi reddetme, ağızda tutma, kasten dökme, 

öğürme, kasten kusma ve ağlama yer almaktadır. Başlangıç ziyareti sırasında, ikinci aşama 

amino asit karışımına (Ek-14) yönelik davranışlar incelenmiş, devam ve son ziyaretler 

sırasında ise üçüncü aşama amino asit karışımına (Ek-15) odaklanılmıştır.  

Geçiş Sürecinin Puanlanması: Her çocuğun üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş 

süreci, araştırmacı tarafından hazırlanan bir sıralama ölçeği kullanılarak 1'den (çok kolay) 5'e 

(çok zor) kadar hem anneler (Ek-16) hem de araştırmacı (Ek-17) tarafından 

değerlendirilmiştir. Değerlendirme sürecinde, haftalık ailelerle yapılan görüşmelerde geçiş 

sürecinde karşılaşılan zorluklar, ailenin ve çocuğun adımları ve rehberi ne kadar takip ettiği, 

çocuğun geçişe direnci gibi çeşitli faktörler dikkate alınarak puanlama yapılmıştır. 
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Yarı Yapılandırılmış Görüşme Formu: Annelerin amino asit karışımı geçiş süreci 

deneyimlerini ve geliştirilen rehber ile yardımcı araçların etkinliğini değerlendirmeye yönelik 

11 adet açık uçlu sorudan oluşmaktadır (Ek-18). Bu sorular genel olarak geçiş süreci ile ilgili 

deneyimler, amino asit karışımı geçiş rehberi ve yardımcı araçlar hakkında geribildirim, 

kreş/okulun süreçteki desteği, geçiş rehberi dışında süreci kolaylaştıran ya da zorlaştıran diğer 

(bireysel, sosyal vb.) unsurlar ve geçiş rehberi ile kullanılan yardımcı araçlara yönelik öneriler, 

yorumlar ve geribildirimleri içermektedir. 

2.5. İstatistiksel Değerlendirme 

2.5.1. Nicel Verilerin Değerlendirilmesi 

Kategorik değişkenler frekanslar ve yüzdeler kullanılarak verilmiştir. Normal dağılım 

gösteren veriler ortalama (x̄) ± standart sapma (SS) olarak ifade edilirken, normal dağılım 

göstermeyen veriler ortanca, alt çeyrek-üst çeyrek (Q1-Q3) olarak belirtilmiştir. Verilerin 

normal dağılımı Shapiro-Wilk testleri ve Q-Q grafikleri kullanılarak değerlendirilmiştir. 

Normallik varsayımlarına dayalı olarak hem parametrik hem de parametrik olmayan testler 

kullanılmıştır. Kategorik değişkenlerin karşılaştırılmasında Fisher’s Exact Test kullanılmıştır. 

Nicel verilerin iki grup arasındaki karşılaştırmalarında normal dağılım varsa bağımsız 

örneklem t-testi, normal dağılım yoksa Mann Whitney-U testi kullanılmıştır. İki veya daha 

fazla grup arasındaki nicel karşılaştırmalar Kruskal-Wallis testi ile incelenmiş, gruplar arası 

farklılıkları belirlemek için Dunn-Bonferroni düzeltilmiş post-hoc testi kullanılmıştır. Nicel 

veriler arasındaki korelasyonların değerlendirilmesinde Spearman korelasyon, kategorik ve 

nicel veriler arasındaki korelasyonun değerlendirilmesinde nokta çift serili korelasyon 

kullanılmıştır. Korelasyon katsayıları zayıf (<0,3), orta (0,3-0,5) veya güçlü (>0,5) olarak 

yorumlanmıştır (Hinkle vd., 2003). Güven aralığı %95 olarak belirlenmiş ve anlamlılık p<0,05 

olarak kabul edilmiştir. Analizler DATATab (DATATab Team, 2024) programı kullanılarak 

gerçekleştirilmiştir. 

2.5.2. Nitel Verilerin Değerlendirilmesi 

Görüşmelerden elde edilen ses kayıtları yazılı hale getirildikten sonra QSR Nvivo11 

nitel analiz programı (QSR International Pty Ltd., Melbourne, Australia) kullanılarak analiz 

edilmiştir. Yazılı metinler üzerinde yapılan analizde kategoriler, temalar ve alt temalar 

belirlenmiştir. Bu süreçte, Braun ve Clarke (2006) tarafından tanımlanan tematik analizin altı 
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aşaması, tümevarımsal bir yaklaşım kullanılarak tamamlanmıştır (Çizelge 2.3). Yarı 

yapılandırılmış görüşmelerden alıntı yapılan yerlerde isimler gizli tutularak kodlanmıştır.  

Çizelge 2.3. Tematik analizin altı aşaması (Braun ve Clarke, 2006). 

Verilere aşina olma 
▪ Görüşmelerin ses kayıtlarının çoğaltılması 

▪ Konuşmaları birkaç kez tekrar okuma 

▪ İlk analitik gözlemleri kaydetme 

Verileri kodlama 
▪ Verilerin önemli özellikleri için kodlar oluşturma 

▪ Bu kodları her veri öğesine uygulama 

▪ Tüm kodları bir araya getirme 

Tema arama 

▪ Verilerde anlamlı desenleri araştırma 

▪ Temaları tanımlama  

▪ Her temayla ilişkilendirilmiş tüm kodlanmış verileri 

birleştirme 

Temaları inceleme 
▪ Temaların işlevselliğini kontrol etme 

▪ Temalar arasındaki bağlantıları ve farklılıkları arama 

▪ Temaları gerektiği gibi birleştirme veya ayırma 

Tema tanımlama ve adlandırma ▪ Her temanın detaylı analizini yazma 

▪ Her tema için öz ve bilgilendirici isimler oluşturma 

Yazma ▪ Veri alıntılarını içeren analitik bir anlatı oluşturma 

▪ Bulguları mevcut literatürle bağlamsallaştırma 
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3. BULGULAR 

Fenilketonürili çocukların ikinci aşama amino asit karışımlarından üçüncü aşama amino 

asit karışımlarına geçiş sürecini değerlendirmeyi ve geliştirmeyi amaçlayan bu araştırma, 

Değerlendirme (Bölüm I) ve Pilot Çalışma (Bölüm II) olmak üzere iki aşamadan oluşmaktadır. 

Bu bölümde, her bir aşamada elde edilen araştırma bulguları temel başlıklar altında 

sunulmaktadır. 

3.1. Değerlendirme (Bölüm I) 

3.1.1. Çocukların Demografik ve Klinik Özellikleri 

Değerlendirme bölümüne katılan çocukların demografik ve klinik özellikleri Çizelge 

3.1’de gösterilmektedir. Çalışmaya dahil edilen 16 FKÜ’lü çocuğun (8 erkek, %50,0) 

ebeveynleri ile yapılan görüşmelerin %62,5’i (n=10) yalnızca annelerle, %37,5’i (n=6) hem 

anne hem de babalarla gerçekleştirilmiştir. Çocukların ortanca yaşı 8 yıl (5-11 yıl) olup, 

%56,0’sı (n=9) tek çocuk ya da ailenin ilk çocuğudur. Tüm çocuklar (n=16), ikinci aşama jel 

amino asit karışımlarından üçüncü aşama içime hazır sıvı ya da toz amino asit karışımlarına 

geçmişlerdir. Amino asit karışımı geçiş sürecinden önce ve sonraki 12 aylık dönemde, 

çocukların ortanca kan fenilalanin düzeyi klinikte önerilen 120-360 µmol/L (van Spronsen 

vd., 2017) referans aralığı içindedir. Geçiş öncesi dönemde ortanca kan fenilalanin düzeyi 215 

µmol/L (110-340 µmol/L) iken, geçiş sonrası dönemde 240 µmol/L (130-390 µmol/L) olarak 

belirlenmiştir. Çocuklara klinikte önerilen toplam protein 2,9 g/kg/gün (1,8-3,6 g/kg/gün), 

doğal protein 0,2 g/kg/gün (0,1-0,7 g/kg/gün) ve amino asit karışımından gelen protein 

eşdeğeri 2,6 g/kg/gün (1,7-3,3 g/kg/gün)’dür. 
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Çizelge 3.1. FKÜ’lü çocukların demografik ve klinik özellikleri (n=16). 

Demografik ve Klinik Özellikler S % 

Cinsiyet   

Erkek 8 50,0 

Kız 8 50,0 

Doğum sırası   

Tek çocuk 5 31,3 

İlk doğum 4 25,0 

İkinci doğum 4 25,0 

Üçüncü doğum 2 12,5 

Dördüncü doğum 1 6,2 

 Ortanca Alt-Üst 

Yaş   

Görüşme sırasında (yıl) 8 5-11 

Kan fenilalanin düzeyi (µmol/L)   

Geçiş öncesi 12 ay  215 110 – 340 

Geçiş sonrası 12 ay 240 130 – 390 

Önerilen protein miktarı   

Toplam protein  (g/gün) 65 49 – 83 

Toplam protein  (g/kg/gün) 2,9 1,8 – 3,6 

Doğal protein (g/gün) 5,0 3,0 – 20,0 

Doğal protein (g/kg/gün) 0,2 0,1 – 0,7 

Amino asit karışımından gelen protein eşdeğeri 

(g/gün) 
60 45 – 80 

Amino asit karışımından gelen protein eşdeğeri 

(g/kg/gün) 
2,6 1,7 – 3,3 

3.1.2. Üçüncü Aşama Amino Asit Karışımı Geçiş Süreci 

Üçüncü aşama amino asit karışımı geçiş süreci Çizelge 3.2’de yer almaktadır. 

Çocukların tamamı (n=16, %100,0), üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş yapmadan 

önce jel/yarı-katı formdaki ikinci aşama amino asit karışımı tüketmiştir. Çocukların %81,3’ü 

(n=13) içime hazır sıvı üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş yapmıştır. Bir çocuk 

(Katılımcı 7), üçüncü aşama cGMP toz amino asit karışımına ve iki çocuk (%12,5) hem sıvı 

hem de toz formda üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş yapmıştır. Üçüncü aşama 

amino asit karışımı diyetisyen tarafından çocuğun yaşına, amino asit karışımının içeriğine, 

kullanım kolaylığına ve erişilebilirliğine bağlı olarak seçilmiştir. Tüketecekleri amino asit 

karışımının aromasına çocuklar karar vermiştir. 
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Çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçmeye başladıkları ortanca yaş 4,8 

yıl (3,1-8,0 yıl); tamamen geçiş yaptıkları ortanca yaş ise 5,3 yıl (3,5-8,0 yıl) olarak 

belirlenmiştir. Çocukların %31,3’ü (n=5) 3-4 yaş, %25,0’i (n=4) 4-5 yaş, %37,5’i (n=6) 5-6 

yaş arasında ve bir çocuk (%6,2) 8 yaşında üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

yapmıştır. 

Çocukların %56,3’ünde (n=9), üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımı, küçük 

miktarlarda başlanarak kademeli olarak artırılmış ve ikinci aşama amino asit karışımına ek 

olarak verilmiştir. Örneğin, günlük 10 mL ile başlanmış ve günlük veya haftalık aralıklarla 10 

mL/gün artırılarak günlük önerilen tam doza ulaşılmış ve ardından ikinci aşama amino asit 

karışımının tam dozuyla değiştirilmiştir. Bu geçiş anaokulu veya okul ortamında öğretmen 

veya asistan tarafından denetlenmiştir. Çocukların, bir tam doz sıvı amino asit karışımına 

(yaklaşık 90 mL) geçiş süresinin ortancası 1 ay (2 hafta-4 ay)’dır. Çocukların %12,5’i (n=2) 

ise bir tam doz üçüncü aşama sıvı amino asit karışımına hemen geçiş yapmıştır. Bir çocuk 

(Katılımcı 12), üçüncü aşama amino asit karışımını denemeyi başlangıçta reddetmiş, ancak 

üçüncü aşama amino asit karışımına geçmiş olan FKÜ’lü ablası tarafından cesaretlendirilerek 

8 yaşında tam doza hemen geçiş yapmıştır. 

Çocukların %31,3’ünde (n=5), üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci daha 

uzun sürmüştür (Çizelge 3.2.). Örneğin, 7 numaralı katılımcının üçüncü aşama amino asit 

karışımına geçiş süreci 5,4 yaşında başlatılmış olup, 6,7 yaşında tamamlanmıştır. 15 numaralı 

katılımcı ise 4,3 yaşında günlük tek doz üçüncü aşama sıvı amino asit karışımına geçiş yapmış, 

daha sonra birden fazla doz almamayı tercih etmiş, kalan dozlar toz amino asit karışımı olarak 

verilmiş ve 6,9 yaşında önerilen tam doza ulaşmıştır. 

Çocukların kan fenilalanin düzeyleri geçiş süreci boyunca haftalık takip edilmiş olup, 

kan fenilalanin düzeylerinin %85,0’i hedef aralık olan 120-360 µmol/L arasında seyretmiştir. 

Geçişi ≤2 ay süren çocuklarda (n=6, %37,5), hedef aralık dışındaki kan fenilalanin 

düzeylerinin ortancası %13 iken, geçişi >2 ay sürenlerde (n=10, %62,5) de %13 olarak 

belirlenmiştir. Çocukların kan fenilalanin düzeylerindeki yüksekliğin genellikle enfeksiyon ile 

ilişkili olduğu görülmüştür. Yalnızca, üçüncü aşama içime hazır sıvı amino asit karışımını 

tüketmekte zorlanan bir çocukta (Katılımcı 8), yüksek kan fenilalanin düzeyleri ile amino asit 

karışımına uyum problemi arasında olası bir ilişki olduğu düşünülmektedir. Bu çocuğun geçiş 

sürecinin başlangıcında her bir dozu tüketmesi yaklaşık 40 dakika sürmüştür, ancak zamanla 

amino asit karışımına uyumu iyileşmiştir. 
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Çizelge 3.2. FKÜ’lü çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci (n=16). 

Katılımcı 

numarası 
Cinsiyet 

İkinci aşama 

AA karışımı 

formu 

Üçüncü aşama 

AA karışımı 

formu 

Geçiş süreci 

başlangıç yaşı 

(yıl) 

Geçiş süreci 

bitiş yaşı (yıl) 

Toplam 

süre (ay) 

1 Kız Jel Sıvı 3,5 3,7 2 

2 Erkek Jel Sıvı 3,1 3,5 5 

3 Kız Jel Sıvı 5,5 6,5 12 

4 Erkek Jel Sıvı 3,8 4,3 6 

5 Erkek Jel Toz+Sıvı† 5,2 6,6 17 

6 Erkek Jel Sıvı 5,3 5,3 0 

7 Kız Jel Toz 5,4 6,7 16 

8 Erkek Jel Sıvı 3,9 4,0 1 

9 Kız Jel Sıvı 5,0 5,6 7 

10 Erkek Jel Sıvı 4,2 4,4 2 

11 Kız Jel Sıvı 3,3 4,7 17 

12 Kız Jel Sıvı 8,0 8,0 0 

13 Kız Jel Sıvı 4,7 4,7 0 

14 Erkek Jel Sıvı 4,9 5,3 5 

15 Erkek Jel Toz+Sıvı ‡ 4,3 6,9 32 

16 Kız Jel Sıvı 5,3 5,6 4 

† cGMP toz amino asit karışımına geçiş yapılmıştır ve üç doz cGMP kullanılmaya başlanmıştır; kalan dozlar hedef 

kan fenilalanin düzeylerini aşmamak için sıvı amino asit karışımı olarak verilmiştir. 

‡ Sıvı amino asit karışımına geçiş yapılmıştır, ancak birden fazla doz sıvı amino asit karışımını reddettiği için kalan 

dozlar toz amino asit karışımı olarak verilmiştir.  

AA: amino asit. 

3.1.3. Nitel Bulgular 

Ebeveynler, çocuklarının amino asit karışımı geçiş süreciyle ilgili deneyimlerini ve bu 

sürecin geliştirilmesine yönelik önerilerini detaylı bir şekilde paylaşmışlardır. Araştırmanın 

değerlendirme bölümü kapsamında, üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde 

yaşanan deneyimler Braun ve Clarke (2006) tarafından tanımlanan ve Çizelge 2.3'te belirtilen  

tematik analiz yöntemi kullanılarak incelenmiştir. Bu analiz süreci, (1) Verilere aşina olma, 

(2) Verileri kodlama, (3) Temaları arama, (4) Temaları inceleme, (5) Tema tanımlama ve 

adlandırma ve (6) Yazma olmak üzere altı aşamadan oluşan bir yaklaşımı içermiştir. Bulgular, 

kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler olmak üzere iki ana kategoriye ayrılmıştır. Her bir 

kategori, bireysel, ailevi, üçüncü aşama amino asit karışımı ile ilişkili ve 

sosyal/organizasyonel faktörler olmak üzere dört temaya ayrılmıştır. Üçüncü aşama amino asit 

karışımına geçiş sürecini kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler Şekil 3.1’de yer almaktadır. 
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Ebeveynler ayrıca amino asit karışımı geçiş sürecini geliştirmek için çeşitli önerilerde 

bulunmuşlardır. 

 

Şekil 3.1. Amino asit karışımı geçiş sürecini kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler (n=16). 

3.1.3.1. Amino Asit Karışımı Geçiş Sürecini Kolaylaştırıcı Faktörler  

Bireysel faktörler 

Araştırmaya katılan ebeveynlerin çocuklarına ait amino asit karışımı geçiş sürecini 

kolaylaştırıcı faktörler; (i) motivasyon ve (ii) ikinci aşama amino asit karışımı ile olumsuz 

deneyim olmak üzere iki alt temaya ayrılmıştır. 

Bazı ebeveynler, çocuklarının üçüncü aşama amino asit karışımlarını denemeye istekli 

olduğunu ve bunda çocuklarının bağımsızlık isteklerinin önemli bir motivasyon kaynağı 
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olduğunu ifade etmişlerdir. “Bu aşamada, asıl belirleyici olan daha fazla bağımsızlık 

kazanmaya başlamasıydı ve üçüncü aşama amino asit karışımına geçmemesi, kendi başına 

seyahat etmesini engelleyecekti.” (Katılımcı 12, 8,0 yaşında geçiş). 

İkinci aşama amino asit karışımını tüketmekte zorluk yaşayan çocukların ebeveynleri, 

çocuklarının üçüncü aşama amino asit karışımına geçmeye daha istekli olduklarını ifade 

etmişlerdir. “Önceki mamayı sevmediği için yeni mamayı denemekten mutluydu.” (Katılımcı 

10, 4,4 yaşında geçiş). “İkinci aşama amino asit karışımını sevmediği için geçiş bizim için 

oldukça sorunsuz ilerledi.” (Katılımcı 13, 4,7 yaşında geçiş). 

Ailevi faktörler  

Aile veya bakımverenle ilişkili amino asit karışımı geçiş sürecini kolaylaştırıcı 

faktörler; i) geçiş süreci hakkında bilgi sahibi olma, (ii) FKÜ’lü bir rol model 

(kardeş/kuzen/arkadaş) ve (iii) davranışsal stratejiler olmak üzere üç alt temaya ayrılmıştır.  

Ebeveynlerin tamamı, çocuklarının ileride üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçeceği konusunda önceden bilgi sahibi olduklarını ve bu durumun değişim fikrine hazırlıklı 

olmalarına yardımcı olduğunu ifade etmişlerdir. Ayrıca birçok ebeveyn, geçiş sürecinden önce 

diyetisyenlerinden yeterli bilgi aldıklarını belirtmişlerdir. “Bunun olacağını biliyorduk. Bu 

nedenle kendimizi bu değişime hazırlayabildik ve çok öncesinden bu konuda endişelenmemiz 

gerekmiyordu.” (Katılımcı 4, 4,3 yaşında geçiş). “Bu, önceden edindiğim bir bilgiydi çünkü 

diyetisyenimiz, okula başladığında yaşına uygun bir amino asit karışımına geçmesi gerektiğini 

söylemişti.” (Katılımcı 15, 6,9 yaşında geçiş). 

Ebeveynler, benzer süreci deneyimlemiş olan FKÜ'lü kardeş, kuzen veya arkadaşların 

çocukların geçiş sürecinde olumlu bir etki yarattığını ifade etmişlerdir. “Evde FKÜ'lü iki 

çocuğumuz daha var. Bu durum, süreci bizim için daha kolay hale getirdi; çünkü oğlum, abisi 

ve ablasının üçüncü aşama amino asit karışımını içtiklerini gördü. Bu yüzden kendisinin de 

içmesi gerektiğini biliyordu.” (Katılımcı 8, 4,0 yaşında geçiş). “FKÜ’lü bir abisi var ve sürekli 

ondan bir adım daha önde olmak istiyor...” (Katılımcı 2, 3,5 yaşında geçiş). 

Ebeveynler, amino asit karışımı geçiş sürecini kolaylaştırmak için teşvik etme, 

ödüllendirme, kararlı ve azimli bir yaklaşım benimseme, rutin oluşturma ve çocuklarını 

üçüncü aşama amino asit karışımına alıştırmak için önceden evde bulundurma gibi çeşitli 
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davranışsal stratejiler kullanmışlardır. Ebeveynler “işte şimdi abla/abi oldun!” gibi 

söylemlerin çocuklarını geçiş sürecinde destekleme ve motive etmede etkili olduğunu 

gözlemlediklerini ifade etmişlerdir. Birçok ebeveyn, çocuklarını bu süreçte teşvik etmek 

amacıyla stickerlar, renkli defterler veya futbol kartları gibi ufak hediyeler verdiklerini, 

çocuklar yeni karışımı tüketirken kum saati ve kronometre gibi çeşitli araçlardan 

faydalandıklarını belirtmişlerdir. Ayrıca, çocuklarının zaman içinde değişime uyum 

sağladıklarını vurgulamışlardır. “Evet, üzüldü. Evet, başlangıçta direndi. Ancak biz ısrarla 

devam ettik.”  (Katılımcı 8, 4,0 yaşında geçiş). Ebeveynler, çocuklarına geçiş sürecinde zaman 

tanımanın ve alışma sürecini sakin bir şekilde yönetmenin, geçişi yavaş ve zorlamadan 

gerçekleştirmenin ve düzenli bir rutin oluşturmanın, yeni amino asit karışımının çocuğun 

günlük yaşantısına kolaylıkla entegre edilmesine yardımcı olduğunu ifade etmişlerdir. 

“Çocuğumuzun istediği tempodan daha hızlı ilerlemedik... Eğer öyle yapmış olsaydık, direnme 

ihtimalinin olduğunu düşünüyorum.” (Katılımcı 2, 3,5 yaşında geçiş). Bazı ebeveynler, 

çocuklarının üçüncü aşama amino asit karışımlarını tatmalarına ve ürünün görüntüsüne 

alışmalarına yardımcı olmak için bu karışımları geçiş öncesi bir süre evde bulundurmanın 

etkili olduğunu belirtmiştir. “Evde farklı üçüncü aşama amino asit karışımlarını bulundurmak 

yardımcı oldu çünkü çocuğumuzla sürekli denemeler yapabildik.” (Katılımcı 15, 6,9 yaşında 

geçiş). 

Üçüncü aşama amino asit karışımı ile ilgili faktörler 

Üçüncü aşama amino asit karışımı ile ilişkili geçiş sürecini kolaylaştıran faktörler; (i) 

hazırlama kolaylığı, (ii) çocuğun bağımsızlığının artacağı beklentisi, (iii) ebeveynin iş yükünü 

azaltma, (iv) daha iyi tolere edilebilirlik, (v) ilgi çekici ambalaj, (vi) daha iyi tat ve koku ve 

(vii) çocuğun iştahında artış olmak üzere yedi alt temaya ayrılmıştır. 

Çoğu ebeveyn, üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımlarının kendi iş yüklerini 

önemli ölçüde azalttığını, zaman kazandırdığını ve genellikle kolaylıkla hazırlandığını 

bildirmiştir. “Dışarda olduğunuzda tartı, su veya kaşık gibi eşyaları yanınıza almanıza gerek 

olmadığı için daha kolaydı. Dışarıdayken sadece çalkalayıp içilebildiği için kullanımı rahat.” 

(Katılımcı 14, 5,3 yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, üçüncü aşama amino asit karışımlarının çocuklarına daha fazla 

özgürlük ve bağımsızlık sağladığını ve çocuklarının okulda sosyal olarak daha az izole 

hissetmelerini sağladığını belirtmiştir. “Ona daha fazla özgürlük vermesi… Özellikle 
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okuldayken... Arkadaşlarının arasına katılabiliyor, arkadaşları onun milkshake içtiğini 

zannedip bunu havalı buluyorlar. Bu yüzden sınıfta oturup içebiliyor, kendini diğer 

çocuklardan farklı hissetmiyor.” (Katılımcı 7, 6,7 yaşında geçiş). 

Ebeveynler aynı zamanda üçüncü aşama amino asit karışımlarının tat ve kokusunun 

ikinci aşamada kullanılandan daha iyi olduğunu ve çeşitli aroma seçenekleri olmasının 

avantajlı olduğunu bildirmişlerdir. Ayrıca, bazı ebeveynler çocuklarının üçüncü aşama amino 

asit karışımına geçtikten sonra gastrointestinal problemlerinde azalma ve iştahlarında artış 

gözlemlediklerini bildirmişlerdir. “İçime hazır amino asit karışımının en önemli 

avantajlarından biri, oğlumun daha fazla yemek yemeye başlaması. Artık daha iştahlı bir 

çocuk.”  (Katılımcı 6, 5,3 yaşında geçiş). “Üçüncü aşama amino asit karışımını tüketmeye 

başlayınca kızımın karın ağrısı önemli ölçüde azaldı.” (Katılımcı 9, 5,6 yaşında geçiş). 

Sosyal/organizasyonel faktörler 

Amino asit karışımı geçiş sürecini kolaylaştıran sosyal ve organizasyonel faktörler; (i) 

diyet planlaması ve rehberlik, (ii) okul ve öğretmen desteği, (iii) FKÜ sosyal etkinlikleri ve 

(iv) eğitim materyalleri ve yazılı kaynaklar olmak üzere dört alt temaya ayrılmıştır. 

Ebeveynler, diyetisyenlerinin rehberliğinden duydukları memnuniyeti ifade etmişlerdir: 

“Bu süreçte her zaman büyük bir destek aldık. Diyetisyenimiz değişim süresince bize rehberlik 

etti.” (Katılımcı 8, 4,0 yaşında geçiş) 

Çoğu ebeveyn, bu süreçte okul/kreşin önemini vurgulamıştır. Ebeveynler, geçiş 

sürecindeki sorumluluğun bir kısmını okul veya kreş öğretmenlerine devretmek konusunda 

yaşadıkları endişelere rağmen, öğretmenlerin geçiş sürecinde etkin bir rol aldıklarını 

belirtmişlerdir. “Öğretmeni önemli bir figür haline geldi. Gerçekten büyük çaba harcadı.” 

(Katılımcı 14, 5,3 yaşında geçiş). “Kreş bu konuda gerçekten başarılıydı. Öğretmenler ne 

kadar sürede üçüncü aşama amino asit karışımı tükettiğini takip ettiler ve her gün kaydedip 

bana ilettiler.” (Katılımcı 1, 3,7 yaşında geçiş). 

Fenilketonürili çocuklar ve ailelerinin katıldığı sosyal etkinliklerde, diğer çocukları 

içime hazır amino asit karışımlarını tüketirken gözlemlemek, çocukların geçiş fikrine 

hazırlanmasına katkı sağlamıştır: “Etkinlikler sırasında yaşça büyük çocukların içime hazır 
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mamaları içtiklerini gözlemlemek oğlumda önemli bir etki bıraktı... Bu deneyim, gerçekten 

yardımcı oldu.” (Katılımcı 2, 3,5 yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, kendileri ve anaokulundaki öğretmenler için hazırlanan bir plan 

olmasının geçiş sürecini kolaylaştırdığını ifade etmişlerdir. “Baştan beri neyi nasıl 

yapacağımız belli olduğu için gerçekten net bir şekilde ilerledik.” (Katılımcı 1, 3,7 yaşında 

geçiş). 

3.1.3.2. Amino Asit Karışımı Geçiş Sürecindeki Zorlaştırıcı Faktörler 

Bireysel faktörler 

Araştırmaya katılan ebeveynlerin belirttiği amino asit karışımı geçiş sürecini zorlaştırıcı 

bireysel faktörler; (i) yeni amino asit karışımlarına karşı isteksizlik ve (ii) kişisel özellikler 

olarak iki alt temaya ayrılmıştır. 

Çoğu ebeveyn, çocuklarının ikinci aşama amino asit karışımına alışmaları ve yeni 

amino asit karışımını denemeye isteksiz olmalarının geçiş sürecinde karşılaştıkları önemli 

engellerden olduğunu ifade etmişlerdir. “İkinci aşama amino asit karışımını değiştirmek ciddi 

mücadele gerektirdi ve kızım yenisini denemek konusunda isteksizdi.” (Katılımcı 12, 8,0 

yaşında geçiş).  

Ebeveynler, çocuklarının bazı kişisel özelliklerinin amino asit karışımı geçiş sürecini 

engellediğini belirtmişlerdir. Bu özellikler arasında genellikle inatçılık ve dik başlılık ön plana 

çıkmaktadır. “Başlangıçta, eski mamasına tekrar dönmek istediği için üzülüyordu ve sürekli 

‘bunu yapmak zorunda mıyım?’ diye soruyordu.” (Katılımcı 6, 5,3 yaşında geçiş). “Amino asit 

karışımını değiştirme fikri onu hiç mutlu etmedi. Her zaman biraz tereddütlüydü. Genellikle 

alışkın olduğu şeylere çok bağlı bir çocuktur.” (Katılımcı 3, 6,5 yaşında geçiş). 

Ailevi faktörler 

Aile veya bakım veren ile ilişkili amino asit karışımı geçiş sürecini zorlaştırıcı faktörler; 

(i) değişime yönelik korku, (ii) ebeveyn kontrol kaybı ve (iii) zaman ve süreklilik gereksinimi 

olmak üzere üç alt temaya ayrılmıştır. 
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Çoğu ebeveyn, geçiş sürecinin yarattığı belirsizlik hissi nedeniyle endişe ve kaygı 

yaşamıştır. “Bence herhangi bir değişiklik insanda kaygı yaratabilir, mevcut durumda kontrol 

sizde ancak değişiklik bilinmez bir durum olduğu için endişe verici.” (Katılımcı 2, 3,5 yaşında 

geçiş). 

Ebeveynler üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımları çocuklarına daha fazla 

özgürlük ve bağımsızlık sağladığı için çocukları üzerinde kontrolü kaybetme endişelerini ifade 

etmişlerdir. Bunun yanı sıra, çocuklarının bu amino asit karışımlarını kendi başlarına tüketip 

tüketemeyecekleri konusunda endişe duymuşlardır. “En zorlandığımız şey, artık 

kontrolümüzün kalmayacak olması ve amino asit karışımını kendi başına tüketebilecek 

olmasıydı. Üzerinde hiçbir kontrolümüz olmayacaktı.” (Katılımcı 1, 3,7 yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, yeni amino asit karışımını günlük rutinlerine eklemek için gerekli 

zaman ve çaba nedeniyle zorlandıklarını ifade etmişlerdir. “Çok sabırlı olmak gerekiyor. Aynı 

zamanda yapılacak da bir sürü şey oluyor, yeni mamayı vermek ve bunu sürekli aklında tutmak 

gibi…’’ (Katılımcı 1, 3,7 yaşında geçiş). “Sanırım herkes öfkesine hakim olmakta zorlanabilir 

çünkü bazen çok zor olabiliyor, çünkü bunu günde üç veya dört kez yapmanız gerekiyor ve 

sürekli çocuğumu hadi, hadi diye zorlamam gerekiyor. Ama vazgeçemezsiniz...” (Katılımcı 11, 

4,7 yaşında geçiş).  

Üçüncü aşama amino asit karışımı ile ilişkili faktörler 

Üçüncü aşama amino asit karışımı ile ilişkili amino asit karışımı geçiş sürecini 

zorlaştırıcı faktörler; (i) yüksek hacim, (ii) farklı tat, koku ve yapı ve (iii) düşük tolere 

edilebilirlik olmak üzere üç alt temaya ayrılmıştır. 

Çoğu ebeveyn, çocuklarının başlangıçta üçüncü aşama sıvı amino asit karışımını 

tüketmekte zorlandığını, çocuklarının tükettiği ikinci aşama amino asit karışımları jel kıvamda 

olduğu için sıvıya geçişte hacim farkından kaynaklı zorluk yaşadıklarını ifade etmiştir. Ancak, 

zaman içinde çocukların bu duruma alıştıklarını ve daha az sorun yaşadıklarını belirtmişlerdir. 

“Esas sorun hacimdi ve geçişin uzun sürmesinin nedeni buydu.” (Katılımcı 11, 4,7 yaşında 

geçiş). “Oğlum klasik FKÜ’lü ve yüksek miktarda amino asit karışımı alıyor, bu yüzden içime 

hazır mamanın hacminden dolayı zorluk çekti.” (Katılımcı 14, 5,3 yaşında geçiş). 
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Bazı ebeveynler çocuklarının farklı tat, koku ve dokusu nedeniyle bu karışımları 

tüketmekte zorlandıklarını ifade etmişlerdir. Ebeveynler, çocuklarının genellikle ikinci aşama 

amino asit karışımının nötr tadına alıştıklarını ve üçüncü aşama amino asit karışımının aromalı 

tadını sevmediklerini belirtmişlerdir. “Yeni bir tada alışması zor oldu çünkü eski mamasına 

alışmıştı. Uzun zamandır onu tüketiyordu…”  (Katılımcı 4, 4,3 yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, üçüncü aşama amino asit karışımıyla ilişkili olarak öğürme, sindirim 

sistemi sorunları ve konstipasyon gibi toleransla ilgili problemler yaşadıklarını bildirmişlerdir. 

Bir ebeveyn, çocuğu üçüncü aşama amino asit karışımını hızlı içtiğinde öğürme refleksinin 

tetiklendiğini gözlemlemiştir. “Hala öğürüyor, eğer çok hızlı içerse.” (Katılımcı 15, 6,9 

yaşında geçiş). 

Sosyal/organizasyonel faktörler 

Amino asit karışımı geçiş sürecini zorlaştırıcı sosyal/organizasyonel faktörler; (i) okulla 

yaşanan iletişim problemleri ve (ii) akran zorbalığı olmak üzere iki alt temaya ayrılmıştır. 

Genel olarak çoğu ebeveyn, okulla ilgili olumlu deneyimlerini paylaşmış olsa da 

bazıları okulun geri bildirim eksikliğinden memnuniyetsizliklerini ifade etmiştir. “Geri 

bildirim mekanizması önemli. Evet, okulumuz bu konuda oldukça eksikti.” (Katılımcı 16, 5,6 

yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, çocuklarının okulda yaşadığı akran zorbalığı gibi durumları özellikle 

endişe verici olarak tanımlamışlardır. “Okuldaki çocuklar alay ediyorlar. Ne içtiğini 

anlamıyorlar... ve oğlumun içtiği şeyden dolayı onunla alay etmelerini istemiyoruz.” 

(Katılımcı 5, 6,6 yaşında geçiş). 

3.1.3.3. Ebeveynlerin Geçiş Sürecini İyileştirmeye Yönelik Önerileri 

Ebeveynler, geçiş sürecini geliştirebilmek için çeşitli önerilerde bulunmuşlardır. Birçok 

ebeveyn, amino asit karışımı geçiş sürecini anlatan görsellerle desteklenmiş bir çocuk 

kitabının faydalı olabileceğini ifade etmiştir. Ayrıca bazı ebeveynler okul veya tatil gibi farklı 

ortam ve durumlarda üçüncü aşama amino asit karışımı içen çizgi karakterlerin bulunduğu 

hikaye kitaplarının olmasının faydalı olacağını belirtmiştir. “...Üçüncü aşama amino asit 

karışımının büyüklerin kullandığı amino asit karışımı olduğunu ve zamanı geldiğinde buna 
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geçmek zorunda olduklarını anlatan, yaşlarına uygun bir kitap konuyu anlamaları için 

oldukça faydalı olabilir.” (Katılımcı 14, 5,3 yaşında geçiş). Bazı ebeveynler ise, üçüncü aşama 

amino asit karışımı içen çocukların yer aldığı video veya kısa kliplerin yardımcı olabileceğini 

ifade etmişlerdir. “Aklıma gelen tek şey, izleyebilecekleri bir video. Bu şekilde diğer çocukları 

üçüncü aşama amino asit karışımlarını içerken görmeleri…” (Katılımcı 5, 6,6 yaşında geçiş). 

Bazı ebeveynler, okulda amino asit karışımı geçiş sürecinin iyileştirilmesi için 

öğretmenlere iletilecek yazılı talimatların yanı sıra onlardan geri bildirim almanın faydalı 

olacağını ifade etmişlerdir. “Öğretmenlerin günlük olarak geri bildirim yapmalarını 

bekliyoruz.” (Katılımcı 16, 5,6 yaşında geçiş). “…okulun pazartesi sabahları çocukların hafta 

sonu amino asit karışımı geçişiyle ilgili ilerlemelerini sorması faydalı olabilir.” (Katılımcı 14, 

5,3 yaşında geçiş). 

Anneler, çocuklarının diyet tedavisinde başlıca sorumluluk taşıdıklarını ve özellikle 

babalar ve büyükanne-büyükbabalar gibi diğer aile üyelerinin iş yükünü paylaşmaları 

gerektiğini belirtmişlerdir. “Her zaman ilgilenen kişi sen olma, diğer insanların da yardım 

etmelerine izin ver... Böylece baskı sürekli yalnızca senin üzerinde olmaz.” (Katılımcı 11, 4,7 

yaşında geçiş). 

Ebeveynlerin piyasada bulunan mevcut üçüncü aşama amino asit karışımı çeşitliliğiyle 

ilgili görüşleri farklılık göstermiştir. Bazıları mevcut çeşitliliğin yeterli olduğunu ve daha fazla 

seçeneğin karmaşıklığa yol açabileceğini öne sürmüşlerdir. “Çok fazla seçenek olmamasının 

daha iyi olduğunu düşünüyorum. Seçim yaparken kafa karışıklığına yol açabilir.” (Katılımcı 

2, 3,5 yaşında geçiş). “Zaten çok fazla seçenek vardı ve farklı aromaları denedik, daha fazla 

seçenek olması daha iyi olmazdı çünkü o kadar maceracı bir yapısı yok.” (Katılımcı 4, 4,3 

yaşında geçiş). Ancak, bazı ebeveynler daha fazla seçenek istediklerini belirtmişlerdir. 

“Oğlumun deneyebilmesi için daha fazla seçenek olmasını isterdim." (Katılımcı 10, 4,4 

yaşında geçiş), “Farklı aroma ve kıvamlarda daha fazla seçenek olması iyi olabilir.” 

(Katılımcı 3, 6,5 yaşında geçiş). 
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3.2. Pilot Çalışma (Bölüm II) 

3.2.1. Demografik ve Klinik Özellikler 

Araştırmanın Pilot Çalışma bölümüne dahil edilen çocukların (n=12) demografik ve 

klinik özellikleri, Çizelge 3.3'te yer almaktadır. Çocukların %33,3'ü (n=4) erkek, %66,7'si 

(n=8) kız olup, ortanca yaşları 3,2 yıl (Q1: 3,1, Q3: 4,0 yıl) olarak belirlenmiştir. Çocukların 

%91,7'si (n=11) klasik FKÜ'ye, %8,3'ü (n=1) ise orta derece FKÜ'ye sahiptir. Etnik köken 

incelendiğinde, çoğunluğunun (%91,7, n=11) Avrupa ve bir çocuğun (%8,3) Asya kökenli 

olduğu görülmektedir. Çocukların %91,7'sinin (n=11) ebeveynleri arasında akraba evliliği 

bulunmamaktadır. 

Doğum sırası açısından, çocukların %41,7'si (n=5) tek çocuk, %8,3'ü (n=1) ilk, %25,0'i 

ortanca (n=3) ve %25,0'i en küçük (n=3) çocuktur. Ailedeki toplam birey sayısına 

bakıldığında, hanelerin %41,7'sinde (n=5) 3 veya daha az kişi, %33,3'ünde (n=4) 4-5 kişi, 

%25,0'inde (n=3) ise 6 veya daha fazla kişinin yaşadığı görülmektedir. Ayrıca, çocukların 

%33,3'ünün (n=4) FKÜ'ye sahip bir kardeşi bulunmaktadır.  

Ebeveynlerin medeni durumları incelendiğinde, %58,3’ünün (n=7) evli ve %41,7'sinin 

(n=5) bekar olduğu görülmektedir. Annelere ve babalara ait eğitim düzeyi incelendiğinde ise, 

annelerin %58,3'ünün (n=7) ortaokul, %16,7'sinin (n=2) lise ve %25,0'inin (n=3) üniversite 

mezunu olduğu; babaların ise %58,3'ünün (n=7) ortaokul, %25,0'inin (n=3) lise ve %16,7'sinin 

(n=2) üniversite mezunu olduğu tespit edilmiştir. 

Çocukların kreşte geçirdikleri süreye bakıldığında, %16,6'sının (n=2) hiç kreşe 

gitmediği, %41,7'sinin (n=5) yarı zamanlı (15 saat/hafta) ve %41,7'sinin (n=5) tam zamanlı 

(30 saat/hafta) kreşe gittiği görülmektedir. 

  



 

54 

Çizelge 3.3. Çocukların sosyodemografik ve klinik özellikleri (n=12). 

Sosyodemografik ve klinik özellikler S  %  

Cinsiyet   

Erkek 4 33,3 

Kız 8  66,7 

Yaş (yıl) (ortanca, Q1-Q3) 3,2 3,1 – 4,0 

FKÜ sınıflandırması   

Klasik FKÜ 11 91,7 

Orta derece FKÜ 1 8,3 

Etnik köken   

Avrupa 11 91,7 

Asya 1 8,3 

Ebeveyn akraba evliliği   

Evet 1 8,3 

Hayır 11 91,7 

Doğum sırası   

Tek çocuk 5 41,7 

İlk çocuk 1 8,3 

Ortanca çocuk 3 25,0 

En küçük çocuk 3 25,0 

Ailedeki toplam birey sayısı   

2 2 16,7 

3 3 25,0 

4 3 25,0 

5 1 8,3 

6+ 3 25,0 

FKÜ’lü kardeş   

Var 4 33,3 

Yok 8 66,7 

Ebeveynlerin medeni durumu   

Evli 7 58,3 

Bekar  5 41,7 

Anne eğitim durumu   

Ortaokul 7 58,3 

Lise 2 16,7 

Üniversite 3 25,0 

Baba eğitim durumu   

Ortaokul 7 58,3 

Lise 3 25,0 

Üniversite 2 16,7 

Kreşte geçirilen zaman   

Hiç 2 16,6 

Yarı zamanlı (15 saat/hafta) 5 41,7 

Tam zamanlı (30 saat/hafta) 5 41,7 
FKÜ: Fenilketonüri 

3.2.2. Üçüncü Aşama Amino Asit Karışımına Geçiş Süreci 

Çocukların (n=12) üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş süreçleri Şekil 3.2’de, 

geçiş sürecinden önce kullandıkları ikinci aşama ve geçiş yaptıkları üçüncü aşama amino asit 
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karışımı formları, toplam geçiş süresi ve geçiş sürecini etkileyen faktörler Çizelge 3.4’te yer 

almaktadır.  

Çalışmanın başlangıcında, çocukların tamamı (n=12, %100,0) aynı ikinci aşama amino 

asit karışımını kullanmaktadır (Çizelge 3.4). Çocuklara Çizelge 2.1’de yer alan adımlar takip 

edilerek, halihazırda kullandıkları ikinci aşama amino asit karışımlarının yanı sıra 10 mL/gün 

üçüncü aşama amino asit karışımı başlatılmış ve adım adım üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına geçiş yapmaları hedeflenmiştir. Aşamaların süresi ve geçişin tamamlanması 

çocuklar arasında farklılık göstermiştir. 

Son değerlendirme sırasında, çocukların amino asit karışımı geçiş deneyimleri hem 

anneleri hem de araştırmacı diyetisyen tarafından puanlandırılmış ve puanlar arasında güçlü 

pozitif korelasyon bulunmuştur (r=0,9, p<0,01). Her çocuğun geçiş süreci, anne ve diyetisyen 

değerlendirmesinin ortalaması alınarak kolay (puan ≤ 2), orta (puan=3) veya zor (puan ≥ 4) 

olarak kategorize edilmiştir. Çocukların %41,7'si (n=5) kolay, %25,0’i (n=3) orta, %33,3’ü 

(n=4) zor bir geçiş süreci deneyimlemiştir. 

Kolay geçiş yapan grup (n=5, %41,7): Geçiş süreci kolay olan çocuklar (Katılımcı 2, 

5, 9, 10, 11), bir hafta içinde 10 mL/gün üçüncü aşama amino asit karışımını tüketmeye 

başlamışlardır. Bu katılımcıların geçiş süreci ortalaması 3,5 ay olup, bu süreç 3 hafta ile 4,5 

ay arasında değişmiştir. Geçiş süreci kolay olan çocukların çoğu (%80,0, n=4/5), içime hazır 

sıvı amino asit karışımına geçiş yaparken, bir çocukta (%20,0) içime hazır sıvı amino asit 

karışımına geçiş denemesi başarısız olduğu için, cGMP toz amino asit karışımına geçiş 

yapılmıştır (Şekil 3.2 ve Çizelge 3.4). 

Orta zorlukta geçiş yapan grup (n=3, %25,0): Geçiş süreci orta zorlukta olan çocuklar 

(Katılımcı 4, 6 ve 7) sırasıyla 5 ay, 2 ay ve 7,5 ayda üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçiş sürecini tamamlamışlardır. Katılımcı 4’ün 10 mL/gün üçüncü aşama amino asit 

karışımını rahatlıkla tüketebilmesi yaklaşık 1 ay sürmüş, anne geçiş sürecinde yer alan 

adımları takip etmemiştir. Bu katılımcı, başlangıçta tek doz içime hazır sıvı formdaki üçüncü 

aşama amino asit karışımına geçiş yapmış, ancak tüketmeyi devamlı reddetmesi ve çocuğun 

davranışsal problemler göstermesi nedeniyle cGMP toz amino asit karışımlarına geçiş 

yapılmıştır. Katılımcı 6, üçüncü aşama amino asit karışımlarına 2 ay içinde geçiş yapmış olup, 

geçiş aşamasında davranışsal problemler sergilemiş, anne verilen talimatları ve belirtilen 

adımları uygulamamıştır. Katılımcı 7 ise, başlangıçta üçüncü aşama amino asit karışımı 
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tüketimine olumlu yanıt vermiş, ancak sık viral enfeksiyon geçirmesi geçiş sürecinin 

uzamasına yol açmıştır. Annelerle yapılan haftalık görüşmeler ve takip sırasında bu üç çocukta 

geçişte yaşanan zorluklar, çocukların kan fenilalanin düzeylerinin yüksek seyretmesi, verilen 

adımların uygulanmaması, çocuğun geçişe direnci, geçiş sürecinde rutin ve tutarlılık 

oluşturulmaması ve viral enfeksiyonlar olarak belirlenmiştir (Şekil 3.2 ve Çizelge 3.4). 

Zor geçiş yapan grup (n=4, %33,3): Bu grupta yer alan çocuklar (Katılımcı 1, 3, 8 ve 

12), üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecini tamamlayamamışlardır (Şekil 3.2 

ve Çizelge 3.4). 

Katılımcı 1, 10 mL/gün üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımını tüketmiş ancak 

sık viral enfeksiyonlar nedeniyle 30 mL/gün’e geçişte zorlanmıştır. Ayrıca, bu süreçte dikkat 

ve odaklanma sorunları yaşamış ve dikkat eksikliği hiperaktivite bozukluğu (DEHB) tanısı 

almıştır. İçime hazır sıvı amino asit karışımını reddetmesi üzerine, tek doz cGMP toz amino 

asit karışımına geçirilmiştir. Ancak, daha fazla cGMP tüketmek istemediği için, kalan dozlar 

ikinci aşama toz amino asit karışımından verilmiştir. 

Katılımcı 3, başlangıçta üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımını olumlu 

karşılamış, ancak sonrasında amino asit karışımının hacmiyle ilgili problem yaşamış ve 

tüketmeyi reddetmiştir. Bu çocuğun geçişi sırasında ailenin yeni bebek sahibi olması, geçiş 

sürecinde ailenin tutarlılık ve rutin sağlamasını zorlaştırmıştır. Katılımcı 3, üçüncü aşama 

amino asit karışımlarının tek tam dozuna başarılı bir şekilde geçmesine rağmen, kan 

fenilalanin düzeyleri yükselmiş ve bu da hem çocuk hem de ebeveynde strese yol açmış, bu 

nedenle çocuk ikinci aşama amino asit karışımına geri dönmüştür.  

Katılımcı 8, başlangıçta içime hazır sıvı amino asit karışımını tüketmeyi olumlu 

karşılamış, ancak günde 10 mL'den fazla tüketmeyi reddetmiştir. Daha sonra cGMP toz amino 

asit karışımına geçirilmiş, ancak anne verilen adımları uygulamamış, çocuk cGMP’yi 

tüketmekte zorlanmış ve ikinci aşama amino asit karışımına geri dönmüştür. 

Katılımcı 12, başlangıçta içime hazır sıvı amino asit karışımına olumlu yanıt vermiş ve 

tek tam doza geçiş yapmıştır. Ancak daha sonra hacim nedeniyle zorlanmış ve kalan dozları 

tüketmeyi reddetmiştir. Ayrıca, içime hazır sıvı amino asit karışımının tek dozunu bitirmesi 

30 dakikadan uzun sürmüş, ayrıca bu süreçte sık viral enfeksiyon geçirmiştir. Bu katılımcı, 

sadece tek doz üçüncü aşama sıvı amino asit karışımına geçmiş ve kalan dozları ikinci aşama 

amino asit karışımından almaya devam etmiştir. 
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Şekil 3.2. Çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreçleri (n=12). 
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Çizelge 3.4. Çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci ve etkileyen faktörler (n=12). 

Katılımcı 

no 
Yaş Cinsiyet 

Geçiş 

kategorisi 

İkinci aşama AA 

karışımı türü 

Üçüncü aşama AA 

karışımı türü 
Geçiş süresi Geçiş sürecini etkileyen faktörler 

1 3,0 Erkek Zor † Jel 

Toz cGMP 

(İçime hazır sıvıya 

geçilemedi) 

18 ay 

• Rutin ve tutarlı yaklaşım olmaması 

• Enfeksiyonlar 

• DEHB tanısı 

2 4,0 Kız Kolay Jel İçime hazır sıvı 1 ay • İkinci aşama AA karışımının tadını sevmeme 

3 3,1 Kız Zor ‡ Jel - 3,5 ay 

• Rutin ve tutarlı yaklaşım olmaması 

• Enfeksiyonlar 

• Üçüncü aşama AA karışımının hacminden dolayı 

zorlanma 

• Yüksek kan fenilalanin düzeyi 

4 3,5 Kız Orta Jel 

Toz cGMP 

(İçime hazır sıvıya 

geçilemedi) 

5 ay 

• Rutin ve tutarlı yaklaşım olmaması 

• Ailede sağlık problemi olan başka çocukların varlığı 

• Yüksek kan fenilalanin düzeyi 

5 3,1 Kız Kolay Jel İçime hazır sıvı 3,5 ay • - 

6 4,1 Kız Orta Jel İçime hazır sıvı 2 ay 

• Rutin ve tutarlı yaklaşım olmaması 

• Enfeksiyonlar 

• Yüksek kan fenilalanin düzeyi 

7 5,4 Kız Orta Jel İçime hazır sıvı 7,5 ay 

• Rutin ve tutarlı yaklaşım olmaması 

• Enfeksiyonlar 

• Yüksek kan fenilalanin düzeyi 

8 3,0 Erkek Zor ‡ Jel - 7,2 ay 
• Üçüncü aşama AA karışımının tadı ve hacminden 

dolayı zorlanma 

9 5,4 Kız Kolay Jel 

Toz cGMP 

(İçime hazır sıvıya 

geçilemedi) 

3 hafta • İçime hazır sıvı AA karışımını tüketmek istememe 

10 3,1 Kız Kolay Jel İçime hazır sıvı 4,5 ay • - 

11 3,2 Erkek Kolay Jel İçime hazır sıvı 4,5 ay • - 

12 3,0 Erkek Zor † Jel İçime hazır sıvı 2,5 ay 
• Üçüncü aşama AA karışımının tadı ve hacminden 

dolayı zorlanma 
†  Tek doz üçüncü aşama amino asit karışımına geçirilmiştir. Kalan dozlar değiştirilememiş ve halihazırda kullandığı ikinci aşama amino asit karışımını kullanmaya devam etmiştir. 
‡ Tek doz içime hazır sıvı amino asit karışımına geçiş yapmış ancak sonrasında tüketmeyi reddedip ikinci aşama amino asit karışımına tamamen geri dönmüştür. 

AA: amino asit; DEHB: Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu; cGMP: Kazeinoglikomakropeptit
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3.2.3. Metabolik Kontrol 

Çocukların geçiş sürecinin başlatılmasından 6 ay önce (geçiş öncesi), geçiş sürecinde 

ve son değerlendirme sonrası 6 ay (takip dönemi) kan fenilalanin düzeyleri Çizelge 3.5’te yer 

almaktadır. Bu süreçte, 12 çocuğa ait toplam 775, her çocuk için ortalama 65±17 kan 

fenilalanin düzeyi incelenmiştir. Çocukların (n=12) çalışma süresi boyunca ortanca kan 

fenilalanin düzeyleri, yaşa göre hedef aralık olan 120–360 μmol/L (van Spronsen vd., 2017) 

arasında seyretmiştir. Çocukların başlangıç öncesi ortanca kan fenilalanin düzeyi 235 μmol/L 

(Q1:140 μmol/L, Q3:410 μmol/L) olarak belirlenirken, geçiş döneminde bu değer 220 μmol/L 

(Q1:150 μmol/L, Q3:390 μmol/L) ve takip döneminde 250 μmol/L (Q1:170 μmol/L, Q3:445 

μmol/L) olarak kaydedilmiştir. 

Çizelge 3.5. Çocukların geçiş öncesi, geçiş süreci ve 6 aylık takip dönemi kan fenilalanin düzeyi 

(n=12). 

Kan Fenilalanin Düzeyi (μmol/L)  

Katılımcı 

no 

Geçiş öncesi Geçiş süreci  Takip dönemi 

N Ortanca (Q1-Q3) N Ortanca (Q1-Q3) N Ortanca (Q1-Q3) 

1 20 130 (120-170) 21 130 (110-260) 11 150 (135-200) 

2 19 270 (165-410) 27 310 (200-520) 16 215 (185-333) 

3 17 170 (120-290) 20 325 (145-460) 21 150 (120-210) 

4 15 590 (470-660) 7 840 (595-965) 12 880 (678-1043) 

5 26 160 (133-200) 27 230 (170-315) 27 210 (140-405) 

6 32 375 (320-463) 13 310 (280-350) 17 310 (200-400) 

7 36 635 (328-750) 33 490 (340-760) 34 570 (540-708) 

8 39 260 (125-485) 18 160 (113 – 200) 17 390 (270 – 540) 

9 1 † 300 (300-300) 6 170 (145-188) 48 230 (168-305) 

10 25 210 (170-240) 19 170 (155-205) 26 210 (190-333) 

11 26 140 (120-185) 27 180 (130-230) 21 190 (140-300) 

12 16 170 (130-233) 14 240 (153-370) 21 220 (150-380) 

Total 272 235 (140-410) 232 220 (150-390) 271 250 (170-445) 
†  Farklı bir metabolizma merkezinden geçiş yaptığı için, önceki kan fenilalanin düzeyleri mevcut değildir.  

N: ölçüm sayısı 

3.2.4. Çocukların Geçiş Deneyimlerine göre Metabolik Kontrolleri 

Çocukların geçiş deneyimi gruplandırmasına göre, geçiş öncesi, geçiş süreci ve geçiş 

sonrası takip dönemi kan fenilalanin düzeyleri Çizelge 3.6 ve Şekil 3.3’te yer almaktadır. 

Kolay geçiş yapan (n=5, %41,7) ve zor geçiş yapan (n=4, %33,3) çocukların kan fenilalanin 
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düzeyleri, çalışma boyunca hedef aralıkta (120–360 μmol/L) seyretmiştir (van Spronsen vd., 

2017). Ancak, geçiş süreci orta zorlukta olan çocukların (n=3, %25,0) ortanca kan fenilalanin 

düzeyleri çalışma boyunca hedef aralığın üzerindedir: geçiş öncesi ortanca: 470 µmol/L 

(Q1:330 µmol/L, Q3:665 µmol/L), geçiş süreci ortanca: 430 µmol/L (Q1:310 µmol/L, Q3:750 

µmol/L) ve geçiş sonrası 6 aylık takip dönemi ortanca: 550 µmol/L (Q1:400 µmol/L, Q3:750 

µmol/L). Geçişi orta zorlukta olan çocukların (n=3, %25,0) kan fenilalanin düzeyleri, geçiş 

süreci kolay (n=5, %41,7) ve zor (n=4, %33,3) olan gruplardan tüm değerlendirme 

dönemlerinde anlamlı olarak yüksek bulunmuştur (p<0,01).  

Çizelge 3.6. Çocukların geçiş deneyimlerine göre kan fenilalanin düzeyleri (n=12). 

Kan Fenilalanin Düzeyi (µmol/L) 

Geçiş 

deneyimi 

Geçiş öncesi Geçiş süreci  Takip dönemi 

N Ortanca (Q1-Q3) N Ortanca (Q1-Q3) N Ortanca (Q1-Q3) 

Kolay 97 180 (140 – 260) 138 200 (160 – 310) 106 210 (160 – 320) 

Orta  83 470 (330 – 665) x, y 63 430 (310 – 750) x, y 53 550 (400 – 750) x, y 

Zor 92 170 (120 – 290) 70 200 (120 – 340) 73 200 (140 – 388) 

x p < 0,01 – kolay geçiş grubu ile karşılaştırıldığında (Kruskal-Wallis testi ardından Dunn-Bonferroni post-hoc 

testi). 
y p < 0,01 – zor geçiş grubu ile karşılaştırıldığında (Kruskal-Wallis testi ardından Dunn-Bonferroni post-hoc testi). 

N: ölçüm sayısı 

 

Şekil 3.3. Çocukların geçiş deneyimlerine göre kan fenilalanin düzeyleri (n=12). 
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3.2.5.  Çocukların Sosyodemografik Özellikleri ile Geçiş Deneyimi Arasındaki 

İlişki 

Çocukların geçiş deneyimlerine göre sosyodemografik özelliklerine ilişkin bulgular, 

Çizelge 3.7’de yer almaktadır. Cinsiyet, baba eğitim düzeyi veya ailedeki kişi sayısı 

bakımından gruplar benzerdir (p>0,05). Annenin eğitim düzeyi ve çocuğun kreşte geçirdiği 

zaman açısından, geçiş deneyimi kolay olan (%41,7) ve orta/zor olan (%58,3) gruplar arasında 

anlamlı farklılık gözlemlenmiştir (p<0,05). Ortaokul mezunu annelerin çocuklarının çoğu 

(%85,7) zor bir geçiş süreci yaşarken, lise veya üniversite mezunu annelerin çocuklarının çoğu 

(%80,0) kolay bir geçiş süreci yaşamıştır (p<0,05). Ayrıca, tam zamanlı kreşe giden çocukların 

tamamı (%100,0) kolay bir geçiş süreci yaşarken, kreşe gitmeyen veya yarı zamanlı kreşe 

giden çocukların tamamı (%100,0) zor bir geçiş süreci deneyimlemiştir (p<0,05). 

Çizelge 3.7. Çocukların geçiş deneyimlerine göre sosyodemografik özellikleri (n=12). 

Sosyodemografik özellikler 
Kolay geçiş (n=5) Orta/zor geçiş (n=7) p+ 

S % S %  

Cinsiyet     

>0,05 Erkek 1 20,0 3 42,9 

Kız 4 80,0 4 57,1 

Anne eğitim durumu     

<0,05 
Ortaokul 1 20,0 6 85,7 

Lise 1 20,0 1 14,3 

Üniversite 3 60,0 - - 

Baba eğitim durumu     

>0,05 
Ortaokul 1 20,0 6 86,0 

Lise 2 40,0 1 14,0 

Üniversite 2 40,0 - - 

Ailedeki toplam birey sayısı     

>0,05 
≤ 3 3 60,0 2 28,6 

4-5 1 20,0 3 42,8 

> 5 1 20,0 2 28,6 

Kreşte geçirilen zaman     

<0,05 
Hiç - - 2 28,6 

15 saat/hafta - - 5 71,4 

30 saat/hafta 5 100,0 - - 
+ Fisher’s exact test 

3.2.6. Çocukların Antropometrik Ölçümleri 

Araştırmaya katılan çocukların (n=12) yaşa göre vücut ağırlığı, yaşa göre boy uzunluğu 

ve yaşa göre BKİ z-skorları Çizelge 3.8’de yer almaktadır. Toplamda 195 yaşa göre vücut 

ağırlığı, boy uzunluğu ve BKİ z-skoru analiz edilmiştir. Geçiş öncesi dönemde çocukların yaşa 

göre vücut ağırlığı z-skorları ortalaması 0,6±1,2 iken, geçiş süreci ve takip döneminde 0,2±1,3 
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olarak kaydedilmiştir. Çocukların yaşa göre boy uzunluğu z-skorları, geçiş öncesi dönemde 

0,3±1,0, geçiş sürecinde -0,2±1,2 ve takip döneminde 0,0±1,3 olarak belirlenmiştir. 

Çocukların yaşa göre BKİ z-skoru ise, geçiş öncesi 0,6±0,8, geçiş sürecinde 0,5±0,9 ve takip 

döneminde 0,4±0,9 olarak belirlenmiştir. 

Çizelge 3.8. Çocukların çalışma boyunca yaşa göre vücut ağırlığı, yaşa göre boy uzunluğu ve yaşa göre 

BKİ z-skorları (n=12). 

z-skor 
Geçiş öncesi Geçiş süreci Takip dönemi 

N x̄ ± SS N x̄ ± SS N x̄ ± SS 

Yaşa göre vücut ağırlığı 22 0,6 ± 1,2 27 0,2 ± 1,3 25 0,2 ± 1,3 

Yaşa göre boy uzunluğu 19 0,3 ± 1,0 19 -0,2 ± 1,2 24 0,0 ± 1,3 

Yaşa göre BKİ 19 0,6 ± 0,8 19 0,5 ± 0,9 21 0,4 ± 0,9 

BKİ: Beden kütle indeksi; N: ölçüm sayısı 

3.2.7. Çocukların Enerji ve Makro Besin Ögesi Alımları 

Çocukların başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme aşamalarında 3 günlük besin 

tüketim kayıtlarından elde edilen enerji ve makro besin ögesi alımlarına ilişkin sonuçlar 

Çizelge 3.9’da sunulmuştur. Son değerlendirmede, çocukların %66,0’sı (n=8) ikinci aşama 

amino asit karışımından üçüncü aşama amino asit karışımına tamamen geçmişken, Katılımcı 

1 ve Katılımcı 12 tek doz üçüncü aşama amino asit karışımı almaktadır. Katılımcı 3 ve 

Katılımcı 8 ise ikinci aşama amino asit karışımlarına geri dönmüştür.  

Enerji alımı başlangıçta 1195 kkal/gün (Q1:1092, Q3:1292 kkal/gün) iken, geçiş sonrası 

1200 kkal/gün (Q1:1141, Q3:1288 kkal/gün) ve son değerlendirmede 1267 kkal/gün 

(Q1:1068, Q3:1315 kkal/gün) olarak belirlenmiştir. Toplam protein alımları başlangıç, geçiş 

sonrası ve son değerlendirme dönemlerinde sırasıyla 3,1 g/kg/gün (Q1:2,9, Q3:3,4 g/kg/gün), 

3,0 g/kg/gün (Q1:2,8, Q3:3,1 g/kg/gün) ve 3,4 g/kg/gün (Q1:2,9, Q3:3,8 g/kg/gün) olup, 

toplam protein alımının başlangıç ve geçiş sonrası dönemlerinde %88,0’inin, son 

değerlendirme döneminde %90,0’ının amino asit karışımlarından geldiği görülmektedir. İkinci 

aşama amino asit karışımları ile günlük protein alımı başlangıçta 2,7 g/kg (Q1:2,5, Q3:2,9 

g/kg)’dan son değerlendirme döneminde 0 g/kg (Q1: 0, Q3:1,8 g/kg)’a düşerken, üçüncü 

aşama amino asit karışımları ile protein alımı son değerlendirmede 2,5 g/kg (Q1: 1,2, Q3:3,0 

g/kg)’a yükselmiştir. 
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Çizelge 3.9. Çocukların başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirmede diyetle enerji ve makro besin 

ögesi alımları (n=12). 

Enerji ve Makro 

Besin Ögeleri 

Başlangıç 

değerlendirmesi 

Geçiş sonrası 

değerlendirme  

Son  

değerlendirme 

Ortanca (Q1 – Q3) Ortanca (Q1 – Q3) Ortanca (Q1 – Q3) 

Enerji    

kkal/gün 1195 (1092 – 1292) 1200 (1141 – 1288) 1267 (1068 – 1315) 

EAR % 99,0 (88,0 – 120,0) 92,0 (86,0 – 98,0) 99,0 (91,0 – 108,0) 

Karbonhidrat    

g/gün 176 (154 – 204) 163 (152 – 186) 166 (141 – 186) 

g/kg/gün 10 (9 – 14) 10 (8 – 11) 10 (8 – 11) 

% enerji  59,0 (58,0 – 61,0) 56,0 (54,0 – 59,0) 54,0 (52,0 – 55,0) 

Yağ    

g/gün 30 (26 – 39) 36 (33 – 39) 34 (31 – 43) 

g/kg/gün 2,1 (1,4 – 2,8) 2,1 (1,9 – 2,3)  2,3 (1,7 – 2,6) 

% enerji  24,0 (21,0 – 27,0) 27,0 (26,0 – 28,0) 27,0 (24,0 – 30,0) 

Toplam protein    

g/gün 49 (44 – 59) 56 (51 – 58) 56 (50 – 62) 

g/kg/gün 3,1 (2,9 – 3,4) 3,0 (2,8 – 3,1) 3,4 (2,9 – 3,8) 

% enerji 16,0 (14,0 – 19,0) 18,0 (16,0 – 19,0) 19,0 (18,0 – 21,0) 

Doğal protein    

           g/gün 7 (6 – 7) 7 (6 – 8) 6 (5 – 7) 

g/kg/gün 0,4 (0,3 – 0,5) 0,4 (0,3 – 0,5) 0,4 (0,3 – 0,4) 

% enerji 2,1 (1,7 – 2,3) 2,3 (1,7 – 2,7)  1,9 (1,6 – 2,2) 

% toplam protein 13,0 (11,0 – 14,0) 13,0 (9,0 – 16,0) 10,0 (10,0 – 11,0) 

Protein eşdeğeri 

(AA karışımı) 
   

           g/gün PE 44 (39 – 49) 47 (44 – 51)  47 (45 – 53) 

g/kg/gün PE 2,7 (2,6 – 2,9) 2,5 (2,4 – 2,7) 3,0 (2,6 – 3,5) 

% enerji 14,0 (12,0 – 16,0) 16,0 (14,0 – 16,0) 17,0 (16,0 – 18,0) 

% toplam protein 88,0 (86,0 – 89,0) 88,0 (84,0 – 91,0) 90,0 (90,0 – 90,0) 

İkinci aşama AA 

karışımı 
   

g/gün PE  41 (36 – 47) 35 (9 – 40)  0 (0 – 31) 

g/kg/gün PE 2,7 (2,5 – 2,9) 1,7 (0,7 – 2,6) 0,0 (0,0 – 1,8) 

Üçüncü aşama 

AA karışımı 
   

g/gün PE – 15 (3 – 26) 45 (15 – 46) 

g/kg/gün PE – 0,6 (0,2 – 1,7)  2,5 (1,2 – 3,0) 

AA: amino asit; PE: protein eşdeğeri; EAR: tahmini ortalama gereksinim 

3.2.8. Çocukların Besin Tüketim Sıklıklarına İlişkin Bulgular 

Çocukların tüm değerlendirme aşamalarında besin tüketim sıklıkları Çizelge 3.10’da 

yer almaktadır. Fenilketonürili çocuklar tarafından en sık tüketilen besin grupları taze meyve 

ve sebzeler olmuştur. Çeşitli besin grupları için haftalık ortanca porsiyon sayısı başlangıçtan, 

geçiş sonrası ve son değerlendirme dönemine kadar nispeten sabit kalmıştır. Çocuklar 
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tarafından tüketilen besinlerin çeşitliliği başlangıçta ortalama 31 farklı besin/hafta (Q1:26, 

Q3:37) iken, son değerlendirmede 36 besin/hafta’ya (Q1:26, Q3:40) yükselmiştir. 

Çizelge 3.10. Başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme sırasında çocuklar tarafından belirli 

yiyecek/yiyecek gruplarının haftalık tüketim sıklığı (n=12). 

 Miktar (porsiyon/hafta)  

Besin/Besin grubu Porsiyon  

Başlangıç 

değerlendirmesi 

Geçiş sonrası 

değerlendirme  

Son 

değerlendirme 

Ortanca  (Q1–Q3) 

Meyve (taze) 80-100 g  10 (7–14) 10 (7–18) 7 (6–14) 

Sebze 20-60 g 8 (7–10) 10 (7–16) 11 (7–16) 

Düşük proteinli süt 
200-250 

mL 
7 (5–13) 7 (3–8) 4 (1–7) 

Tereyağ/margarin/bitkisel 

yağ 
5 g 7 (6–16) 7 (3–17) 12 (3–21) 

Düşük proteinli peynir 20 g 6 (1–7) 5 (1–11) 3 (0–5) 

Düşük proteinli ekmek 30-70 g 6 (3–11) 6 (4–14) 7 (4–12) 

Patates cipsi, mısır/pirinç 

atıştırmalıkları, patlamış 

mısır 

15-25 g 6 (3–7) 5 (2–7) 6 (2–7) 

Düşük proteinli makarna, 

noodle, pirinç, kuskus 

80-100 g  

(pişmiş) 
3 (1–5) 2 (2–4) 4 (2–6) 

Patates (haşlanmış, fırında)  80 g 2 (0–3) 1 (0–2) 1 (0–3) 

Patates (kızartma) 45-55 g 2 (1–2) 2 (1–2) 1 (1–2) 

Düşük proteinli 

sosis/burger/balık ikamesi  
80 g 1 (0–3) 2 (0–4) 2 (1–4) 

Besin çeşiti/hafta  31 (26–37) 31 (27–42) 36 (26–40) 

3.2.9. Amino Asit Karışımı Tüketimine Yönelik Davranışlar 

Çocukların amino asit karışımına yönelik sergiledikleri olumsuz davranışlar Şekil 3.4’te 

sunulmuştur. Başlangıç değerlendirmesi sırasında ikinci aşama amino asit karışımına yönelik 

davranışlar (Şekil 3.4.a) değerlendirilirken, geçiş sonrası (Şekil 3.4.b) ve son değerlendirme 

(Şekil 3.4.c) sırasında üçüncü aşama amino asit karışımına yönelik davranışlar incelenmiştir. 

Her iki amino asit karışımı tüketime sırasında en sık gözlenen zorlayıcı davranışlar; kaşığı 

veya bardağı itme, başını çevirme ve tüketmeyi reddetmedir (Şekil 3.4). Zorlayıcı davranışlar, 

üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçişte zorlanan çocuklarda (n=7, 58,3), kolay geçiş 

yapan çocuklara kıyasla (n=5, %41,7) daha sık görülmüştür. Son değerlendirmede, üçüncü 

aşama amino asit karışımına kolay geçiş yapan çocukların (n=5, %41,7) üçüncü aşama amino 

asit karışımı tüketimine yönelik herhangi bir olumsuz davranış bildirilmemiştir (Şekil 3.4.c). 
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Şekil 3.4. Çocukların başlangıç aşamasında ikinci aşama amino asit karışımı (a), geçiş sonrası (b) ve 

son değerlendirmede (c) üçüncü aşama amino asit karışımlarına yönelik olumsuz davranışları. 

n=1 n=1
n=2 n=2 n=2

n=0 n=0
n=1

n=0 n=0

n=3

n=1

n=4
n=5

n=3 n=3
n=2

n=3

n=1 n=1

Başlangıç değerlendirmesi

Kolay geçiş (n = 5) Orta/Zor geçiş (n = 7)

a

n=0 n=0
n=1 n=1 n=1 n=1 n=1

n=0 n=0 n=0

n=3
n=2

n=5
n=4

n=5

n=3 n=3

n=0 n=0

n=2

Geçiş sonrası değerlendirme

Kolay geçiş (n = 5) Orta/Zor geçiş (n = 7)

b

n=0 n=0 n=0 n=0 n=0 n=0 n=0 n=0 n=0 n=0

n=3
n=2

n=3
n=4

n=5

n=3 n=3

n=1 n=1
n=2

Son değerlendirme

Kolay geçiş (n = 5) Orta/Zor geçiş (n = 7)

c
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3.2.10. Psikososyal Değerlendirme 

Çocukların geçiş deneyimi ve psikososyal durumları arasındaki ilişki Çizelge 3.11’de 

yer almaktadır. Amino asit karışımı geçişi kolay (n=5, %41,7) ya da orta/zor (n=7, %58,3) 

olan çocukların, başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme dönemlerinde besin neofobisi 

ve genel neofobi skoru, annenin anksiyete puanı ve çocukların davranış tutum ölçeği alt 

başlıkları olan canlılık/dışa dönüklük, negatif duygulanım ve çabalı kontrol puanlarında 

anlamlı farklılık görülmemiştir (p>0,05). 

Çizelge 3.11. Çocukların geçiş deneyimi ve psikososyal durumları arasındaki ilişki 

Psikososyal Değerlendirme 

Kolay geçiş  

(n=5) 

Orta/Zor geçiş 

(n=7) p+ 

x̄ ± SS x̄ ± SS 

Besin neofobisi     

Başlangıç 35 ± 9 37 ± 17 >0,05 

Geçiş sonrası 36 ± 8 34 ± 10 >0,05 

Son 34 ± 9 33 ± 12 >0,05 

Genel neofobi    

Başlangıç 20 ± 8 19 ± 7 >0,05 

Geçiş sonrası 20 ± 7 18 ± 7 >0,05 

Son 18 ± 7 17 ± 6 >0,05 

Çocuk Davranış Ölçeği    

Canlılık/Dışa 

Dönüklük 

Başlangıç 4,5 ± 1,1 4,7 ± 0,4 >0,05 

Geçiş sonrası 5,0 ± 1,1 4,7 ± 0,3 >0,05 

Son 4,7 ± 0,9 4,7 ± 0,5 >0,05 

Negatif 

Duygulanım 

Başlangıç 5,1 ± 0,6 4,4 ± 1,0 >0,05 

Geçiş sonrası 4,9 ± 0,5 4,4 ± 1,1 >0,05 

Son 4,9 ± 0,4 4,6 ± 0,8 >0,05 

Çabalı Kontrol 

Başlangıç 5,2 ± 0,6 4,8 ± 1,1 >0,05 

Geçiş sonrası 5,3 ± 1,0 5,0 ± 1,1 >0,05 

Son 5,7 ± 1,0 4,9 ± 1,2 >0,05 

Anne anksiyete puanı    

Başlangıç 8 ± 6 10 ± 7 >0,05 

Geçiş sonrası 8 ± 7 9 ± 8 >0,05 

Son 10 ± 12 8 ± 7 >0,05 
+ Bağımsız örneklem t testi 

3.2.11.  Besin Neofobisi, Besin Çeşitliliği ve Anne Eğitim Düzeyi Arasındaki 

İlişkinin Değerlendirilmesi 

Çocukların besin neofobisi, diyetlerindeki besin çeşitliliği ve anne eğitim düzeyi 

arasındaki korelasyon, Çizelge 3.12’de sunulmuştur. Başlangıç, geçiş sonrası ve son 

değerlendirme dönemlerinde, çocukların diyetlerindeki besin çeşitliliği ile besin neofobisi 
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skoru arasında güçlü pozitif korelasyon tespit edilmiştir (r>0,6, p<0,05). Bu sonuçlar, besin 

neofobisi daha yüksek olan çocukların (besin neofobisi puanı daha düşük olan grup) 

diyetlerinde daha az çeşitlilik olduğunu göstermektedir. Tüm değerlendirme aşamalarında 

(başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme), anne eğitim durumu ile besin çeşitliliği ve 

besin neofobisi skoru arasında anlamlı bir ilişki bulunmamıştır (p>0,05). 

Çizelge 3.12. Besin neofobi skoru, besin çeşitliliği ve anne eğitim düzeyi arasındaki korelasyon. 

Değişken 
Besin çeşitliliği Anne eğitim durumu † 

r + p r ++ p 

Besin çeşitliliği     

Başlangıç ---- ---- 0,52 >0,05 

Geçiş sonrası ---- ---- 0,51 >0,05 

Son ---- ---- 0,57 >0,05 

Besin neofobi skoru    >0,05 

Başlangıç 0,68 <0,05 0,14 >0,05 

Geçiş sonrası 0,64 <0,05 0,42 >0,05 

Son 0,68 <0,05 0,13 >0,05 
†  Düşük (ortaokul mezunu) ve yüksek (lise/üniversite mezunu) olarak iki gruba ayrılmıştır.  
+ Spearman korelasyon katsayısı, ++ Nokta çift serili korelasyon katsayısı 

3.2.12. Geçiş Sürecinde Ebeveyn Deneyimi 

Aşamalı ve rehber eşliğinde üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde 

annelerin genel deneyimleri, rehber ve ek materyallere ilişkin görüşleri, geçiş sürecini 

etkileyen diğer faktörler ve geçiş sürecini iyileştirmeye yönelik önerileri Çizelge 3.13’te 

sunulmuştur. 

Geçiş süreci kolay olan çocukların annelerinin tamamı (%100,0), geçiş sürecine yönelik 

genel deneyimlerini “iyi” veya “kolay” olarak tanımlamışlardır. “İyiydi. Oldukça pürüzsüz 

ilerledi.” (Katılımcı 5, kolay geçiş). Ancak, geçiş süreci orta/zor olan çocukların annelerinin 

çoğu (%86,0), deneyimi “zor” ya da “stresli” olarak tanımlamıştır. Bir anne, çocuğunun 

başlangıçta üçüncü aşama amino asit karışımını tüketmek istemediğini, ancak sonunda 

alıştığını belirtmiştir. “Başlangıçta zordu, sürekli kendi mamasını içmek istedi, sonra sonunda 

yeni mamayı istemeye başladı. Fena değildi ama kolay olmadı.” (Katılımcı 7, orta/zor geçiş). 

Annelerin aşamalı geçiş rehberi ve ek materyallere yönelik deneyimleri sorulduğunda, 

geçiş süreci kolay olan çocukların annelerinin çoğu (%60,0) olumlu deneyim bildirirken, 

%40,0’ı rehberin geliştirilmeye açık noktaları olduğunu bildirmiştir. “Mamayı kendi 
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bardağından içmeyi ve stickerlarını sevdi.” (Katılımcı 5, kolay geçiş). “Rehberdeki 

adımlardan daha hızlı geçiş yapabilirdi.” (Katılımcı 9, kolay geçiş). Geçiş süreci orta/zor olan 

çocukların annelerinin %29,0'u geçiş rehberi ve ek materyallere yönelik deneyimlerini olumlu 

olarak değerlendirirken, %29,0'u süreci zor ve stresli bulduklarını, %42,0'si ise karışık görüş 

bildirmişlerdir. “Süreci yönetmek zordu, çok fazla zaman aldı ve kızım çok üzüldü. Adım adım 

geçmek iyi bir fikirdi.” (Katılımcı 3, orta/zor geçiş). 

Annelerin kreş/okulla ilgili deneyimleri değerlendirildiğinde, üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına kolay geçiş yapan gruptaki annelerin çoğu (%80,0), kreşle ilgili genel 

memnuniyetlerini ifade ederken, orta/zor geçiş yaşayan gruptaki annelerin çoğu, kreşle ilgili 

olumsuz deneyimlerini iletmişlerdir. “Kreş gerçekten çok yardımcı oldu. İlerlemeden 

memnunlardı.” (Katılımcı 11, kolay geçiş). “Kreş oğlumu gerçekte olduğundan daha iyi 

ilerleme kaydediyormuş gibi gösterdi, ama durum öyle değildi.” (Katılımcı 12, orta/zor geçiş). 

Anneler, geçiş sürecinin kişisel/ailevi, hastalık ve geçiş sürecinde rutin oluşturamama 

ve tutarsız yaklaşım gibi nedenlerle etkilendiğini bildirmişlerdir. “Sık hastalandığı için 

zorlandı.” (Katılımcı 5, kolay geçiş). “Yakın zamanda bir bebeğimiz daha oldu ve kızımın bu 

nedenle ilgi eksikliği yaşadığını düşünüyorum.” (Katılımcı 3, orta/zor geçiş). “Sorun sadece 

kreşte tüketmesi ama haftasonları evdeyken içmemesiydi.” (Katılımcı 1, orta/zor geçiş).  

Anneler, geçiş sürecini iyileştirmek için pratik önerilerde bulunmuşlardır. Bu öneriler 

arasında, çocukların yeni mamayı kabul etme sürecini kolaylaştırmak için videolar 

hazırlanması, yetişkinlerin çocuklarla üçüncü aşama amino asit karışımını tüketmenin önemi 

hakkında daha fazla konuşması ve benzer süreci deneyimlemekte olan ailelerle konuşmak gibi 

öneriler bulunmaktadır. “Başka çocukların yeni mamayı içtiği videolar olsa iyi olur.” 

(Katılımcı 10, kolay geçiş). Bir anne, geçişte zorlanan çocuklarda cGMP'ye geçiş gibi 

alternatiflerin daha erken aşamalarda gözden geçirilmesinin daha iyi olacağını belirtmiştir. 

Başka bir anne ise hızlı geçiş yaptıkları için zorlandıklarını, talimatlara uyup daha yavaş 

geçmenin daha iyi olacağını düşündüğünü bildirmiştir. “Yeni mamaya geçmek için daha fazla 

zaman ayırabilirdik ama talimatlara uymadık. Daha yavaş ilerlemeliydik.” (Katılımcı 12, 

orta/zor geçiş). 
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Çizelge 3.13. Annelerin geçiş süreci deneyimleri (n=12). 

 Kolay geçiş yapan gruptaki çocukların anneleri (n=5) Orta/Zor geçiş yapan gruptaki çocukların anneleri (n=7) 

 
S  

(%) 
Alıntı 

S  

(%) 
Alıntı 

Geçiş sürecine yönelik genel deneyim 

Kolay/İyi 

 

5 

(%100,0) 

• “İyiydi. Oldukça pürüzsüz ilerledi.” (Katılımcı 5) 

• “Kolaydı. Düzgün ilerledi. Süreç boyunca onu 

sürekli övdük.” (Katılımcı 10)  

1 

(%14,0) 
• “ İyi geçti. İçeceklerle arası daha iyi.” (Katılımcı 6) 

Zor/Zorlayıcı - - 
6 

(%86,0) 

• “Zordu çünkü çocuğumu zorlamak ve kızdırmak istemedim, ama 

aynı zamanda geçişin hepimiz için işleri kolaylaştıracağını 

biliyordum. Bu durum beni stresli hissettirdi.” (Katılımcı 1) 

•  “Başlangıçta zordu, sürekli kendi mamasını içmek istedi, sonra 

sonunda yeni mamayı istemeye başladı. Fena değildi ama kolay 

olmadı.” (Katılımcı 7) 

Geçiş rehberi ve ek materyallere yönelik deneyim 

Pozitif deneyim 
3  

(%60,0) 

• “Mamayı kendi bardağından içmeyi ve stickerlarını 

sevdi.” (Katılımcı 5) 

• “Denemesi için farklı aromaların gönderilmesi 

iyiydi.” (Katılımcı 10) 

2 

(%29,0) 

• “Adım adım geçmek iyiydi. Bence bu tempo mükemmeldi. Evde 

başka birçok şey yaşanıyordu, bu yüzden daha hızlı geçmek zor 

olabilirdi.” (Katılımcı 7) 

Zor/Stresli - - 
2 

(%29,0) 
• “Adımları takip etmek zor ve stresliydi.” (Katılımcı 1) 

Karışık/Geliştirilebilir 
2  

(%40,0) 
• “Rehberdeki adımlardan daha hızlı geçiş 

yapabilirdi.” (Katılımcı 9) 

3 

(%42,0) 
• “Süreci yönetmek zordu, çok fazla zaman aldı ve kızım çok üzüldü. 

Adım adım geçmek iyi bir fikirdi.” (Katılımcı 3) 

Kreş/okulla ilgili deneyim 

Güven/Tatmin/Memnuniyet 
4  

(%80,0) 

• “ Çok iyi. Eğer pakette bir miktar mamayı içmeden 

bıraktıysa öğretmeni sonraki sefer içerken takip 

etti.” (Katılımcı 5) 

• “Kreş gerçekten çok yardımcı oldu. İlerlemeden 

memnunlardı.”  (Katılımcı 11) 

1 

(%14,0) 
• “Kreş bize yardımcı olmak ve adımları takip etmek için elinden 

geleni fazlasıyla yaptı.” (Katılımcı 8) 

Kaygı/Sorun 
1  

(%20,0) 

• “Okul daha çok yardımcı olabilirdi. Çok vakit 

alacağını düşündüler. Kontrol etmek için yeterli 

vakitleri yokmuş….” (Katılımcı 9) 

4 

(%57,0) 

• “Kreş oğlumu gerçekte olduğundan daha iyi ilerleme 

kaydediyormuş gibi gösterdi, ama durum öyle değildi.” (Katılımcı 

12) 

Kreşe başlamamış olanlar - - 
2 

(%29,0) 
•  Katılımcı 3 ve Katılımcı 6 
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Çizelge 3.13. (devam) Annelerin geçiş süreci deneyimleri (n=12). 

 Kolay geçiş yapan gruptaki çocukların anneleri (n=5) Orta/Zor geçiş yapan gruptaki çocukların anneleri (n=7) 

 
S  

(%)  
Alıntı 

S  

(%) 
Alıntı 

Geçiş sürecini etkileyen diğer faktörler † 

Kişisel/Ailevi 
2  

(%40,0) 

• “Babasıyla yaşadığı problem… Bu süreçte 

babasıyla çok iletişimde değildi, bu onu olumsuz 

etkiledi.” (Katılımcı 9) 

5  

(%71,0) 
• “Yakın zamanda bir bebeğimiz daha oldu ve kızımın bu nedenle 

ilgi eksikliği yaşadığını düşünüyorum.” (Katılımcı 3) 

Hastalık 
1  

(%20,0) 
• “Sık hastalandığı için zorlandı.” (Katılımcı 5) 

3  

(%43,0) 
• “Başta iyiydi ama sonra hastalandı ve her şey yanlış gitti.” 

(Katılımcı 12) 

Tutarsızlık/Rutin 

oluşturamama 
- - 

3  

(%43,0) 

• “Sorun sadece kreşte tüketmesi ama haftasonları evdeyken 

içmemesiydi.” (Katılımcı 1)  

• “Evde ilgi bekleyen diğer çocuklar da olduğu için her gün 

istikrarı korumakta zorlandık.” (Katılımcı 4) 

Yok 
2  

(%40,0) 
• “Hiçbir şey... Bu dönemde tatile bile gittik ama orda 

da süreci iyi yönettik.” (Katılımcı 11) 
- - 

Geçiş sürecini iyileştirmeye yönelik öneriler 

Pratik öneriler 
4  

(%80,0) 

• “Belki bir yetişkinin mamayı tüketmenin önemi 

hakkında çocukla  daha çok konuşması….” 

(Katılımcı 5)  

• “Başka çocukların yeni mamayı içtiği videolar olsa 

iyi olur.” (Katılımcı 10)  

• “Daha hızlı geçmek belki… Ama bu kan değerlerini 

nasıl etkiler?” (Katılımcı 11) 

5  

(%71,0) 

•  “Sanırım yeni mamaya daha küçük yaşta geçseydik daha iyi 

olabilirdi, büyüdükçe daha çok fikri olmaya başladı. Benzer 

süreçte olan başka bir aileyle konuşmak da iyi olurdu.” (Katılımcı 

3) 

• “Glikomakropeptite geçene kadar zordu. Bence çocuk 

zorlanıyorsa alternatifler daha erken aşamada gözden 

geçirilmeli.” (Katılımcı 4) 

• “Yeni mamaya geçmek için daha fazla  zaman ayırabilirdik ama 

talimatlara uymadık. Daha yavaş ilerlemeliydik.” (Katılımcı 12) 

Öneri yok 
1  

(%20,0) 
• “Önerim yok. Kızım kolayca geçti.” (Katılımcı 2) 

2  

(%29,0) 
• “Hiçbir şeyi değiştirmezdim.” (Katılımcı 7) 

† Birden fazla faktör belirtilmiştir. 
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4. TARTIŞMA 

Bu çalışma, FKÜ’lü çocuklarda ikinci aşama amino asit karışımlarından üçüncü aşama 

amino asit karışımlarına geçişte mevcut durumu değerlendirmeyi ve bu sürecin geliştirilmesi 

için uygun yaklaşımı araştıran ilk çalışmadır. Araştırmanın değerlendirme bölümünde (Bölüm 

I), üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş yapmış olan çocukların (n=16) ailelerinin 

deneyimleri incelenmiştir. Bu süreçte, tutarlı ve istikrarlı bir yaklaşımın yanı sıra FKÜ'lü 

çocuklara ve ailelerine, metabolizma diyetisyenleri, sağlık profesyonelleri, okul/kreş 

personeli, akranlar ve diğer aile üyeleri tarafından sürekli destek sağlanmasının önemi ortaya 

konmuştur. Çalışmanın ilk bölümünden elde edilen bulgulara dayanarak, üçüncü aşama amino 

asit karışımlarına geçiş adımlarını içeren aşamalı bir rehber geliştirilmiş ve rehberin etkinliği, 

geçiş sürecinde olan çocuklar (n=12) ile bir pilot çalışma yapılarak değerlendirilmiştir. 

Aşamalı geçiş rehberine uyum sağlayan FKÜ'lü çocuklarda geçişin başarılı olduğu ancak bu 

sürecin kararlılık, süreklilik ve yakın takip gerektirdiği, ayrıca annenin eğitim düzeyi ve 

çocuğun kreşe gitme durumunun geçiş deneyimini etkilediği belirlenmiştir. 

4.1. Çocukların Sosyodemografik Özellikleri 

Fenilketonüri başlangıçta FKÜ’lü çocukların ebeveynlerinin, daha sonra FKÜ’lü 

adölesan ve yetişkinlerin, diyet tedavisiyle ilgili bilgi sahibi olmalarını ve önerilere uymalarını 

gerektirmektedir (Witalis vd., 2017). Tıbbi beslenme tedavisi yaşam boyu devam eder ve 

karmaşık bilgiler içerir (Vockley vd., 2014). Çalışmalar ailenin eğitim düzeyi, gelir seviyesi, 

aile yapısı (bekar veya evli olma durumu), akran veya kardeşlerin varlığı gibi çeşitli 

sosyodemografik faktörlerin FKÜ’lü çocukların diyete uyumunu etkilediğini ortaya 

koymaktadır (Alaei vd., 2011; Bekhof vd., 2003; MacDonald vd., 2008; Olsson vd., 2007; 

Özalp vd., 1998; Wiasbren vd., 1997). 

Ailenin düşük eğitim seviyesi, fenilalaninden kısıtlı diyetle ilgili kuralların ve tedavinin 

öneminin kavranmasını zorlaştırabilir ve dolayısıyla diyete uyumu olumsuz yönde 

etkileyebilir (Alaei vd., 2011). Türkiye'de yapılan bir çalışmada (Gokmen Ozel vd., 2008), 

annelerin FKÜ'de kullanılan değişim sistemi hakkındaki bilgi düzeyleri ile çocuklarının kan 

fenilalanin düzeyleri arasında negatif ilişki rapor edilmiştir. Benzer şekilde, Bekhof vd. (2003) 

tarafından yapılan bir çalışmada, ebeveynlerin hastalıkla ilgili daha fazla bilgi sahibi olması 

çocukta daha düşük kan fenilalanin düzeyleri ile ilişkilendirilmesine rağmen, ailenin eğitim 

düzeyi, hastanın fenilalanin toleransı, yaşı ve etnik kökeni gibi karıştırıcı faktörler analize 
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dahil edildiğinde bu etki ortadan kalkmıştır. Reber vd. (1987) ile MacDonald vd. (2008) 

tarafından yapılan çalışmalarda, çocukların kan fenilalanin düzeyi ile ailenin eğitim seviyesi 

arasında herhangi bir ilişki bulunmamıştır. Benzer şekilde, Alaei vd. (2011) tarafından yapılan 

bir çalışmada, farklı eğitim seviyelerine sahip ebeveynlerin çocuklarının metabolik 

kontrolünde anlamlı bir farklılık tespit edilmemiştir. Olsson vd. (2007), ailenin eğitim 

seviyesinin çocuğun metabolik kontrolünü öngörmede belirleyici olmadığını belirtirken, 

Shulman vd. (1991) daha yüksek eğitim düzeyine sahip ebeveynlerin çocuklarının kan 

fenilalanin seviyelerinin daha düşük olduğunu bildirmiştir. Bu araştırmanın pilot çalışma 

bölümünde (Bölüm II), annelere geçiş sürecinde yoğun rehberlik verilmesine rağmen, 

annelerin eğitim düzeyinin çocukların geçiş deneyimi ile ilişkili olduğu görülmüş, daha yüksek 

eğitim seviyesine sahip annelerin çocuklarının üçüncü aşama amino asit karışımlarına daha 

kolay geçiş yaptıkları gözlemlenmiştir (p<0,05). Ancak, babaların eğitim düzeyinin geçiş 

süreci üzerinde belirgin bir etkisi bulunmamıştır (Çizelge 3.7). Anneler başta olmak üzere, 

ebeveynin eğitim seviyesi, çocuğun üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde 

dikkate alınması gereken önemli bir faktördür. Düşük eğitim seviyesine ve FKÜ hakkında 

yetersiz bilgiye sahip olan ebeveynler için tek bir öğretim yöntemi yeterli olmayabilir. Bu 

nedenle, FKÜ’lü çocukların tıbbi beslenme tedavisine yönelik eğitimler verilirken birincil 

bakımveren başta olmak üzere ebeveynlerin eğitim düzeyi ve öğrenme kapasitesi gibi 

farklılıklar göz önünde bulundurulmalı ve buna yönelik stratejiler uygulanmalıdır. 

Bu çalışmanın değerlendirme bölümüne (Bölüm I) dahil edilen çocukların çoğu (%81,0) 

ailedeki ilk FKÜ hastasıdır. Ablası ya da abisi FKÜ’lü olan çocukların üçüncü aşama amino 

asit karışımına geçiş süreci ortalamasının (1 ay [0–2 ay]), olmayanlara kıyasla (6 ay [0-32 ay]) 

daha kısa olduğu görülmüştür. Ayrıca, FKÜ’lü ablası ya da abisi olan çocuklar (ortalama yaş: 

4,2 yıl [3,9-4,7 yıl]), olmayanlara kıyasla (ortalama yaş: 5,0 yıl [3,1-8 yıl]) üçüncü aşama 

amino asit karışımlarına yaklaşık 8 ay erken geçiş yapmıştır. Ancak pilot çalışma (Bölüm II) 

bölümünde FKÜ’lü ablası/abisi olan çocuklardan (n=2, %17,0) biri üçüncü aşama amino asit 

karışımına kolay geçiş yaparken diğeri süreci tamamlayamamıştır (veriler bulgularda 

gösterilmemiştir). Amino asit karışımı geçiş sürecinde benzer deneyimleri yaşamış ve yeni 

amino asit karışımına geçiş yapmış bir abi/ablanın varlığı çocuğa rol model olabilir ve ekstra 

motivasyon sağlayabilir. Aynı zamanda, aynı süreci daha önce yaşamış olan ebeveynler, geçiş 

sürecindeki olası zorlukları bildiğinden karşılaşılan zorluklara rağmen bu sürecin başarılı bir 

şekilde tamamlanabileceğini düşünebilirler. Diğer taraftan, geçiş sürecinde bir önceki çocukla 

yaşanan olumsuz deneyim, ailede bu sürece yeniden başlamaya karşı isteksizlik oluşturarak 

sürecin gecikmesine de yol açabilir.  
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Evde yaşayan kişi sayısının evin genel refah düzeyini etkilediği (Hacettepe Üniversitesi 

Nüfus Araştırmalara Enstitüsü, 2014) ve özellikle evde anaokul çağında birden fazla çocuk 

olmasının çocuğa gösterilen ilgiyi azaltabileceği bilinmektedir (Aguillon vd., 1982). Ailedeki 

birey sayısının artmasıyla annenin bilgi düzeyinin azaldığı ve kalabalık aile yapısının FKÜ’lü 

çocuğun bakımını olumsuz etkilediğini gösteren çalışmaların yanı sıra (Gokmen Ozel vd., 

2008; Ipsiroglu vd., 2005), ailedeki birey sayısının hastanın kan fenilalanin düzeyini 

etkilemediğini gösteren çalışmalar da vardır (Alaei vd., 2011; MacDonald vd., 2008). Medford 

vd. (2017) tarafından yapılan sistalimat bir derlemede, hastaların metabolik kontrolü ile aile 

büyüklüğü arasında anlamlı bir ilişki bulunmamıştır. Benzer şekilde, bu araştırmanın pilot 

çalışma bölümünde ailedeki kişi sayısı ile çocukların geçiş deneyimleri arasında herhangi bir 

ilişki gözlenmemiştir (Çizelge 3.7).  

Fenilketonürili çocukların diyet tedavisi üzerine sosyodemografik faktörlerin etkilerini 

inceleyen çalışma sayısı azdır. Ayrıca, hastalığın nadir olması nedeniyle çoğu çalışmanın az 

sayıda örnekleme dayandığı ve genellikle kesitsel metodoloji kullanıldığı göz önüne 

alındığında, sosyodemografik faktörlerin FKÜ’lü çocukların diyet uyumu ve metabolik 

kontrolü üzerindeki neden-sonuç ilişkilerini değerlendirmek zordur. 

4.2. Çocukların Amino Asit Karışımı Geçiş Sürecinin Değerlendirilmesi 

Amino asit karışımları FKÜ’nün beslenme tedavisinin şüphesiz en temel ancak zor, 

zahmetli ve sevilmeyen parçasıdır (MacDonald vd., 2004a). Çocuğun amino asit karışımlarını 

tüketmesi, ebeveynler için zaman alıcı ve duygusal olarak zorlayıcı olsa da (Ford vd., 2018), 

bu süreci aileler ve FKÜ’lü çocuklar için olabildiğince rahat hale getirmek son derece 

önemlidir. Yapılan çalışmalarda, ebeveynler, çocuklarına günde üç kez amino asit karışımı 

vermenin getirdiği gündelik zorluklardan ve bunun kendilerinde yarattığı yüksek stres ve 

anksiyeteden bahsetmiş, hatta bunun aile hayatlarını mahvettiğini belirtmişlerdir (Bilginsoy 

vd., 2005; Ford vd., 2018; Eijgelshoven vd., 2013; MacDonald vd., 1997; MacDonald vd., 

2010; MacDonald vd., 2016). Birleşik Krallık'ta yapılan ve FKÜ'lü çocukların ebeveynleri 

(n=293) ve FKÜ’lü yetişkinlerin (n=338) dahil edildiği geniş kapsamlı bir çalışmada (Ford 

vd., 2018), hastalığın neden olduğu pratik, sosyal ve psikolojik zorluklar incelenmiş; 

ebeveynlerin %89'u FKÜ'ye özgü diyetin uygulanmasının büyük çaba gerektirdiğini, %75'i 

FKÜ'nün genel iyilik halini etkileyecek kadar endişe ve gerginliğe neden olduğunu 

belirtmişlerdir. MacDonald vd. (2016) tarafından yapılan bir çalışmada, ebeveynlerin veya 

bakım verenlerin çocuğunun diyetini sürekli düşünme, katı kurallara uyum sağlama, evde 
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FKÜ’nün beslenme tedavisine uygun yiyeceklerin bulunmasını sağlama, ergenlik 

dönemindeki zorluklar ve aile yemeğini özenle planlama gibi çeşitli yükler yaşadığı 

belirtilmiştir. 

Bu çalışmanın değerlendirme bölümünde, bazı ebeveynler yeni amino asit karışımını 

günlük rutinlerine dahil etme konusunda zorlanırken, gerekli zamanı ayırma, rutin ve 

süreklilik sağlama konusunda bunalmış hissettiklerini ifade etmişlerdir. Ayrıca, ebeveynler 

üçüncü aşama amino asit karışımlarının çocukların kendi sorumluluklarını almasını ve 

bağımsızlığını artıracağı endişesinin yanı sıra, amino asit karışımının tüketilmesi konusunda 

çocukları üzerindeki kontrolü kaybetme ve değişimin belirsizliği konusunda endişelerini dile 

getirmişlerdir (Şekil 3.1). Bazı ebeveynler, çocuklarının amino asit karışımını tükettiğinden 

emin olmak için üç yaşından sonra bile çocuklarına ikinci aşama amino asit karışımlarını 

kaşıkla vermeye devam etmişlerdir. Ayrıca, pilot çalışma bölümünde, geçiş deneyimi zor olan 

çocukların ebeveynlerinin süreci zor ve stresli bulduklarını ifade ettikleri görülmüştür (Çizelge 

3.13). Ebeveynler, olumlu, sakin ve tutarlı bir yaklaşımın yanı sıra diyetisyenin güven verici 

danışmanlığının ve FKÜ'ye yönelik sosyal etkinliklerin duygusal ve pratik destek sağladığını 

vurgulamışlardır. 

Bu çalışma, okul veya kreşteki öğretmenlerin desteğinin geçiş sürecinin başarısında 

önemli bir rol oynadığını göstermektedir. Değerlendirme bölümüne dahil edilen çoğu ebeveyn, 

sorumluluğu öğretmenlere devretme konusundaki endişelerine rağmen öğretmenlerin geçiş 

sürecinde aktif rol oynadığını bildirmiştir (Şekil 3.1). Benzer şekilde, pilot çalışma bölümünde 

de, kreşe giden çocukların tamamı (n=5, %100,0) kolay bir geçiş süreci deneyimlerken, kreşe 

gitmeyen ya da yarı zamanlı kreşe giden çocuklar (n=7, %100,0) zor bir geçiş süreci 

deneyimlemişlerdir (p<0,05) (Çizelge 3.7). Çoğu ebeveyn geçiş sürecinde kreş/okul 

desteğinden memnuniyetini belirtse de, bazı ebeveynler okulun süreçte çocukları kontrol etme 

ve geri bildirim sağlama mekanizmasını yetersiz bulmuşlardır (Şekil 3.1). Benzer şekilde, 

Jones vd. (2021) tarafından yapılan bir çalışmada, FKÜ’lü çocukların ebeveynlerinden bazıları 

okulla ilgili deneyimlerini mükemmel olarak tanımlarken, bazıları çocuklarının metabolik 

kontrolünü olumsuz etkileyebilecek ölçüde yetersiz ve tehlikeli olarak nitelendirmişlerdir. 

Çalışmada çocukların öğle yemeklerinde (%40, n=63/159), atıştırmalık (%46, n=71/155) veya 

amino asit karışımı tüketirken (%30, n=47/157) çoğunlukla denetlenmediği bildirilmiştir. Bu 

çalışmanın her iki bölümünden elde edilen sonuçlar, geçiş sürecinde öğretmenlerin ve 

okul/kreş personelinin aktif rol almasının önemini göstermektedir. Ebeveynlerin çocuğun yeni 

amino asit karışımına geçiş sürecinde olduğu bilgisini okul/kreş öğretmenlerine bildirmesi ve 



 

75 

sağlık uzmanları tarafından öğretmenlere geçiş süreci hakkında eğitim verilmesi geçiş 

sürecinin başarılı bir şekilde tamamlanması için önemlidir. Bu eğitim, geçiş sürecinin 

ayrıntıları, öğretmenlerin çocuğa yönelik uygulayabileceği davranışsal stratejiler ve sürecin 

izlenmesi, yönetilmesi ve geçiş sürecinde ebeveynle işbirliği yapılmasının önemini 

içermelidir. 

4.3.  Çocukların Üçüncü Aşama Amino Asit Karışımı Tüketim Durumunun 

Değerlendirilmesi 

Fenilketonürili hastaların amino asit karışımı tüketimine uyum problemleri devam 

etmekte ve uyumun özellikle yaşla birlikte azaldığı bilinmektedir (Ievers vd., 2005; 

MacDonald vd., 2020a; Prince vd., 1997; Schulz ve Bremer, 1995; van Wegberg vd., 2017). 

Uyumu artırmak için lezzetli, kullanımı rahat, besin ögesi içeriği ve ambalajı geliştirilmiş ve 

farklı form ve aromalarda amino asit karışımları geliştirilmektedir (Daly vd., 2021; 

MacDonald vd., 2006a). Ford vd. (2018) tarafından yapılan bir çalışmada, çocukların 

%11’inin (n=31/293) ve yetişkinlerin %39’unun (n=133/338) amino asit karışımlarını 

tüketmedikleri ya da önerilenden az tükettikleri rapor edilmiştir. Çalışmada, hem çocuk hem 

de yetişkinlerin diyeti uygulamasında en önemli beş zorluktan birinin amino asit 

karışımlarından duyulan hoşnutsuzluk olduğu belirtilmiştir. Avrupa’da 11 metabolizma 

merkezinden 72 uzmanın dahil edildiği bir çalışmada  (Ahring vd., 2024), çoğu merkez lezzet, 

koku ve hacim konusunda iyileştirmeler yapılırsa amino asit karışımı tüketimine uyumun 

artabileceğini bildirmişlerdir. İçime hazır sıvı amino asit karışımlarındaki lezzet, hacim ve 

ambalajlama gibi yeniliklerin, özellikle adölesanlarda amino asit karışımı tüketimine uyumu 

artırdığını gösteren çalışmalar bulunmaktadır (Gokmen Ozel vd., 2009; MacDonald vd., 

2006a). Bu çalışmada, çoğu ebeveyn üçüncü aşama amino asit karışımlarının tat ve kokusunun 

daha iyi olduğunu ve daha fazla aroma seçeneği olmasının avantajlı olduğunu belirtmiştir. 

Ancak, bazı çocuklar hacim ya da aromasından dolayı üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçişte zorluk çekmişlerdir (Şekil 3.1). Çocuklar üçüncü aşama amino asit karışımı tüketimine 

zamanla adapte olsalar da, piyasada çocukların tüketebilecekleri ve sevecekleri çeşitlilik, 

hacim ve aromada amino asit karışımlarının bulunması önemlidir. Bu noktada, sağlık 

profesyonelleri ve sanayi işbirliğiyle amino asit karışımlarının geliştirilmesi ve 

çeşitlendirilmesi üzerinde çalışılması önemlidir. Ayrıca, üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına doğru yaşta geçiş yapılması, amino asit karışımlarına uzun vadeli uyumu 

artırabilir; ancak bu konuda uzun süreli kontrollü çalışmalara ihtiyaç vardır. 
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4.4.  Çocukların Antropometrik Ölçümleri ile Enerji ve Besin Ögesi Alımlarının 

Değerlendirilmesi 

Pilot çalışmaya dahil edilen çocukların yaşa göre vücut ağırlığı, yaşa göre boy uzunluğu 

ve yaşa göre BKİ z-skorları geçiş öncesi 6 ay, geçiş boyunca ve son değerlendirmeden sonra 

6 ay boyunca takip edilmiş ve çocukların büyüme z-skorlarının çalışma boyunca normal 

aralıklarda olduğu görülmüştür (Çizelge 3.8). Fenilketonüri hastalığının kendisi ve diyet 

tedavisinin büyüme üzerine etkileri uzun süredir tartışılmakta olup, bugüne kadar yapılmış 

araştırmalar sınırlı ve bulgular birbiriyle tutarsızdır. Ilgaz vd. (2019) tarafından FKÜ’de 

büyüme üzerine yapılan bir meta-analiz ve sistematik derlemede, 1990 yılı öncesi 

araştırmalarda FKÜ'de büyümenin suboptimal, 2010 yılından sonraki araştırmalarda ise 

normal olduğu ortaya konmuştur. Thiele vd. (2017) büyüme geriliğinin özellikle çocukluk 

döneminde kazein hidrolizatları alan FKÜ’lü çocuklarda yaygın olduğu, bu nedenle FKÜ’de 

suboptimal büyümenin fenilalanin kısıtlı diyet ya da hastalığın kendisinden ziyade miadı 

dolmuş diyet uygulamaları ve eskiden kullanılan düşük kalitedeki amino asit karışımlarından 

kaynaklandığı rapor edilmiştir. Ancak, Ilgaz vd. (2019) tarafından, FKÜ’lü çocukların 

yaşamlarının ilk 4 yılı boyunca sağlıklı yaşıtlarına kıyasla daha kısa ve düşük vücut ağırlığına 

sahip oldukları ve beslenme tedavisindeki ilerlemelere rağmen optimal büyüme sonuçlarının 

henüz elde edilemediği rapor edilmiştir. Fenilketonüride büyümeyle ilgili çelişkili sonuçların, 

uluslararası tedavi protokollerindeki farklı yaklaşımlar ve amino asit karışımlarının mikro 

besin ögesi içeriklerindeki gelişmelerden kaynaklanmış olabileceği düşünülmektedir (Evans 

vd., 2019a). 

Amino asit karışımlarının, doğal protein kaynaklarına kıyasla düşük emilim ve 

biyoyararlanımı ve bunun FKÜ’de büyüme üzerine olası etkileri konusunda çeşitli endişeler 

bulunmaktadır (Hoeksma vd., 2005; Jani vd., 2017). Avrupa FKÜ Rehberi (van Wegberg vd., 

2017), düşük emilim ve biyoyararlanımın yanı sıra hastaların kan fenilalanin 

konsantrasyonlarının düşürülmesine yardımcı olmak amacıyla, amino asit karışımlarından 

alınacak proteinin FAO/WHO/UNU tarafından önerilen güvenilir protein alım düzeylerinden 

%40 daha fazla olmasını önermektedir. Sentetik azot kaynaklarının büyüme üzerine olumsuz 

etkileri olabilir, ancak bu konuda yapılan araştırmaların sonuçları tutarsızdır. Geçmiş yıllarda 

yapılan çalışmalarda yaşamın erken dönemlerinde daha fazla protein alımı ile (doğal protein, 

amino asit karışımlarından gelen eşdeğer protein ya da her ikisi) büyümede daha iyi sonuç 

elde edildiği rapor edilmiştir (Acosta vd., 1998; Acosta vd., 1999; Acosta ve Yannicelli 1994; 

Hoeksma vd., 2005). Bunun aksine, FKÜ’de protein alımı ile büyüme arasında herhangi bir 
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ilişki olmadığını gösteren çalışmalar da mevcuttur (Dobbelaere vd., 2003; Schaefer vd., 1994; 

Weglage vd., 1994). Türkiye’de ortalama yaşları 8,4 olan 65 FKÜ’lü hasta ile yapılan 

prospektif bir müdahale çalışmasında (Bulut vd., 2023), 6 aylık ev ziyaretleri sonunda 

çocukların yaşa göre vücut ağırlığı z-skorları -0,12 (-2,98, 2,95)’den 0,04 (-2,87, 2,68)’e, yaşa 

göre boy uzunluğu z-skorları ise -0,55 (-3,62, 1,5)’den -0,3 (-2,63, 1,78)’e yükselmiştir. 

Araştırmacılar büyümedeki bu gelişmenin ev ziyaretleri sonrası hastaların  amino asit 

karışımlarına uyumundaki artışla bağlantılı olabileceğini bildirmiştir. Çalışmamızın 

gerçekleştirildiği merkezde yürütülen bir çalışmada (Evans vd., 2019a), 0-2 yaş arası FKÜ’lü 

çocukların büyüme z-skorlarının kontrol grubu ile benzer olduğu ve hem FKÜ’lüler hem de 

kontrol grubundaki çocukların protein alımlarının güvenilir alım düzeylerinin üzerinde olduğu 

rapor edilmiştir (FKÜ’lü grup ortalaması: %194 [%141–%251]; kontrol grubu ortalaması: 

188% [%133– %272]). Benzer şekilde bu çalışmanın pilot araştırma bölümünde de çalışma 

başlangıcı, geçiş sonrası ve çalışma sonunda alınan 3 günlük besin tüketim kaydı sonuçlarına 

göre çocukların toplan protein alımları (≥ 3.0 g/kg/gün) Avrupa FKÜ Rehberi (2017) 

tarafından önerilenin üzerinde olup (Çizelge 3.9), çocukların yaşa göre vücut ağırlığı, yaşa 

göre boy uzunluğu ve yaşa göre BKİ z-skoru ortalamaları çalışma boyunca normal aralıklarda 

seyretmiştir (Çizelge 3.8). Toplam protein alımı ve amino asit karışımlarından gelen serbest 

amino asitlerin FKÜ’de büyüme üzerine uzun dönemli etkileri üzerine daha çok sayıda 

çalışmaya ihtiyaç vardır.  

Pilot araştırmaya katılan çocukların toplam enerji alımları başlangıçta 1195 (1092–

1292) kkal/gün, geçiş sonrası 1200 (1141–1288) kkal/gün ve çalışma sonunda 1267 (1068–

1315) kkal/gün olarak bulunmuştur. Ayrıca, çocukların enerji alımlarının tahmini ortalama 

gereksinimi karşılama yüzdeleri (%EAR) tüm değerlendirme dönemlerinde %90,0’ın 

üzerindedir. Enerjinin karbonhidrattan gelen yüzdesinin ortalaması %54,0 ve %59,0 arasında 

değişirken, yağdan gelen oranı %24,0 ve %27,0 aralığındadır (Çizelge 3.9). Diğer çalışmalarla 

(Daly vd., 2020; Evans vd., 2019a) benzer şekilde bu çalışmaya dahil edilen çocuklarda da 

düşük yağ ve yüksek karbonhidrat içeriğine sahip bir diyet uygulandığı için, diyetin makro 

besin ögesi kompozisyonu dengeli değildir. Sağlıklı çocuklara kıyasla, FKÜ’lü çocukların 

diyetle yüksek karbonhidrat alımının, diyette enerji içeriği yüksek, besin ögesi içeriği fakir 

düşük proteinli özel ürünlerden kaynaklandığı daha önce rapor edilmiştir (Rocha vd., 2013; 

Rose vd., 2005; Pena vd., 2015). Diğer çalışmalarla benzer şekilde (Cochrane vd., 2014; Daly 

vd., 2020; Wood vd., 2021), bu çalışmada da çocukların en çok tükettiği düşük proteinli özel 

ürünler düşük proteinli süt, ekmek, peynir ve makarnadır (Çizelge 3.10). Bu yiyecekler, 

yüksek karbonhidrat içeriklerinden dolayı genellikle yüksek enerji ve glisemik indekse 
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sahiptirler; ayrıca, doğal protein içeren alternatiflerine kıyasla eklenmiş şeker de içerebilirler 

(Wood vd., 2020). Bu durumun diyetin makro besin ögesi kompozisyonunun yanı sıra 

hastaların iştahı üzerine de çeşitli etkileri olabilir (Alfheeaid vd., 2018; Vockley vd., 2014). 

Yüksek karbonhidrat alımının, iştah ve obeziteyi etkileyen ve enerji harcaması ve glukoz 

homeostazını düzenleyen bağırsak hormonu olan ghrelini azalttığına dair bazı kanıtlar 

bulunmaktadır (Couce vd., 2018; Weigel vd., 2007). Bu durumun, FKÜ'de hafif kiloluk ve 

obezite insidansı, insülin direnci (Couce vd., 2018; Moretti vd., 2016) ve metabolik sendrom 

riski (Kanufre vd., 2021) üzerinde etkili olabileceği düşünülmektedir. Ancak, bir meta-analiz 

ve sistematik derlemede (Ilgaz vd., 2019), FKÜ'lü hastalar ile sağlıklı kontrollerin benzer 

BKİ’ye sahip olduğu ve fenilalanin kısıtlı diyetin hafif kiloluk için spesifik bir risk faktörü 

olmadığı öne sürülmüştür. Fenilalanin kısıtlı diyette makro besin ögesi kompozisyonunun 

vücut bileşimi üzerine etkisini daha iyi anlamak için, hastaların ghrelin düzeyleri, diyetin 

glisemik indeksi ve glisemik yükü gibi faktörleri içeren daha detaylı çalışmalara ihtiyaç vardır. 

4.5.  Çocukların Üçüncü Aşama Amino Asit Karışımı Toleransının 

Değerlendirilmesi 

Sistematik olarak incelenmemiş olmasına rağmen, bazı bulgular FKÜ’de 

gastrointestinal problemlerin yaygın olduğunu işaret etmektedir. Ayrıca, gastrointestinal 

semptomların bir kısmının amino asit karışımlarının intrinsik özellikleri, diyetin yüksek 

karbonhidrat ve nişasta içeriği ve diyette çeşitliliğin az olması gibi unsurların bağırsak 

mikrobiyotasında meydana getirdiği değişikliklerle ilişkili olabileceği öne sürülmektedir 

(Ahring vd, 2024). Amino asit karışımlarının yüksek osmolalitesi, gastrik boşalımın gecikmesi 

sonucu diyare, mide krampları, şişkinlik, bulantı, kusma ve konstipasyon gibi gastrointestinal 

semptomlara yol açabilir (MacDonald vd., 2020a; Manta-Vogli vd., 2020; van Spronsen vd., 

2017). Fenilketonürili çocukların aileleri ile yapılan bir çalışmada (MacDonald vd., 1994), 

gastrointestinal problem görülme oranları kontrol grubunda %7 iken, FKÜ’lü hastalarda %60 

olarak tespit edilmiş (p<0,03), FKÜ grubunda kusma (%7 FKÜ, %0 FKÜ olmayan), kabızlık 

(%27 FKÜ, %0 FKÜ olmayan), ishal (%27 FKÜ, %0 FKÜ olmayan), karın ağrısı ve kolik 

(%20 FKÜ, %7 FKÜ olmayan) semptomları bildirilmiştir. Ford vd. (2018) tarafından yapılan 

bir çalışmada, hem ebeveynlerin %34’ü (n=97/282) FKÜ’lü çocuklarının, hem de FKÜ’lü 

yetişkinlerin %34’ü (112/334) gastrointestinal sorunlar yaşadıklarını bildirmişlerdir. Ahring 

vd. (2024) tarafından, Avrupa’da 11 ülkeden 33 metabolizma merkezinin katıldığı çok 

merkezli bir uzman çalışmasında, FKÜ hastalarında çeşitli gastrointestinal problemler rapor 

edilmiştir. En sık bildirilen şikayetler arasında gastroözofageal reflü (%48) olup, bunu 
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şişkinlik (%27), konstipasyon (%21) ve diyare (%18) takip etmiştir. Uzunlamasına, prospektif 

bir vaka-kontrol çalışmasında (Evans vd., 2019b), FKÜ'lü çocuklarda (n=20) tamamlayıcı 

beslenme döneminde (iki yaşına kadar) daha fazla gaz, geğirme ve regürjitasyon (öğürme) 

görüldüğü ve semptomların genellikle yaşla birlikte azaldığı gözlenmiştir. Bu çalışmanın 

değerlendirme bölümünde, bazı ebeveynler genellikle üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçişle birlikte çocuklarının daha az gastrointestinal problem yaşadığını ve iştahlarının 

iyileştiğini belirtmişlerdir (Şekil 3.1); ancak bu durum tüm çocuklarda bildirilmemiştir. Pilot 

çalışma bölümünde ise, başlangıçta ikinci aşama amino asit karışımlarını tüketen çocukların 

%33,3'ünde (n=4) öğürme bildirilirken (Şekil 3.4.a), çalışmanın sonunda üçüncü aşama amino 

asit karışımlarıyla birlikte yalnızca bir çocukta (%8,3) öğürme refleksi bildirilmiştir (Şekil 

3.4.c). Bu bulgular, üçüncü aşama amino asit karışımlarının bazı çocuklarda gastrointestinal 

semptomlarda iyileşme sağlayabildiğini, ancak her çocukta aynı etkiyi göstermediğini ortaya 

koymaktadır. Üçüncü aşama amino asit karışımlarının FKÜ’de gastrointestinal problemler 

üzerine etkinliğini belirlemek için daha kapsamlı çalışmalara ihtiyaç vardır. 

İkinci aşama amino asit karışımları, nişasta içeriğinden dolayı gastrik boşalım süresini 

kısaltabilir ve iştahı baskılayabilir (Alvina vd., 2000; MacDonald vd., 2012a). Ayrıca, bu 

karışımlar hiperosmolar olduğu için yeterli miktarda su ile alınmazlarsa abdominal ağrı, diyare 

ve konstipasyona yol açabilir. Bu nedenle, hastaların amino asit karışımlarıyla birlikte ekstra 

su tüketmeleri tavsiye edilmesine rağmen (MacDonald vd., 2020a), bu öneri pratikte genellikle 

ihmal edilmektedir (Yilmaz vd., 2022). Amino asit karışımları ayrıca gün içine yayılarak 

küçük miktarlarda ve günde 3 ya da 4 kez verilmelidir. Bu şekilde, kan fenilalanin düzeyindeki 

24 saatlik dalgalanmalar ve oksidasyon minimum seviyeye indirilir ve nitrojen retansiyonu 

iyileşir (MacDonald vd., 1996; MacDonald vd., 1998; MacDonald vd., 2003a; MacDonald 

vd., 2006b; MacDonald vd., 2019). Amino asit karışımlarıyla ilişkilendirilen gastrointestinal 

semptomlar ve bu semptomları en aza indirmek amacıyla ürün geliştirilmesi için daha çok 

sayıda çalışma yapılmalıdır.  

4.6.  Çocukların Beslenme Alışkanlıkları ve Besin Neofobilerinin 

Değerlendirilmesi 

Fenilketonüride beslenme tedavisine ilişkin pek çok bilgiye sahip olunmasına rağmen, 

hastaların beslenme alışkanlıkları, besin tercihleri ve seçenekleri hakkında yeterli bilgi 

bulunmamaktadır (Evans vd., 2022). Ayrıca, FKÜ'lü hastaların gerçekte hangi besinleri 

tükettiklerini, bu tercihlerin nasıl geliştiğini ve hastaların/ebeveynlerin günlük kısıtlamaları 
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nasıl yönettiklerini gösteren çalışma sayısı azdır. Fenilketonürili bireylerin çok miktarda sebze 

ve meyve tükettiği varsayılsa da, mevcut kanıtlar bunun aksini göstermektedir (Daly vd., 2020; 

Evans vd., 2016; Rohde vd., 2012). Daly vd. (2020) tarafından yapılan bir çalışmada, 11 

yaşından küçük FKÜ’lü çocukların ortalama meyve ve sebze alımları sırasıyla 1200 g/hafta (2 

porsiyon/gün) ve 660 g/hafta (yaklaşık 1 porsiyon/gün) olarak rapor edilmiştir. Benzer şekilde, 

bu araştırmanın pilot çalışma bölümünde, FKÜ'lü çocukların beslenme alışkanlıkları, düşük 

proteinli diyetlere özel tasarlanmış ve İngiltere'de validasyonu yapılmış besin tüketim sıklığı 

anketi (Evans vd., 2022) kullanılarak değerlendirilmiş; çocukların haftalık ortalama 800 g taze 

meyve ve 400 g sebze tükettikleri belirlenmiştir (Çizelge 3.10). Bu miktarlar, Amerika, Avrupa 

ve Avustralyalı çoğu sağlıklı çocuğun tükettiği rapor edilen miktarlar olan 2-3 porsiyon/gün'ün 

altında olmakla birlikte (Evans vd., 2012b), çoğu ülkenin sağlık departmanı tarafından 

önerilen 5 porsiyon/gün (400 g/gün)'ün (DGA Advisory Committee Report, 2010; TC Sağlık 

Bakanlığı, 2022; World Health Organization, 2003) oldukça altındadır. 

Besin neofobisi, diyet değişikliğinin önünde önemli bir engel oluşturur; daha düşük 

diyet çeşitliliği ile ilişkilidir ve kabul edilemez tatlarla karşılaşma korkusunun aracılık ettiği 

bir durumdur (Jaeger vd., 2017). Çoğu FKÜ'lü çocuğun besin neofobisinin olduğu ve değişim 

konusunda özellikle zorlandıkları bilinmektedir (Evans vd., 2016; Evans vd., 2018). 

Araştırmalar, FKÜ'lü çocukların tükettikleri besinler konusunda daha seçici olduklarını ve 

yeni besinlere karşı daha az güven ve daha fazla korku duyduklarını göstermektedir (Evans 

vd., 2016; MacDonald vd., 1997). Bu çalışmada da FKÜ’lü çocukların besin neofobisi ile 

diyetlerindeki besin çeşitliliği arasında güçlü bir korelasyon bulunmuş; besin neofobisi yüksek 

olan çocukların diyetlerindeki besin çeşitliliğinin anlamlı ölçüde daha düşük olduğu 

görülmüştür (p<0,05) (Çizelge 3.12). Ayrıca, değerlendirme bölümüne katılan ebeveynlerin 

çoğu çocuklarının ikinci aşama amino asit karışımlarından memnun olduğunu ve başlangıçta 

değişime direnç gösterdiklerini bildirmiştir. Çoğu çocuk, yeni ve alışılmadık amino asit 

karışımının yavaş, kademeli ve tutarlı bir şekilde sunulmasıyla değişime uyum sağlamıştır. 

Ebeveynler, geçiş sürecini kolaylaştırmak için teşvik edici ve küçük ödüller verme, iyi bir rutin 

sağlayarak kararlı ve azimli bir yaklaşım sergileme, evde öncesinde üçüncü aşama amino asit 

karışımı numuneleri bulundurarak çocuğun geçiş fikrine ve yeni amino asit karışımının 

görüntüsüne alışmasını sağlama ve çocuğuyla süreç hakkında konuşma gibi çeşitli davranışsal 

stratejiler uygulamışlardır. Ayrıca ebeveynler diyetisyen rehberliğinde aşamalı geçişin faydalı 

olduğunu bildirmişlerdir. Fenilketonüride yeni besin korkusu ve özellikle yeni besinlere karşı 

direnç gösterme durumunun, çocukluktan yetişkinliğe kadar nasıl değiştiğinin anlaşılması 

önemlidir. Bu çalışmada elde edilen çocukların besin neofobisine ilişkin bulguların, çocukların 
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besin ihtiyaçlarını sağlamada başlıca sorumlu olan ebeveynlerin beslenme tercihleri ve 

korkularıyla da ilişkili olabileceği düşünülmektedir. 

4.7.  Çocukların Maruz Kaldığı Akran Zorbalığı ve Sosyal İzolasyonun 

Değerlendirilmesi 

Bu çalışmanın değerlendirme bölümünde, bazı aileler, çocuklarının tüketikleri amino 

asit karışımı nedeniyle okulda uğradığı zorbalık nedeniyle duydukları endişeyi dile 

getirmişlerdir (Şekil 3.1). Bu bulgular, sosyal izolasyon algısı ve damgalanmanın FKÜ 

tedavisinin başarılı bir şekilde yönetilmesi için engel teşkil ettiğini gösteren diğer yakın tarihli 

çalışmalarla (Borghi vd., 2020; Ford vd., 2018) uyumludur. Ambalajlama ve içerikteki 

yeniliklere rağmen, amino asit karışımının farklı görüntüsü ve kendine özgü tat ve kokusu 

nedeniyle, okul çağındaki çocukların en zorlandıkları durumlardan biri okulda amino asit 

karışımlarını tüketmektir (MacDonald vd., 2006a; Prince vd., 1997). Birleşik Krallık'ta yapılan 

bir araştırmada, FKÜ'ye sahip çocukların ebeveynlerinin yaklaşık yarısı (n=120/236), 

çocuklarının diyetleri nedeniyle sosyal olarak dışlandıklarını ve bu durumun çocuklarında 

üzüntü, hayal kırıklığı ve utanç duygularına neden olduğunu belirtmiştir. Bu nedenle, bazı 

çocuklar sosyal ortamlardan uzaklaşmış veya okula gitmeyi reddetmiştir (Ford vd., 2018). Bu 

çalışmanın değerlendirme bölümünde, bazı ebeveynler üçüncü aşama amino asit 

karışımlarının çekici ambalajının okuldaki sosyal damgalanmayı azalttığını belirtmişlerdir. Bir 

anne, kızının arkadaşlarının içime hazır sıvı amino asit karışımı paketini “havalı” bulduğunu 

ve bu durumun kızının özgüvenini artırdığını ifade etmiştir. Damgalanma algısının ruhsal 

sağlığı olumsuz etkileyebileceği (Ford vd., 2018; Link ve Phelan, 2006), bu nedenle FKÜ’lü 

çocukların sosyal becerilerini geliştirmelerine ve durumu akranlarına açıklamalarına yardımcı 

olacak uygun stratejilerle (Diesen vd., 2015) desteklenmeleri önemlidir. Bu sayede, sosyal 

ortamlarda FKÜ’lü çocuklara karşı daha iyi anlayış geliştirilebilir. 

4.8. Çocukların Metabolik Kontrollerinin Değerlendirilmesi 

Fenilketonüride yaşam boyu sıkı kan fenilalanin kontrolü önerilmektedir (van Wegberg, 

2017). Çocukluk döneminde iyi metabolik kontrolün sürdürülememesinin, IQ skoru ve 

odaklanma, karar verme ve planlama gibi yürütücü işlevlerde azalmayla ilişkili olduğunu ve 

yetişkinlik döneminde negatif sonuçlara yol açacağını gösteren birçok kanıt bulunmaktadır 

(Jahja vd., 2017; Koch vd., 2002; Waisbren vd., 1980). Bir meta-analizde, erken tedavi edilmiş 

FKÜ’lü hastalarda IQ ile ortalama yaşam boyu kan fenilalanin düzeyi arasında anlamlı bir 
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korelasyon olduğu (r=0,34; 95% CI: -0,42, -0,25), kan fenilalanin düzeylerinde 100 μmol/L'lik 

artış ile IQ’da ortalama 1,9 ile 4,1 puanlık bir düşüş öngörüldüğü rapor edilmiştir (Waisbren 

vd., 2007). Jahja vd. (2017) çocukluktaki yüksek kan fenilalanin düzeylerinin yetişkinlikte 

bilişsel esneklik, yürütücü motor becerileri, günlük yaşamdaki yürütücü işlevler ve ruh 

sağlığını etkilediğini göstermiştir. Weglage vd. (2013) ise, çocukluk ve adölesan dönemdeki 

yüksek kan fenilalanin düzeylerinin yetişkinlikte daha düşük IQ, bilgi işleme kapasitesi ve 

dikkat ile ilişkili olduğunu göstermiştir. Ayrıca çapraz, çift kör plasebo kontrollü bir çalışmada, 

yüksek kan fenilalanin düzeylerinin, hastaların duygudurumu üzerine doğrudan olumsuz bir 

etkisi olduğu gösterilmiştir (ten Hoedt vd., 2011). Bu problemler, hastaların klinik önerileri 

anlama ve takip etme becerilerini etkileyebilir. Ayrıca diyete uyumun kötü olması, aileyi 

olumsuz bir kısır döngüye sürükleyebilir (Crone vd., 2005). 

Bu çalışmanın değerlendirme bölümüne dahil edilen çocukların kan fenilalanin 

düzeylerinin %85,0'i hedef aralıkta (van Spronsen vd., 2017) seyretmiş; böylelikle çocukların 

tatmin edici metabolik kontrolü sürdürdüğü belirlenmiştir. Ancak, bir çocuk üçüncü aşama 

amino asit karışımına uyum sağlamakta zorlanmış, her dozu tüketmesi yaklaşık 40 dakika 

sürmüş ve zamanla düzelmesine rağmen, bu durum başlangıçta kan fenilalanin düzeylerinde 

artışa neden olmuştur. Pilot çalışma bölümünde, geçiş deneyimi zor ya da kolay olan gruba 

kıyasla, orta olan grubun kan fenilalanin düzeyleri çalışma başlangıcından itibaren anlamlı 

derecede yüksek seyretmiştir (p<0,01) (Şekil 3.3). Bu grupta yaşanan geçiş sürecindeki 

zorlukların, çocukların yüksek kan fenilalanin seviyelerinin neden olduğu davranışsal sorunlar 

nedeniyle değişime direnç göstermelerinden kaynaklanmış olabileceği düşünülmektedir. 

Diğer yandan, bu gruptaki çocukların geçiş öncesi kan fenilalanin düzeylerinin yüksekliği göz 

önünde bulundurulduğunda, geçiş sürecinde zorlanmalarının bir başka nedeni, bu çocukların 

geçiş sürecinden önce de diyet tedavisi ve amino asit karışımına uyumlarının düşük olması 

olabilir. Bu durum, Crone vd. (2005) tarafından yapılan ve çocuklarına günde üç kez amino 

asit karışımı tükettirmenin kolay olduğunu belirten ailelerin çocuklarının kan fenilalanin 

düzeylerinin nispeten daha düşük olduğunu gösteren çalışmayla desteklenmektedir. Yüksek 

kan fenilalanin düzeyleri, hastaların diyete uyumunun yetersiz olduğunu, diyetin ciddiye 

alınmadığını ve amino asit karışımının öneminin tam olarak anlaşılmadığını 

gösterebilmektedir. 

Çalışmamızın pilot araştırma bölümünde dikkate değer bir diğer bulgu, üçüncü aşama 

amino asit karışımlarına tamamen geçiş yapamayan çocukların metabolik kontrolünün çalışma 

süresince iyi seyretmesidir (Şekil 3.3). Bu durumun olası bir nedeni, bu çocukların mevcut 

ikinci aşama amino asit karışımına ve diyetlerine uyumlu olmalarıdır. Dolayısıyla, geçiş 

sonrasında çocukların kan fenilalanin düzeylerinde görülen hafif artışın, çocuklarda ve/veya 
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ailelerinde stres oluşturması ve metabolik kontrolün bozulması endişesiyle ailelerin geçişi 

durdurma eğilimlerinden kaynaklanmış olabileceği düşünülmektedir. Çalışmanın bulguları, 

geçiş sürecindeki olası zorlukların erken tanımlanmasına yardımcı olabilecek göstergeler 

olabileceğini işaret etmektedir. Metabolik kontrolü zayıf olan çocuklarda gözlemlenen 

davranışsal problemler veya bu çocukların zaten amino asit karışımlarına uyum sağlamakta 

zorlanmaları ve değişime direnç göstermeleri gibi durumlar dikkate alınabilir. Bu tür 

gözlemler, geçiş sürecinde karşılaşılabilecek zorluklara önceden müdahale etme ve uygun 

destek sağlama açısından önemli ipuçları sunabilir. Bu süreçte, birden fazla gösterge dikkate 

alınarak, ek destek, eğitim veya danışmanlık gereksinimi duyan çocuklar ve aileler daha iyi 

belirlenebilir. Ayrıca, bu şekilde hastaların diyet tedavisine ve amino asit karışımlarına 

uyumlarını artırmak için erken müdahale fırsatı yakalanabilir. 

4.9.  Annelerin Anksiyete Düzeyi ve Çocukların Psikososyal Durumunun 

Değerlendirilmesi  

Evde kronik hastalığı olan bir çocuğun bakımı, engelli olsun ya da olmasın, ebeveynler 

için endişe verici olabilmektedir (Gunduz vd., 2015). Fenilketonüri tedavisinde diyet çok 

büyük önem taşıdığından, ebeveynler/bakımverenler, FKÜ’lü çocuklarının günlük beslenme 

alışkanlıklarını denetlemeli, düşük proteinli özel ürünleri temin etmeli, günlük menülerini 

hazırlamalı, gerekirse ilaçlarını uygulamalı ve çocuklarını düzenli olarak kan testleri için 

hastaneye götürmelidir (Akkus vd., 2020). Bu kadar fazla sorumluluğun, ebeveynler veya 

bakıcılar için stresli olması kaçınılmazdır. FKÜ’lü çocukların ebeveynlerinin genel 

popülasyona kıyasla daha yüksek düzeyde anksiyete ve depresyon yaşadığını gösteren 

çalışmalara rağmen (Abdelaziz vd., 2019, Gunduz vd., 2015), bir derlemede bu çalışmaların 

metodolojik açıdan farklılık gösterdiği belirtilmiştir (Borghi vd., 2017). Ayrıca, FKÜ'lü 

çocukların ebeveynlerinin zorluklarla başa çıkmak için etkili stratejiler geliştirdiği 

gösterilmiştir. Uzunlamasına, prospektif ve kontrollü bir araştırmada (Evans vd., 2019b) 

tamamlayıcı beslenme dönemindeki FKÜ’lü çocukların anneleri (n=20) ile kontrol grubu 

(n=20) karşılaştırılmış, her iki grubun da anksiyete düzeyinin düşük olduğu rapor edilmiştir. 

Benzer şekilde, pilot çalışmamıza katılan ebeveynlerin anksiyete düzeyi düşük bulunmuş ve 

annelerin anksiyete puanları ile çocukların geçiş deneyimi arasında herhangi bir ilişki 

görülmemiştir (Çizelge 3.11). Ancak, çalışmanın değerlendirme bölümünde yer alan 

ebeveynler, tedavinin getirdiği yükü paylaşmak için babalar ve özellikle büyükanne ve 

büyükbabalar gibi diğer aile üyelerinin daha aktif katılımının önemini dile getirmişlerdir. Pilot 

çalışmaya katılan annelerin anksiyete düzeylerininin düşük olmasının, süreç boyunca sağlanan 
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yoğun rehberlik ve diyetisyen desteğinin yanı sıra rehberde yer alan ve geçiş sürecinde 

karşılaşılabilecek olası zorluklara karşı önceden planlanmış çözüm stratejileriyle ilişkili 

olabileceği düşünülmektedir. 

Fenilalaninden kısıtlı tıbbi beslenme tedavisi, hastalar, ebeveynler ve özellikle de 

çocuklar için oldukça karmaşık ve zorlayıcıdır. Tedavi günlük yaşamda ve yeni durumlarda 

sürekli bir özdisiplin ve titizlik gerektirmektedir. Ancak, çocukların ve ebeveynlerinin tedavi 

gerekliliklerine uyumunda büyük farklılıklar gözlemlenmektedir. Psikolojik faktörler, 

tedaviye uyumu ve bu doğrultuda klinik sonuçları etkilemede önemli rol oynamaktadır (Garcia 

vd., 2017). Çok sayıda araştırma, sorumluluk bilincinin sağlıklı yaşam davranışlarının 

uygulanmasını, sağlığın sürdürülmesini ve uyumu önemli ölçüde öngördüğünü göstermektedir 

(Brickman vd., 1996; Booth-Kewley ve Vickers, 1994; Christensen ve Smith, 1995; Wheeler 

vd., 2012). Bir çalışmada (Kochanska vd., 2007), negatif duygulanım düzeyi yüksek olan 

(daha çok korkanlar) çocukların, ebeveynleri nazik ve düşük düzeyde disiplin uyguladığı 

takdirde, talimatlara uyma ve ebeveyn mesajlarını içselleştirme olasılığının daha yüksek 

olduğu bulunmuştur. Ancak, bu tür bir disiplin, korku düzeyi düşük olan çocuklarda uyumu 

kolaylaştıracak kadar kaygı yaratmadığı için etkili olmamıştır. Bu çocuklarda yüksek 

disiplinin de, itaat yerine öfkeye yol açabileceğinden etkili olmadığı görülmüştür. Diyabet 

alanında yapılan bazı çalışmalarda, negatif duygulanımın daha iyi glisemik kontrolle ilişkili 

olduğu öne sürülmüştür (Garrison vd., 1990; Rovet ve Ehrlich, 1988; Vollrath vd., 2007). 

Başka bir çalışmada, merak ve sosyallik gibi karakter özelliklerinin glisemik kontroldeki 

değişikliğin önemli bir kısmını öngördüğü bulunmuştur (Lane vd., 1988). Ancak, FKÜ'lü 

çocukların karakter, tutum ve davranışlarının tedaviye uyumları üzerindeki etkilerini inceleyen 

sınırlı sayıda çalışma bulunmaktadır. Bir çalışmada (Wu vd., 2011), 2-3 yaş arası FKÜ'lü 

çocukların dahi, sağlıklı çocuklara kıyasla, daha yüksek aktivite düzeyine, daha olumsuz ruh 

haline, daha yoğun tepkilere, dikkat dağınıklığı ve depresyon, saldırganlık ve yıkıcılık gibi 

daha fazla davranışsal sorunlara sahip oldukları bulunmuştur. Landolt vd. (2002), kontrol 

grubuyla karşılaştırıldığında, FKÜ'lü çocukların ebeveynleri tarafından bildirilen olumlu 

duygularda ve psikolojik uyumda azalma tespit etmişlerdir. Ford vd. (2018), FKÜ’lü 

çocukların odaklanma güçlüğü, anksiyete, depresyon, sosyal dışlanma ve ilişkileri sürdürmede 

zorlanma gibi bir dizi davranışsal ve duygusal zorluk yaşadıklarını bildirmiştir. Bu özellikler, 

çocukların yönetimini daha da zorlaştırabilir. Bu çalışmada, çocuk özelliklerine ilişkin üç ana 

davranış boyutu (negatif duygulanım, canlılık/dışadönüklük ve çabalı kontrol) geçiş deneyimi 

temelinde karşılaştırılmış, ancak çocukların davranışsal özellikleri ile geçiş deneyimi arasında 

anlamlı bir ilişki bulunamamıştır (Çizelge 3.11). Bununla birlikte, bu çalışmada, örneklem 
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büyüklüğü ve kontrol grubu eksikliği çocukların karakteristik özelliklerinin geçiş deneyimi 

üzerindeki rolünü anlama olanağını sınırlamaktadır. Ayrıca, sosyoekonomik farklılıklar da 

değerlendirilmemiştir. Gelir düzeyi düşük bireylerin çabalı kontrol düzeylerinin düşük olması, 

özellikle duygusal açıdan stresli ve kaynakların kısıtlı olduğu koşullarda karar verme 

sürecinde, FKÜ tedavisinde yaşadıkları zorlukları daha da kötüleştirebilir. Bu nedenle, düşük 

gelirli FKÜ'lü bireylerde tedaviye uyumu arttırmak için çocukların karakter özelliklerinin de 

dikkate alındığı yeni bir yaklaşım gerekebilir. Çocukların veya gençlerin duygusal ve 

karakteristik özelliklerini değerlendirmek için kullanılabilecek geçerli ve güvenilir bir ölçeğin, 

örneğin yaşamın dönüm noktalarında (anaokuluna başlama, ilkokul, ortaokul, geçiş öncesi 

gibi) uygulanması düşünülebilir. Böylece, duygusal veya sosyal sorunlar erken tespit edilerek 

bireysel destek sağlanabilir. 
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5. SONUÇ VE ÖNERİLER 

5.1. Sonuçlar 

Fenilketonürili çocukların ikinci aşama amino asit karışımlarından üçüncü aşama amino 

asit karışımlarına geçiş sürecini değerlendirmeyi ve geliştirmeyi amaçlayan araştırmanın 

Değerlendirme (Bölüm I) ve Pilot Çalışma (Bölüm II) bölümlerine ait sonuçlar aşağıda 

özetlenmiştir. 

5.1.1. Değerlendirme (Bölüm I) 

1. Araştırmanın değerlendirme bölümüne dahil edilen 16 FKÜ'lü çocuğun (8 erkek, 

%50,0) ebeveynleri ile yapılan görüşmelerin %62,5’i (n=10) yalnızca annelerle, 

%37,5’i (n=6) hem anne hem de babalarla gerçekleştirilmiştir. 

2. Çocukların ortanca yaşı 8 yıl (5-11 yıl) olup, %56,3’ü (n=9) tek çocuk ya da ailenin 

ilk çocuğu, %25,0’i (n=4) ikinci çocuk, %18,7’si (n=3) ise üçüncü ya da dördüncü 

çocuktur.  

3. Amino asit karışımı geçiş sürecinden önce ve sonraki 12 aylık dönemde, çocukların 

ortanca kan fenilalanin düzeyi klinikte önerilen hedef aralıklar (120-360 µmol/L) 

içindedir. Çocukların geçiş öncesi 12 aylık dönemde ortanca kan fenilalanin düzeyi 

215 µmol/L (110-340 µmol/L) iken, geçiş sonrası 12 aylık dönemde 240 µmol/L 

(130-390 µmol/L) olarak belirlenmiştir.  

4. Çocuklara klinikte önerilen toplam protein 2,9 g/kg/gün (1,8-3,6 g/kg/gün), doğal 

protein 0,2 g/kg/gün (0,1-0,7 g/kg/gün) ve amino asit karışımından gelen protein 

eşdeğeri 2,6 g/kg/gün (1,7-3,3 g/kg/gün)’dür. 

5. Çocukların tamamı (n=16, %100,0), üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş 

yapmadan önce jel kıvamdaki ikinci aşama amino asit karışımı tüketmiştir.  

6. Çocukların %81,3’ü (n=13) içime hazır sıvı üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçiş yapmıştır. Bir çocuk (%6,2) üçüncü aşama cGMP toz amino asit karışımına ve 

iki çocuk (%12,5) hem sıvı hem de toz formda üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçiş yapmıştır.  

7. Üçüncü aşama amino asit karışımı diyetisyen tarafından çocuğun yaşına, amino asit 

karışımının içeriğine, kullanım kolaylığına ve erişilebilirliğine bağlı olarak 

seçilmiştir. Tüketecekleri amino asit karışımının aromasına çocuklar karar vermiştir. 
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8. Çocukların üçüncü aşama amino asit karışımına geçmeye başladıkları ortanca yaş 4,8 

yıl (3,1-8,0 yıl); tamamen geçiş yaptıkları ortanca yaş ise 5,3 yıl (3,5-8,0 yıl) olarak 

belirlenmiştir.  

9. Çocukların %31,3’ü (n=5) 3-4 yaş, %25,0’i (n=4) 4-5 yaş, %37,5’i (n=6) 5-6 yaş 

arasında ve bir çocuk (%6,2) 8 yaşında üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

yapmıştır. 

10. Çocukların %56,3'ünde (n=9), üçüncü aşama içime hazır amino asit karışımı, küçük 

miktarlarda başlanarak kademeli olarak artırılmış ve ikinci aşama amino asit 

karışımına ek olarak verilmiştir. Çocukların %12,4’ü (n=2) ise bir tam doz üçüncü 

aşama sıvı amino asit karışımına hemen geçiş yapmıştır. Çocukların %31,3’ünde 

(n=5), üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci daha uzun sürmüştür. 

11. Geçiş süreci boyunca çocukların kan fenilalanin düzeylerinin %85,0'i hedef aralıkta 

seyretmiştir. Çocukların kan fenilalanin düzeylerindeki yüksekliğin genellikle 

enfeksiyon ile ilişkili olduğu görülmüştür.  

12. Ebeveynler, amino asit karışımı geçiş süreciyle ilgili deneyimlerini paylaşarak, bu 

sürecin nasıl iyileştirilebileceği konusunda görüşlerini ortaya koymuştur. Bulgular, 

amino asit karışımı geçiş sürecindeki kolaylaştırıcı ve zorlaştırıcı faktörler olmak 

üzere iki ana kategoriye ayrılmış ve bireysel, ailevi, üçüncü aşama amino asit karışımı 

ile ilişkili ve sosyal/organizasyonel faktörler olmak üzere dört tema altında 

incelenmiştir. 

13. Geçiş sürecini kolaylaştıran bireysel faktörler, motivasyon ve ikinci aşama amino asit 

karışımıyla yaşanan olumsuz deneyim olarak belirlenmiştir. 

14. Geçiş sürecini kolaylaştıran ailevi faktörler, süreç hakkında bilgi sahibi olma, FKÜ'ye 

sahip rol model (kardeş, kuzen, arkadaş) ve davranışsal stratejiler olarak 

belirlenmiştir. Ebeveynler, amino asit karışımı geçiş sürecini kolaylaştırmak için, 

çocuklarını teşvik etme, ödüllendirme, kararlı ve azimli bir yaklaşım sergileme, rutin 

oluşturma ve geçiş süreci başlamadan önce üçüncü aşama amino asit karışımlarını 

evde bulundurma gibi çeşitli davranışsal stratejiler uygulamışlardır.  

15. Geçiş sürecini kolaylaştıran amino asit karışımı ile ilişkili faktörler, hazırlama 

kolaylığı, çocuğun bağımsızlığını arttırma beklentisi, ebeveynin iş yükünü azaltma, 

daha iyi tolere edilebilirlik, ilgi çekici ambalaj, daha iyi tat ve koku ve çocuğun 

iştahında artış olarak belirlenmiştir. 

16. Geçiş sürecini kolaylaştıran sosyal ve organizasyonel faktörler, diyet planlaması ve 

rehberlik, okul ve öğretmen desteği, FKÜ sosyal etkinlikleri ve eğitim materyalleri 

ve yazılı kaynaklar olarak belirlenmiştir. 
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17. Ebeveynler, çocuklarının amino asit karışımı geçiş sürecinde yeni amino asit 

karışımlarına karşı isteksizlik ve kişisel özelliklerin süreci zorlaştıran bireysel 

faktörler olduğunu belirtmişlerdir. 

18. Aile veya bakım veren ile ilişkili amino asit karışımı geçiş sürecini zorlaştırıcı 

faktörlerin; değişime yönelik korku, ebeveyn kontrol kaybı ve zaman ve süreklilik 

gereksinimi olduğu belirlenmiştir. 

19. Ebeveynler, çocuklarının amino asit karışımı geçiş sürecinde üçüncü aşama amino 

asit karışımı ile ilişkili olarak, yüksek hacim, farklı tat, koku ve yapı ve düşük tolere 

edilebilirlik gibi zorlaştırıcı faktörleri vurgulamışlardır. 

20. Amino asit karışımı geçiş sürecini zorlaştırıcı sosyal/organizasyonel faktörler 

arasında, okulla yaşanan iletişim problemleri ve akran zorbalığı yer almaktadır. 

21. Ebeveynler, çocuklarının amino asit karışımı geçiş sürecini geliştirmek için çeşitli 

önerilerde bulunmuştur. Görsellerle desteklenmiş çocuk kitapları ve üçüncü aşama 

amino asit karışımını tüketen çizgi karakterlerin bulunduğu hikaye kitaplarının 

faydalı olabileceği belirtilmiştir. Bazı ebeveynler, üçüncü aşama amino asit 

karışımlarını tüketen çocukların yer aldığı video ya da kısa kliplerin yardımcı 

olabileceğini ifade etmişlerdir.  

22. Ebeveynler, öğretmenlere iletilecek yazılı talimatların ve okuldan geri bildirim 

almanın geçiş sürecinde faydalı olabileceğini vurgulamıştır. Anneler, diyet 

tedavisinde başlıca sorumluluğun kendilerinde olduğunu ve diğer aile üyelerinin iş 

yükünü paylaşmaları yönünde isteklerini ifade etmişlerdir.  

23. Ebeveynlerin mevcut amino asit karışımı çeşitliliği hakkındaki görüşleri farklılık 

göstermiştir; bazıları çeşitliliğin yeterli olduğunu, bazıları ise farklı aroma ve 

kıvamlarda daha fazla seçenek olması gerektiğini belirtmişlerdir. 

5.1.2. Pilot Çalışma (Bölüm II) 

1. Araştırmanın pilot çalışma bölümüne, yaşları ortanca 3,2 yıl (Q1:3,1, Q3:4,0 yıl) olan 

12 FKÜ’lü çocuk dahil edilmiştir. Bu çocukların %33,3'ü (n=4) erkek, %66,7’si (n=8) 

kızdır. 

2. Çocukların %91,7'si (n=11) klasik FKÜ'ye, %8,3'ü (n=1) ise orta derece FKÜ'ye 

sahiptir. 

3. Çocukların %91,7'sinin (n=11) ebeveynleri arasında akraba evliliği 

bulunmamaktadır. 
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4. Çocukların annelerinin %58,3'ü ortaokul, %16,7'si lise ve %25,0'i üniversite mezunu; 

babalarının ise %58,3'ü ortaokul, %25,0'i lise ve %16,7'si üniversite mezunudur. 

5. Çocukların %16,6'sı (n=2) kreşe gitmezken, %41,7'si (n=5) yarı zamanlı (haftada 15 

saat) ve %41,7'si (n=5) tam zamanlı (haftada 30 saat) kreşe gitmektedir. 

6. Çalışmanın başlangıcında, tüm çocuklar (n=12, %100,0) aynı ikinci aşama jel amino 

asit karışımını kullanmaktadır. Çocukların aşamalı geçiş rehberinde yer alan adımlar 

takip edilerek, mevcut ikinci aşama amino asit karışımlarına ek olarak günlük 10 mL 

üçüncü aşama amino asit karışımı verilerek, adım adım üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına geçişi hedeflenmiştir. 

7. Çocukların geçiş deneyimlerine yönelik, anne ve diyetisyen tarafından yapılan 

puanlamada güçlü bir korelasyon (r=0,9, p<0,01) görülmüş olup, çocukların %41,7'si 

(n=5) kolay, %25,0'i (n=3) orta ve %33,3'ü (n=4) zor geçiş olmak üzere üç gruba 

ayrılmıştır. 

8. Geçiş süreci kolay olan çocukların (n=5, %41,7) geçiş süreci ortalama 3,5 ay (3 hafta-

4,5 ay) sürmüş olup, bu çocukların çoğu (n=4/5, %80,0) üçüncü aşama içime hazır 

sıvı amino asit karışımına geçiş yaparken, bir çocuk içime hazır amino asit 

karışımlarını tüketmek istememiş ve cGMP toz amino asit karışımına geçiş yapmıştır. 

9. Geçiş süreci orta zorlukta olan çocuklar (n=3, %25,0), üçüncü aşama amino asit 

karışımlarına ortalama 5 ayda (2 ay-7,5 ay) geçiş yapmışlardır. Bu çocuklarda  geçişte 

zorluğa neden olan problemler, çocukların kan fenilalanin düzeylerinin yüksek 

seyretmesi, verilen adımların uygulanmaması, çocuğun geçişe direnci, geçiş 

sürecinde rutin ve tutarlılık oluşturulmaması ve viral enfeksiyonlar olarak 

belirlenmiştir. 

10. Geçiş süreci zor olan çocukların %50,0'si (n=2), tek doz üçüncü aşama amino asit 

karışımına geçmiş, ancak kalan dozları değiştirmemiş ve ikinci aşama jel amino asit 

karışımını kullanmaya devam etmiştir. Kalan %50,0'si (n=2) ise tek doz içime hazır 

sıvı amino asit karışımına geçmiş, ancak sonrasında ikinci aşama amino asit 

karışımına tamamen geri dönmüştür. 

11. Çocukların (n=12) çalışma süresi boyunca ortanca kan fenilalanin düzeyleri, yaşa göre 

hedef aralıkta (120–360 μmol/L) seyretmiştir. Çocukların başlangıç öncesi ortanca 

kan fenilalanin düzeyi 235 μmol/L (Q1:140 μmol/L, Q3:410 μmol/L) olarak 

belirlenirken, geçiş döneminde 220 μmol/L (Q1:150 μmol/L, Q3:390 μmol/L) ve 

takip döneminde 250 μmol/L (Q1:170 μmol/L, Q3:445 μmol/L) olarak 

kaydedilmiştir. 



 

90 

12. Kolay geçiş yapan (n=5) ve zor geçiş yapan (n=4) çocukların geçiş öncesi, geçiş 

süreci ve takip dönemi boyunca kan fenilalanin düzeyleri hedef aralıkta seyretmiştir. 

Ancak, orta zorlukta geçiş yapan çocukların (n=3) ortanca kan fenilalanin düzeyleri 

hedef aralığın üzerinde ve tüm değerlendirme dönemlerinde diğer gruplardan anlamlı 

olarak yüksek bulunmuştur (p<0,01). 

13. Annenin eğitim düzeyi ve çocuğun kreşe gitmesi ile geçiş deneyimi arasında anlamlı 

ilişki bulunmaktadır (p<0,05). Ortaokul mezunu annelerin çocuklarının çoğu (%85,7) 

zor bir geçiş süreci yaşarken; lise veya üniversite mezunu annelerin çocuklarının çoğu 

(%80,0) kolay bir geçiş süreci deneyimlemişlerdir (p<0,05). Ayrıca, tam zamanlı 

kreşe giden çocukların tamamı (%100,0) kolay bir geçiş süreci yaşarken; kreşe 

gitmeyen veya yarı zamanlı kreşe giden çocuklar (%100,0) zor bir geçiş süreci 

deneyimlemiştir (p<0,05). 

14. Geçiş öncesi dönemde çocukların yaşa göre vücut ağırlığı z-skorları ortalaması 

0,6±1,2 iken, geçiş sürecinde 0,2±1,3 ve takip döneminde 0,2±1,3 olarak 

kaydedilmiştir. Çocukların yaşa göre boy uzunluğu z-skorları ortalaması geçiş öncesi 

dönemde 0,3±1,0, geçiş sürecinde -0,2±1,2 ve takip döneminde 0,0±1,3 olarak 

belirlenmiştir. Yaşa göre BKİ z-skorlarının ortalaması ise geçiş öncesi 0,6±0,8, geçiş 

sürecinde 0,5±0,9 ve takip döneminde 0,4±0,9 olarak belirlenmiştir. 

15. Çocukların enerji alımı başlangıçta 1195 kkal/gün (Q1:1092, Q3:1292 kkal/gün) 

iken, geçiş sonrası 1200 kkal/gün (Q1:1141, Q3:1288 kkal/gün) ve son 

değerlendirmede 1267 kkal/gün (Q1:1068, Q3:1315 kkal/gün) olarak belirlenmiştir. 

16. Enerji alımının tahmini enerji gereksinimini karşılama yüzdesi (%EAR), başlangıçta 

%99,0 (Q1:88,0, Q3:120,0), geçiş sonrası değerlendirmede %92,0 (Q1:86,0, Q3:98,0) 

ve son değerlendirmede %99,0 (Q1:91,0, Q3:108,0) olarak kaydedilmiştir. 

17. Başlangıç değerlendirmesinde günlük ortalama karbonhidrat alımı 176 g/gün 

(Q1:154, Q3:204) iken, geçiş sonrası değerlendirmede bu değer 163 g/gün (Q1:152, 

Q3:186) ve son değerlendirmede ise 166 g/gün (Q1:141, Q3:186) olarak 

kaydedilmiştir. Enerjinin karbonhidrattan gelen oranı, başlangıçta %59,0 (Q1:58,0, 

Q3:61,0) iken, geçiş sonrası değerlendirmede %56,0 (Q1:54,0, Q3:59,0) ve son 

değerlendirmede %54,0 (Q1:52,0, Q3:55,0) olarak belirlenmiştir. 

18. Başlangıçta günlük ortalama yağ alımı 30 g/gün (Q1:26, Q3:39) iken, geçiş sonrası 

değerlendirmede 36 g/gün (Q1:33, Q3:39) ve son değerlendirmede 34 g/gün (Q1:31, 

Q3:43) olarak belirlenmiştir. Enerjinin yağdan gelen oranı, başlangıçta %24,0 

(Q1:21,0, Q3:27,0) iken, geçiş sonrası değerlendirmede %27,0 (Q1:26,0, Q3:28,0) ve 

son değerlendirmede %27,0 (Q1:24,0, Q3:30,0) olarak kaydedilmiştir. 
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19. Çocukların toplam protein alımları başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme 

dönemlerinde sırasıyla 3,1 g/kg/gün (Q1:2,9, Q3:3,4 g/kg/gün), 3,0 g/kg/gün (Q1:2,8, 

Q3:3,1 g/kg/gün) ve 3,4 g/kg/gün (Q1:2,9, Q3:3,8 g/kg/gün) olup; enerjinin 

proteinden gelen oranı başlangıçta %16,0 (Q1:14,0, Q3:19,0) iken, geçiş sonrası 

değerlendirmede %18,0 (Q1:16,0, Q3:19,0) ve son değerlendirmede %19,0 (Q1:18,0, 

Q3:21,0)’a yükselmiştir. 

20. Toplam protein alımının başlangıç ve geçiş sonrası dönemlerinde %88,0, son 

değerlendirme döneminde %90,0’ının amino asit karışımlarından geldiği 

görülmüştür. 

21. İkinci aşama amino asit karışımları ile günlük protein alımı başlangıçta 2,7 g/kg’dan 

(Q1:2,5, Q3:2,9 g/kg), son değerlendirme döneminde 0 g/kg’a (Q1:0, Q3:1,8 g/kg) 

düşerken, üçüncü aşama amino asit karışımları ile protein alımı son değerlendirmede 

2,5 g/kg (Q1:1,2, Q3:3,0 g/kg)’a yükselmiştir. 

22. Çocuklar tarafından en sık tüketilen besin grupları arasında taze meyve ve sebzeler 

öne çıkmaktadır. Besin çeşitliliği başlangıçta ortalama 31 farklı besin/hafta (Q1:26, 

Q3:37) olarak kaydedilirken, son değerlendirmede bu sayı 36 besin/hafta’ya (Q1:26, 

Q3:40) yükselmiştir. 

23. Çocukların hem ikinci hem üçüncü aşama amino asit karışımlarına yönelik en sık 

gösterdikleri olumsuz davranışlar arasında; kaşığı veya bardağı itme, başı çevirme ve 

amino asit karışımını reddetme gibi zorlayıcı davranışlar bulunmaktadır. Bu 

davranışlar, geçiş süreci orta/zor olan çocuklarda (n=7) daha fazla gözlenmiştir. Son 

değerlendirmede, üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci kolay olan 

çocuklarda (n=5) herhangi bir olumsuz davranış rapor edilmemiştir. 

24. Amino asit karışımı geçişi kolay (n=5) ya da orta/zor olan (n=7) çocukların, 

başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme dönemlerinde besin neofobisi ve genel 

neofobi skoru, annenin anksiyete düzeyi ve çocukların davranış tutum ölçeği alt 

başlıkları olan canlılık/dışa dönüklük, negatif duygulanım ve çabalı kontrol 

puanlarında anlamlı farklılık görülmemiştir (p>0,05). 

25. Başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme dönemlerinde çocukların 

diyetlerindeki besin çeşitliliği ile besin neofobisi skoru arasında güçlü bir pozitif 

korelasyon bulunmuştur (r>0,6, p<0,05). Bu bulgu, besin neofobisi daha fazla olan 

çocukların diyetlerinde daha az çeşitlilik olduğunu göstermektedir. 

26. Tüm değerlendirme aşamalarında (başlangıç, geçiş sonrası ve son değerlendirme), 

annenin eğitim düzeyi ile besin çeşitliliği ve besin neofobisi skoru arasında anlamlı 

bir ilişki bulunmamıştır (p>0,05). 
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27. Annelerin geçiş süreci deneyimlerine göre, geçiş süreci kolay olan çocukların 

annelerinin tamamı (n=5/5, %100,0), genellikle geçiş sürecini iyi ya da kolay olarak 

tanımlamışlardır. Ancak, orta/zor geçiş yaşayan gruptaki annelerin çoğu (n=6/7, 

%86,0), süreci zor ya da stresli olarak tanımlamıştır.  

28. Kreş/okulla ilgili deneyimlerde ise, kolay geçiş yapan gruptaki annelerin çoğu 

(n=4/5, %80,0), kreşin güven ve memnuniyet verici olduğunu belirtirken, orta/zor 

geçiş yapan gruptaki annelerin çoğu (n=4/7, %57,0), daha fazla yardım ve kontrol 

talep etmiş, kreşin çocuğun ihtiyaçlarına daha duyarlı olmasını istemişlerdir. 

29. Anneler, geçiş sürecini iyileştirmek için çeşitli pratik önerilerde bulunmuşlardır. Bu 

öneriler arasında, çocukların yeni amino asit karışımını kabul etme sürecini 

kolaylaştırmak için videolar hazırlanması, yetişkinlerin çocuklarla bunun önemi 

hakkında daha fazla konuşması, cGMP gibi alternatiflerin daha erken dönemde 

gözden geçirilmesi ve geçiş sürecindeki talimatlara uyulması yer almaktadır.  

5.2. Öneriler 

Amino asit karışımları FKÜ’nün tıbbi beslenme tedavisinin çok önemli ancak zorlu, 

yorucu ve genellikle sevilmeyen bir parçasıdır. Günümüzde farklı yaş gruplarının beslenme ve 

gelişimsel ihtiyaçlarına uygun olarak tasarlanmış çeşitli form ve içeriklerde amino asit 

karışımları geliştirilmiştir. Hastaların enerji, besin ögesi ve gelişimsel ihtiyaçları değiştikçe, 

başlangıçta 6. ayda birinci aşama amino asit karışımlarından ikinci aşama amino asit 

karışımlarına, ardından 3-5 yaş arasında üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

yapılması gerekmektedir. Bu çalışmada, üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş 

sürecinin yavaş ve kademeli bir şekilde yapılmasının ve bu süreçte FKÜ'lü çocuklara ve 

ailelerine, metabolizma diyetisyenleri, sağlık profesyonelleri, okul/kreş personeli, akranlar ve 

diğer aile üyeleri tarafından sürekli destek sağlanmasının önemi vurgulanmaktadır. 

Araştırmaya katılan FKÜ'lü çocukların ebeveynleri üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

geçiş sürecinde yoğun diyetisyen desteği almasına rağmen, bu sürecin ebeveynler için 

zorlayıcı olduğu ve önemli ölçüde zaman, çaba ve sabır gerektirdiği gözlenmiştir. Geçiş 

sürecinde FKÜ ile ilgili sosyal etkinliklere katılımın ve çocukları çeşitli davranışsal 

stratejilerle teşvik etmenin, süreçte pratik ve duygusal destek sağladığı belirlenmiştir. Aşamalı 

geçiş rehberine uyum sağlayan FKÜ'lü çocuklarda geçişin başarılı olduğu ancak bu sürecin 

kararlılık, süreklilik ve yakın takip gerektirdiği, ayrıca annenin eğitim düzeyi ve çocuğun kreşe 

gitme durumunun geçiş deneyimini etkilediği belirlenmiştir. 
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Çalışma kapsamında, üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde 

karşılaşılan zorluklara yönelik çeşitli öneriler sunulabilir. Düşük eğitim seviyesine sahip veya 

geçiş süreci hakkında eksik bilgiye sahip olan ebeveynler için özel eğitim programları 

düzenlenmelidir. Bu programlar, geçiş sürecinin önemi ve geçiş sürecindeki adımları takip 

etmenin gerekliliği hakkında detaylı bilgilendirme içermelidir. Ayrıca, ebeveynlerin bu süreçte 

karşılaşabilecekleri zorluklarla başa çıkabilmelerini sağlamak için bilişsel-davranışçı 

müdahaleler sunulabilir; bu müdahaleler stres yönetimi ve problem çözme becerilerine 

odaklanmalıdır. Ebeveynlerin, amino asit karışımı geçiş sürecinin adımlarını 

uygulayabilmeleri için evde bir rutin oluşturmaları, kararlı ve ısrarlı bir tutum sergilemeleri, 

çocuklarıyla net bir iletişim kurmaları ve çeşitli davranışsal stratejiler ve ufak ödüllerle 

çocuklarını teşvik etmeleri gerekmektedir. Ayrıca, aile içi dinamikleri anlamak ve bireysel 

destek sağlamak da son derece önemlidir. Ebeveynlerin, çocuklarına yaşlarına uygun yeni 

amino asit karışımına geçişin gerekliliği ve önemini açıklamaları teşvik edilmelidir, bu da 

çocuk ve ebeveynleri arasındaki anlayışı ve işbirliğini geliştirebilir. Ebeveynlerin çocuklarına 

net sınırlar belirlemesi ve bunları tutarlı bir şekilde uygulaması yeni amino asit karışımına 

geçişte rutinlerin oluşturulmasına ve rehberde yer alan adımlara uyulmasına yardımcı olabilir. 

Çocukların yaşadıkları endişeleri dinlemek ve uygun davranışları teşvik etmek için, ailelerin 

bu süreçte sabırlı ve anlayışlı olmaları önemlidir. Ebeveynler, bu süreçte gerekli sabrı ve 

duygusal dayanıklılığı sürdürmede, diğer aile bireyleri, öğretmenler ve çocuğun tedavisiyle 

ilişkili sağlık profesyonelleri tarafından desteklenmelidir. Ebeveynlerin ihtiyaçlarına ve aile 

içi dinamiklere uygun olarak kişiselleştirilmiş destek ve eğitim sağlanması önemlidir.  

Kreş ve okul ortamlarında geçiş sürecini optimize etmek için, net iletişim kanalları ve 

protokollerin kurulması esastır. Her FKÜ’lü çocuğun üçüncü aşama amino asit karışımlarına 

başarılı geçişini sağlamak için, kreş ve okul öğretmenleri tarafından uyulması gereken adımları 

ve rutinleri belirten yazılı bir plan geliştirmek önemlidir. Bu planda geçiş sürecindeki adımlar, 

zamanlama ve öğretmenin sorumlulukları net bir şekilde belirtmelidir. Fenilketonürili 

çocukların ebeveynleri ile çocuğun öğretmenleri arasında yapılan düzenli görüşmeler bu 

süreçte ailelere verilen desteği artırabilir ve geçiş sürecinde işbirliğini güçlendirebilir. Kreş 

veya okuldaki öğretmenlerin, çocuğun okulda tükettiği amino asit karışımı dozu, zamanı ve 

ne kadar sürede içtiği gibi ayrıntıları içeren bir yazılı kayıt tutması ve aileye geribildirimde 

bulunması önemlidir. Ayrıca, tüketilen amino asit karışımı paketlerini aileye geri vermek, 

çocuğun amino asit karışımlarını tüketip tüketmediği ve geçiş sürecinin etkinliği hakkında 

ailenin gözlem yapmasına yardımcı olabilir. Kreş veya okulda çocuğun amino asit 

karışımlarını tüketmeyi reddetmesi, bir kısmını içmemesi veya kusması gibi durumlarda, kreş 

ekibinin hemen ebeveynle ya da diyetisyenle iletişime geçerek rehberlik ve destek istemesi 



 

94 

önemlidir. Geçiş sürecinde kreşe verilen üçüncü aşama amino asit karışımlarına aşamalı geçiş 

planının düzenli olarak gözden geçirilmesi ve veliler ile kreş/okul personeli arasında sürekli 

iletişim ve geribildirim esastır. 

Üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde zorluk yaşayan aileler için daha 

yoğun bir destek ve izleme gerekebilir. Bu ailelere yönelik, klinik ziyaretlerin yanı sıra telefon 

ve çevrimiçi görüşmeler de dahil olmak üzere çeşitli yöntemlerle geçiş sürecinde yaşanan 

zorluklar gözlemlenebilir. Ayrıca, ailelerin ev ziyaretleriyle daha yakın takip edilmesi ve 

sorunların daha hızlı tespit edilmesi sağlanabilir. Özellikle bu süreçte yaşanan zorluklara 

odaklanmak için, diyetisyenlerin ve sağlık uzmanlarının ailelerle daha sık ve düzenli iletişimde 

olması önemlidir. Bu iletişim, ailelerin karşılaştıkları sorunları hızlı bir şekilde paylaşmalarına 

ve çözüm yolları üzerinde birlikte çalışmalarına olanak tanır. Böylece, ailelerin daha fazla 

destek alarak üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecini başarılı bir şekilde 

tamamlamaları sağlanabilir. 

Diyetisyenler, üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde FKÜ’lü 

çocuklara, ailelerine, aile yakınlarına ve öğretmenlere kapsamlı destek ve rehberlik sağlamada 

önemli rol oynamalıdır. Bu süreçte diyetisyenler, FKÜ’lü çocukların geçiş sürecinde 

ilerlemesini düzenli ve sürekli takip etmeli ve ihtiyaç duyulduğunda diyetlerinde gerekli 

değişiklik ve düzenlemeleri yapmalıdır. Diyetisyenler, aileleri süreç hakkında önceden 

bilgilendirmeli, çocuklara ve ebeveynlere geçişin önemi ve adımları hakkında eğitimler 

vermeli, ailelerin geçişle ilgili adımları uygulamasına yardımcı olmalıdır. Ayrıca, diyetisyenler 

ve  doktorlar bu süreçte FKÜ'lü çocukların metabolik kontrolünün izlemi ve iyi metabolik 

kontrolün sürdürülmesine yardımcı olmasının yanı sıra, geçiş süreci ve uyumla ilgili zorlukları 

aşmalarına yardımcı olmak için problem çözme faaliyetlerinde bulunmaları gerekmektedir. Bu 

süreçte, ailelere güvence ve duygusal destek sağlayarak, bu süreci etkili bir şekilde yönetme 

konusunda güven oluşturulmalı ve ailelerin endişeleri hafifletilmelidir. Geçiş sürecinde olan 

FKÜ'ye sahip çocukların aileleri, benzer süreçleri yaşamış diğer ailelerle iletişime geçirilerek, 

FKÜ topluluğu içinde deneyim paylaşımı ve akran desteği güçlendirilmelidir. Genel olarak, 

FKÜ'lü çocukların üçüncü aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinde diyetisyenler, 

doktorlar ve diğer sağlık profesyonelleri çok yönlü bir rol oynamalı ve bu süreçte önemli 

destek mekanizması olarak hizmet vermelidir. 

Sonuç olarak, FKÜ’lü çocuklarda üçüncü aşama amino asit karışımına geçiş süreci, 

çocuğun yaşı, bireysel ve gelişimsel özellikleri, gereksinimleri ve demografik özellikleri gibi 

çeşitli faktörler dikkate alınarak doğru zamanlama ve dikkatli bir planlama gerektirmektedir. 



 

95 

Geçişin başarılı bir şekilde gerçekleştirilebilmesi için çocuğun yaşı ve geçişe hazır olma 

durumu göz önünde bulundurulmalı ve geçişin çocuğun gelişimsel ve duygusal ihtiyaçlarıyla 

uyumlu olduğundan emin olunmalıdır. Sınır belirleme, rutin oluşturma, kararlı, tutarlı ve sakin 

bir yaklaşım sergileme, çocuğu teşvik etme gibi etkili ebeveynlik uygulamaları, başarılı bir 

geçiş sürecini kolaylaştırmada önemli rol oynar. Geçiş sürecinin etkili yönetimi için programlı 

ve çok disiplinli bir yaklaşım gerekmektedir. Geçiş süreci boyunca, FKÜ’lü çocuklara, 

ailelerine, okul/kreş çalışanlarına rehberlik sağlamak ve herhangi bir zorlukla karşılaşıldığında 

yönlendirme yapmak için sağlık profesyonellerinin sürekli desteği önemlidir.  

Bu çalışmanın bazı sınırlılıkları bulunmaktadır. Öncelikle, çalışma tek merkezde ve 

sınırlı sayıda örneklemle gerçekleştirilmiştir. Nadir hastalıkların düşük prevalansı, büyük 

örneklemlerin toplanmasını zorlaştırmaktadır. Ancak, çalışma bulgularının diğer ülkelerdeki 

FKÜ hastalarında da geçerli olabileceği düşünülmektedir. Değerlendirme bölümünde, üçüncü 

aşama amino asit karışımlarına geçiş sürecinin daha derinlemesine anlaşılması için nitel 

araştırma yöntemi tercih edilmiştir. Görüşmeler sırasında çocukların kendi diyetisyenlerinin 

de bulunması, ebeveynlerin verdiği bazı cevapları etkilemiş olabilir. Ancak, katılımcılara 

kendi ev ortamlarında rahat bir konuşma ortamı sağlanmış, böylece ebeveynlerin görüşlerini 

açık, samimi ve detaylı bir şekilde ifade etmelerine olanak tanınmıştır. Pilot çalışma 

bölümünde, ebeveynler için zaman alıcı bir dizi anket uygulanmıştır. Ancak, araştırmacı, 

bilgilerin zamanında toplandığından ve katılımcıların yorgunluk belirtisi göstermediğinden 

emin olmak için katılımcıların tepkilerini dikkatle gözlemlemiştir. Çocukların neofobi 

düzeyini değerlendiren ölçek, anneler tarafından doldurulduğu için, elde edilen bulguların 

annelerin kendi neofobik eğilimlerini yansıtabileceği düşünülmektedir. Ayrıca, araştırmacı 

tarafından geliştirilen ve henüz validasyonu yapılmamış olan amino asit karışımı davranış 

anketi ve geçiş sürecinin puanlanması anketleri kullanılmıştır. Beck Anksiyete ve Çocuk 

Davranışları Değerlendirme ölçeklerinin FKÜ'ye özgü olmamalarına rağmen, FKÜ'de 

validasyonu yapılmış ölçek yetersizliği sebebiyle, gerekli verileri toplamak için uygun olduğu 

düşünülmüştür. Bu çalışma İngiltere’deki bir metabolizma merkezinde gerçekleştirilmiş olup, 

FKÜ'lü çocukların kan fenilalanin düzeyleri sık izlenmiş, hastalara ve ailelerine geçiş süreci 

hakkında kapsamlı bilgi ve rehberlik sunulmuş ve kreş/okul personelleri geçiş sürecine dair 

bilgilendirilmiştir. Ancak, bazı ülkelerde metabolizma merkezi ve uzman sağlık personeli 

eksikliği, kısıtlı imkanlar, yüksek hasta sayısı ve laboratuvar analiz olanaklarının yetersizliği 

gibi zorluklarla karşılaşılabilir. Bu nedenle, farklı ülkelerdeki kaynak ve imkan çeşitliliği göz 

önünde bulundurularak, her ülkenin koşullarına uygun ve sürdürülebilir takip ve rehberlik 

modelleri geliştirilmesi önemlidir.   
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