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OZET

Bu arastirma Hacettepe Universitesi Ihsan Dog-
ramact Cocuk Hastanesi, Pediatrik Noroloji A-
nabilim Dali tarafindan takip edilen, yaslar: 2-15
yil arasinda degisen, tedavi edilmekte olan Rett
Sendrom’lu 24 ¢ocuk iizerinde yuritilmiistiir.
Hastalarm giinliik enerji gereksinimleri yas, cin-
Sl)iei ve agirlik esasina dayanan Schofield for-
miilleri kullanilarak hesaplanmistir. Enerjinin
%55-60"1 karbonhidratlardan, %13-15’i protein-
lerdetn ve %25-30'u yaglardan gelecek sekilde
kfzrmtin iceren enteral iiriinlerle desteklenmis ki-
siye ozel diyetler hazirlanmistir: Cocuklara 50-
100mg/kg L-karnitin oral suplament olarak bas-
lanmustiy Arastirma kapsamina alinan tiim ¢o-
Cu(clarztt anne ve babalarina 6zel beslenme egiti-
T,l verilmistir. Rett sendromlu cocuklarin
“/‘025.0'inin ¢alisma éncesi agirliklar: 5 persenti-
lin altinda iken, calisma sonras: 5 persentilin al-
tindaki hasta sayisi %12.52 ‘yve diismuistiir. Ara-
daki fark istatistiksel olarak anlami: bulunmugtur
(P< 0.05). Bireylerin calisma dncesi ve sonrasi
vucut agirligi ve boy uzunlugu ile iist orta kol
cevresi degerleri arasinda dogrusal yonde an-
laml bir iliski vardir(p<0.01). Calisma éncesi
Serum total kalsiyum 9.32+20.58 mg/dl iken ¢a-
lisma sonrasi 9.51+0.54 mg/dl olarak bulunmus-
tur, fark istatistiksel olarak anlamlidir (p<0.05).
Ca{t,vma oncesi 17 bireyin kemik mineral dansite-
le.*rmin Z skor ortalamasi 2.37+1.14 tir Bireyle-
Fin ¢calisma éncesi enerji, protein, karbonhidrat,
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yag ve kalsiyum alimlarinin ¢alisma sonrast 3
giinliik besin tiketimleri ile karsilagtirildiginda
onemli derecede az oldugu goriilmektedir
(p<0.01). Caligma sonrast, calisma dncesine go-
re bilissel gelisime iliskin sorulara verilen olum-
lu yamitlarda artis goriilmiistiir. Bu ¢alismanin
sonunda Rett sendromlu ¢ocuklara uygulanan
yiiksek enerjili diyetin ve verilen L- karnitinin an-
tropometrik dlgiimler, bazi biyokimyasal para-
metreler ve bilissel geligim tizerine onemli olum-
lu etkilerinin oldugu saptanmigtir.

Anahtar Kelimeler : Rett sendromu, L-karnitin,
beslenme, kemik mineral dansitesi.

ABSTRACT

The Effect of L-Carnitine and High Calorie Di-
et on Anthropometric Measurements, Bioche-
mical Parameters and Cognitive Development
of Patients with Rett Syndrome

This study is held for 24 children between 2 and
15 years of age with Rett syndrome who are fol-
lowed by Hacettepe University Ihsan Dogramaci
Children Hospital Pediatric Neurology and who
have never used special diet.The individual s da-
ily energy needs are calculated by using Schofi-
eld formula which is based on age, sex and we-
ight. The individual diets in which energy is
9%55-60 of carbonhydrate and %13-15 of protein
and %25-30 of fat and which include carnitine
and which are supported by enteral products are
prepared. 50-100mg/kg Lcarnitine oral suple-
ment is given to the indviduals. Specific nutrition
training was given to the children and their pa-
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rents who were in the scope of research. Before
this study, in the scope of research the weight
%25.0 of children with Rett syndrome is below 5
percentile. After this study the number of indivi-
duals who are below 5 percentile decreases to
%12.5.The differences between them is found sta-
tistically significant (p<0.05). There is a linear
strong relationship between the weight of indivi-
duals before and after the study and the midup-
per arm circumference measurements (p<0.001).
Before the study while the total calcium is
9.32+0.58mg/dl after the study it is found as
9.51+0.54 mg/dl. The difference between indivi-
duals’ total calcium measurements is statistically
significant (p<0.05). Before this study the avera-
ge of the bone mineral density of 17 individuals
is -2.37%1.14. The individuals’ intake of energy,
protein and carbonhydrate, fat and calcium are
very low while contrasting with the 3 days nou-
rishment consumption (p<0.001). It was obser-
ved that the number of positive answers about
the cognitive development increased after the
study. At the end of this study it is found that
high calorie diets and L carnitine which are gi-
ven to children with Rett syndrome have impor-
tant effects on some biochemical parametres and

cognitive developments and antrophometric mea-
Surements.

Key Words: Rett syndrome, L-karnitine, nutriti-
on, bone mineral dansity.

GIRIS

Rett sendromu; kizlarda goriilen, nébetler, yiirii-
yiis anormallikleri, beyin ve kafa gelisiminde ya-
vas ilerleme, goz géze gelmekten kaginma, du-
yarlilik yeteneginin azalmasi, yemegi ret etme,
konusma yeteneginin kaybi belli bir amag icin el
kullanma yeteneginin kaybu, el hareketlerinin eli-
ni stkma ve sallama haline gelmesi, otistik hare-
ketler ve kas dokusunun azalmasiyla gériilen i-

lerleyici, kalitimsal, nérolojik bir hastaliktir
(1,2,3).

Bugtin bati literatiirinde Down sendromundan
sonra kizlarda mental retardasyona yol agan en
sik hastalik nedeni olarak kabul edilmektedir.

CINASAL G., KOKSAL G, TOPGU M.

Hastalik prevelans: 10.000 ile 15.000 de 1°dir. Is-
veg'te fenilketonliri hastaligina gore li¢ kat daha
sik oldugu saptanmistir. Onceleri bu kizlann yan-
lislikla serebral palsi tanisi ile izlendikleri goriil-
mistir (4,5).

Besin ¢ignemede ve yutmada zorluk ,besini geri
cikarma ve disleri sikma Rett sendromlularda be-
sin alimin1 zorlastiran etmenlerdir (4,5).

Yapilan bazi ¢aligmalarda biiylime gelismenin ve
en 6nemlisi malnutrisyonun nedeni besin alimin-
da zorluk olarak tanimlanmistir. O nedenle az
miktarda besin tiiketen ve verilen besini alama-
yan hastalara beslenme destegi yapilmasi 6neril-
mektedir (4,5).

Hastalikta 6zel bir diyet tedavisi olmamasina
karsin uygulanan diyet programlarinin bu hasta-
lara 6zgii planlanmasi ve diyetlerine karnitin ek-
lenmesinin hastalarda olumlu etkileri oldugu géos-
terilmistir(4). Rett sendromlularda L-Karnitin te-
davisiyle ilgili yayinlanmis iki vakadan atipik
Rett sendromlu 17 yasindaki bir kizin uyaniklik
halinde, g6z temasinda, aktivitesinde ve konus-
masinda carpici diizelmeler, tipik Rett sendromlu
5 yagindaki bir kizin fiziksel etkinliklerinde, kas
tonusunda, iletisiminde ve uyku siirecinde diizel-
meler oldugu gdzlenmistir (6,7,8).

Yapilan bazi ¢aligmalarda biiylime gelismenin
duraklamasinin ve en 6nemlisi malnutrisyonun
nedeni besin aliminda zorluk olarak tanimlanmug-
tir. Gece uykusuzluklar, siirekli istemsiz hareket
etmeleri nedeniyle Rett sendromlularin enerji
harcamalan yiiksektir. Giinlikk 6g0n sayisinin art-
tirllmas1, gece beslenme destegi verilmesi (ente-
ral iirlinle uykuda beslenme) yiiksek enerjili, yasa
uygun iyi kalite protein igeren vitamin mineral
yoniinden dengeli diyetlerle bliylime ve gelisme
saglanabilir (9).

Ulkemiz Diinya Rett Sendromu Kurulusu’nda
Avrupa grubunda yer almaktadir. 1990 yilindan
beri multidisipliner yaklagimla hastalarin tam te-
davi ve rehabilitasyonlan yiriitiilmektedir. An-
cak Rett sendromlu cocuklarda gdzlenen malnut-
risyonu dnlemeye veya yasam Kalitesini iyilegtir-
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meye yonelik , diyet tedavilen gelistirilmesine i-
liskin ¢alisma yapilmamistir. Bu nedenle bu aras-
tirma; Rett sendromlu ¢ocuklara uygulanacak o-
lan yiiksek enerjili ve ek L-karnitinli diyet teda-
visinin bu ¢ocuklarin kognitif gelisimleri, antro-
pometrik oSl¢limleri ve bazi biyokimyasal para-
metrelere etkinligini arastirmak amaciyla plan-
lanmustir.

ARASTIRMA YONTEMI ve ARACLARI

Bu arastirma Hacettepe Universitesi ihsan Dog-
ramaci Cocuk Hastanesi, Pediatrik Noroloji Ana-
bilim Dali tarafindan takip edilen, yaslan 2-15 a-
rasinda degisen, 6zel diyete tabi olmaksizin teda-
vi edilmekte olan Rett Sendrom’lu 24 kiz gocuk
lizerinde yliritilmiistir.

Aragtirmanin baslangicinda ¢ocuklarin beslenme
aligkanliklar1 ve beslenme durumlarini saptaya-
bilmek i¢in ii¢ giinliik (bir giinii hafta sonu olmak
lzere) besin tiiketimleri alinmigtir. Aragtirma
kapsamina alman her bir Rett sendromlu gocuk 6
ay siire ile izlenerek her ay ii¢ giinliik besin tiike-
timleri alinarak izlenmistir. Tiiketilen besinlerin
ortalama enerji ve besin dgesi degerleri Besin Bi-
lesimleri Cetvelleri kullanilarak hesaplanmistir
(10).

Bireylerin giinliik enerji gereksinimleri yas, cin-
slyet ve agirlik esasina dayanan Schofield for-
miilleri kullanilarak hesaplanmistir (11). Schofi-
eld formiilleri ile hesaplanan (Bazal Metabolik
Hiz) BMH’ye %5-50 persentilde olanlara enerji-
nin %50’si kadar biiyiime gelisme igin ek yapil-
mistir. Schofield formiiliinde Rett sendromlu go-
cuklarin olduklar1 agirliklarn kullanilarak giinliik
enerji gereksinimleri hesaplanmigtir. %50 persen-
tilin Uistiinde olanlarda formiilde olmasi gereken
agirliklar: kullanilmis ve biiyiime gelisme igin
BMH’ye %10-20 biiyiime ve gelisme igin ek ya-
pilmistir .Cocuklarin hepsi igin fiziksel aktivite
faktorii 1.2 alinmistir. Enerjinin %55-60"1 kar-
bonhidratlardan, %13-15’i proteinlerden ve %25-
30’u yaglardan gelecek sekilde karnitin igeren
enteral {rilinlerle desteklenmis kisiye 6zel diyet-
ler hazirlanmistir. Bireylere 50-100mg/kg LKar-
nitin oral suplament olarak baslanmstir. Arastir-

ma kapsamina alinan tiim ¢ocuk anne ve babala-
rina 6zel beslenme egitimi verilmis ve bu beslen-
me egitiminin ¢ocuga 6zgii olarak nasil uygula-
nacag1 dgretilmistir. Once annenin ¢ocuga uygu-
ladig1 diyet Sykiisii aynntili olarak alinmis ve be-
sin, besin &geleri, besin degisimleri giinlitk ge-
reksinimlere gore hesaplanarak ek enteral liriin-
lerle desteklenmis beslenme programlan hazir-
lanmusfir.

Calismanin baglangicinda ve sonunda bireylerin
viicut agirhigi, boy uzunlugu ve ist orta kol gev-
resi gibi antropometrik dlgliimleri yapilmis
(World Health Organization) WHO ve (National
Center for Health Statistics) NCHS standartlar i-
le degerlendirilmistir (12). Bu ¢ocuklann kullan-
diklan antikonviilsanlarn etkisiyle kalsiyum ye-
tersizligi olabilecegi nedeniyle total kalsiyum
(Ca), inorganik fosfor, beslenme bozukluklan ve
yetersizligi s6z konusu oldugu icin total protein
ve albumin degerlerini igeren biyokimyasal para-
metrelerine bakilmistir. Olgiimler Hacettepe Uni-
versitesi Thsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Bi-
yokimya bélimiinde yaptlmistir. Boehringer
Mannheim kitlerle, Hitachi 747 otomatik analiz
eden aletle bakilmustir. Rett sendromlu ¢ocuklan
yiiriime gii¢liikleri ailelerin énemli sorunlarindan
biri oldugu igin antropometrik 6l¢iimlerin bir kis-
m1 ve beslenme egitimi ev ziyaretleriyle yapil-

mistir.

Calismanin baslangicinda 17 bireyin kemik mi-
neral dansitelerine bakilmistir. Kemik mineral
dansitesi Hacettepe Universitesi Eriskin Hastane-
si Radyoloji bslimiinde Hologic QDR 4500 A
Fan beam X-Ray kemik dansitometre olgen alet
ile bakilmistir. Sonuglar Z skoru ile degerlendiril-
mistir.

Bu hastalara etik olarak tani konulduktan itibaren
L-karnitin verilmektedir. Hastalarin ¢ok kritik
durumda olmalar nedeniyle kas biyopsisi ile kar-
nitin diizeylerine bakilamamis, sadece 9 bireyin
serum karnitin diizeylerine bakilmistir. Kan kar-
nitini Hacettepe Universitesi Thsan Dogramaci
Cocuk Hastanesi Metabolizma boliimii labaratu-
arlarinda ¢alisiimustir. Olgiim Shimadzu Spektro-
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fotometre UV-120-01 ile yapilmstir.

Rett sendromlu ¢ocuklar1 degerlendirmek ama-
ciyla bu ¢ocuklara yapilandirtlmis bir gériisme o-
lusturulmustur (13). Bireylerin biligsel gelisimle-
ri ¢calismanin baslangicinda ve sonunda aileler-
den anket yoluyla alman bilgiler Hacettepe Uni-
versitesi Ihsan Dogramaci Cocuk Hastanesi Pedi-
atrik Noroloji Anabilim Dali psikologu tarafin-
dan degerlendirilmistir. Bireylerden elde edilen

CINASAL G, KOKSAL G., TOPGCU M.

katsayisi ile test edilmistir . Verilerin degerlendi-
rilmesinde SPSS istatistik paket programi kulla-
nilmustir.

BULGULAR VE TARTISMA

(Calismaya alinan bireylerin ¢alisma oncesi ve ¢a-
lisma sonrasi alinan viicut agirlig: ve boy uzunlu-
gu Olciimlerinin persentillere gére dagilimi tab-
lo1’de verilmistir.

verilerin ortalama (X), standart sapma (Sx) mini-

mum ve maksimum degerleri bulunmustur Birey- Arastirma kapsamindaki bireylerin %25.0’inin

calisma oncesi agirliklan 5. Persentilin altinda |,
%8.3’1 30-39.9 persentiller arasindadir. Calisma
sonrast 5. persentilin altindaki birey sayisi
%12.5’e diiserken 30-39.9 persentiller arasindaki
birey sayisi %16.7’ye yiikselmistir (Tablo 1). Ca-
lisma Oncesi bireylerin %20.8’inin boy uzunlugu
% 5-9.9 persentilde iken ¢alisma sonrasi bu oran

lerin ¢alisma 6ncesi ve sonrasi antropometrik ol-
¢limleri, kan bulgulan ve besin tiiketimlerinin
karsilastinlmasi iki es arasindaki farkin énemlilik
testi ile Wilcoxon eslestirilmis iki dmekiem testi
kullanilarak degerlendirilmistir (14). Calisma 6n-
cesi ve sonrasi agirlik ile list orta kol gevresi (U-
OKC) odlgtimlert arasindaki iliski igin korelasyon

Tablo 1. Bireylerin ¢alisma éncesi ve sonrasi viicut agirliklart ve boy uzunluklarimin persentillere gore
dagihmi (n=24)

Agirlik Boy
Once Sonra Once Sonra
Persentil S % g % S % S Yo
<5 6 25.0 3 12.5 4 16.7 4 16.7
5-9.9 1 42 1 4.2 5 20.8 4 16.7
10-19.9 3 125 3 12.5 3 12.5 5 20.8
20-25.9 2 8.3 2 8.3 3 12.5 3 125
30-39.9 2 83 4 16.7 3 12.5 2 8.3
40 - 49.9 3 125 2 8.3 - - 3 12.5
50-59.9 2 8.3 2 8.3 3 12.5 1 4.2
60 -69.9 - - 1 4.2 3 12.5 2 8.3
70-79.9 1 42 1 42 - - - -
80-89.9 2 8.3 1 42 - - - -
90-94.9 1 42 3 12.5 - - - -
>95 1 42 1 42 - - - -
Toplam 24 100 24 100 24 100 24 100

Tablo 2. Bireylerin ¢alisma dncesi ve sonrasi yasa gore viicut agirliklart , boy uzunluklarinin ve boya gore
vizcut agirliklarinin Z skor degerlerinin ortalama ( X), standart sapma (S) degerleri ve onem kontrolii

Calisma Oncesi Caligma Sonrasi

Degiskenler n X+S n X +S D SD P
Yaga gore boy

(Z skor) 24 -0.89 +0.85 24 -0.94 +0.75 0.0048 0.256 0.259
Yaga gore agirhk

(Z skor) 24 -0.56 + 1.24 24 -0.22 +1.15 -0.33 0.38 0.001
Boya gére agirhik

(Z skor) 24 -0.008 £ 1.66 24 0.61 £1.69 -0.53 0.42 0.0001
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%16.7"dir (Tablo 1).

Bireylerin galisma Oncesi ve ¢alisma sonrasi a-
girlik ve boy 6lgtlimleri iki es arasindaki farkin 6-
nemlilik testi kullanilarak degerlendirilmistir. Ca-
lisma Oncesi ve ¢alisma sonras: agirlik dl¢iimleri
arasinda istatistiksel olarak anlaml bir fark bu-
lunmustur (p<0.05). Boy uzunluklan arasindaki
fark istatistiksel olarak anlamli bulunmamistir
(p>0.05).

Uygulanan iki es arasindaki farkin 6nemlilik testi
sonucu bireylerin yasa gore agirlik ve boya gore
agirliklarmin Z skorlan arasinda ¢aligma Oncesi
ve ¢alisma sonras: fark istatistiksel olarak énemli
bulunmustur (p< 0.05) ( Tablo 2).

Bireylerin ¢alisma 6ncesi ve sonrasi viicut agirli-
g1 ile UOKC degerleri arasinda dogrusal yonde
saglam bir iliski vardir (r=0.853 , r=0.960)
(p<0.01). Calisma sonras: viicut agirhigi ile U-
OKC degerleri arasindaki korelasyonun giiciiniin
istatistiksel olarak ¢alisma oncesine gore daha da
arttig1 belirlenmistir,

Viicut agirligy , protein kitlesinin ve enerji depo-
larinin dolayli bir gdstergesidir ve viicuttaki top-
lam yag, protein, su ve kemik yogunlugunun top-
lamim gostermektedir. Bityiimekte olan organiz-
mada viicut agirhigindaki degisiklikler kisa do-
nemde, boy uzunlugu ise uzun dénem de beslen-
me durumunu degerlendirmede 6nemli 6lgiitler-

Tablo 3. Bireyleri ¢calisma éncesi ve ¢alisma sonrast viicut agwrliklar: ile UOKC dlgiimii arasindaki iliski

Degiskenler n **r p
Viicut agirliklart - UOKC (galigma &ncesi) 24 0.853 0.0001
Viicut agirliklar - UOKC (¢aligma sonrasi) 12 0.960 0.0001

**korelasyon katsayisi

Tablo 4. Bireylerin ¢calisma éncesi ve sonrasina ait biyokimyal bulgularinin ortalama (X), standart sapma

(s) ve onem kontrolii

Calisma Oncesi

Calisma Sonrasi

Degiskenler n X +£8S n X+S Z p

Total kalsiyum (mg/dL) 24 9.32+0.58 24 9.51+0.54 0.035*
Inorganik fosfor (mg/dL) 24 4.314+0.68 24 4.27+0.24 -0.6 0.716
Total protein (g/dL) 24 7.06+0.53 24 7.30+0.58 0.152
Albumin (g/dL) 24 4.05+041 24 4.01£0.46 0.599 0.54)

Tablo 5.Bireylerin beslenme durumlarina ilis-
kin bilgilerin dagiimi (n=24)

Degiskenler Sayi _
Beslenme problemi T -
Yok 9 3
Besini ret ediyor 5 20.8
Kusuyor 6 25.0
Cigneme ve yutma giicliigii
var kati besin alamiyor 4 16.7
Toplam 24 100
Daha 6nce beslenme 6nerisi
Almanus 24 100
Toplam 24 100

dir (15-17). Rett sendromlu ¢ocuklann yasa gore
agirliklarinin ¢alisma 6ncesi Z skorlarina bakildi-
ginda %12.5’inin -2’nin altinda, %87.5’inin -2 i-
le +2 arasinda oldugu saptanirken, ¢alisma sonra-
st -2°nin altindaki birey %4.2’ye diismiis, -2 ile
+2 arasindaki birey orani %95.8’e yiikselmistir.
Bireyler diyet programina alindiktan sonra agir-
lik ve boy uzunluklaninda géreceli olarak bir artig
gozlenmistir. UOKC ve agirhik arasinda da dogru
yonde bir korelasyon (r=0.853) gozlenirken bu
korelasyonun diyet uygulamalart ile dogru yonde
daha da saglamlastig1 (r=0.960) gozlenmistir
(p<0.01) (Tablo 3).
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Bireylerin galisma Oncesi ve sonrasina ait bazi
biyokimyasal bulgulannin ortalama, standart sap-
ma, minimum ve maksimum degerleri Tablo
4.’de verilmistir.

Tablo 4.”de gorildiigi gibi calisma Oncesi serum
total kalsiyum 9.32+0.58 mg/dL, ¢alisma sonrasi
ise 9.51+0.54 mg/dL’dir. Bireylerin total Ca de-
gerleri ¢aligma Oncesi ve ¢aligma sonrasinda ista-
tistiksel olarak anlamli bir fark gostermistir
(p<0.05) . Antikonviilsan ilag tedavisi bireyin
beslenmesini etkiler. Bu ilaglar, karacigerde D vi-
tamini metabolizmasini hizlandirarak ince bar-
saktan kalsiyum emilimini bozar. Bu tir ilaglann
uzun siire kullanimi yetiskinde osteomalasia ve
cocukta rasitizm gelismesine neden olabilir. Ilag
tedavisiyle birlikte ¢ocuklara 10 pg vitamin D
verilmesi onerilir. Bu ilaglarn antagonist etkile-
simi oldugundan ek vitamin olarak folik asit ve-
rilmelidir (1822).

Yapilan bir ¢aliymada 20 Rett sendromlu hasta-
nin kemik mineral dansitelerinde 6nemli 6lgiide
disiklik saptanmistir. Calisma sonucunda Rett
sendromlu grubun enerji, protein, kalsiyum alim-
larinin normal oldugu, mineralizasyondaki anor-
malligin beslenme disindaki etmenlerle baglantili
oldugu ortaya ¢ikmstir. Ayrnica sonug olarak Rett
sendromlularin osteoporoz riski tagidiklar 6ne
stirilmiistiir (23).

Avustralya’da yapilan bir bagka ¢alismada da
Rett sendromlu grupta kemik mineral dansitesi
kontrol grubuna gore diisiik bulunmustur.Ayrica
aragtirmada kalsiyum alimlarindaki artisin kemik
mineral dansitesini etkilemedigi, bu diisiikliigiin
Rett sendromunun patofizyolojisine bagli olabi-
lecegi goriigii ortaya ¢ikmustir. Ayrica kullanilan
antikonviilsanlarinda kemik mineral dansitesinin
diistikliigiinde rolii olabilecegi belirtilmigtir (24).

Bu aragtirmada bireylerin 17’sinin kemik mineral
dansitesine bakilmistir. Ortalama Z skorlarn -
2.37£1.14 olarak bulunmustur -2’nin altindaki
degerler osteoporoz kabul edilmektedir (25). Bi-
reylerin %58.8’inin Z skor degeri osteoporoz si-
nirt kabul edilen -2’ altindadur.

Aragtirma kapsamindaki bireylerin beslenme du-

CINASAL G., KOKSAL G., TOPCU M.

rumlarina iliskin bilgilerin dagilimi Tablo 5.°de
verilmistir.

Calisma kapsamindaki bireylerin beslenme du-

rumlanna iliskin elde edilen verilere gore birey-

lerin %62.5 unun beslenme sorunlan vardir. Di-

ger norolojik hastaliklarda da oldugu gibi bu

problemlerin basinda ¢ignemc gii¢liiii nedeniyle

kat1 besinleri alamama, besini ret etme ve kusma
gelmektedir (Tablo 5). Norolojik sorunu olan ¢o-

cuklann en az %50’sinde yetersiz beslenme du-
rumu saptanmustir. Bu gocuklardaki beslenme ye-
tersizlikleri asil hastaliginin bir sonucu olarak ka-
bul edilir ve yeterli ilgi gosterilmez. Bu gibi ¢o-
cuklarin emme-¢igneme ve yutma islevlerinde
bozukluk vardir. Primer sorun agirlastik¢a bes-
lenme sorunlan da agirlasir. Uzun siireli norolo-
jik sorun, oromotor disfonksiyon, gastroosefage-
al refld varligi,kabizlik nérolojik sorunu olan ¢o-
cuklardaki primer beslenme yetersizligi nedenle-
ridir. Beslenme desteginin parenteral yerine ente-
ral yolla verilmesi her zaman tercih edilmelidir.
Bir ¢ok nérolojik sorunu olan gocukta gastroin-
testinal sistem normaldir(26-29). Gastrointestinal
sistem fonksiyonlarinda herhangi bir sorunu ol-
mayan Rett sendromlu ¢ocuklarda, 6zellikle oral
olarak verilen enteral destegin dnemi biiylk-
tir.Gunlitk besin tiikketimi ile karsilanamayan e-
nerji protein,vitamin ve mineraller enteral destek
itriinleri ile dengelenebilir. Ozellikle dinlenme e-
nerji harcamasi ¢ok olan gocuklarda bas vurulan
onemli bir destek beslenme yontemidir. Bu so-
runlar nedeniyle ¢alisma grubundaki Rett sen-
dromlu ¢ocuklara 6zellikle enteral iirlinlerle des-
teklenmis (200-400 ml/giin), ¢igneme ve yutma-
da zorluk ¢ikartmayacak daha ¢ok yumusak ki-
vaml1 besinlerden olusan diyetler hazirlanmustir.

Bireylerin aldiklar1 enerjiler bakimindan ¢alisma
Oncesi ve sonrasi arasinda istatistiksel olarak an-
lamli bir fark bulunmustur (p<0.01).bireylerin
¢alisma sonrasi enerji alimlarinda artis vardir.
Calisma sonrasi bireylerin %29.2 *si onerilen ka-
lorinin %50-70’ini, %58.3°4 %70-100’ini ve
%12.5°1 6nerilen kalorinin %100’{inden fazlasini
tiiketmislerdir (Tablo 6).

Bireylerin aldiklar1 protein, karbonhidrat, yag ve
kalsiyum bakimindan ¢alisma oncesi ve sonrasi
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Tablo 6. Bireylerin ¢alisma dncesi , calisma sonrasi ve énerilen enerjileri ile dnemlilik kontrolii

(Calisma sonrasi

Birey no Yas (Calisma dncesi Calisma baginda  Onerilen enerjiye
(yil) tilketilen enerji tilkketilen enerji Snerilen enegi gore alim %
(kkal/giin) (kkal/giin) (kkal/giin)

1 2 922 1110 1500 74.0
2 14 2396 2409 2500 96.3
3 9 2218 2327 2500 93.0
4 8 1797 2015 2500 80.6
5 4 1417 1593 1700 93.7
6 10 1864 2131 2500 85.2
7 8 2217 2349 2500 93.9
8 14 2414 2498 2300 108.6
9 14 2446 2501 2500 100.1
10 3 1094 1187 1700 69.8
11 3 1474 1566 1700 92.1
12 6 1521 1679 1800 93.2
13 5 1683 1694 1700 99.6
14 6 1614 1626 1800 90.3
15 5 1139 1417 1700 83.3
16 6 1129 1315 2100 62.6
17 4 1348 1346 1500 89.7
18 5 955 1194 2000 59.7
19 10 1564 1762 2600 67.7
20 6 1963 2004 2000 100.2
21 8 2087 2031 2200 92.3
22 9 1635 1663 2500 66.5
23 3 968 1065 1800 59.1
24 15 1632 1654 3000 55.1

* ki es arasindaki farkin Snemlilik testi kullamImgitir.
* T= 4,012, **P=0,00}

arasinda istatistiksel olarak anlamli bir fark bu-
lunmustur (p<0.01). Bireylerin ¢alisma sonrasi
protein, karbonhidrat, yag ve kalsiyum alimlarn-
da artig vardir.

Bireylerin aldiklan demir, vitamin A, vitamin C,
tiamin, riboflavin, niasin, bakir, ¢inko ve posa
bakimindan galisma 6ncesi ve sonrasi arasinda
istatistiksel olarak anlaml bir fark bulunmamuistir
(p>0.01). Bireyler her ne kadar onerilen enerjileri
tamamen alamasalar da c¢alisma sonunda , ¢alig-
ma Oncesine gore daha yiiksek enerji almis ol-
duklan saptanmigtir. Bireylerin 6zellikle sivi en-
teral iriinleri 6nerildigi miktarda ve daha kolay
tilkketebildikleri gozlenmistir. Alt1 aylik diyet te-
davisi sonras: enerji , karbonhidrat, protein, yag
ve kalsiyumlarindaki artis ailelerin diyet tedavisi-
ne gosterdikleri 6zenin kamitidir. Daha 6nce aile-
lerin Rett sendromlu ¢ocuklar igin beslenme 06-

nerisi almamis olmalari, cocuklarin yetersiz bes
lenmeleri sonucunu dogurmus ve diyet onces
besin tiiketimleri, diyet tedavisi sonrasina gor:
diisiik bulunmugtur. Verilen enteral destek iiriin
lerinin 6zellikle sivi olmalar nedeniyle kolay tii
ketilmesi bu arastirma kapsamindaki Rett sen
dromlu ¢ocuklarda igtahin agilmasina ve giinlii
enerji aliminda artisa neden olmustur. Enteral i
riinler s1v1 olmalar, karnitin icermeleri ,vitami
ve minerallerle desteklenmis dengeli iriinler ol
malan nedeniyle tercih edilmistir.

Bireylerin kognitif gelisimlerine ait bilgiler ¢alis
ma Oncesi ve sonrasi anket yontemiyle ailelerir
den alinmistir . Bu verilerin dagilimi Tablo 7°d
verilmisgtir.

Tablo 7°de goriildigii gibi calisma Oncesi ve sor
ras1 bireylerin duyusal o6zellikleri,motor gelisis
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Tablo 7. Bireylerin calisma éncesi ve sonrasi biligsel gelisimlerine iligkin bulgularin dagilimi (n=24)

Caligma Oncesi
Olumlu Yanit

Olumsuz Yanit

Calisma Sonrasi
Olumlu Yanit Olumsuz Yanit

Persentil Say1 % Say1 % Sayi % Say1 %
Duyusal (10soru) 55 229 185 77.1 99 41.2 141 58.8
Motor gelisim

(4 soru ) 48 50.0 48 50.0 48 50.0 48 50.0
Sosyal geligim

(7 soru ) 61 36.3 107 63.7 76 45.2 92 54.8
Dil iletigim

becerileri

(2 soru) 0 0 48 100 0 0 48 100
Davranis

(8 soru) 58 30.2 134 69.7 84 43.7 108 56.2

ozellikleri, sosyal gelisim o6zellikleri, dil iletigim
becerileri ve davranig 6zelliklerine iliskin sorular
ailelerine sorulmustur. Rett sendromlu gocuklan
degerlendirmek amaciyla bu gocuklara yapilandi-
rilmig bir goriisme olusturulmustur (13). Sorulara
verilen toplam olumlu ve olumsuz yanitlann da-
gilimlan Tablo 7.’da gosterilmistir. Caligma 6n-
cesi duyusal 6zelliklere iliskin sorulara verilen o-
lumlu yanitlar % 22.9 iken, ¢alisma sonrasi
%41.2, sosyal gelisim 6zelliklerine iligkin verilen
olumlu yanitlar ¢alisma 6ncesi %36.3 iken, calis-
ma sonrasi % 45.2, davranis 6zelliklerine iligkin
verilen olumlu yanitlar ¢alisma o6ncesi %30.2 i-
ken, ¢calisma sonrast %43.7 dir. Motor gelisim 6-
zellikleri ile dil iletisim becerilerine iligskin ¢alig-
ma oncesi ve ¢aligma sonrasi verilen yanitlar de-
gisiklik gostermemistir (Tablo 7.).

Yapilan bazi ¢alismalar Rett sendromlu hastalarin
yasam kalitesini arttirmak, biiylime ve gelisme
geriligini 6nlemek i¢in beslenme desteginin ya-
pilmasi ve karnitin tedavisinin olumlu oldugu

dogrultusundadir (68).

U=zun zincirli yag asitlerinin oksidasyonu karniti-
ne baghidir.Siit igmeyen ve et yemeyen vejetar-
yenlerde serum kamitin diizeyleri diisiiktiir. An-
cak diisiik karnitinli diyetle beslenen kisilerde
normal plazma karnitin diizeylerine de rastlan-
mustir. Kamitinin serumdaki diizeyinin islevsel o-
larak ne derece 6nemli oldugu ise tam olarak bel-
i degildir. Ozellikle etin yaginda karnitin bulun-
dugu disiiniilmektedir. Ancak tekrar belirtilmeli-

dir ki viicut kamitini kendisi tiretmektedir. Kami-
tin eser bir besin maddesidir ve sentezlenmesi
viicut saglikli olmadiginda yetersiz kalabilmekte-
dir (30-34).

Bu ¢alismada bireylere 50-100mg/kg L-karnitin
verilmigtir. Serum kamitin diizeyleri bireyler L-
karnitin aldiklan dénemde bakilmigtir. Dokuz bi-
reyin serum karnitin diizeylerinin ortalamasi
35.54+16.00 mmol/dl’dir. 20mmol/dl’nin alt1 di-
siik olarak kabul edilmektedir. Serum karnitin
diizeyi bakilan 9 bireyden sadece birinin serum
karnitin diizeyi 20 mmol/dl’nin altinda bulun-
mustur. Bu durumda aragtirma kapsamindaki 9
Rett sendromlu bireyin serum karnitin diizeyi
normaldir. Bunun nedeni bireylerin serum kami-
tin diizeylerine L-karnitin aldiklann dénemde ba-
kilmis olmasi olabilir. Ayrica karnitinin serum
diizeyinin fonksiyonel olarak ne derece dnemli
oldugu bilinmemektedir.

Yapilan bir ¢alismada Rett sendromlu 17 yasin-
daki bir kiz ¢ocugu bagka higbir ilag tedavisi uy-
gulanmadan sadece Lkarnitin ile tedavi edilmis ,
sonuglari incelenmis ve giinde 50 mg/kg karnitin
verilmistir. Tedavi baglangicinin ilk iki ay1 i¢inde
¢ocuk daha uyanik hale gelip gorsel temas: gelis-
mistir. Her iki eliyle nesnelere ulasmaya basla-
mugtir. Bir yada iki kelimelik sorulara yanit vere-
bilmistir. Tedavi kesildikten bir hafta sonra ise
hasta tekrar tedavi 6ncesindeki gibi uyusukluk
haline geri donmiis, ¢evreye ilgisi azalmaya, nes-
neleri tutamamaya, gorsel iletisim kuramamaya,
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konusamamaya baglamigtir. Karnitin tedavisine
tekrar baslanmasiyla birlikte gocuk tekrar uyanik
hale gegmis, nesnelere uzanmaya ve birkag keli-
me konugmaya baslamistir. Hastanin serum kar-
nitin diizeyinin ise tedavi ile yiikseldigi gozlen-
mistir. Bu ¢aliyma diger ¢aligmalara gére en iyi
norolojik gelismenin goriildiigii bir aragtirmadir

(7).

Karnitin tedavisinde hastalara verilecek karniti-
nin dozu iyi ayarlanmalidir. Ayrica hastalifa sa-
hip kizlarin sadece belli agamalarda L-karnitine
cevap verip vermediklerini belirlemek igin ve te-
davinin uygun olan siiresini belirlemek i¢in daha
fazla bilgi gerekmektedir (6).

Bu ¢alismada Rett sendromlu ¢ocuklarini her an
yakindan gézlemleyen ailelerden alinan yorumlar
1is18inda kamitinin ve gocuga 6zgii diizenlenmis
diyet programlarinin bu hastahig: tedavi etmekten
¢ok yasam Kalitesini olumlu yonde etkilemede
ctkin oldugunu séyleyebiliriz . Birlikte yaganma-
s1 zor ve tedavisi olmayan bu hastalikta aileler-
den alinan en olumlu degisiklikler Rett sendrom-
lu gocuklarinin sakinlestigi, uyumlu davranislar
gelistirdigi, ciglik atmada ve el ovusturmada a-
zalma oldugu, istahlarinin arttif, dis gicirdatma-
da azalma oldugu ve daha belirgin géz kontag
kurabildikleri yOniinde olmustur.

SONUC VE ONERILER

Bireylerin ¢alisma sonrasi viicut agirhgi ve U-
OKC 6l¢iimlerinde artis olmus ve calisma éncesi
durumla karsllastmldlgmda aradaki fark istatis-
tiksel olarak énemli bulunmustur (p<0.05). Agir-
liktaki artis ile UOKC arasinda dogrusal yonde
gli¢li bir korelasyon oldugu saptanmistir
(p<0.01). Arastirma kapsamindaki bireylerin
%25.0’inin ¢alisma éncesi agirliklan 5. persenti-
lin altindadir. Calisma sonras: 5. persentilin altin-
daki birey sayis1 %12.5’e dismiistir. Caligma
oncesi bireylerin %20.8’inin boy uzunlugu
%359.9 persentiller arasinda iken, ¢aligma sonrasl
bu oran %16.7 olmustur. Rett sendromlu gocuk-
larin yasa gére agirliklarinin galisma oncesi Z
skorlarina bakildiginda %12.5’inin -2'nin altin-
da, %87.5’inin -2 ile +2 arasinda oldugu sapta-
nirken, calisma sonrasi -2’nin altindaki birey

%4.2’ye diigmiis, -2 ile +2 arasindaki birey oram
%95.8’¢ ylikselmistir.

Hastalara 6nerilen diyet 6 ay siiresince uygulan-
mus ve ¢alisma Oncesi besin tiiketimleriyle karsi-
lagtirildiginda enerji, karbonhidrat,protein, yag
ve kalsiyum tiiketimlerindeki arti§ istatistiksel o-
larak 6nemli bulunmustur (p<0.01).Bireylerin
kemik mineral dansitelerine bakildiginda
%58.8’inin osteoporoz riski altinda oldugu bu-
lunmustur. Biligsel gelisimleri incelendiginde,
Rett sendromlu ¢ocuklarin ailelerinin ¢alisma 6n-
cesi kognitif gelisime iligkin sornlara verdikleri
olumlu yanitlarin ¢alisma sonunda arttig1 gozlen-

mistir.

Rett sendromlu ¢ocuklarda viicut agirligi, boy u-
zunlugu ve yas gz 6niine alinarak gerekli biiyii-
me gelisme ekleri, fiziksel aktivite faktorii ile he-
saplanms yiiksek enerjili diyetler hastanin biiyti-
me ve gelismesinde Snemli yer tutarken L-kami-
tinin oral suplemantasyonu kognitif geligimini,
antropometrik 6l¢iimlerini ve biyokimyasal bul-
gularini olumlu yénde etkilemektedir. Rett sen-
dromlu gocuklarin en ¢ok kati besin alamadiklan
gbzlenmistir, bu nedenle siv1 ve yogunlastirilmms
besinler yamnda karnitin igeren siv1 enteral iiriin-
lerle desteklenmis diyetler 6nerilmelidir. Bu ¢o-
cuklara 6zgii gelistirilmis ozel diyetler 6ncellikle
ailelere ayrintih bir sekilde anlatilmali ve ¢ocuk
3 ile 6 aylik siirelerle izlenmelidir.

Ailelerin beslenme konusunda aynntili bir sekil-
de egitilmeleri ve sik araliklarla sorunlanm ¢6z-
mek icin klinikte veya ev ziyaretleri ile destek-
lenmeleri ¢ocuklarin daha olumlu yénde gelisme-
leri saglanabilmektedir. Hasta ¢ocuklarin agin so-
runlu olmasi ailelerin de yiikiinii ¢ogaltmakta ve
anneleri agin1 zorlamaktadir. Onlara bu zor ya-
samda destek olmak saglik ¢ahisanlarina 6nemli
yiikiimlilikler getirmektedir.
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