CUSBED 2021 (6)1: 41-48 Muslu ve Kok, 2021
doi.org/10.51754/cusbed.781861 Derleme

Cumhuriyet Universitesi Saghk Bilimleri Enstitiisii Dergisi

Journal of Cumhuriyet University Health Sciences Institute

AKc¢aagac Surubu idrar Hastalig1 ve Tibbi Beslenme Tedavisi

Miicahit MUSLU 1%, Cansu KOK 2

1 Kastamonu Universitesi, Beslenme ve Diyetetik Boliimii, Kastamonu
2 Bahcesehir Universitesi, Beslenme ve Diyetetik Boliimii, Istanbul

Gelis Tarihi Kabul Tarihi Yayin Tarihi
18.08.2020 13.01.2021 26.04.2021

Ozet: Akgaagac surubu idrar hastaligi, dalh zincirli a-ketoasit dehidrojenaz enzim kompleksinin olmamasi veya
yeterli iiretilememesi sonucu dalli zincirli amino asitler ve metabolitlerinin birikmesiyle ortaya ¢ikan otozomal
resesif gecisli nadir goriilen bir hastaliktir. Hastaligin farkl fenotip 6zellik gosteren tiirleri bulunmaktadir. Hafif
belirtilerden koma ve 6liime kadar gidebilen genis bir aralikta bulgular gésterebilmektedir. Hastaligin tedavisinde
16sin, izoldsin ve valinden kisith 6miir boyu siiren diyet uygulanmaktadir. Diyet tedavisinde amac biliyiime ve
gelismeyi saglarken oOzellikle 18sin ylikselmesiyle olusabilecek nérotoksik etkiyi engellemektir. Hastanin
ihtiyaclarina uygun olacak sekilde enerji ve makro besin dgeleri hesaplanarak ayni1 zamanda kanda toksik etki
gostermeyecek kadar da 16sin, izol6sin ve valin igeren diyet planlanmaktadir. Yiiksek protein igceren bircok besinde
16sin, izol6sin ve valin bulundugundan dolay: 6zel hazirlanmis 16sin, izoldsin ve valin icermeyen formulalar, disiik
16sin icerikli besinler, yaglar, seker ve nisasta beslenme tedavisinde kullanilmaktadir. Hastalarin farkl yaslarda,
gebelik gibi 6zel durumlarda veya katabolik siireclerde ihtiyaclar1 degisebilmektedir. Bu ¢alismada akcaagac
surubu idrar hastaligi hastalari i¢in uygulanan tibbi beslenme tedavisi 6nerileri incelenmistir.

Anahtar kelimeler: Ak¢aagac surubu idrar hastaligi, Beslenme, Dall1 zincirli amino asitler
Maple Syrup Urine Disease and Medical Nutrition Therapy

Abstract: Maple syrup urine disease is a rare autosomal recessive disease caused by the absence or inadequacy of
the branched-chain a-ketoacid dehydrogenase enzyme complex, which results in the accumulation of branched-
chain amino acids and its metabolites. There are different phenotypic features of the disease. It can show a wide
range of symptoms ranging from mild symptoms to coma and death. In the treatment of the disease, a lifelong
dietary restriction of leucine, isoleucine, and valine is applied. The aim of diet therapy is to prevent the neurotoxic
effect that may occur due to leucine elevation while providing growth and development. Energy and macro
nutrients are calculated according to the needs of the patient. At the same time, a diet containing leucine,
isoleucine, and valine in a quantity that is not toxic to the blood is planned. Due to the presence of leucine,
isoleucine, and valine in many foods containing high protein, specially prepared leucine, isoleucine, and valine free
formulas, foods with low leucine content, fats, sugar and starch are used in the diet therapy. The needs of patients
at different ages, in special cases such as pregnancy or in catabolic processes may change. In this study, medical
nutrition therapy recommendations for maple syrup urine disease patients were examined.
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GIRIS
Akcaagac¢ surubu idrar hastalifn (Maple syrup
urine disease - MSUD), dall1 zincirli a-ketoasit
dehidrojenaz (DZKD) enzim kompleksinin Ela,
E1B ve E2 alt birimlerini kodlayan {i¢ genin
(BCKDHA, BCKDHB ve DBT ) patojenik
varyasyonlar1 nedeniyle dalli zincirli amino
asitler (DZAA) olan l6sin, izolésin ve valinin
metabolize edilemedigi otozomal resesif gecisli
nadir bir hastaliktir (Blackburn ve ark., 2017).
Genel olarak goriilme siklig1 1/185.000 olmakla
birlikte iilkelere gore genis degisiklikler
gostermektedir. Eskanazi Yahudilerinde
1/26.000, Mennosites toplumunda ise 1/176
gibi cok yiiksek oranlarda goriilebilmektedir
(Kenneson ve ark., 2018; Kili¢c ve ark., 2018).
Dalli zincirli amino asitler protein yoniinden
zengin besinlerde bulunur ve elzem olan amino
asitler arasindadir. Protein sentezi, hiicresel
sinyal mekanizmasi ve glikoz metabolizmasinda
o6nemli roller oynamaktadir. Dall1 zincirli amino
asit metabolizmasmin ilk basamagl I6sin,
izoldsin ve valinin mitokondri icindeki dal zinciri
aminotransferaz  ile ilgili
doniistiriilmesini icerir. Diger bircok amino asit
metabolizmasinin aksine, bu siirecin c¢ogu
karacigerde degil iskelet kasinda gergeklesir
(Burrage ve ark, 2014; Lynch C] ve Adams,
2014). Dalli amino asit
katabolizmasindaki ikinci adim sirasinda, DZKD
kompleksi oksidatif
dekarboksilasyonunu baslatir. Bu islem, o-
ketoasitlerin asetoasetat, asetil-KoA ve siiksinil-
KoA'ya donistiiriilmesiyle sonuglanir. Ela ve
E1B8, E2 ve E3 alt birimlerinin patojenik
kusurlarina bagli olarak viicutta artan DZAA
seviyeleri, MSUD'ye neden olmaktadir (Chuang
ve ark., 2004). Enzim eksikligine bagh olarak
DZAA’lar ve ilgili a-ketoasitler kanda birikerek
norotoksik etki gdstermektedir (Pléckinger,
2017).
Hastalar

o-ketoasitlere

zincirli

o-ketoasitlerin

beslenme  sorunlar;, beslenme
yetersizligine baglh olarak malniitrisyon, kusma,
dehidratasyon, kas degisiklikleri,
ketoasidoz, 6zellikle 16sin artisina bagh norolojik
bulgular ve izolosin artisina bagh idrarda
akcaagac surubu kokusu ile karakterizedir

(Ferrier, 2019). Yetigkinlik ddneminde

tonusu

hastalarda tremor, distoni, basit motor tikleri
gibi iskelet kas sistemi problemleri ayrica
beyinde ak maddede sinyal bozukluklar1 ve
demiyelinizasyon saptandigindan MSUD tanili
dikkatli bir sekilde norolojik
muayeneden gecirilmesi onerilmektedir
(Carecchio ve ark., 2011; Klee ve ark., 2013).
Bunun disinda MSUD hastalarinda protein
kisitlamasina bagl olarak farkli mikro besin
ogelerinde de eksiklikler bildirilmistir. Bir olgu
MSUD tanii bebekte ¢inko
eksikligine baghh deri lezyonlar1 oldugu
belirtilmistir (Uaariyapanichkul ve ark., 2017).
Farkli bir klinik ¢alismada ise MSUD tanili 15
cocuk saglikli 15 ¢ocuk ile karsilastirildiginda L-

hastalarin

sunumunda

karnitin diizeylerinin disiik oldugu
belirtilmistir.  Bunun  sonucunda  MSUD
hastalarina  L-karnitin  destegi  verilmesi

gerektigi bildirilmistir (Kumru ve Hismi, 2019).
Erken tani pozitif aile oykiisi ile iliskili olup
erken tani konulsa bile nérolojik bulgular
genelde oOnlenememektedir (Herber ve ark,
2015). Tedavisinde diyette DZAA"1 kisitlamak en
6nemli yontemlerdendir. Bunun i¢gin uzman ekip
tarafindan hazirlanmis ve takip edilen tibbi
beslenme tedavisi uygulanmaktadir. Erken tani
ile baslanan diyet tedavilerinde klinik seyir iyi
gitmektedir. gecikirse
retardasyon gelisir. Hastalik tedavi edilmezse
olim gerceklesir (Ozel, 2014). Bu calismada
MSUD hastalarinin tedavisinde kullanilan DZAA
kisith diyet ve tibbi beslenme tedavisinin
uygulama incelemek
amagclanmaktadir.

Tedavi mental

yontemini

MSUD siniflandirilmasi

MSUD formlar1 baslangigtaki yas, semptomlarin
siddeti, takviyesine  cevap ve
biyokimyasal bulgulara gore bes farkli formda
siniflandirilmaktadir. Bunlar; klasik MSUD
(neonatal form), intermediate MSUD (ara form),
intermittent MSUD (aralikli form), tiamin duyarh
MSUD ve E3 eksikligidir. BCKDHA, BCKDHB ve
DBT genlerinin patojenik varyantlari sonucu
Ela, E1B3, E2 alt birimlerine bagh olarak klasik,
ara form ve aralikhh form go6ziikiirken, E2 alt
Unitesini DBT'deki
varyantlarla tiamine duyarli ve E3 alt {linitesini

tiamin

kodlayan patojenik
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kodlayan DLD geninin patojenik varyantiyla da

E3 eksikligi gozlemlenmektedir. Hastalar
bulunduklart MSUD formuna goére farkh
semptomlar gostermekte bu nedenle

tedavilerinde farkh yaklasimlar olabilmektedir.

MSUD formlar1 ve genel ozellikleri Tablo-1'de
0zetlenmistir (Chuang ve ark, 2001; Chuang ce
ark, 2015; Blackburn ve ark, 2017; Harris-
Haman ve ark.,, 2017) .

Tablo 1. MSUD Formlari ve Genel Ozellikleri

MSUD Genler BCKAD alt Klinik ézellikler Biyokimyasal dzellikler
tiiri birimi
Klasik BCKDHA, Ela, E1, Yenidogan dénemi: Beyin ve idrarda Plazmada yiiksek
MSUD BCKDHB, E2 akcaaga¢ surubu kokusu, sinirlilik, BCAA'lar ve allol6sin;
(Neonatal) DBT beslenme sorunlary, letarji, aralikli apne, idrarda ytiksek dall
opistotonus, “bisiklete binme” zincirli ketoasitler
hareketleri.
Bebek ve yliriimeye baslayan ¢ocuk:
Mide bulantisi, istahsizlik, distoni, ataksi.
Daha yasl: Bilissel bozukluk,
hiperaktivite, uyku bozukluklari,
haliisinasyonlar, fokal distoni,
koreoatetoz, ataksi
AraForm  BCKDHA, Elq, E1f, Yenidogan dénemi: Beyin ve idrarda Klasik bicime benzer
MSUD BCKDHB, E2 akgaagac surubu kokusu. ancak daha az siddetli
DBT Daha yasli: Beslenme sorunlari, yetersiz
biiytime, gelisimsel gecikme
Aralikhi BCKDHA, Ela, E1(, Normal biiylime ve norolojik gelisim. Normal BCAA'lar iyi
MSUD BCKDHB, E2 Stres durumlarinda ensefalopati ile oldugunda; hastalik
DBT ortaya ¢ikabilir sirasinda klasik forma
benzer
Tiamin DBT E2 Ara forma benzer Tiamin takviyesi sirasinda
Duyarh 16sin toleransinin ve BCAA
MSUD seviyelerinin
iyilestirilmesi
E3 DLD E3 Erken baslangi¢h nérolojik fenotip: Plazmada ytiksek
Eksikligi Hipotoni, gelisimsel gecikme, kusma, BCAA'lar, alloizol6sin,

hepatomegali, letarji, nobetler,

laktat, piruvat ve alanin;

spastisite, Leigh sendromu, gelisememe.  idrarda yiiksek dalli
Hepatik fenotip: Bulanti, kusma, zincirli ketoasitler ve a-
hepatomegali, hepatik ensefalopati ketoglutarat

MSUD tibbi beslenme tedavisinde genel tedaviye baslanilmasi gerekmektedir

yaklasimlar

(Kenneson, 2018).

Karaciger nakli beyin

MSUD hastalarinin genel tedavisinde toksik etki
gosteren DZAA ve metabolitlerini kisitlamak icin
DZAA icermeyen, gerekli enerji, makro ve mikro
besin oOgelerini iceren ve 06zel formiilalarin
kullanildig: bir beslenme tedavisi
uygulanmaktadir (Strauss ve ark, 2010).
Hastanin enerji gereksinimi hesaplamasi i¢in
Saghk  Orgiiti  denklemlerinin
kullanilmasi o6nerilmektedir (Campo ve ark,
2015). Diyet tedavisi uzun donem ve akut dénem
etkileri olmak tizere iki sekilde planlanmaktadir
(Ozel, 2014). Hasta uygun diyeti uygulasa bile
katabolik
ylikselmeler goriilebilmekte ve bu donemde acil

Diinya

stireclerde  kan  degerlerinde

hasarin1 6nlemede ve diyetteki kisitlamalari
azaltmakta etkili olabilmektedir fakat olusan
hasar1 geri cevirememektedir (Diaz ve ark,
2014). Fenilbiitirat tedavisinin DZAA'y1 ve
bunlara karsilik gelen a-keto asitleri azaltmada
faydali olabilecegi sdylenmektedir (Brunetti-
Pierri ve ark, 2010). Kinaz inhibitorleri ile
farmakolojik tedaviler artan DZKD aktivitesi
yoluyla DZAA konsantrasyonlarini azaltma
amaciyla arastirilmaktadir (Chuang ve ark,
2015).
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Uzun dénem tibbi beslenme tedavisi

MSUD hastalarinda uygulanan tibbi beslenme
tedavisinin amaclar1 (Acosta, 2013; Frazier ve
ark., 2014; Calcar, 2015):

1) Diyetsel DZAA’y1 bireylerin hedeflenen
tedavi DZAA
konsantrasyonlarina ve
stirdiirmelerini

araliklar1  icinde
ulasmalarini
saglayan
sinirlandirarak toksik metabolitleri hizh
sekilde azaltmak,
2)
biiylime, gelisme ve saglik bakimini saglamak,
3) Bireyin DZKD aktivitesi varsa tiamin
duyarhligini degerlendirmek ve bireyin duyarh
olmasi durumunda tiamin ile desteklemektir.
Tan1 aninda DZAA’s1z diyet baslanarak zamanla

kanda toksik degere ulasmayacak sekilde DZAA

plazma

miktarlarla
bir

Beslenme durumunu izlemek ve normal

miktar1 arttirilip diyet yenilenmektedir. Bu diyet

bebeklik, cocukluk ve yetiskinlik doénemi
boyunca yakin takip ile yeniden
diizenlenmektedir. Yaslara uygun olarak

verilmesi gereken besin ogesi gereksinimleri
Tablo 2’te verilmistir (Boyer ve ark., 2015).
Uygulanan diyete diizenli uyum O6nem arz
etmekle beraber gidalarin besin iceriklerine
kars1 bilgi yetersizligi, 6zel iiriinlerin ulasilamaz
veya pahali olmasi, giinliik diyet alimlarinin
yanlis hesaplanmasi, diyet planlanmasi veya
takibindeki
degerlerinde yilkselmeler goziikebilmektedir.
Bu problemler nedeniyle bazi tilkelerde cep
telefonu ve bilgisayarlarda kullanilabilen diyet
takip yazilimlar1 gelistirilmistir (Ho ve ark,
2016).

zorluklar nedeniyle kan

Tablo 2. Yaslara Gére Alinmasi Gereken Besin Ogesi Gereksinimleri

Yas Losin izolésin Valin Protein Enerji Sivi1 (ml/kg)
(mg/kg) (mg/kg) (mg/kg) (gr/kg) (kkal/kg)

0-6 ay 40-100 30-90 40-95 2,5-3,5 95-145 125-160
6-12 ay 40-75 30-70 30-80 2,5-3 80-135 125-145

1-3 yas 40-70 20-70 30-70 1,5-2,5 80-130 115-135

4-8 yas 35-65 20-30 30-50 1,3-2 50-120 90-115
9-13 yas 30-60 20-30 25-40 1,2-1,8 40-90 70-90
14-18 yas 15-50 10-30 15-30 1,2-1,8 35-70 40-60

>19 yas 15-50 10-30 15-30 1,1-1,7 35-45 40-50

Plazma 16sin seviyesindeki artislar diyete Bu nedenle, MSUD'nin gilinliik yonetiminde

uyumsuzluk, yetersiz protein veya enerji alimi,
hastaliklar, enfeksiyonlar ve diger katabolik
durumlar ile ortaya c¢ikabilmektedir.
degerlerinin ylikselmesi sonucunda 16sin iceren
besinler azaltilirken 16sin kisith 6zel formulalar
diyette arttirilmaktadir (Boyer ve ark. 2015).
Yapilan bir calismada hiperlésinemi goriilen 15
MSUD hastasina l6sin icermeyen enteral iiriin
verilmesinin kan 16sin degerlerini diistirdiigii ve
klinik durumda iyilesme saglandigi belirtilmistir
(Scott ve ark, 2017). Enteral {iiriin yerine
parenteral kullanildigr  farkhi  bir
calismada, parenteral MSUD
dekompanzasyon déneminde 16sin degerlerini
diistirmek i¢in etkili ve giivenli oldugu ayrica
nazogastrik tlip yerlestirme ihtiyacin1 dnledigi
belirtilmistir (Servais ve ark., 2013). Losin
konsantrasyonlari, protein sentezi veya Kkas
katabolizmasinin azalmasi nedeniyle, valin veya
izolosin eksiklikleri ile de yiikselebilmektedir.

Losin

urinin
urinin

bazen izoloésin ve / veya valin takviyesi
gerekebilmektedir (Boyer ve ark., 2015). Takip
stirecinin degerlendirilebilmesi icin olmasi
gereken plazma degeri normal araliklari ve
patolojik degerleri Tablo 3’te verilmistir. MSUD
hastalar1 i¢in hedeflenen kan plazma degerli
icin  200-400
pumol/L’diir. Losin ise 5 yas alt1 icin 75-200
umol/L, Ustl icin ise 75-300 pmol/L arasinda
olmalidir (Frazier ve ark. 2014; Knerr ve ark,
2014; Kili¢ ve ark., 2018).

Diyette en fazla toksik etki 16sin tarafindan
olusmaktadir. Bu nedenle beslenme planinda
l6sin  igerigine
saglandiginda genellikle
saglanmis olur. Saglanamadig1 durumlarda ise
takviye verilir (Blackburn ve ark., 2017). Diyette
16sin kaynagi olarak bitkisel protein tercih edilip,
toplam diyette 3-4 0Ogiine
dagitilarak  verilmektedir.  Diyette  19sin

araliklar1 izolésin ve wvalin

oncelik verilir. Losin

izolosin ve valin

16sin  miktari
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saglandig1 zaman genellikle valin ve izoldsin de
saglanmis olacagindan diyet planlamasi 16sin
miktarina gore yapilmaktadir. Diyette enerji
alimi 16sin icerigi diisiik meyvelerden (<30 mg
16sin/100g ve 0,3-1 g protein/100g), 16sin icerigi
diisiik sebzelerden (<100mg 16sin/100g), 16sin

icerigi  digiik ticari riinlerden (<0,5g
protein/100g), seker, sivi yag ve nisastadan
saglanmaktadir. Bu gereksinimin uygun sekilde
saglanabilmesi  icin  beslenme  tedavisi
metabolizma diyetisyenleri tarafindan kontrol
edilmelidir (Ozel, 2014).

Tablo 3. Plazma Degerlerine Gore Olmasi Gereken Normal Araliklar ve Patolojik Degerler

Lésin izolésin Valin Alloizolosin DZKD Enzim
(pmol/L) (pmol/L) (pmol/L) (nmol/L) Aktivitesi
Saghikl Birey
Yenidogan 48-180 23-102 86-230 0 Normal
Cocuk 59-180 30-105 64-320 0 Normal
Eriskin 61-162 99-286 99-286 0 Normal
MSUD’li Hasta
Klasik 10800* 4800* 7500* =25-970 0-2
Ara Form** 2000* 1000* 1000* 2-220 3-30
Aralikli** 4000* 1000* 1000* 2-220 3-30
Tiyamine 5000* 1000* 1000* Var 2-40
Duyarh

* Olgiilebilen en yiiksek degerler, ** Degerler sadece akut ketoasidoz ataklarinda saptanabilir.

MSUD’de gebelik ve laktasyon doneminde
beslenme

Hamilelikte, plasenta tarafindan gerceklestirilen
metabolik detoksifikasyon MSUD'li bir fetiis i¢in
glivenligi saglamaktadir. Dogustan metabolizma
hastalar1 olan kadinlarda gebelik seyri hakkinda
siirh veri mevcuttur (Taybert, 2015). MSUD'li
kadinlarda, metabolik kontrol hamilelik dncesi
ve slresince titizlikle ve siklikla izlenmeli ve
degerler
korunmalidir. Bu siire¢ metabolizma konusunda
uzman multidisipliner bir ekip tarafindan takip
edilmelidir. Metabolik yonetim, plazma amino
asit seviyelerinin kontrol edilmesi ve ytiksek
maternal serum l6sin seviyelerinin muhtemel
teratojenik icin  tibbi
beslenme tedavisi yapilarak saglanabilmektedir
(Wessel ve ark., 2015). MSUD'li kadinlar, DZAA

metabolik normal aralikta

etkilerini onlemek

desteklemek icin hamilelik sirasinda artan
protein alimina ihtiya¢ duymaktadir (Koletzko
ve ark, 2019).
onlenmeli, anabolizma desteklenmeli ve artan

Bu nedenle katabolizma

ihtiyaci karsilamak i¢in enerji, protein ve gerekli
takviye saglanmahdir (Frazier ve ark, 2014;
Harris-Haman ve ark. 2017). Yapilan bir vaka
calismasinda MSUD tanili gebe bir annenin,
dogum 6ncesinden baslanarak dogum sonrasina
kadar yapilan yakin takip ve Kkontroller ile
gebelik siirecin basarili bir sekilde gecirilebildigi
bildirilmistir (Brown ve ark., 2018). Farkli bir
vaka c¢alismasinda ise Kkontrolii bir sekilde
gidilmesine ragmen ilk trimesterda hedeflenen
l6sin degerlerinin asildig1
birlikte takip silirecinin diizenli devami ile
saglikli bir dogum ve emzirme siireci gecirildigi
belirtilmistir (Griinert ve ark., 2018). Gebelik ve

serum bununla

seviyelerini tedavi araliginda tutarken, maternal laktasyon doneminde MSUD hastalar1 icin
dokularin ¢ogalmasini ve fetiisiin bliylimesini alinmast  gereken degerler Tablo 4te
gosterilmistir (Wessel ve ark., 2015).
Tablo 4. Gebelik ve Laktasyon Déneminde Onerilen Giinliik Alimlar
Gebelik ilk Son Dogum Pospartum Laktasyon
Oncesi Trimester Trimester (1-10 giin) (11-180 giin)
Enerji (kkal) 2000 2000 2500 2500 3500 3500
DZAA’s1z Protein (g) 60 75 75 70 90 90
Losin (mg) 600 600 1800-2100 1000-1500 300-1800 1500-1800
izolésin(mg) 100 100 300 1000-1750 300-1000 300
(Suplement)
Valin (mg) (Sup.) 0 0 0 1000-1750  300-1000 300
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Akut atak déneminde tibbi beslenme tedavisi
Akut donemde diyet tedavisinin amaci
dokularda toksik Ogelerin
uzaklastirilmasidir. Bu nedenle diyaliz tedavisi
ile kan degerleri normale diisiiriilmeye
calisiimaktadir (Ozel, 2014). Akut dénemde
DZAA alimim kisitlamak icin DZAA igermeyen

bulunan

ozel formilalar verilmektedir. Plazma 16sin

degeri 800 umol/L altina inene kadar diyet 16sin
icermemektedir. Beslenme araliklari sik olmal
ve eger kusma gibi alim1 engelleyen durumlar
varsa nazogastrik beslenme gerekmektedir
(McDonald ve ark., 2007). Akut dénemde tibbi
beslenme tedavisine yaklasim ile ilgili genel
Onerilen yaklasimlar Tablo 5'de 6zetlenmistir
(Frazier ve ark., 2014; Rodan ve ark., 2018).

Tablo 5. Akut Dénemde Tibbi Beslenme Tedavisine Yaklasim

Katabolizmay1 6nlemek veya tersine ¢evirmek ve anabolizmay tesvik etmek i¢in hastalik sirasinda veya ilk

tani aninda agresif beslenme yonetimi saglayin:

o Yeterli enerji (normal enerji aliminin %150'sine kadar);

o DZAA icermeyen aminoasit formulalar1 (DZAA igeren kaliteli proteinin yerini almak iizere);
. Sivi (elektrolitlerin ve olasi beyin 6deminin dikkatle izlenmesi ile 150 ml/kg'a kadar);

o Elektrolitler ve instilin (gerekirse)

Parenteral beslenmeyi sadece (DZAA icermeyen amino asitler, lipidler ve / veya glukoz saglayan) ciddi
hastaliklarda enerji ihtiyacini karsilamak icin, gerektiginde enteral beslenmeyle birlikte kullanin.

Plazma DZAA'y1 diistirmek ve toksik metabolitleri gidermek icin diyaliz, hemoperfiizyon veya benzeri bir

tedavi gerektiginde beslenme miidahalesini de dahil edin.

Hastalik sirasinda DZAA, asit-baz dengesi, idrar a-ketoasitler, kan sekeri ve klinik semptomlar1 yakindan
izleyin. Hemofiltrasyon veya diyaliz gerekirse, kan gazi, hematokrit, toplam protein, sodyum, kalsiyum, fosfor,

ire ve Kreatinin de izlenmelidir.

Daha 6nceden 200-400 pmol/L araliginda olsalar bile izoldsin ve valin ekleyin (yiiksek plazma 18sin
degerlerini tedavi araligina diistirmeye yardimci olmak i¢in)

Plazma 16sin degeri tedavi araliginin iist sinirina yaklastiginda tam amino asit karisimlarini tekrar uygulayin
(<5yasicin 200 umol/L; ve 5 yasindan biiyiikler icin 300 pmol/L)

Bebek ve annenin sik antropometrik, klinik ve laboratuvar izlemesi varsa, anne siitiinii (ortalama l6sin
konsantrasyonu 1 mg / ml) kaliteli bir protein ve DZAA kaynagi olarak MSUD'li bebeklerin diyet yonetiminde

kullanin.

SONUC

Tibbi beslenme tedavisi MSUD’li hastalarda
tedavinin temelini olusturmaktadir. Tibbi
beslenme tedavisinde temel yaklasim diyette
DZAA’y1 kisitlamaktir. Toksik etkisi nedeniyle
beslenme tedavisi 16sin degerlerine gore
planlanmaktadir. Diyette  yeterli  Ildsin
saglandiginda genellikle gereken izoldsin ve
valin degerleri de saglanmis olmaktadir.
Saglanamadigi durumlarda ise valin ve izoldsin
takviyesi yapilmaktadir. DZAA diizeyi diisiik
sebze ve meyveler, DZAA icermeyen amino asit
karisimlari, DZAA dizeyi diisiik 6zel triinler,
yaglar, sekerler ve nisasta diyet planlanmasinda
kullanilmaktadir. Diyet tedavisi
durumuna gore bireysel planlanip yakin takip ile
kontrol edilmelidir. DZAA plazma degerlerinde
artarsa DZAA icermeyen formulalar diyette
arttirthirken diyet proteinleri kisitlanmaktadir.

hastanin

Tim bu siirecin yonetimi oldukc¢a zordur. Bu
tedavinin basarili bir sekilde uygulanabilmesi

icin alaninda uzman multidisipliner bir ekibe ve
ozellikle metabolizma diyetisyenlerine 6nemli
roller diismektedir.  Hastalarin duzenli ve
yakindan takibi hastaligin seyrini olumlu
etkiledigi gibi MSUD tanili annelerin gebelik
slirecinin  basarili
olmaktadir. Bu siirecin dogru yodnetimi icin

kapsamli kilavuzlara ihtiya¢ bulunmaktadir.

gecmesinde de etkili

MSUD hastaligi ile ilgili yapilan c¢alismalar
yetersiz olmakla birlikte bu grup ilizerinde ileri
ve genis c¢apl planlanmasi
gerekmektedir.

calismalarin
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