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Akgaagac surubu idrar hastahgr (MSUD) dall zincirli amino asitler (BCAA) olan valin, izol6sin ve
16sin metabolizmasmdaki bozuklukla karakterize bir metabolizma hastahgidir. Idrar ve plazmada
dalli zincirli amino asit artig gozlenmektedir. Idrarda hastah@in adim aldigi akcaagaci kokusu
bulunmaktadir. Otozomal resesif gecisli nadir gorilen hastalik, klinik seyir ve tiamine verilen yanita
gore bes tipte incelenmektedir. Hastaligin tibbi beslenme tedavist ise akut atak dénem ve uzun siireli
diyet uygulamasi olmak tzere iki agamadan olugmaktadir. Akut dénemde beslenme hedefi viicut
sivilar1 ve dokularinda dalli zincirli amino asitleri ve artik tirtinlerini uzaklagtirmaktir. Anne sttiyle
beslenen bebeklerde siitiin 16sin igerigi nedeniyle emzirme sonlandirilabilir. Uzun streli MSUD
beslenme planlamasinda ise metabolik kontroliin saglanmasi, hastaligin erken tespiti, hastalikla gelisen
norolojik bozukluklarin ve zeka puanindaki diigiiglerin azaltilmasi amacglanmaktadir. Beslenmede dalli
zincirli amino asit diizeyini gdsteren besin degisim listelerinin kullanilmasi 6nerilmektedir. Hastalara
dalli zincirli amino asit icermeyen formiilalar ile destek saglanabilir. Bireylerde klinik durumun ve
diyetin takibi 6nemlidir.

Anahtar Sézciikler: Dalli Zincirli Amino Asit (BCAA), Ak¢aagag Surubu Idrar Hastahg (MSUD),
Tibbi Beslenme Tedavisi

ABSTRACT

Maple syrup urine disease (MSUD) is a metabolic disease characterized by a defect in the metabolism
of valine, isoleucine, and leucine, which are branched-chain amino acids (BCAA). An increase in
branched-chain amino acids is observed in the urine and plasma. In the urine, there is a maple smell
that the disease takes its name from. This rare autosomal recessive disorder is studied in five types
according to the clinical course and response to thiamine. Medical nutrition therapy has two stages.
Dietary treatments are applied during the acute attack period and over the long-term. The aim of
nutrition in the acute period is to remove branched-chain amino acids and residual products in the
body fluids and tissues. Breastfeeding might need to be terminated due to the leucine content of the
milk. The aim of long-term MSUD nutrition planning is providing metabolic control, early detection
of the disease, and reduction of neurological disorders. Nutrient exchange lists showing the level of
branched-chain amino acids within the diet are recommended. Support might be provided with
formulas that do not contain branched-chain amino acids. The follow-up of the clinical condition and
diet is important in these patients.

Key Words: Branched Chain Amino Acid (BCAA), Maple Syrup Urine Disease (MSUD), Medical
Nutrition Therapy
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Akc¢aagag surubu idrar hastahg (Maple syrup urine disease;
MSUD) alfa-ketoasit dehidrogenaz enzim kompleksindeki
eksiklik nedeniyle dalli zincirli esansiyel amino asitler olan

16sin, 1zoldsin ve valinin idrarda ve plazmada birikmesiyle
karakterize olan bir hastaliktir (1).

Hastalik adini, bebeklerin idrarlarindaki tipik akca agaci
surubuna benzeyen yanmig seker kokusundan almaktadir.
Menkes, Hurst ve Craig dlen dort bebegin idrarlarinda
akcaagac kokusu almig ve 1954 yilinda hastahgmn ilk
tanimin yapmuglardir (2). Westall ve ark. dalli zincirli amino
asitlerin miktarimin ytkseldigini bulurken; amino asitlerden
tireyen okso asitlerin izole edilmesi ve tanmimlanmasini
Menkes yapmistir. Dancis, Hutzler ve Levitz 16kositlerde
hatali C14-okso asitte karboksilasyonu gostermistir (2).

MSUD nadir gortlen bir hastaliktir. Dinyada ortalama
gortlme sikligr 1/185 000 olarak bildirilmigtir. Buna kargin
hastahgin gorilme sikhigr toplumlar arasinda degiskenlik
gostermektedir. Ornegin, kapah bir toplum olan Menno-
nites’lerde hastaligm sikhigt 1/176’dir (3). Giircistan’da
yapilan bir ¢caligmada hastalik siklig: 1/84 000 olarak bulu-
nurken, Ispanya’da 1/12 000-50 000 arasindadir (4). Ulke-
mizde MSUD’nin sikhgini bildiren genis ¢capl bir ¢caligma
olmamakla birlikte Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi
Hastanesinde yapilan bir aragtirmada taranan g¢ocuklar
arasinda MSUD, fenilketonturiden sonra ikinci en sik amino
asit metabolizmas: bozuklugu olarak bildirilmistir (5).

MSUD’da
bilesikten meydana gelmektedir. Bunlar koenzim olarak

2-okso-asit  dehidrogenaz kompleksi g
tlamin pirofosfat gerektiren E1 a ve 3 alt birimleri olan
dekarboksilaz, E2 dihidrolipoil
dihidrolipoamid dehidrogenazdir. E3 alt birim eksikliginde

dogumsal laktik asidoz gelismekte olup dallanmig zincirli

asiltransferaz ve E3

2-okso asiduri ve 2-okso-glutarik asiduriye neden olan
seyrek rastlanan bir sendroma sebep olmaktadir (6).

Hastalhga ait tiim fenotipler otozomal resesif olarak aktaril-
maktadir. Enzim aktivitesi 16kosit ve fibroblast kiiltiirtinden
bakilmaktadir. Enzim kompleksinin ti¢ 6nemli bilegiginin
kodlandig1 genler farklh kromozomlar tzerindedir. 19.
kromozomun uzun kolunda E1 a geni, 6. kromozomun kisa
kolunda Ex 3, 1. kromozomun kisa kolunda E2, 7. kromo-
zomun uzun kolunda ise E3 vardir. Hastalikla iliskilendi-
rilen mutasyon sayist 20°den fazladir. Farkli genotiplerden
ayn1 fenotip olusabilmektedir (7). Ak¢aaga¢ surubu idrar
hastalig1 klinik seyir ve tiamine verilen yanita gore deger-
lendirilir; klasik tip, hafif tip, intermittan, tiamine yanit
veren ve E3 alt tnitesinin eksikliginden kaynaklanan tip
olmak tizere bes gruba ayrilmaktadir (8).

Klinik tablo hastaligin tipine gére degiskenlik gostermektedir

(8).
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1. Klasik MSUD

Klasik MSUD en sik goriilen ve klinik bulgular en agir
olan tiptir. Dogumu takiben 1- 2 hafta icerisinde yetersiz
beslenme, kasilma nébetleri ile birlikte seyreden ilerleyici
tiptir (6). Klasik tipte tedavi edilemeyen hastalarda birkag
ginde letarji ve koma geligebilir. Fiziksel bulgularda
hipertoni, kas rijiditesi ve agir opustotonus gorilebilir.
Hastaligin noérolojik bulgulart agir sepsis ve menenyjite
benzerlik gosterdiginden bunlarla karigtirilabilir (9). Bu
hastalarda gortlen hipoglisemi tedavi edilse bile diger
hastaliklardan farkli olarak klinik tablonun dizelmesini
saglayamaz. Tedavisi yapilamayan klastk MSUD hastalar:
yagamlarmin ilk haftast veya ilk aylarinda hayatlarim
kaybetmektedir (9).

2. Hafif tip MSUD
Olgularda bagvuru ¢ogunlukla hafif bulgularla yenidogan

déneminden sonradir. Bulgular sinsi seyir gostermekle
birlikte merkezi sinir sistemiyle smirhdir. Hastaligi olan
bebekler cogunlukla beg ay civarinda hafif veya orta
duzey zihinsel yetersizliklerle klinige bagvuru yapar ve bu
bebeklerde nébet gorilebilir (10). Plazmada piruvat ve
laktat normal seviyededir. Dall zincirli amino asitler (valin,
16sin, 1zolosin) idrarda ve plazmada orta diizeyde artmigtir.
Dechidrogenaz normale gore %3-40 civarinda aktivite
gostermektedir. Idrarda keto asit varhg orta diizeydedir ve
idrar kokusunda akcaagac surubu hissedilmektedir (10,11).

3. Aralikh (intermitant) MSUD

Ataklar diginda hasta normaldir. Hasta, cerrahi girigim
veya enfeksiyonlar gibi katabolizmada artisa neden olan
durumlarin sonrasinda kusma, ataksi, letarji ve koma ile
bagvurabilir. Idrarda akcaagac surubu kokusu vardir.
Ataklar esnasinda hastanin klinik bulgular ve laboratuvar
sonuglart klasik tip MSUD’dakine benzerdir. Intermitant
tipte hastanin ataklari ciddi ve hayatidir. Tedavi protokolii
Klasik tip MSUD ile aymdir. Atak digt zamanlarda olgular
normal diyeti tolere ederken 6nerilen diyette valin, 16sin ve
1zolosinden kisitlama yapilmaktadir (10). Bu tip MSUD’da
klasik tipten daha yiksek enzim diizeyl saptanmaktadir
(%40’a kadar) (10,11).

4. Tiamine Yanit Veren MSUD

Tiamin, dall zincirli 2- keto asit dehidrogenaz tepkimesinde
kofaktordiir. Hastalarda vitamin takviyesi tedaviye yanit
verebilmektedir (1). Bazi hastalarda 10 mg/gtin, bazilarinda
ise en az U¢ hafta olmak kaydiyla 200 mg/giin tiamin
tedavisiyle bulgularda diizelme saglanmaktadir (10,11).
Tiamin destegiyle tedavi alan bu tip MSUD hastalarinda
klasik tip kadar kat1 diyet uygulamalari bulunmamaktadir.
Proteini kisitlanmig diyetlere ek olarak dalli zincirli amino
asit supleman takviyesi yararh olabilmekle birlikte bazi
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hastalarda gereklidir (1). Hastalarin enzim aktivitesi normal
degerlerin %30-40"mma karsihk gelmektedir (6).

5. Enzim Kompleksinin E3 Bilegigi Eksikligine Baglh MSUD

Dihidrolipoil dehidrogenaz olarak bilinen E3 bilesigi eksik-
ligine ¢ok nadiren rastlanmaktadir. MSUD’daki bulgulara
ck olarak laktik asidoz gelismektedir. Ayrica E3, alfa- keto
asit dehidrogenaz ve pirtivat dekarboksilaz komplekslerinin
de bir bilegigidir. Bu olgularda ti¢ bozuklugun klinik ve
biyokimyasal bulgular: gézlenmektedir. Yeni dogan déne-
minde olgularda sadece laktik asidemi goézlenmekte, iler-
leyen zamanlarda dalli zincirli amino asitler artmaktadir.

Bu olgularda ¢ogunlukla tedavi etkin degildir (6).
Tani ve Laboratuvar Bulgular:

Hastalikta tani, dalli zincirli amino asitlerin plazma dizey-
lerindeki artigin saptanmast ile konulmaktadir (12). Hasta-
higin incelemesinde a-ketoasitlerin artigi gozlenmektedir.
Ayrica idrarda keton varligr pozitiftir. Tamda idrarda
bakilan 2 4-dinitrofenilhidrazin (DNPH) spot testi ile
1izolosin a-ketoasidi olan a-keto-f-metilvalerik asitlerin
artignin gosterimi 6nemlidir. Altin standart deri fibrop-
lastlar1 ve 16kositlerde dalli zincirli a-ketoasitdehidrogenaz
enzim aktivitesinin él¢imudiir. Hastaligin akut doneminde
radyolojik incelemelerde serebellum, dorsal beyin sapinda,
serebral pedinkiilde ve internal kapsiilde 6dem vardir.
Kronik donemde ve hastaligin akut déneminin sonrasinda
hipomyelinizasyon ve serebral atrofi gézlenmektedir (13).

Tibbi Tedavi

MSUD’nin tedavisinin yapilmamasi durumunda hasta-
larda asidozis, norolojik bozukluklar, nébetler, koma geli-
sebilir ve ilerleyen tablo 6limle sonuclanabilir. Hastaligin
akut donemindeki olgulara siklikla periton diyalizi yapilir
ve hastaya siv1 destegi saglanir. Hastalarda 1y1 prognoz igin
erken mudahale ve 6zenli bir biyokimyasal takip 6nemlidir.
Zihinsel gelisimin ve bilyimenin normal veya normale
yakin seyrinde erken teshisin (6zellikle yasamin ilk 7 giint
igerisinde) ve metabolik kontroliin rolii buyuiktir. Amino
asit metabolizmasindaki etkileri ve akut déonem beyin deje-
nerasyonundaki diger bilesenlerin metabolik kontroldeki
rolii nedeniyle karaciger transplantasyonu bu hastalarda
tedavi segenegi olarak onerilmektedir (14).

Ortotopik karaciger transplantasyonu hastalarda 16sin
toleransini  artirmaktadir.  Transplantasyonla hastalarin
plazmadaki dalli zincirli amino asit diizeyi ve diger amino
asitlerle olan oranlari normale dénmektedir. Mevcut néro-
lojik ve psikiyatrik aksakhklar geri dontgtimsiizdiir fakat
hastaligin ilerlemesini 6nleyicidir (15, 16). Nakille bu hasta-
larda, serbest diyete gecilebilmekle birlikte akut strese bagh
meydana gelebilecek metabolik atak tablosunun da 6nlene-
bilecegi bildirilmektedir (16).
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Akcaagac Surubu Idrar Hastaligi ve Beslenme

Diyet Tedavisi

Kalitsal metabolik bozukluklarda teshisten itibaren yagsam
boyu tibbi beslenme tedavisi uygulanmalidir. Bu hasta
gruplarinda tibbi beslenme tedavisinin genel amaci meta-
bolik diizensizlikleri kontrol etmek ve normal biiylime
ve gelismeyl saglamak adma bireylere beslenme destegi
vermektir (17).

Kalitsal metabolik hastaliklarda diyetler kisiye 6zel olarak
planlanmaktadir. Diyet planlanirken hastanin = klinik
durumu, hastalik hikayesi, seyri, metabolik stabilite, hasta
yast, cinsiyeti ve tedaviye hastamin verdigi yanit dikkate
alinmahdir. Metabolik kontrolii saglama acisindan erken
baglangich tedavi ve diizenli biyokimyasal parametrelerin
izlemi ile beslenme takibi kalitsal metabolik hastaliklarda
onem tagimaktadir (17). Bu hastalarda diyet kisitlamasina
ve genel tedaviye uyum hem hastalara hem de bakicila-
rina baghdir. Tlerleyen yagla birlikte beslenme kisitlama-
sina uyumsuzluk baglamaktadir. Clogunlukla okul ¢ag: (5-6
yas) ile baglayan bu durum ¢ocuklar buytidiikge (10-15 yas
aras1) diyete uyum kapasitesini daha da distirmektedir (18).

Kalitsal metabolik hastaliklardan biri olan MSUD’nin
tibbi beslenme tedavisi akut evre ve uzun donem olarak iki
asamalidir:

1. Akut evre diyet tedavisi

Akut donemde tedavinin hedefi viicut sivilarindan ve doku-
larindan dalli zincirli amino asitlerin ve bu amino asit-
lerin artik dirtinlerinin uzaklagtirlmasidir. Bunda en etkili
yontem periton diyalizi olup kisa stirede bu olgularda uygu-
lanmalidir. Plazmadaki dalli zincirli amino asit diizeyleri
diyalizi takiben 24 saatlik siire icerisinde azalmaya baslar.
Anabolizmanin saglanabilmesi i¢in intravendz glukoz
inflizyonu (5-8 mg/kg/dk) ginliikk olarak yapilmal ve
hidrasyon saglanmalidir. Diyette dall zincirli amino asitler
sonlandirilmali, dalli zincirli amino asit icermeyen amino
asit karigimlari ile hastanin yagina ve agirhgina uygun
sekilde protein destegi saglanmahdir. 2-3 saatlik periyot-
larla beslenme stirdirilmeli, katabolizmanin énlenmesi
acisindan yeterli enerji saglanmahdir. Metabolik asidozun
tedavisi yapilmali, ataklarin olusumuna etki eden enfeksi-
yonlara dikkat edilerek kontrol saglanmalidir (19).

Bu dénemde plazmada I6sin diizeyi 800 mmol/L’ye
dusene kadar 16sin kisitlamasi yapilmaya devam edilmest
onerilmektedir. Diyalize giren bebeklerde 16sin diizeyin-
deki diisiig daha hizhdir, bu olgularda 16sin kisitlamas: daha
erken donemlerde kesilebilir. Plazma dalli zincirli amino
asit diizeyi giinliik olarak izlenmelidir. Onerilen referansin
altinda olan izoldsin ve valin (100-150 pmol/L) degerleri
icin takviye (50-300 mg/ gtin) 6nerilmektedir (1). Bu olgu-
larda tiamin elzemdir. Akut atak sonrasinda en az 3 hafta

sireyle 10 mg/kg/gtin tiamin alimi saglanmalidir (6).
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2. Uzun Siireli Diyet Tedavisi

MSUD’lu hastalarda nérolojik bozukluklarin ve zeka
puanindaki dusiglerin  azaltilmasi acisindan  hastaligin
erken tespiti ve yagam boyu metabolik kontroliin saglan-
mast gereklidir. Uzun stireli tibbi beslenme tedavisinin
hedefi diyetle valin, 16sin ve izolosinin alimim azaltmak-
tir. Plazmada 16sin dtzeylerinin yiikselmesinin zeka dize-
yinde gerilemeye neden oldugu bilinmektedir. Bu nedenle
plazma 16sin degerlerinin en alt referans degere indirilmesi
gereklidir. MSUD hastalarinda dalli zincirli amino asitler
icin Onerilen plazma referans araliklar: Tablo I'de verilmig-

tir (20).

Cogunlukla MSUD hastalarmda tibbi beslenme tedavisinin
temeli 16sin kisitlamast ile iligkilendirilmigtir. Bunun nedeni
1se plazmada dalli zincirli amino asitler arasindaki en yiiksek
artigin 16sinde olmasidir. Diyette plazma seviyesine uygun
16sin almi 6nerilmektedir (20). Losin kisitlamalarindan
sonra, plazmada 16sin degeri yeterli azalma gosterdiginde
dalli zincirli amino asitler diyete yavag yavas cklenebilir
(21, 22). MSUD hastalarinda enerji, protein, dalli zincirli
amino asit ve swv1 alimi yaga veya bulundugu aya gore
degerlendirilmelidir. Onerilen referans degerleri Tablo
II’de gosterilmistir (20,22).

Losinin diyetle ahminda degisim listeleri kullanmilmakta-
dir. Bir 16sin degisimi 50 mg 16sin icermektedir. Iy1 kalite
protein kaynaklari (et ve siit Girtinler, yumurta vb) yiiksek
16sin icerdigi icin, MSUD hastalarinda 16sin gereksinimi
biyoyararhligi daha disiik olan bitkisel proteinli besinler-
den kargilanmalidir. Diyette alinacak toplam l6sin miktari,
gin icerisinde 3-4 defa esit oranda olacak gekilde plan-

lanarak plazma dalli zincirli amino asit duzeylerindeki
dalgalanmalarin 6ntine gecilmelidir. Kanda diigen valin
ve 1zolosin diizeyleri desteklenmelidir (50-100 mg/giin).
Hastalarin protein ihtiyacim karsilamada dogal kaynaklar
ve dall zincirli amino asit icermeyen karigimlar kullanilma-

lidur (20).

Bu hasta grubunda uzun sireli achklar tavsiye edilme-
mektedir. Ginliik enerji ihtiyaci, digik miktarda 16sin
iceren ticari formulalar (0.5 gr protein/ 100 gr), meyveler
(<0.3-1 gr protein / 100 gr ve <30 mg losin / 100 gr) ve
sebzelerden (<100 mg 16sin/100 gr) saglanmahdir. Disiik
16sin iceren 6zel iirtinler, seker, nisasta ve sivi yaglar enerji
kaynagi olarak kullamlabilir. Ayrica glukoz polimerleri ve
yag emdilsiyonlar1 gibi enerji modiilleri diyete eklenebilir
(20). Metabolik ataklar hari¢, MSUD hastalarinin uzun
streli tibbi beslenme tedavisi i¢in beslenme 6nerileri Tablo
IIl’te verilmigtir (22, 23).

Anne Siitii ve Tamamlayici Besinler

Akut donemdeki MSUD hastalarinda
diyette 16sin verilmemektedir. Bu dénemde anne siitiiniin

atak sirasinda

16sin icerigi nedeniyle emzirme 6nerilmez. Plazmada 16sin
degerlerindeki azalma ile yeniden anne sitd kullanimi
baglayabilir. Ozellikle anne siitii ile beslenen bebeklerde
plazmada dalli zincirli amino asitlerin takip sikhigr artiril-
malidir. Emzirmenin durduruldugu dénemlerde adapte
formiilalar 6nerilmektedir (19).

Tamamlayict beslenmeye saglikli bebeklerde oldugu gibi
altinc ayda baglanir. Tamamlayic1 beslenmede diisiik 16sin
iceren besinler (meyve, sebze ve dugstik proteinli tahillar)

Tablo I: Akcaagac surubu idrar hastahginda tavsiye edilen plazma dalli zincirli amino asit diizeyleri (20).

Valin Losin 1zolésin
Hedeflenen Deger
Araligi (Mmol/L) 100-300 200-500 100-200
Normal Referans 90-300 65-220 926-100

Aralig1 (Mmol/L)

Tablo II: Akcaagac surubu idrar hastaligr olan hastalarin enerji, protein, sivi ve dalh zincirli amino asit ihtiyaglar: (20, 22).

0-6 Ay 7-12 Ay 1-3 Y1l 4-8 Yil 9-13Yil 14-18Yid >19Yil
Enerji (kkal/kg) 95-145 80-135 80-130 50-120 40-90 35-70 35-45
Protein (g/kg) 2,5-3,5 2,5-3,0 1,5-2,5 1,3-2,0 1,2-1,8 1,2-1,8 1,1-1,7
Losin (mg/kg) 40-100 40-75 40-75 35-65 30-60 15-50 15-50
Isolésin (mg/kg) 30-90 30-70 20-70 20-30 20-30 10-30 10-30
Valin (mg/kg) 40-95 30-80 30-70 30-50 25-40 15-30 15-30
Sivi (ml/kg) 125-160 125-145 115-135 90-115 70-90 40-60 40-50

= 320 Akd Tip D / Akd Med J / 2020; 6(3):317-323



tercih edilmelidir. Beslenmenin baglangicinda dalli zincirli
amino asit icermeyen karigmlar tikettirilmeli, daha sonra
16sini dusiik miktarda iceren besinlere gegilmelidir (1,19).

Akc¢aagag surubu idrar hastaligi olanlarda plazma amino
asit diizeylerini izlem siklig1 yasa ve hastanin diyete uyum-
luluguna gére degismektedir. Stut gocuklugu déneminde
haftada bir izlem 6nerilmektedir (24).

Enfeksiyonlar

Enfeksiyon varhginda plazma l6sininde hizhi artig gozle-
nebilir. Oral aliminda azalma olan hastalarda nazogastrik
beslenme kullanilabilir. Hastalarda karbonhidrat igerigi
zengin swvilar kullanilmalidir. Sivilarm karbonhidrat yogun-
lugu %10-25 arasinda tercih edilmeli, gtin icerinde 2-3 saat
araliklarla beslenme yapilmalidir. Tolere edemeyen bebek-
lerde %10°luk dekstroz IV olarak verilmelidir. Bu durum-
larda 16sinle beslenme azaltihr ya da tamamen kesilerck
bosaltma diyeti uygulanir. Hastalara 16sin, valin ve 1zolosin
igermeyen aminosit karigmlarn ile 0,5 gr/kg protein esde-
gerine karsilik gelecek bicimde takviye saglanmahdir (1,19).
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Diyetin Izlenmesi

Plazma 16sin diizeyinin 100-200 mmol/L oldugu durum-
larda diyetle 16sin alimi 50-100 mg/gtn artirilmalidir.
Plazma 16sin diizeyinin yiiksek oldugu durumlarda (600-
700 mmol/L) ise 16sin alim1 aym miktarda kisitlanmahdar.
Plazma 16sinindeki digmeler yetersiz 16sin alimi, biiytime
gelisme ¢aginda olunmast ve buna bagh artiglardan veya
hastaliktan hemen sonra artmig gereksinimden kaynak-
lanabilmektedir. Losindeki yiiksek degerlerden, giinlitk
enerjinin yetersiz alimi, gegirilmis bir enfeksiyon durumu,
biiyime gelismedeki gerilemeler ve 6neri dizeyinden fazla
16sin alimi sorumludur. Plazmada izolésin (<100 mmol/L)
ve valinde dustiy gozlenirse, bu amino asitler 50-100 mg/
giin artirlmahdir. Plazma diizeyi 1-2 haftada bir olacak
sekilde izlenmelidir (1,20).

MSUD’da Beslenme Durumun
Degerlendirilmesi

MSUD’da beslenme durumu degerlendirmesi diger birey-
lerden farkhilik gdstermemektedir. Tek bagina beslenme

Tablo III: MSUD hastalarinin kronik diyet tedavisinde énerilen besin 6gest alimlar ve kaynaklar: (22,23).

Besin 6gesi Oneri

Kaynak

Tam (bozulmamus) protein

* Buytime, doku onarimi ve saghik bakimi icin yeterli
protein sentezine olanak saglamak ve onerilen
tedavi araliginda Losin konsantrasyonlarini elde

* Bebeklerde: Anne siitt veya bilinen Losin
igerigi olan formiila

Lésin ctmek igin yeterli ahm. * Cocuklarda ve yetigkinlerde: meyve / sebze
* MSUD’L bireyin 16sin toleransi, dalli zincirli alfa gibi yiyecekler ve
ketoasit dehidrogenaz aktij’it_eSi> yas, ki{o, cinsiyet,  Tipik olarak diisiik proteinli ve 16sin icerigi
yagam evresi ve bireyin saghgmna da baghdur. bilinen bazi tahillar / kahvaltilik gevrekler
b Diyet Referans Degerleri . Tarln (lf?oz%ﬂr.nam'@) pr(')te'm (yukaridaki glbl)
rotein .
o Amino asit bazli tibbi besin kullaniliyorsa ek %20-40 Da.h zincirli amino asit igermeyen tbbi
besinler
Valin ve izol6sin esansiyel amino asitlerdir ve dall
zincirli amino asitler simirlandinldiginda uygun
. kan 16sin konsantrasyonlarini elde etmek i¢in . T bozul e
i\falll{l,. desteklenmesi gerekebilir. a? ( _OZ;J mamf) protein
zolGsin . s .
Kan 16sin konsantrasyonlari ytiksek oldugunda, 16sin Valin, izolosin takviyesi
anabolizmasini diizenlemek i¢in sikhikla valin ve
1zolosin takviyesi gerekir.
* Tam (bozulmamus) protein
* Dalli zincirli amino asit igermeyen tibbi
Enerji Diyet Referans Degerleri besinler
* Serbest besinler
* Degistirilmig diigiik proteinli besinler
Diger * Tam (bozulmamus) protein
b.esml.er, Diyet Referans Degerleri . Dallh zincirli amino asit icermeyen tibbi
vitamin ve besinler
mineraller

 Takviye besinler, vitaminler ve mineraller
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durumunu gosteren bir belirte¢ bulunmamaktadir. Antro-
pometrik 6lcumler, fiziki bulgular ve laboratuvar incele-
melerine ek olarak hastadan alinan beslenme 6ykiisu ile
birlikte durum degerlendirmesi yapilmaktadir (25).

Siklikla kullanilan antropometrik dlgtimler boy, viicut agir-
Lig1, bag ¢evresi, deri kivrim kalinhgi, tist orta kol gevresi ve
gogiis cevresidir. Olgiimii yapilan hastalarin yasa ve cinsi-
yete gore degerlendirmeleri normal yaslardaki bireylerin
persentilleri ile kiyaslanmaktadir. Beden kiitle indeksi (BKI)
ve BKI- Z skoru hesaplanarak degerlendirme yapilmak-
tadir (25).

Fiziksel bulgularda ise beslenme vyetersizligini gdsteren
belirtecler aranir. Bunlar; saglarda canhligin azalmasi,
ekimoz, deride ve gbzde kuruluk, dis eti kanamalari, dudak
rengi soluklugu ve dudaklarda catlamalar, huzursuzluk
davraniglar, apati, 6dem, hepatomegali varhigidir (25).

Biyokimyasal parametreler ile beslenme durumu deger-
lendirmesinde siklikla kullanmilanlar albiimin, prealbtimin,
transferrin ve retinol baglayici proteindir (26). Bunlara ek
olarak fibronektin, insilin benzeri buyime faktori-1, C-
reaktif protein ve total lenfosit sayist da beslenme durumu
degerlendirmesinde kullanilmaktadir (27).
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