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ONSOZ VE KILAVUZUN AMACI

Cocugunuza veya size Glutarik asidiri tip 1 teshisi konmus. Bu tani bir-
cok soruyu akliniza getirmis ve korkularinizi tetiklemis olabilir. Muhte-
melen daha 6nce bu dogumsal metabolik hastaligini hi¢ duymadiniz
ya da bu hastaliga yakalanmis olan birini tanimiyorsunuz. Ve buna ek
olarak, 0zellikle ¢ocugunuzda veya sizde gozle goriinir bir belirti veya
semptom yoksa bu hastaligi “anlamaniz” zor olabilir.

2. baskida giincellenen bu kilavuz ilk etapta hastalara ve ebeveynlere
yoneliktir. Kilavuzun amaci en sik sorulan sorular cevaplamak, Glu-
tarik asidiiri tip 1’in ne oldugunu ve giincel bilgilere gore hastaligin
nasil tedavi edilecegi hakkinda sizi bilgilendirmektir. ikinci etapta bu
kilavuz Glutarik asidiiri tip 1’li cocuklari, gencleri ve yetiskinleri tedavi
eden biitiin meslek gruplarina yoneliktir.

Kilavuzun, tedavinin giinliik uygulanmasinda pratige yonelik bir yar-
dim olacagini umuyoruz. Kilavuz hicbir sekilde tani konulduktan sonra
gerceklesen ilk goriismenin veya tedavi merkezinde deneyimli bir ekip
tarafindan uygulanan tedavinin/egitimin yerini alamaz. Tedavide degi-
siklik daima sorumlu ekiple istisare edilerek yapilmalidir.

GLUTARIK ASIDURI TIP 1ICIN
GUNCEL REHBER

Bu kilavuzdaki tiim oneriler giincel rehberle (AWMF-Leitlinie Nr.
027/018, hochste Qualitatsstufe ,,53“) — ,,Diagnostik, Therapie und
Management der Glutarazidurie Typ | (Synonym: Glutaril-CoA-Dehyd-
rogenase-Defizienz)“ uyumludur. Bu rehber uluslararasi bir grub ta-
rafindan gelistirilmistir ve ilk kez 2007 yilinda yayinlanmistir. Rehber
Almanya'nin yani sira baska iilkelerde de (italya, Portekiz ve Hollanda)
ulusal bir tedavi onerisi haline gelmistir.

Rehberin ilk revizyonu (2011), Almanya’da yenidogan taramasinda
teshis edilen 52 hastanin calismasinin sonuglarina dayandiriimistir.
Bu calismada ilk defa rehber temelli tedavinin klinik seyir tizerindeki
olumlu etkisi gosterilmistir (Heringer ve digerleri, 2010). Bu temelde
kilavuzun ilk baskisi gelistirilmistir. Son yillarda ulusal ve uluslararasi
is birligi cercevesinde hastalik hakkindaki bilgiler arttigi icin kanita da-
yali rehber dnerileri artmistir.

2016 yilinda rehberin ikinci revizyonu gerceklesmistir, bu da 2. baski-
sinin temelini olustururmaktadir. Giincel rehber hala en yiiksek AVMF
kalite seviyesine sahiptir “S3”. Rehber uluslararasi uzmanlarin otuz
yili askin deneyimi 6zetlemektedir ve nesnellik, seffaflik, kanita da-
yalilik ve uzlasma konusundaki yiiksek standartlar karsilamaktadir.
Ayrica rehber tedavi siireci i¢in dnemli olan diger kriterleri de dikkate
almaktadir, 6rnegin: klinik uygunluk ve tecriibe, kanitlarin tutarliigi,
hasta icin faydalar ve riskler, hasta ve ailenin bakis acisi, etik, yasal ve
ekonomik yonler, Alman saglik sisteminde uygulanabilirligi ve giinliik
yasamda pratik uygulanabilirligi. Giincel rehberin onerileri cocugunu-
zun veya sizin sagliginizi ve gelisiminizi korumak i¢in en etkili yontem-
lerdir. Rehberin tamamina Tibbi Bilimsel Dernekler Birligi’nin (AWMF)
websitesi tizerinden erisebilirsiniz. (www.awmf.org/; Hauptmeni:
»Leitlinien®). Bu site ilk etapta olarak Glutarik asidiiri tip 1’li hastalari
tedavi eden bitiin meslek gruplarina yoneliktir.

Giincel rehber ve bu kilavuz biyiik bir titizlikle hazirlanmis olmasina
ragmen bireysel tutarsizliklar ya da hatalar icermesi mimkiinddar. Ay-
rica tlim hastalarin énerilen tedaviden esit sekilde faydalanamamasi
mimkiindir. Bu nedenle, bu kilavuzun kullanimi ve tedavinin basarisi
icin hicbir garanti verilemez. Tedavi dnerilerini pratikde uygulama ve
bununla ilgili durum tespiti, sizin sorumlulugunuzda olan hekimin so-
rumlulugundadir.

Saygilarimla,

Dr. Nikolas Boy
2015’den beri kilavuz grup baskani

Prof. Dr. Stefan Kélker
Noropediatri ve Metabolik cerrahi boliimlerinin baskani ve 2003-2015
Kilavuz grubu baskani

Katja Sahm
Diyetisten

AYRICA

Petra Schick
Diyetisyen

Privatdozent Dr. Peter Burgard
Uzman Psikolog

Prof. Dr., Prof. h. c. (RCH) Georg F. Hoffmann
Saglik midirt

Zentrum fiir Kinder- und Jugendmedizin
Angelika-Lautenschlager-Klinik
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Sektion flir Neuropddiatrie und Stoffwechselmedizin
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=
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TANI

P
Glutarik asiduri tip 1

tanisi konulduktan sonra
diger aile tyeleri
(0zellikle kardes cocu-
Klari ve ebeveynler)

de muayene edilmelidir.

“GLURATIK ASIDURI TiP 1“ NEDIR?

“Glutarik asiduri” kelimesi “idrarda glutarik asit” anlami-
na gelmektedir. Glutarik asit, insan metabolizmasinin bir
ara maddesidir. Normalde viicutta az miktarda bulunur ve
idrarla atilmasi gerekmektedir.

Glutarik asidiri hastalarinda artan yiiksek glutarik asit ati-
limi hastaligin kesfinden 4o yil dnce kanitlanmistir. Kanit-
lanan bu ilk biyokimyasal anormallik sebebi ile hastaliga
bu isim verilmistir. Yiiksek glutarik asit atiliminin artmasi
ile iliskin baska hastaliklar oldugu icin hastalik ti¢ tiire ay-
rilmistir (tip 1, tip 2, tip 3). Bu kilavuzda sadece Glutarik
asidiri tip 1 ile ilgilenecegiz. Glutarik asidiiri tip 2 ve tip 3
isimleriyle benzer olsa dahi bu hastaliklar Glutarik asiddiri
tip 1ile karistirlmamalidir.

NEDEN COCUGUMDA / BENDE BU TANI KONULDU?

Glutarik asidiiri tip 1°de glutarik asitin idrarla atiliminin
artisi yani sira idrarda ve diger viicut sivilarinda anormal-
likler tespit edilebilir. Bunlar 3-hidroksiglutarik asit ve glu-
taril karnitindir. Bu maddeler saglikli insanlarin viicudun-
da ve kaninda az miktarda bulunmaktadir ve idrar yolu ile
az miktarda atilmaktadir. Belirlenen bu kii¢iik miktarlara
“normal aralik” ya da “referans araligi” denir. Glutarik asi-
diiri tip 1 tanisi konan hastalarda ise bu maddeler normal
araligin tizerindedir. Bu sebeple, hastiktan etkilenen ¢ogu
cocuk yenidogan taramasinda giivenilir bir sekilde tespit
edilir. 1 Nisan 2005 tarihinden bu yana Glutarik asidiiri tip
1, Alman yenidogan tarama ilkesine gére (www.g-ba.de:
Kinder-Richtlinien: Erweitertes Neugeborenenscreening)
tilke capinda tiim yenidoganlar arastirilmaktadir. Alman-
ya’da her yil ortalama olarak 6—7 Glutarik asidiri tip 1’li

yenidogan ¢ocuk teshis edilmektedir. Glutarik asidiiri tip 1
hastaliginin goriilme sikligi 1:120,000°dir.

Hastaligi kesin teshis etmek icin ek tetkikler gereklidir
(molekiiler genetik ve enzimatik muayene gibi).

DIGER AILE UYELERINDE DE BU HASTALIK

OLABILIR Mi?

Evet, bu miimkiindiir. Dogustan gelen bir hastalik oldugu
icin diger yakin aile lyeleri de hasta olabilir. Gozle gorii-
nir semptomlar mevcut olmasa bile bdyle bir durum ile
karsilasiimasi mimkindiir.

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
EBEVEYNLER ICIN KILAVUZ
GiRiS
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COCUGUMDA/ BENDE HASTALIK KENDISINi NASIL
BELLI EDER?

Yenidoganlar ve gen¢ bebekler

Gutarik asidiiri tip 1’li yenidogan ve gen¢ bebekler genel-
likle kendilerini belli etmezler ve ayni yastaki saglikli ¢o-
cuklardan ayirt edilemezler. Bazi yenidoganlarda ve geng
bebeklerde kismen hafif ve cogunlukla gecici norolojik
anormallikler bulunabilir. Bu durum, gévde alaninda ha-
fif bir kas gli¢suizlugu veya dusiik bir kas gerginligi (“kas
hipotonisi”) ve hafif bir motorsal gelisim gecikmesine yol
acabilir (asimetri). Bu tiir anormallikler bebeklerde genel-
likle oldukga yaygin olmakla birlikte kendiliginden ya da
fizyoterapotik tedavi ile iyilesir. Bu hastaliga sahip olan
cocuklarda bir diger 6zellikte biiyiik bas cevresine (makro-
sefali) sahip olmalardir. Ancak insanlarin %3't biyik bir
kafaya sahip oldugu i¢in ve Glutarik asiddiri tip 1 ¢cok nadir
goriilen bir hastalik oldugu i¢in, hasta olmayan insanlarin
buyiik bir kafaya sahip olmalari Glutarik asidiiri tip 1 has-
taligl olanlara gore ¢ok daha fazladir. Bu nedenle, yeni-
dogan ve geng bebeklik doneminde, yenidogan taramasi
olmadan etkilenen hastalar tespit etmek neredeyse im-
kansizdir.

Biiyiik bebekler ve kiigiik cocuklar

Hastalik taninmaz ve tedavi edilmezse, genellikle daha
buyiik bebeklerde veya kii¢iik cocuklarda beynin belirli
bir bélgesinde (baza gangliyonlar) kalici hasar meydana
gelir, bu da ciddi hareket bozukluguna neden olur. Glu-
tarik asidiiri tip 1'de en sik goriilen hareket bozukluguna
distoni denir. Distoni tim hareketler icin ¢cok 6nemli olan
farkli kas gruplar arasindaki etkilesimin, yalnizca sinirli
bir derecede ise yaramasi ya da hi¢ islememesi gercegiyle
karakterizedir.

Bu degisikliklerin sonucu olarak, etkilenen ¢ocuklar daha
once 0grenilmis olduklar motor becerilerinin cogunu kay-
bedebilirve yardima muhtag olabilir. Ayrica birgok ¢ocukta
konusma ve yutma bozukluklar da goriilebilir. Yutma bo-
zuklugu normal beslenmeyi etkiler ve yiyeceklerin nefes
borusuna kagma (aspirasyon) riskini arttirir. Bu belirgin
fiziksel degisikliklerin aksine, etkilenen bircok ¢ocugun
zihinsel yetenekleri zarar géormez. Engellere ragmen, bazi
hastalar mesleki egitim ve lniversite egitimlerini tamam-
layabilirler.

Beyindeki tarif edilen degisiklikler tipik olarak atesli bir
enfeksiyon hastaligi (6rnegin gastrointestinal enfeksiyon,
zatlirree) sirasinda veya kisa bir siire sonra gelisir, 6zel-
likle de ayni zamanda gida ve sivi alimi 6nemli Ol¢iide
kisitlanirsa veya yilksek miktarda kusma ve ishal meyda-

na gelirse daha hizli etki gosterebilir. Diger tetikleyiciler
ornegin ameliyat ve asilamalar da agiklanmistir. Bu bahsi
gecen akut ensefalopatik kriz 6 yasina kadar ortaya ¢ika-
bilir. Giincel bilgilere gére daha biiyiik ¢cocuklarda bu kriz-
lere rastlanilmadigi gériilmektedir. Erken baslayan tedavi-
nintemel amaci yenidogan bebeklerde akut ensefalopatik
krizin ve sonuglarinin énlenmesidir.

Gengler ve yetiskinler

Tani ve tedavi eksikligine ragmen, bebeklikten zarar gor-
meden hayatta kalan (“Geg klinik belirtilei tipler”) birkag
Glutarik asidiiri tip I’li geng ve yetiskinler tespit edilmistir.
Genglerde ve yetiskinlerde ki fiziksel sikayetler cocukluk-
larinkinden farklidir. Sallantili ylirime, sakarlik, titreme,
bas agrisi ve bas dénmesi baskindir. ilerleyen yas ile
demans belirtileri ortaya ¢ikabilir. Beyinde tespit edilen
degisiklikler, cocuklarda ki gibi bazal gangliyonlari degil
beyaz maddeyi etkiler. Beyaz madde, sinir liflerinden ve
bunu kiliflarindan (miyelin) olusur. Bu hastalardaki degi-
sikliklere muhtemelen uzun vadeli etkileri sebebi ile be-
yinde biriken metabolitler neden olur.

Ayrica, bazi genclerde ve yetiskinlerde bobrek fonksiyon
bozukluklar gelisebilir.

Bazi asemptomatik etkilenen anneler ¢ocuklarinin (bas-
langicta géze carpan ve akisinda normale dénen) yenido-
gan taramasiyla (maternal GA-1) tespit edilmistir.

AKUT ENSEFALOPATIK KRiZi NASIL FARKEDERIM?
Giinel bilgilere gore akut bir ensefalopatik krizin basladi-
g1 zamani kesin olarak sdylemek miimkiin degildir. Bun-
lar, ilk basta, siiregelen degisikliklerdir, daha sonra tipik
olarak ani ve ¢cogunlukla geri doniilmez degisikliklere yol
acar. Ilk semptomlar genellikle bir enfeksiyonun baslan-
giclyla baglantilidir, 6rnegin ates, halsizlik, istahsizlik ve
sinirli besin alimi gibi. Gastrointestinal enfeksiyonlarda,
hastanin atesi olmasa bile kusma ve ishal daima alarm
sinyali olarak kabul edilmesi gerekir. Genellikle bir ile ii¢
giin sdrebilen ikinci asamada, baslangi¢c semptomlarin-
da bir artis olur; bu nedenle uyaniklik derecesi kademeli
olarak bozulabilir, bdylece etkilenen ¢ocuklar daha sonra
cogu zaman habersiz olur ve dis uyarilara cevap vermezler
ya da zorlukla cevap verirler (koma/6n koma). Sonunda
aniden (“inme gibi”) kas tonusunda bir degisiklik meyda-
na gelir. Etkilenen ¢ocuklarda ilk etapta genellikle zayif bir
kas tonusu (kas hipersonisi) gelisir, bu da birkag giin igin-
de distoni haline gelir.

i
Akut ensefalopatik

krizin ortaya cikmasi,
acil durum tedavisinin
derhal baslatilmasiyla
onlenebilir.

GLUTARIK ASIDURI TiP 1

EBEVEYNLER ICIN KILAVUZ

DIGER KLINiK SEYIRLER

Ayrica, sinsice gelisen norolojik semptomlara sahip olup
ancak akut krize girmeyen birka¢ hastada mevcuttur (sinsi
baslangicli form).

Bu hastalarin distonisi, ensefalopatik krize giren hastala-
rinkinden daha hafiftir. Sinsi baslangicli form, genellikle
rehbere gore diyet tedavisi gormemis hastalarda gozlem-
lenmektedir.

ILERLEYEN YASLA BIiRLIKTE HASTALIK

iYILESIYOR MU?

Hayir. Glutarik asiddiri tip 1 dogustan gelen bir hastaliktir.
Bu hastalik yasam boyunca kendiliginden ge¢mez. Hasta-
ligin seyri hakkinda, yasamin ilk 6 yilinda beyinde kalici
ve siklikla ciddi bir hasar meydana gelebilecegi bilinmek-
tedir. Rehber ilkelerine gore erken tani ve erken tedavi ile
beynin hasar gormesi énlenirse, cocuklarin hasarsiz ge-
lisme sansi var. Bu siire zarfinda hasar meydana gelirse,
bu hasarlar kalicidir ve sadece tedavi ile hafifletilebilir.
Genglik ve Yetiskinlikte hastaligin uzun vaadeli seyri hala
belirsiz ve bu nedenle giincel ¢alismalarin konusudur.

GiRiS
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GiRiS

HASTALIGIN OLUSUMU

HASTALIK NEDEN ORTAYA CIKIYOR?

Glutarik asiddiri tip 1 bir dogumsal metabolik hastaligidir.
Dogumsal metabolik hastaliklar, viicut maddelerinin veya
besin bilesenlerinin birikmesi, yeniden diizenlenmesi
veya bozulmasiyla kaynaklanir.

Bu reaksiyonlaricin viicudun gesitli enzimlere ihtiyaci var-
dir. Enzimler katalizor gorevi goriir, yani viicudumuzda bu
siirecleri hizlandirirlar. Belirli bir enzim diizgiin calismadi-
ginda, metabolik siirecleri degistirir. Bu degisikliklerden
bazilar, Glutarik asidiiri tip 1° de dahil olmak {izere has-
taliklar tetikler.

Glutarik asidiri tip 1’de bir enzim islevsel degildir. Bu
enzimin adi Glutaril-KoA dehidrojenazdir ve bazi protein
bilesenlerinin (Amino asitler) parcalanmasinda rol oyna-
maktadir. Glutaril-KoA-dehidrojenaz islem disi kaltig tak-
dirde, lizin, triptofan ve hidroksilisin isimli amino asitlerin
metabolizmasinin bozulmasina yol agar. Sonug olarak id-
rarda ve kanda tespit edilebilen bazi metabolitler birikir
(ekil 1). Enzimin islevinin tamamini kaybetmesi ile bu me-
tabolitlerin idrar tizere atilimi fazlasiyla ¢ogalir. Sayet en-
zimin geriye kalan bir fonksiyonu olursa bu metabolitlerin
idrar lizere atiliminda sadece hafif bir artis olur. Etkilenen
enzimin islevi baska bir enzim tarafindan iistlenilemez.

NEDEN BEYiN HASARI MEYDANA GELIR?

Hiicre kultiirleri ve hayvan modellerinde yapilan ¢alisma-
lar, Glutarik asiddiri tip 1 de biriken bazi metabolik {riin-
lerin, beyinde yiiksek konsantrasyonlarda (ndrotoksisite
olarak adlandirilir) zararli bir etkisi oldugunu géstermistir.
Ek olarak, Glutarik asiddiri tip 1'deki metabolitlerin 6zel-
likle kuvvetli bir sekilde beyinde birikdigi goriilmustir, bu
metabolitlerin beyinden ¢ikarilmasi ise olduk¢a zordur.
Beyindeki metabolitlerin ¢ogalmasi yilksek miktarda pro-
tein iceren besin tiiketiminden veya enerji eksikliginden
kaynaklanir, lizin aliminin azalmasi ve yeterince yiiksek
enerji alimiile azalir.

Ayrica, akut ensefalopatik krizin baslamasinda baska fak-
torlerin de rol oynadigina inanilmaktadir.

Bunlarin arasinda atesli enfeksiyonlarda (Katabolizma)
viicudun enerji ve hayati besin 6gelerinden yetersiz kal-
masi yer almaktadir. Bu gibi durumlarda, viicut kendi re-
zervlerini harekete gegirir ve kas proteinini ve lizini serbest
birakir.

BEN SAGLIKLI OLMAMA RAGMEN COCUKLARIM
NEDEN HASTA?

Hem ebeveynlerin hem de diger aile tiyelerinin saglikli ol-
masina ragmen ¢ocugunun belirli bir hastaliktan etkilen-
mesi ebeveynlerve aileleri arasinda ¢cogu zaman bilyiik 61-
clide belirsizlige neden olur. Cogu zaman teshisden emin
olmazlar veya babanin ailesi (veya annenin) bu kalitsal
hastalik icin “sorumlulugu” reddeder ve bu sorumlulugu
annenin (veya babanin) ailesine (“bizden olamaz”, “mut-
laka sizden bulasti”) atar. Bu durum 6zellikle yeni tani ko-
nan ¢ocuklarin anneleri igin bir ek yiik ve belirsizlige yol
acar.

Dogustan gelen bir hastaligin bulunmadigi bir ailede do-
gustan bir hastaligin ortaya ¢ikisi aslinda bir celiski degil-
dir. Ancak otozomal resesif kalitim denilen belirli kalitsal
bicimi icin neredeyse tipiktir. Bunun icin hatali genetik
bilgi (gen), yani hatali Glutaril-KoA-dehidrogenaz enzimi
baba ve anneden cocuguna bulasir. Ebeveynlerin ken-
dileri bu enzimden bir tane daha saglikli gen tasir ve bu
nedenle hastalanmazlar. Anne ve baba hastalanmasa bile
bu hastaligin verici ya da tasiyicilari olabilir.

Biri anneden ve digeri babadan olmak {izere her insanin
bir ¢ift kromoyumu vardir. Genleri ayni bir yemek kitabi
gibi diistinebiliriz, her biri belirli bir “Tarif” i¢in Uiretim ta-
limatlarini icerir. Otozomal resesif bozukluklarda, hasta-
ligin baslangicini dnlemek icin saglam bir gen yeterlidir.
Sadece iki eksik gen bir araya geldiginde hastalik ortaya
cikar. Genetik materyalin gelecek nesillerde ¢ogaltilma-
sini dnlemek icin her ¢ocuga anne ve babanin genetik
bilgisinin sadece yarisi aktarilir. Bu nedenle, belirli bir
hastaligin tasiyicilan saglikli veya hasta cocuklari olabilir.
Saglikli cocuklarin tgte ikisi tastyicidir (Sekil 2).

Dort cocuklu bir ailede, ortalama ti¢ saglikli ¢ocuk (2'si
tastyicl) ve bir hastalikli cocuk vardir. Ancak bu sadece
matematiksel bir varsayimdir ve gercekte bircok aileye uy-
gulanmamaktadir. Bu nedenle sadece saglikli veya hasta
cocuklara sahip olan ebeveynler bulunmaktadir. Ancak bir
ailede saglikli veya hastalikli bir cocugun bulunmasi, aile-
nin bir sonraki cocugunun saglikli veya hasta olup olmadi-
gini etkilemez. Bu ayni bir zar gibidir, her atista bir ve alti
arasinda bir sayi gelir: bir ailedeki her ¢ocuk, kardesleri
ile saglikli veya hasta olma ihtimaline sahiptir.

Bu karmasik iliskileri daha iyi anlamak ve onlari kendi aile
planlamasina dahil edebilmek icin herhangi bir biyotip ve
genom enstitlistine basvurulmasi tavsiye edilmektedir.

LiZiN
TRIPTOFAN
HIDROKSILIZIN DOKU VE VUCUT SIVILARI
< GLUTARIK ASiT
GLUTARIL-KOA » 3-HIDROKSI GLUTARIK *

GLUTARIL-KOA-
DEHIDROJENAZ
KROTONIL-KOA
Anne

Glutarik asiddri tip 1
taslyicisi

A

Glutarik asidiri tip 1

GLUTARILKARNITIN *

SEKIL1 (yukaridaki)

GLUTARIK ASIDURI TiP T'N
NEDENLERI
Glutari-KoA-Dehidrojenaz, Lizin,

Baba
taslyicisi

B Hidroksilizin ve Triptofan
Aminoasitlerinin ortak parcalanma
yolarinin bir kismini katalize eder.
Miktar agisindan lizinin parcalanmasi,
triptofan ve hidrosilizininkinden daha
onemlidir. Glutarik asiddri tip T'deki
dogumsal enzim bozuklugu bazi
metabolik ara drtnlerinin (glutarik

Cocuk Glutarik asiduri tip 1 Cocuk Glutarik asiduri tip 1
taslyicisi degildir tasyicisi

GEBELIKTE YANLIS Ml HAREKET ETTiM?

Hayir. Her ne kadar bazi hastaliklarin goriilme sikligi ha-
milelik sirasinda alinan ilaglardan, alkol tiiketiminden ve
diger maddelerden kaynakli olarak yenidoganin sagligi
tizerinde 6nemli bir etkiye sahip olsa da Glutarik asidiiri
tip 1’n “yanlis davranis” nedeniyle olduguna inanmak igin
makul bir neden yoktur. Bu tiir baglantilar bilinmemekte-
dir. Aksine, yukarida tarif edilen gen degisiklikleri muhte-

asit, 3- hidroksiglutarik asit, Glutaril-
karnitin) birikmesine yol agar.

SEKIL 2

GLUTARIK ASIDURI TiP 1
TURUNDE OTOSOMAL
ALISTIRMA

Koyu kirmizi i¢ggenler kusurlu ve

Cocuk Glutarik asiddiri tip 1 eksik genleri, beyaz licgenler

hastasidir ise kusursuz ve saglam genleri
simgelemektedir.

melen bircok nesiller boyunca ebeveynlerine aile icindeki
cocuklarina bulasmistir. Glutarik asiddri tip 1 tasiyicilar
hastalanmadigindan, kusurlu genlerin devam verilmesi
fark edilmemistir. Her insan bircok genetik degisiklige sa-
hiptir ve bunlarn ¢ocuklarina fark etmeden devam verebi-
lir. Gen degisiklikleri herhangi bir insanda kendiliginden
ortaya cikabilir.
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DIYET VE KARNITIN

LiZziNi AZALTILMIS DIYET

GLUTARIK ASIDURI TiP 1 TEDAVI EDILEBILIR Mi?
Glutarik asidiiri tip 1 hastaliginin dogal seyri, dogru te-
davi ile olumlu yonde etkilenebilir, eger 1) kalici nérolo-
jik semptomlarin baslangicindan 6nce tani koyulabilirse
(yenidogan taramasi) ve 2) tedavinin erken baslamasi ile
beyinde kalici ciddi hasar olusmasini onlenebilinir. Suan
onerilen tedavi, lizini azaltilmis diyet ve karnitin kombi-
nasyonundan ve atesli enfeksiyon hastaliklarda, ameliyat
oncesi ve sonrasi aclik durumunda kullanilan yogunlasti-
rilmis bir acil tedavi planindan olusmaktadir. Bu dnlemler
ile yaklasik %90 erken teshis edilen tiim ¢ocuklarin akut
ensefalopatik krizin ortaya c¢ikmasini onleyecegi bek-
lenmektedir. Buna karsilik, tedavisi olmayan hastalarda
semptomsuz bir seyir sadece kiiciik bir azinlikta (yaklasik
%5-10) beklenmektedir. Bu nedenle, su anda dnerilen te-
davinin yararlari agik¢a goriilmektedir.

v /v GLUTARIK ASIT +

DEHIDROJENAZ

Hicre

SERBEST KOA

GLUTARIL-KOA < 3-HIDROKSi GLUTARIK +
JEHIDROJENAZ * \‘ GLUTARILKARNITIN ¥

KROTONIL-KOA

KARNITIN

Degistirilen
karnitin

GLUTARILKARNITIN ——)» KAN ——)» BOBREK ——) IDRAR

Glutarilkarnitin

Atiliyor

Serbest KoA geri kazanilizor

DOKU VE VUCUT SIVILARI

P

Tedavinin basarisi, esas olarak, ebeveynlerin ve hasta-
larin yeterli bilgisine ve egitimine baglidir. Ebeveynler
ve cocuklari, disiplinler arasi bir metabolik ekip tarafin-
dan kapsamli bir sekilde bilgilendirilmeli ve egitilmeli
ve yeterli yazili belgeler almalidir. Egitim dizenli aralik-
larla tekrarlanmali ve desteklenmelidir.

KiM TEDAVI ETMEKTEDIR?

Diyet tedavisi ve ilaglarin regetelenmesi bu tedaviye asi-
na olan uzmanlar tarafindan istlenmesi gerekmektedir.
Hastalikla veya onerilen tedaviyle ilgili problemlerin tiste-
sinden gelmek ve tedaviyi basariyla gerceklestirmek igin
tedavi, pediatrik metabolik, pediatrik beslenme uzman-
lari, hemsireler, fizyoterapistler, konusma terapistleri,
ergoterapistler (yeme bozukluklarinda) ve psikologlardan
olusan disiplinler arasi bir metabolik ekip tarafindan kont-
rollll bir sekilde baslatilmalidir. Metabolizma merkezinde-
ki hastalarin uzun sireli bakimi, hastalarin asemptomatik
seyri olasiligini arttirir.

SEKIL 3

LiZiNi AZALTILMIS DIYET TEDAVISI

Lizin, Glutarik asiduri tip 1'de (glutarik asit, 3-hid-
roksiglutarik asit, glutarilkarnitin) biriken metabolik
Urlnler arasinda en cok biriken éncl amino asitidir.
Lizin alimini besin yoluyla sinirlamak bu metabolik
Urtnlerin vicutta, 6zellikle de beyinde birikimi
azaltilabilir.

SEKIL 4

KARNITIN iLE TEDAVI

Biriken Glutaril-KoA, tasima maddesi olan Karni-
tinine baglanir ve boylece hucreleri Glutarilkar-
nitin olarak birakabilir ve idrarla atilabilir. Burada,
hiicrede serbest KoA salinir ve diger metabolik
reaksiyonlar icin uygun hale getirilir. Yalniz viicut bu
detoksifikasyon reaksiyonunda cok fazla karnitini
kaybeder. Bu kayiplar karnitin surubu ile telafi edilir.

LiZiNi AZALTILMIS DIYET TEDAVISi NASIL iSLER?
Glutarik asidiiri tip 1'de uygun sekilde parcalanamayan
amino asit lizinin sinirli alimi, viicutta zararli metabolik
tirlinlerin olusumunu ©nemli 6l¢lide azaltir ve boylece
beyindeki birikimlerini azaltir (bkz. Sekil 3). Bu metabolik
trtinlerin tedaviyle tamamen normallestirilmesi beklen-
memelidir.

Lizini azaltilmis diyet, tani aninda akut ensefalopatik kriz
yasamamis tiim ¢ocuklarda kullanilmalidir. Buna yeni tani
konmus tiim yeni doganlar da dahildir. Akut ensefalopatik
krizin baslamasindan sonra tani alan ¢ocuklarda diyet te-
davisinin yararlari belirsizdir. Diyetin olasi bir etkisi baska
krizlerin énlenmesiveya nérolojik sorunlarin giderek koti-
lesmesinin durdurulmasidir.

Glutarik asidiiri tip 1'de diyet tedavisinin temeli, yasa bag-
li ve bireysel giinliik besinler gereksinimine dayanmalidir.
Bu normal biiyiime ve gelisme saglamak i¢in gerekmekte-
dir. Diyet, biyiiyen bir cocugun yasa bagli olarak ihtiyag-
larini belirleyen ulusal ve uluslararasi profesyonel toplu-
luklarin (D-A-CH, WHO gibi) diyet dnerilerini dikkate alir.

Diyet tedavisinin pratik uygulamasi, kilavuzun ikinci boli-
minde ayrintili olarak agiklanmaktadir. Ekte ayrica, giin-
cel beslenme cizelgeleri ve diyet bakiminda faydali diger
materyaller de bulunmaktadir.

KARNITIN

Karnitin, insan viicudunun 6nemli bir tasiyici maddesidir.
Esas olarak gidalardan alinir. Karnitin, viicut hiicrelerinde
tiretilen Glutaril-KoA' ya baglanir (bakiniz Sekil 1 ve 3) ve
glutarilkarnitin olusturur. Glutarilkarnitin kana salinir ve
daha sonra bobrek yoluyla idrarla atilir. Bu, zararli me-
tabolik drlinlerin birikimini azaltan ve bircok metabolik
reaksiyon i¢cin 6nemli olan serbest koenzim A (KoA) mikta-
rint artiran fizyolojik bir detoksifikasyon stratejisidir (bkz.
Sekil 4). Bu 6nemli reaksiyonda, viicut gida ile telafi edi-
lemeyecek kadar karnitin kaybedilir. Bu da karnitin eksik-
ligine neden olur.

Karnitin eksikligi viicut icin zararlidir, ¢linkd karnitinin vii-
cutta baska fonksiyonlarida vardir. Ozellikle, uzun zincirli
yag asitlerine baglanir ve viicudun yag rezervlerine enerji
kaynagi olarak ulagsmasini saglar.

Karnitin surubu birgok islevi yerine getirir: 1) Viicudu olu-
san metabolitleri detoksifike etmeye tesvik etmek, 2)
Serbest KoA' nin mevcudiyetini arttirmak ve 3) karnitin ek-
sikligini 6nlemek. Yasam boyu karnitin tedavisi, tedavinin

GLUTARIK ASIDURI TiP 1

EBEVEYNLER ICIN KILAVUZ

temelidir ve hastaligi olumlu yénde etkiler. Bu, akut bir
ensefalopatik kriz gegirmis hastalaricin de kanitlanmistir.
Karnitin dozu, sorumlu metabolizma ekibi tarafindan yas,
agirlik ve kanda tespit edilebilen serbest karnitin konsant-
rasyonuna gore ayarlanir. Onerilen baslangi¢ dozu, viicut
agiriginin kg't basina 100 mg karnitindir (3 tekli doza
bolunmistir). Bazi ¢ocuklar da karnitin kullanirken, agir
(balikimsi) viicut kokusu ve ishal goriilebilir. Bu durumda,
sorumlu metabolik ekibe danistiktan sonra bir doz azalt-
ma denenebilir.

Sorumlu metabolik ekibine danismadan giinliik karnitin
dozunun azaltilmasi veya karnitinin tamamen durdurul-
masi kesinlikle dnerilmez!

@

Sorumlu metabolik ekibine danismadan ginlik
karnitin dozunun azaltiimasi veya karnitinin
tamamen durdurulmasi kesinlikle dnerilmez!

RIBOFLAVIN (VITAMIN B2)

Glutarik asidiiri tip 1'de yer alan Glutaril-KoA-dehidrojenaz
enziminin, diizgiin calismasi icin kofaktor olarak ribofla-
vin (B2 vitamini) gerekmektedir. Bu baglamda, kusurlu
enzimin azalmis aktivitesinin giinliik riboflavin uygulama-
siyla arttirilabilecegi umulmustur. Ama bu zamana kadar
yapilan hichir bilimsel calismada, riboflavinin hastalik
seyri (izerinde olumlu bir etkisi oldugu gérilmemistir.
Bunun muhtemel acgiklamasi, kusurlu enzimin, riboflavin
tarafindan nadiren uyarilmasidir. Riboflavin duyarliigini
test etmek veya molekiiler genetik testlere dayanarak tah-
min etmek icin su anda glivenilir bir yontem yoktur.

@

Riboflavin siklikla karin agrisi,
bulanti ve kusmaya neden olur.

GiRiS
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ACIL DURUM TEDAVISI

HANGI DURUMLAR COCUGUM iCiN TEHLIKELIDIR?
Lizini azaltilmis diyet ve karnitin kombinasyonundan olu-
san tedavi, glutarik asidiiri tip 1’li cocuklarin yasamlarinin
ilk 6 yilinda akut ensefalopatik krizin olusumunu 6nlemek
icin yeterli koruma saglamaz.

Potansiyel tehlikeli bir durum meydana geldiginde yogun-
lastirilmis acil tedavi uygulanmasi gerekmektedir. Bunlar,
atesli enfeksiyon hastaliklari (6zellikle kusma ve ishal ek-
lendiginde), asi reaksiyonlari ve ameliyat veya periopera-
tif aglik durumudur. Bulasici bir hastaligin ilk belirtilerinin
ortaya ¢ikmasi ile beyne kalici hasarin baslamasi arasinda
kademeli bir gecis oldugundan, bir krizin kesin baslangi-
ci kesin olarak belirlenemez. Bu nedenle, herhangi bir (!)
potansiyel tehlike durumunda hemen acil tedaviye basla-
nilmali ve kademe kademe yogunlastiriimalidir.

ACIL TEDAVI NASIL ISLER?

Yogunlastirilmis acil durum tedavisi, uzun streli kombi-
nasyon tedavisi ile ayni hedefleri takip eder, ancak daha
giiclii kaynaklara sahiptir. Acil tedavinin temel ilkeleri
sunlardir:

— Yiiksek enerji alimi (gerekirse insilin verilmeli): Bu,
enerji ve yapi malzemesi eksikliklerinin (katabolizma
olarak adlandirilan) 6nlenmesine veya parcalanmasina
yardimci olabilir. Bu zararli metabolitlerin olusumunu
azaltmakicin énemlidir. Atesli enfeksiyonlarda ve peri-
operatif a¢ kalma siireleri durumunda, viicudun enerji
ihtiyaci artar (temel kural: viicut sicakliginin 1°C artma-
si, viicudun enerji ihtiyacini yaklasik %z10’unu artirir).

— Azaltilmis veya gegici olarak durdurulmus protein ali-
mini: Enerji eksikligi durumunda, viicut proteini (kas
dokusu) ve yiyeceklerden alinan protein enerji tretimi
icin kullanilir. Bu durumda daha zararli metaboliter
olusur. Bu nedenle, dogal protein istegi gegici olarak
azalirveya tamamen durdurulur. Bu durumda Lizin icer-
meyen amino asit karisimlar hasta ¢ocuk tarafindan
tolere edilirlerse devam verilebilir. Yilksek enerji alimi
ve insilin sekresyonu nedeniyle, viicut hiicrelerinde
protein dretimi kuvvetle uyarilir. Bu nedenle, kisa bir
siire sonra normal miktarda protein tekrar tolere edilir.
Bu sebepten dolayi protein alimi 24 saatten daha uzun
stire durdurulmamalidir.

— Karnitin aliminin arttirilmasi: Karnitin dozunun iki ka-
tina ¢ikarilmasi veya karnitinin bir inflizyon yoluyla
tatbik edilmesiyle, viicudun fizyolojik detoksifikasyon
fonksiyonu (glutarilkarnitin olusumu) desteklenir ve
karnitin eksikligi etkili bir sekilde dnlenir.

— Sivi, elektrolit ve asit/baz homeostzin dengelenmesi:
Atesli enfeksiyon hastaliklarda, ¢ogu zaman artmis
bir sivi, elektrolit ve baz kaybi (terleme, ishal, kusma)
meydana gelir. Agiklarin hizli bir sekilde normallesme-
si ve iyilesme siireglerinin desteklenmesi i¢in devam
eden kayiplarin yeterli bir sekilde degistirilmesi gere-
kir. Ayrica yeterli sivi ve baz alimi, idrar yolu ile zararli
metabolitlerin atilimini tesvik eder.

— Enerji tasarrufu dnlemleri: Ates disuriict onlemler (fi-
ziksel ve tibbi) cimrilik yapmadan fazlasiyla kullanil-
malidir, ¢iinkd viicut 1sisinda artis, enerji ihtiyacinin
artmasina neden olur. Artan kusma istegini tedavi et-
mekte fayda var, boylelikle tekrarlanan kusmalardan
kaynaki gida ve sivi kayiplari azaltilir ve besin alimi
kolaylastirilir.

ACIL DURUM TEDAVISINi EVDE BASLATABILIR MiYiM
YA DA UYGULAYABILIR MiYiM?

Acil durum tedavisi bir kademeli olarak sematik yapilan-
dirilmistir, yani evde ve klinikte tedavi i¢in bir tedavi plani
vardir. Acil tedavi planinin evde uygulanmasi yalnizca ¢o-
cugun durumu izin verirse, cocugun ebeveynleri yeterince
egitilmisse ve yetkili metabolik ekip diizenli araliklarla
cocugun durumu hakkinda bilgilendirilirse &nerilmekte-
dir. Yenidoganlarda ve bebeklerde acil durum tedavisinin
evde uygulanmasi tavsiye edilmemektedir — yanlizca kli-
nikte uygulanmasi onerilmemektedir. Tibbi agidan, acil
durum tedavisinin evde uygulanmasi icin asagidaki kosul-
lar yerine getirilmelidir:

— Viicut sicakligi 38,5°C'nin altinda

— Cocuk kusmuyor ve yemegini tamamen tiiketiyor.

— Hicbir endise verici semptomlar yoktur: kusma, ishal,
siddetli yorgunluk, kas zayifligi, hareket bozukluklari.

YOGUN AILE EGITIMI Ebeveynlere hastaligin seyri ve 6zel riskler hakkinda ayrintili bilgi verilir. Tera-
pinin uygulamasi ile ilgili kesin talimatlar alirlar. Egitimler duzenli araliklarla
sorumlu metabolizma merkezi tarafindan yapiimaktadir. Sdrekli egitim

hastaligin kisiler tarafindan daha iyi anlasiimasini gelistirmektedir.

TEDAVI PLANI / ACiL DURUM Terapi planlari yazili olarak tum katilimcilara (ebeveynlere, metabolizma

KiMLI merkezlerine, yerel kliniklere, cocuk doktorlarina) dagitiimali ve dizenli
araliklarla yenilenmeli ve degisikliklerde yeniden uyarlanmalidir. Ayrica ebe-
veynlere kisaca temel bilgileri 6zetleyen ve sorumlu metabolizma merkezi-
nin telefon numarasini iceren bir acil durum bilgi karti verilir.

STOK TUTUMU Ebeveynlere, gerekli 6zel yiyecek ve ilaclarin yeterli sekilde stoklamasi konu-

sunda talimat verilmelidir (bu durum tatiller icin de gecerlidir, asaglya bakiniz).

YEREL COCUK KLINiGI VE
COCUKLAR DOKTORU ILE
YAKIN IRTIBAT

Size en yakin yerel pediatri klinigi veya ¢cocuk doktoru ile, sorumlu metabo-
lizma merkezi ile irtibata gecer ve bilgilendirir. ilgili dokiimanlar ve bilgiler
(yazili tedavi planlari dahil) en kisa stirede metabolizma merkezi tarafindan
yazili olarak ulastirilir,

Eger metabolizma merkezi cok uzaktaysa yerel pediatri kliniginde acil teda-
visi baslatilabilir. Hastaneye yatirildiktan hemen metabolizma merkezi derhal
bilgilendiriimeli ki acil tedavi koordine etsin.
TATILLERDE DAVRANIS Ebeveynlerin rizasi ile tatil bolgesine en yakin metabolizma uzmani/merkezi
yazill olarak bilgilendirili. Ebeveynlere metabolizma merkezinin/meslektasin
iletisim adresi, telefon numarasi ve e-posta adresi verilir.

ENFEKS.iYO._N HASTALIKLARIN-
DA GERI DONUS

Ebeveynlerin vicut 1sisi 38,5 °Clyi astiginda, enfeksiyon hastaliginin klinik
belirtileri veya norolojik semptomlar ortaya ¢ikarsa yetkili metabolizma mer-
kezle temasa gec¢meleri istenir. Acil terapi plani ve gerekirse yerel pediatri
klinigine yatis metabolizma merkezi tarafindan koordine edilir.

AMELIYAT YONETIM Elektif cerrahi 6ncesi, perioperatif metabolik yénetimini belirlemek icin yetkili
metabolizma merkezi yetkili cerrah ve anestezi uzmani tarafindan bilgilendiri-
lir Mimkinse, ameliyat 6ncesi ve sonrasl izleme bir metabolizma merkezinde
yapilmalidir.

Perioperatif metabolik tedaviye yardimci olmasi igin acil durum ameliyatlarinda
metabolizma merkezi derhal bilgilendirilir.

TABLO 1 ACIL DURUM TEDAVISINIi UYGULAMAK iCIN OPTIMIZASYON STRATEJILERI

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
EBEVEYNLER iCIN KILAVUZ
GiRiS

HEDEF ONLEMLER
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12—24 saatlik bir siire zarfinda, acil durum tedavisi evde
yapilir. Cocugun durumu (biling durumu, atesi, besin ali-
mi, kusma, ishal, diger anormallikler) bu siire boyunca
her 2 saatte bir kontrol edilir. Herhangi bir kotiilesme du-
rumunda, derhal hastaneye sevk edilmeli ve acil durum
tedavisine klinikte devam edilmelidir. Gerekirse, egitim-
li ebeveynler, optimal enerji alimini saglamak icin (gece
dahil) mide sondasi yoluyla maltodekstrin soliisyonu ve-
rebilir. Evdeki acil durum tedavisi basarili olduysa ve ilk
12-24 saat icerisinde hi¢bir endise edici semptomlar olus-
madiysa, dogal protein alimi normal diyet planina ulasana
kadar 24-48 saat boyunca kademeli olarak artirilmalidir.
Bu, protein eksikligini ve beraberinde metabolik krizi 6n-
lemek igin gereklidir.

Evde acil durum tedavisini uygusama onerileri icin sayfa
35'e bakin. Hastanede acil durum tedavisi 6nerileri bu
rehbere uygun degildir, ¢iinkii her ¢ocugun uygun acil
tedavi plani yetkili metabolik merkezde dosyasinda yaz-
maktadir. Ayrica, bu oneriler kilavuzda da bulunmaktadir
(www.awmf.org).

ACIL DURUM TEDAVISINDE GECIKMELERI NASIL
ONLEYE BILIRIM?

Tehdit edici bir durumda (atesli enfeksiyon, asi reaksiyo-
nu, ameliyat) acil durum tedavisinin gecikmesi veya eksik
bir sekilde baslatilmasi, erken tani ve tedaviye ragmen
uzun sireli norolojik semptomlarla birlikte akut bir en-
sefalopatik krizin ortaya ¢ikmasina neden olan en yaygin
nedendir.

Acil durum tedavisinin gecikmesi veya eksik bir sekilde
baslatilmasinin sebebi genellikle ebeveynlerin yetersiz
egitilmis olmalarina dayanir. Ayrica Glutarik asidiri tip 1
ile alakasi olmayan “yabanci” bir hekimin (Yabanci bir kli-
nigin acil servisi, 6rnegin tatil bolgesinde; yetkili hekime
ulasamama veya eksik anlasilmasi) olaya dahil olmasin-
dan da kaynaklanabilir. Acil durum tedavisine olan énemi
anlamak icin ve gecikmeden tedaviye baslamak i¢in bazi
optimizasyon stratejilerinin yararli oldugu bulunmustur.
Bunlar Tablo 1'de 6zetlenmistir.

A\
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Tehdit edici bir durumda (atesli enfeksiyon,

asl reaksiyonu, ameliyat) acil durum

tedavisinin gecikmesi veya eksik bir sekilde
baslatiimasi, erken tani ve tedaviye ragmen
uzun sureli norolojik semptomlarla birlikte
akut bir ensefalopatik krizin ortaya ¢cikmasina

neden olan en yaygin nedendir.

6. YASTAN SONRA ACIL DURUM TEDAVISI

GEREKLIi MIDIR?

Her ne kadar diinya ¢capinda 6 yasindan sonra Glutarik asi-
diiri tip 1’li bir ¢ocukta akut ensefalopatik kriz rapor edil-
memis olsa da, 6. yasindan sonra olan atesli enfeksiyon
hastaliklarinin, asi reaksiyonlarinin ve ameliyatlarin su-
bklinik (yani daha sonra belirti gésteren) nérolojik hasa-
ra neden olup olmiyacagi belli degil. ileride ki gzlemler,
beynin 6 yasina kadar tehlikeli olarak gordiigii durumlara
(enfeksiyon hastaliklari, asi reaksiyonlari, ameliyatlar)
karsi olan hassasiyetini degerlendirebilmek i¢cin 6nemli-
dir. Bu nedenle, rehberi gelistiren grub acil durum teda-
visinin 6 yasindan kiicik cocuklarda, agir hastaliklarda
veya perioperatif yonetimde (6rnegin sezaryen dogumda)
uygulanmasini 6nermistir. Bu dururmda acil durum teda-
visi, 6 yasina kadar uygulanan tedaviye dayanir.

ACiL DURUM

GLUTARIK ASIDURI TiP 1

EBEVEYNLER ICIN KIL

Tercihen lamine ve elverisli bir formata (6rnegin ¢ek karnesi) sahip olan acil durum
bilgi karti, glutarik asidiri tip 1’li her ¢ocuga verilmeli ve ebeveynler veya hasta
tarafindan beraberinde tasinmalidir. Eger ¢ocugun bakimindan birkag¢ farkli kisi
sorumlu ise, bilgi kartinin birden fazla kopyasi hazirlanmasi tavsiye edilir. Araglar-
da acil durum bilgi karti kolayca goriilebilir bir yerde bulundurulmalidir. Yurtdisina
ctkmadan 6nce, acil durum bilgi kartini ilgili ulusal dile (ve / veya ingilizce) cevi-
rilmesi tavsiye edilir. Acil durum bilgi kartinda kisaca glutarik asidiiri tip 1 ile ilgili
temel bilgiler 6zetlenmeli ve sorumlu metabolizma merkezinin telefon numarasi
yazmalidir. Acil durum bilgi karti, acil bir durumda, gerekli baslangi¢ 6nlemlerinin
hizli bir sekilde baslatilmasini saglamalidir. Dozajlarla ilgili bilgiler, sorumlu meta-
bolizma hastaliklari uzmani tarafindan zaman zaman goézden gecirilmeli ve gere-
kirse diizeltilmelidir. Asagidaki sekil (Sekil 5), Heidelberg Universitesi Zentrum fiir
Kinder- und Jugendmedizin tarafindan kullanilan acil durum bilgi kartinin 6rnegini

gostermektedir.

AVUZ
GiRiS

E“%EB%TATS Pediatri Merkezi
HEIDELBERG Noéropediatri ve Metabolizma Bolimu

Acil Durum Bilgi Karti

Dogumsal metabolik hastalig
Hayati tehdit edici metabolik krizlerer Stoffwechselkrisen

Emergency Card

Inborn Error of Metabolism
Risk of life-threatening metabolic decompensations

Glutarik Asidiiri Tip 1

Glutaric aciduria type |

isim/Name:
Dogum tarihi/DOB:
Adres/Address:

Telefon/Phone:

Hemen iletisime gegin!
Contact immediately!

+49 (0) 6221 56-4002

7/24 Metabolik Uzman

Acil Cagri 112 Emergency Call

Glutarik Asidiiri Tip 1 / Glutaric aciduria type |

Tehdit edici metabolik dekompansasyon /
Impending metabolic decompensation
Durumlar: Yemek yemeyi reddetme, kusma, ishal, atesli
enfeksiyon, operasyon sirasinda aglk
Situations: Refusal to feed, vomiting, diarrhea, febrile
illness, perioperative fasting
Semptomlar: Farkindalik bozuklugu, kramp nébeti,
hareket bozuklugu (distoni, korea)
Symptoms: Altered consciousness, seizures, movement
disorders (dystonia, chorea)
Onlemler / Treatment:
e Protein alimini durdurun (en fazla 24 saat)

= Stop protein (max. 24 h)
e Glukoz inflizyonu (g/kg/giin), gerekirse + insiilin

= Glucose perfusion (g/kg/d), if necessary + insulin

0-12 Ay 1-3 Yas 4-10 Yas 11-15 Yas >16 Yas
Months Years Years Years Years
12-15 10-12 7-10 4-7 35

e L-Karnitin intravendz (100 mg/kg/giin)
= [-Carnitine IV (100 mg/kg/d)
e Laboratuvar: Kan gazlari, elektrolitler
= |nvestigations: blood gases, electrolytes

07-2018

SEKIL 5

GLUTARIK ASIDURI TiPi 1iCIiN ACIL DURUM BILGI KARTI (ORNEK)
Acil durum bilgi karti, ilgili metabolima merkezi tarafindan verilmelidir. Sorumlu metabolizma hastaliklari uzmani kartin

iceriginin dogrulugundan ikna olmustur. Burada gosterilen bilgi karti bir ek kanresi formatina sahiptir, ortadan katlanir

ve sonradan lamine edilir.



GLUTARIK ASIDURI TiP 1

EBEVEYNLER ICIN KILAVUZ

HAREKET BOZUKLUKLARININ
TEDAVISI

Glutarik asidri tip 1'de hareket bozukluklar degiskendir ve tedavisi zordur. Kulla-
nilan ilaglarin etkisi dogru bir sekilde tahmin edilemez ve uzmanlarin (néropediatri
uzmani) elindedir. Bu nedenle, ebeveynler ve hastalar icin olan bu kilavuz bu ko-
nuyla ilgili herhangi bir doz bilgisi veya bu konunun ayrintili bir tanimini icermez. Bu
konunun ilgili daha ayrintili agiklamasini kilavuzda bulabilirsiniz (www.awmf.org).

Glutarik asidiiri tip 1’de hareket bozukluklugu tedavisinde en sik kullanilan ilag-
lar (aktif maddeler), Baclofen (gerektiginde Baclofenpumpe olarak da kullanilir),
Benzodiazepine (6rnegin Diazepam ), Tetrabenazin ve Botulinumtoxin A’dir. Bazi
durumlarda, Zopiclon ile tedavi de tedavi edilmektedir. Hareket bozuklugu tedavi-
sinde kanitlanmis bir etkisi olmayan ilaclar, antiepileptik ilaclardir (6rnegin Viga-
batrin, Carbamazepin, Valproat), Amantadin ve L-DOPA.

Bunun 6tesinde, Valproat enerji metabolizmasi tizerinde olumsuz bir etkiye ve kar-
nitin eksikligine yol acabileceginden dolayi kullaniimamalidir.

Distonili diger hastalarda kullanilan nérosiriirji (Beyin ve Sinir cerrahisi) tedavileri
veya derin beyin stimiilasyonu tedavileri glutarik asidiiri tip 1’liler icin hala ¢ok az
ve kismen negatif deneyimlere sahiptir. Bu nérosiriirji miidahalelerinin uzun vade-
li faydasi heniiz tahmin edilememektedir.

GiRiS
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YIYECEKLERIMIZIN KOMPOZISYONU

SEKIL 6
GIDA KOMPOZiSYONU

Yiyeceklerden hayati besinleri saglariz. Bunlar enerji sag-
layan ana besinlerdir protein, yag ve karbonhidrat gibi ve
enerji saglamayan mikro besinlerdir vitamin ve mineraller
gibi.

Glutarik asidiiri tip 1 protein besinini etkileyen bir has-
taliktir. Besinlerden sagladigimiz protein viicuda temel
olarak bir yapi malzemesi olarak hizmet eder, 6rnegin or-
ganlar, kaslar ve hiicrelerigin. Ayrica viicudun diizenleyici
maddeleri (enzimler, hormonlar) ve koruyucu maddeleri
de (antikorlar) proteinlerden olusur. Tim proteinler 20
farkli amino asitten meydana gelir.

Amino asitler farkli kombinasyon ve uzunlukta birbirine
baglanir. Bu amino asitlerin sekizi elzemdir (hayati 6nem
tasirlar). Bunlar viicut tarafindan sentezlenemedigi icin yi-
yecekler ile yeterli miktarda alinmasi gerekmektedir.

Gidalarimizi olusturan besinler, gidalarin icerisinde cesitli
miktarlarda ve kombinasyonlarda bulunur. U¢ ana besin
0gesiniiceren besinler siit, yogurt ve kuruyemislerdir. Pro-
tein ve yag besin bilesimi kombinasyonu ¢ogunlukla et,
balik ve peynirde bulunur. Sadece bir besin 6gesi iceren
gidalar karbonhidratlar (6rnegin seker ve limonata) ve
yaglardir (6rnegin bitkisel yaglar ve margarin).

GIDALAR BESIN MADDELERINDEN OLUSUR

Amino asit zincirlerinden olusur

TRIPTO-

FAN

PROTEIN YAG

KARBONHIDRAT

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
BESLENME VE DIYET

LIZINI AZALTILMIS DIYET ICIN GIDA SINIFLANDIRMASI

ornegin et, balk,
yumurta, peynir

ornegin
stt, yogurt,
kuruyemis

ornegin tahillar,
meyveler, disik
lizin icerigine sahip
sebzeler

ornegin seker,
limonata

ornegin yag,
tereyag,
margarin

GIDA
PROTEIN PROTEIN PROTEIN
YAG YAG YAG
KARBONHIDRAT KARBONHIDRAT KARBONHIDRAT
Ornegin sut, yogurt,  Ornedin Ornegin tahillar, Ornegin seker, Ornegin yag,
kuruyemis sut, yogurt, meyve, sebze, limonata tereyag, margarin
kuruyemis patates

YESIL GRUP

Lizini azaltilmis ve lizinsiz gidalar icerir. Bu
gidalar giinliik lizin oraninda (bkz. Sayfa 32)
Ozetlenebilir. Boylelikle giinliik tartma ve he-
saplama elimine edilebilir. Genel olarak, yesil
grubun gidalari, 6ngoriilen giinliik lizin mikta-
rinin dortte iciinti gerektirir

PROTEIN
YAG

PROTEIN
YAG

KARBON-
HIDRAT

PROTEIN

KARBON-
HIDRAT

KARBON-
HIDRAT

SEKIL 7

ornegin tahillar,
meyveler, orta derece
lizin icerigine sahip
sebzeler, patatesler

TRAFIK ISIKLARINA GORE SIRALANMIS GIDALAR

SARI GRUP

Lizin diyetine uygun olarak orta derecede lizin
icerigine sahip gidalar icermektedir ve yal-
nizca sinirli miktarlarda verilebilir. Bunlarin
tartilmasi ve hesaplanmalari gerekmektedir.
Bu besinler giinliik lizin miktarina ulasmak
icin kismen gereklidir.

KIRMIZ| GRUP

Bu yiyecekler, yiiksek lizin icerigi nedeniyle
glutarik asiddiri tip 1 olan hastalar i¢cin uygun
degildir.
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DIYETIN BILESIM]

YENIDOGAN BEBEKLERIN iLK YILINDA BESLENME

Emzirilen bebekler

Bebege sabit miktarda lizin (LYS) icermeyen ve triptofani
(TRP) azaltilmis 6zel mama verilir. Ek olarak, bebek ihtiya-
ca gore emzirilir. Anne siittinin miktari 6l¢iilmek zorunda
degildlr.

Emzirilmeyen bebekler
Emzirilmeyen bebeklere belirlenen sabit miktarda normal
bebek mamasi verilir.

Ek olarak ihtiyaca gore lizin (LYS) icermeyen ve triptofani
(TRP) azaltilmis 6zel mama verilebilir. Bu mamadan bebek
sinirsiz igebilir.

5. ile 6. ay arasinda mama 6giint ek gida ile degistirilir ve
konsantre edilmis amino asit karisimi ilavesine baslanir.

iLK 4. VE 5. AYLARINDA

PROTEIN
YAG

Anne veya
bebek siiti

KARBONHIDRAT

Sinirli tiketim

Lizinsiz TRP-icermeyen
6zel mama

5’DEN 6. AYA KADAR

PROTEIN

Ek olarak lizinini
azaltilmis gidalar

KARBONHIDRAT

100 mg Lys/100 g’ a kadar sebzeler
50 mg Lys/100 g’ a kadar meyve
350 mg Lys/100 g’a kadar tahillar
Ornegin bugday, dari, misir

SEKIL 8 YENIDOGAN BEBEKLERIN iLK YILINDA BESLENME

Lizinsiz TRP-azaltilmis
aminoasit karisimi

AMINOASIT

YAG
KARBONHIDRAT

Anne veya bebek sitline ek

AMINOASIT

YUKSEK LiziN
ICERIG

PROTEIN
YAG

KARBONHIDRAT

sut, yogurt, ytksek
yagh stt trdnleri

AILE SOFRASINDA DIYET

Yasamin ilk yilindan sonra, yesil grubun gidalarn temel
beslenmeyi olusturur. Sari grupta ki yiyecekler ile destek-
lenirler.

Cocuk ailenin yemek planinda ki bircok yiyecegi tiiketile-
bilir. Ornegin:

— ekmek/(brétchen), makarnalar, piring, patates ve
(Knodel)

— sebzeler (baklagiller harig), salata, meyve

— krep, waffle, milféoy hamurundan; maya hamurundan
ve kek hamurundan kek ve hamur isleri. Lizin icerigini
azaltmak icin, kek hamuru yumurta ve / veya siitsiiz de
hazirlanabilir.

SECILMIS GIDALR + AMINOASIT KARISIMI

ORTA LiZIiN iCERIGI

LiziNi AZALTILMIS

PROTEIN

KARBONHIDRAT

Tahil
> 350 mg Lys/100 g

Patates, sebzeler
>100 mg Lys/100 g
(baklagiller olmadan)

50 mg Lys/100 g’ a
kadar meyve

450 mg Lys/100 g’a
kadar kuruyemis

SEKIL 9 1. YASTAN SONRA BESLENME

LiZziNSiz LiziNsiz

PROTEIN

KARBONHIDRAT KARBONHIDRAT

Tahil 350 mg Lys/100
g’a kadar, 6rnegin
bugday, dari, misir

Butln seker tirleri,
limonata, jelatinsiz
jelibonlar, joleli

meyveler, fondantl
100 mg Lys/100 g’ a tatlilar)

kadar sebzeler

> 50 mg Lys/100 g
meyve

LiziNsiz

LiziNsiz
AMINOASIT

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
BESLENME VE DIYET

LiziNsiz
AMINOASIT
YAG
KARBONHIDRAT
LYS-icermeyen

TRP-azaltiimis 6zel
mama

Bitkisel yag, tereyag, margarin

LYS icermeyen TRP azaltiimis

Aminoasit karisimi



24|25 GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
DIYET TEDAVISININ ILKESI

DIYET TEDAVISININ ILKES]

LiZiN VE TRIPTOFAN ZARARLI MADDELERIN

ON ASAMASIDIR

Glutarik asidiiri tip 1’de ki zararli maddeler — Glutarik Asit,
3-Hidroksigliitarik Asit — Lizin ve Triptofandan tarafindan
olusur.

LiziN VE TRIPTOFAN HAYATI ONEME SAHIP

AMINO ASITLERDIR

iki amino asitte esansiyel (hayati 6nem tasiyan) ami-
no asit grubuna dahildir. Bu su demek oluyor, iki amino
asitte yiyeceklerle birlikte yeterli miktarda tiiketilmesi ge-
rekmektedir. Ciinkii bu amino asitleri viicut kendi basina
tiretememektedir. Bu sebeple, Glutarik asidiiri tip 1’li has-
talar da yiyecekler ile bu amino asitleri az miktarda tiiket-
meleri gerekmektedir.

“NORMAL” BESLENME DE LiziN ALIMI

iHTIYACINIZIN iKi KATIDIR

Normal bir beslenme ile 3 yasindaki bir ¢ocuk yaklasik
2000 mg lizin alir. Aslinda 3 yasinda ki bir cocugun ihtiya-
c1 ¢cok daha distiktiir ve giinde ortalama 9oo mg’dir, yani
kilo (kg) basina 60 mg/kg.

LiziN VE BESIN OGELERI iCiIN ONERILER
Lizin ve triptofan amino asitleri hari¢ hasta ¢ocuklara sag-
likli gocuklar ile ayni besinler 6geleri verilir.

KG VE GUN

DOGAL PROTEINDEN

Tablo 2 temelinde, tedavi merkezleri diizenli olarak giin-
lik lizin miktarini ve amino asit karisimini mevcut viicut
agirligina gore ayarlar. Bu oneriler, giincel S3-Glutarik asi-
diiri tip 1 (www.awmf.org) kilavuzuna gore uygundur.

Kisilerin yasina ve fiziksel aktivitelerine gore enerji ihti-
yaglari farklilik gosterir. Bu nedenle tabloda verilmis 6ne-
rilen sadece gosterge niteligindedir. Diizenli olarak agirlik
ve boy kontrolleri, secilen miktar aliminin ¢gocugun ihtiyag-
larini karsilayip karsilamadigini gostermektedir. Hareket
bozuklugu olan hastalarin daha fazla enerji ve sivi ihtiya-
cina sahip olmasi beklenmektedir.

LiZiN VE TRIPTOFANI AZALTILMIS DIYET

Diyetin ilkesi, yiyeceklerin lizin ve triptofan icerigini, or-
ganizmanin endojen protein {retimi i¢in ve yasa uygun
bliyiimesi ve gelismesi i¢in ihtiya¢c duydugu miktarla si-
nirlandirmaktir. Lizin ve triptofan besin dgesi proteinin
bilesenleridir. Bu amino asitlerin yiyecekler ile azaltilmasi
ancak protein alimini sinirlandirarak (disiik proteinli di-
yet) mumkindir.

LiZININ AZALTILMASI TRIPTOFANIN
AZALTILMASINDAN DAHA ONEMLIDIR

Gidalardaki lizin icerigi triptofan oranindan ¢ok daha yiik-
sektir. Yiyeceklerde ki lizinin azaltilmasi ile dogal olarak
triptofan alimida azalmaktadir.

GIDALARDA Ki LiZiN MIKTARININ

HESAPLANMASI PROTEIN MIKTARININ
HESAPLAMASINDAN DAHA TiTizDIiR

Hedeflenen lizin azaltimi sadece protein hesaplamasi ile
mimkin degildir. Ciinkii gidalarda ki lizin icerigi, besin
grubuna bagl olarak 6nemli olciilerde degismeler gos-
termektedir. Yiyecek proteininin lizin icerigi %z2 ile %10
degerleri arasindadir. Bu demek oluyor ki benzer protein
icerigine sahip iki farkli gidanin lizin icerigi yiiksek dlctide
degisebilir.

MIKTAR GIDA PROTEIN  LiziN

659 Beyaz ekmek 5g 122 mg

150 g Sit 5g 425 mg
ORNEK

AMINO ASIT KARISIMININ ANLAMI

Dogal gida ile protein alimi sinirlandigi igin, organizma-
nin diger tim protein bilesenlerini yeterli miktarda te-
darik edilebilmesi i¢in diyetin bir amino asit karisimi ile
takviye edilmesi dnerilmektedir. Amino Asit Karisimi bo-
limine bakiniz

DIYETIN KONTROLU

Diyet tedavisinin basarili ve yeteli bir sekilde gerceklesti-
rip gerceklestirilemedigi viicut agiriginin ve boy artisinin
diizenli olarak control edilmesiyle belirlenir. Plazmadaki
amino asitlerin belirlenmesi ile tiim amino asitlerin yeter-
li miktarda tedarik edilip edilmedigi degerlendirilir. Lizin
ve diger amino asitlerin plazma konsantrasyonu her za-
man normal aralikta olmalidir.

DIYET TEDAVISINDE ARGININ'IN ONEMI

Arginin yari elzem bir amino asittir, yani lizinin aksine
viicut kendi kendine Uretebilir. kosullu bir esansiyel ami-
no asittir. %40’ nin bagirsaklar tarafindan emilmesine
ragmen arginin yiyecekler ile alimi da énemlidir. Arginin,
kan-beyin bariyerinde lizini “bastinir”, ¢tinki her ikisi de
beyinde ayni “giris kapisini” (tastyici) kullanir. Bu meka-
nizma teorik olarak diyet tedavisi icin kullanilabilir. Hay-
vansal deneyde lizini azaltilmis diyetin yani sira yliksek
dozda oral arginin tatbik edilmesi beyindeki toksik meta-
bolitlerin gozle goriliir bir sekilde azalmasina yol agmis-
tir. Bu durum insanlarda heniiz sistematik olarak arastiril-
mamistir.Ayrica bu saglik sorunlarina yol acabilir (artiyel
hipotansiyon, bas agrisi, hipoglisemi) gibi.

Dogal proteindeki arginin icerigi lizin gibi biyiik dl¢tide
degismektedir. Almanya’da ticari olarak temin edilebilen
lizinsiz, triptofani azaltilmis, arginin ile zenginlestirilmis
amino asit karisiminin arginin icerigi daha once kullani-
lan karnisimlarin ilk kullanim yillarinda farkliliklar goster-
mistir ancak bu su anda mevcut olan iriinler i¢cin gecerli
degildir. Boylelikle arginin icerigi yeterlidir. Lizin tedavi-
sinin bir parcasi olarak, lizinsiz, triptofani azaltilmis, ar-
ginin ile zenginlestirilmis amino asit karisimi alan biitiin
hastalar lizerinde bu tedavinin noérolojik gelisimi {izerin-
de olumlu bir etkisi oldugu goriilmektedir.

e mg 100 90 80 70 60 50-55
) ) 1y Suan icin hala uzun sureli veya acil durum tedavisinin bir parcgasi
SENTETIK PROTEIN 13-0.8 10-0.8 08 08 08 08 3 inin i i b
(ASK) ==0, 00, : : : : olarak ylksek dozda arginin ilavesinin yararina dair bir kanit
. bulunmamaktadir. Bu nedenle, arginin sadece dogal gidalar ve
ENERJI' keal 100-80 80 94-81 94-81 94-81 86-63 _ , _ _
amino asit karisimi ile saglanmahdir.
TABLO 2

AAS = Lizinsiz, Triptofani azaltilmis amino asit karisimi, A = Aylik, Y=Ya

' D-A-CH (2015) tavsiyelerine gére

2 6 yasindan sonra: Optimix® onerilerine3 gore kontrollli protein alimi bakiniz Tablo 11, S. 40

3 Optimix®, Forschungsinstitut fiir Kinderernahrung, Dortmund; URL: http://www.fke-do.de/index.php



AMINO ASIT KARISIMI

Lizin icermeyen triptofani azaltilmis amino asit karisimi
(ASK) diyet tedavisini lizin hari¢ tim amino asitler ile ta-
mamlar. Ayrica protein yoniinden zengin gidalarda bulu-
nan vitaminler, mineraller ve iz elementler ile zenginles-
tirilmistir. Bu nedenle, lizini azaltilmis diyet i¢in 6nemli
bir ektir. Tim amino asitlerin, vitaminlerin, minerallerin ve
iz elementlerin (mikro besinler) bilesimi bireylerin yasina
gore uygun sekilde uygulanir. Bu maddelerin yeterli alimi
endojen protein gelisimi ve dolayisiyla yasa uygun bir bii-
yiime ve gelisme igin, ayrica organizmanin bircok 6nemli
fonksiyonu icin vazgecilmezdir.

Almanya’da satilan biitiin Amino asit karisimlarina az mik-
tarda triptofan eklenir. Bu amino asit eklenerek triptofan
eksikligi riski azaltilir. Ayrica triptofan eksikligi ciddi noro-
lojik degisikliklere ve diger hastaliklara yol acabilir. Lizini
azaltilmis diyette tavsiye edilen gidalarin alimi ile birlikte
ongoriilen dozajda diizenli olarak amino asit karisiminin
alimiile triptofan dahil tim amino asitler ve tlim mikro be-
sinler uygun bir miktarda tedarik edilmektedir.

GUNLUK DOZUN DAGILIMI

AAK, en az giinde 3 kere yemekten hemen sonra ya da
yemek sirasinda alinmalidir. Ancak bu sekilde tiim amino
asitlerin viicudun kendi proteinini olusturmasi saglanabi-
lir. Toplam giinliik dozun bir defada almak veya a¢ karna
almak amino asitlerin kana ¢ok ¢abuk girmesine neden
olur. Boylelikle amino asitlerin bir kismi enerji metaboliz-
masina girer ve protein sentezi icin kaybolur. Ayni sekilde
mikro besin alimi da bozulabilir.

HAZIRLIK iCiN ONERILER

Toz formdaki amino asit karisimi icecek, krema veya jel
halinde hazirlanabilir. Ongériilen miktardaki siviya uyul-
malidir. Aksi takdirde bulanti, karin agrisi ya da ishale ne-
den olabilir.

Toz daha az sivi ile karistirilabilir, eger akabinde hemen
ongoriilen sivi miktari igilirse.

Lezzet vermesi i¢in asagida kiler kullanilabilir:

— Cay, meyve ya da sebze suyu, meyve nektari, limonata
— Cay graniilleri ya da icecek tozlari

— Meyve surubu

— Tatli krema ve vanilya sekeri

— Soya igermeyen tahil bazinda vegan siit

— Meyve piiresi 6rnegin elma piresi

— Protein bakimindan zayif puding

— Sebze piiresi

— Ketgup, domates suyu

TUKETIM iGiN iPUCLARI

— Gunlik olarak yemekten sonra veya yemek esnasinda
almayi aliskanlik haline getirmek

— llag gibi grmek

— lyice sogutunca tadi bastirlir

— Ozellikle bebeklik déneminde direncli olunmali ve
istisna yapilmamalidir

— Kugiik cocuklarda dvgi tiiketimi kolaylastirabilir.
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BEBEGIN BESLENMESI

EMZIRME

Glutarik asiddiri tip 1 olan bir bebek emzirilebilir. Burada anne siitli miktari azaltilir
ve sabit miktarda lizin icermeyen ve triptofan azaltilmis 6zel mama ile desteklenir.
Once 6zel mama verilir. Daha sonra bebek doyuncaya kadar anne siitii icebilir. Bu
durumda anne sitiintin miktar ve dolasiyla lizin alimi tahmin edildiginden, plaz-
madaki amino asitlerin yani sira diizenli agirlik ve boy artisi kontrol edilmelidir.
Genellikle bu prosediir kullanilir ve givenli bir yontemdir.

Sayet kesin olarak belirlenmis ve hesaplanmis giinliik lizin miktari varsa anne sii-
tiintin ol¢lilmesi gerekmektedir. Anne siitiiniin miktar bebegi emzirmeden 6nce
ve sonra tartarak belirlenmektedir (emzirme G6rnegi). 24 saat kayit edilir ve islem
gordr.

Basta ongoriilen miktar anne siitii verilir ve daha sonra lizinsiz ve triptofan azaltil-
mis 6zel mama verilir.

LizINSiZ TRIPTOFAN AZALTILMIS OZEL BESLENME

MIKTARININ BELIRLENMESI

Ginliik anne sitiintin yaklasik olarak %20 lik bir oranda azaltilmasi ile yeterli bir
lizin azaltilmasi elde edilmektedir. Bu demek oluyor ki, bebek beslenmesinin %
20’sini lizinsiz ve triptofan azaltilmis 6zel mamalardan ve geri kalan %80 ‘ini ise
anne siiti yoluyla karsilar.

Asagidaki tabloda viicut agirligina bagli olarak 6zel mama ve anne siitii ile toplam
icilen miktari gosterilmektedir.

KILO (KG) OZEL MAMA (ML) ANNE SUTU TAHMIN TOPLAM iCILEN MIKTAR
EDILEN MIKTAR (ML) TAHMIN EDILEN MIiKTAR (ML)

3,0-3,5 100 400 500

3,6-4,0 120 450-500 600

41-4,5 140 550-600 700

4,6-55 160 600-650 800

5,6-6,0 180 700-750 900

>6 200 800 1000

TABLO 4 OZEL MAMANIN DOZAJI
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Temel Kural: Bir bebek 24 saat
icerisinde kendi vucut agirligmin
altida biri kadarini icer.

BEBEK SUTU iLE BESLENME

Bebek siti (Sduglingsanfangsnahrungen) anne siitiinden daha fazla lizin icer-
mektedir. Bu sebeple emzirilmeyen bebeklerde 6zel mamanin orani daha fazladir.
Gunluk verilen lizin dozu belirlenen miktardaki bebek siti ile elde edilmektedir.
Bu doz giinde birkag¢ 6giine yayilmalidir. Bebege once belirtilen miktarda bebek
siitli ve ardindan 6zel mama verilir.

Bebek siitii tiiketildi ise diger tiim 6glinlerde sadece 6zel mama verilmelidir.

EK GIDAYA BASLANGIC

Sebze-, tahil- ve meyve piirelerinden olusan ek gidaya baslangi¢ saglikli bebek-
lerde oldugu gibi Forschungsinsituts fiir Kindererndhrung in Dortmund’dan (www.
fke-do.de) verilen beslenme planina gore olmalidir. Gida se¢imleri Glutarik asidi-
ri tip 1’n diyet gereksinimlerine gore ayarlanmalidir.

1. Asama: sebze-patates piiresi, 4—5 aylikken

2. Asama: diisiik proteinli “siit” tahil lapasi, 5—6 aylikken
3. Asama: tahil-meyve piiresi, 6—7 aylikken

4. Asama: ekmek unu, 10—12 aylikken

Ek gidanin baslamasi ile lizin miktari hesaplanmalidir. Buna gore anne siitii veya
bebek siiti azaltilir.

BEBEK YASLARDA AMINO ASIT ALIMI

Ek gidaya baslanilmasi ile amino asit karisimi verilmelidir. Erken baslangi¢ bebe-
gin zamanla bu tada alismasi i¢cin 6nemlidir. Deneyimler, tadina miimkiin oldu-
gunca erken alismanin, bebegin amino asit karisimini daha sonra kabul etmesini
artirdigini gostermektedir.

Amino asit karisimi ilk 6nce 1 ya da 2 kasik lapa ile karistirilabilir. Tim malzeme-
lerin optimum sekilde kullanilabilmesi icin yemekten 6nce ya da yemek sirasinda
verilmesi gerekmektedir. Baslangicta kii¢iik bir dozla baslanilir, ilerleyen zamanda
diyetisyen veya metabolizma hastaliklari uzmani tarafindan kisiye gore ayarlanir.

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
DIYETIN UYGULAMASI



GIDA DAGILIMI

GRUP 1
UYGUN GIDALAR

Bu gidalar goreceli az lizinlidir veya kismen lizini azaltilmisdir.
Bu gidalar icin glnltk lizin orani belirlenebilir.

— Secilmis tahillar ve tahil Griinleri
Sit veya yumurta icermeyen Ekmek, Hamur isleri
Yumurtasiz makarna
Piring
Gavdar, Bugday, Misir, Dari, Piringten: un, tahil ezmesi ve irmik

— 100 mg Lys/100 g ‘a kadar Sebzeler
ornegdin Domates, salatalik, havug, alabas, biber

— 50 mg Lys/100 g’a kadar Meyve
ornegdin Elma, armut, gilek, dzum, erik

— vegan siit trunleri
ornegdin Icecekler, yogurt, krema veya peynir yerine
kullanilanlar — soya bazli olmayan

— Kahvaltiliklar 3 g/100 g'a kadar protein icerigi olan

— Bitkisel yaglar, margarin, tereyagi, Schmalz

— Her tiirlt seker, recgel, jole, bal, surup

— Jelatinsiz, siitsiiz, kakaosuz veya findiksiz vir zivirlar

— Jelatinsiz, siitstiz tathlar
ornegin Joleler, meyveli dondurma, meyve puresi, meyveli

krema, sUt yerine kullanilan sutler ile pudingler

— icecekler
Su, cay, elma suyu, meyve suyu, limonata

GRUP 2
SINIRLI UYGUN GIDALAR

Bu yiyecekler goreceli bir sekilde fazla lizin igerirler. Bu nedenle
hesaplanmali ve tartiimalidir. Bu grubun gidalarinda, lizin
gereksinimi ve gunlik lizin orani arasindaki farktan kaynaklanan
lizin miktari mevcuttur.

— Yulaf ve karabugday tahil ve tahil triinleri

— Patates

— 100 mg Lys/100 g uizerindeki sebzeler
ornegin Karnabahar, brokoli, ispanak (baklagiller yok)

— 50 mg Lys/100 g lizeri meyveler
ornegin Muz, kivi, Karpuz

— 15 mg Lys/100 ml'nin lizerindeki tim saf meyve sulari,
elma suyu hari¢

— 3 g protein/100 g uzerinde ki kahvaltiliklar
— Ozel diisiik proteinli veya vejeteryan sosisler

— St ve sut drtinleri
Sut, yogurt, krema, taze krema, kaymak, krem peynir

— 450 mg Lys/100 g'a kadar findik ve tohumlar
Hindistan cevizi, makadamya findigi, ceviz, findik, kestane,

pekan cevizi

— Cikolata ve cikolatali ivir zivirlar

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
DIYET UYGULAMASI

GRUP 3
UYGUN OLMAYAN GIDALAR

Bu besinler lizin bakimindan oldukga zengindir bu ylizden
uygun degildir.

— Et, Tavuk

— Balik

— Yumurta

— %60’In altindaki peynirler, Magerquark

— Baklagiller, 6rnegin Mercimek, Fasiilye, Nohut

— 450 mg Lys/100 g uizerindeki Kuruyemisler ve Tohumlar
ornegin Badem, yer fistigl, kaju fistigi, Brezilya fistigi, antep

fistigl, kabak cekirdegdi, cam fistigi, aygicedi, keten tohumu,
susam, hashas, kinoa, amarant



GUNLUK LiZiN PAKETI
“Gunlik lizin 6denegi” ile diyetin giinliilk uygulamasi giin-
lik yasamda kolaylastirilabilir.

Yesil gruptan giinliik tiiketilen besinler arasinda ortalama
bir lizin icerigi belirlenir ve giinliik 6denek adi verilir. Bu,
verilen giinliik lizin miktarindan ¢ikarilir.

Boylelikle bu tiir yiyeceklerin giinliik tartilmasi ve hesap-
lanmasi gerekmemektedir, 6rnegin: ekmek, makarna,
lizinsizi azaltimis sebze ve meyveler. Tiiketilen miktar-
lardaki degisiklikleri kaydetmek igin giinlik 6deneklerin
miktar diizenli araliklarla kontrol edilmelidir. Bu tiir bir
hesaplamanin uygulanmasi, tedavi merkezinizdeki diye-
tisyen tarafindan size 6gretilmelidir.

PROTEIN KAYNAGI

GIDA PROTEINLERINDE LiZiN ORANINI TAHMIN ETMEK
Hazir Uriinlerde, lizin icerigi, asagl yukari icerik listesi va-
sitasi ile belirlenebilir. Bu hesaplama tiirii icin asagidaki
bilgiler gereklidir:

— Hazir Girlinlin protein igerigi
— Hazir tirtintin ana protein kaynagi

Farkli protein kaynaklari farkli lizin icerigine sahiptir. Pro-
tein kaynagi, icerik listesinden bakilabilir. Bu listede hazir
tirlintin icerisinde ki malzemeler azalan agirlik diizeninde
gosterilir.

Hesaplama icin s6z konusu olan gidanin bilesimine bag-
li kalarak, protein kaynagl asagidaki tablodan segilir ve
karsilik gelen icerik 1 g protein basina mg lizin cinsinden
okunur. Bu sayi, hazir trliniin protein iceriginin ¢arpilma
faktordr.

MG LYS/G PROTEIN

ekmek, makarna, irmik, tahil ezmesi (Flocken), un, siitsiz'veya

yumurtasiz hamuri’

Bugday, Kizilcik bugdayi, Dari, Misir 30

Ekmek, makarna, tahil ezmesi (Flocken), un, siitstiz' veya

yumurtasiz hamur isi

cavdar, yulaf, arpa, piring

MG LYS/G PROTEIN

GLUTARIK ASIDURI TiP 1
AILE KILAVUZ
DIYETIN UYGULAMASI

100 G TEREmSVUViNiN ICERISINDE KAC MG LiziN BULUNUR?

Tahil trtinleri ve diisiik miktarda siit' ve/ veya yumurta iceren unlu

mamuller, 6rn. lapa, hamur isleri ve kekler

Tahil Grtinleri ve yiiksek miktarda siit' ve/ veya yumurta iceren

unlu mamuller, 6rn. Stt lapasl, krep ve biskuviler

Bugday, Kizilcik bugdayi, Misir,
Dari, Cavdar, Yulaf, Arpa, Piring,
Yumurta, Siit'

Sut!, Yumurta, Bugday, Kizilcik bugday,
Misir, Dari, Cavdar, Yulaf, Arpa, Piring

Meyve, drnegin Meyve suyu, Meyveli dondurma, Meyve puresi

(Fruchtgrttze), jelatinli jole (Wackelpudding)

Sebze mustahzarlar (Gemusezubereitungen), orn. Etsiz,

yumurtasiz, siitsiiz' Sebze sosu ve sebze corbasi

Yumurtall, St Sebze mustahzarlarl (Gemusezubereitungen)

Patates driinleri, 6rn. siiti’, ve/veya yumurtali, soya Griinli

corbalar ve soslar

9  Sut've sut drlinleri, hamur mayasi

10 SUtlt gikolata
11 Etve Sosis
12 Ballk ve Deniz Uriinleri

TABLO 5

' Siit ayni zamanda siit Grtinleri demektir; 6rn. peynir, yogurt, Quark, yagsiz siit, yagsiz siit tozu vb. rakamlar. Bu bilgiler Prodi 6.6 beslenme veri tabanindan

Meyve, Sebze 55

Sebze 40

Patates, Soya ve diger Baklagiller,
yumurta, Siit’

Sut', Maya 80

Kakao, Sut' 45

Et 90

Balik, Deniz Urlnleri 100

hesaplanan ortalama degerlere dayanmaktadir (Bundeslebensmittelschliissel 3.02, Souci, Fachmann, Kraut 2015)

60

Sebze, Sit', Yumurta 60

60

Ambalajin Gzerinde iccerigin
yani sira protein i¢cerigi de
yazmalidir.

Protein icerigi

100g tereyagh biskuvi 5.4g
protein icermektedir. Protein
kaynagdi

icerige bakiniz

igerik

Bugday unu, tereyag, seker,

tam yumurta, tuz

1

Protein icerigi not edin:
5.4 g protein

(100 g tereyagl bisklvi de)

2.

Ambalajin Uzerinde ki icerik
kismindan protein kaynaklarini
okuyabilirsiniz. Bugday ilk sirada
yazdigl i¢in ve tam yumurta da
sondan bir once ki sirada yazdigi
icin bugday agirlikca en biyuk
paya sahiptir.

3.

Tablodan biytik oranda icerik
ile es deger olan protein kom-
binasyonu seciniz ve faktoru
okuyunuz. Burda satir 3’te yazan
faktor 45'ir.

4.

Lizin iceriginin hesaplanmasi
(tahmini deger): Bu faktor

(45), bisktvilerin protein icerigi
ile carpiimaktadir.

45 mg lizin x 5.4 g protein
=243 mg lizin

Sonug
100g tereyagli bisklvi 243 mg
lizin icerir.



Ozel tavsiyeler hareket bozuklu-
gu olan, besin ihtiyaci artmis ve
beslenme gucligl ¢eken hasta-
lar icin gecerlidir. Bu ¢cocuklar da
malndtrisyon (yetersiz beslenme)
ve gelisememe riski olduk¢a
buyuktur. Buda hizli bir sekilde
beslenme durumunun bozulma-
sina ve hareket bozukluklugunun
kotulesmesine yol acabilir. Bu
nedenle, cocuklarin duzenli tibbi
ve diyet kontrolleri yapiimaldir.

HAREKET BOZUKLUGU OLAN HASTALAR

1. GENEL ONERILER

— Diizenli agirlik ve boy kontrolleri

— Yemek yerken ¢ocuklarin diizgiin oturmasina dikkat edilmeli

— Distoninin siddetine bagli olarak artan sivi ve enerji gereksinimlerinin
g6z onlinde bulundurulmasi

— (gece) sondalamayi g6z 6niinde bulundurun

2. HAFIF CIGNEME VE YUTMA SIKAYETiI OLAN COCUKLAR

Bu ¢ocuklarin diyetine uygun:

— Tahill, sitlt ve meyveli piireler

— Piirelenmis patatesli sebzeler, Makarna ve Tahillar

— Gevrekler

— yumusak ekmekler

— Meyve ve sebze shakeleri (“smoothie”)

— Gida alimr ara ara kiigiik 6giinlere dagitilmali; duruma gore yatmadan dnce
gece 0glind verilebilir

Cocugun bireysel enerji gereksinimlerine bagli olarak, 6giinler kalori ile
zenginlestirilebilir, 6rnegin:

— maltodekstrin

— yliksek kaliteli bitkisel yaglar veya krema

— protein icermeyen formiil gida

Doz 6nerilerini, tedavi merkezinizdeki beslenme uzmanlarindan alabilirsiniz.
Ogiinlerin ufalanmasi icin, 8rnegin bir ezici vey blender kullanabilirsiniz

3. AGIR BESLENME PROBLEMi OLAN COCUKLAR

— Beslenme ipuglar bkz. 2

— yiyecekleri mimkiin oldugu kadar konsantre edilmis halde (fazla kalori —
dusiik hacim) hazirlayin

— Gerekirse icecekleri katilastirin

— Eger diizelmezse, nazogastrik tiip veya perkiitan endoskopik gastrostomi (PEG)
implante edilmelidir

4. NAZOGASTRIK TUP VEYA PEG iLE BESLENME

— Kismen ya da tamamen tiip ile besleme miimkiindiir. Ornegin hala yemek
yemeyi seven ¢ocuklar giin boyu “normal” bir sekilde 6gtinlerini alir ardindan
geceleri bir gida pompasi ile sondalanir.

— Tup tzerinden verilecek mamanin yeterli ve dengeli besin 6gesi iceriyor
olamasi 6nerilmektedir . Bazi durumda, enerji takviyeleri yapilmaktadir.

— Mamanin, lizin orani, besinler 6geleri ve enerji orani diizenli olarak kontrol
edilmelidir.

o

2

Acil durum planinda belirtilen
toplam icme miktarina ulasiimaz-
sa, yaklasik 2 saatlik bir stre
boyunca (bakiniz: Tablo malto-
dekstrin) glikoz veya maltodeks-
trin ile takviye edilmis cay veya
Su veriniz

GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
ACIL TEDAVI UYGULAMASI

EVDE ACIL DURUM DIYET TEDAVISI

(TEDAVI MERKEZI DEGISTIRILDIKTEN SONRASI)

GENEL PROSEDUR
Lizin alimini en az %50 azaltin. Daha sonra, normal programa ulasmak i¢in 1—3 giin
icinde lizin alimini kademeli olarak artirin.

Lizin bakimindan zengin yiyecekleri atlamak, érn. Siit ve siit trilinleri, lisin
bakimindan zengin sebze ve meyveler (sadece yesil gruptan secim).

Lizinsiz, triptofanla indirgenmis amino asit karisimini stirdiiriin.

icececekleri maltodekstrin/glikoz ile zenginlestirin (bkz. Tablo
maltodekstrin ¢ozeltisi).

Acil tedavi uygulamasinin bireysel olarak olusturulmus bir acil durum plani ile ko-
laylastirilmasi mimkindiir.

BEBEKLER

Bebeklerde gecici olarak (yani 24 ila maksimum 48 saat) lizin iceren siit formilu
lizinsiz, triptofani azaltilmis 6zel mama ile degistirebilir. Kisa araliklarla ve maksi-
mum 24 ila 48 saat boyunca 6zel mama (bireysel acil durum planina gore ile besle-
yin. En erken 2. giinden itibaren, en ge¢ 3. giinden itibaren lizin alimi artinlmalidir:

2. Glin: Gunlik lizin miktarinin %50'si

3. Glin:  Glnliik lizin miktarinin %75-100'l
4. Glin: tam lizin gilinliik miktari

KARNITIN
Acil tedavi siiresince karnitin alimi iki katina ¢ikarilir.

GUNLUK MIKTAR

MALTODEKSTRIN

0-1 1015 40-60 150-200/kg Kilo
1-2 15 60 120/kg Kilo

2-6 20 80 1200-1500
6-10 20 80 1500-2000
>10 25 100 2000

TABLO 6 HASTALIKTA MALTODEKSTRIN *

Gosterge hacim yizdesini belirtir; 6rnegin 1000 ml su icindeki 100 g maltodekstrin, %10'luk
bir cozeltiye karsilik gelir.

' Kaynek: Dixon MA and Leonard JV. Intercurrent illness inborn errors of intermediary meta-
bolism. Arch Dis Child 1992; 67: 1387-1391



36137 Giinliik Lizin gereksinimi altinda kalan gidalar GLUTARIK ASIDURI TiP 1
N 9 9 AILE KILAVUZ

Hesaplanmasi ve tartiimasi gereken gidalar ORNEK DIYET PLANLARI

ORNEK DIYET PLANLAR]

YAS: 1 AYLIK — BEBEK EMZIRILIR YAS: 8 AYLIK
Kilo (kg): 3,40 | Boy: 52 C™m KiLo (KG): : 8,50 | Boy: 72 CM
Tahmini toplam su tiiketimi: yaklasik 500 ml | Yonerge: Tahmin edilen su miktarinin %20'si 6zel mama Tahmini toplam su tiiketimi : yaklasik 500 ml | Yénerge: Lizin: 90 mg/kg Kilo = 760-800 mg/Giin
100 ml LYS icermeyen TRP-Azaltiimis 6zel mama | Lizin: 100 mg/kg Kilo = 340 mg/Gun Amino asit karisimindan Protein/kg Boy: 0.8-1g = 7-9g mutlak
MIKTAR LYS (MG) PROTEIN (G) YAG (G) LG () MIKTAR LYS (MG) PROTEIN (G) YAG (G) KH (G) KALORI
LiZiNSiZ TRP'AZALT|LM|$ (")ZEL BEBEK MAMASI NO.1 VEYA PRE 150 ml 183 2,0 5,0 11,3 99
MAMA 6 54 100 ml 0 2,0 35 75 70
ogune yayiniz LiZINSiZ TRP-AZALTILMIS
OZEL MAMA istege gore S0 ml 0 10 175 375 ¥
ANNESUTU istege gore 400 ml 344 44 16,0 28,0 276 9°9
L SEBZE OGUNU
GUNLUK TOPLAM 344 6,4 19,5 35,5 346 B o
ORN. BROKOLILI KREMALI MAKARNA 220 g 271 4.6 46 17,2 134
TOPLAM GUN/KG KILO 101 1,9 57 10,4 102
ENERJI % 7% 51% 42 %
TABLO 7 LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS AMINOASIT
Yemegin basinda, belirtilen miktarda LYS icermeyen TRP-Azaltimis 6zel mama verilir. Daha sonra bebek ihtiyaca gére emzirilir. (50 g Protein/100 g) 1-2 kasik lapa 5¢ 0 2,5 0 11 15

ile karistinniz

MEYVELI TAHILLI LAPA

YAS: 3 AYLIK — BEBEK MAMASI ILE
Kilo (kg): 5,10 | Boy: 60 cm
Yonerge: 100 mg Lizin/kg Kilo = 510 mg /gun LYS icermeyen TRP-Azaltiimis 6zel mama

LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS AMINOASIT
(yukariya bakiniz) 1-2 kaslik lapa ile 59 0 2,5 0 1,1 15
karistiriniz

MIKTAR LYS (MG) PROTEIN (G)

BEBEK MAMASI NO.1 VEYA PRE

6x70 ml 420m 512 55 e e 277 SUTLU TAHILLI LAPA
iZiNSi - A BEBEK MAMASI NO.1 VEYA PRE 150 ml 183 2,0 5,0 13 99
.LIZI[\ISIZ"TRP AZALTILMIS OZEL MAMA 300m| 0 6.0 105 225 210
istege gore o N
LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS OZEL MAMA 50 ml 0 1,0 1,75 3,75 35
GUNLUK TOPLAM 512 1,5 24,4 54,0 487
i o () o,
ENERJI% 9% a7% a4% LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS AMINOASIT
TABLO 8 (yukariya bakiniz) 1-2 kasik lapa ile 5g 0 2,5 0 1 15
Yemegin basinda, belirtilen miktarda bebek mamasi ve ardindan 6zel mama verilir. Minimum icme hacmini belirlemek, yalnizca kilo alimi yetersizse gereklidir. kanstiriniz

EK sivi yaklasik 100 ml

GUNLUK TOPLAM 761 223 29,4 107,5 776
TOPLAM GUN/KG KILO 90 2,6 3,5 12,6 91
ENERJI % 1% 34% 55%

TABLO 9



GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZ
Hesaplanmasi ve tartiimasi gereken gidalar ORNEK DIYET PLANLARI

Gunltk Lizin gereksinimi altinda kalan gidalar

YAS: 3 YAS
Kilo: 15 kg | Boy: 100 cm
Yonerge: 60 mg Lys/kg Kilo = 900 mg / giin | Amino asit karisimindan Protein/ kg Kilo = 0.8 g Protein = 12g Protein Amino asit karisimindan

KAHVALTI
40 g TAM TAHILLI EKMEK 96 34 1 19 98
1,5 TL TEREYAG 4 0,1 6 0 56
27TL RECEL 1 0,0 0 7 28
40 g UzOM 6 03 0 6 29
80 ml INEK SUTU %3,5 YAG 226 27 3 4 52
79 LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS Amino Asit Karisimi 42 1 21
60 ml ELMA SUYU 3 0,0 7 28
ARA TOPLAM 336 10,7 10 43 312
OGLE YEMEGi
100 g MAKARNA, PISMIS, TARTILMIS 96 50 0 28 143
80g DOMATES 29 0.8 0 2 16
50g KABAK 67 1,0 0 1 12
1049 KREMA %30 YAG 17 0,2 3 0 30
27TL CANOLA YAGI 0 00 10 0 88
79 LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS Amino Asit Karisimi 42 1 21
60 ml ELMA SUYU 3 0,0 7 28
ARA TOPLAM 336 10,7 10 43 312
ARA OGUN
40 g ARMUT 10 0,2 0 5 23
30 g MAYALI AY COREGI 72 2,2 2 15 91
1,5 TL TEREYAG 4 0/ 6 0 56
ARA TOPLAM 86 2,5 9 20 169
AKSAM YEMEGI
40g TAM TAHILLI EKMEK 96 34 1 19 98
1TL TEREYAG 2 0,0 4 0 37
20 g KREM PEYNIR %70 YAG 145 1,9 7 1 75
60 g ELMA — HAVUC SOGUS SALATA 23 04 5 6 73
79 LIZINSIZ TRP-AZALTILMIS Amino Asit Karisimi 42 1 21
60 ml ELMA SUYU 3 0,0 7 28
ARA TOPLAM 269 10,0 17 32 332
iCECEKLER
300 ml SU, CAY 0 00 0 0 0
100 ml ELMA SUYU 5 0] 1 47
ARA TOPLAM 5 0,1 o] 1 47
GUNLUK TOPLAM 907 34,6 50 145 1198
TOPLAM GUN/KG KILO 60 2,3 33 97 80
ENERJI % 12 37 51

TABLO 10




40 | 41 GLUTARIK ASIDURI TiP 1
AILE KILAVUZ
6. YASTAN ITIBAREN BESLENME

6. YASTAN ITIBAREN BESLENME

ONERILEN TUKETIM MIKTARI

Beslenme c¢ocuk i¢in saglikli bir diyet konsepti olan Op-
timix®'in (optimize edilmis karisik diyet) tavsiyelerine
dayanmaktadir. Optimix®, Dortmund'daki Cocuk Beslen-
mesi Arastirma Enstitiisii (Forschungsinstitut fiir Kinderer-
nahrung / FKE) tarafindan gelistirilmistir. www.fke-do.de

Bu yas grubundaki temel gidalar tahil ve tahil tiriinleri ile
sinirli miktarda hayvansal gida ile desteklenmis meyve ve
sebzelerdir.

Asagidaki tabloda gosterilen hayvansal gidalar icin mik-
tarlar yasa gore siralanmistir. Protein kontrollt bir diyet
icin uygun olarak kabul edilir. Eger bu miktarlara uyulursa,
tiim 6nemli besinler yeterli miktarlarda alinmis olur.

ONERILEN
HAYVANSAL GIDALAR T°UKETiM S 13-14 Y
SUT VE SUT URUNLERI' ml/Giin, g/Giin 350 400 420 425 (K) 450 (€) 450 (k) 500 (e)
ET, SOSIS g/Gln 40 50 60 65 (k) 75 (e) 75 (k) 85 (e)
YUMURTA Adet/Hafta 2 2 2-3 2-3 (k/e) 2-3 (k/e)
BALIK g/Hafta 50 75 90 100 (k/e) 100 (k/e)
TABLO 1

Optimix®'e gore okul cocuklari ve ergenler icin onerilen ortalama hayvansal gida miktarlardir. k = kadin; e = erkek
00 ml Siit, yaklasik 15 g dilimlenmis peynir ile degistirilebilir




GIDA SECIMI (6. YASINDAN SONRA)
UYGUNLAR

— Tahil ve Tahil Griinleri
Ekmek, Makarna, Pilav, Lysin bakimindan zengin findik ve
tohum icermeyen unlu mamuller

— Her tirli cesitteki Patates

— Sebzeler, Baklagiller hari¢

— Meyve

— Pisirme ve siirme yagi
Tereyag, Margarin, Bitkisel yaglar, Kuyruk Yagi

— Krema ve Taze Krema

— 450 mg LYS/100g’a kadar tohumlar ve kuruyemisler
Hindistancevizi, Makadamia Fistigi, Ceviz, FIndik,
Brezilya cevizi, Kestane

— Seker ve Sekerli gidalar

Recel, Jole, Bal, Surup, Jelibon, Cikolatali tathlar — Lysin bakimindan

zengin findik ve tohum icermeyenler tercih edilmeli

SINIRLI UYGUNLAR
(Miktar icin Tablo 1’e bakiniz)

— Siit ve Sit urdnleri
Ornegin Yogurt, %30 yagl Peynir

— Yumurta

— Et, Sosis

— Balik

— Baklagil
(haftada bir pismis 100-150 g)

— 800 mg LYS/100g’a kadar tohumlar ve kuruyemisler
Ornegin Badem, Brazilya cevizi, Susam

UYGUNSUZLAR

— 800 mg LYS/100g’dan fazla tohumlar ve kuruyemisler
Yerfistigi, Kaju fistigl, Antep fistigl, Kabak cekirdegdi, Ay cekirdedi,
Hashas, Keten tohumu, Cam fistigi

— Balik, Et ve Sosis
Tablo’dakinden daha buylk porsiyonlar

— Baklagil
Biyuk porsiyon Mercimek, Kuru fasulye, Soya fasulyesi,
Bezelye, Nohut

Hesaplanmasi ve tartiimasi gereken gidalar

YAS: 6 YAS
KILO: 20kg | BOY: 119 cm

GLUTARIK ASIDURI TIP 1

AILE KILAVUZ

6. YASTAN ITIBAREN BESLENME

Dengeli bir beslenme icin Cocuk Beslenmesi Arastirma Enstitisu'nin (Forschungsinstitut fiir Kinderernahrung /Optimix®) dnerdigi protein alimi.

MIKTAR MALZEMELER LYS (MG) PROTEIN (G)  YAG (G) KH (G) KALORI
KAHVALTI

150 ml PORTAKALSUYU 13 10 0 13 65
MUSLI:

40¢g MUSLI KARISIMI 139 41 2 24 141

5¢g HINDISYANCEVIZI RENDESI 15 04 3 0 33

100 g ORMAN MEYVELERI 38 08 0 6 36

100 g MEYVELI YOGURT %3,5 279 3,9 3 15 106
ARA TOPLAM 484 10,3 9 58 381
ARA OGUN

509 TAM TAHILLI EKMEK 116 42 1 21 16

10 g TEREYAG 5 0] 8 0 74

159 SALAM 248 2,9 5 0 56

40 g SALATALIK 1 0,2 0 1 6
ARA TOPLAM 380 74 14 22 252
OGLE YEMEGI

160 g MAKARNA, PISMIS VE TARTILMIS 154 8,0 1 45 229

10 g ZEYTINYAGI 00 10 0 88

5g SOGAN 0] 0 0

59 DOMATES SALCASI 0] 0 0

50 g MANTAR 85 21 0 0 12

100 g DOMATES 36 10 0 3 20

40 ml SEBZE BULYON 4 01 1 0 8
ARA TOPLAM 287 11,3 12 49 361
ARA OGUN

100 g MEYVE 19 03 0 14 65

20g CIKOLATA BAR! 72 13 4 13 96
ARA TOPLAM 91 17 4 28 161
AKSAM YEMEGI

50¢g TAM TAHILLI EKMEK 120 43 1 23 123

109 TEREYAG 5 01 8 0 74

15 g DILIM PEYNIR %45 YAG 235 31 3 0 44

30¢g BIBER (PAPRIKA) 18 03 0 1 7

150 ml INEK SUTU %3,5 425 51 5 7 98
ARA TOPLAM 802 12,9 18 31 345
iCECEKLER

700 ml SU, CAY 0 00 0 0 0
GUNLUK TOPLAM 2045 43,5 57 188 1500
TOPLAM GUN/KG KILO 102 2,2 2,9 9,4 75
ENERJI % 12 34 54

TABLO 12
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AILE KILAVUZU
BESIN DEGERLERI

LiZIN HESAPLAMASI iCIN BESIN DEGERLERI

LISTEDEKI TUM GIDALARIN BESIN DEGERLERI HER BIRI iCIN 100G'DIR
Kaynak: Prodi 6.6 Expert (Bundeslebensmittelschltissel 3.02, SOUCI FACHMANN KRAUT 2015)

GIDALAR PROTEIN (G) G KALORI GIDALAR LYS (MG) PROTEIN (G) YAG (G) KH (G) KALORI
UNLU MAMULLER Tam tahilll ekmek 297 73 1 39 213
Amerikaner, kek hamurundan 213 5] N 50 320 Tam tahill tost ekmegi 213 7,9 3 48 262
Bal keki 135 4,4 1 68 310 Bugday ekmegi 209 74 1 46 236
Sade Brioches 303 7,5 N 36 273 Akcaagag surubu 0 0,0 0 67 274
Mayali hamurdan Buchteln 213 6,5 14 50 354 Bal 17 0,4 0 75 306
Buttergeback aus Murbeteig 192 6,3 25 60 502 Kakolu findik kremasi 181 43 31 58 537
Cheesecake 610 91 9 23 216 Kaymak %22 yag 200 2,8 22 4 220
Elmali kek, kurabiye hamurundan 93 29 9 35 233 Pekmez 79 1,2 0 67 278
Elmal turta 64 2,3 6 26 171 Recel Jole Marmelat 7 0/ 0 69 284
Kedi dili bisklvisi 588 1,8 7 74 412 1 Tavuk yumurtasl, agirlik sinifi M (yaklasik 58g) 409 6,9 5 1 79
Kek ornegin: Mermer keki, Muffin 242 6,4 15 48 365 Tavuk yumurtasi 706 "9 9 2 137
Kiraz regeli ile doldurulmus Berliner 236 6,2 i 46 310 Yumurta aki 638 11 0] 1 48
Kurabiye hamurundan hamur isi 240 75 8 49 302 Yumurta sarisi 123 16,1 32 0 348
Kurvasan milféy hamurundan 233 75 33 45 514 Bulyon, granul 1049 17,0 4 " 149
Limonlu pandispanya rulo pasta 255 47 9 30 221 Domates salcasi 103 2,3 1 6 43
Mayali 6rgi poagca 270 7.8 1 52 257 Et Bulyon 22 0,4 0 0 3
Milféy hamuru 98 4] 32 29 422 Hardal 362 6,0 4 88
Pandispanya 335 76 1 48 322 Kapari konservesi 140 2] 0 3 28
Tavsan kulagl milfoy hamurundan 10 5,6 30 53 505 Ketcap 94 2 0 24 12
Jelatin 3800 84,2 0 0 343 Remulad %65 yag 72 11 65 15 642
Kuru maya 2894 35,6 2 32 328 Sebze Bulyon N 0,2 2 0 20
Yagi azaltimis kakao tozu 720 22,6 20 18 390 Sirke (6rnegin: Eima, Ot, Uztim) 19 0,4 0 1 20
Yas maya 1230 16,7 1 1 96 Soya sosu 588 8,7 0 8 70
Kabartma tozu, karbonat, Tartar, Krema, Puding tozu vs. hesaplanmadan
Beyaz undan tost ekmegi 188 8,2 1 49 248 Margarin 15 0,2 80 0 709
Baget 190 8,9 2 56 278 Terayag 48 0,7 83 1 741
Gevrek ekmegi 338 1,0 2 68 356 Ballk, ¢ig 1923 19,3 2 0 100
Grahambrot 200 84 1 40 220 Balik, pismis 2207 22,2 3 n4
Kullu gorek 181 91 4 56 307 Crtir balik, donmus 1033 12 9 14 183
Pide 188 8,2 1 49 248 Kabuklu deniz canlilari, pismis 1468 18,6 2 1 92
Tam tahilli Brotchen 253 8,3 1 51 267 Midye 842 10,5 1 3 66
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GIDALAR

Mirekkep balgi, kizartiimis

ET/SOS

Et (Domuz, Sigir, Dana, Kuzu) ¢ig
Et (Domuz, Sigir, Dana, Kuzu) pismis

Hindi, ¢ig

Kiyma yarim/yarim (Sigir/Domuz) ¢ig

Salami
Sosis

Tavuk, cig

Alabas
Balkabagi
Bamya

Bayir turpu
Beyaz lahana
Beyaz lahana
Brokoli
Briksel lahanasi
Cin lahanasi
Domates
Enginar
Frenk salatasi
Havug
Hindiba
Isirgan
Ispanak
Kabak
Karahindiba
Karnabahar
Kereviz sapil
Kereviz
Kirmizi pancar
Kivircik lahan
Kok zencefil
Kuskonmaz
Kuzukulagl

Marul

LYS (MG) PROTEIN (G)  YAG (G) KH (G) KALORI
1296 146 4 9 134
1843 20,5 14 0 207
2472 275 266 0 17
2110 241 1 0 107
1723 19,4 16 0 224
963 12,5 31 1 331
1878 212 6 136
1768 19.9 10 166
64 19 0 4 28
53 11 0 5 29
125 21 0 2 29
58 11 0 2 18
65 14 0 4 30
65 14 0 4 30
150 38 0 3 34
250 45 0 3 44
58 11 0 1 16
29 0,9 0 3 20
158 24 0 3 43
10 18 0 1 18
47 0.8 0 7 39
42 12 0 2 20
415 74 1 1 48
160 2,8 0 1 22
133 2,0 0 2 23
189 3/ 1 2 35
140 2,5 0 2 28
19 12 0 2 21
74 16 0 2 27
82 15 0 8 47
92 2.8 0 3 32
68 12 1 9 53
89 2,0 0 2 21
196 3.2 0 1 26
59 10 0 2 15

GIDALAR
Maydanoz
Misir
Mor lahana
Paprika
Patlican
Pazi
Pirasa
Radicchio
Rezene
Roka
Romanosalat
Salatalik
Salgam
Sarimsak
Mor lahana
Roka
Lahana tursusu
Teke sakali
Domates
Beyaz salgam
Beyaz lahana
Kivircik lahan
Kabak
Misir

Sogan

Amarant, ¢ig
Karabugday, cig
Karabugday unu
Misir gevregdi
Kuskus, cig
Arpa Graupen, ¢ig
Arpa, cig

Kizilcik unu
Kizilcik, ¢ig
Yulaf, ¢ig

Yulaf gevreg

LYS (MG)

"3
130
7
59
34
84
139
71
92
18
95
26
48
363
7
18
71
92
29
51
65
92
133
130
57

747
390
305
180

319

320
377
284
316

440
457

PROTEIN (G)

29
33
1,5
11
1,2
2]
2]
12
1,4
2,6
1,6
0,6
1,2
6,0
1,5
2,6
1,5
14
0,9
1,0
14
2,8
2,0
33
1,2

14,5
8/
5/
77
n7
10,4
12
10,4
n6
10,7
13,2

GLUTARIK ASIDURI TIP 1

KALORI

YAG (G) KH (G)

0 6 48

1 16 95
0 4 27

0 3 23

0 2 20
0 1 21

0 3 29
0 2 16

0 3 23

1 2 30
0 2 18

0 2 14

0 6 36

0 28 145
0 4 27

1 2 30
0 1 21

0 2 54
0 3 20
0 5 32

0 4 30
0 3 32

0 2 23

1 16 95
0 5 30
7 66 403
2 73 348
1 78 351
1 80 368
2 69 353
1 71 351
2 63 338
2 77 383
3 63 347
7 56 351
7 60 373

AILE KILAVUZU
BESIN DEGERLERI

TAHIL, TAHIL GEVREGI, UNLAR
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GIDALAR

Dari gevregi

Dari tam tane, cig
Patates nisastasi
Misir irmigi, ¢ig

Misir nisastasi
Findiksiz tohumsuz
Galeta unu

Kinoa, ¢ig

Piring soyulmus, ¢ig
Piring, ¢ig

Cavdar, ¢ig

Cavdar unu Tip 1150
Bugday gevregi
Bugday unu Tip 1050
Bugday unu Tip 405
Bugday, cig

Bugday nisastasi

Weizen Starke

BAKLIYATLAR

1694

Beyaz fasulye, ¢ig

Beyaz fasulye, olgunlasmis, konserve, stiztlmus
Bezelye, olgunlasmis, ¢ig

Nohut, olgunlasmis, ¢ig

Nohut, konserve, stizdlmus

Meksika fasulyesi, ¢ig

Meksika fasulyesi, konserve, stizllmus
Mercimek, olgunlasmis, ¢ig

Soya fasulyesi, olgunlasmis, ¢ig

LYS (MG)

240
226
41
237
1
371
276
860
77
270
375
350
316
281
300
21
316
9

715
1613

1402

516

1768

750
1731

1937

PATATES, PATATES URUNLERI VE NiSASTALI GIDALAR
70

Tatl patates

Kizarmis patates, Patates rosti, Patates krep,
kizartiimis/yemege hazir

Gnocchi

Patates cips

Patates kroket

Patates, soyulmus, ¢ig

Patates kizartmasi, yemege hazir

Patates Makarnasi

189

167
400
167
127
275
231

PROTEIN (G)

10,6
9,6
0,6
8,8
0,4
11,0
101
12,2
21
74
9,5
9,0
1.4
10,3
12,1
10,0
4
0,4

21,3
9,0

229

19,8
73
22
9,4

235
337

3,9
5.5
29
1,9

4,2
4,8

YAG (G)

- o &~ b

O O N N O

N

0

2
1
1

w w

—

39

15

KH (G)

69
64
83
74
86
59
74
62
19

78
61

68
60
69
67
72
60
86

40
17
42
38
17
37
15
49
6

KALORI

364
355
341
354
353
364
368
369
87
355
326
338
330
342
347
348
330
355

277
"7z
309
309
133
292
124
329
365

nz

190

165
562
123
76
295
131

GIDALAR

Topin KudUs enginari, ¢ig

Rokfor en az %50 yag

Brie en az %60 yag

Labne en az %60 yag
Maskarpon en az %30 yagd

Mozzarella inek sitiinden, en az %45 yag

Parmesan en az %40 yag
Quark en az %20 yag
Quark en az %40 yag

Raclette-Peyniri en az %45 yag
Koyun peyniri en az %50 yagd

Krem peynir en az %50 yag
Dilim peynir en az %30 yagd
Dilim peynir en az %45 yag
Dilim peynir en az %50 yag

Koyun peyniri en az %45 yag

YESILLIKLER (KRAUTER)

Ayl sarimsagl, taze
Feslegen, taze
Dereotu, taze

Tere, taze

Mazdanoz yapradl, taze
Adacayl, taze

Frenk sogani, taze

SUT VE SUT URUNLERI

Yogurt icecedi

Taze krema %40 yag
Meyveli yogurt %3,5 yag
Yogurt %3,5 yag

Yogurt %10 yag

Kefir %3,5

inek sitd %3,5

Krema %30 yag

Eksi krema %10 yag
Peynir alti suyu (Stsmolke)

Annesliti

57
204
243
321
280
13
192

330
150

279
280
221

230
283

168

200
79
86

0,9
31

37
4,2
4.4
17

36

3,5
2]

39
39
31

3,2
34

2,4

2,8
0,8

0
1

N

—

32

18

N N NN 0 o1 W

GLUTARIK ASIDURI TIP 1

KALORI

LYS (MG) PROTEIN (G)  YAG (G) KH (G)

122 24 0 4 54
1628 216 30 1 358
1199 16,8 33 0 362
1200 13 32 3 337
390 45 40 3 387
1440 171 21 2 263
2447 34,3 30 0 407
1050 12,5 5 3 109
930 11 1 3 159
1620 227 28 0 343
1204 157 24 1 284
904 12,0 27 7 318
2107 26,5 16 0 252
2012 253 27 0 344
1649 219 30 0 356
2012 253 27 0 344

23
47
65
41

60
59
40

37
373
106
69
18
64
65

303

187
25
69

AILE KILAVUZU
BESIN DEGERLERI

PEYNIR
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GIDALAR
MAKARNA

Yumurtasiz makarna, sert bugday

LYS (MG)

PROTEIN (G)

YAG (G)

irmiginden, pismis 107 56 ! 3 159
Yumurtasiz makarna, sert bugday irmiginden, ¢ig 240 12,5 1 70 357
;Eg(;’:ya;;’t;”;&h” makarna, 163 6.0 1 27 153
Yumurtasiz makarna, sert bugday irmiginden, ¢ig 366 13,4 3 61 345
Kaju 1000 210 47 22 598
Kestane 150 29 2 41 212
Yer fistig 100 298 48 7 599
Findik 450 16,3 63 6 664
Hindistancevizi rendesi 300 74 65 8 668
Balkabagi cekirdegi 2283 35,5 46 3 581
Keten tohumu 880 223 37 8 488
Macadamia findik 336 8,8 73 4 719
Badem 580 24,0 53 6 611
Hashas 1195 23,8 42 4 526
Brezilya fistigi 530 170 68 4 697
Pikan cevizi 441 1,0 72 4 717
Cam fistig 868 24,0 51 7 589
Antep fistigi 1108 20,8 52 12 608
Susam 640 20,9 50 10 593
Ay cekirdedi 960 26/ 26 35 491
Ceviz 410 16,1 7 6 723
Ananas 35 0,5 0 12 59
Elma 15 03 0 14 65
Kayisi 69 0,9 0 9 45
Avokado 90 14 13 4 138
Muz 57 11 0 20 93
Armut 26 0,5 0 12 58
Bogurtlen 38 1,2 1 6 43
Clementine 41 07 0 9 50
Hurma 90 2,0 1 65 297
Cilek 34 0.8 0 6 36
incir, kuru 140 3,5 1 55 272
incir 60 1,3 1 13 67

GIDALAR

Nar

Greyfurt
Yaban mersini
Frambuaz
Kavun

Frenk Uzimd
Trabzon hurmasi
Kiraz

Kivi

Misket limon
Ligi

Mandalin
Mango
Mirabelle
Nektarin
Portakal
Papaya
Carkifelek meyvesi
Seftali

Erik

Kizilcik

Ayva

Ravent

Kuru tiziim
Bektasi tizUmu
Karpuz

Uziim

Limon

istiridye Mantari, ¢ig
Hus mantari, ¢ig
Champignon, ¢ig
Kanlica Mantari, ¢ig

Bal mantari, ¢ig

Kuzu gbbegi mantari, ¢ig

Kaz Ayagi Mantari, ¢ig

Sitake mantari, ¢ig

GLUTARIK ASIDURI TIP 1

KALORI

LYS (MG) PROTEIN (G) YAG (G) KH (G)

53 0,7 1 16 80
19 0,6 0 7 45
16 0,6 1 6 46
42 1,3 0 5 43
67 0,9 0 12 57
36 11 0 5 40
42 0,6 0 16 76
36 0,9 0 13 64
76 1,0 1 9 62
31 0,5 2 48
68 0,9 0 17 78
36 07 0 10 54
58 0,6 0 12 62
24 07 0 14 67
44 0,9 0 12 60
39 1,0 0 8 47
52 0,5 0 7 36
182 2,4 0 10 67
29 0,8 0 9 44
19 06 0 10 48
1 0.3 1 6 4
23 0,4 1 7 50
25 0,6 0 1 20
71 2,5 1 68 314
25 0,8 0 7 43
89 0,6 0 8 39
15 07 0 15 72
35 07 1 3 39
150 3,5 0 35
41 47 1 0 38
170 4 0 1 24
57 2,8 1 0] 28
215 3,2 1 0 30
168 25 0 1 28
39 2,4 0 0] 21
56 16 0 12 46

AILE KILAVUZU
BESIN DEGERLERI

MANTAR
3



52|53 GLUTARIK ASIDURI TIP 1
AILE KILAVUZU
BESIN DEGERLERI

GIDALAR LYS (MG) PROTEIN (G) YAG (G) KH (G)

Truf mantari, ¢ig 190 54 0 1

Bambu filizleri, ¢ig 128 2,5 0 1

Bambu filizleri, konserve, stzdirilmis 13 2,2 19 1 0
Yabani yonca filizi (Alfaalfa), ¢ig 224 4,0 1 2 35
Mas fasulyesi filizi 246 3,2 0 2 26
Soya filizi 444 6,3 1 5 59
Bonbon 33 0,5 0 95 391
Biskuvi 308 8/ n 75 441
Yer fistigi cipsi 335 10,4 35 45 538
Fondant 0 0,0 0 88 357
Meyveli Dondurma 107 1,5 2 29 142
Jole meyveleri 71 16 0 79 352
Jelibon, jelatinli 434 6,6 0 79 348
Jelibon, jelatinsiz 0 (0K 0 83 334
Patates cipsi 400 55 39 45 562
Sakiz 7 (OX 0 95 387
Kraker 218 i 3 75 386
Krokant 94 33 13 81 457
Lakritz 105 4.4 1 87 381
Marsmelov 132 2,0 0 80 3E3
Satli gikolata 393 9,2 32 54 539
S(itld cikolata, findikli 553 9,2 32 50 531
Sut dondurmasi 16 1,6 22 12 250
Patlamis misir 342 12,7 5 67 388
Piring patlagi 291 75 2 84 394
Tuzlu cubuk 185 97 1 76 354
Schokokuss 216' 36 n 64 357
Cikolatali biskuvi 222 6,7 24 55 466
Damla cikolata 215 4.6 4 78 381
Sorbe 12 0,2 0 32 139
Su Dondurmasi 0 0,0 0 15 61

Bitter cikolata 377 8,1 31 46 514
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INTERNET BAGLANTILARI

almanca

— Selbsthilfegruppe Glutarazidurie e.V.: www.glutarazidurie.de

- Arbeitsgemeinschaft fiir Padiatrische Stoffwechselstérungen e.V. (APS)
in der Gesellschaft fiir Kinder- und Jugendmedizin (DGKJ): www.aps-med.de

— Arbeitsgemeinschaft der Wissenschaftlichen Medizinischen Fachgesellschaften e.V.
(AWMF): www.uni-duesseldorf.de/AWMF/

— Arbeitsgemeinschaft fiir Padiatrische Didtetik e.V. (APD): www.netzwerk-apd.de

— Forschungsinstitut fiir Kinderernahrung (FKE): www.fke-do.de

— Deutsche Gesellschaft fiir Erndhrung e.V. (DGE): www.dge.de

- Deutsche Dystoniegesellschaft e.V. (DDG): www.dystonie.com

— Orphanet — Das Portal fiir seltene Krankheiten und Orphan Drugs: www.orpha.net

— Allianz Chronischer Seltener Erkrankungen e.V. (ACHSE): www.achse-online.de

uluslararasi

— Organic Acidemia Association (OAA): www.oaanews.org

— International Organization for Glutaric Acidemia (I0GA): www.glutaricacidemia.org
— Society for the Study of Inborn Errors of Metabolism (SSIEM): www.ssiem.org
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