L& POMPE

BESLENME VE DIYET TERAPISI

Pompe hastaligi olan pek c¢ok Kisi
yemek yemeyle ilgili problemler yagar.
Kas zayifligi, 1sirmayi, c¢ignemeyi,
emmeyi veya yutmayi zorlastirabilir. Bu
durum her yagstan hastanin rahatga
yemek yemesini ve viicutlarinin ihtiyag
duydugu beslenmeyi almasini
zorlastirabilir. Solunum  sorunlari
insanlari yemek yiyemeyecek kadar
yorgun hale de getirebilir. Sonug olarak,
Pompe hastaligi olan pek ¢ok kisi kilo |
alma, mevcut kilosunu koruma ve/veya
dogru beslenme konusunda sorun
yasar. Yutma kaslarinin zayif olmasi,
yiyecek veya sivinin  yanhslikla
akcigerlere gitme riski yaratir. Zayif kaslar ayni zamanda yemedgin viicuttan gecgisini de
yavaglatabilir. Bu durum sindirim ve bagirsak problemlerine sebep olabilir. Diyeti ya da
yeme aliskanliklarini degistirmek ya da tip yoluyla beslenme sayesinde bu problemlerle
bas edilebilir. Bu brogtirde, Pompe hastaligi olan kigiler igin diyet terapisinin faydalari
aciklanmaktadir.

S: Pompe hastaligi olan kisiler, neden yemek yemede problem yasarlar?

C: Pompe hastaligi olan kigiler beslenme ve yutma guc¢lugu geker ve bebekler siklikla
gelisim geriligi yasar. Glikojen hucrelerde biriktikge, yemek ve sindirmek igin kullanilan
kaslar zaman iginde zayiflamaya devam eder.

Bebeklik doneminde Pompe hastaligi teghisi konan ¢ocuklarda, yuz ya da agiz kaslarinin
zayifligi (yuz hipotonisi), dilin buyimesi (makroglossi), dil zayifhigi ve dilde gukurlagsma ve
emme igin dudaklari kapama yeteneginin azalmasi gibi beslenme ve yutma gugcluklerine
katkida bulunan bir¢ok faktor s6z konusudur. Normal agiz duyusu geligimini surdirmek
ve ortaya clkan agiz becerilerini gelistirmek igin, agizdan beslenmeyenlerin agizlari
uyariimali ve beslenme amacglh olmayan emme aktiviteleri yapmalari saglanmalidir.
Degisen hastalik slreci 1s1ginda guvenligi surdurmek icin degistirilmis besin dokulari
duzenli olarak yeniden degerlendirilmelidir. ERT alan bazi infantil baglangi¢h hastalarda
yutma islevi bozuklugunda iyilesmeler kaydedilmis ve hastalar agizdan beslenmeye
devam edebilmigtir. Boy, kilo, bas ¢evresi gibi bluyume parametreleri yakindan takip
edilmelidir.
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Ge¢ baslangigh Pompe hastaligi olan hastalarda, yiyecekleri yutma ve c¢ignemede
zorlukla birlikte gene kaslarinin yorulmasi genellikle ilk sikayettir ve yetersiz alima (toplam
kalori, vitamin ve mineraller) ve kas proteininin bozulmasina katkida bulunabilir.

BESLENME VE DIYET TERAPISI

Kendi basina yemek yiyemeyecek kadar zayif olan bebekler, son derece zayif olan yasl
hastalar veya solunum problemleri yemek yemelerini engelleyen kigiler gibi daha ciddi
durumlarda, tuple beslenme gerekli olabilir. TUple beslenme hakkinda daha fazla bilgi
asagida sunulmaktadir.

S: Diyetimi daha iyi hale getirmek ve daha iyi yemek igin ne adimlar atabilirim?

C: Cok buyuk, cok yogun, kuru veya kati olan yiyeceklerin gignenmesi veya yutulmasi zor
olabilir ve bunlari akcigerlerinize kagirma (aspire etme) riskiniz vardir. Bunlarin
yenilmelerini kolaylastirmak igin yiyecekleri ezerek, daha ufak pargalara bolerek veya bir
tir sos veya et suyu ile karigtirarak boyutunu, dokusunu veya kalinhigini degistirin.
Yiyeceklerden ufak lokmalar alin ve ¢ok iyi ¢igneyin. 3 buylk 6gun yerine daha ufak
ogunler yiyin. Sivilari yavasga igin ve gun boyunca mutlaka yeterince sivi alin. Pipet
vasitasi ile igmek ve yemek yedikten sonra bir ya da iki saat dik pozisyonda durmak da
yardimci olabilir. ince olan yiyecek ve icecekleri (gorba, su ve siit gibi) de yutmak zor
olabilmektedir. Bogazinizdan gok hizli gecip sizi bogabilirler. Bebekler icin olan piring unu,
misir nigastasi ya da bu amag igin hazirlanmig 6zel tozlar ile icecekleri yogunlastirmayi
deneyin. Her gun ihtiyaciniz olan yeterli kalori ve besinleri saglamak amaciyla siz veya
gocugunuz igin, iyi-dengelenmis 6gunler planlayabilecek tescilli bir diyetisyenle galigin.
Yemekleri, gerekli vitaminleri ve mineralleri saglayan besleyici icecekler ile
degistirebilirsiniz. Ozel egzersizler yemeyle ilgili kaslarin gliclenmesine yardimci olabilir.

Doktorunuz sizden veya gocugunuzdan bir konusma-dil patologuna (konugma terapisti
olarak da bilinir) goérinmenizi isteyebilir. Konugma terapisti konugsma, dil, biligsel iletisim
ve yutmayla ilgili bozukluklari degerlendirebilir, teshis edebilir, tedavi edebilir ve 6nlemeye
yardimci olabilir. Konusma terapisti size aspirasyon riskini azaltacak farkli yeme ve
cigneme yollar ogretebilir.

S: Video-floroskopik yutma calismasi nedir ve Pompe hastaligi olan kisiler bu
calismayi yaptirmali midir?

C: Pompe hastaligi tanisi konan herkes igin, bu kisilerde aspirasyon (soluk borusuna
yiyecek veya sivi girmesi) riski yuksek olabileceginden baslangicta video-floroskopik
yutma c¢alismasi yapilabilir. Video-floroskopik yutma c¢alismasi (ayni zamanda
degistiriimis baryum yutma c¢alismasi olarak da adlandirilir) yutma fonksiyonunun objektif
bir degerlendirmesidir. Video-floroskopik yutma galismasinin amaci, oral beslenmeyle
aspirasyonu degerlendirmektir. Yutma c¢alismasi sirasinda hastalar yaslarina ve
gelisimlerine uygun tipik beslenme pozisyonlarina gelirler. Baryum enjekte edilerek gesitli
kivamlarda gida (ince sivi, yogun sivi, pure, yumusak kati, sert kati) verilir. Calismada
yutmanin su asamalari degerlendirilir:
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e AgQgiz Asamasi: Yutma, besinin agza konuldugu ve ezme (gigneme) kaslari
yardimiyla islatihp ¢ignendigi agiz agsamasi ile baslar.

BESLENME VE DIYET TERAPISI

e Yutak Asamasi: Bolus (kuglk, yuvarlak, yumusak cignenmis yiyecek kutlesi)
yutaga ulastiginda, 6zel duyu reseptorleri yutmanin istemsiz kismini etkinlestirir.
Yutak agamasinin kritik kismi, girtlagin epiglot (bogazdaki kapak) ve ses telleri
tarafindan istemsiz kapanmasi ve nefes almanin gegici olarak engellenmesidir; her
ikisi de gidanin “yanlig borudan” hava yoluna (trakea) ve akcigerlere gitmesini
engeller. Girtlagin epiglot tarafindan kapatiimasi, yiyecek ve diger pargaciklar ciddi
enfeksiyonlara ve akciger dokusunun tahris olmasina neden olabileceginden,
akcigerleri yaralanmaya kargi korur. Yutma refleksinin yutma asamasindaki
sorunlardan kaynaklanan akciger enfeksiyonlari genellikle aspirasyon zaturresi
olarak bilinir.

e Yemek Borusu Asamasi: Besinler yutaktan gikarken, ritmik kasilmalari nedeniyle
besinleri mideye yonlendiren boru benzeri kasl bir yapi olan yemek borusuna
girer. Yemek borusunun iki onemli sfinkteri (kas halkasi) vardir; bunlar normal
kosullar altinda yiyecek veya tukurugun agza dogru gikmasini 6nleyen Ust ve alt
yemek borusu sfinkterleridir. Bunu yaparken yemek borusu sfinkterleri, yukari
cikan yiyeceklere karsi fiziksel bir bariyer gérevi gorir. Once Ust, sonra alt olmak
uzere her iki yemek borusu sfinkteri, yutma sirasinda yiyecek asagi indirildiginde
refleks olarak agcilir.

Aspirasyon riski yuksekse, agizdan beslenmenin durdurulmasi ve hastanin tuple
beslenmesi gerekebilir.

S: Tuple beslenme nedir ve Pompe hastaligi tanisi konan kisiler neden bazen buna
ihtiyac duyar?

C: Tuple beslenme ¢igneme, yutma veya nefes alma sorunlari nedeniyle agizdan yiyecek
alamayan ge¢ baslangi¢li hastalar igin tam beslenme saglar. Tuple besleme, infantil
baslangicli hastaligi olup memeyi veya biberonu ememeyecek kadar gugsuz olan veya
kilo alamayan bebeklerde de kullanilir. Tuple beslenme yiyeceklerin “yanlis yere gitmesi”
durumunda yiyeceklerin akcigerlere gitmesini onlemeye de yardimci olur. Beslenme
tupuyle gida alimina enteral beslenme veya tuple beslenme denir. Bazi durumlarda,
yeterli kalori alimini saglamak ve normal agiz duyusu geligimini saglamak i¢in agizdan ve
tuple beslenme seklinde bir kombinasyon onerilebilir.

2 tip besleme tupu vardir:

e Nazogastrik (NG) tup: Burundan yerlestirilen bir NG tupuyle besinler dogrudan
mideye iletir.

o Gastrostomi tuipu (veya G tlipu): Mide duvarindaki bir agikliktan cerrahi olarak
bir G tupu yerlestirilir ve besinleri dogrudan mideye iletir. G tupu, uzun sure tuple
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beslenmeye ihtiya¢ duyan Kisiler icin iyi bir segenektir.

BESLENME VE DIYET TERAPISI

S: Sindirim ve bagirsak problemlerini yonetmek icin neler yapabilirim?

C: En iyi tavsiye hekiminizle konugmaktir. Yagadiginiz problemleri tarif edin ve
semptomlari yonetmek igin yardim isteyin. Yemegi mideye dogru ilerleten kaslarin
zayifligi, mide eksimesi hissine veya diger bir adi da gastro6zofageal refli hastaligi
(GERD) olan asit reflistine sebep olabilir. Bu durum, yutulan yiyecek ve mide asitleri
0zofagus (yemek borusu - yemegin yutaktan mideye gectigi kasli boru) yolu ile geri agza
dogru aktiginda ortaya cikar. Daha kuguk, sik ogunler yemek ve yemek yerken veya
yemekten sonra dik konumda kalmaya devam etmek yardimci olabilir. Gogus ya da
karindaki kaslarin zayifligi, bagirsak hareketi oldugu zaman, artiklarin vicuttan atiimasini
zorlagtirabilir. Bu durum kabizliga yol agabilir. Kabizlik ayni zamanda ishale de sebep
olabilir. Lifli yiyeceklerden olusan bir diyet almak ve ¢ok fazla miktarda sivi almak kabizligi
engelleyebilir. Sindirim, ishal veya bagirsak problemlerine yonelik olarak herhangi bir ilag
almadan once hekiminize danisin.

S: Yuksek-proteinli bir diyetin Pompe hastalarina faydasi oldugunu duydum. Bu
konuda ne biliniyor?

C: Yuksek proteinli bir diyet, ge¢ baslangi¢clh Pompe hastaligi olan bazi ¢ocuklara ve
yetigkinlere faydali olmaktadir. Bu diyet, (et, yumurta, peynir ve tereyagi gibi) protein ve
yaglari daha fazla yemek ve karbonhidratlari (ekmek ve makarna gibi) daha az yemenin,
hucrelerde cok fazla glikojen biriktigi zaman ortaya gikan kas zayifligini yavaglatacagi
teorisi Uzerine kuruludur. Bunun nedeni, tuketilen karbonhidrat (Pompe hastalarinin
parcalayamadigi) miktarini sinirlamaniz ve bunlarin yerine enerji i¢cin uygun sekilde
kullanilabilecek protein ve yag koymanizdir. Yuksek-proteinli bir diyet programi
uyguladiktan sonra, kas gugleri ve yurime kabiliyetleri artmig olan hastalar vardir. Ancak
pek ¢ok baska hasta hicbir iyilesme isareti sergilememistir.

Geg baglangi¢cl Pompe hastaligi olan hastalarda amag asagidakileri yonetmektir:
1) Artan glikojen birikimi ve
2) Amino asit kullaniminda artis.

Yuksek protein-dusuk karbonhidrat diyeti arti aerobik egzersizin bu hastalarin bazilarina
faydal olabilecegi gozlemlenmigtir.Re" ! Bu tedavi bigiminin mantigi, glikojen birikimini
azaltma, kas yag asidi kullanimini artirma ve ayni zamanda Pompe hastaliginda
meydana geldigi gosterilen artan amino asit oksidasyonunu telafi etme girisimidir. Yuksek
proteinli bir diyet ERT'ye destekgi iyi bir unsur olabilir.Ref 1 ve 2

Genel olarak, makro besinlere (protein, yag ve karbonhidratlar) ve mikro besinlere
(vitaminler) dikkat edilen iyi bir beslenmenin surdurilmesi Pompe hastaligi olan tum
hastalarin tedavisinde dnemlidir.
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S: Alanin ve diger beslenme takviyeleri Pompe hastaligi olan insanlara nasil
yardimci olabilir?

BESLENME VE DIYET TERAPISI

C: Alanin, proteinin yapi bloklarindan biri olan bir amino asittir. Az sayida ¢alismada, gin
boyunca kuguk miktarlarda alindigi takdirde alaninin, Pompe hastaligi olan ¢ocuklara ve
yetigkinlere daha fazla enerji verebilece@i one surulmustur. Bilimsel kanitlar sinirl olmakla
birlikte, bu yaklagimi benimseyen saglik uzmanlari alanin takviyelerinin hicrelerde
glikojen biriktiginde kas kaybini dnlemeye yardimci olabilecegini dusunmektedir. Alanin,
yiyecekle karigtirlabilen bir toz halinde sunulmaktadir.

S: Kilinik ekibinizle birlikte goézden gecirilmesi gereken spesifik mide-
bagirsak/beslenme onerileri var mi?

C: Evet, mide-bagirsak/beslenme onerileri agagida yer almaktadir:

e Baslangigta ve klinik acidan gerekli oldugunda, beslenme yonetimine
(agizdan/takviyeyle besleme) rehberlik etmek amaciyla GE reflu igin video-
floroskopik yutma testi ve degerlendirmesi.

e Agizdan beslenmeyen bebeklerde agiz uyarimi ve besleme amacli olmayan
emme aktivitelerinin yaptiriimasi.

e Buyume parametrelerinin dikkatle izlenmesi.

e Vitamin ve minerallere dikkat edilerek yeterli beslenme (%20-25 proteinden olusan
yuksek protein) saglanmasi.

S: Vitaminler nelerdir ve viicudumuz onlara neden ihtiya¢ duyar?

C: Vicut, vitaminleri buyume, sindirim ve sinir fonksiyonu da dahil olmak tzere cesitli
biyolojik sureglerde kullanir. Vicudun kesinlikle ihtiyag duydugu 13 vitamin vardir: A, C,
D, E, K vitaminleri ve B vitaminleri (tiamin, riboflavin, niasin, pantotenik asit, biyotin, B-6
vitamini, B-12 vitamini ve folat).

iki vitamin kategorisi vardir:

o Suda ¢o6ziinen vitaminler: Bu vitaminler vicut tarafindan kolayca emilir.
a. B kompleks ve C vitaminleri suda ¢dzunen vitaminlerdir.

b. Suda ¢odzunen vitaminler suda ¢ozunur ve depolanmaz; bdbrekler
tarafindan atilabilirler.

c. Bu vitaminler depolanmadigindan, insanlarin diyetlerinde surekli olarak
bulunmalari gerekir.
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e Yagda ¢oziinen vitaminler: Bu vitaminler, yagin emilmesi igin kullanilan sivilar
olan safra asitlerinin kullanimiyla vucut tarafindan emilir. Vicut bu vitaminleri
ihtiyac halinde kullanmak Uzere depolar.

a. A, D, E ve K vitaminleri yagda ¢6zunen vitaminlerdir.

b. Yagda ¢o6zunen vitaminler,

yagda ¢oOzunerek karacigerde ve yag

dokularinda depolanir ve suda ¢ozunen vitaminlere gore ¢ok daha yavas

atilirlar.

c. Bu vitaminler depolanir, dolayisiyla gunlik beslenmede bunlara ihtiyag
duyulmaz.

d. Yagda c¢o6zunen vitaminler uzun sure depolanir, bu nedenle asiri
tuketildiginde genellikle suda ¢bzunen vitaminlere gore daha fazla toksisite
riski olustururlar.

Genellikle tim vitaminlerinizi yediginiz yiyeceklerden alabilirsiniz ve vicudunuz ayrica D
ve K vitaminlerini de Uretebilir. Vejetaryen beslenen kigilerin B12 vitamini takviyesi almasi

gerekebilir.

Vitaminin Adi Onemli Fonksiyonlari Yaygin Gida Kaynagi
A vitamini karanlkta gormenize
yardimci olmaktan gok daha A Vitamini: Karaciger, A
fazlasini yapar. Beyaz kan vitamini ile glglendirilmis sut ve
hdcrelerinin Gretimini ve sut dranleri, tereyagi, tam yagh
aktivitesini uyarir, kemigin sut, peynir, yumurta sarisi
yeniden sekillenmesinde rol alir, | Provitamin A: Havug, yesil

A Vitamini endotel hicrelerinin (vicudun i¢ | yaprakli sebzeler, tatli patates,
yuzeylerini kaplayanlar) kabak, balkabagi, kayisi, kavun.
sagliginin korunmasina A vitamininin tamamini veya
yardimci olur ve hicre blyuk ¢cogunlugunu beta-
blyUmesini ve bolinmesini karoten formunda igeren bir
duzenler. Beta karoten bir multivitamin takviyesi se¢gmek
antioksidandir ve kansere karg! | en iyisidir.
koruma saglayabilir.
D vitamini, her ikisi de vicudun
kemik olusumunda kritik olan Cok az gida dogal olarak D
kalsiyum ve fosforu emip vitamini igerir. lyi kaynaklar
tutmasini saglamaya yardimci arasinda sut arunleri ve

D Vitamini olur. Laboratuvar ¢alismalari kahvaltilik gevrekler (her ikisi de
ayrica D vitamininin kanser D vitamini ile zenginlestirilmistir)
hdcrelerinin buyumesini ve ve somon ve ton balgi gibi yagl
bolinmesini engelledigini ve baliklar bulunur.
enfeksiyonlarin kontrolinde
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kritik rol oynadigini
gostermektedir.
E vitamini, vicut dokusunu lyi E vitamini kaynaklari
serbest radikaller adi verilen arasinda aygicegi ve aspir
stabil olmayan maddelerin yaglari, yag bazl salata soslari,
neden oldugu hasarlardan badem, aycicegi ¢ekirdedi, fistik
koruyan bir antioksidandir. ezmesi ve koyu yaprakli
Serbest radikaller hucrelere, sebzeler bulunur.
dokulara ve organlara zarar E vitamini su gidalarda bulunur:
E Vitamini verebilir. Yaglanmayla iligkili Bugday tohumu, misir, kabuklu
belirli durumlarda rol yemigler, tohumlar, zeytin,
oynadiklarina inaniimaktadir. Ispanak ve diger yesil yaprakl
E vitamini ayrica kirmizi kan sebzeler, kugskonmaz, bitkisel
hdcrelerinin olusumunda da yaglar (misir, aygicegi, soya
onemlidir ve vicudun K fasulyesi ve pamuk tohumu).
vitaminini kullanmasina Bu gidalardan yapilan margarin
yardimci olur. gibi Uranler de E vitamini icerir.
K vitamini birgok gidada,
K vitamini kanin pihtilasmasi ozellikle yesil yaprakli
. . . sebzelerde (lahana, kara
icin gerekli olan 13 proteinden lahana. brokoli. Briiksel
K Vitamini dordunun yapimina yardimcli ’ :
itamini olur lahanasi, maydanoz) ve yaygin
K DO . olarak kullanilan yemeklik
vitamini ayrica kemik y .
yapiminda da rol oynar. yaglarda bulynur. I_-|epS| olmasa
da bazi multivitaminler az
miktarda K vitamini igerir.
C vitamini enfeksiyonlarin
kontrolinde rol oynar. Ayni C vitamininin mukemmel besin
zamanda zararli serbest kaynaklari turuncgiller veya
radikalleri etkisiz hale turuncgil sulari, orman meyveleri
C Vitamini getirebilen gugclu bir ve yemigler, yesil ve kirmizi
(Askorbik Asit) antioksidandir ve saglikli biberler, domates, brokoli ve
kemikler, digler, dig etleri ve kan | ispanaktir. Birgok kahvaltilik
damarlari i¢in gerekli olan gevrek de C vitamini ile
kolajen dokusunun yapimina zenginlestirilmigtir.
yardimci olur.
Tiaminin besin kaynaklari
Gidalardan enerji agiga arasinda sigir eti, bira mayasi,
Tiamin (B-1) ctkmasina yardimci olur; normal | baklagiller (fasulye, mercimek),
istahi tesvik eder; sinir sut, findik, yulaf, portakal,
sisteminin igleyisinde 6nemlidir | domuz eti, piring, tohumlar,
bugday, tam tahilli gevrekler ve
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maya bulunur. Sanayilesmis
ulkelerde beyaz piring veya
beyaz unla yapilan gidalar
genellikle tiamin ile
zenginlegtirilir.

Riboflavin (B-2)

Riboflavin diger B vitaminleriyle
birlikte galisir. Vacut buylimesi
ve kirmizi kan hacresi Uretimi
igin onemlidir ve
karbonhidratlardan enerji
salinmasina yardimci olur.

Yagsiz etler, yumurtalar,
baklagiller, kuruyemigler, yesil
yaprakli sebzeler, sut Urunleri ve
sut, beslenme kaynakl riboflavin
saglar. Ekmekler ve tahillar
genellikle riboflavin ile
zenginlestirilir.

Gidalardan enerji Uretimi;
sindirime yardimci olur, normal
istahi destekler; saglikh cildi ve
sinirleri destekler.

Karaciger, balik, kimes
hayvanlari, et, yer fistigi, tam ve
zenginlestirilmis tahil Grunleri.
Niasin (B3 vitamini olarak da
bilinir) sut dranleri, kimes

olur; vicudun yaglari
kullanmasina yardimci olur

Niasin (B-3) Niasin sindirim sistemi, cilt ve hayvanlari, balik, yagsiz et,
sinirlerin igleyigsine yardimci kabuklu yemis ve yumurtalarda
olur. Besinlerin enerjiye bulunur. Baklagiller ve
donusturulmesi agisindan da zenginlestiriimis ekmekler ve
onemlidir. tahillar da bir miktar niasin

saglar.
B-6 Vitamini protein lyi B6 vitamini kaynaklari
metabolizmasina ve emilimine arasinda takviyelerle

B-6 Vitamini yardimci olur; kirmizi kan zenginlestirilmis gevrekler,

(piridoksin) hdcresi olusumuna yardimci fasulye, kimes hayvanlari, balik

ve bazi meyve ve sebzeler
bulunur.

Folat (folik asit)

Protein metabolizmasina
yardimci olur; kirmizi kan
hlcresi olusumunu tesvik eder;
omurga ve beyindeki dogum
kusurlarini 6nler; homosistein
duzeylerini ve dolayisiyla
koroner kalp hastalig riskini
azaltir.

Cok az folat, spina bifida ve
anensefali gibi dogum
kusurlariyla baglantihdir.

Meyve ve sebzeler, tam tahillar,
fasulye, kahvaltilik tahillar ve
zenginlestirilmig tahillar ve tahil
urunleri gibi bircok gida
mukemmel folat kaynagidir.

B-12 Vitamini

Genetik materyalin
olusturulmasina yardimci olur;

Yalnizca hayvansal gidalarda
bulunur: et, karaciger, bobrek,
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BESLENME VE DIYET TERAPISI

normal kirmizi kan htcrelerinin
gelisimine yardimci olur; sinir
sisteminin bakimini saglar.

balik, yumurta, sut ve sut
arunleri, istiridye, kabuklu deniz
arunleri.

Pantotenik Asit

Pantotenik asit, koenzim-A'yi
(CoA) olusturmak igin gereklidir
ve karbonhidratlarin,
proteinlerin ve yaglarin
metabolizmasi ve sentezinde
kritik oneme sahiptir.

Hemen hemen her gidada az
miktarda pantotenik asit bulunur;
tam tahilli tahillarda,
baklagillerde, yumurtada, ette ve
ari sutunde ise yuksek miktarda
bulunur.

Biotin

Biyotin, hucre buyumesi, yag
asitlerinin Uretimi ve yaglarin ve
amino asitlerin metabolize
edilmesi i¢in gereklidir.

Karaciger, bobrek, yumurta
sarisi, sut ve ¢cogu taze sebze-
bagirsak bakterileri tarafindan
da uretilir.

Nereden Daha Fazla Bilgi Alabilirim?: “Diger Bilgiler” bolimiine bakiniz.

Referans 1 Pompe disease diagnosis and management guideline
https://www.ncbi.nlm.nih.gov/pmc/articles/PMC3110959/

ACMG Work Group on Management of Pompe Disease: Priya S. Kishnani, MD1 , Robert D. Steiner, MD (Chair)2 , Deeksha Bali,
PhD1 , Kenneth Berger, MD3 , Barry J. Byrne, MD, PhD4 , Laura Case, PT, DPT1, John F. Crowley, JD, MBA5 , Steven Downs,
MD6 , R. Rodney Howell, MD7 , Richard M. Kravitz, MD1 , Joanne Mackey, CPNA1 , Deborah Marsden, MBBS8 , Anna Maria

Martins, MD9 , David S. Millington, PhD1 , Marc Nicolino, MD, PhD10, Gwen O’Grady, MA1 , Marc C. Patterson, MD, FRACP11,
David M. Rapoport, MD12, Alfred Slonim, MD13, Carolyn T. Spencer, MD4 , Cynthia J. Tifft, MD, PhD14, and Michael S. Watson,

PhD15

Referans 2 Exercise training alone or in combination with high-protein diet in patients with late onset Pompe disease: results of a

cross over study

https://pubmed.ncbi.nlm.nih.gov/32505193/

Annalisa Sechi?, Lucrezia Zuccarelli2, Bruno Grassi?, Rita Frangiamore 2, Ramona De Amicis 4, Mauro Marzorati 2, Simone

Porcelli®, Annarita Tullio, Anna BaccoZ, Simona Bertoli4, Andrea Dardis &, Lea Biasutti2, Maria Barbara Pasanisi 2, Grazia

Devigili 2, Bruno Bembi &

Bu yayin, kapsanan konuyla ilgili genel bilgi saglamak amaciyla tasarlanmigtir.
Uluslararasi Pompe Birligi tarafindan bir kamu hizmeti olarak dagitiimaktadir ve
Uluslararasi Pompe Birligi, tibbi veya baska mesleki hizmetler sunma amacini
tasimamaktadir. Tip siirekli degismekte olan bir bilimdir. insan hatasi ve uygulamadaki
degisiklikler, boylesi karmagik materyallerin kesin dogrulugunu garanti etmeyi olanaksiz
kilmaktadir. Bu bilgilerin baska kaynaklar, 6zellikle de hastanin kendi hekimi tarafindan
dogrulanmasi gerekmektedir.
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