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1 HAZIRAN ULUSAL FENILKETONURiIi GUNU

Fenilketoniri, kalitsal gecis gosteren (genler araciligl ile nesilden nesile aktarilan), dogustan gelen
metabolik bir hastaliktir. Fenilalanin adi verilen protein yapi tasinin viicutta metabolize edilmesini
saglayan enzim gorevini yapamamaktadir. Bu nedenle fenilalaninin kandaki dizeyi yikselmekte, viicutta
birikmekte ve ciddi saglik sorunlarina neden olabilmektedir.® Fenilketoniri ile dogan bebekler
dogduklarinda herhangi bir bulguya sahip degillerdir, ancak hastaliga sahiplerdir. Erken donemde tani
konamaz ve diyet tedavisi uygulanmaz ise bebekte dogumdan sonraki ilk birkac ayda hastaliga ait belirtiler
gorilmeye baslamaktadir. Fenilketoniri belirtileri; bilissel gerilik (zeka geriligi), blylime geriligi,
davranissal, duygusal ve sosyal problemler, psikiyatrik sorunlar, noébet gibi norolojik problemler,
hiperaktivite, kemiklerde gli¢stizlik ve deri dokiintlleridir. Viicutta biriken fenilalaninin nedeniyle nefeste,
idrarda ve deride hastaliga 6zel bir koku olabilmekte, agik renk sag, ten, gbz rengi ve basin normal
dlcilerden kiciik olmasi (mikrosefali) gorulebilmektedir.?

Fenilketoniri sikligi farkl etnik gruplar ve cografi bolgeler arasinda farklilik gostermektedir. Amerika ve
Birlesik Krallik’ta gortilme sikhgr yaklagik her 10.000-15.000 dogumda bir iken, Finlandiya’da 200.000
dogumda bir, Japonya’da 125.000 dogumda bir goriilmektedir. Kafkas ulkeleri hastaligin daha sik
goruldugiu ulkeler olup, siklik yaklasik 10.000 dogumda birdir.3 Hastaligin en sik gérialdigi tlkelerden biri
Turkiye’dir®*. Gerceklesen her 4000-5000 dogumda bir fenilketonurili bebek diinyaya gelmektedir.*>
Turkiye’de fenilketonirinin sik gérilmesinde akraba evliliklerinin yayginhiginin etkisi baytktar.* Evliliklerin
yaklasik %21’i akraba evliligidir ve ilkemizde her 100 kisiden 4’0 fenilketoniiri hastaliginin tasiyicisidir.4>

Fenilketonlrinin erken dénemde taninmasi ve uygun diyet tedavisi ile hastaliga bagl saglik sorunlari
tamamen onlenebilmektedir. Tlrkiye’de hastaligi erken donemde teshis etmek amaciyla yenidogan
tarama programlari baglatiimis, bu programlar 1994 yilindan itibaren llke geneline yayginlastirilmistir.
Yenidogan Tarama Programi ile fenilketonirili bebeklerin erken dénemde tani almasi, bebeklere diyet
tedavisinin baslanmasi, geri dontssiz saglik sorunlarinin ve topluma getirdigi yukin 6nlenmesi, akraba
evliliklerinin azaltilmasi konusunda farkindalik olusturulmasi amaclanmaktadir.® Tarama programlarinin
etkinliginin arttirilmasinda tim dogumlarin saglik kuruluslarinda gerceklestirilmesi 6nem tasimaktadir. Bu
sayede tarama programlari tim vyenidoganlara ulasabilmekte, bebegin topugundan alinan ¢ok az
miktardaki kan ile bebekte ilerde olusabilecek, sonradan tedavisi miimkiin olmayan hasarlar ve hastaliklar
onlenebilmektedir.
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Fenilketon(ri taramasi dogum yapilan hastanede veya dogumevinde, dogumdan sonraki ilk 48-72 saat
icinde bebegin topugundan Guthrie kagidi Gzerine alinan kan ile gergeklestiriimektedir. Yenidogan
bebegin kan alinmadan 6nce mutlaka emzirilmis olmasi gerekmektedir. Topuk kani bebek emziriimeden
Oonce veya dogumdan hemen sonra, yani dogumdan 48-72 saat gegmeden alinmasi dogru degildir. Eger bu
durumlarin birinde kan alindi ise dogru sonuglara ulasabilmek igin islemin tekrar edilmesi gerekmektedir.
Dogumun gergeklestigi saglik kurulusunda bebek henliz yeterince beslenmediyse saglik kurulusundan
ayrilmadan 6nce aileye bilgi verilmeli, bebekten dogumdan sonraki ilk hafta icinde kan 6rnegi alinmasi
saglanmalidir. Tarama sonucunda bebekte fenilketoniriden sliphelenilirse testin dogrulamasi yapilmakta
ve tanisi kesinlesen hastalarin ilgili bélgede bulunan Cocuk Hastaliklari Beslenme ve Metabolizma
Kliniklerine sevki saglanmaktadir.b Fenilketoniiri tanisi alan bebek “6zel diyet tedavisi” ile hayatina devam
etmekte, diyet tedavisinin tam uygulanmasi ile bebekte fenilketonlriye bagli herhangi bir hastalik
gorilmemektedir.

Yenidogan taramalari, Onlenebilir hastalik ve sakatliklardan korunmada hayati 6neme sahip
uygulamalardir. Fenilketontri ve Konjenital Hipotiroidi gibi hastaliklarin, belirtilerin heniz baslamadigi
erken doénemde taninmasi ile hastalik ve hastaliga ait sakatlklarin-sekellerin tamamina yakini
onlenebilmektedir. Yenidogan tarama programlarinin bu énemli roltinin toplum tarafindan bilinmesi ve
bu konuda farkindalk olusturulmasi, dogumlarin tamaminin yetkin saglik merkezlerinde yapilmasi
hastaligin 6nlenmesinde son derece 6nem arz etmektedir.
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