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1 HAZIRAN
ULUSAL FENILKETONURI GUNU

Fenilketoniri, fenilalanin hidroksilaz denen bir enzimin tam ya da tama yakin eksikligi sonucu gelisen,
erken donemde tani konularak tedavinin baslatiimadigi ¢cocuklarda agir gelisme ve zeka geriligine yol
acan kalitsal bir hastaliktir.!

Fenilketoniri olgularinda en carpici bulgu olan zeka geriligi ve diger noérolojik sorunlar, yasamin ilk
ginlerinde baslatilan diyet tedavisi ile 6nlenebilmektedir. Yenidogan Tarama Programi ile hi¢bir bebek
atlanmaksizin erken tani konulmakta ve yasamin ilk 21. gliniinden O6nce diyet tedavisine
baslanabilmektedir.? Diyet tedavisinin amaci, fenilalaninin dokularda birikmesini ve beyne zarar
vermesini dnlemek igin sinirh miktarda fenilalanin igeren bir diyet vererek kabul edilebilir kan fenilalanin
duizeylerinin korunmasini saglamaktir.?

Fenilketonirili ¢ocuklarda diyet tedavisinin basarili olmasi, anne-babanin diyeti anlamalarina,
motivasyonlarina, organizasyon yeteneklerine, yasam bicimi degisikligine uyum vyapabilmelerine,
disiplinli olmalarina ve dusik fenilalaninli diyetin kontroliinii saglayabilmelerine baghdir.* Yapilan
calismalarda kandaki fenilalanin diizeyleri kontrol altina alinmis olan fenilketondrili bireyler, okul
basarilari ve sosyal uyumlari bakimindan fenilketonirisi olmayan bireylerle karsilastirildiklarinda
aralarinda fark olmadigi belirlenmistir.>

Tirkiye, Fenilketoniri (FKU) hastaliginin en sik goruldigu ulkelerden biridir. Tarkiye'de sik gorilme
nedenlerinden birisi akraba evliliklerinin ylksek olmasidir. Yapilan her 4 evlilikten biri akraba evliligidir ve
akraba evlilikleri en ¢ok birinci dereceden akrabalar arasinda gerceklesmektedir. Her yil Ulkemizde
tahminen 300 c¢ocuk FKU’lG olarak dogmaktadir. Tirkiye’de her 100 kisiden 4’G FKU tasiyicisi
durumundadir. Hastaligin erken tanisi ve uygun diyet tedavisi ile zeka geriligi 6nlenebilir. Bu nedenlerle
Saglk Bakanlig 1993 yilinda tim Tirkiye genelinde Fenilketoniiri tarama programi baslatmistir.®

Tarama programi, dogum yapilan hastanede veya dogumevinde, dogumdan sonraki ilk 48-72 saat icinde
bebegin topugundan Guthrie kagidi Gzerine alinan kan ile gerceklestirilmektedir. Yenidogan bebegin kan
alinmadan 6nce mutlaka emzirilmis olmasi gerekmektedir. Topuk kani bebek emziriimeden dnce veya
dogumdan hemen sonra, yani dogumdan 48-72 saat ge¢meden alinmasi dogru degildir. Eger bu
durumlarin birinde kan alindi ise dogru sonuclara ulasabilmek icin islemin tekrar edilmesi gerekmektedir.
Dogumun gerceklestigi saglik kurulusunda bebek heniiz yeterince beslenmediyse saglik kurulusundan
ayrilmadan once aileye bilgi verilmeli, bebekten dogumdan sonraki ilk hafta icinde kan 6rnegi alinmasi
saglanmalidir. Tarama sonucunda bebekte fenilketoniiriden siiphelenilirse testin dogrulamasi yapilmakta
ve tanisi kesinlesen hastalarin ilgili bolgede bulunan Cocuk Hastaliklari Beslenme ve Metabolizma
Kliniklerine sevki saglanmaktadir.”
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Bu tarama programiyla erken dénemde tani, diyet tedavisinin baslatilmasi, saglik sorunlarinin éniine
gecilmesi, akraba evliliklerinin azaltilmasi igin bir farkindalk gelistiriimesi amaglanmaktadir. Bebegin
topugundan alinan az miktarda bir kan ile bu tedavisi miimkin olan hastaligin tanisi kolayca konulup,
topluma getirdigi yik hafifletilip hastaligin olusturacagi hasarlar énlenebilmektedir.®

Ulkemizde her yil 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniiri Giinii” olarak kabul edilmis olup bu giinde konunun

onemini anlatan bazi etkinlikler gercgeklestiriimekte ve bu sekilde tedavi edilmediginde sonuglari son
derece agir olan bu hastalik igin toplumsal duyarlilik olusturulmaya ¢alisilmaktadir.

Resim 1. Saglik Bakanhgi Ulusal Fenilketoniri Glini Afisi

FENILKETONURI GUNU

Bir Damla Topuk Kan: Hayat Kurtanr
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