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1 HAZIRAN (2023)
ULUSAL FENILKETONURI GUNU

Fenilketoniiri (FKU) kalitsal, metabolik bir hastaliktir. Fenilalanin hidroksilaz (PAH) isimli gendeki
mutasyon nedeni ile hastalarda fenilalanin adi verilen yapisal bir aminoasit viicutta metabolize edilemez.
Hastalik ilk kez 1934 yilinda iki kardeste tanimlanmis olup, hastalarda fenilalanin yikilamadigi icin, kanda
biriktigi ve viicutta sagliga zarar verecek duzeylere ¢ikabildigi tanimlanmistir.t

Feniketoniri sikhg farkli boélge ve etnik gruplarda degisik sikliklarda gozlenmektedir. Ornegin,
Amerika’da 10 bin dogum ila 15 bin dogumda bir ¢ocuk tani alirken, Avrupa’da 3 bin ila 30 bin dogumda
bir kiside gorilmektedir. Turkiye’de fenilketoniri 7 bin dogumda bir siklikta gozlenmektedir.
Fenilketon(ri hastaligi otozomal resesif olarak gecen genetik bir hastaliktir: Yani hastaligin olusabilmesi
icin hem annenin hem de babanin bu hastalik acisindan tasiyici olmasi gerekmektedir. Ulkemizde akraba
evliligi oranlarinin yiiksek olmasi nedeniyle fenilketoniri hastaligin sikhigr Amerika ve Avrupa ulkelerine
kiyasla yaygindir.?

Fenilketoniri hastasi bebeklerde dogumda herhangi bir belirti yok iken, bebegin beslenmeye baslamasi
sonrasinda zeka geriligi, bliyime geriligi, davranigsal, duygusal ve sosyal problemler, psikiyatrik sorunlar,
nobet gibi norolojik problemler, hiperaktivite, kemiklerde glicslizlik ve deri dokintileri gibi belirtiler
gelismeye baslar. Bu bebeklerde pigmentasyon azligi nedeni ile sag, ten ve g6z rengi sik olarak acik renk
olup; baslari yasitlarina gore daha kicuiktiir (mikrosefali); hastalarin sik olarak nefes, deri ve idrarinda
hastaliga 6zel bir koku saptanmaktadir.3

Fenilketoniri hastaliginda erken tani gok 6nemlidir ve hastalarda belirtilerin ortaya ¢ikmasini dnlemek
icin degerlidir. Tirkiye’de 1960l yillarda istanbul ve Hacettepe Universitelerinde FeCls testi ile
fenilketoniri taramasi yapilmaya baslanmis; gliniimiizde ise yenidogan tarama programi kapsaminda
tim bebeklerde dogumdan sonra 24. saatten itibaren fenilketoniri taramasi yapilmasi zorunlu ve
Ucretsizdir.

Tarama igin dogum sonrasi Guthrie karti denilen 6zel kagitlara bebeklerin topuklarindan birka¢ damla
kan alinmasi yeterlidir. Tani alan bebekler erken dénemden itibaren fenilalanin agisindan kisith diyetlerle
beslenirse saglikl bir sekilde bliyliyebilmektedir. Adolesan ve yetiskinlerde de siiphe varsa test yapilmasi
muUmkuinddr.

Fenilalanin, beslenme yoluyla elde edilen proteinlerin yapi tasidir: TUm proteinlerde ve bazi yapay
tatlandiricilarda bulunur. Bu nedenle hastalar st ve siit irinlerinden yapilan gidalar, yumurta, et ve et
aranleri (kirmizi et, tavuk, balik, hindi eti, salam, sosis, sucuk, pastirma, kavurma, kabuklu deniz Grunleri,
midye v.b), sakatat (beyin, karaciger, bobrek v.b., normal ekmek (bugday, cavdar, yulaf, misir ekmekleri),
kuru yemis (findik, fistik, leblebi, cekirdek cesitleri, badem, ceviz), kuru baklagil (kuru fasiilye, nohut,
mercimek, i¢ bakla, soya fasilyesi, kuru barbunya), hazir besin (kraker, biskivi, kek, kurabiye, pasta ve
yasaklarla yapilmis bitlin besinler) ile aspartam ve fenilalanin iceren bitiin icecek, sakiz, yiyeceklerden
uzak durmalidir. Kan fenilalanin diizeylerinin 0-12 yas arasi 2-6 mg/dl, 12 yasindan sonra 2-11 mg/dl|,
fenilketonrili hastanin gebeligi stiresince ise 2-4 mg/dl degerleri arasinda tutulmasi gereklidir.
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Fenilketondirili bebeklerin anne siitl ile beslenmesi, diger saglkli bebeklere oranla disiktiir ancak kan
fenilalanin dizeylerine gore onerilen miktarda fenilalanin icermeyen formiila ile birlikte anne siti
alabilir. Saglik calisanlarinin FKU ile ilgili glincel yaklasimlari takip etmeleri ve aileleri dogru
bilinclendirerek kontrolli bir bicimde emzirmeye tesvik etmeleri son derece dnemlidir.*

Fenilketonirinin 6nlenmesi, erken tani ve tedavi ¢alismalarinda Turkiye’de sivil toplum orgitlerinin de
onemli ¢alismalari vardir. Ankara, Bursa, Eskisehir, istanbul, izmir ve Sanhurfa’da fenilketoniiri aile
dernekleri bulunmaktadir. Bu dernekler fenilketontri hastasi olan kisiler ve ailelerini bir araya getirerek,
tanismalar ve dayanismalarini tesvik etmek; fenilketonirili ¢ocuk, gen¢ ve yetiskinlerin diyet
uygulamalari konusunda yeni gelismeleri izlemek; uygun diyet Urinleri, gerekli ilag ve mamalar
konusunda ilgili kurumlarla ortak ¢alismalar yapmak; bireylerin tedavi ve yasama uyumlari konusunda
egitim calismalari yapmak; hastalik nedeniyle yeti yitimi gelisen bireyler icin 6zel egitim ve rehabilitasyon
programlari hazirlamak ve uygulamak tizere kurulmus olup, ailelere destek olmaktadir.®

Tirkiye’de 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniri Glinii” olarak kabul edilmistir. Bu gliniin amaci, hastahgin
nedenleri, tani ve tedavisi yani sira, yenidogan fenilketoniri tarama programlari konusunda farkindahk
olusturmak ve tedavi edilmediginde ¢ok agir sonuglara yol agan bu hastalik icin toplumsal diizeyde
duyarhlik olusturulmasina calisiimasidir.

Fenilketoniiri hastaliginda erken tani ve uygun bir diyet ile saglikh bir yasam siirdiirmek miimkiindir.
Bebeklerinize dogum sonrasi mutlaka testlerini yaptiriniz. Ailenizde ya da ¢evrenizde fenilketoniiri
hastasi varsa ya da siiphe ediyorsaniz en kisa siirede bir saglik kurulusuna bagvurmaniz, tani aldiysaniz
bu hastalik ile yasarken fenilketoniiri aile derneklerinden destek almaniz degerlidir.

Bir damla topuk kam hayat kurtanir!
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