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1 HAZIRAN ULUSAL FENILKETONURi GUNU (2024)

Fenilketoniiri (FKU) kalitsal, metabolik ve nadir hastaliklardan biridir. Anne ya da babada var olan ancak
hastalik bulgusuna sebep olmayan (gekinik) bir gen ile tasinmaktadir. Anne ve baba kendileri de FKU
hastasi ve/veya tasiyici olduklarinda dogan bebeklerinde proteinlerin yapitasinda bulunan fenilalanin
adinda 6nemli bir amino asit viicutta metabolize edilememekte, buna bagl kanda birikmekte ve
nihayetinde beyinde geri donlissiiz harabiyet olusturmaktadir Protein alimi ne kadar ¢ok ise, bu birikim
de o denli artacak ve beyne zarari ilerleyecektir.!

Hastalik ilk olarak 1934 yilinda tanimlanmistir ve 1953 yilinda Bickel tarafindan fenilalanin amino asidi
diyetten kisitlanirsa bu hastalarin tedavi olabilecegi ortaya konmustur.?

Fenilketoniri etnik gruplar ve kiiresel olarak cografi bolgeler arasinda farkli gértilme sikliklarina sahiptir.
Amerika Birlesik Devletleri'nde FKU her 25.000 yenidogandan 1'inde gériilmektedir.> Ulkemizde akraba
evlilikleri ve dogurganlik fazla oldugu icin dogustan metabolik hastalik sikliklari yliksektir. Dinya
genelinde 10.000°de 1 sikhkla gorilen fenilketoniri (FKU) hastaligi lGlkemizde her 4.500 bebekten
birinde goriilmektedir.*

Feniketoniiri hastaliginin taranmasi Yenidogan Tarama Programi iginde yer almaktadir. Bu taramadaki
amac hastaligin dogum sonrasi erken dénemde taninarak bebeklerde geri déniisiimsiz beyin hasarinin
gelismesinin 6nine geg¢mektir. Bunu saglamak icin erken donemde tanisi konan bebeklerde uygun
beslenmenin saglanir. Ote yandan akraba evliliklerinin éniine gegildiginde fenilketoniiri hastaligina
sahip bebeklerinin dogmasi engellenebilir, aileler bu tedavi zorluklari ve yogun kaygidan kurtulmus
olabilirler.>

Fenilketonlri ve diger yeni dogan doneminde taranan diger hastaliklar igin hastanelerde ve aile
hekimliklerinde bebeklerin topuklarindan alinan kanlar il Saghk Midirliikleri’nde ilgili birimlere
ulastiriimakta ve burada toplanan kanlarda Ankara ve istanbul’da bulunan laboratuvarlara iletiimektedir.
Tarama laboratuvarinda taranan her hastalik i¢in kan sonuglari Yeni Dogan Tarama Web uygulamasina
yliklenmektedir. Topuk kani taramasinda sonug siipheli oldugunda bebekler daha ileri tani ve tedavi
icin ilgili uzmanhk dalina yonlendirilmektedir. Ayrica taranan her bir hastalik icin kurulmus bilimsel
komisyonlarca bu izleme ve degerlendirme yapilmaktadir.®

Bebeklerde fenilketoniiri hastalig ile ilgili sikayetler hafiften siddetliye degisik derecelerde olabilir.
Bazi bebeklerde sadece kanda hafif fenilketoniri hastaliginda metabolize edilemeyen fenilalanin amino

! [internet] https://hsgm.saglik.gov.tr/tr/haberler-cocukergen/1-haziran-ulusal-fenilketon%C3%BCri-
g%C3%BCN%C3%BC.html Erigim tarihi: 18.05.2024

2 [internet] https://hastane.ankara.edu.tr/2019/10/07/fenilketonuri-hastaligi-nedir-kimlerde-gozlenir-tedavi-yaklasimlari-
nelerdir/ Erisim tarihi: 19.05.2024

3 [internet] https://medlineplus.gov/genetics/condition/phenylketonuria/#causes Erisim tarihi: 20.05.2024

4 Turk Pediatri Kurumu, 57. Tiirk Pediatri Kongresi, Bildiri Ozetleri Kitabi

[internet] https://turkpediatri.org.tr/storage/57tpkkitap-1-3-1668180904Axr|7.pdf Erisim tarihi: 20.05.2024

> [internet] https://hsgm.saglik.gov.tr/tr/tarama-programlari/ntp.html Erisim tarihi: 21.05.2024
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asidinin kanda hafif ylksekligi ile seyredebilir ve bebeklerde herhangi bir sikayet olusturmayabilir. Ayrica
bu beklerde beslenme tedavisi gerekmeyebilir.®

Klasik fenilketondri diye adlandirilan hastalik aslinda hastaligin belirtilerin siddetli bir sekilde gorildugu
formdur. Bu bebekler dogumdan sonra ilk aylarda normal goriinse de tedavi edilmediginde daha ileri
aylarda/yaslarda bas ¢evresinin normalden kiigiik olmasi, nobetler, zeka geriligi, gelisimsel gerilik, kol
ve bacaklarda sarsilma hareketleri, titreme, davranis problemleri, sosyal becerilerde gerilik, otizm
bulgulari ve cilt lezyonlar izlenebilir. Hastaligin daha hafif formlarinda 6zel beslenme tedavisi
uygulanmadiginda hafif zihinsel engellilik gelisebilir.®” Aslinda fenilketoniirili bebek yenidogan taramasi
ile tani kondugu igin beslenme tedavisine erkenden baslanir ve klasik/siddetli fenilketoniiri ile nadiren
kargilagihr.*

Fenilketonirili saptandiginda tedavisinde basari saglanabilen bir hastaliktir. Tani slireci sonrasinda
onemli olan beslenmenin diizenlenmesidir. Burada temel olan bebek biyirken, beslendigi gidalarin
fenilalanin (metabolize edilemeyen ve vicutta birikerek hastaliga yol acan amino asit) icermemesidir.
Bunun saglanmasinda cocuga hekimi, diyetisyeni ve ailesi rehberlik etmesi gereklidir. Fenilketoniiri
bebekler, kendileri i¢in iiretilmis mama ile beslenmelidir. Clinkii bu mamalarda fenilalanin harici temel
protein icerigi yeterlidir ve ¢ok az miktarda fenilalanin icermektedir. Daha biiyik cocuklar ve yetiskinler
icin baska mamalarda bu ihtiyaglarini karsilamamakla birlikte fenilketoniri hastalarinin émur boyu bu
ozellikli mamalarla da beslenmeleri gerekir. Fenilketoniiri tanili gocuklarin mama iicretlerini Sosyal
Giivenlik Kurumu karsilamaktadir. Bu ¢ocuklar igin ailelerine makarna, biskiivi vb. baska besinler igin
de para destegi saglamaktadir.! Fenilketoniiri hastasi kadinlar gebe kalmak istediklerinde hamilelik
dncesinde ve sirasinda diyetlerine 6zellikle daha fazla dikkat etmeleri gerekmektedir.”

Birgok gidada, siitte ve yumurtada fenilalanin bulundugu bilinmelidir. Ayrica yapay tatlandirici olarak
kullanilmakta olan aspartamdan fenilalanin igerigi nedeniyle kaginilmalidir.”

Fenilketonlrinin 6nlenmesi, erken tani ve tedavi ¢alismalarinda Tirkiye’de PKU Aile Dernegi adinda bir
sivil toplum 6rgiitii sorumluluklar Gistlenmektedir. Bu dernegin Ankara, Bursa, Eskisehir, istanbul, izmir
ve Sanliurfa’da fenilketondri aile dernekleri bulunmaktadir. Bu dernekler fenilketoniri hastasi olan kisiler
ve ailelerini bir araya kendine ait bir internet sitesi de mevcuttur. Bu dernek fenilketondtrli cocuklarin ve
ailelerinin dayanismalarini saglamakta; beslenme dlizenlemelerine ve ila¢ gereksinimlerine ilgili
kurumlarla iletisimlerle destek saglamakta; kisilerin tedavi uyumlari icin egitimler vermekte ve be
hastaliga sahip ¢ocuklarin ailelerine bircok konuda destekler vermektedir.®

Turkiye’de 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniiri Giinii” olarak kabul edilmistir. Bu glin geldiginde her yil
Ulkemizde Saglik Bakanhginca etkinlikler dizenlenmektedir. Bu etkinliklerin asil amaci bu hastalik tedavi
edilmediginde agir sonuglar olusturabilecegi konusunda duyarhlik olusturmaktir.!

6 [internet] https://www.genome.gov/Genetic-Disorders/Phenylketonuria#al-1 Erisim tarihi: 22.05.2024
7 [internet] https://medlineplus.gov/ency/article/001166.htm Erisim tarihi: 22.05.2024
8 [internet] https://www.pkuaile.com/ Erisim tarihi: 23.05.2024
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FKU icin éneriler:

v Fenilketoniri hastaliginda erken tani ve uygun bir diyet ile saglikl bir yasam strdirmek
mimkanddr.

v’ Bebeklerinize dogum sonrasi mutlaka énerilen testlerini yaptiriniz. Ozellikle akraba evliligi
yapmis kisilerde bebek yeni dogdugunda bu testlerin yapilmasi ¢cok degerli olacaktir.

v FKU olan bebeklerin beslenme (mama ve 6zel gida icin yardim) icin destek Sosyal Giivenlik
Kurumu’ndan destek alabilirsiniz.

v Ailenizde ya da cevrenizde fenilketoniiri hastasi varsa ya da stiphe ediyorsaniz en kisa
strede bir saglik kurulusuna basvurmaniz, tani aldiysaniz bu hastalik ile yasarken
fenilketoniri aile derneklerinden destek almaniz degerlidir.

- b

Resim kaynak: [internet] https://www.sma.org.tr/yenidogan-taramasi Erisim: 28.05.2024
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