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ULUSAL FENILKETONURI GUNU
1 HAZIRAN 2025

Fenilketoniri, fenilalanin hidroksilaz eksiklig§inden kaynaklanan, kalitsal (aile icinde yeni nesillere
aktarilan), metabolik bir hastaliktir. Hastalikta bir protein yapi tasi olan fenilalanin metabolize
edilemedigi icin kanda birikir ve geriye donlisiimsiiz beyin hasari olusmasina neden olur. Cocuklara erken
tani ile midahale edilmedigi takdirde agir zihinsel hasar ile zihinsel ve gelisimsel sorunlara neden olur.!
Fenilketon(ri hastaliginda viicut, protein iceren tiim yiyeceklerde bulunan fenilalanin adi verilen bir
proteinin bir kismini isleyemez.? Agir zihinsel geriligi olan fenilketonurili bireylerde nérolojik sorunlar
yani sira bazi davranis bozukluklari, dermatit seklindeki cilt lezyonlari gézlenir; hastalarin % 60’inda anne
babaya goére acik sag-gbz-ten rengi ile karakterize bir gériiniim vardir.?

Fenilketoniirlli cocuklar dogumda saglikh goriiniirler. Ancak tedavi edilmedigi takdirde 3 ile 6 aylikken
cevrelerine olan ilgilerini kaybetmeye baslarlar. Cocuklar 1 yasina geldiklerinde gelisimsel olarak gecikir.
Ciltleri bu rahatsizligi olmayan birine gore daha az pigmentasyona sahiptir. Diger belirtiler arasinda
davranigsal veya sosyal sorunlar; kollarda ve bacaklarda nébetler, titreme veya sarsici hareketler, bodur
olma veya yavas bliyime; egzama gibi cilt dokintlleri; mikrosefali adi verilen kiiclik bas boyutu ve
vicuttaki fazla fenilalanin nedeniyle idrarda, nefeste veya ciltte kiif kokusudur. Bu ¢ocuklar agik tenlidir
ve mavi gozlere sahiptir. Fenilketonurili kisilerin diyetlerindeki fenilalanini kisitlanmazsa, ciddi zihinsel
ve gelisimsel engeller de gézlenir.3

Tirkiye hastaligin en sik izlendigi Ulkelerdendir. Bunda Ulkemizde karaba evliliklerinin yaygin olmasi
onemli rol oynamaktadir. Bu hastaligin tastyici sikligi Glkemizde yiksektir. Her 100 kisiden dérdiinin bu
hastaligi tasiyor olmasinin yani sira, Tlrkiye’de 2023 yilinda akraba evliliginin yayginligi dikkate
alindiginda llkemizdeki fenilketontri tasiyiciigin diger Ulkelere gore daha sik olmasi kaginilmazdir.
Tarkiye'de evli giftlerin yaklasik olarak Ugte birinin birbirleriyle akraba olduklari (%29,2); akraba olan
eslerin %80'i kardes cocuklari olmasi dikkat cekicidir. Akraba olan eslerin orani Ankara, istanbul ve
izmir'de %17 iken, diger kentlerde %19'a, kdéylerde %36'ya ¢citkmaktadir.?

Hastaligin tanisinin ardindan c¢ocuklarin uygun diyetle saghkh bir hayat sirebilmesi mimkiindir; bu
nedenle diinyada cesitli tlkelerde ve Tirkiye’de dizenli tarama programi yiritilmektedir. Yenidogan
Tarama Programi bebeklerin dogumlarindan itibaren uygun sartlarda 6zel filtre kagitlari ile topuk kani
orneklerinin alinarak Yenidogan Tarama Laboratuvarlarina en kisa zamanda ulastiriimasi, bu bebeklerin
tarama sonuglarinin agiklanmasi ve sonrasinda hastalik yoniinden stpheli ¢gikan bebekleri ilgili kliniklere
sevk edilerek, tani ve sonuclari takip etmek esasiyla yiritilmektedir.?

Turkiye'de 1960'li yillarda istanbul ve Hacettepe Universiteleri’nde FeCl3 testi ile fenilketoniri taramasi
yapilmaya baslanmistir. Fenilketoniri Ulusal Tarama Programi 1987 yilinda baslamis, 1993 yilinda ise
tim Turkiye’'ye vyayginlastirlmistir.> Ginumuizde yenidogan tarama programi kapsaminda tim
bebeklerde dogumdan sonra 24. saatten itibaren fenilketontiri taramasi yapilmasi zorunlu ve uicretsizdir.
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Tirkiye'de 2002 yilinda taramasi yapilan yenidogan orani % 59,2 seviyesindeyken, 2010 yilindan bu yana
% 95'lerin Ustline seyretmesi yuz glldiriicl olsa da her yil 200-250 yeni bebegin fenilketoniri tanisi
almasi calismalarin giiclendirilmesine olan ihtiyaca isaret etmektedir.

Fenilketonlri hastaliginin bir tedavisi yoktur, ancak diyet zihinsel engelleri ve diger saglik sorunlarini
onlemektedir. Fenilketonlri hastaliginda kisilerin fenilalanin iceren yiyecekleri sinirlayan bir diyete
uymalari gerekir. Diyet dikkatli bir sekilde uygulanmali ve dogumdan mimkiin oldugunca kisa bir sire
sonra baslanmahdir. Kisilerin daha iyi fiziksel ve ruhsal saglik icin hayatlari boyunca diyete devam
etmelerini dnermektedir. Ozellikle fenilketoniiri hastaligi olan gebe bir kadinin, bebegin saglikli gelisimini
saglamak icin gebelik boyunca diistuk fenilalaninli diyete siki sikiya uymasi ¢ok énemlidir. Tani alan
fenilketonrili cocuklarin 6zel beslenme gereksinimi olan mamalar basvuru yapildiginda Sosyal Givenlik
Kurumu tarafindan karsilanmaktadir.?

Fenilketoniiri hastaliginda kisilerin asagida yer alan gesitli yiiksek proteinli gidalardan kaginmalari
gerekmektedir.
e Sit ve st Urlnleri, anne siitl (sadece diyet uzmaninizin belirledigi miktarda verilebilir.)

e Yumurta

e Findik

e Soya fasulyesi
e Et, balik

e Bezelye

e Bira

e C(Cikolata, kakao, kahve

e Kuru yemisler (findik, fistik, cekirdek, leblebi, badem, ceviz)

e icerigi bilinmeyen her tiirlii hazir yiyecek

e Gerekli gérilmedikce kuru fasulye, nohut, mercimek, barbunya > 8

Fenilketoniirili bireylerde 6zel diyet tedavisi 6miir boyudur. Zamanla diyet tedavisinde esneklikler
yapilsa bile yiikselen kan fenilalanin diizeyi olgularda néropsikiatrik etkilenmelere neden olmaktadir.

Tiirkiye’de 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniiri Giinii” olarak kabul edilmistir. Ulkemizde bu giinde konunun
Onemini anlatan bazi etkinlikler gerceklestirilmektedir. Bu etkinliklerin asil amaci bu hastalik tedavi
edilmediginde agir sonuclar olusturabilecegi konusunda duyarlilik olusturmaktir. Bu sekilde tedavi
edilmediginde sonuglari son derece agir olan bu hastalik igin toplumsal duyarhlik olusturulmaya
calisiimaktadir.

Turkiye’de fenilketoniiri hastalari icin éncii calismalariyla Hacettepe Universitesi Cocuk Saghgi ve
Hastaliklari Anabilim Dali 6gretim {iyelerimizden Prof. Dr. imran Ozalp hocamizi saygiyla anarak tiim anne
adaylarini bebeklerinden dogar dogmaz 1 damla kan alinmasi ile onlara saghkli ve kaliteli bir yasam
sunmaya davet ediyoruz.

UNUTMAYIN: BiR DAMLA TOPUK KANI BEBEGIiNIiziN HAYATINI KURTARIR!
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