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1 HAZIRAN
ULUSAL FENILKETONURiI GUNU

"BiR DAMLA TOPUK KANI HAYAT KURTARIR."

Fenilketoniiri, kanda fenilalanin adi verilen yapisal bir proteinin viicutta metabolize edilmesini saglayan
enzimin eksikligi sonucu ortaya c¢ikan, genetik gecisli, metabolik bir hastaliktir. Bu hastalikta fenilalanin
yikilamaz ve kanda birikerek viicutta zararli seviyelere yiikselebilir.® Bunun sonucunda ise, geri
donisiimsiiz beyin hasari ve buna bagli zeka geriligi gelisir. 2 1930’larda Absjorn Folling tarafindan bu
hastalikta ortaya ¢ikan norofizyolojik sorunlarin altta yatan nedeninin kanda artan fenilalanin dizeyleri
oldugu belirlenmis, 1960’larda ise Robert Guthrie tarafindan hastaliga yénelik tani testi gelistirilmistir.3

Fenilketondri sikhgr diinya capinda etnik gruplar ve cografi bolgeler arasinda farklhilik gostermektedir.
Amerika’da yenidoganlarda 1/10 000 ila 1/15 000 siklikta ortaya ¢ikmakta iken, Avrupa’da fenilketonri
sikhg 1/3 000 ile 1/30 000 arasinda degismektedir.2? Tiirkiye'de bu hastalik yaklasik 7000 yenidoganda
bir gériilmektedir. Ulkemizde hastaligin sik gériilme nedeni akraba evlilikleridir. Her 100 kisiden 4'ii bu
hastaligin tasiyicisidir. iki tasiyicinin evienmesi durumunda ise hastaligin olusma ihtimali artmaktadir.?

Bu hastaliga sahip olan bebeklerde, dogumda herhangi bir belirti yok iken, bebegin beslenmeye
baslamasi sonrasinda, hasta bebeklerin besinle aldiklari fenilalaninin viicutta yikilamamasi nedeni ile bu
bebeklerde zeka geriligi, bliylime geriligi, davranissal, duygusal ve sosyal problemler, psikiyatrik sorunlar,
nobet gibi norolojik problemler, hiperaktivite, kemiklerde gli¢gstzliik ve deri dokiintileri gibi belirtiler
gelismeye baslar. Bu bebeklerde sik olarak acik renk sag, ten, géz rengi, basin normal dlgiilerden kiigik
olmasi (mikrosefali), nefes, deri ve idrarda hastaliga 6zel bir koku olusmasi yaygindir.*

Fenilketonilri hastalarinda yasamin ilk ginlerinde uygun tibbi beslenme tedavisi baslanirsa bulgular
onlenebilmektedir. Tibbi beslenme tedavisinin amaci, dokularda biriken ve beyin igin zararli olan
fenilalanini, sinirl miktarda fenilalanin iceren bir diyetle kontrol altina alarak, viicutta birikmesini
onlemektir. Tedavide fenilalanin miktari yiiksek olan bazi besinler (et, siit, yumurta, kurubaklagil gibi)
diyetten ¢ikarilmakta ve enerji kaynagi olarak fenilalanin icerigi ¢cok diisiik olan bazi besinler ile diistk
proteinli 6zel tibbi Grtnler kullanilmaktadir. Tibbi besinler kapsaminda ¢ocuklar disuk proteinli icecek,
duslik proteinli muhallebi, distk proteinli tahil gevregi, diisik proteinli makarna, diisiik proteinli piring,
disik proteinli un, disitk proteinli ekmek, disik proteinli gofret, disik proteinli kurabiye, dislk
proteinli biskivi, disik proteinli cikolata, yogurt yapimi igin 6zel jel, yogurt yapimi igin sit sekeri, diistik
fenilalaninli peynir, diislik proteinliirmik ve benzeriyiyecekler ile beslenebilir. Cocuklarin durumuna gére
bu besinlerin tiketimi icerdigi fenilalanin miktarina gore ayarlanir.3®

! [internet] https://ghr.nim.nih.gov/condition/phenylketonuriattdefinition Erisim:18.05.2019.

2 [internet] https://dosyaism.saglik.gov.tr/Eklenti/11173,259822214447pdf.pdf?0 Erisim:18.05.2019.

3 Kucuikkasap T. Turkiye'de Fenilketoniiri Hastaliginda Tani, Tedavi, izlem ve Uygulamalarin Saptanmasi. Doktora Tezi,
Hacettepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii, 2013.

4 linternet] https://www.mayoclinic.org/diseases-conditions/phenylketonuria/symptoms-causes/syc-20376302 Erisim:
19.05.2019.
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Fenilketondrili cocugun kendisine yasak olan besinlerden yemesi ve 6ngoriilen porsiyondan daha fazla
tiketmesinin 6nlenmesi icin cocugun en gec bir yasina kadar cocuk aile sofrasina oturtulmasi, 6nce
cocugun doyurularak sonra diger fertlerin yemege oturmasi, sofrada herkesin ayri tabagi olmasi ve
“herkes kendi yemegini/mamasini yemesi" klgik yaslardan itibaren gocuga 6gretilmelidir. Hayatin ilk
birkag haftasindan itibaren tibbi beslenme tedavisine baslayan hastalar yasitlari gibi normal gelisimlerine
devam etme firsatini yakalayabilmektedir.

Fenilketoniri hastaliginda erken tani, tedavi ve izlem gelisebilecek olan zeka geriligi ve diger 6nemli
hasarlarin gelismesini engellemede dnemlidir. >° Ulkemizde 1987 yilindan itibaren Saghk Bakanhgi
tarafindan bazi il merkezlerinde Fenilketon(iri Tarama Programi uygulamaya konulmustur. 1993 yilindan
beri lilke genelinde Fenilketoniiri Tarama Programi ylrutilmektedir. 2006 yilinda yayinlanan genelge
dogrultusunda, Yenidogan Tarama Programi ile yenidoganlarin Fenilketoniri yoniinden taranmasi
zorunlu hale gelmistir. Bu program dahilinde yapilan tim testler ilkemizde Ucretsiz uygulanmaktadir.
Yenidogan Tarama Programi ile fenilketonirili bebeklerin erken donemde tani almasi, bebeklere
beslenme tedavisinin baslanmasi, geri donlissiiz saglik sorunlarinin ve topluma getirdigi ylikiin dnlenmesi
ve akraba evliliklerinin azaltilmasi konusunda farkindalik olusturulmasi amaclanmaktadir. ©

Fenilketondri tanisina yonelik bebegin dogumundan ve emzirilmesinden 48-72 saat sonra 0Ozel filtre
kagitlari ile topuk kani 6rneklerinin alinmasi gerekmektedir. Toplanan kan érnekleri Tiirkiye Halk Saghgi
Kurumu'nun Yenidogan Tarama Laboratuvarlari’'nda incelenmektedir. Topuk kaninin hastaligin varligina
isaret etmesi durumunda, fenilketoniri testinin dogrulamasi yapilmakta; tanisi kesinlesen hastalar,
yasadiklari bolgede bulunan Cocuk Hastaliklari Beslenme ve Metabolizma Kliniklerine sevk edilerek,
uygun tedaviyi almalari saglanmaktadir.! Tani alan cocuklarin 6zel beslenme gereksinimi olan bu trtinler
Sosyal Glvenlik Kurumu tarafindan karsilanmaktadir. Ayrica ek beslenme Urinleri icin ailelere 6deme
de yapilmaktadir. !

Fenilketoniri hastalarinin erken donem tani alip, zamaninda ve uygun tedavisi i¢in kurumlarin oldugu
kadar birey ve ailelerin de konuyla ilgili farkindalik ve ¢abalari degerlidir. 1 Haziran Ulusal Fenilketondiri
glna ile amag, lUlkemizde sik gorilen Fenilketoniri hastaliginin ve bu hastaligin tanisinda énemli roli
olan Yenidogan Tarama Programi'nin kisiler tarafindan bilinirligini arttirmaktir. Ulkemizde her yil 1
Haziran'da ¢esitli etkinliklerle bu konunun 6énemini anlatan bazi etkinlikler gerceklestiriimektedir. Bu
sekilde tedavi edilmediginde sonuglari son derece agir olan bu hastalik icin toplumsal duyarlilk
olusturulmaya calisiimaktadir. ©

Ulkemizde Ankara, Bursa, Eskisehir, istanbul, izmir ve Sanlurfa’da Fenilketoniiri aile dernekleri
bulunmaktadir. Bu dernekler fenilketoniri hastasi olan kisilerle ailelerini bir araya toplayarak
tanismalarini ve dayanisma saglamalarini tesvik etmek, fenilketonrili olan ¢ocuk, genc ve yetiskinlerin
diyet uygulamalari konusunda yeni gelismeleri izlemek, diyet Grlnleri ve gerekli ilag ve mamalar
konusunda ilgili kurumlarla ortak ¢alismalar yapmak, fenilketondrili bireylerin tedavi ve yasama uyumlari
konusunda egitim ¢alismalari yapmak ve hastalik nedeniyle yetiyitimi gelisen bireyler icin 6zel egitim ve
rehabilitasyon programlari hazirlamak ve uygulamak (zere kurulmus olup, ailelere destek olmaktadir.

> [internet] https://tuncelism.saglik.gov.tr//TR,75504/1-haziran-ulusal-fenilketonuri-gunu.html Erisim: 19.05.2019.
® Neonatal Tarama Programi Genelgesi 2006/130. [internet] https://www.saglik.gov.tr/TR,11079/neonatal-tarama-
programi-genelgesi-2006--130.html Erisim: 19.05.2019.
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Ailenizde ya da cevrenizde fenilketon(ri hastasi varsa ya da siphe ediyorsaniz en kisa stirede bir saghk
kurulusuna basvurmaniz, destek konusunda fenilketoniiri aile derneklerinden destek almaniz degerlidir.”

Unutmayin!

Fenilketoniiri hastalari erken tani alip, hayatin ilk birka¢ haftasindan itibaren tibbi

beslenme tedavisine basladiklarinda yasitlari gibi normal gelisimlerine devam etme
firsatini yakalayabilmektedir.

)

FENILKETONURI GUNO

Bir Damla Topuk Kani Hayat Kurtanr

7 [internet] http://www.pkuaile.com/incele.php?id=NjE= Erisim: 27.05.2019.
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