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Fenilketoniiri Hastaligi Nedir?

Yasam icin gerekli temel besin gruplarindan biri proteinlerdir. Viicudumuz, hayati islevlerin devam
etmesini saglamak igin, proteinleri amino asit adi verilen yapitaslarina ayirir ve bu yapitaslarini kullanir.
Fenilketon(ri hastaligl, protein iceren bazi gidalarda bulunan "Fenilalanin" adl bir amino asitin viicut
tarafindan pargalanmasini etkileyen bir hastaliktir. Bu hastalikta, kalitimsal olarak bir enzim eksikligi
nedeniyle protein yapisindaki fenilalanin uygun sekilde kullanilamaz, kanda ve dokularda birikir ve
geriye donlsimsilz beyin hasari yaratir.! Bu hastalik kalitimsal olup yeni nesillere aktarihr; hem
annenin hem de babanin bu hastalik agisindan tasiyici oldugu durumlarda cocuklarda fenilketondiri
hastalig| ortaya cikar.? Erken dénemde ve yeterli olarak tedavi edilmeyen hastalarda hafif ya da ciddi
duzeyde zihinsel engellilik gelismektedir.3

Fenilketoniiri Ne Siklikta Goriiliir?

Avrupa'da canli dogan her 10 000 bebekten birinde gorilmesine karsilik Turkiye'de akraba evlilikleri
sikhginin yiksek olmasi nedeniyle, canli dogan her 3 500-4 000 bebekten birinde fenilketoniri hastahgi
gorilir.? Ulkemizde yapilan her 4 evlilikten biri akraba evliligidir ve akraba evlilikleri en ¢ok birinci
dereceden akrabalar arasinda gerceklesmektedir.? Akrabalar icinde fenilketoniri agisindan tasiyicilik
benzer olacagli icin, akrabalar arasi evliliklerde hem anne hem de babanin tasiyici olmasi olasiligi yiksek
olur, bu da cocuklarda hastalik riskini artirir. Akrabalar arasi olmayan eslerin cocuklarinda da
fenilketoniri gelisebilir ancak olasilik daha disiktr.

Her yil Glkemizde tahminen 300 ¢ocuk fenilketonirili olarak dogmaktadir. Tirkiye’de her 100 kisiden
4’0 ise fenilketondri tasiyicisi durumundadir; fenilketondri tasiyicisi olan bir kisinin baska bir tasiyici ile
evlenmesi durumunda fenilketoniirili bebek sahibi olma ihtimalleri yiiksek olacaktir.>® Bu nedenle,
ciftlerin bebek karari 6ncesinde bu hastalik acisindan tasiyicilik durumlarini inceletmeleri ve buna gore
onlemler almasi degerli olacaktir.

Hastaligin Semptomlari Nelerdir, Hastalik Nasil Anlagilir??
Hastalikh bebekler dogumda saglklidir. Bununla birlikte, tedavi olmayan bebekler, protein alimini
takiben, genellikle birkag ay iginde hastalik belirtileri gelistirir:

e Vicutta ¢ok fazla fenilalanin birikimi nedeniyle nefes, cilt veya idrarda kif kokusu

o Nobetler dahil nérolojik problemler

e Deridokiintileri (egzama)

e Acik ten ve mavi gozler (¢linki fenilalanin, bu hastalikta sag ve cilt renginden sorumlu pigment

melanine donlisemez)
e Anormal derecede kiiclik kafa (mikrosefali)
e Hiperaktivite
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e Zihinsel gerilik

e Gelisimde gecikme

e Davranissal, duygusal ve sosyal problemler
e Psikiyatrik bozukluklar

Hastalik Tedavi Edilmediginde Ortaya Cikabilecek Sorunlar Nelerdir?
Fenilketondiirili annelerin hamilelik sirasinda yiksek kan fenilalanin seviyeleri oldugunda, bebekte
dogum kusurlar veya dlisik dogumlar olabilir. Tedavi edilmeyen fenilketoniri hastaligi, bebekler,
cocuklar ve yetiskinlerde cesitli komplikasyonlara yol acabilir.
Tedavi edilmeyen fenilketonlrinin yol acabilecegi durumlar:

e Yasamin ilk birka¢ ayinda baslayan geri doniisiimstiz beyin hasari ve belirgin zihinsel engellilik

e Nobetler ve titremeler gibi nérolojik problemler

e Bliyik cocuklarda ve yetiskinlerde davranissal, duygusal ve sosyal sorunlar

e lerisaglk ve gelisim sorunlari*

Fenilketoniiri Hastaligi Olan ve Hamile Kalmayi Diisiinen Kadinlarin Yapmasi Gerekenler Nelerdir?

o Disiik fenilalanin diyetini uygulayin: Fenilketoniri tastyici kadinlar, hamile kalmadan 6nce
disuk fenilalanin diyeti uygulayarak, gelisebilecek dogum kusurlarini 6nleyebilir.
Fenilketoniriniz varsa, gebe kalmayi diisiinmeden 6nce doktorunuzla gorisin.

o Genetik danismanhgi diisiiniin: Sizde, yakin bir akrabanizda veya bir cocugunuzda fenilketondiri
varsa, hamile kalmadan 6nce genetik danismanliktan da vyararlanabilirsiniz. Tibbi genetik
konusunda uzmanlasmis bir doktor, fenilketonirinin aile agacinizda nasil aktarildigini daha iyi
anlamaniza yardimci olabilir: Fenilketondrili bir cocuk sahibi olma riskinizi belirlemenize ve aile
planlamasina yardimci olabilir.

Tirkiye’de Yenidogan Tarama Programi

Ulkemizde gériilen baslica kalitimsal hastaliklarin genisletilmis yenidogan tarama programina dahil
edilmesi ile hem bu hastaliklarin erken donemde taninmasi ve sekel gelistirmeden 6nce mimkiinse
tedavisine baslanmasini saglayacak hem de ebeveynin aile planlamasi icin danismanlik almasi
saglanmis olacaktir.3

Fenilketoniri hastaliginda da erken tani, tedavi ve izlem gelisebilecek olan zeka geriligi ve diger 6nemli
hasarlarin gelismesini engellemede 6nemlidir.>

Ulkemizde,

. 1986 yilinda Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi ve Saghk Bakanligi isbirligi ile fenilketondiri
tarama programi 6nce 7 il merkezinde, ardindan 26 il merkezinde uygulanmaya
baslanmistir.

. 1990 yilinda bitin il merkezlerini kapsayacak sekilde genisletilmistir.

. 1992 yilinda 1 Haziran tarihi “Ulusal Fenilketoniri GUnG” ilan edilmistir.

. 2006 vyilinda vyayinlanan genelge dogrultusunda, Yenidogan Tarama Programi ile

yenidoganlarin Fenilketoniri yoniinden taranmasi zorunlu hale gelmistir.

5 Kiigiikkasap T. Tiirkiye'de Fenilketoniiri Hastaliginda Tani, Tedavi, izlem ve Uygulamalarin Saptanmasi. Doktora Tezi, Hacettepe
Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisii, 2013.
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Bu program dahilinde yapilan tim testler Glkemizde Uicretsiz uygulanmaktadir. Yenidogan Tarama
Programi ile fenilketondrili bebeklerin erken dénemde tani almasi, bebeklere beslenme tedavisinin
baslanmasi, geri donissiiz saglik sorunlarinin ve topluma getirdigi yikiin 6nlenmesi ve akraba
evliliklerinin azaltilmasi konusunda farkindalik olusturulmasi amaglanmaktadir.?®

Yenidogan Fenilketoniiri Taramasi

Fenilketon(ri tanisina yonelik bebegin dogumundan ve emzirilmesinden 48-72 saat sonra ozel filtre
kagitlari ile topuk kani 6rneklerinin alinmasi gerekmektedir. Toplanan kan érnekleri Tlrkiye Halk Saghgi
Kurumu'nun Yenidogan Tarama Laboratuvarlari’nda incelenmektedir. Topuk kaninin hastaligin varligina
isaret etmesi durumunda, fenilketoniiri testinin dogrulamasi yapilmakta; tanisi kesinlesen hastalar,
yasadiklari bolgede bulunan Cocuk Hastaliklari Beslenme ve Metabolizma Kliniklerine sevk edilerek,
uygun tedaviyi almalari saglanmaktadir. Tani alan ¢ocuklarin 6zel beslenme gereksinimi olan bu Grinler
Sosyal Glivenlik Kurumu tarafindan karsilanmaktadir. Ayrica, ek beslenme Uriinleri igin ailelere 6deme
de yapilmaktadir.”

Fenilketonuri

Tedavi edilmediginde
geri donusumsiuz ve
ilerleyici beyin
hasarina neden olur

a s
2 damla topuk kaniyla yapilacak
erken tarama testi,
binlerce damla goz yasina engel olur!

6 Tirkiye Anne, Cocuk ve Ergen Saghigi Enstitlisii (TUSEB), Evlilik Oncesi ve Yenidogan Taramalari Mevcut Durum ve Genisletme Modelleri,
2018. https://www.tuseb.gov.tr/uploads/evlilik_oncesi ve yenidogan taramalari mevcut durum ve genisletme modelleri.pdf
Erisim:18.05.2020.
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