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1 HAZIRAN

ULUSAL FENILKETONURI GUNU (2022)

Yenidogan Tarama Programi, yenidogan bebeklerde dnlenebilen, geri donlisimsiiz hasarlar
olusmasina neden olan hastaliklarin erken tani ve tedavisini saglayabilmek amaciyla belirli
hastaliklarin taranmasidir. Yenidogan tarama programi ile fenilketonri, konjenital hipotiroidi,
kistik fibrozis, biyotinidaz eksikligi, konjenital adrenal hiperplazi ve spinal muskiler atrofi
taranmaktadir. Fenilketonlri Tarama Programi 1987 yilinda baslamis, 1993 yilinda tim
Turkiye'ye yayginlastirilmistir.  Yenidogan tarama programina 2006 yilinda konjenital
hipotiroidi, 2008’de biyotinidaz eksikligi, 2015’te Kistik Fibrozis eklenmistir. Konjenital adrenal
hiperplazi taramasi 2017 yilinda baslamis, 2020 yilinda Tirkiye geneline yayginlastiriimig, en
son 2022 yilinda spinal muskdler atrofi programa eklenmistir.t

Fenilketoniri ylksek fenilalanin konsantrasyonlari nedeniyle beyin fonksiyon bozuklugunun
gelisebildigi, otozomal resesif (¢ekinik) gegisli bir fenilalanin metabolizmasi bozuklugudur. Bu
beyin fonksiyon bozuklugu tedavi edilmezse ciddi zihinsel yetersizlik, epilepsi (sara) ve
davranis sorunlari ile sonuglanir. Prevalans diinya capinda degisiklik gostermekte ve ortalama
10.000 yenidoganda bir gorilmektedir. Erken tani, yenidogan taramasina dayanir. Tedaviye
erken baslanip devam edilirse, bazi alt optimal norobilissel islevlerle ortalama olarak zeka
normal sinirlar icinde kalmaktadir. Tiirkiye’de FKU prevelansinin %0,0167 ve insidansinin
1/3.500-4.000 canl dogum oldugu bildirilmistir. Turkiye’de dinya ortamalasina gore
fenilketoniri sikliginin fazla olmasi akraba evliliginin sik olmasina baglanmaktadir. Tirkiye’de
her dort evlilikten birinin akraba evliligi oldugu bildirilmektedir.?3

Giiniimiizde de FKU’li hastalarda tedavinin temelini fenilalanin kisith diyet ile kan fenilalanin
diizeyinin dislrtlmesi olusturmaktadir. Beyin hasarinin 6nlenmesi icin tibbi beslenme
tedavisinin erken baslamasi, iyi metabolik kontrol ve uzun sireli tedavinin gerekli oldugu
belirtiimektedir. Tibbi beslenme tedavisinde hedef, sinirsel islev ve davranislarin
kotlilesmesinden birincil derecede sorumlu olan kan ve beyin dokusunda ani ve sliregen
ylksek fenilalanin diizeylerini engellemektir. Prognoz ve sonug tani ve tedavinin baslangicina
blyik olclide baghdir, ancak mutasyon tiiriiniin de dnemli oldugu belirtiimektedir. Tedavinin
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birakilmasi, yasamin ileleyen doénemlerinde noérolojik performansi bozabilmektedir. Bu
nedenle yasam boyu tedavi 6nerilmektedir.*

Fenilketoniiride en carpici bulgu olan zeka geriligi ve diger nérolojik sorunlar, yasamin ilk
glnlerinde baslayan tibbi beslenme tedavisi ile 6nlenebilmektedir. Yenidogan Tarama
Programi ile higbir bebek atlanmaksizin erken tani konulabilmekte, yasamin ilk 21. giinlinden
Once tedaviye baslanabilmektedir. Erken tani ve tedavi igin topuk kani olduk¢a énemlidir.

Fenilketoniri tanisina yonelik bebegin dogumundan ve emzirilmesinden 48-72 saat sonra 6zel
filtre kagitlari ile topuk kani érneklerinin alinmasi gerekmektedir. Toplanan kan ornekleri
Turkiye Halk Saghgi Genel Midurliglinin  Yenidogan Tarama Laboratuvarlari’nda
incelenmektedir. Topuk kani sonucuna gore hastaligin varligindan siiphelenildigi durumda,
fenilketoniiri acisindan dogrulama testi yapilmakta; tanisi kesinlesen hastalar, yasadiklar
bolgede bulunan Cocuk Hastaliklari Beslenme ve Metabolizma Kliniklerine sevk edilerek,
uygun tedaviyi almalari saglanmaktadir.”
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