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FENiLKETONURi(P
KU)




FENILKETAN
URi NEDIR?

* Fenilketondri, proteinli besinlerde bulunan

fenilalanin adli bir amino asidin metobolize
edilememesi nedeniyle, kanda ve diger
vucut sivilarinda artan fenilalaninin,
cocugun gelismekte olan beynini harap
ederek, ileri derecede zeka problemileri
olmasina sebep olan kalitimsal bir
metabolik hastaliktir.






Ulkemizdeki
Fenilketonuri
=)
Hastalig
Orani Nedir

* Dinyada kisaca PKU olarak bilinen Fenilketonri

(PhenylKetonUria) ¢cogu ulkede var olan bir
hastaliktir. Ancak hastaligin ulkemizdeki goriilme
sikh@i cok yliksektir. Her yil 1 milyondan fazla
bebegin dogdugu ulkemizde dogan her 6 bin
bebekten biri fenilketoniri ile dogmaktadir.
Hastaligin Glkemizde yuksek siklikta izlenmesinin
nedeni akraba evlilikleridir. Akraba evlilikleri hasta
bireylerin dogmasina yol ac¢tigi gibi toplumda
tasiyicilik sikh@ini da arttirmaktadir.



Fenilketondirili gocuklar, proteinli besinlerde bulunan
aminoasidini, karacigerlerinde parcalayamaz. Bu nede
kanlarinda artmis olan fenilalanin, gelismekte olan beyi
olumsuz olarak etkiler. Cocugun sinir sisteminde hasar
olusmasinin yani sira, ileri derecede zeka geriligi de gelisi

Fenilketonirili cocugun anne, ve babasinda fenilalanin hidr
enzimi yapimindan sorumlu biri normal, digeri bozuk iki gen
bulunur. Anne ve babasindan bozuk genleri alan gocuk,
fenilketoniri hastaliiyla dogar. Anne ve babasindan bir bozuk
gen alan ¢gocuk ise anne ve babasi gibi hastaligi tasir, ancak
hastalik belirtisi gostermez. Anne ve baba tasiyici oldugunda her
cocugun fenilketontiri olma olasiligi %25'tir.



Tasiyica baba Tasiyic1 anne
|

1

LI

Saglam Tasyica Hasta




Ulkemizde ortalama her yil 300 bebek bu hastalik ile birlikte
dogmaktadir. Halk arasinda ise tasiyiciligi cok fazladr.

Ortalama 100 kisiden 4-5 kisi bu hastaligi kismen
tasimaktadir. Bu nedenle Yeni dogan tim bebeklerde bu
hastaligin taramasi zaten yapilmaktadir.

Ancak bazitani almamis veya daha sonra gelismis vakalar

Gebel | k Ve bulunmaktadir.

f - I k .t s Anne ve baba adayinin bu hastaligi tagimasi durumunda
e n | e O n U rl bebeklerinde hastalik tam olarak goriliir hale gelmekte ve
hastalija neden olmaktadir.

Fenilketoniriye sahip anne adaylarinin gebelik oncesive tim
gebelik siresince fenilalaninden azaltilmis diet ile
beslenmeleri gerekmektedir.

Eger bu saglanmaz ise bebekte 6zellikle mikrosefali (
bebegin kafasinda biyiime gerilir) gibi kalp duvarlarinda
delik olmasi gibi anormalliklere neden olabilmektedir.




* Fenilketonurili cocugu olan
ailenin gerekli genetik calismalari
yapilmis ve genetik tespit edilmis
ise ikinci cocugun hasta olup
olmadigi anne karninda tani
yontemi ile anlasilabilir ve
duruma gore gebeligin
sonlandiriimasi dasunulebilir.
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Guthrie testi

* Fenilketoniiri tarama (Guthrie testi)
testi ilkemizde dogumdan sonra
her hastanede ve dogumdan sonra
bagh olunan saglik ocaklarinda
topuktan alinan kan ile her bebege
uygulanmaktadir.




FENILKETONURI TESTI NASIL YAPILIR?

Fenilketonurinin anlasilabilmesi icin bebegin dogumundan
sonraki ilk 3 gun icerisinde topuktan 2 damla kan alinarak gerekli
testin yapilmasi gerekir. Fenilketonurinin saptanabilmesi amaciyla
dogum yapan annenin hastanede 24-48 saat tutulmasi onemili.
Bebegin, annesinden aldigi ilk sutle deqil, 24 saat sonra emdikleri
sutle teste tabi tutulmasi gerekir.



Fenilketonuri Belirtileri

* » Fenilketonlri dogumdan sonraki 6-12. aylarda belirti gosterir.

* » Dogumdan sonraki ilk bir kac ay icerisinde fenilketonurili bebeklerin
durumu fark edilemez. Besinci aydan itibaren tedavi edilmeyen
bebeklerin zekalarindaki gerileme belirgin hale gelir.

* » Basini tutamama, anneyi tanimama, yuriyememe, gulimsememe,
oturamama, yasitlarina gore gelisimini tamamlayamama ve daha buyuk
cocuklarda agir zeka geriligi gibi belirtilerle kendini belli eder. Cocugun
beyin gelisimi normal olmadigi i¢in basi da kicuk kalr. Bazilarinin sac
ve gozleri anne babalarina gore daha acik ve tenleri de daha beyaz
olabilir, vicudun degisik yerlerinde ekzamatoz cilt lezyonlari gézlenebilir.
Otistik ya da agresif davraniglar, sizofreni, mental ve motor gerilikler de
olusur.



Fenilketonurili Hasta Nasil Izlenmelidir?

* Bir besin grubunu kisitli olarak 6zel diyet yapan fenilketondrili hasta
bldylime ve gelisme ve norolojik gelisim acisindan ozellikle bu
konularda uzmanlasmis bir ekip tarafindan izlenmelidir. Hastanin belli
aralarla beslenme durumu degerlendiriimeli, kan fenilalanin ve tirozin
dizeyi olgulmeli ve 6lgum duzeylerine gore diyeti ayarlanmali, zihinsel
gelisimi izlenmelidir. Ik 2 yasta haftada iki kez, 2-4 yas arasinda
haftada bir, 4-10 yaslarda 15 gunde bir, daha sonra ise ayda bir kez
kan fenilalanin dizeyi dlcilmelidir. Kan fenilalanin dizeylerinin 0-12
yas arasl 2-6 mg/dl,12 yasindan sonra 2-11 mg/dl, fenilketondrili
hastanin gebeligi sliresince ise 2-4 mg/dl degerleri arasinda
tutulmasi gerekir.






Fenilketonuri
Tedavisi

* Erken teshis konulmasi halinde hastaligin tedavisi mimkuinddr.

Hastaliga ait bulgular meydana gelmeden tedavisine basglanilan
cocuklar tamamen yasitlarina uygun saglikli bireyler olarak
gelisimlerini tamamlarlar. Tedavi edilmeyenlerde ise hastaligin
siddetine bagli cok agir zihinsel 6zir gelisir

Fenilketondiri, fenilalaninden kisith 6zel diyet ile tedavi edilebilen
bir hastaliktir. Tedaviye uymayan hastalarda zihinsel ve
gelisimsel bozukluklar olabilecegi i¢in hasta sahibi olan ailelerin
diyeti cok iyi 6grenmesi gerekmektedir. Fenilketondri tedavisi
bu konu ile ilgili merkezlerde strduriimelidir

* Cocuklar normal besinlerden almasi gereken proteini 6zel bir

toz mama yiyerek alirlar. Bu mamanin icinde proteinde bulunan
amino asitler yer almakta ancak hastaliga yol acan fenilanin
bulunmamaktadir. Fenilketoniri hastasi bebeklerin bir yasina
kadar bu mamalardan ayda bir, iki yasina kadar da ayda iki
paket kullanmasi gerekmektedir.

Ozellikle beyin dokusunun hizl gelistigi ilk 8-10 yil siiresince
tedavinin ¢ok iyi sekilde uygulanmasi gerektir. Fenilaninden
kisitlanma orani, zamanla beyin gelisimi yavasladiginda azaltilir
ancak tedavi yagsam boyu devam eder.



Fenilketonuri

Hastaliginda
Beslenme

Anne suti izlenerek ve olcili miktarda verilebilir.
Anne sutu yanisira fenilalaninsiz karisimlar verilerek
ve kan fenilalanin degerleri yakindan izlenerek
beslenebilirler.

Bugday, cavdar, yulaf, misir ekmekleri, kuru fasiilye,
nohut, mercimek, soya fastlyesi, ¢ikolata, kakao,
kahve, neskafe, kuru yemigler, siit, peynir, ¢cokelek,
yogurt, ayran, muhallebi, yumurta, et ve sakatatlar,
tavuk, balik, hindi gibi besinlerin tiketilmesi
sakincalidir.

Elma suyu, komposto suyu, zeytinyagi, aycicek yaqgi,
musir 6zu yag, findik yagi, misir nisastasi gazoz,
kola, bal, pekmez, recel gibi besinler ise tiketilebilir.



* Anne sutu bebeklerin buylime ve gelismesi

Fen | I ke'[onu Il icin gerekli olan bir besindir. Fenilketonurili
. bebekler de anne st ile birlikte
|I Bebekler fenilalaninsiz karisimlar (tibbi mama)
coy oo kullanilarak ve kan fenilalanin degerleri
Anne SUtU yakindan izlenerek beslenebilirler. Yapilan
IF . calismalar yasamin ilk yillarinda anne situ
Al ab| I Ir m |? alan fenilketondirili bebeklerde biyime ve

zihinsel gelisimin daha iyi oldugunu
gostermektedir.
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