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iNSAN SAGLIGI VE HASTALIKLAR

FENILKETONURI NEDIR?

i Ecz. Giizide SONMEZ

enilketon(ri nadir goriilen kalitsal meta-

bolik hastaliklardan biridir. Anne ve ba-

basinda hastalik yapmayan bozuk genleri

alan bir cocuk fenilketoniri hastalig ile
dogmaktadir. Anne ve babanin tasiyici olmasi ha-
linde bu ciftin her gocugunda hastaligin goérilme
ihtimali %25°dir. Fenilketoniiri, toplumumuzda hala
yeterince bilinmemekte ve tedavi edilmedigi tak-
tirde gocugun émir boyu dzirli kalmasina sebep
olmaktadir.

Bu hastalikla dogan gocuklar proteinli gidalarda
bulunan fenilalanin isimli bir amino asidi sindire-
mezler, sonucta kanda ve diger viicut sivilarinda
biriken fenilalanin ve artiklari, gocugun gelismek-
te olan beynini harap eder ve ileri derecede zeka
oziirlii olmasina, sinir sistemini ilgilendiren daha bir
cok belirtilerin ortaya gikmasina neden olur. Fenil-
ketoniiri Amerika’da ve bir gok Avrupa Ulkesinde
her 10.000-30.000 yenidogan da bir goriilmesine
karsin iilkemizde 3.000-4.000 yenidogan da bir
goriilmektedir. Tirkiye fenilketontiri hastaliginin en
sik goruldigi Ulkelerden biridir. Ulkemizde akra-
ba evliliklerinin siklikla yapilmasi anne ve babanin
tasiyicl oldugu bu gibi hastaliklarin ylksek siklikta
izlenmesine neden olmaktadir. Akraba evliligi has-
taligin goriilme sikhigini artiryor olsa da, akraba
olmayan bireylerin de gocuklari hastalikli dogabilir.
Glinkii Tiirkiye’de her 100 kisiden 4 G bu hastalik
agisindan tastyici durumundadir

FENILKETONURI NASIL TESHIS EDILIR?

Hayatin ilk bir kag ayi igerisinde fenilketondri has-
taligi olan bebekler saglikli bebeklerden ayirt edile-
mez. Fenilketonrili gocuklarda 5-6 aylardan sonra
zekadaki gerileme belirgin hale gelir. Akranlarindan
farkli olarak oturma, yiirime ve konusma gibi be-
cerileri kazanamazlar. Beyin gelisimleri normal ol-
madigindan baglar da kigiik kalir. Ayrica kusma,

asirt el, kol, bag hareketleri, havale ndbetleri, ciltte
dokintiler, idrar ve terin kiif gibi kokmasi hastaligin
onemli belirtilerindendir. Bu gocuklarin % 60’inda
g6z, kas ve cilt rengi anne-babaya gére daha agik-
tir. Fenilketoniiri hastaligi ile dogan bebegin, beyni
etkilenmeden, erken olarak taninmasi gok onemli-
dir. Bu amagla gelistiriimis her yenidogan gocuga
uygulanabilen bir tarama testi vardir. Dogumdan
72 saat sonra ozel bir filtre kagidina alinan 2 dam-
la kan teshis igin yeterlidir. Hasta bebek hayatin
ilk glinlerinde tanindiginda uygun diyet tedavisi ile
zeka geriligi 6nlenebildigi igin gelismis Glkelerde
tiim yenidoganlarin fenilketoniiri yoniinden taran-

masi zorunlulugu vardir.

FENILKETONURI NASIL TEDAVi EDILIR?

Fenilketoniiri erken teshis edildiginde tedavi edi-
lebilen bir hastaliktir. Tedavide genel ilke gidalar
ile alinan fenilalanin miktarini azaltarak kan feni-
lalanin diizeyini normal sinirlar iginde tutmaktir.
Diyet tedavisinde fenilalanini gok azaltiimis ya da
fenilalanin icermeyen 6zel ve ilag niteliginde ma-

malarin ve tibbi driinlerin kullaniimasi gereklidir.



Fenilketonlri yenidogan taramasi ile saptanip ilk
3 ayda tedaviye baglanmaz ise hastaligin sidde-
tine uyan zihinsel 6zir gelismesi kagmilmazdir.
Tedaviye mimkin oldugunca erken baslanma-
si zihinsel performansi olumlu etkileyecektir.
Hastanin belli aralarla beslenme durumu degerlen-
dirilmeli, kan fenilalanin ve tirozin dizeyi 6lgtlmeli
ve Ol¢lim dlzeylerine gore diyeti ayarlanmall, zihin-
sel gelisimi izlenmelidir. llk 2 yasta haftada iki kez,
2-4 yas arasinda haftada bir, 4-10 yaslarda 15 glin-
de bir, daha sonra ise ayda bir kez kan

fenilalanin dizeyi olgilmelidir. Kan
fenilalanin dizeylerinin 0-12 yas
arasl 2-6 mg/dl,12 yasindan
sonra 2-11 mg/dl, fenilke-
tonlrili  hastanin  gebeligi
siresince ise 2-4 mg/dl
degerleri arasinda tutulma-
sI gerekir.

Tedavi en az beyin dokusu-
nun en hizli gelistigi hayatin
ilk 8-10 yili boyunca c¢ok iyi
sekilde uygulanmasi gerekmekle
birlikte diyet tedavisi yasam boyu ol-
malidir. Yenidogan doneminde diyet tedavisi
baslanmis fenilketondrili hastalar, yetiskin olduk-
larinda diyeti birakirlarsa algilamada gliclik, dikkat
azalmasi gelismektedir.

Anne siiti bebeklerin blyime ve gelismesi igin
gerekli olan bir besindir. Fenilketondrili bebekler
de anne siitl ile birlikte fenilalaninsiz karisimlar
(tibbi mama) kullanilarak ve kan fenilalanin de-
gerleri yakindan izlenerek beslenebilirler. Yapi-
lan calismalar yasamin ilk yillarinda anne siti
alan fenilketondrili bebeklerde blylime ve zihin-
sel gelisimin daha iyi oldugunu gdstermektedir.

Bu hastaligin zamanimizdaki tek tedavi yolu
fenilalaninden kisith diyettir ve bu diyet teda-
visinin aile, metabolik hastaliklarda uzmanlagmis
cocuk hekimi, diyet uzmani ve laboratuar uzman-
larindan olusan bir ekip tarafindan izlenmesi gerek-
mektedir. Tedaviye uymayan hastalarda zihinsel ve
gelisimsel bozukluklar olabilecegi i¢in hasta sahibi
olan ailelerin diyeti gok iyi 6grenmesi gerekmekte-
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dir. Annenin ilk gocugu hastalikli olarak dogmus ise
ikinci bebegin daha anne karninda iken hasta olup
olmadiginin belirlenmesi yani anne karninda erken
tani mimkn olabilmektedir.

FENILKETONURI DIiYETi ve TEMEL PRENSIPLERI

A- Et , balik , peynir , yumurtalar , siit ve kuruye-
misler protein ve dolayisiyla fenilalanin bakimindan
zengin oldugu igin yasaktir.

. B- Diger yiyecekler (patates ve tahil-

: lar) gibi az miktarlarda tliketebi-
lirler. Olgiilii yiyecekler 8giinler
arasinda dagitilr. Olgiiler ki-
siden kisiye, ayni kiside glin-
. den giine degisir.

C- Cogu meyveler, baz
sebzeler ve salatalar nor-
mal olarak alinabilir. Seker,
recel,surup ve vyaglar mesela;
tereyag, domuz yagi, pisirme yag
normal kullanilabilir. PKU’ lu kisiler igin
diisiik proteinli 6zel Grlnler imal edilmistir.
Bunlar diisiik proteinli ekmek, makarna, un biskivi,
piring gibi diyette cesitliligi saglayan urinlerdir.

D- Et, balik, peynir ve yumurta gibi ylksek proteinli
yiyecekler yapilari degistirilip fenilalanin igermeyen
hale gelmeden tiiketiimemelidir. Bu protein ikame-
leri (igeriginde e.g. XP AnalogLCP, Aminogran Food
Suplement, Maxamaid XP, PKU Express gibi ibareler
yer alir) uygun sekilde kullanilabilir. Bunlar blyime
ve gelisme igin temel ve giivenli protein ihtiyacini
karsilar. Hastayi takip eden diyetisyen ve pediatrist
hasta i¢in uygun olan miktari ve nasil alinacagn
tavsiye edecektir.

Protein ikameleri PKU’ lu kisi icin glnlik diyetinin
6nemli bir bolimiind olusturur. Gun iginde dizenli

bir sekilde esit miktarlarda alinmaldir.

Vitamin ve minerallerde diyette surekli yer almali-
dir.

Kaynak: www.pku.gen.tr
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