Fenilketonuri (PKU)
NEDIR?

Hem anne hem de
babadan genler
yoluyla gecen kalitsal
bir amino asit
metabolizma
bozuklugudur.
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Amino asitler proteinlerin yapitasidir,
yan yana farkh kombinasyonlarla
gelerek farkli proteinleri olustururlar.
Fenilalanin ve tirozin bu amino
asitlere ornek olarak verilebilir.
Bu metabolizma bozuklugu ile dogan
gocuklar, fenilalanin amino asidini
baska bir amino asit olan tirozine
dontstiremezler. Bu doniisimi
saglayacak olan fenilalanin hidroksilaz
enzimi bu hastalarda yetersiz uretilir
veya hig dretilmez. PKU’lu bireylerde
tirozine donistirilemeyen fenilalanin
kanda ve viicudun gesitli dokularinda
birikir. Biriken fenilalanin geri
donusimsiz ve ilerleyici beyin
hasarina neden olur. Bu metabolizma
bozuklugunun yenidogan tarama testi
ile tanist mumkundir.



Tirkiye'de
Fenilketoniiri Hangi
Sikhikta Goriiliir?

Fenilketoniiri hastaligi Amerika ve
bazi Avrupa iilkelerinde her
10.000-30.000 yenidoganda

gorilir. Turkiye'de ise 3.000-
4.500 yenidoganda goriilmektedir.
Yani Tiirkiye bu hastaligin yaygin
bir sekilde gorildugii bir tilkedir.
Neredeyse her yil 400-500 cocuk
bu hastalik ile dogar. Bunun
yaninda Turkiye'’de her 20-25
kisiden biri bu hastaligi tasimakta.
Ek olarak akraba evliliklerinin
yiksek oranda olmasi da hastaligin
yaygin goriilmesinin nedenleri
arasinda. Buna karsin hastalik
hakkinda yeterli bilgi sahibi
olunmamasi nedeniyle zeka geriligi
yasayan cocuklar bu hastalik
kapsaminda incelenmemektedir.
Bu nedenle hastalikla ilgili
farkindalik yaratmak adina 1

Haziran Ulusal Fenilketoniiri Giinii

olarak kutlanuir.

Fenilketonuri
Hastalig1 Kimlerde
Gorular?

Bu hastaligin fenilalanin enzimini
kodlayan gende homozigot mutasyon
tastyan kisilerde goriildiigiinii
bilmelisiniz. Bu gene sahip olan anne
ve baba, dogacak olan cocuklarina
hastaligi aktarir ve bu kalitim modeli
de otozomal resesif olarak adlandirilir.
Bunun yaninda ebeveynlerden
yalnizca birinin kusurlu gene sahip
olmasi durumunda hastaligin cocuga
gecme riski olmaz ancak cocuk
tasiyici olma riskini tasiyabilir.

Tagiyict anne Tagnner baba

- PAH gen allelinde mutasyon yok
- PAH gen allelinde mutasyon var
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Fenilketondri hastas:

Fenilketonurinin
Sebebi Nedir?

Fenilalalin metabolizmasinda
yasanan bozukluk nedeniyle
olusum gosterir seklinde yanit
verilebilir. Fenilalanin, viicut icin
gerekli bir aminoasittir ve
besinlerle alinmasi gereklidir.
Normal durumda fenilalanin
viicutta bulunan enzimi ile
tirozine cevrilir ve bu islevini
yerine getirir. Ancak bu
cevrimde bir hatanin olmasi
durumunda proteinli gidalardaki
aminoasit karacigerde
parcalanamaz, kandaki
diizeyinde artis goriiliir. Bu artis
ile kanda, dokularda ve beyinde
birikim gorilir ve bunun
sonucunda da fenilketoniiri
hastaligi yasanir.




Aclik ten rengi ve mavi gozler

Zihinsel gerilik

Psikolojik sorunlar
Norolojik problemler ve
nobetler

Hiperaktivite

Egzama

Nefes, deri ya da idrarin kuf
kokmasi

Kafanin normal boyutlardan
anormal derecede kiiciik
olmasi

Davranissal problemler
Duygusal ve sosyal sorunlar

PKU Hastalig
Nasil Anlasilir?
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Tedavinin temel amaci kan fenilalanin
diizeyini hastanin hayati boyunca 2-6
mg/dL arasinda tutmaktir. Bunu hayatin
ilk haftalarindan itibaren yapmak cok
onemli oldugu icin tlkemizde
fenilketonuri hastahgi ulusal yenidogan
tarama programi ile taranmaktadir.
Bebeklerden alinan topuk kanindan
kandaki fenilalanin élcimu yapilir ve bu
deger 2 mg/dL lizerinde ise aile en yakin
cocuk metabolizma bolimiine
yonlendirilir. Metabolizma kliniginde
yapilan tetkiklerinde PKU tanisi alan
bebeklerde 6zellikle de kan degeri 6
mg/dL Uzerinde saptanan olgularda
tedavi baslanmasi sinir sistemi gelisimi
icin oldukca 6nemlidir. Fenilalanin degeri
2-6 mg/dL arasinda saptanan bebekler
ise tedavisiz sekilde takibe alinmaktadir.
PKU hastaliginda bilinmesi gereken bir
diger 6nemli durum da, tedavinin 6miir
boyu oldugudur.
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