Fenilketoniiri kandaki fenilalanin olarak
adlandirilan bir madde diizeylerini artiran
kalitsal bir hastaliktir. Fenilalanin, tiim
proteinlerde ve bazi yapay tatlandiricilarda
bulunur. Fenilketoniiri tedavi edilmedigi
takdirde fenilalanin viicutta zararh seviyelere
cikmasi ile zihinsel engellilige ve bircok ciddi
saghk sorunlarina neden olabilir.Fenilalanin
enzimini kodlayan gende homozigot mutasyon
tasiyan kisilerde gdoriiliir. Kusurlu gene sahip
anne ve baba dogacak cocuklarina fenilketoniiri
hastahigini aktarirlar. Bu kalitim modeline

otozomal resesif adi verilir. Ebeveynlerden o

sadece birisinin kusurlu gene sahip olmasi o

durumunda fenilketoniiri hastaligini cocuga FENiLKETQNURi
gecirme riski olmaz, ancak dogacak cocugun HASTALlélNlN

tasiyici olma riski olabilir.

BELIRTILERI NELERDIR?

‘Nefeste, deride veya idrarda kiif kokusu
‘Nodbetler halinde norolojik problemler
-Deri dikiintiileri (egzama)

‘Acik ten ve mavi gozler

‘Hiperaktivite

-Zihinsel engelli

‘Gecikmeli gelistirme

‘Davranissal, duygusal ve sosyal sorunlar
‘Psikolojik bozukluklar




Kalitimsal bir hastalik olan fenilketoniiri
hastaliginin bebeklik doneminde teshis
edilmesi ¢cok 6nemlidir. Bu nedenle
yenidogan bebek taramalarinda bu
hastaliga bakilir. Fenilketoniiri hastahg icin
yenidogan tarama testleri yapilir. Hastahk
genetik testlerle de kesin olarak
belirlenebilir.

Fenilketoniiri hastaliginin tedavisi
dogumdan itibaren fenilalaninden kisith
diyet uygulanmasidir. Baska enzimatik
tedaviler ve gen tedavileri ile ilgili
arastirma kapsaminda ¢alismalar devam
etmektedir.

FENILKETONURI TEDAVISINI
KIMLER ALMALI ?

e Bebekler: Yenidogan bebeklere tarama

testleri yapilmaktadir. Tarama test
sonucunda yeni dogan bebekte
fenilketoniiri tespit edilmisse mutlaka
doktor kontroliinde uzun vadeli sorunlan
diyet tedavisine baslanmahdir.

Anne adayi kadinlar. Ailesinde fenilketoniiri
oykiisi olan dogurganhk cagindaki
kadinlarin, yiiksek fenilalanin diizeylerini
dogmamis bebeklerine zarar verme riskini
en aza indirmek icin hamile kalmadan once
ve hamilelik doneminde doktoruyla birlikte
fenilketoniiri diyetini planlamah ve diizenli
bir sekilde siirdiirmesi gerekir.

Yetiskinler. Fenilketontiri hastalarn
yasamlari boyunca tedavi almahlidir.
Hayatlarinin herhangi bir bolimiinde
fenilketoniiri diyetini durduran yetiskinler,
en kisa zamanda doktoruyla birlikte diyetini
planlayarak yeniden baslamahdir.



