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FENİLKETONÜRİ HASTALIĞI
NEDİR?

Fen�lketonür� kandak� fen�lalan�n olarak
adlandırılan b�r madde düzeyler�n� artıran
kalıtsal b�r hastalıktır.  Fen�lalan�n, tüm
prote�nlerde ve bazı yapay tatlandırıcılarda
bulunur. Fen�lketonür� tedav� ed�lmed�ğ�
takd�rde fen�lalan�n vücutta zararlı sev�yelere
çıkması �le z�h�nsel engell�l�ğe ve b�rçok c�dd�
sağlık sorunlarına neden olab�l�r.Fen�lalan�n
enz�m�n� kodlayan gende homoz�got mutasyon
taşıyan k�ş�lerde görülür. Kusurlu gene sah�p
anne ve baba doğacak çocuklarına fen�lketonür�
hastalığını aktarırlar. Bu kalıtım model�ne
otozomal reses�f adı ver�l�r. Ebeveynlerden
sadece b�r�s�n�n kusurlu gene sah�p olması
durumunda fen�lketonür� hastalığını çocuğa
geç�rme r�sk� olmaz, ancak doğacak çocuğun
taşıyıcı olma r�sk� olab�l�r.

FENİLKETONÜRİ
HASTALIĞININ

BELİRTİLERİ NELERDİR?

·Nefeste, der�de veya �drarda küf kokusu
·Nöbetler hal�nde nöroloj�k problemler
·Der� döküntüler� (egzama)
·Açık ten ve mav� gözler
·H�perakt�v�te
·Z�h�nsel engell�
·Gec�kmel� gel�şt�rme
·Davranışsal, duygusal ve sosyal sorunlar
·Ps�koloj�k bozukluklar



FENİLKETONÜRİ TANISI NASIL
KONULUR?

FENİLKETONÜRİ TEDAVİSİNİ
KİMLER ALMALI ?

FENİLKETONÜRİ HASTALIĞI
TEDAVİSİ NASILDIR?

Kalıtımsal b�r hastalık olan fen�lketonür�
hastalığının bebekl�k dönem�nde teşh�s
ed�lmes� çok öneml�d�r. Bu nedenle
yen�doğan bebek taramalarında bu
hastalığa bakılır. Fen�lketonür� hastalığı �ç�n
yen�doğan tarama testler� yapılır. Hastalık
genet�k testlerle de kes�n olarak
bel�rleneb�l�r.

Fen�lketonür� hastalığının tedav�s�
doğumdan �t�baren fen�lalan�nden kısıtlı
d�yet uygulanmasıdır. Başka enz�mat�k
tedav�ler ve gen tedav�ler� �le �lg�l�
araştırma kapsamında çalışmalar devam
etmekted�r.

Bebekler: Yen�doğan bebeklere tarama
testler� yapılmaktadır. Tarama test
sonucunda yen� doğan bebekte
fen�lketonür� tesp�t ed�lm�şse mutlaka
doktor kontrolünde uzun vadel� sorunları
d�yet tedav�s�ne başlanmalıdır.
Anne adayı kadınlar. A�les�nde fen�lketonür�
öyküsü olan doğurganlık çağındak�
kadınların, yüksek fen�lalan�n düzeyler�n�
doğmamış bebekler�ne zarar verme r�sk�n�
en aza �nd�rmek �ç�n ham�le kalmadan önce
ve ham�lel�k dönem�nde doktoruyla b�rl�kte
fen�lketonür� d�yet�n� planlamalı ve düzenl�
b�r şek�lde sürdürmes� gerek�r.
Yet�şk�nler. Fen�lketonür� hastaları
yaşamları boyunca tedav� almalıdır.
Hayatlarının herhang� b�r bölümünde
fen�lketonür� d�yet�n� durduran yet�şk�nler,
en kısa zamanda doktoruyla b�rl�kte d�yet�n�
planlayarak yen�den başlamalıdır.


