Fenilketoniiri NEDIR?

Fenilketonidiri kalhtsal bir metabolik hastaliktir. Bu
hastalikla dogan gocuklar proteinli gidalarda bulunan
fenilalanin isimli bir amino asidi metabolize edemezler,
sonugta kanda ve diger vicut sivilannda artmis olan
fenilalanin ve onun artiklan gocugun gelismekte olan
beynine zarar verir ve gocudun ileri derecede zihinsel
yetersizligi olmasina ve sinir sistemini ilgilendiren
daha bir ¢ok belirtilerin ortaya gikmasina neden olur.

Fenilketoniri  soydan gelme  bir  hastaliktir.
Fenilketenirili gocugun anne ve babasinda fenilalanin
hidroksilaz enzimi yapimindan sorumiu biri normal biri
bozuk iki gen vardr. Bagka bir deyigle fenilketondrili
bir bebegin anne ve babasi tagiyicidin Anne ve
babasindan bozuk genleri alan bir gocuk fenilketondri
hastalid ile dogmaktadir. Anne veya babasindan bir
bozuk gen alan gocuk ise anne ve babasi gibi hastald
tagir, ancak hastalik belirtisi gostermez. Anne ve
babasinin her ikisinden de sadlam genleri alan bir
gocuk ise tamamen saghkhdi. Anne ve baba tasiyici
oldugunda her gocudun fenilketonlri olma olasihg %
25 gibi yiksek degerlere utasir.

Turkiye fenilketondri hastaigirun en sik gorlldigl
Ulkelerden biridir. Akraba evliligi hastaigin gérilme
sikhdini artinr. Ancak akraba olmayan bireylerin de
gocuklan hastalikhk dogabilir. Glnki Turkiye'de her 25
kisiden 1'i bu hastalik agisindan tagiyict durumundadir.

Fenilketonuri hastahg: ile dogan bebedin, beyni
etkilenmeden, erken olarak tanimlanmasi ¢ok
onemlidir. Bu amagla hayatin ilk glnlerinde, bebek
ideal olarak 48-72 saat beslendikten sonra &zel bir
filtre kAdidina alinan bir damia kan teshis i¢in yeterlidir.

Fenilketoniiri erken teghis edildiginde
tedavi edilebilen, yaratacag zihinsel
yetersizligin 6nlenebilecedi bir hastalktir.
Bu, ancak diyet tedavisi adi verilen bir
beslenme geklinin yagam boyu siirmesi ile
mimkin olur.

“FENILKETONURI YENIDOGAN
TARAMA TESTI” POZITiF
SAPTANAN BEBEKLER iLE iLGiLlI
BiLGILENDIRME

Yenidogan tarama testi sonuglarinin
ANLAMI NEDiR?

Bebediniz dogdugunda erken tanmin dnemli oldugu
baz dogumsal hastaliklarin arastinimast igin topuk kani
alinmaktadir. Bu tarama sonuglannda ¢ocugunuzda bu
hastaliklardan herhangi birisi i¢in test pozitif saptanmast
gocugunuzun hasta oldugu anlamina gelmez, hastalik
stiphesi oldugu anlamina gelir. Tarama testi pozitif olan
bebege mutlaka daha ileri incelemeler yapimal ve
hasta olup olmadig anlagiimaldir.

Sizin  bebeginizin  tarama  testi = sonucunda
FENILKETONURI testi pozitif gikmistir.

BEBEGINIZIN ACILEN
DEGERLENDIRILMEYE IHTIYACI
VARDIR.

DEGERLENDIRMENIN YAPILABILECEGi
“METABOLiZMA MERKEZLERI"
ICIN AILE HEKiIMINIZDEN
BILGi ALINIZ.




