
Fenilketonüri NEDiR?

Fenilketonüri kahtsal bir metabolik hastalıkttr. Bu
hastalıkla doğan çocuklar proteinli gıdalarda bulunan
fenilalanin isimli bir amino asidi metabolize edemezler,
sonuçta kanda ve diğer Vücut slvllannda artmlş olan
tenilalanin Ve onun artlkları çocuğun gelişmeKe olan
beynine zarar Verir Ve çocuğun ileri derecede zihinsel
yeterslzliği olmaslna ve sinir sistemini ilgilendiren
daha bir çok belidilerin ortaya çlkmaslna neden olur.

Fenilketonüri soydan gelme bir hastallKlr.
Fenilkgtonürili çocuğun anne Ve babaslnda fenilalanin
hidroksiia2 enzimi yapımından sorumlu biri normal biri
bozuk iki gen Vardlr. Başka bir deyişle fenilketonürili
bir bebeğin anne Ve babas| taşıylcldlr. Anne Ve
babasından bozuk genleri alan bir çocuk fenilketonüri
hastahğl ile doğmaktadlr. Anne veya babaslndan bir
bozuk gen alan çocuk ise anne Ve babasl gibi hastahğl
taŞl( ancak hastallk belirtisi göstermez. Anne Ve
babasının her ikisindan de sağlam genleri alan bir

çocuk ise tamamen sağhkhdlr. Anne ve baba taşlylcl
olduğunda hor çocuğun fenilketonüri olma olasılığı %
25 gibi yüksek değedere ulaşr.

Türkiye fonilketonüri hastahğınln en slk görüldüğü
ülkelerden biridir. Akraba evliliği hastahğln görülme
slkllğlnı artlrır. Ancak akraba olmayan bireylerin de
çocuklan hastahkll doğabilir. Çünkü Türkiye'de her 25
kişiden 1'i bu hastahk açlslndan taşlylcl durumundadlr.

Fenalketonüri hastahğl ile doğan bebeğin, beyni
eıkilonmedon, orksn olarak tanımlanmasl çok
önemlidir. Bu amaçla hayattn ilk günlerinde, bebek
ideal olarak ıı8-72 saat boslendikton sonra özel bir
filtrg kağldlna alınan bir damla kan teşhis için yeterlidir.

Fenilketonüri erken toşhiş edildiğlnde
tedavi edilebilen, yaratacağı zlhlnsel

yotersizliğln önlenebileceği bir hastalıktır.
Bu, ancak dlyet tedavisi adı verilen bir

b€slenme şekllnln yaşam boyu sürmesi ile
mümkün oıuıi

"FEN ı LKEToııü ni yeı,ı iooĞeıı
TARAMA TESTİ" POZİTİF

SAPTANAN BEBEKLER iı-e iı-cİı_i

BİLGiLENDİRME

Yenidoğan tarama testi sonuçlarının
ANı-AMı NEDiR?

Bebeğiniz doğduğunda erken tanının önemli olduğu
bazldoğumsal hastalıklarln araştınlması için topuk kanl

allnmaktadlr. Bu tarama sonuçlannda çocuğunuzda bu

hastalıklardan herhangi birisi için test pozitif saptanmast

çocuğunuzun hasta olduğu anlamlna gelmez, hastallk

şüphesi olduğu anlamlna gelir. Tarama testi pozitif olan
bebeğe mutlaka daha ileri incelemeler yapllmall Ve

hasta olUp olmadığl anlaşllmahdlr.

sizin bebeğinizin tarama testi sonucunda
FENiLKEToNÜRi testi poziti' çlkmlşttr.

BEBEĞiNiziN AciLEN
DEĞERLENDıRi LMEYE irırivıcı

VARDlR.

DEĞERLENDiRMENiN yApıLABiLEcEĞi

"METABoLizMA MERKEZLERı"
içlN AiLE HEKiMiNizDEN

BiLGiALlNız.


