Kolayca Op‘lenebilecek Zihinsel Oziir

FH K U (Fenilketoniiri)

Kalitsal metabolik hastaliklar nadir
goriilen hastaliklardir. Ancak ¢ok sayi-
da metabolik hastalik oldugundan
hepsi birlikte degerlendirildiginde yil-
da dogan metabolik hastalikli ¢ocuk
sayist oldukea fazladir. Pek ¢ogu zihin-
sel Oziir yaratan metabolik hastalikla-
rin hemen hepsi otozomal resesif yolla
kaliulir. Anne ve babanin tagiyict ol-
masi halinde bu ¢iftin her ¢ocugunda
bu kalium sekliyle gegen kalitsal has-
taliklarin gériilme olasihg % 25'tir. Ul-
kemizde akraba evliliklerinin siklikla
yapilmasi otozomal resesif kalitilan
metabolik hastaliklarin yiiksek siklik-
ta izlenmesine neden olmaktadir ve
kalitsal metabolik hastaliklar zihinsel
oztirliligiin tlkemiz igin 6nemli bir
nedenidir. Klinik gozlemler tilkemiz-
de 1/4500 sikliginda izlenen fenilketo-
niiri yaninda diger metabolik hastalik-
larin goriilme sikliklarinin kesin bilin-
memesine kargin diinya ortalama de-
gerlerinin iizerinde oldugunu goster-
mektedir.

Kalitsal bir metabolik hastalik olan
fenilketoniiri, toplumumuzda hala ye-
terince bilinmemekte ve birgok ¢ocu-
gun Omiir boyu o6ziirlii kalmasina se-
bep olmaktadir. Bu konuda saglik ku-
ruluglarina ve hekimlere ailelerin uya-
rilmasi konusunda biiyiik gorev diisii-
yor. Bir damla kan ile bu hastaligin 6n-
lenmesi miimkiindiir...

Fenilketoniiri kalitsal bir metabo-
lik hastaliktir. Bu hastalikla dogan ¢o-
cuklar proteinli gidalarda bulunan fe-
nilalanin isimli bir amino asidi meta-
bolize edemezler, sonugta kanda ve
diger viicut sivilarinda artmig olan fe-
nilalanin ve onun artiklar gocugun ge-
lismekte olan beynini harab eder ve
ileri derecede zihinsel 6ziirlii olmasi-
na, sinir sistemini ilgilendiren daha bir-
cok belirtilerinin ortaya ¢ikmasina ne-
den olur.

Hayaun ilk birkag ay1 i¢erisinde fe-
nilketoniiri hastalift olan bebekleri
saglikli bebeklerden ayiran 6zellikler
fark edilemez. Tedavi edilmeyen fenil-
ketoniirili ¢ocuklarda 5-6 aylardan
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sonra zekadaki gerileme belirgin hale
gelir. Akranlarindan farkli olarak otur-
ma, yiiriime ve konugma gibi becerile-
ri kazanamazlar. Beyin gelisimleri nor-
mal olmadigindan baslari da kiigiik ka-
lir. Bazi fenilketoniirili ¢ocuklarin sag
ve gozleri anne ve babalarininkine go-
re daha agik renkte olabilir.
Fenilketoniiri aileden gelme bir
hastaliktir. Fenilketoniirili ¢ocugun
anne ve babasinda fenilalanin hidrok-
silaz enzimi yapimindan sorumlu, biri
normal, biri bozuk iki gen var-
dir. Anne ve babasin-
dan bozuk genleri i =
alan bir ¢ocuk fe- S
nilketoniiri hasta- l
lig1 ile dogmakta-
dir. Anne ve babasin-
dan bir bozuk gen
alan cocuksa anne ve
babasi gibi hastalif1 ta-
sir, ancak hastalik belirtisi
gostermez. Anne ve babasi-
nin her ikisinden de saglam
genleri alan bir ¢ocuk ise tama-
men sagliklidir. Anne ve baba ta-
styict oldugunda her ¢ocugun fe-
nilketoniiri olma olasilig1 % 25 gibi
yiiksek degerlere ulagir.
Fenilketoniiri Amerika’da ve bir-
cok Avrupa iilkesinde her 10000-
30000 yenidoganda bir goriilmesine
karsin iilkemizde 3000-4000 yenido-
ganda bir goriilmektedir. Tiirkiye fe-
nilketoniiri hastaliginin en sik goriil-
diigii bir iilkedir. Her yil iilkemizde
350-400 ¢ocuk bu hastalikla dogmak-
tadir. Her 20-25 kisiden birinin hasta-
1181 tagiyor olmasi ve iilkemizde akraba
evliliklerinin yiiksek oranda yapilmasi
hastaligin sik goriillmesine neden ol-
maktadir. Hastaligin yeterince bilin-
memesi, zeka geriligi gosteren hastala-
rin bu hastalik yoniinden incelenme-
mesi ve ebeveyne gerekli danigmanin
verilmemesi, hatali gen yayginhgini
artirmaktadir. Akraba evliligi hastali-
gin goriilme sikligini artriyor olsa da,
akraba olmayan bireylerin de ¢ocukla-
rt hastalikli dogabilir. Ciinkii Tiirki-

ye’de her 100 kisiden 4 i bu hastalik
agisindan tastyict durumundadir.

Fenilketoniiri erken teshis edildi-
ginde tedavi edilebilen bir hastalikur.
Tedavide genel ilke besinlerle alinan
fenilalanin miktarini azaltarak kandaki
fenilalanin diizeyini normal sinirlar
icinde tutmakur. Diyet tedavisinde fe-
nilalanini ¢ok azaltilmig ya da fenilala-
nin icermeyen 6zel ve ilag niteliginde
mamalarin ve tibbi tiriinlerin kullanil-
masi gereklidir. Tedavi en az beyin do-
kusunun en hizli gelistigi hayatn ilk

8-10 yili boyunca ¢ok iyi sekilde
uygulanmalidir.

Fenilketoniiri hastaligi ile
dogan bebegin, beyni etki-
lenmeden, erken olarak ta-
nimlanmasi ¢ok 6nemlidir.
Bu amagla gelistirilmis her
yenidogan ¢ocuga uygulana-
bilecek pratik, ekonomik bir
test vardir. Hayatn ilk giin-

lerinde bebek en az 24 saat
beslendikten sonra 6zel bir
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damla kan teshig i¢in ye-

terlidir. Hasta bebek haya-
un ilk giinlerinde tanimlan-
diginda uygun diyet tedavi-
si ile zeka geriligi 6nlenebil-
digi i¢in geligmis tilkelerde tiim yeni-
doganlarin fenilketoniiri yoniinden ta-
ranmasi zorunlulugu vardir.

Fenilketoniiri hastaligina bagh ze-
ka geriliginin 6nlenmesi amaci ile fa-
aliyetlerde bulunan "Fenilketoniirili
Cocuklar1 Tarama ve Koruma Derne-
g1" Saglik Bakanlig’'nin organizasyonu
ile iilkemizde dogan her ¢ocugun bu
hastalik yoniinden taranmasi igin ¢aba
sarf etmektedir. Ankara Hacettepe
Universitesi Tip Fakiiltesi’'nde faali-
yet gosteren dernek merkezi Istanbul
ve Izmir digindaki 79 ilde, Istanbul
Universitesi Istanbul Tip Fakiiltesi
biinyesindeki dernek subesi Istanbul
ilinde, Dokuz Eyliil Universitesi Tip
Fakiiltesi biinyesindeki Izmir subesi
ise Izmir ilinde tarama programini yii-
riitmektedir..
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Zihinsel Oziir Yaratan Bir Kalitsal Metabolik Hastalik

¢ Fenilketontri zihinsel 6zUr yaratan bir kalitsal me-
tabolik hastaliktrr.

¢ [k kez 1934 yilinda Asbjorm Foling (1888-1937)
isimli Norvegli bir hekim tarafinda zihinsel geri olan
sarigin, mavi gozIU iki kardeste tanmlanmistrr.
 Hastalik ismini idrarda normalde bulunmayan, bu
hastalikta idrarla atilan bir maddeden almaktadrr.

¢ Fenilketontirili bireylerde hastaligin siddetine uyan
derecede zihinsel 6zlr yani sira hastalarin yaklasik
% 60 kadarinda acik sa¢ rengi, acik géz rengi, acik
cilt rengi ile karakterize gérinimu vardir. Hastalarin
victt sivilaninda ézellikle idrarda 6zel bir koku dik-
kati ceker.

¢ Fenilketonuri yenidogan taramasi ile saptanip ilk
3 ayda tedaviye baslanmaz ise hastaligin siddetine
uyan zihinsel 6zlr gelismesi kaginimazdir. Tedaviye
mimkun oldugunca erken baslanmasi zihinsel per-
formansi olumlu etkileyecektir. Ilk hafta tedaviye
baglanan vakalar ile yasamin ilk ayi icinde ama
2,3,4ncl haftalarda tedaviye baslanan vakalar ara-
sinda hepsi normal sinirlar icinde olsa bile zeka
performansinda farkliliklar gosterilmistir.

¢ Fenilketolride hi¢ tedavi uygulanmamis hastada
hastalgin siddetine bagli olmak Uzere agr ya da
¢ok agrr zihinsel 6zlr gelismesi kaginlmazdir.

* Yeniogan taramasi ile saptanip yasamin ilk ayla-
nnda (ilk 3 ayda) tedavi baslanan hastalarda daha
sonra tedavinin aksamamasi kaydi ile zihinsel 6zr
gelismesi beklenmez.

® Geg tani konup geg tedavi baslanan vakalar ara-
sinda hastaligin siddetindeki farkliiklar nedeni ile kli-

Giinde 6000-7000 kan orneginin
tarandi1g1 merkezlerde, hastalikli bulu-
nan ¢ocuklarda hemen tedaviye gegil-
mektedir. Bu hastaligin zamanimizda-
ki tek tedavi yolu fenilalaninden kisit-
I1 diyettir ve bu diyet tedavisinin aile,
metabolik hastaliklarda uzmanlagmig
cocuk hekimi, diyet uzmani ve labora-
tuvar uzmanlarindan olusan bir ekip
tarafindan izlenmesi gerekmekte bu
tedavi ile ¢ocugun normal gelismesini
saglanmaktadir.

Annenin ilk ¢ocugu hastalikli ola-
rak dogmus ise ikinci bebegin daha
anne karninda iken hasta olup olmadi-
ginin belirlenmesi yani anne karninda
erken tan1 miimkiin olabilmektedir.

1986 yilinda Ankara’da baslayan
tarama iilke capinda genigletilmigtir.
Su anda Tiirkiye genelinde dogan be-
beklerin %50’si hastalik agisindan ta-
ranmaktadir. Diger yiizdeye de ulagi-
labilmesi i¢in organizasyonu kirsal bol-
gelere de ulagtirmasi gereklidir. Amag
her dogan bebege ulagsmak ve tani ko-
nan her olguya tedavi sansi vermektir.
Dis alim yolu ile saglanan hastaligin
tedavisinde kullanilan 6zel diyet iiriin-
lerinin temini 6zellikle sosyal giiven-
cesi olmayan hastalarda sorun olmak-
tadur.

Temmuz 2000

nik farklilik olabilir.

 Hastallk ¢ekinik genle tasindidi igin hastaligin or-
taya ¢lkmasl i¢in anne ve babanin tasiyici olmasi
gereklidir.

¢ Bugun icin Fenilketonlri tasiyiciigini saptamaya
yonelik bir test yoktur.

¢ Fenilketontrili cocugu olan ailenin gerekli genetik
calismalart yapilmis ve genetik defekt saptanmis ise
ailenin bir sonraki gocugunun hasta olup olmadigi
anne karninda tani yontemi ile saptanabilir. Genetik
calismasi olmayan ya da bu tir ¢alisma yapimis ol-
sa bile genetik bozuklugun hangisi oldugu saptan-
mamis ailelere anne karninda tani uygulanamaz.

¢ Hastalik ile ilgili yabanci dilde hekimlere ya da
hasta ve hasta ailelerine yénelik pekcok yayn olma-
sina karsilik Turkge olarak tibbi kitaplarda hekim ve
diger saglik calisanlarina yonelik yayinlarda bu ko-
nudaki bilgilere ulasmak mimkunddr. Hastaligi ta-
nitmak hasta ailelerine bilgi vermek (izere hastaligi
tanitan Turkge broslr de vardrr.

 Hastaligin tedavisi vicutta kullanilamayan, kullani-
lamadigr icin birikip beyin hasan yaratan protein ya-
pitaginin (phenyl alanin) viictda girisini azalmak icin
yaplilan, proteinden kisith diyet tedavisidir. Vicudun
gereksinim duydugu diger protein yaprtaslannin ge-
rekli miktarlari ancak bu hastalik icin Uretilmis fenila-
lanin disindaki diger protein yapitaglarini iceren zel
diyet Urlinleri ile saglanabilir.

¢ Hastaligin "Ulusal Fenilketon(ri Taramas!" kapsa-
minda Ulkemizde dogum hizmeti veren tim saglik
kuruluglarinda taranmasi zorunludur. Ancak (lke-

Ulke capinda taramaya destek sag-
layan dernek ve bunun yani sira hasta-
lara tedavide destek, fenilketoniirili
cocuga sahip olan fakat maddi giicii
yerinde olmayan aileye her tiirlii mad-
di yardimi saglamak iizere Fenilketo-
niiri ve Benzeri Metabolik Hastalikl
Cocuklar Vakfi (METVAK ) kurul-
mustur. Biitiin bu ¢abalar ile her yil
dogan 350-400 fenilketoiirili ¢ocugun
zihinsel engelli olmalari engellenmeye
calisiimaktadir.

Her w1l haziran aymin ilk giini
"Ulusal Fenilketoniiri Giinii", 28 Hazi-
ran ise "Avrupa Fenilketoniiri Giinii"
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Saglam gocuk

mizde evde dogumlar hala yiksek siklikta yapildigi
igin taramalar ancak Saglik Ocaklan ve Ana-Cocuk
Sagligi ve Aile Planlamasi Merkezlerinde yapiimak-
tadr.

o Ulkemizde akraba evliligi skiginin yiksek (% 22)
olmasi nedeni ile diger cekinik genle taginan hasta-
liklar gibi FenilketonUride yliksek siklikta izienmek-
tedir. Hastalikta cinsiyet ayinmi yoktur, erkek ve kiz
gocuklarda ayni siklikta izlenir. Ayrica Ulkemizde
hastaligi yaratan genetik bozukluk yaygin oldugun-
dan akraba evliligi olmadan da gortimesi diger Ul-
kelere gore ylksek oranda olmaktadr. Hastalgin
dinyada en sk gorlldugu Ulke 1/3500-4000 ile
Turkiye'dir.

¢ Taglyicl oldugu bilinen ¢iftin her bebeginde hasta-
ligin gérilme olasiligr % 25 dir. Tagiyllarda herhengi
bir klinik bulgu yoktur. Hastallk yenidoganda tarama
testi disinda Klinik muayene ile belirlenemez. Bebek
blyldikge gelisim basamaklarinda gegikme diger
zihinsel gerilik yapan hastaliklar gibi fenilketondrinin
de bulgusu olabilir. Gelisme geriligi olan her bebek
fenilketontri ydniinden arastinimalidir.

* Ulkemizde fenilketon(rili hastalara yardim amag-
Ii "Fenilketondrili Cocuklan Tarama ve Koruma Der-
negdi" ile " FenilketonUri ve diger Kalitsal Metabolik
Hastalikli Cocuklar Vakfi -METVAK" adli sivil toplum
Orgutleri vardrr. Feniletonrili Cocuklar tarama ve
Koruma dernegi "Ulusal FenilketonUri Taramasi" nin
parasal giderlerini kargilamakta, METVAK sosyal
glvencesi olmayan hastalara diyet tedavisi icin
destek saglamaktadir.

olarak degerlendirilmektedir. Haziran
ay1 boyunca diizenlenen toplant ve
pancllerle hem saglk caliganlari hem
de halk bilgilendirilmeye ¢aligilmakea,
her yil dogacak 350-400 fenilketoniirili
cocuga zamaninda ulagabilmek i¢in her
dogan bebege tarama testi uygulanma-
s1 gerektigi anlatilmaya ¢aligilmaktadir.

Testin her bebege uygulanmasinin
saglanmasi ve tarama testi uygulanma-
sinin yasal zorunluluk haline getiril-
mesinin yani sira, bu testin uygulan-
masi gerektiginin anne-babalar tara-
findan bilinmesi ile sonug saglanabilir.
Bu asamada yazili ve gorsel basinin
destegine ihtiyag vardir.

Su anda "Ulusal Fenilketoniiri Ta-
rama Programi" "Fenilketoniirili Co-
cuklart Tarama ve Koruma Derne-
gi"'nin maddi katkilant ve Saglk Ba-
kanligr’nin organizasyonu ile iilke ca-
pinda yiiriitiilmekte, saghk kurumla-
rinda dogan bebeklerden tarama igin
kan 6rnegi alinmaktadir.

Ulkemizde bebeklerin  yaklagik
%40’ inin evlerde dogdugu bilinmekte-
dir. Anne ve babalarin hastalik ve tara-
ma testi ile ilgili olarak bilgilendirilmesi,
her bebege ulagilmasini saglayacakur.

Aysegiil Tokatli
Prof.Dr., H.U. Tip Fak., Cocut Saghgs ve Hastaliblar: Anabilim Dali
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