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Ozet

Fenilketoniiri, heniiz ilact1 olmayan kalitsal bir hastaliktir. Bu hastaligin
karacigerden salgilanan fenilalanin hidroksilaz enziminin yoklugu veya yetersizligi
nedeniyle elzem bir amino asit olan fenilalaninin metabolize edilememesi ve kanda
biriken fenilalanin metabolitlerinin beyinde harabiyet yapmasidir. Diyet
yapilmazsa fenilketoniiri zihinsel oziirliiliige sebep olabilir. Feniketoniiri, erken
teshis edildigi takdirde, diyet yapilarak tedavi edilebilir ve normal bir hayat
sirdiirebilmesi saglanabilinir. Bu nedenledir ki biitiin yeni dogmus bebeklerden
kan alinir ve baska hastaliklarin yam1 sira fenilalanin orami Olgiiliir. Eger
fenilketoniiri oldugu tesbit edilirse hemen diyete baslanilir. Bu diyet fenilalanin
amino asitinin viicut i¢inde birikmesini engellemek i¢in yapilir.

Hayatin ilk birka¢ ayr icerisinde fenilketoniiri hastalifi olan bebekleri saglikli
bebeklerden ayiran ozellikler fark edilemez. Tedavi edilmeyen fenilketoniirili
cocuklarda 5-6 aylardan sonra zekadaki gerileme belirgin hale gelir. Akranlarindan
farkli olarak, oturma, yiirlime ve konugyma gibi becerileri kazanamazlar. Beyin
gelisimleri normal olmadigindan baslar1 da kiigiikk kalir. Bazi fenilketoniirili
cocuklarin sa¢ ve gozleri anne ve babalarininkine gore daha acik renkte olabilir.

Tedavide genel ilke gidalar ile alinan fenilalanin miktarimi azaltarak kan fenilalanin
diizeyini normal smurlar icinde tutmaktir. Diyet tedavisinde fenilalanini ¢ok
azaltilmis ya da fenilalanin icermeyen 6zel ve ilag¢ niteliginde mamalarin ve tibbi
driinlerin  kullanilmas:1 gereklidir. Fenilketoniirili hastalarin diyet tedavisinde,
diyetin protein, enerji, vitamin, mineral ve fenilalaninden yana yeterli ve dengeli
olmas: gerekir. Bu yiizden diyet tedavisinde tiiketilmemesi gereken besinler,
serbest besinler, sinirli miktarlarda tiiketilecek besinler (tartarak verilmelidir),
diisiik fenilalaninli tibbi besinlerin aile ve biiyiimekte olan fenilketoniirili hasta
tarafindan bilinmesi gerekir. Fenilalanin kisith diyet sebze ve meyve agirliklidir.
Et, siit ve siit diriinleri, tahil ve baklagiller kisitli veya yasak iiriinlerdir. Sebze ve
meyve kaynakli protein aldiklart i¢in ciddi beslenme problemleri ortaya
cikmaktadir.
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Hastaliligin diinyada en fazla tasiyici sikligi olan iilke akraba evliliklerinden dolay1
Tiirkiye’dir.

Ulkemizde bu hastalara yonelik gida iiretimi pek bulunmamaktadir. Genellikle
iirtinler yurt disindan ithal edilmektedir. Bu nedenle bu konuda arastirmalarin
yapilmasina ve bebek ve cocuklarin severek tiiketebilecekleri yeni iiriinlerin

gelistirme caligmalarina yer verilmelidir.
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