1 HAZIiRAN ULUSAL FENILKETONURIi GUNU

Toplum Taramasi, dig goriiniim olarak saglam olan kisilere bazi testler, muayeneler
veya diger yontemler uygulanarak hastaliga ait belirtilerin heniiz tam ortaya c¢ikmadan
yaklagik olarak belirlenmesidir. Pozitif veya siipheli pozitiflik veren durumlarda kesin tani ve
uygun tedavi i¢in kisiler olanaklar1 genis hastanelere ve uzman hekimlere gonderilmelidir.

Bir hastalig1 tarama programi kapsamina alabilmek i¢in; toplumda sik goriilen ve
onemli bir sorun olmasi, yenidogan donemindeki belirtilerinin az olmasi ve/veya klinik olarak
atlanabilir olmasi, tanida gecikmenin bebekte geri donilisiimsiiz hasar yaratabilecek olmasi,
erken tami konulmasi halinde hastaligin seyrinde degisiklik yapilabilmesi ya da tamamen
tedavi edilebilmesi, basit ve giivenilir testler ile taranabiliyor olmasi; maliyet/yarar orani ¢ok
yiiksek olmayan hastaliklar olmasi gerekir.

Yenidogan Tarama Programi, tiim diinyada gelismis ve gelismekte olan iilkelerde halk
sagligl programlar1 igerisinde ¢ok onemli yeri olan koruyucu saglik hizmetidir. Diinyada
yenidoganlarda ilk tarama programi 1962 yilinda Amerika Birlesik Devletlerinde
Massachusetts eyaletinde Fenilketoniiri i¢in baslatilmigtir. Diinyada yenidogan doneminde en
sik taramasi Yyapilan hastaliklar arasinda Fenilketoniiri, Konjenital Hipotiroidi, Biyotinidaz
eksikligi, MSUD (Maple Syrup Urine Disease), Homosistiniiri, Galaktozemi, Konjenital
Adrenal Hiperplazi gibi metabolik ve endokrin hastaliklar yer almaktadir.

Tiirkiye’de Yenidogan Taramas: Bakanligimizin sorumlulugunda iiniversitelerin
destegiyle 1987 Fenilketoniiri Tarama Programi ile baslatilmistir. Ulkemiz i¢in yenidogan
taramasinda milat olan Ulusal Yenidogan Tarama Programi ise 25 Aralik 2006 tarihinde
Saglik Bakanligi tarafindan baslatilmig, Konjenital Hipotiroidi taramasi eklenmistir. 2008
Ekim ay1 sonunda panele Biyotinidaz Eksikligi, 01 Ocak 2015 tarihinden itibaren de Kistik
Fibrozis Hastalig1 eklenmistir.

Fenilketoniiri kalitsal metabolik bir hastaliktir. Hastalikta bir protein yapitasi olan
fenilalanin metabolize edilemez, kanda birikir ve geriye doniisiimsiiz beyin hasar1 yaratir.
Erken tanimlanip tedavi edilmedigi takdirde kaginilmaz son agir zihinsel geriliktir. Ulkemiz
hastaligin en sik izlendigi {lkelerdendir. Dogmasi beklenen bebek sayis1 ile
degerlendirildiginde her yil 150-200 yeni fenilketoniiri vakasinin topluma katilacagi
hesaplanir. Cekinik genle taginan bu hastaligin tasiyici sikligi tilkemizde yiiksektir. Her 100
kisiden dordiiniin bu hastalig1 tasiyor olmasinin yani sira, yiiksek orandaki akraba evlilikleri
(her 4 evlilikten 1°1) hastaligin tilkemizde siklikla izlenmesinin nedenidir.

Agir zihinsel geriligi olan fenilketoniirili bireylerde ndrolojik sorunlar, bazi davranig
bozukluklari, dermatit seklindeki cilt lezyonlar1 yani sira vakalarin sadece %60’inda anne
babaya gore acik sag-gdz-ten rengi ile karakterize goriinlim vardir. Hastalifin tanisinin
ardindan ¢ocuklar uygun diyetle saglikli bir hayat siirebilmektedir.

Yenidogan Tarama Programi bebeklerin dogumlarindan itibaren uygun sartlarda 6zel
filtre kagitlar ile topuk kani 6rneklerinin alinarak Yenidogan Tarama Laboratuvarlarina en
kisa zamanda ulastirilmasi, bu bebeklerin tarama sonuglar1 internet ortaminda agiklanir
aciklanmaz sonuglar1 hastalik yoniinden siipheli cikan bebekleri (Bilim Komisyonlari
tarafindan hazirlanan akis semalar1 uyarinca) ilgili kliniklere sevk etmek ve ilgili klinik
tarafindan verilen tanilar1 ve sonuclari takip etmek esasiyla yiiriitiilmektedir.

2002 yilinda taramasi yapilan yenidogan orani %59,2 iken, tarama oranlarimiz artik
%97’lerin Ustiinde seyretmektedir.

Tan1 alan fenilketoniirili ¢ocuklarin 6zel beslenme gereksinimi olan mamalar1 Sosyal
Giivenlik Kurumu tarafindan karsilanmaktadir. Ayrica ek beslenme iiriinleri (makarna,
biskiivi v.b) i¢in ailelere 6deme de yapilmaktadir.

Ulkemizde her yi1l 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniiri Giinii” olarak kabul edilmis olup
bu gilinde konunun 6nemini anlatan bazi etkinlikler gerceklestirilmektedir. Bu sekilde tedavi
edilmediginde sonuclari son derece agir olan bu hastalik icin toplumsal duyarhilik
olusturulmaya c¢aligilmaktadir.



