AILE BIiLGI BEYANI

Yenidogan bebeklere uygulanan
tarama testi sonucunda bebegimde
FENILKETONURI testinin
pozitif ¢iktig1 ve bebegimin en kisa
zamanda degerlendirmeye ihtiyaci
oldugu konusunda bilgilendirildim.
Hastalik ile ilgili tarafima verilen
bilgilendirmeyi dinledim/okudum.
Bebegimle ilgili degerlendirmenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim.

Tarih: ........ [oveiiil. [oveieanan. ..

Anne ya da Babanin
TCKN:

Ad1 Soyad:
Imzasi:

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Ad1 Soyad:

Imzasi:

TCKN: Tiirkive Cumhuriyeti Kimlik
Numarasi

Bu boliim saglhik kurulusunda
kalacaktir
-1-

“FENILKETONURI YENIDOGAN
TARAMA TESTi”
POZITIF SAPTANAN BEBEKLER
ILE ILGILI BILGILENDIRME

Yenidogan tarama testi sonuclarinin
anlami nedir?

Bebeginiz dogdugunda erken taninin
o6nemli oldugu bazi dogumsal
hastaliklarmn arastirilmasi igin topuk
kani alinmaktadir. Bu tarama
sonuglarinda ¢ocugunuzda bu
hastaliklardan herhangi birisi i¢in test
pozitif saptanmasi ¢ocugunuzun hasta
oldugu anlamina gelmez, hastalik
siiphesi oldugu anlamina gelir. Tarama
testi pozitif olan bebege mutlaka daha
ileri incelemeler yapilmali ve hasta
olup olmadig1 anlagilmalidir.

Sizin bebeginizin tarama testi
sonucunda FENILKETONURI testi
pozitif ¢ikmustir.

BEBEGINIiZiN ACILEN
DEGERLENDIRILMEYE
iHTiYACI VARDIR.

DEGERLENDIRMENIN
YAPILABILECEGI “PEDIATRIK
METABOLIZMA MERKEZLERI{”
ICIN SiZE BILGIi VERILMIS
OLMALIDIR.
Fenilketoniiri erken teshis
edildiginde tedavi edilebilen,
yaratacag zihinsel yetersizligin
onlenebilecegi bir hastaliktir. Bu,
ancak diyet tedavisi adi verilen bir
beslenme seklinin yasam boyu
siirmesi ile miimkiin olur.

Bu béliim aileye verilecektir
-1-
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Fenilketoniiri nedir?

Fenilketoniiri kalitsal bir metabolik
hastaliktir. Bu hastalikla dogan ¢ocuklar
proteinli gidalarda bulunan fenilalanin
isimli bir amino asidi metabolize
edemezler, sonugta kanda ve diger viicut
sivilarinda artmis olan fenilalanin ve onun
artiklar1 gocugun gelismekte olan beynine
zarar verir ve ¢gocugun ileri derecede
zihinsel yetersizligi olmasina ve sinir
sistemini ilgilendiren daha bir ¢ok
belirtilerin ortaya ¢ikmasina neden olur.

Fenilketoniiri soydan gelme bir hastaliktir.
Fenilketoniirili gocugun anne ve babasinda
fenilalanin hidroksilaz enzimi yapimindan
sorumlu biri normal biri bozuk iki gen
vardir. Bagka bir deyisle fenilketoniirili bir
bebegin anne ve babasi tastyicidir. Anne
ve babasindan bozuk genleri alan bir
¢ocuk fenilketoniiri hastaligi ile
dogmaktadir. Anne veya babasindan bir
bozuk gen alan ¢ocuk ise anne ve babasi
gibi hastalig1 tasir, ancak hastalik belirtisi
gbstermez. Anne ve babasinin her
ikisinden de saglam genleri alan bir ¢ocuk
ise tamamen sagliklidir. Anne ve baba
tastyici oldugunda her ¢ocugun
fenilketoniiri olma olasilig1 % 25 gibi
yiiksek degerlere ulasir.

Tiirkiye fenilketoniiri hastaliginin en stk
goriildigi tlkelerden biridir. Akraba
evliligi hastaligin goriilme sikligini artirir.
Ancak akraba olmayan bireylerin de
gocuklart hastalikli dogabilir. Ciinkii
Tiirkiye’de her 25 kisiden 1’1 bu hastalik
acisindan tastyict durumundadir.

Fenilketoniiri hastalig1 ile dogan bebegin,
beyni etkilenmeden, erken olarak
tanimlanmasi ¢ok dnemlidir. Bu amagla
hayatin ilk giinlerinde, bebek ideal olarak
48-72 saat beslendikten sonra 6zel bir
filtre kagidina alinan birka¢ damla topuk
kani teshis i¢in yeterlidir.
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proteinli gidalarda bulunan fenilalanin
isimli bir amino asidi metabolize
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