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Giriş

Fenilketonüri (FKÜ) vücutta fenilalanin bi-
rikmesine neden olan amino asit metabolizma-
sının en yaygın otozomal resesif kalıtsal bozuk-
luklarından birisidir. Fenilalanin hidroksilaz 
genindeki (“Phenylalanine hydroxylase” -PAH-) 
mutasyonlara bağlı fenilalaninin tirozine hid-
roksilasyonunu sağlayan fenilalanin hidroksi-
laz (FAH) enzim aktivitesinin düşmesine bağlı 
ortaya çıkar (Mayo Clinic, 2021). FAH enzim ak-
tivitesinin kaybı, kanda fenilalanin konsantras-
yon artışına ve toksik beyin hasarına yol açar 
(Blau & Van Spronsen, 2014). Tedavi edilmeyen 
FKÜ, ekzematöz döküntü, otizm, nöbetler ve 
motor fonksiyon bozukluklarını içerebilen bir 
dizi ek semptomun eşlik ettiği ilerleyici zihin-
sel bozulma ile ilişkilidir. Gelişimsel sorunlar, 
anormal davranış ve psikiyatrik belirtiler ge-
nellikle çocuk büyüdükçe belirginleşir (Blau, 
2010). 1960’lara kadar FKÜ ile doğan çocukların 
çoğu ciddi şekilde zihinsel engelli hale geldiği 
ve çoğu zaman ömürlerini kurumsal bakım ev-
lerinde geçirdikleri bilinmektedir.

FKÜ erken tespiti ve modern yönetiminin temel-
leri üç önemli bulgu ile atılmıştır. İlk olarak 1930’lar-
da Asbjørn Følling, nöro-psikolojik eksikliklerin 
altında yatan neden olarak kandaki yüksek fenilala-
nin düzeylerini (hiperfenilalaninemi) tanımlamıştır. 
İkinci olarak 1950’lerde Horst Bickel, FKÜ’yi tedavi 
etmek için düşük fenilalanin diyetini uygulamaya 
koymuştur ve son olarak 1960’larda Robert Guthrie 
hiperfenilalaninemi için kitle taraması için uygun 
bir tanı testi (Guthrie testi) tanıtmıştır (Blau, 2010). 

FKÜ şiddetinin sınıflandırılması PAH genin-
deki mutasyonların tipine, tedavi öncesi kan 
fenilalanin konsantrasyonlarına ve diyet fenil- 
alanin toleransına dayanmaktadır (Blau & Van 
Spronsen, 2014). Tedavi edilmeyen, geç tedavi 
edilen veya kötü kontrol edilen hastalarda kronik 
olarak yüksek kan fenilalanin konsantrasyonları 
görülmektedir. Kalıcı hiperfenilalaninemi belir-
tileri, yaşam kalitesini önemli ölçüde etkileyen, 
ilerleyici ve geri dönüşü olmayan nörolojik, psi-
kolojik, davranışsal ve fiziksel bozukluklar yarat-
maktadır. Tersine, erken ve sürekli tedavi edilen 
hastalar tipik olarak normal veya normale yakın 
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paylaşamama, olası bulguların veya ikincil sonuç-
ların analiz edilmemesi ve sunulmaması, yeniden 
iletişim kurma başarısızlığı ve vakada da oldu-
ğu gibi aile üyelerini uyarmama bulunmaktadır. 
Sağlık kurumlarının bu konularda sürekli eğitim 
almasının iyi klinik uygulamalarını desteklemek 
için de; hekim, hasta ve aile eğitimi ve danışman-
lığında da çok önemli bir rolü bulunmaktadır. 
Hastaya iletilen bilginin anlaşılır olması önem-
senmelidir. Sağlık hizmeti sağlayıcılarının ilgili 
verileri ve ilgili uygulama kaynaklarını kendi sis-
temleri içinde iletme ve paylaşma sorumlulukları-
nın çok önemli olduğu vakada da görülmektedir. 
Sağlık hizmeti sunucuları, hastaların aile üyeleri-
ni genetik riskleri konusunda uyarmamayla ilgili 
olası sorumluluk konusunda uzun yıllardır endişe 
duymaktadır (Suter, 1993; Clayton, 1998; Offit ve 
ark. 2004; Branum & Wolf, 2015) 

Genetik bilgi, hastanın hastalık riski oluş-
turan genetik varyantlarını paylaşabilecek aile 
üyeleriyle doğrudan ilgili olması bakımından 
diğer tıbbi verilerin çoğundan farklıdır. Bu açı-
dan sağlık hizmeti sunucusunun hastanın yakın 
aile üyelerini potansiyel genetik riskleri konu-
sunda uyarmak konusunda yasal bir görevi var-
dır (Marchant ve ark., 2020). Özellikle genomun 
daha iyi anlaşıldığı ve genetik bilgiden büyük 
oranda hastalıklarla ilgili risklerin tespit edilebi-
leceği ilerleyen yıllarda bu sorumluluklar daha 
çok tartışılacaktır. Sadece kan bağı bulunan aile 
bireylerinin ailesel riskleri öğrenme hakları ka-
dar, vakamızda olduğu gibi evlat edinilen bireye 
ait hastalıkların da genomdan tespiti mümkün-
dür. Henüz genomik bilginin rutin kullanımı-
mızda olmamasına rağmen sağlık çalışanları-
nın ilgili testlerdeki sorumluluklarını biliyor ve 
takip ediyor olmaları gerekir. Araştırmacılar, 
hekimler ve sağlık çalışanları, sonuçların söz 
konusu aile üyeleri için etkileri olduğunda, bi-
reyleri sonuçlarını aile üyeleriyle paylaşmaya 
teşvik etmeli ve gerektiğinde bu süreç için des-
tek sunmalıdır. Hastaya, aile üyeleriyle paylaş-
mak üzere bilgilendirici bir belge sağlamanın da 
yararlı olabileceği kanaatindeyiz.
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