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Fenilketoniiri hastalarinin yasadiklar1 sorunlarin tespit edilerek ¢6ziimiine yonelik
gerekli sartlarin incelenmesi igin Anayasa’min 98. ve TBMM Igtiiziigiintin 104. ve 105.
maddeleri gerei Meclis Arastirmast agilmasim arz ve teklif ederiz. 23 103 ]2D22
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Fenilketoniiri, aileden katilim yoluyla gegebilen bir hastaliktir. Bu hastalikla dogan
¢ocuklar proteinli gidalarda bulunan fenilalanin isimli bir maddeyi sindiremezler. Buna bagh
olarak kanda ve diger viicut sivilarinda artmis olan bu madde ve onun atiklar gocudun
gelismekte olan beynini harap eder. Dolayistyla ¢ocugun ileri derecede zeka 6ziirlii olmasina
ve sinir sistemini ilgilendiren daha bir ¢ok belirtinin ortaya ¢ikmasina neden olur.

Hayatin ilk birka¢ ay: igerisinde Fenilketoniiri hastalifi olan bebekleri saglikli
bebeklerden ayiran dzellikler farkedilemez. Tedavi edilmeyen g¢ocuklarda 4. ay civarinda sinir
sistemi belirtileri olusmaya baglar. 5. ve 6. aylardan sonra ¢ocuklukta belirgin zeka geriliginin
yamnda, akranlarindan farkli olarak oturma, yliriime, konusma gibi beceriler gelisemez. Beyin
gelismeleri normal olmadigindan baglari kiigiik kalir. Ayrnica kusma, asiri el, kol, bag
hareketleri, sara nobetleri, ciltte dokiintiiler, idrar ve terin kiif gibi kokmasi hastaliin 6nemli

belirtilerindendir. Bu ¢ocuklarin % 60’1nda goz, kas ve cilt rengi anne-babaya gore daha agiktir.

Fenilketoniiri Amerika'da ve bir birgok Avrupa Ulkesinde her 10.000-30.000
yenidoganda bir goriilmesine karsin Ulkemizde 3.000-4.500 yenidogandan birinde
goriilmektedir. Tiirkiye Fenilketoniiri hastalifinin en sik gériildiigi bir iilkedir. Her yil 400-500
¢ocuk bu hastalikla dogmaktadir. Her 20-25 kisiden birinin hastalif1 tagiyor olmasi ve
iilkemizde akraba evliliklerinin yiiksek oranda yapilmas: hastalifin sik goriilmesine neden
olmaktadir. Hastaligin yeterince bilinmemesi, zeka geriligi gosteren ¢ocuklarin bu hastalik

yoniinden incelenmemesi hastaligin yayilimina neden olmaktadir.

Fenilketoniiri hastalig1 ile dogan bebegin beyni etkilenmeden erken olarak tanimlanmasi
¢ok Snemlidir. Bu amagla gelistirilmis her yenidogana uygulanabilecek pratik ve ekonomik bir
test vardir. Dogumevleri, saglik ocaklar: ve ana gocuk saglig1 ve aile planlamasi merkezlerinde
topuktan alinan 1 damla kan teshis igin yeterlidir.

Erken tanm1 kondugunda Fenilketoniiri tedavi edilebilen bir hastaliktir. Tedavide genel
ilke, gida ile alinan fenilalanin miktarini azaltarak kan fenilalanin diizeyini normal smir]ar
icinde tutmaktir. Diyet tedavisi igin fenilalanini g¢ok azaltilmig 6zel ve ilag niteligindeki
mamalarin kullanilmas: gerekmektedir. Beyin dokusunun en hizli gelistigi ilk 8-10 yil boyunca
tedavi devam etmelidir. Hastalar &zel bir diyete ihtiyag duyduklari ve bu diyette kullamlan dzel
mamalann fiyatlar1 ¢ok yiiksek oldugu i¢in hastalar bu iiriinlere ulagsmada sorun yagamakta
hatta hayatlarim kaybetmektedir.
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Bu sebepler neticesinde, Fenilketoniiri hastalartnin yasadiklan sorunlarin tespit edilerek
¢Oziimiine yonelik gerekli sartlann incelenmesi i¢in Anayasa’min 98. ve TBMM I¢tiizigiiniin
104. ve 105. maddeleri geregi Meclis Aragtirmas: agilmasi uygun olacaktir.



