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Özet 
Fenilketonüri (FKU), fenilalanin hidroksilaz enziminin eksikliği ile 
görülen otozomal resesif geçişli yenidoğan metabolizma hastalğdr. 
Hastalk, geç fark edildiği ya da tedavisi yaplmadğ zaman hastay mental 
retardasyona kadar götüren bir seyire sahiptir. Fenilketonürinin kesin 
tedavisi yoktur. Hastalara hayat boyu tedavi verilir: bu tedaviler, BH4 
tedavisi(eğer yantl ise) ve ya fenilalaninden kstl diyet tedavisidir. Bu 
makalede İstanbul Cerrahpaşa Tp Fakültesi Çocuk Hastalklar 
Metabolizma Bölümü’ne getirilen yenidoğan taramasnda fenilalanin 
yüksekliği tespit edilen 16 günlük kz bebeğe uygulanan tedavi protokolü 
anlatlmştr. 
 
Anahtar Kelimeler: Fenilketonüri, Fenilalanin, BH4 Yantl 
Fenilketonüri, Fenilalaninden Kstl Diyet 
 

Phenylketonuria: Case Report 
 
Abstract 
Phenylketonuria (PKU) is an autosomal recessive inborn error of 
metabolism caused by a deficiency in the hepatic enzyme phenylalanine 
hydroxylase (PAH). If phenylketonuria is lately diagnosed or left 
untreated, the main clinical feature is mental retardation. It has no certain 
cure: Patiens with pku are given lifelong treatment:  
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BH4 tratment ( if patients are BH4 responsive) or phenylalanin restricted 
diet therapy. In this article, the treatment protocol administered to a 16 
days old baby girl who was diagnosed with high level of phenylalanin in 
İstanbul University Cerrahpaşa Medical Faculty Department of Child 
Disease Metabolism was reported. 
 
Keywords: Pheylketonuria, Phenylalanin, BH4 Responsive 
Phenylketonuria, Phenylalanin Restricted Diet Therapy 
 
Giriş 
Fenilketonüri (FKU) vücudun fenilalanini metabolize etme yeteneğinde 
bozulma ile karakterize olan nadir görülen otozomal resesif geçişli 
metabolik bir hastalktr. [1] FKU, fenilalanin hidroksilaz eksikliği olarak 
da adlandrlr. 
 
Klasik FKU’nun prevalans dünyada 1/10.000, ülkemizde 1/4500’dir. Her 
yl ülkemizde 250-300 çocuk bu hastalkla doğmaktadr. Ülkemizde her 
20-25 kişiden biri bu hastalğ taşmaktadr. [2] 

 
Fenilalanin hidroksilaz enziminin tamamen ya da ksmi işlevselliğini 
yitirmesi sonucu; fenilalanin kanda, beyinde ve vücut dokularnda birikir. 
Yüksek konsantrasyondaki fenilalanin, merkezi sinir sistemi için toksiktir, 
bu nedenle tedaviyi brakmak ya da ara vermek ciddi nörolojik 
komplikasyonlara ve zekâ geriliğine neden olur. [3] 

 
Klasik FKU’ da gelişimsel gecikme ilk 1 yl içinde fark edilir ve ağr 
mental retardasyonla seyreder (IQ<50). Muayenede ekstremitelerde 
spastisite, tremor, mikrosefali, EEG anomalileri, nöbet görülür. Saç, deri 
ve iriste melanin sentezinin azlğndan dolay hipopigmentasyon 
yaygndr. Hiperaktivite, agresyon, anksiyete gibi davranş anormallikleri 
bu hastalarda gözlenen diğer bulgulardandr. [4] 

 

Fenilketonüri tedavisi genellikle tirozin desteğiyle beraber diyette 
fenilalanin kstlamasn içerir. Diğer gerekli amino asitlerin çeşitli 
medikal mamalar kullanlarak verilmesi sağlanr. 
 
İkinci bir tedavi yöntemi ise hastaya BH4 ( tetrahidrobiprotein-fenilalanin 
hidroksilaz enziminin kofaktörü) verilmesidir. Hastalara BH4 yükleme 
testi yaplarak, BH4 tedavisine uyumlu olup olmadğ kolayca 
anlaşlabilir. FKU hastalarnn üçte biri BH4 tedavisi için potansiyel 
hastalardr.  [5] 

 
Bu makalede Fenilketonüri hastas olan bir kz bebeğin bulgular 
sunulmuştur. 
 
Olgu  
Nisan 2016 doğumlu 50 cm boy ve 3.460kg olan kz bebek, topuk 
taramasnda fenilalanin düzeyi 168mg/dl olarak bulunmuş ve İstanbul 
Üniversitesi Cerrahpaşa Tp Fakültesi Çocuk Hastalklar Metabolizma 
bölümünde 25.04.2016 tarihinde servise yatrlmştr. Yatştan sonra 
hastadan alnan kanda fenilalanin/tirozin oran 2023/60 µmol/L olarak 
ölçülmüştür. 
 
Hastaya önce BH4 yükleme testi yaplmş ve yüklemeden sonra belirli saat 
aralklaryla hastann fenilalanin/tirozin değeri ölçülmüştür.(Tablo1) 
 

Tablo 1 
HASTANIN BH4 YANIT ŞEMASI 
(fenilalanin/tirozin) 
 0.saat 1852/43 µmol/L 

4.saat 1815/54 µmol/L 

8.saat 1454/31 µmol/L 
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15.saat 1770/67 µmol/L 

24.saat 1800/128 µmol/L 

 
 
Hastada fenilalanin /tirozin düzeyinin düşmesi istenilen düzeyde(>%30)  
olmadğ için hasta BH4 yantsz bulundu. 
 
Hastaya 3g/kg/gün aminoasit içeren fenilalaninden kstl bir boşaltma 
diyeti başland. 28.04.2016 tarihinde ölçülen fenilalanin/tirozin oran 
900/120  µmol/L bulundu. Hasta 02.05.2016 tarihinde kontrole gelmek 
üzere taburcu edildi. 
 
Hastann 02.05.2016 tarihli fenilalanin/tirozin kan değeri 95/5  µmol/L 
olarak ölçüldü. Hastaya 2.5g/kg/gün esansiyel ve 0.2gr/kg/gün protein 
içeren 100kkal/kg/gün’lük bir diyet verildi. Anne sütü mamalardan sonra 
verilmek kaydyla serbest brakld. Referans değerler Tablo 2’de 
verilmiştir.) 

 
Tablo 2 

Referans Değerler: 

Fenilalanin düzeyi: 22.9-120 µmol/L 

Tirozin Düzeyi  26.9-275 µmol/L 

 

 
Tartşma ve Sonuç 
Sapropterin (BH4);  FKU hastalarnn %20-50’si için Amerikan Gda ve 
İlaç Dairesi tarafndan onaylanan alternatif bir tedavi opsiyonudur. FKU 

hastalarnn hafif ve orta dereceli fenotipleri başlca olmak üzere ve klasik 
FKU’lu hastalarnn az bir ksm BH4 tedavisine yant verir. Hastalara 
yaplan BH4 yükleme testi 24-48 saat aras süren bir protokoldür. Bu 
protokolde hastann diyeti kstlanmaz, sadece BH4 tedavisi verilir. 
Hastann kan fenilalanin düzeyi %30 ve daha fazla düşüş göstermişse, 
hasta BH4 yantldr denir ve diyet kstlamas olmakszn BH4 tedavisi 
alr.[6] Hastann kan fenilalanin düzeyinde %30 dan az düşüş görülmüşse 
BH4 yantsz denilir. [7] 

 
 BH4 yantsz hastalar için, hayat boyu diyet kstlamas uygulanr. Diyet 
tedavisi fenilalaninden kstl tirozin destekli bir beslenme düzeni içerir. 
Yenidoğanlarda haftada 1-2 kez, çocukluk ve yetişkinlikte ise her ay kan 
takibi önerilir. Birçok Amerika kurumu kan fenilalanin düzeyinin 2-
6mg/dl (120-360 µmol/L)  arasnda tutulmasn öneriyor. [8] 

 
FKU için tamamen tedavisi olmamakla beraber, diyet tedavisine tam uyum 
ile birlikte hastada zihinsel disabilite görülmez, normal IQ ya sahip olur. 
Ancak çocukluktan yetişkinliğe geçerken diyete uyum zorlaşabilir. 
Yaplan araştrmalarda, yetişkinlikte diyete uyumsuz hastalarn zihinsel 
kapasiteleri normal bulunmuş ancak anksiyete ve depresyon 
insidanslarnn arttğ ve sosyal ilişkilerde iyi olmadklar saptanmştr.[9,10] 
Her hastaya BH4 yüklemesi yaplmal, hasta BH4 tedavisine yantl 
değilse diyet tedavisine geçilmelidir. Fenilketonüri, tedavisi doğru 
yapldğ müddetçe hastalarn yaşamlarn normal insanlar gibi 
sürdürebildiği bir hastalktr. Fenilketonüri ile ilgili ileriye dönük 
araştrmalar yaplmaldr. 
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Özet 
Santral venöz kateterizasyon (SVK) yoğun bakm ünitelerinde sklkla 
uygulanmakta, sağladğ kolaylklarn yannda ölümcül komplikasyonlara 
da neden olabilmektedir. 
 
Çalşmamzda (SVK) uyguladğmz hastay, multipl tromboz görülmesi 
nedeniyle sunmay, girişimin önemini, alnabilecek tedbirleri hatrlatmay, 
tan, tedavi ve risk faktörlerini gözden geçirmeyi amaçladk. 
 
56 yaşnda 60 kg vücut ağrlğnda, kolon kanseri tans olan kadn hastaya 
sağ subklavian venden santral venöz port kateteri takld. İki hafta sonra 
hasta aksilller bölgede ağr ve şişlik şikayeti ile bize başvurdu. Bilateral 
üst ekstremite venöz sistem renkli doppler ultrasonografi (USG) 
incelemesinde hastann sağ subklavian, sağ juguler ve sefalik vende 
tromboz ve alt ekstremite USG’de sağ popliteal vende total trombüs 
saptand. Tedavisi düzenlenen hastann kateteri çekildi. Takip ve tedavisi 
yaplan hastada problem yaşanmad. 
 
Santral venöz kateter uygulanan kişilerde üst ekstremitede derin ven 
trombozu (DVT) riski fazladr. USG kullanm ile, girişim yaplacak vende 
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