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ÖZET 

Tandoğan Z. Yenidoğan Taramasıyla Fenilketonüri Tanısı Almış Yetişkinlerin Takip ve 

Tedavi Başarısını Etkileyen Faktörlerin Değerlendirilmesi, İstanbul Üniversitesi Sağlık 

Bilimleri Enstitüsü,Çocuk Sağlığı ve  Hastalıkları Anabilim Dalı, Yüksek Lisans Tezi . 

2021  

Anahtar Kelimeler :  fenilketonüri, erişkin, tedavi uyumu, takip başarısı, tedavi başarısı 

Giriş ve Amaç: Fenilketonüri (PKU)  fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzim eksikliğiyle 

karakterize otozomal resesif geçişli doğumsal bir metabolizma hastalığıdır. Yaşam boyu 

düşük fenilalaninli diyet ile tedavi edilmektedir. Takip ve tedaviyi bırakan yetişkinlerin  

diyete geri döndürülmeleri bilişsel işlevleri açısından büyük önem taşımaktadır. Amaç, 

PKU’lu yetişkinlerin takip ve tedavi başarısını etkileyen faktörleri değerlendirip bu 

konuda stratejiler geliştirerek, takip kaybı yaşayan hastaların diyete geri döndürülmesini 

sağlamaktır.  

Gereç ve Yöntem: İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları Anabilim Dalı 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalı’nda Nisan 2021– Temmuz 2021 tarihleri arasında 

erişkin PKU hastalarının dosya bilgileri incelendi. Son 14 yıl takip ve tedavi başarıları 

hesaplandı. “Erişkin Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği” 

ve “Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Anketi” uygulandı.  

Bulgular: Olguların %50’ si (n=67) kadın, %50’si (n=67) erkek olan hasta grubunun yaş 

ortalamaları; 23,25±2,95‘dir. %68,7’si KPKU’dur. %82,1’i özel öğrenim güçlüğü 

yaşamamıştır. Tüm hastalardan %79,9’u İstanbul’da yaşamaktadır. Tüm hastalardan 

%30,3 ‘ ünün (n=60) takiplerini kaybedildiği, %72,4’ünün diyeti kendileri yönettiği 

görülmüştür. %58,2’sinin ailesi geçmiş eğitimlere katılmıştır. %83’ü meslek sahibi veya 

lisans öğrencisidir. Tanı yaşı, yaşadıkları yer, çalışma süreleri, ailelerin eğitimlere katılma 

durumu, aile eğitim durumu, sigorta kapsamında yaşanabilecek sorunlar, ADHD Ölçeği’ 

ne göre takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık görülmemiştir. 

KPKU’lu bireyler HPKU’lu bireylere göre daha yüksek takip başarısı göstermiştir. Diyeti 

kendileri yöneten hastalar diğerlerine göre daha yüksek takip ve tedavi başarısı 

göstermiştir. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’nin PKU Diyetiniz ve Tıbbi 

Formülünüz ve PKU İle Günlük Hayat alt boyutlarına göre son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı negatif yönlü bir ilişki görülmüştür.  

Sonuç: Hastaların diyet yönetimlerini kendilerinin yapması, farklı  tedavi seçenekleri 

hakkında bilgi sahibi olmalarının sağlanması, diyetin uygulanmasının kolaylaştırılması ve 

hastaların günlük yaşamda hissettikleri hastalığın etkisinin azaltılmasıyla takip ve tedavi 

başarıları yükseltilebilir.  
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ABSTRACT 

Tandoğan Z. Evaluation of Factors Affecting the Success of Follow-up and Treatment of 

Adults Diagnosed with Phenylketonuria by Newborn Screening . Istanbul University, 

Institute of Health Sciences, Department of Pediatric Health and Diseases. Master of 

Science Degree Thesis. Istanbul, 2021 

Key Words: phenylketonuria, adult, treatment compliance, follow-up success, treatment 

success 

Background: Phenylketonuria (PKU) is an autosomal recessive congenital metabolic 

disease characterized by phenylalanine hydroxylase enzyme deficiency. It is treated with 

a lifelong low phenylalanine diet. Returning non-diet adults to diet is of great importance 

in terms of cognitive functions. It is aimed to return patients who have lost follow-up to 

diet by evaluating the factors affecting the success of follow-up and treatment in adults 

with phenylketonuria and developing strategies in this regard. 

Materials and Method: File information of adult phenylketonuria patients between April 

and July 2021 in the Department of Nutrition and Metabolism, Department of Pediatrics, 

Istanbul Faculty of Medicine, was reviewed. “Adult Attention Deficit Hyperactivity 

Disorder Self-Report Scale” and Phenylketonuria Quality of Life Questionnaire were 

applied. 

Results: The mean age of the patient group, of which 50.0% (n=67) was female and 

50.0% (n=67) was male; it is 23.25±2.95. 68.7% is Classical Phenylketonuria. 82.1% of 

them did not have special learning difficulties. Of the patients, 30.3% (n=60) were lost to 

follow-up and 79.9% lived in Istanbul. 72.4% were found to manage the diet themselves. 

The families of 58.2% have attended previous trainings. 83% of them are professionals or 

undergraduate students. There was no statistically significant difference in the success of 

follow-up and treatment according to the age at diagnosis, place of residence , length of 

work, participation of families in trainings, family education status, problems that may be 

experienced under insurance and Adult Attention Deficit Hyperactivity Disorder Scale. 

Those with a classic diagnosis showed higher follow-up success than those with a mild 

diagnosis. Patients who managed the diet themselves showed higher follow-up and 

treatment success than the others. According to the Pku Diet and Your Medical Formula 

and Daily Life with Pku sub-dimensions of the Phenylketonuria Quality of Life Scale, a 

statistically significant negative correlation was observed between the mean of follow-up 

and treatment success in the last 5 years. 

Conclusion: The success of follow-up and treatment can be increased by making the 

patients' diet management themselves, providing them with information about different 

treatment options, facilitating the implementation of the diet, and reducing the effect of 

the disease that the patients feel in their daily life. 
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1. GİRİŞ VE AMAÇ 

 Fenilketonüri (PKU), fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzim eksikliğiyle karakterize 

otozomal resesif geçişli doğumsal bir metabolizma hastalığıdır. PAH enzimi, besinlerle 

alınan fenilalanin (phe) aminoasidini tirozin (tyr) aminoasidine dönüştürmektedir. Enzim 

aktivitesinin kaybı kanda ve beyinde fenilalanin metabolitlerinin konsantrasyonlarının 

artmasına neden olur. Tedavi edilmediği takdirde fenilalanin metabolizmasının toksik yan 

ürünlerinin neden olduğu, geri dönüşü olmayan otizm, nöbetler ve motor beceri 

eksikliklerini içerebilen ilerleyici zihinsel engelliliğe neden olur. Düşük fenilalaninli diyet 

tedavisiyle zihinsel engel, nörolojik sorunların oluşması önlenebilmektedir. Zihinsel 

engelliği önlemek için diyete yaşamın ilk haftalarında başlanmalıdır. Bu nedenle 

yenidoğan tarama programlarıyla doğan her bebeğin taranması önem kazanmıştır. 

Yetişkinlikte ise devam ettirilmeyen tedavi sonucu oluşan hiperfenilalaninemi nöbetler, 

yürüme bozuklukları, dikkat sorunları, duygudurum dengesizliği ve beyaz cevher 

dejenerasyonu ile ilişkili bulunmuştur. Bu nedenle tedavi yaşam boyu sürdürülmelidir (1, 

2). 

 Fenilalanin aminoasidinin artması sonucu oluşan toksik etkinin önlenmesi için, 

yenidoğan döneminde başlayan ve yaşam boyu süren fenilalanin düzeylerinin kontrolü 

çok önemlidir. Kan fenilalanin düzeylerini hedeflenen aralıkta tutmak için en güvenli 

tedavi düşük fenilalaninli diyet tedavisidir. Düşük fenilalaninli diyet tedavisinin yanında 

sapropterin tedavisi, büyük nötral aminoasit tedavisi, enzim yerine koyma tedavileri 

uygulanmakta ve bağırsakta fenilalanini sindirmeye yönelik mikrobiyom tedavileri 

geliştirilmektedir (3).  Hastaların yaşam boyu beslenme tedavisi uygulaması, hastalarda 

ayrıca zaman yükü, ekonomik yük ve psikolojik yük oluşmasına neden olmaktadır. 

Sosyal ortamlarda beslenme tedavisini yapmanın zorluğu sonucu diyete uyumda sorunlar 

meydana gelmektedir. Hastaların büyük çoğunluğunun sosyal dışlanma yaşadığı, aile ve 

arkadaş çevrelerinde sorunlar yaşadıkları bildirilmiştir. Özellikle diyet damgası ve sosyal 

izolasyon durumu sosyal sorunlara neden olmakta, hastaların diyete uyumlarını 

etkilemektedir (4, 5).  Hastaların yaşadığı sosyal sorunların yanında tedaviye yetersiz 

erişimleri, beslenme tedavisi hakkında yetersiz bilgileri, eğitim durumları, aile kültürleri, 

protein ikamelerine ve düşük proteinli besinlere erişimleri, pişirme konusunda 

yetersizlikleri ve tıbbi sistemde kalmanın zorluğu diyet uyumlarını etkilemektedir (6). 
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 Hastaların beslenme tedavisine uyumlarınınn sürdürülmesi zor olsa da, beslenme 

tedavisinin sürdürülmesi kontrolsüz kan fenilalanin düzeyleri ile ilişkili beyin hasarını 

önlemede, hastaların sağlıklı ve başarılı bir hayat sürmelerinde çok önemlidir. Bununla 

birlikte tedaviye uyumu düşük olan erken tedavi edilmiş yetişkinlerde dahi, yürütücü 

işlevlerde ince kusurlar, zihinsel işlem hızında hafif düşüşler, sosyal zorluklar ve yıllarca 

fark edilmeden kalabilen duygusal sorunlar dahil olmak üzere gizli engeller olabileceği 

vurgulanmaktadır. Bu zayıf yürütücü işlevin hem tedaviye uyumu etkileyebileceği hem 

de psikososyal eksikliklere neden olabileceği bildirilmektedir. Bu psikososyal eksiklikler, 

kişilerarası ilişkiler kurma, özerkliğe ulaşma, eğitim hedeflerine ulaşma ve sağlıklı 

duygusal gelişime sahip olma gibi sosyal zorlukları içerebilmektedir. Yetişkinlikte oluşan 

bu gizli engeller yetersiz yürütücü işlev (planlama, organize etme vb.) ve düşük işlem yapma 

hızının sonucu olarak kişilerin sosyal ilişkileriyle birlikte iş yaşamını da etkileyebilmektedir. 

Bununla birlikte, kişilerin yürütücü işlevleri dolaylı olarak yaşam kalitelerini de etkilemektedir. 

Ayrıca hastalarda açık psikiyatrik belirtiler olmasa da, düşük düzeyde depresif ya da 

kaygılı belirtilerin mevcut olabileceği bildirilmiştir. Hastalarda oluşabilecek PKU ile 

ilişkili bu risklerin azaltılmasının tek yolu yaşam boyu metabolik kontrolün sağlanmasıdır 

(7).  

 Yetişkin PKU’ lu kadınlarda yükselen maternal phe düzeyleri teratojenik etki 

göstererek ölü doğumlara, önemli psikomotor engellere ve doğum kusurlarına neden 

olmaktadır. Bu nedenle yetişkin PKU’ lu kadınların maternal fenilketonüri hakkında 

bilgilendirilmesi, gebe kalmadan önce ve gebelik boyunca takipte olması, tedaviye 

uyumlarının sağlanması çok önemlidir (8). 

Tüm kronik hastalıklarda olduğu gibi, PKU’da da uzun vadeli tedavi zordır. 

Yetişkin hastalarda önerilen fenilalanin düzeylerine uyum düşmektedir. PKU’lu 

yetişkinlerde takip kaybı farklı çalışmalarda bildirilmiştir. Yapılan bir çalışmada 18-29 

yaş arasındaki hastalarda takip kaybı %37, 30 yaş üzeri hastalarda da %55 olarak 

bulunmuştur. Bu çalışmada 18-29 yaş hastaların %59’unun, 30 yaş üzeri hastaların ise 

%69’unun önerilen klinik kan fenilalanin aralıklarının dışında kaldığı bulunmuştur. 

Bununla birlikte 18-29 yaş arası hastaların tedaviye uyumunu sosyal  hizmet uzmanı, 

diyetisyen,  psikolog ve genetik uzmanları gibi klinik personellerin ekip çalışması 

etkilemektedir (9). Hastaların tedaviye erişimini karmaşık tedaviler, yetişkin hastalar için 

yetersiz klinik ve sağlık personeli sayıları, hasta ve ailelerin eğitimi, sağlık 

profesyonelleriyle ilişkiler, tedavi seçenekleri hakkındaki düşük farkındalıkları, oluşan 
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nörobilişsel bozukluklar gibi nedenlerle çok  da kolay olmayan tedaviyi takip etmenin 

zorlaşması gibi birçok faktör etkilemektedir (10).   

Takipte kaybedilen yetişkin PKU hastalarını tedaviye uyumunu arttırmak ve takip 

başarısını sağlamak için hastaları mevcut tedavi kılavuzlarından haberdar etmek, tedavi 

için uygun hale geldiklerinde yeni tedavi veya diyet seçenekleri bildirmek, nöropsikolojik 

durumlarını ve nörobilişsel kapasitelerini değerlendirerek kişiselleştirilmiş bir tedavi 

sunmak, yeni erişim yaklaşımarını keşfetmek, hastaları tanımlamak ve takipleri için 

oluşturulan yaklaşımları resmileştirmek gibi çeşitli stratejiler geliştirilmiştir (11). 

Yapılan bir çalışmada, doğumdan itibaren düşük Phe’li diyet ile beslenmiş 

yetişkin fenilketonüri hastalarına, yetişkin zeka ve yürütücü işlev testleri yapılmış ve test 

sırasında serbest diyete başlanmıştır. Hastalarda zeka ölçeğinde, algısal organizasyon 

indeksinde ve ve işleme hızı indeksinde kontrol grubuyla karşılaştırıldığında azalma 

görülmüştür. Bu sonuç, diyetin yetişkinlikte bir süreliğine bırakılmasında dahi bilgi 

işleme hızının düştüğü şeklinde yorumlanmıştır (12). Bu nedenle, diyeti bırakan 

yetişkinlerin diyete uyumlarının sağlanması bilişsel işlevleri açısından büyük önem 

taşımaktadır.  

İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 

Anabilim Dalı Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalı’ nda 1988 yılında yenidoğan 

taraması sonucu PKU tanısıyla ilk hasta izleme alınmıştır. Bu çalışmanın amacı da 1988 

yılından itibaren yenidoğan taramasıyla veya aile öyküsü ile erken tanı alan 

fenilketonürili yetişkinlerin takip ve tedavi durumunu değerlendirip, başarısını etkileyen 

faktörleri geliştirmeye yönelik bu konuda stratejiler belirleyerek, takip kaybı yaşayan 

hastaların tedaviye geri döndürülmelerini sağlamaktır.  

 

 



17 

 

 

2. GENEL BİLGİLER 

2.1. FENİLKETONÜRİ 

Fenilketonüri (PKU), fenilalanin hidroksilasyonunu sağlayarak tirozin üretimini 

sağlayan fenilalanin hidroksilaz enzimini kodlayan gendeki mutasyonlardan kaynaklanan 

otozomal resesif geçişli doğumsal bir metabolizma hastalığıdır (13). Fenilketonüri, 

aminoasit metabolizmasındaki bozukluktan kaynaklanan kalıtsal metabolizma 

hastalıklarının en yaygın görülenidir. Esansiyel bir aminoasit olan fenilalanin (phe) 

protein sentezi için kullanılmayacaksa karaciğerde fenilalanin hidroksilaz enzimi ve 

tetrahdirobiyopterin kofaktörü ile tirozin (tyr) aminoasidine dönüşür. Fenilalanin ve 

tirozin, tiroid hormonu, nörotransmitterler ve melanin gibi önemli bileşiklerin öncüsü 

olan bileşiklerdir. . Beyin dokusunda fenilalanin artışı sonucu, tirozin ve triptofan gibi 

diğer nötral aminoasitlerin transportu engellenir. Beyin fenilalanin düzeyi yüksekliğinde 

protein sentez hızı azalır, dendritik proliferasyonun erken dönemi ve miyelinizasyon 

etkilenir. Adenozin trifosfat sülfirilaz inhibe olarak miyelin yıkımı artar. Tirozin ve 

triptofan hidroksilasyonunun kompetitif inhibisyonu ve intranöronal substrat 

konsantrasyonunun azalması sonucu serotonin, dopamin ve norepinefrin sentezi azalır 

(14). Fenilalanin hidroksilaz enzim aktivitesinin azalması fenilalaninin kan düzeyinin 

artışına ve beyindeki toksik metabolit  konsantrasyonlarının artmasına neden olur. Tedavi 

edilmediği takdirde fenilalanin metabolizmasının toksik yan ürünlerinin neden olduğu; 

geri dönüşü olmayan otizm, nöbetler, hareket bozuklukları ve motor beceri eksiklikleri 

gibi nörolojik bulgular ile birlikte ilerleyici zihinsel engelliğe neden olmaktadır. 

Gelişimsel sorunlar, anormal davranışlar ve psikiyatrik belirtiler genellikle çocuk 

büyüdükçe ortaya çıkmaktadır (1).   

 Düşük fenilalaninli beslenme tedavisiyle zihinsel engel ile birlikte patolojik 

nörolojik bulguların oluşması önlenebilmektedir.  Zihinsel engeli önlemek için beslenme 

tedavisine yaşamın ilk haftalarında başlanmalıdır. Bu nedenle, yenidoğan tarama 

programları,  erken teşhis için çok önemlidir (2).  Yetişkinlikte tedavi edilmeyen 

hiperfenilalaninemi nöbetler, hareket bozuklukları, dikkat sorunları, duygudurum 

dengesizliği ve beyaz cevher dejenerasyonu ile ilişkili bulunmuştur. Bu nedenle  tedavi 

yaşam boyu sürdürülmelidir (15)   
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2.2. TARİHÇE 

Asbjorn Folling, 1934 yılında iki zihinsel engelli kardeşin annelerinin 

başvurmasıyla başlattığı çalışma sonucu kardeşlerin idrarlarına ferrik damlatarak idrarları 

keton cisimleri için test etmiştir. Bu testin sonucunda kardeşlerin idrarlarında keton 

maddeleri bulunduğunu keşfetmiştir. Fölling, bu keton maddesinin fenilpürivik asit 

olduğunu ve bunun diyetteki fenilalaninden oluştuğunu farketmiştir. Bu nedenle duruma 

“oligophrenia phenylpyruvica” adını vermiştir. Bu keşiften kısa bir süre sonra ABD’de 

Jervis, İngiltere’de ise Penrose ve Quastel tarafından bu hastalık “fenilketonüri” olarak 

adlandırılmıştır. İlerleyen yıllarda fenilketonüri ve zihinsel geriliğin genetiği konusunda 

uzman olan Penrose, tek bir genin hem zihinsel geriliğe hem de anormal kimyaya iki 

bağımsız etkiyle neden olduğunu belirtmiştir. Louis Woolf 1948 yılının başlarında zeka 

geriliğinin beynin fenilalanin veya metabolitlerinden biri tarafından zehirlenmesinden 

kaynaklandığını ve kandaki fenilalanin konsantrasyonunun azaltılmasıyla zeka geriliğinin 

giderilebileceğini öne sürmüştür. Dr.Woolf, diyet proteinini karbonhidratlar, yağlar, 

vitaminler, mineraller vb. ile değiştirmek için fenilalanin içermeyen bir amino asit 

karışımından oluşan yapay bir diyetin etkili olabileceğini düşünmüştür.  Fakat 

aminoasitlerin tek tek elde edilebilmesi çok pahalı olduğundan bu fikrinden vazgeçmiştir 

(16).  

Dr.Woolf 1951’de glutamik asit uygulamasıyla fenilalanini düşürmeyi 

amaçlayarak başarısız bir tedavi girişiminde bulunmuştur. Bu başarısız deneme sonucu, 

Dr. Woolf düşük fenilalaninli protein takviyesi için çalışmaya başlamış ve kazeinin asit 

hidrolizatını odun kömüründen geçirip tirozin ve triptofan ilave ederek uygun bir amino 

asit karışımının makul bir maliyetle elde edilebileceğini görmüştür. 

Horst Bickel 1952 yılında durumu kötüleşmiş bir fenilketonüri hastası için Dr. 

Woolf’a başvurmuş ve hastasında düşük fenilalaninli diyet tedavisini denemiştir. Bickel, 

hasta 26 aylıkken başladığı diyetinde düşük fenilalaninli protein kaynağını da 

kullanmıştır. Bickel’in ilk diyet tedavisini denediği fenilketonüri hastası birkaç ay içinde 

emeklemeye, ayakta durmaya ve sandalyeye tırmanmaya başlamıştır. Bununla birlikte 

vücudundaki koku, cildindeki egzama kaybolmuştur. Hastanın saç rengi koyulaşmış ve 

çevresiyle etkileşimi artmıştır. Diyet tedavisiyle birlikte hastanın durumunda bu 

iyileşmeleri görmesi sonucu Bickel, bu diyet tedavisini bildirmiştir (17).  
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Fenilketonürinin beslenme tedavisi bulunduktan sonra, erken tanısı çok önemli 

hale gelmiştir. Erken tanıyla birlikte çocukların düşük fenilalaninli diyete başlatılarak 

bilişsel bozuklukların önlenebileceği vurgulanmıştır. İlk olarak 1958’de diyetle tedavi 

edilen bir hastanın yenidoğan kardeşinde idrarında test yapılarak fenilketonüri tanısı 

konmuştur. Bundan sonra her yenidoğan bebeğin taranması söz konusu olmuştur. 

1950’lerin sonunda Robert Guthrie tarafından yüksek kan fenilalanin seviyeleri için 

toplum çapında taramaya olanak tanıyan bir tanı testi geliştirilmiştir. Tarama 1960'ların 

başından itibaren yaygın bir şekilde klinik uygulamaya sokulmuştur. 1965'te ABD’de 32 

eyalette ve 1970'lerin sonlarında ise tüm Avrupa'da tanıtılmıştır. Yenidoğan taraması 

sadece gelişmiş ülkelerde değil gelişmekte olan çoğu ülkede kademeli olarak 

uygulanmaya başlamıştır (18).  

Türkiye’de 1983 yılında Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi’nde Türkiye 

Bilimsel ve Teknolojik Araştırma Kurumu ‘nun destekleriyle başlatılan bilimsel bir 

projeyle yenidoğanlarda fenilketonüri (PKU) insidansının beklenenden daha yüksek 

olduğunu gösterilmiştir. Sonrasında Türkiye Sağlık Bakanlığı 1986 yılında başlanan 

yenidoğan tarama programının organizasyonunu genişletmiştir. Programın ilk yıllarında 

taramalar sadece illerin bazı merkezlerinde yapılmıştır.  

İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi, 1988 yılında fenilketonüri tanısıyla 

ilk hastayı izleme alınmıştır.  İzmir Dokuz Eylül Üniversitesi 1993 yılında programa dahil 

edilmiştir. Tarama programı 1994 yılında tüm ülkeyi kapsayan Ulusal Fenilketonüri 

Tarama Programı’na dönüştürülmüştür. Sivas Cumhuriyet Üniversitesi, 2001 yılında 

programa alınmıştır. Kalan iller Sağlık Bakanlığı koordinasyonunda Hacettepe 

Üniversitesi tarafından taranmıştır. Tarama programı bu 4 üniversite kapsamında 

yürütülürken labaratuvarlar ve verilerin korunmasıyla ilgili çıkan sorunları önleyebilmek 

ve şüpheli tarama testlerine daha hızlı erişim sağlamak için tek merkez olarak Sağlık 

Bakanlığı tarafından tarama ve sürveyans yapılması süreci gündeme gelmiştir. Refik 

Saydam Türkiye Halk Sağlığı Kurumu'nun (şu anda Türkiye Halk Sağlığı Kurumu 

(PHIT))  Ankara ve İstanbul'da bulunan iki laboratuvarı bu amaçla özelleştirilmiştir. 

Program 2006 yılında ise Konjenital Hipotirodi taramasının da eklenmesiyle T. C. Sağlık 

Bakanlığı Halk Sağlığı Genel Müdürlüğü Çocuk ve Ergen Sağlığı Dairesi Başkanlığı 

tarafından “Ulusal Yenidoğan Tarama Programı” na dönüştürülmüştür  (19).   
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Ülkemizde 1987-2006 yılları arasında T.C. Sağlık Bakanlığı ve Fenilketonürili 

Çocukları Tarama ve Koruma Derneği desteği ile Hacettepe, İstanbul, Dokuz Eylül ve 

Cumhuriyet Tıp Fakülteleri tarafından yürütülen Fenilketonüri Tarama Programı ile 

yenidoğanların %85’ ine ulaşılabilmiştir (14).  

2.3. PREVALANS 

Fenilketonüri genetik bir hastalık olduğundan etnik gruplar, ırklar, coğrafi 

bölgeler, kültür, gelenekler, akraba evliliği ve genetik gibi faktörlerin görülme sıklığını 

etkilemesi  beklenmektedir. Ülkelerin fenilketonüri prevalansının değerlendirildiği 

çalışmalarda bu faktörlerin bildirilmemiş olması bir sınırlama olarak görülmektedir. 

Fenilketonürinin dünya çapında genel klasik fenilketonüri prevalansının 100.000 

yenidoğanda 6002  olduğu bildirilmiştir. Yapılan çalışmalarda ülkelerdeki fenilketonüri 

prevalanslarında farklılıklar görülmüştür. Prevalanstaki bu farkın fenilalanin sınır 

noktaları ve örneklem büyüklük farklılıklarından da kaynaklanabiliyor olabileceği 

vurgulanmıştır. Fenilketonürinin otozomal resesif kalıtımla geçişli bir hastalık 

olduğundan özellikle akraba evliliklerinin yaygın olduğu ülkelerde prevalansının yüksek 

olduğu bildirilmiştir. Ülkelerin 1964-2017 arasında fenilketonüri prevalanslarının 

bildirildiği çalışmaların meta analizi sonucu,  en yüksek klasik fenilketonüri prevalansı  

Türkiye'de (100 000 yenidoğanda 38.13), en düşük prevalans ise Tayland'da (100 000 

yenidoğanda 0.3) olduğu görülmüştür. Dünya Sağlık Örgütü (WHO) bölgeler arasındaki 

klasik fenilketonüri prevalansı Şekil 2.1’deki gibi göstermiştir. Bu bölgeler arasında en 

yüksek yaygınlık Doğu Akdeniz Bölgesine aitken, en düşük prevelans ise Güneydoğu 

Asya'da görülmüştür (20). 
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Şekil 2.1. Dünya Sağlık Örgütü Bölgelerinde Klasik Fenilketonüri Prevalansı (19) 

Avrupa ülkelerinde yapılan bir çalışmada fenilketonüri sıklığının 1: 8034 olduğu 

bildirilmiştir. Ülkeler arasında fenilketonüri için yaygınlıkların 1: 3000 ile 1: 30.000 

arasında değiştiği vurgulanmıştır. Avrupa’da fenilketonüri  1:3042 ile Slovenya’da  en 

yüksek sıklıkta, 1:35 552 ile Yunanistan’da en düşük sıklıkta görülmektedir  (21). 

Türkiye’de prevalans 1:4000 olarak bildirilmiştir (1) . 

Arap ülkeleri, Türkiye ve İran’da fenilketonüri sıklıklarının değerlendirildiği bir 

çalışmada, en yüksek sıklığın % 0,0167 ile Türkiye’de, en düşük sıklığın ise %0,005 ile 

Birleşik Arap Emirlikleri’nde olduğu bildirilmiştir. Dünyanın bazı bölgelerindeki 

popülasyonlara göre fenilketonüri insidansı Tablo 2.1’de gösterilmektedir (22). 

 

 

 

 

Tablo 2.1. Popülasyonlara Göre Fenilketonüri İnsidansları (21) 

Bölgeler   Ülkeler                              PKU insidansı  

Asya Popülasyonları  Çin  1:17 000 
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Kore  

Japonya 

1:41 000 

1:125 000 

Avrupa Nüfusu  İrlanda 

İskoçya 

Çekoslavakya 

Macaristan 

Danimarka 

Fransa  

Norveç  

Birleşik Krallık 

İtalya 

Finlandiya 

1:4500 

1:5300 

1:7000 

1:11 000 

1:12 000 

1:13 500 

1:14 500 

1:14 300 

1:17 000 

1:200 000  

 

Kuzey Amerika  ABD (Beyaz Irk) 

Kanada  

1: 10 000 

1:22 000  

Okyanusya Avustralya 1: 10 000 

PKU: Fenilketonüri  

ABD:Amerika Birleşik Devletleri 

2.4. SINIFLANDIRMA 

Fenilketonüri, kan fenilalalanin seviyeleri ve günlük fenilalanin toleransları 

parametrelerine göre farklı şekillerde sınıflandırılmaktadır. Kan fenilalanin seviyelerine 

göre sınıflandırmada, tedavi öncesi kan fenilalanin değeri parametre olarak alınmaktadır. 

Kan fenilalanin düzeyinin >120 μmol / L olması hiperfenilalaninemi (HPA) olarak 

adlandırılır. Kan fenilalanin düzeylerine bağlı yapılan sınıflandırmaya göre; tedavi öncesi 

kan fenilalanin değeri >1200 μmol / L klasik fenilketonüri, 600-1200 μmol / L olan hafif 

fenilketonüri, 120-(360)- 600 μmol / L hafif hiperfenlalaninemi (HPA) olarak tanımlanır.  
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Günlük fenilalanin toleransları da sınıflandırmada stabil bir parametre olarak 

belirlenmiştir. Phe toleransı genellikle 5 yaşında belirlenmekte ve bir hastanın kan Phe 

seviyesinde üst hedef aralığın üzerinde bir artış olmadan tolere edebileceği günlük Phe 

alım miktarını göstermektedir. Phe toleransı kullanılarak üç farklı fenotip 

sınıflandırılmaktadır. Phe toleransı ≤ 20 mg / kg / gün olan klasik PKU, Phe toleransı 20-

50 mg / kg / gün olan varyant PKU ve Phe toleransı >50 mg / kg / gün hafif HPA olarak 

tanımlanmaktadır. Daha ayrıntılı bir sınıflandırma da Phe toleransı 20 mg/kg/gün (250-

300 mg/gün)’den düşük olan hastalar Klasik PKU,  Phe toleransı 20-25 mg/kg/gün (350-

400 mg/gün) olan hastalar Orta PKU,  Phe toleransı 25-50 mg/kg/gün (400-600 mg/gün ) 

olan hastalar Hafif PKU ve diyet yapmayan hastalar ise Hafif HPA olarak tanımlanmıştır 

(23). 

2.5. MATERNAL FENİLKETONÜRİ  

Maternal fenilketonüri, fenilketonüri hastası gebe kadınların çocuklarında görülen 

fenilketonüri tipidir. Fenilketonüri hastası gebelerde kan fenilalanin düzeylerinin yüksek 

olması fetüs üzerine teratojenik  etkilere neden olmaktadır. Özellikle fenilalanin kısıtlı 

diyet yapmayan gebeler bu etkiler bakımından çok risklidir.  Gebelerde kan fenilalanin 

düzeyinin yüksek olması bebekte, mikrosefali, mental retardasyon, büyüme geriliği, 

konjenital kalp hastalıkları ve spontan düşüklere neden olabilmektedir. Maternal 

fenilketonürili gebelerin bebeklerinin bu risklerden korunabilmesi için hastaların diyete 

uyumları sağlanmalı ve bu diyetle kan fenilalanin düzeylerinin kontrolü gerekmektedir. 

Gebelikte fenilalanin düzeyleri 120-360 μmol / L aralığında tutulmalıdır. Maternal 

fenilketonürili  hastalar, gebeliklerinin öncesinde fenilalanin kısıtlı diyet tedavisine 

başlamalı ve kan fenilalanin düzeyleri düzenli olarak takip edilmelidir. Bu bağlamda, 

hastalarda planlı gebeliklerin olması çok önemlidir. Plansız gebelikler anne ve bebek 

açısından risk taşımaktadır. Hastalar, gebelikleri boyunca diyete devam etmelidir. Gebelik 

sürecinde gebelerde beslenme tedavisinin uygulanması; kan fenilalanin düzeylerini 

istenen aralıkta tutulması ve yeterli enerji, protein, vitamin ve mineral gereksinimlerinin 

karşılanması çok önemlidir (24). 

Diyet tedavisi uygulamayan fenilketonürili gebelerde, kan fenilalanin düzeyleri 20 

mg/dl (1200 μmol / L ) ’den daha yüksek bulunmuştur. Bu gebeliklerden doğan 

bebeklerde mental retardasyon görülme sıklığı %72, spontan düşük ve konjenital kalp 

hastalığı görülme sıklığı %77,  mikrosefali görülme sıklığı %63 olarak bildirilmiştir (25). 
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Ülkemizde Yenidoğan Taraması’nın başladığı 1986 yılından itibaren Fenilketonüri tanısı 

alan kadın hastalar şu anda üreme çağına gelmiştir. Kadın hastaların  maternal 

fenilketonüri konuunda bilgilendirilmeleri ve izlenmeleri çok önemlidir. Bu nedenle 

takipleri kaybedilmiş kadın hastaların bu dönemde takipte olmasının önemi büyüktür. 

Çalışmamızın da takip kaybı yaşayan kadın hastaların durumlarını incelemesi yönüyle 

bilime ve tarama hizmetinin faydasına katkısı büyüktür. Her merkezin takip ettiği 

hastaları bu yönden izlemesi çok önemlidir.  

2.6. TEDAVİ 

Fenilketonüri hastalarında erken tedaviye başlanması önemlidir. Tedaviye geç 

başlanılan her dört haftada IQ skorlarında yaklaşık 4 puanlık bir düşüş olduğu gösterilmiş 

ve oluşabilecek nörolojik hasarın doğumdan sonra erken dönemde başladığı 

vurgulanmıştır (26).  Tedavi öncesi kan fenilalanin değerleri 360-600 μmol / L üzerinde 

olan hastaların tedavi edilmesi konusunda görüş birliği bulunmaktadır. Yaşla birlikte 

artan kan fenilalanin konsantrasyonları nedeniyle de kan fenilalanin değerleri 120- 360 

μmol / L sınırında olan hastalar da en az yaşamın ilk 2 yılında izlenmelidir (27).  

Fenilketonüri hastalarında kan fenilalanin hedeflerinin tedavi merkezleri 

tarafından değişmesine rağmen, 120-360 μmol/L olması önerilmektedir. Hastanın kan 

fenilalanin düzeylerinin 360 μmol/L’den düşük olduğu durumlarda ise hastanın beslenme 

tedavisi uygulanmadan izlenmesi önerilmektedir. Ülkelerdeki kan fenilalanin hedef 

aralıkları Tablo 2.2’de gösterilmektedir (μmol/L birimiyle) (1).  

 

 

 

Tablo 2.2. Farklı Ülkelerdeki Yaşlara göre Kan Fenilalanin Hedefleri (1) 

Ülke <2 yaş    2-6 yaş  7-9 yaş 10-12 yaş  13-15 yaş  >16 yaş 

Avustralya 100-350   100-350 100-350 100-450 100-450 100-450 

Avusturya 40-240 40-240 40-240 40-900 40-900 40-1200 

Hırvatistan 130-240 130-360 130-360 130-600 130-600 130-960 
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Danimarka 120-300 

(<4 yaş) 

120-400 

(4-8 yaş) 

120-600 

(8-10 yaş) 

120-700 120-900 120-900 

Fransa 120-300 120-300 120-300 120-600  120-900 120-1200 

Almanya 40-240 40-240 40-240 40-900 40-900 40-1200 

Macaristan 120-360 120-360 120-480 120-480 120-480 

(7-14 yaş) 

120-600 

İtalya 120-360  120-360 120-360 120-360 120-600 120-600 

Japonya 120-240 120-360 180-360 180-480 180-600 180-900 

Hollanda 120-360 120-360 120-360 120-360 120-600 120-600 

Polonya 120-360 120-360 120-360 120-720 120-720 120-720 

Portekiz 120-360 120-360 120-360 120-360 120-480 120-480 

İspanya <360 <360 <480 <480 <720 <720 

İsviçre  100-300 100-400 100-400 100-600 100-600 100-600 

BK 120-360 120-360 120-480  120-480 120-700 120-700 

ABD 120-360 120-360 120-360 120-360 120-600 120-900 

BK: Birleşik Krallık , ABD: Amerika Birleşik Devletleri 

Tedavinin birincil amacı  normal nörobilişsel ve psikososyal işlevselliğin 

sağlanmasıdır.  Kan fenilalanin düzeylerini düşürmek ve hedef aralıkta tutmak için 

bugüne kadar tanımlanmış üç tedavi mevcuttur ve şu anda üç tedavi daha 

geliştirilmektedir. Bir hastanın kan fenilalanin seviyesini kontrol etmek için en güvenli 

tedavi şu an için düşük fenilalaninli diyet tedavisidir.  Giderek artan bir şekilde düşük Phe 

diyeti ve şaperon tedavisi veya düşük Phe diyeti ve enzim yerine koyma tedavisi ikili 

kombinasyon şeklinde kullanılmaktadır. Nadir olarak da mevcut ilaç tedavisi, düşük Phe 

Fenilalanin Düzeylerinin Düşürülmesi 
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diyetinin kesilmesine izin vermektedir.  Mevcut ve geliştirilmekte olan tedavileri Şekil 

2.2’de gösterilmektedir (28). 

 

 

 

 

 

 

 

 Şekil 2.2. Mevcut ve Geliştirilmekte Olan Tedavi Yöntemleri (27) 

2.6.1. TIBBİ BESLENME TEDAVİSİ 

Enzim eksikliği sonucu artan fenilalanin aminoasidinin toksik etkisinin önlenmesi 

için, kan fenilalanin düzeyinin kontrol altına alınması ve bu tedavinin yaşam boyu 

sürdürülmesi gerekmektedir. Kan fenilalanin düzeyinin kontrol altına alınması amacıyla, 

hastalara fenilalaninden kısıtlı tirozinden zengin beslenme tedavisi uygulanır.  Yenidoğan 

döneminin ilk haftalarında başlanan beslenme tedavisiyle; kanda, beyinde, dokularda  

fenilalanin birikimi ve buna bağlı olarak oluşan nörolojik hasar ve zihinsel engellilik 

önlenir (29, 30). Beslenme tedavisi tek başına veya ilaç tedavileriyle birlikte 

uygulanmaktadır. Düşük fenilalaninli diyet tedavisinde doğal protein ve fenilalanin alımı 

sıkı kontrolü ile kanda ve beyinde aşırı fenilalanin birikiminin önlenmesi, diyetten 

çıkarılan doğal proteinin aminoasit takviyeleri gibi sentetik proteinler ile değiştirilmesi ve 

normal büyüme ve gelişmenin sağlanabilmesi  için enerji gereksinimi ve tüm besin öğesi 

gereksinimlerinin karşılanması amaçlanır (31).  

Fenilketonüri hastalarında kan fenilalanin konsantrasyonlarının hedef aralıklarda 

tutulabilmesi için, doğal protein veya diyet fenilalanin alımları düzenli  bir alımın %25 

veya daha azı ile sınırlı tutulmaktadır (27).  

Düşük fenilalaninli diyet tedavisinin 4 temel prensibi bulunmaktadır; 

 Yüksek protein ve Phe içeren besinlerin diyetten çıkarılması (et, balık, yumurta, 

peynir, ekmek, un, makarna, kuruyemişler, kurubaklagiller, aspartam),  

Düşük 

Fenilalaninli 

Diyet 

Şaperon 

Tedavisi 

(Saptopterin)  

Enzim Sübstitüsyon 

Tedavisi 

(Fenilalanin 

Amonyum Liyaz) 

Gen 

Replasman 

Tedavisi 

Bağırsakta 

Phe’yi 

sindirmek 

için 

mikrobiyom 
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 Bireysel toleransa bağlı olarak Phe porsiyonu ile hesaplanan besinlerin verilmesi 

(patates, bezelye),  

 Vitamin ve mineral eklenmiş esansiyel aminoasit ve doğal protein desteğinin 

sağlanması,  

 Meyveler, bazı sebzeler, tereyağı, zeytinyağı, şeker ve çok düşük protein içeren 

besinlerin kullanılmasıdır (4) . 

Fenilalaninden kısıtlı beslenme tedavisinde hastalarda fenilalanin alımının 

kısıtlanması amacıyla doğal protein alımı kısıtlanır. Doğal protein kısıtlanmasının 

yanında enerji desteği için fenilalaninden kısıtlı tıbbi gıdalar kullanılır. Hastaların protein 

ve diğer aminoasit ihtiyaçlarının karşılanması amacıyla, aminoasit bazlı fenilalanin 

içermeyen formül kullanımı önerilmektedir. Süt çocukluğu döneminde anne sütü düşük 

fenilalanin içeriğinden dolayı fenilketonüri hastalarında da en uygun besindir. Emzirilen 

bebeklerde formüla ile beslenen bebeklere göre daha iyi tedavi sonuçları görülmüştür.  

Emzirme döneminde emzirmenin düzenlenmesi ve kan fenilalanin düzeyinin izlenmesi 

çok önemlidir (32). 

Son yıllarda hastaların diyete uyumlarını arttırabilmek amacıyla serbest sebze ve 

meyve tüketiminin hastaların kan fenilalanin düzeyleriyle ilişkisi üzerine çalışmalar 

yapılmaktadır. Çalışmalarda 50-75 mg phe /100 g içeren sebze ve meyvelerin serbest 

tüketimiyle kan fenilalanin düzeylerini olumsuz etkilemediği belirlenmiştir (33, 34). 

Bununla birlikte 100 mg phe/ 100 g içeren sebze ve meyvelerin serbest tüketiminin de 

kan fenilalanin düzeylerini olumsuz etkilemediği bildirilmiştir (35)  

Bebekler büyüdükçe anne sütüyle birlikte uygun bir şekilde tamamlayıcı 

beslenmenin başlatılması bebeklerin büyüme ve gelişmeleri için çok önemlidir.    

Tamamlayıcı beslenmeden sonraki çocukluk ve erişkinlik döneminde, enerji, protein ve 

fenilalanin gereksinimleri sebze, meyve, düşük protein ve düşük fenilalanin içeren özel 

ürünler ve fenilalanin içermeyen aminoasit karışımlarıyla karşılanmaktadır (4). 

Fenilalanin kısıtlı beslenme tedavisi, hastaların fenilalanin toleransına göre 

ayarlanmaktadır. Fenilalanin toleransı, hedef tedavi aralığında kan fenilalanin düzeyini 

korumak için hastanın tüketebileceği fenilalanin miktarıdır. Tolere edilen diyet fenilalanin 

miktarı, hastaların fenilketonüri türüne (hafif veya orta düzeyde PKU'lu kişiler daha fazla 

proteini tolere edebilmektedir.), protein ikamesinin dozajına, uyumuna  ve protein 
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ikamesinin  günlük dağılımına bağlı olarak değişmektedir. Ayrıca hastalıklardan, büyüme 

hızından, hamilelik ve katabolik durumdan da etkilenmektedir.  Fenilketonüri hastaları 

için önerilen beslenme piramidi Şekil 2.3’te gösterilmektedir (31).  

                                             

 

Şekil 2.3. Fenilketonüri için Besin Piramidi (30) 

2.6.1.1. Enerji 

Fenilketonüri hastalarının enerji gereksinimlerinin karşılanması büyüme ve 

gelişmelerinin sağlanması ve vücut dokularının parçalanarak kan fenilalanin miktarlarının 

yükselmesinin önlenmesi açısından çok önemlidir. Çok düşük protein kaynaklarından 

yeterli enerji alımının sağlanması, enerji gereksinimlerini karşılamak ve zayıf kan 

fenilalanin kontrolüne yol açabilecek katabolizmayı en aza indirmek için 

gereklidir. Normal bir enerji alımının sürdürülmesi, proteini çok düşük olan 'normal' 

yiyeceklerin ve ekmek ve makarna gibi özel üretilmiş düşük proteinli yiyeceklerin 

kullanılması teşvik edilerek sağlanır  (31).  

2.6.1.2. Protein  

Fenilketonüri tedavisinde protein gereksinimleri, fenilalanin hariç tüm amino 

asitlerin takviyesi ve doğal protein alımını azaltarak esansiyel amino asit olan 

fenilalaninin kısıtlanmasıyla karşılanmaktadır. Fenilalanin içermeyen amino asit 

karışımlarının miktarı; hem bireysel fenilalanin toleransı hem de toplam protein 

gereksinimi ile belirlenmektedir. Hastalarda toplam protein alımı, doğal proteinler ve 

fenilalanin içermeyen aminoasitlerden oluşmaktadır  (1)  . 

Düşük Protein içeren fakat ölçülü 

kullanabilenler  

Günlük Phe ihtiyacını karşılamak için 

kullanılan gıdalar 

Düşük Protein Uyumlu Gıdalar 

100 gramında 75 gramdan daha düşük 

fenilalanin içeren sebze ve   meyveler 

Protein ikameleri, günde 3-4 kez 
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2.6.1.3. Fenilalanin- Tirozin 

Fenilalanin protein sentezinin sağlanabilmesi için diyette gereklidir. Fenilketonüri 

hastalarının fenilalanin gereksinimleri karşılanırken plazma fenilalanin seviyelerinin 

kontrol altında tutulmasıyla birlikte doku onarımını, çocukluk döneminde büyümeyi 

yetişkinlik döneminde ise protein dönüşümünü sağlayabilecek miktarlar karşılanmalıdır. 

Fenilketonüri hastalarının minimum fenilalanin gereksinimleri sağlıklı bireylerden farklı 

değildir.  Tirozin sağlıklı bireylerde metabolizmada dönüşümünden dolayı esansiyel bir 

aminoasit değilken fenilketonüri hastalarında fenilalaninden tirozin oluşumu 

sağlanamadığından elzem bir aminoasit haline gelmektedir. Tirozin tiroksin, 

katekolaminler ve melanin için öncü bir aminoasittir. Birçok fenilketonüri hastası düşük 

düzeyde tirozin seviyeleri gösterebileceğinden fenilalaninle birlikte tirozin seviyelerinin 

de izlenmesi önemlidir. Fenilketonüri hastalarının enerji, protein ve fenilalanin 

gereksinimleri Tablo 2.3’te gösterilmektedir (36). 

Tablo 2.3. Fenilketonüri Hastalarının Enerji, Protein ve Fenilalanin Gereksinimleri 

(32) 

Yaş Protein    

(g/kg)      

Fenilalanin  

Minimum –     Günlük 

(g/kg)              (mg) 

 Enerji  

Kcal/kg -     kcal 

0-6 ay 3-3,5            20-70 -    95-145  

7-12 ay                           2,5-3           10-35 -                               80-135 

1-3  yaş                               2-3              -        200-400                 900-1800  

4-6 yaş  2                 13-20                    210-450                                               1300-2300 

7-10 yaş                       2                13-20                            220-500                 1650-3300 

Erkek  

11-14 yaş         

15-18 yaş  

≥  19 yaş                -                                                                             

 

2                   - 

2                   -       

               4,6-13,6               

 

   225-900        

   295-1100       

   290-1200                                                                    

     

               2000-3700 

               2100-3900 

               2000-3300 
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Kadın  

11-14 yaş   

15-18 yaş 

≥  19 yaş                 

 

2              - 

2             - 

-       4,6-13,6 

 

250-750 

230-700 

220-700 

                 

               1500-3000 

               1200-3000 

               1400-2500 

 

2.6.1.4. Yağ Asitleri  

Düşük fenilalaninli diyet araşidonik asit, eikosapentanoik asit (EPA) ve 

dokosaheksanoik asit (DHA) gibi esansiyel yağ asitlerinin birincil kaynağı olan et, balık, 

kümes hayvanları, kuruyemişler ve süt ürünleri gibi gıdalardan yoksundur. DHA'nın 

normal beyin ve görsel gelişimi desteklediği bilinmektedir (36). Hastalarda yetersiz DHA 

alımı, merkezi sinir sisteminde işlevlerinde sorunlara yol açarak öğrenme zorluklarına, 

davranış problemlerine ve görsel sorunlara neden olabilmektedir. Fenilketonürili bireyler 

sağlıklı bireylerle karşılaştırıldığında, plazma n-3 uzun zincirli çoklu doymamış yağ 

asitleri (LCPUFA) düzeyleri düşük bulunmuştur. Bu nedenle fenilalaninsiz aminoasit 

karışımlarının LCPUFA desteğiyle zenginleştirilmiştir (37). 

 Linoleik asit ve araşidonik asit dahil olmak üzere n-6 serisi yağ asitlerinin plazma 

seviyeleri genellikle PKU'da normal seviyelerde bulunmuştur. Bununla birlikte, linolenik 

asit ve DHA dahil olmak üzere n-3 serisi yağ asitlerinin seviyeleri, PKU'lu tedavi gören 

çocuklarda kontrol deneklerine kıyasla azalmıştır. Fenilketonüri diyetinin DHA'nın 

öncüsü olan linolenik asit için de  sınırlayıcı olabileceğini gösterilmektedir.  Kanola veya 

soya fasulyesi yağı gibi linolenik asit yönünden zengin bitkisel yağların alımı teşvik 

edilmeli ve  fenilketonürili hastalar  için gerektiğinde dengeli n-3 ve n-6 LC-PUFA 

takviyeleri sağlanmalıdır (36).  

2.6.1.5. Mikrobesin Öğeleri 

Fenilketonüri hastaları düşük fenilalanin içeren beslenme tedavisinden kaynaklı 

mikrobesin eksikliği için potansiyel risklidir. Fenilalaninden kısıtlı beslenme tedavisiyle 

ilişkili vitamin mineral eksikliğini önlemek amacıyla, fenilalanin içermeyen aminoasit 

karışımları vitamin ve mineral takviyesiyle zenginleştirilmiştir. Fakat vitamin mineral 

takviyelerinin biyoyararlanımı doğal besinlerden alım kadar yüksek olamamaktadır  (38). 

Fenilketonüri hastalarının diyetleri genel olarak, demir, çinko, kalsiyum ve selenyum 
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kaynaklarından sınırlıdır. Son 20 yıldır Phe içermeyen amino asit takviyelerine vitamin ve 

mineral ekleme, yaygın bir uygulamadır. Fakat vitamin ve minerallerin önerilen 

miktarlardan daha fazla tüketimi biyoyararlanımı azaltabilmektedir. Ayrıca retinol, folat 

veya piridoksin gibi "tolere edilebilir üst alım seviyeleri" olan mikrobesinler ile aşırı 

takviye riskli olabilmektedir. Vitamin mineral takviyeli Phe içermeyen amino asitlerin 

ideal mikrobesin profili henüz tanımlanmamıştır. Biyoyararlanımını değiştirebileceğinden 

dikkatle değerlendirilmelidir (39). 

Fenilalaninsiz aminoasit karışımlarının geliştirilmesine rağmen, kalsiyum, demir, 

selenyum, çinko mineralleri,  D vitamini  ve B12 vitaminlerinin eksikliği sıklıkla 

bildirilmektedir (29). 

Yapılan bir çalışmada fenilketonüri hastalarına yapılan L-karnitin ve selenyum 

desteğinin oksidatif stres sürecini değiştirdiği belirtilmiştir. Bu da özellikle düşük 

proteinli diyet tedavisinin uygulanmadığı hastalarda oksidatif stresin azaltılmasıyla 

nörolojik hasarın da azaltılabileceğini ortaya koymaktadır (40). 

Fenilketonüri hastalarında, β -karoten ve Q10 düzeyleri de düşük bulunmuştur. β -

karoten ve Q10 düzeylerinin düşük olmasının da, oksidatif strese neden olabileceği 

belirtilmiştir. Bu nedenle hastalara kan fenilalanin düzeylerini kontrol altına almak 

amacıyla uygulanan fenilalanin kısıtlı beslenme tedavisinin yanında mutlaka antioksidan 

vitamin ve mineral düzeylerinin de değerlendirilerek gerekli durumlarda takviye edilmesi 

önerilmektedir (41). 

2.6.1.6. Protein İkameleri  

Normal büyümeyi teşvik etmek, protein eksikliğini önlemek, bir tirozin kaynağını 

sağlamak ve kan fenilalanin kontrolünü optimize etmek amacıyla fenilalaninsiz protein 

ikameleri kullanılmaktadır. Protein ikame maddesinin dozu belirlenirken vücut ağırlığı, 

yaş, büyüme ve belirtilen fenilalanin / doğal protein miktarı dikkate alınır.  Protein 

ikamesinin günde bir veya iki kez yerine, gün boyunca eşit olarak 3-4 kez olmak üzere 

küçük sık dozlarda verilmesi tavsiye edilmektedir. Ayrıca protein ikamelerinin doğal 

protein ve bir karbonhidrat kaynağıyla alınması önerilmektedir (31). 

2.6.1.7. Anne Sütü  

Fenilketonüri hastalarının kan fenilalanin düzeylerine göre ayarlanan miktarlarda  

anne sütü alımı güvenlidir. Bu hastaların da WHO’nun normal bebeklere önerdiği gibi 
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anne sütü alımının 2 yaşına kadar sürmesi önerilmektedir. Ayrıca bebeklik döneminde 

formülayla beslenen fenilketonüri hastalarının anne sütüyle beslenen hastalara göre IQ 

puanlarının daha düşük olduğu belirtilmektedir. Anne sütünün uygun Phe / Tyr  

oranlarına sahip olması, beyin gelişimini olumlu etkileyen LCPUFA içermesi nedeniyle 

kullanımının gerekliliği vurgulanmaktadır. Bununla birlikte anne sütü  100 ml’lik 

içeriğinde 0.9-1 g kadar protein, 50 mg Phe, 50 mg tirozin içermektedir. Bu nedenle 

hastaların kullanımı açısından düşük proteinli bir besin gibi düşünülmektedir. Anne sütü 

ve inek sütünün  içerdiği fenilalanin miktarları Tablo 2.4’te gösterilmektedir (42) . 

Ayrıca yaşamın ilk yılında kilo alımı ve serum Phe düzeyleri, anne sütüyle 

beslenen PKU’lu bebeklerde, anne sütüyle beslenmeyen PKU’lu bebeklere göre daha 

olumlu bulunmuştur (43). Bununla birlikte fenilketonüri hastası bebeklerin 

emzirilmesinin annelere de iyi geldiği vurgulanmaktadır. Fenilketonürili bebeğini 

emziren annelerin tanı sonrası bebeklerini emzirmeye devam ettikçe bakış açılarının 

değiştiği,  başlangıçta fenilketonüriyi bir hastalık olarak görüp bebeklerinin hasta 

olduğunu hisseden annelerin daha sonra fenilketonüriye rağmen bebeklerinin sağlıklı 

olduğunu hissettiği gösterilmiştir (44). 

Tablo 2.4. Anne Sütü ve İnek Sütünün İçerdiği Fenilalanin Miktarları (38) 

Süt çeşidi Fenilalanin miktarları (100 ml) 

Kolostrum (ilk beş gün) 70 mg 

Geçiş sütü(6-10 gün) 60-70 mg 

Olgun süt 48 mg 

İnek sütü 180 mg 

 

2.6.2. DİĞER TEDAVİ YÖNTEMLERİ 

Fenilketonüri hastalığının temel tedavisi düşük fenilalaninli diyettir. Düşük 

fenilalaninli diyete yaşam boyu uyumun sağlanabilmesi ; ailelerin diyeti anlamalarına, 

disiplinli olmalarına ve çocuklarına diyeti bir yaşam biçimi haline getirmelerine bağlıdır. 

Çocukların yaşlarının büyümesiyle bilgi yetersizliği, sağlık profesyonelleriyle iletişim 

eksikliği gibi çeşitli faktörler nedeniyle diyetin yaşam boyu uygulanma zorluğu ortaya 

çıkabilmektedir. Hastaların diyetle ilgili yaşadığı sorunlara diyetle birlikte 

uygulanabilecek yeni tedavi yaklaşımları çözüm olabilmektedir (45). 
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2.6.2.1. Sapropterin (BH4) Tedavisi  

Fenilketonüri hastalarında metabolizmada eksik olan fenilalanin hidroksilaz 

enziminin doğal kofaktörü tetrahidrobiopterindir (BH4). BH4’ün sentetik bir preparatı  

sapropterin dihidroklorür olarak mevcuttur. Sapropterin dihidroklorür, 2007’de Gıda ve 

İlaç Dairesi (FDA) ve 2008’de Avrupa İlaç Ajansı (EMA) tarafından yanıtlı fenilketonüri 

ve BH4 metabolizma eksiklikleri olan hiperfenilalaninemi hastalarının tedavisi için 

onaylanmıştır. Saproperin dihidroklorür, daha düşük fenilalanin konsantrasyonları 

sağlayabilmek amacıyla düşük fenilalaninli diyetle uyum halinde hastalara sunulmaktadır. 

Metabolik kontrolü iyi olan hastalarda,  kan fenilalanin konsantrasyonlarının hedef 

aralıkta tutulmasını sağlarken diyette daha fazla doğal protein alımına izin verir ve 

fenilalanin toleransını  arttırır. Yenidoğanlarda yanıtlılığın değerlendirilmesi için 24 

saatlik sapropterin dihidroklorür yükleme testi uygulanır. Yanıtlılık, kan Phe düzeyinde  ≥ 

%30 azalma olarak tanımlanmaktadır. Daha büyük bebekler, çocuklar, ergenler ve 

yetişkinler için 48 saat test süresi veya 4 haftalık bir deneme önerilmektedir. 48 saat ila 7 

günlük bir deneme için en önemli nokta, kan fenilalanin düzeyinde görülen azalmadır. 

Deneme sonrası kan fenilalanin düzeyinde gerçekleşen azalmaya göre tedavinin 

kullanımına karar verilir. Uzun süreli deneme sonrası değerlendirilmesi gereken bir nokta 

da artmış bir Phe toleransıdır. Phe kısıtlamalı diyetle kan Phe ≤ 360 μmol / L' ye 

ulaşamayan hamile hastalarda 48 saatlik yanıt testi düşünülmelidir (46).  

Yapılan incelemelerde sapropterin ile tedavinin yanıt veren PKU’lu bireylerde kan 

fenilalanin konsantrasyonlarını düşürdüğü ve fenilalanin toleranslarını iyileştirildiği 

gösterilmiştir. Sapropterin ile tedavinin kısa vadede herhangi bir yan etkisi 

gösterilmemiştir. Bununla birlikte bu tedavinin zeka, büyüme, yaşam kalitesi üzerindeki 

etkilerini gösteren ve klasik tiplerdeki PKU hastaları için etkinliği konusunda veri 

eksikliği bildirilmiştir (47). 

Sapropterin tedavisiyle yanıt veren hastaların az bir kısmı düşük fenilalaninli 

diyeti tamamen bırakabilmektedir. Bu küçük bir kısım dışındaki diğer hastalar diyeti bir 

dereceye kadar serbestleştirebilmektedir. Sapropterin tedavisiyle birlikte düşük 

fenilalaninli diyet değiştirilirken dikkatli olunması gerekmektedir. Diyetin değiştirilmesi 

istenmeyen beslenme sonuçlarına neden olabilmektedir. Düşük fenilalaninli diyete 

alışmış hastalar sapropterin ile birlikte yine sınırlı yemeyi seçebilmektedir. Vitamin 

mineral takviyesi ile sürekli beslenme desteği olmadan normal bir diyete devam etmeleri 



34 

 

 

besin eksiklikleri geliştirme konusunda risk yaratmaktadır. Sapropterin ile birlikte diyetin 

serbestleştirilmesiyle protein ikame dozajlarında azalma olmaktadır. Vitamin mineral ve 

DHA gibi yağ asitleri takviyeli protein ikamelerinin azalan dozu nedeniyle beslenmede de 

bunların karşılanmaması durumunda besin eksiklikleri riski oluşmaktadır. Sapropterin 

tedavisi  olası olarak büyüme, diyet özgürlüğünün neden oldıığu daha çok karbonhidrat 

ve yağ içerikli besinlerin tüketilmesi ağırlık yönetimi, artan katabolik stres nedeniyle 

hastalık durumlarında sorunlara neden olabilmektedir. Hasta ve bakıcılara bu konularda 

bilgi verilmesi, sapropterin tedavisiyle istenilen sonucun bildirilmesi çok önemlidir (48). 
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2.6.2.2. Büyük Nötral Aminoasit (LNAA) Tedavisi 

Fenilketonürinin patofizyolojisinde kan beyin bariyeri boyunca fenilalanin diğer 

nötral aminoasitlerle (LNAA) rekabet edip beyin fenilalanin artışına neden olmaktadır. 

Bu nedenle LNAA takviyesinin fenilketonüride beyin fenilalanin konsantrasyonlarını 

azaltmak, nörotransmitter konsantrasyonlarını arttırmak ve beyindeki büyük moleküllü 

nötral aminoasit konsantrasyonlarını arttırmak gibi önemli işlevleri olabilmektedir. 

Fenilketonüri hastalarında yüksek miktarlarda fenilalanin içermeyen LNAA verilmesi 

LNAA’ ların fenilalanin ile rekabet ederek fenilalaninin beyne akışını azaltabileceği 

belirtilmektedir. Hastalarda LNAA takviyesi tek başına veya düşük fenilalaninli diyetle 

kombine halde kullanılmaktadır. Yapılan bir çalışmada diyete zayıf uyumu olan yetişkin 

hastalarda 12 aylık LNAA takviyesi sonucunda kan fenilalanin konsantrasyonlarını 

düzeylerinde değişme olmamış fakat tirozin değerlerin de anlamlı bir yükselme 

görülmüştür. Buna bağlı olarak da fenilalanin/tirozin oranları hastaların çoğunda önemli 

oranda azalmıştır. LNAA takviyesinin yetişkin hastalarda tirozin düzeylerini arttırırken, 

tedaviye uyumlarını geliştirebileceği vurgulanmaktadır (49). Büyük nötral aminoasit 

takviyesinin kan fenilalanin konsantrasyonlarını değiştirmediği fakat beyin fenilalanin 

konsantrasyonlarını düşürdüğü vurgulanmaktadır. Ayrıca LNAA takviyesi dopamin ve 

serotonin öncüleri olan tirozin ve triptofan aminoasitlerinin beyindeki 

konsantrasyonlarında artışı sağlamaktadır (50).  Plasebo kontrollü LNAA takviyesinin 

değerlendirildiği bir çalışmada da kan fenilalanin düzeylerinin  kontrol grubuna göre 

anlamlı bir farklılığa ulaşmadığı fakat tirozin ve triptofan değerleriyle birlikte kan ve idrar 

melatonin düzeylerini iyileştirdiği vurgulanmıştır. Bununla birlikte beyin seratonin 

seviyelerinin kontrolü için kan ve idrar melatonin seviyelerinin biyobelirteç olarak 

kullanabileceği vurgulanmıştır (51).  

2.6.2.3. Glikomakropeptit (GMP) Tedavisi 

Düşük fenilalaninli diyet tedavisi yüksek kaliteli protein içeriğinden eksiktir. 

Fenilketonüri hastalarının protein gereksinimlerinin yaklaşık %80’i fenilalaninsiz bir 

protein ikamesiyle karşılanmaktadır. Fenilalaninsiz protein ikameleri fenilalaninsiz 

aminoasitlerden veya kazein glikomakropeptit olmak üzere iki farklı şekilde 

oluşturulmaktadır. Kazein glikomakropeptit (CGMP) ve fenilalaninsiz aminoasit 

karışımlarının yapıları farklıdır. Aminoasit bazlı (AA) protein ikameleri yalnızca L- 

amnoasitlerden oluşurken, CGMP ise çeşitli miktarlarda oligosakkaritler, çoğunlukla 
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siyalik asit, galaktozamin ve galaktoz içeren glikozile edilmiş bir peptittir.  CGMP’nin 

prebiyotik, antimikrobiyal ve immunomodülatör etkileri vardır.  

Ayrıca CGMP’nin küçük bir peptit olup daha hızlı bir şekilde emilmesi iştah 

mekanizmasını aminoasit bazlı protein ikamelerinden daha farklı etkileyebileceğini 

düşündürmektedir. CGMP’nin özellikle fenilketonüri hastalarında tokluğu arttırabileceği 

öngörülmektedir. Buna bağlı olarak CGMP ve AA bazlı protein ikameleri alan hastaların 

enerji alımları, ağırlık ve beden kütle indekslerinin (BKİ) karşılaştırıldığı bir çalışmada, 

protein, karbonhidrat ve yağdan toplam enerji alımına makro besin katkısı gruplar 

arasında benzer olduğu gruplar arasında enerji alımı, ağırlık, BKİ, aşırı kilo veya obezite 

insidansı açısından hiçbir farklılık görülmemiştir (52). 

Aminoasit bazlı protein ikameleri ve GMP ürünlerine dahil yapılan bir meta 

analizde, kan Phe kontrolü için, yetişkin çalışmalarında, klinik önemi olmamasına rağmen 

AA'lar lehine bir eğilim göstermiştir. AA'lara karşı GMP-AA'lerin kan tirozin seviyeleri 

üzerindeki etkisine ilişkin meta-analizde de AA'larla tedavi edilen hastalar daha yüksek 

Tyr seviyelerine sahip olma eğiliminde olduğu vurgulanmıştır. GMP ürünlerinin hastalar 

tarafından iyi kabul edildiği gösterilmiştir. Doğal protein kaynağına dayalı GMP 

ürünlerinin, mono amino asitlere dayalı protein ikamelerinden daha lezzetli olduğunu 

gösteren kanıtlar bulunmuştur (53). 

2.6.2.4. Fenilalanin Amonyum Liyaz (PAL) Tedavisi  

Bitkisel bir enzim olan fenilalanin amonyum liyazın  fenilalanini sinamik asit ve 

amonyağa dönüşümünün anlaşılmasıyla fenilalanin amonyum liyaz enziminin 

fenilketonüri hastalarında bir tedavi seçeneği olabileceği gündeme gelmiştir. 1980 yılında 

fenilketonüriyi tedavi etmek amacıyla enteral olarak fenilalanin amonyum liyaz ilk kez 

fenilketonüride kullanılmıştır. Bu girişim sonucu enzimin vücutta düşük etkinlik 

gösterdiği fark edilmiştir. Bu sonuçtan sonra fenilalanin amonyum liyazın daha da 

geliştirilmesi için çalışmalar başlamıştır (54). 

2.6.2.5. Pegvaliase Tedavisi 

Fenilalanin Amonyum Liyaz (PAL) enziminin düşük etkinliğinin fark edilmesi 

sonucu enzim polietilen glikol ile bağlanarak (PEG) , araştırmalara devam edilmiştir. 

Farelerde yapılan çalışmalar sonucu bu formun kan fenilalanin düzeylerini düşürdüğü 

gözlemlenmiştir (54). Bunun sonucunda PEG lenmiş rekombinant Anabanena variabilis 
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fenilalanin amonyak liyaz (PAL) olan Pegvaliase,  PKU'lu erişkinlerde kan Phe 

konsantrasyonunu azaltmak için bir enzim ikame tedavisi olarak geliştirilmeye 

başlanmıştır. Pegvaliase tedavisinin Faz 3 sonuçlarının değerlendirildiği bir çalışmada, 12 

aylık denemede hastalarda kan fenilalanin düzeylerinde %51,1 düşüş, 24 aylık denemede 

ise %68,7 lik bir düşüş gözlemlenmiştir. Uzun vadeli sonuçlarda kan fenilalanin 

düzeylerinin düşmesiyle nöropsikiyatrik sonuçlarda da iyileşmeler gözlemlenmiştir. İlk 6 

ayda sonraki 6 aya göre yan etkiler daha sık görülmüştür. En sık görülen yan etkilerin 

artralji (%70,5), enjeksiyon bölgesi reaksiyonu (%62,1), enjeksiyon yerinde eritem 

(%47,9) ve baş ağrısı (%47,1) olduğu belirtilmiştir (55). 

ABD’deki bir merkezin 1,5 yıllık Pegpal deneyimlerine göre;  Pegvaliase 

tedavisine başlayan hastaların yaklaşık %70'inde kan fenilalanini (Phe) < 360 μmol / L'ye 

ulaşmış ve kan Phe'sinde başlangıca göre ortalama %68 ± 24'lük bir düşüş olmuştur. Tüm 

hastalarda enjeksiyon bölgesi reaksiyonları, döküntü, yorgunluk, baş ağrısı, mide bağırsak 

şikayetleri, titreme, saç dökülmesi, alerjik reaksiyonlara bağlı anafilaksi, kasık bölgesi ve 

koltuk altı bölgesinde lenf nodülleri görülmüştür. Bu yan etkiler enjeksiyona başlandıktan 

itibaren 1-2 hafta sıklıkla gözlemlenmiş ve tedavi süresince sıklığı azalmıştır (56). 

 Pegvaliase,  mevcut tedavi alternatiflerine kıyasla PAH aktivitesinden bağımsız 

olarak kan fenilalanin konsantrasyonlarını azaltmaktadır.  Faz 3 klinik çalışmalarda, 

pegvaliase ile tedavi genel güvenlilik ve kan fenilalanin konsantrasyonlarında istatistiksel 

olarak anlamlı gelişmeler ile ilişkilendirilmiştir. Hastalarda ayrıca, kan fenilalanin 

konsantrasyonlarında kılavuzun önerdiği seviyelere ulaşan sürekli düşüşler olmuştur.  

Gıda İlaç Dairesi (FDA) tarafından 2018 yılında kan fenilalanin düzeyi  > 600 µmol / L 

olan yetişkin fenilketonüri hastalarında kullanımı onaylanmıştır. Bununla birlikte, 

anafilaksi riskleri nedeniyle, pegvaliase yalnızca Risk Değerlendirme ve Azaltma 

Stratejileri kapsamında kısıtlı bir program aracılığıyla kullanılabilir. Enjekte edilebilir 

uygulama yolu, potansiyel riskler ve sigorta kapsamı ile ilgili faktörler pegvaliase 

kullanımını sınırlayabilmektedir. Yüksek maliyet göz önüne alındığında, tedavi, yetersiz 

yanıt veya serbest diyet arzusu nedeniyle mevcut yönetim stratejilerinde başarısız olan 

hastalar için uygun bir seçenek olabileceği, daha genç hastalarda, daha hafif PKU 

formlarına sahip olanlarda, sapropterin ile kombinasyon halinde ve sınırlı diyet tedavisi 

ile güvenlik ve etkinliği değerlendirmek için daha fazla araştırma yapılması gerektiği 

vurgulanmaktadır (57). 
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2.7. DEĞERLENDİRME VE İZLEM 

Yenidoğan taramasında hiperfenilalaninemili tespit edilen her bebek mümkün 

olduğu kadar erken bir metabolizma merkezinde değerlendirilmelidir. İlk değerlendirme, 

kan fenilalanin ve tirozin analizi ile yapılır. Bebekte hiperfenilalaninemi varsa, artmış 

fenilalanin düzeyi (> 120 μmol / L), normal veya azalmış tirozin düzeyini 

(fenilalanin/tirozin oranı > 2) ortaya çıkaracaktır. Bu, tüm hiperfenilalaninemi / 

fenilketonüri formları için geçerlidir. Bu hastalarda iki farklı tanısal değerlendirme 

yapılmaktadır. İlk olarak hastanın BH4 sentezinde bir kusuru olup olmadığı 

netleştirilmektedir. Bu tür kusurları yoksa, hiperfenilalaninemi / fenilketonüri hastası 

sadece diyet kısıtlamaları ile tedavi edilebilir mi, yoksa en azından kısmen tek başına 

BH4 ile mi yoksa kısıtlı bir diyetle birlikte mi yardım edilebileceği 

değerlendirilmektedir.Hastaların BH4 yükleme testiyle BH4 yanıtlılığı belirlenmektedir. 

Sapropterin duyarlılığının en yaygın tanımı; kan fenilalanin düzeyinde %30’a varan bir 

azalma sağlamasıdır (1). Farklı yaş gruplarında önerilen kan fenilalanin izlem ve 

muayene sıklıkları Tablo 2. 5’te gösterilmektedir (42). 

Tablo 2.5. Kan Fenilalanin Düzeyi İzlemi ve Muayene Sıklığı için Öneriler (38) 

Yaş grubu  Kan Düzeyi Fenilalanin Klinik 

Değerlendirme 

Bebek ve küçük çocuk 

0-2 yaş 

 

Haftalık  

 

1-3 ayda bir 

Çocuk 

3-5 yaş 

 

Haftalık- 2 haftada bir 

 

Her 3-6 ayda bir 

Adolesan 

10-15 yaş 

 

2 haftada bir- aylık 

 

6 ayda bir  

Yetişkin 

>16 yaş 

 

Aylık-2 ayda bir  

 

Yıllık  
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İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları 

Anabilim Dalı Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalı fenilketonüri  izlem protokolü Tablo 

2.6’da gösterilmektedir (58).  

Tablo 2.6. İstanbul Tıp Fakültesi Fenilketonüri İzlemi (55) 

Yaş  Hedef Kan Phe   Muayene Phe ve Tyr 

Kontrol Sıklığı 

    Biyokimya 

0-1 60-360  Ayda bir Haftada bir        6.ay 

1-3 60-360 Üç ayda bir Haftada bir     Yılda bir  

3-6 60-360  Üç- Altı ayda bir 15 günde bir    Yılda bir 

6-10 60-360 Altı ayda bir 15 günde bir   Yılda bir  

10-15           60-600 Altı ayda bir Ayda bir Yılda bir 

≥ 15 60-600 Yılda bir  Ayda bir Yılda bir 

Phe: Fenilalanin 

Tyr: Tirozin 

2.8. DİYETE UYUM 

Fenilketonüri hastalarının düşük fenilalaninli diyete uyumu, hastaların yaşı 

arttıkça azalmakta ve özellikle de ergenlikten yetişkinliğe geçişte giderek zorlaşmaktadır. 

Bunun düşük fenilalaninli diyetle ilişkili zayıf organoleptik özelliklerden (tat, koku, doku) 

ve genel gıda seçeneklerinin kısıtlanmasından kaynaklanabileceği düşünülmektedir. 

Düşük fenilalaninli diyete uyumsuzluk yaygındır ve genellikle tedaviden ayrılmayla 

ilişkilidir.  ABD'de ergenlerin ve yetişkinlerin %77' sinin uyumsuz olduğu, %52' sinin ise 

düşük fenilalaninli  diyeti takip etmekte zorlandığı bildirilmiştir. Birleşik Krallıkta da  

yetişkin hastaların %43' ünün düşük fenilalaninli diyeti takip etmediğini bildirilmiştir. 

Raporlar İngiltere ve Avustralyalı ergen ve yetişkin fenilketonüri hastalarının %80' inin 

kan fenilalanin konsantrasyonlarının hedef aralığın üzerinde olduğunu göstermektedir 

(59). Avrupa’da 10 merkezde gerçekleştirilen bir çalışmada, merkezlere göre hedef 

aralıklarda kabul edilen kan fenilalanin değerlerine uyum 1 yaşından küçük çocuklar için 
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%88, 1-10 yaş arası için için %74, 11-16 yaş arası için %89, yetişkinler için ise %65 

olarak bulunmuştur (60).  Merkezimizde yapılan bir çalışmada ise erişkin hastaların 

sadece %47’sinin beslenme tedavisine tam uyumlu olduğu, %42’ sinin ise beslenme 

tedavisi kısmi uyumlu olduğu bildirilmiştir. (58)  

Diyete uyumsuz erişkinlerin düşük fenilalaninli diyetten sapmasının ve 

fenilalaninsiz protein ikamelerinin düşük miktarda kullanımının  daha düşük mikro besin 

alımına ve zayıf metabolik kontrole yol açtığını gösterilmiştir. Hastaların yeniden katı  bir 

düşük fenilalaninli diyete başlatılması metabolik kontrolü ve beslenme yeterliliğini geri 

kazandırırken yönetici işlevi, bilgi işleme ve duygudurum bozukluklarının çözümüne 

yardımcı olabilir (59). Yetişkin hastaların tiroid fonksiyonları ve iyot durumlarının 

değerlendirildiği bir çalışmada, diyete uyumlarının tiroid fonksiyonları ve iyot durumunu 

etkilediği bildirilmiştir.  Düşük tedavi uyumunun hafif iyot eksikliği ve düşük üriner 

selenyum seviyeleri ile ilişkili olduğu vurgulanmıştır (61).   

Yetişkin fenilketonüri hastalarında tedaviye uyumun sağlanabilmesi için diyetle 

birlikte diğer tedavi yöntemlerinin uygulanması da yararlı olabilmektedir. Yetişkin 

fenilketonüri hastalarında fenilalaninsiz protein ikamelerine alternatif olarak LNAA 

takviyesinin verilmesinin tedaviye uyumda ve yaşam kalitesinde iyileşmeyi sağladığı 

bildirilmiştir (62). Fenilketonürinin beslenme yönetiminde aminoasit bazlı protein 

ikameleri alternatifi olarak GMP bazlı protein ikamelerinin kullanabileceği ve GMP bazlı 

protein ikamelerinin fenilkeotonüri bireylerde diyete uyumu arttırabileceği bildirilmiştir 

(63) . 

Diyete uyum bilişsel, duygusal, fizyolojik ve kültürel faktörlerden 

etkilenmektedir. Fenilketonürili ergen ve erişkinlerin çok büyük bir kısmında kan 

fenilalanin konsantrasyonları hedef aralığın üzerindedir ve bu da yetersiz bir uyum 

olduğunu göstermektedir. Dünya Sağlık Örgütü (WHO)  bir çalışmasında, gelişmiş 

ülkelerde kronik hastalığa sahip bireylerin yalnızca % 50’sinin tedavi önerilerini takip 

ettiği bildirilmiştir . 

Hastaların tedaviye uyumlarının değerlendirilmesi için klinik uygulamalardaki 

ölçütler şunlardır;  

 Laboratuar yöntemleri (hedef aralıktaki kan Phe konsantrasyonları 

yüzdesi, yıllık ortalama ve medyan kan Phe konsantrasyonları) 
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 Laboratuar dışı nicel yöntemler (hastalar ve bakıcıları tarafından iade 

edilen kan örneklerinin yüzdesi, ayakta tedavi kliniklerine katılım, kişinin 

bildirdiği diyet kayıtları, protein ikamesi reçetesi kayıtları) 

 Kalitatif anketler veya sağlık uzmanlarıyla görüşmeler yoluyla hastanın 

kendi kendine derecelendirmeleri. 

Hasta veya ebeveynlerin diyete uyumundaki engeller Tablo 2.7 ’ de 

gösterilmektedir (6).  

Tablo 2.7. Hasta ve Ailelerin Diyete Uyumundaki Engeller (6) 

Engeller  

 Tedaviye yetersiz erişim  

 Zayıf sosyal işlevsellik 

 Ergenlik 

 PKU damgası 

 Hastaların yaşam düzenlemelerinin 

istikrarı(ayrılmış ebeveynler, aile 

sorunları) 

 Beslenme tedavisi hakkında yetersiz 

bilgi/içgörü 

 Düşük eğitim durumu, geçerli bilgiye 

direnç  

 Aile kültürü, geniş aile ile yaşamak 

 Zayıf sosyal ve/veya aile desteği  

 Rahatsızlığa veya diyet tedavisine karşı 

olumsuz tutum, durumun reddi, 

eksiklik 

 Tedavinin tüm yönlerini yönetmek için 

zaman eksikliği 

 Hasta veya bakıcıların okuma yazma 

bilmemesi veya bilişsel bozukluğu 

 Protein ikamesi ile zayıf uyum veya düşük 

proteinli yiyeceklerden hoşlanmama 

 Pişirmede yeteneksizlik  

 Hastalık ve tedavi hakkında çelişkili 

ideolojiler, aile inançları 

 Tıbbi sistemleri kullanmada zorluklar  

 Yetersiz sağlık hizmet uzmanı/bakıcı hasta 

ilişkileri  

 Motivasyon eksikliği,ilgisizlik 

 Semptom eksikliği 

 Yetersiz uyumluluğun olumsuz etkilerine 

karşı inanç  

Fenilketonüri hastalarının çocukluk döneminden itibaren fenilketonürinin günlük 

yönetiminde aktif rol almaları ve kendi tedavileri hakkında kararlarda katkıda 

bulunmaları için eğitilmesi önerilmektedir.  Erken okul çağından itibaren klinik 

muayenelerde doğrudan fenilketonürili bireyle iletişim kurulması gerekmektedir. 

Fenilketonürili bireylerin fenilketonürinin günlük yaşamlarına etkisi konusundaki klinik 
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tartışmalarda yer alması çok önemlidir. Fenilketonürili bireye fenilketonüriyi 

anlayabilmesi ve yönetebilmesi için yaşına göre artan bir sorumluluk verilmelidir. Diyet 

kayıtlarının tutulması,  yiyeceklerin hazırlanması, ilaç alınması, kan testlerinin yapılması 

ve sonuçların izlenmesinde rol vererek bağımsızlığının artması desteklenmelidir. 

Özellikle fenilketonürili birey ergenlik dönemine geçtiğinde fenilketonürinin yönetimi 

ebeveynlerden çocuğa geçmelidir. Bu süreç hem ebeveyn hem de sağlık profesyonelleri 

tarafından kolaylaştırılmalıdır. Yetişkinlikte, fenilketonürili kadın ve erkekler yüksek 

fenilalanin düzeylerine veya fenilketonüri ile ilişkili strese farklı şekillerde yanıt verirler. 

Feniketonürili birçok genç yetişkin tedaviyi bırakmakta, klinik ve sağlık ekibiyle 

iletişimini kaybetmektedir. Bu bireylere sağlanabilecek sosyal destek, tedaviye yönelik 

olumlu tutum geliştirmede, yönetebilirliğin sağlanmasında ve uyumun geliştirilmesinde  

önemli bir rol oynamaktadır. Düşük fenilalaninli diyeti bıraktıktan bir süre sonra tekrar 

diyete geri dönen bireylerin uzun bir işsizlik döneminden sonra işine konsantre olabildiği 

ve işini güvence altına alabildiği vurgulanmaktadır (42). Düşük fenilalaninli diyet 

tedavisinin bırakıldıktan sonra tekrar geri dönüldüğünde hastaların çoğunun yaşam 

kalitesinde iyileşme görüldüğü, anksiyete ve depresiflik alanlarında öznel iyileşmeler 

görüldüğü bildirilmiştir. Ayrıca rahat diyet uygulayan yetişkin hastalarda kişisel 

farklılıklar bulunmaktadır. Bazı hastalarda yaşam kalitesi genellikle iyi kalırken, bazıları 

diyetle ilgili ciddi duygusal sıkıntılar çekebilmektedir. Diyete uyumsuz bireylerin 

yaşadığı başlıca sorunlar; iş yetersizliği, hastalık ortamı, düşük proteinli özel ürünlerin 

yüksek maliyeti ve hastaların diyet konusundaki yetersiz bilgisidir (64).   Fenilketonüri 

bireyler tarafından toplumda diyete uyma sorunları da yaşamaktadır. Toplumda diyetten 

utanma, yemek hazırlamada zorluk, düşük sosyoekonomik durum, ilaç ve düşük proteinli 

yiyecekleri satın almak için sosyal güvencenin olmaması gibi sorunlar hastaların diyete 

uyumlarını zorlaştırmaktadır. 

Aile desteğinin, pratik beslenme eğitiminin, ebeveyn ve hastalara aktif katılımı 

sağlanarak müdahalenin kronik koşullarda diyete uyumu ve yaşam kalitesini 

iyileştirebileceğini göstermektedir. Beslenme eğitim modellerinin hastalar, ebeveynler ve 

klinisyenler tarafından değerlendirildiği bir çalışmada 10 yaşından itibaren bir eğitim 

aracı olarak ‘ebeveynlerin rol model alınması’ nda tutarlı bir düşüş gözlemlenmiştir.  

Hastalar, ailelerinin eğitiminin en etkili şekli olduğunu düşündüklerini söylerken, 

bildiriler hastalar tarafından en az etkili eğitim aracı olarak seçilmiştir. Ebeveynler, en 

etkili eğitim aracının bire bir danışmanlık olduğunu düşündüklerini söylemişlerdir. 
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Bununla birlikte hastalar ve ebeveynler, birebir danışmanlık eğitim aracının sunulmadığı 

merkezlerde de grup kliniğine gitme isteği konusunda arzu edilen bir eğilim 

göstermişlerdir (65).  

Eğitim, hastalar ve sağlık hizmetleri uzmanlarıyla iletişimin güçlendirilmesi, 

beslenme tedavisinin basitleştirilmesi, hasta ailelerinin katılımının sağlanması, hastalarda 

özgüven ve özyeterliliğin desteklenmesi, kan takiplerinin sağlanması için işaretler, 

uyarılar ve hatırlatıcıların geliştirilmesi veya kan fenilalanin takibi ve hedef aralıklarda 

tutulmasında ödül veya övgü gibi davranışsal yaklaşımlar ve sağlık profesyonellerine 

erişilebilirliğin arttırılması hastalarda diyete uyumun arttırılmasında uygulanabilecek 

stratejilerdendir (6).  
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3. GEREÇ VE YÖNTEM 

3.1. Araştırmanın yeri, zamanı ve örneklem seçimi 

Araştırma, İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve 

Hastalıkları Anabilim Dalı Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalı Polikliniği’nde 

yenidoğan tarama programı kapsamında veya aile öyküsü ile Fenilketonüri tanısı alan, 

tedavi ve takibi merkezimizde yapılan 198 erişkin dahil edilmiştir. Dosya incelemeleri 

sonucu hasta grubumuzdan 138 kişiye ulaşılmış, 60 kişinin merkezimizde takibe devam 

etmediği tespit edilmiştir. Bu grup hastalara ulaşmak amacıyla sosyal medya, 

Fenilketonüri Aile Derneği arşivi ve hastane sistemindeki arşiv bilgileri taranmıştır. 

Ulaşılan kişilerden 4 kişi çalışmaya katılmak istemediklerini belirttiğinden çalışmamıza 

134 kişi alınmıştır.  

Çalışmaya dahil edilme kriterleri, hastaların 18 yaş üzerinde olması yenidoğan 

taramasıyla  veya aile öyküsüyle erken fenilketonüri tanısı alması ve bilgilendirilmiş 

onamlarının alınmasıdır. Çalışma Nisan 2021- Temmuz 2021 tarihleri arasında 

gerçekleştirilmiştir. Çalışmanın etik kurul onayı alınmış ve hastaların onamları alınmıştır. 

(İstanbul Tıp Fakültesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulu 22.04.2021 tarihli-181406 nolu 

onay) 

3.2. Araştırmanın amaç ve genel planı  

Yenidoğan taramasıyla fenilketonüri tanısı alan erişkinlerin güncel durumlarının 

takip tedavi başarılarının ve etkileyen faktörlerin belirlenmesiyle takip ve tedavi kaybı 

yaşayan hastaların tedaviye döndürülmesi ve bu faktörlere uygun stratejilerin 

belirlenmesiyle tedavi başarısının ve hastaların yaşam kalitesinin arttırılması 

amaçlanmıştır.  

Bu amaçla, hastaların 2008 yılı sonrası fenilalanin sonuçlarına göre takip ve tedavi 

başarıları değerlendirilmiştir. Hastaların demografik özellikleri, muayene kayıtları, 

fenilketonüri tanı türleri, kan fenilalanin değerleri, tanıya ait bilgileri (tanı tarihi, sevk 

tarihi vb.), tedavi başlangıç bilgileri dosya incelemeleriyle alınmıştır.  

Takip ve tedavi başarıları şu şekilde hesaplanmıştır:  

Takip Başarısı:  
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Gönderilen Kan Örnek Sayısı /Göndermesi Planlanan Kan Örneği Sayısı                                   

X 100 

Tedavi Başarısı:  

Gönderilen Kan Örneklerinin Yaşa Göre Normal Aralıkta Olanlarının Sayısı / Gönderdiği 

Örnek  Sayısı X 100  

 Dosya bilgilerinin yanı sıra hastalara online anket yoluyla ölçek çalışması 

yapılmıştır. Online anket çalışmasıyla hastaların eğitim durumları,  meslek başarıları, yeni 

tedavi türlerine dair bilgileri, diyet yönetimine dair bilgileri sorgulanmış ve Fenilketonüri 

Yaşam Kalitesi Anketi, Öznel Yaşam Kalitesi Değerlendirme Soruları, Erişkin Dikkat 

Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği uygulanmıştır.   

Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Anketi, fenilketonüri hastalarında sağlığa ilişkin 

yaşam kalitesinin değerlendirilmesi için geliştirilmiştir. Yaşa özgü olarak geliştirilen bu 

anket, fenilketonüri  ve tedavisinin hastaların yaşamları üzerindeki fiziksel, duygusal ve 

sosyal etkilerini ölçmektedir. Yetişkin anketinde 65 öge bulunmakta ve yetişkinlerde 

geçerlilik ve güvenilirlik çalışmaları Antoine Regnault tarafından 2015 yılında yapılmıştır 

(66). Yetişkin Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Anketi çalışmamızda kullanılmak üzere 

uygun bulunmuştur. Ölçeğin Türkçe uyarlaması yapılmamıştır. 

Erişkin Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği, Dünya 

Sağlık Örgütü tarafından ruhsal bozuklukların taranması amacıyla geliştirilen ölçeklerden 

biridir. Ölçeğin ‘dikkat eksikliği’ ve ‘hiperaktivite/dürtüsellik’ olmak üzere her biri dokuz 

sorudan oluşan iki alt ölçeği vardır. Sorular her belirtinin son altı ay içinde hangi sıklıkta 

ortaya çıktığını belirlemeye yöneliktir. Asla yanıtı için 0, nadiren yanıtı için 1, bazen 

yanıtı için 2, sık yanıtı için 3, çok sık yanıtı için 4 olmak üzere, yanıtlar 0-4 arasında 

puanlanmaktadır. Birçok dile çevrilmiş, uluslararası epidemiyolojik araştırmalarda yaygın 

olarak kullanılmış bir tarama aracıdır. Sultan Doğan ve arkadaşları tarafından 2009 

yılında Türkçe’ye çevrilerek geçerlilik ve güvenilirlik çalışmaları yapılmıştır (67). Erişkin 

Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği, 8 yaş ve üzeri 

fenilketonüri hastalarında dikkatsizliğin değerlendirilmesinde geçerli ve güvenilir 

bulunmuştur (68). Çalışmamızda yetişkinlerde kullanılmak üzere uygun bulunmuştur.  
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3.3. Araştırma verilerinin istatistiksel değerlendirilmesi 

İstatistiksel analizler için SPSS 24.0 programı kullanılmıştır. Çalışma verileri 

değerlendirilirken tanımlayıcı istatistiksel metotların (Ortalama, Standart Sapma, 

Medyan, Frekans, Oran, Minimum, Maksimum) yanı sıra, normal dağılım gösteren 

veriler için gruplar arası karşılaştırmalarda bağımsız örneklemler t testi ve tek yönlü 

varyans analizi (ANOVA), normal dağılım göstermeyen gruplar arası karşılaştırmalarda 

ise Mann Whitney U ve Kruskal-Wallis testi, Niceliksel verilerin karşılaştırılmasında 

Pearson Correlate testi kullanılmıştır. Anlamlılık p<0.01 ve p<0.05 düzeylerinde 

değerlendirilmiştir. 
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4. BULGULAR 

 

Çalışmamıza 198 erişkinin dahil edilmesi planlanmış, hasta grubumuzun 

%30,3’ünün (n=60) takibine merkezimizde devam etmediği belirlenmiştir. Hasta 

grubumuzdan  ulaşamadığımız 60 kişiden %51,6 (n=31)’sı hafif fenilketonüri, %48,4 

(n=29)’ü klasik fenilketonüri olduğu tespit edilmiştir. Geriye kalan 138 kişiden 4 kişi 

çalışmaya katılmak istemediklerini belirttiğinden çalışmamıza 134 kişi dahil edilmiştir.  

Çalışmamıza katılan hastaların sosyodemografik özellikleri Tablo 4.1’de 

gösterilmektedir.  

Tablo 4.1. Hastaların Sosyodemografik Özellikleri  

 N % 

Cinsiyet 
Kadın 67 50,0 

Erkek 67 50,0 

Yaş 

 

Ort±SS 

18 yaş  

19 yaş  

20 yaş  

21 yaş  

22 yaş  

23 yaş  

24 yaş 

25 yaş  

26 yaş  

27 yaş  

28 yaş  

29 yaş  

30 yaş  

32 yaş  

33 yaş 

 

23,25±2,95   

1          0,75 

13                  9,70 

16                  11,9 

9                    6,8 

12                  8,95 

29                  21,6 

13                  9,70 

8                    5,97 

15                  11,1 

9                    6,8 

4                    2,98 

1                    0,75 

2          1,5 

1          0,75 

1                    0,75 

 

Eğitim durumu  

İlkokul                                            

Ortaokul  

Lise 

Önlisans 

Lisans 

Lisans üstü 

    3                   2,2 

   11                  8,2 

   45                  33,6 

   30                   22,4 

   44                   32,8 

    1                    0,7 
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PKU tipi 
Hafif 42 31,3 

Klasik 92 68,7 

Tanı yaşı  

0-1 ay  

1-2 ay 

2-3 ay  

3-6 ay  

6 ay sonrası 

100 

24 

2 

4 

4 

74,6 

17,9 

1,5 

3 

3 

Özel öğrenim güçlüğü yaşama durumu 
Evet 24 17,9 

Hayır 110 82,1 

Çalışma durumu 

Tam zamanlı 59 44,0 

Kısmi zamanlı  5 3,7 

Çalışmıyor 70 52,2 

Çalışma durumu 

Günlük 45 33,5 

Vardiyalı 19 14,2 

Çalışmıyor 70 52,2 

Yaşanılan yer 

İstanbul 107 79,9 

İstanbul dışı 24 17,9 

Yurt dışı 3 2,2 

Annenizin eğitim durumu nedir? 

İlkokul 60 44,8 

Ortaokul 26 19,4 

Lise 33 24,6 

Ön lisans 5 3,7 

Lisans 8 6,0 

Lisansüstü 2 1,5 

Babanızın eğitim durumu nedir? 

İlkokul 42 31,3 

Ortaokul 31 23,1 

Lise 31 23,1 

Ön lisans 7 5,2 

Lisans 20 14,9 

Lisansüstü 3 2,2 

SS:Standart Sapma, SGK: Sosyal Güvenlik Kurumu , n: kişi sayısı  

Yapılan değerlendirmeler sonucunda, katılımcıların %50,0’ı (n=67) kadın, 

%50,0’ı (n=67) erkektir. Yaş ortalamalarının dağılımları ise 23,25±2,95 şeklindedir. 

Hastaların eğitim durumları, PKU tipleri, tanı yaşları, özel öğrenim güçlüğü yaşama 

durumları, iş süreleri (tam zamanlı/kısmi zamanlı ve günlük/vardiyalı), yaşadıkları yer, 

diyet yönetimini kimin yaptığı, ailelerinin geçmiş eğitimlere katılma durumu, anne ve 

babalarının eğitim durumları, SGK kapsamından dolayı ilaç almada ve kan takibi 

yaptırmada sorun yaşama durumları Tablo 4.1’de gösterilmektedir. 
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Hastalarımızın %83’ünün (n=113) meslek sahibi veya lisans öğrencisi olduğu 

görülmüştür. Hasta grubumuzun %6,7’si (n=9) sağlık alanında, %3,7’si (n=5) mühendis- 

mimarlık alanında, 4,4’ü (n=6) eğitim alanında , %2,9 ‘u (n=4) sosyal bilimler , %2,2’si 

(n=3) gıda alanlarında meslek sahibidir. Hasta grubumuzda %3,7 (n=5) mühendis veya 

mimar, %2,2 (n=3) çocuk gelişimi uzmanı, %1,4 (n=2) avukat, %1,4 (n=2) yönetici veya 

müdür, %0,7 (n=1) sosyal hizmet uzmanı, %0,7 (n=1) diyetisyen olarak ilgi çekmektedir.  

Hastaların takip ve tedavi başarılarının geliştirilmesi amacıyla farklı tedavi 

seçeneklerine dair bilgileri sorgulanmış ve Tablo 4.2 ‘de gösterilmiştir. 

Tablo 4.2. Farklı Tedavi Seçeneklerine Dair Soruların Sonuçları 

 N % 

LNAA tedavisi hakkında bilginiz var mı?  
Evet, var     6 4,4 

Hayır, yok 128           95,6 

LNAA hakkında bilgi almak ister misiniz?  
Evet 

Hayır                                                

    68                    50,7 

    66                    49,3 

Kuvan/Diterin tedavisi hakkında bilginiz var mı?  
Evet, var 

Hayır, yok  

    19                    14,1 

    115                  85,9 

Kuvan /Diterin hakkında bilgi almak ister misiniz? 
Evet     57           42,5 

Hayır     77           57,5 

Pegpal tedavisi hakkında bilginiz var mı? 
Evet, var  

Hayır, yok  

    17 

117 

          12,6 

          87,3 

Pegpal tedavisi hakkında bilgi almak ister misiniz? 
Evet 60     44,7 

Hayır     74           55,3 

n: kişi sayısı 

 Hastalara tedavi uyum ve memnuniyeti ile ilgili sorulan soruların sonuçları Tablo 

4.3’de gösterilmektedir.  

 Tablo 4.3. Tedavi Memnuniyet Sorularının Sonuçları  

 N % 

Fenilketonüride metabolik kontrolünüzün 

sağlanması sizce önemli mi ?  

Çok önemli  

Önemli  

Ne önemli ne önemsiz 

Az önemli 

86 

37 

7 

2 

64,2 

27,6 

5,2 

1,5 

Önemli değil  2          1,5 

Şu anda diyetinizle ne derece başa çıktığınızı 

düşünüyorsunuz?  

Çok iyi 

İyi 

Orta 

Kötü  

    37                  27,6 

    42                  31,3 

    37                  27,6 

    12                9 
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Çok kötü     6                  4,5 

Çocukluğa kıyasla yetişkinlikte diyet tedavisi ile baş 

etmeyi nasıl değerlendirirsiniz?   

Çok kolay 

Nispeten kolay  

Farkı yok  

Daha zor 

Çok zor 

   34                25,4 

   46                34,3 

   20                14,9 

   26                19,4 

    8                  6 

Çocukluk sürecinizden ergeenlik sürecinize geçiş 

sürecinizde ve yetişkinlik sürecinizdeki merkezimizde 

uygulanan bakım memnuniyetinizi nasıl 

değerlendirirsiniz?  

Çok memnunum 

Memnunum 

Ne memnunum ne değilim 

Az memnunum  

Memnun değilim 

 

  21  

  56 

  35 

  15 

  8               

 

    15,7 

     41 

     26,1 

     11,2 

      6 

   

n: kişi sayısı 

 

Hastalara diyet ve tedavisi ile ilgili sorulan soruların cevapları Tablo 4.4’de 

gösterilmektedir.  

 

Tablo 4.4. Diyet ve Tedavi Sorularının Cevapları 

                                                                                                                          n % 

Diyet yönetiminizi kim takip ediyor? 

Kendisi 97 72,4 

Ebeveyn/Eş/Diğer 29 21,6 

Diyet yapmıyor 8 6,0 

Bebeklik ve çocukluk döneminizde aileniz 

polikliniğimizin düzenlediği aile eğitimlerine 

katılıyor muydu? 

Evet 78 58,2 

Hayır 56 41,8 

SGK Kapsamından dolayı ilaçları almakta sorun 

yaşadığınız oldu mu ? 
Evet 32 23,9 

 Hayır 102 76,1 

SGK Kapsamından dolayı kan takibi yaptırmakta 

zorlandınız mı? 
Evet 15 11,2 

 Hayır 119 88,8 

 

n: kişi sayısı  

Erişkin Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği’nin 

güvenilirliği Tablo 4.5’de gösterilmektedir. 
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Tablo 4.5. Erişkin Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği 

Güvenilirliği  

 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Çarpılık Basıklık 

Cronbach’s 

Alpha 

Dikkat Eksikliği 9,87±6,34 0-29,00 (9,00) 0,703 0,025 0,862 

Hiperaktivite/Dü

rtüsellik 
8,97±5,76 0-28,00 (8,00) 0,897 0,747 0.823 

Toplam 19,10±11,28 0-49,00 (18,00) 0,574 -0,052 0.903 

Ort: Ortalama, SS:Standart Sapma , Min: Minimum , Max: Maksimum  

Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Yetişkin Ölçeği’nin güvenilirliği Tablo 4.6’da 

gösterilmektedir. 

Tablo 4.6. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Yetişkin Ölçeği’nin Güvenilirliği  

 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Çarpılık Basıklık 

Cronbach’s 

Alpha 

Sağlık 24.19±9.45 3-50 (24) 0,422 0,110 0,766 

Pku diyetiniz ve tıbbi 

formülünüz 
43.67±35.93 0-115 (28) 1,101 -0,225 0,875 

Pku ile günlük hayatınız 30.87±17.38 0-64 (28.5) 0,259 -1,102 0,871 

Genel olarak pku 

hakkındaki duygularınız 
26.01±9.76 0-53 (25) 0,286 0,077 0,711 

Toplam 124.75±57.51 16-257 (109) 0,590 -0,615 0,946 

Ort: Ortalama, SS: Standart Sapma, Min: Minimum, Max: Maksimum, Pku : 

Fenilketonüri 

Ölçeklerin değerlendirilmesi sonucu basıklık ve çarpıklık değerlerinin kesme 

noktalarının  (sınırlar),  çarpıklık (Skewness) için mutlak değer olarak 3 ve basıklık 

(Kurtosis) için mutlak değer olarak 10’un üzerinde olmaması; Crohnbach’s Alpha 

değerlerinin de 0,7 – 0,99 arasında olması kullanılan ölçeklerin güvenilir olduğunu 

göstermektedir  (69, 70).  (Tablo 4.5) 

Hastaların takip ve tedavi başarıları ortalamaları Tablo 4.7’de gösterilmiştir. 
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Tablo 4.7 Hastaların Takip ve Tedavi Başarı Ortalamaları  

   N %                  SS Min-max 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

134 26,4 25,1 0-100 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

134 40,3 35,9 0-95 

Son 10 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

134 32,1 27,1 0-100 

Son 10 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları  

134 43,8 32,8 0-124 

Son 14 yıl takip 

başarı 

ortalamaları  

134 33,7 27,1 0-100 

Son 14 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları  

134 43,8 31,0 0-126 

n: Kişi sayısı, SS: Standart Sapma, Min: Minimum, Max: Maksimum 

 

Hastaların iş süresine (vardiyalı/günlük) göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.8) 

Tablo 4.8. İş Süresi ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Günlük (n=45) Vardiyalı (n= 19) Çalışmıyor (n=70)  

bp 

Ort±Ss 
Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-

Max 

(Median) 

Ort±Ss 
Min-Max 

(Median) 

 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

26,60±25,81 
0-83,20 

(13,30) 
23,00±21,44 

0-63,20 

(21,58) 
27,19±25,85 

0-95 

(19,98) 

 

0,937 
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İş süresine (vardiyalı/günlük) göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları istatistiksel 

olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05) (Tablo 4.9). 

Tablo 4.9. İş Süresi ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının    Karşılaştırılması  

 

Günlük (n=45) Vardiyalı (n= 19) Çalışmıyor (n=70) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

36,17±35,04 
0-100,00 

(20,27) 
44,36±40,99 

0-100,00 

(34,08) 
41,77±35,37 

0-100,00 

(40,00) 
0,624 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

Hastaların iş süresine (tam zamanlı/yarı zamanlı) göre son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.10) 

Tablo 4.10. İş Süresi ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Tam zamanlı (n=59) Yarı zamanlı (n= 5) Çalışmıyor (n=70) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

25,64±24,89 
0-83,20 

(16,66) 
29,18±21,10 

5-58,00 

(29,80) 
26,84±25,87 

0-95 

(19,94) 
0,806 

        

 

İş süresine (tam zamanlı/yarı zamanlı) göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.11)  

Tablo 4.11. İş Süresi ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Tam zamanlı (n=59) Yarı zamanlı (n= 5) Çalışmıyor (n=70) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

35,96±36,61 
0-100,00 

(20,00) 
63,08±31,91 

20,00-

96,00 

(80,00) 

42,32±35,31 
0-100,00 

(40,00) 
0,246 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

Hastaların yaşadıkları yere göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları istatistiksel 

olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.12) 
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Tablo 4.12. Yaşanılan Yer ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

İstanbul (n=107) İstanbul Dışı (n= 24) Yurt Dışı (n=3) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

27,72±25,03 
0-95,00 

(23,18) 
20,12±22,09 

0-83,20 

(13,20) 
29,41±50,95 

0-88,24 

(0) 
0,442 

Yaşanılan yere göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı 

farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.13) 

Tablo 4.13. Yaşanılan Yer ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

 
İstanbul (n=107) 

İstanbul Dışı (n= 

24) 

Yurt Dışı (n=3) 

bp 

 

Ort±Ss 

Min-

Max 

(Media

n) 

Ort±Ss 

Min-

Max 

(Media

n) 

Ort±Ss 

Min-

Max 

(Median

) 

Son 5 yıl 

tedavi 

başarı 

ortalamalar

ı 

 

40,04±36,

36 

0-100,00 

(37,92) 

43,16±34,

03 

0-

100,00 

(40,00) 

26,67±46,

19 

0-

80,00 

(0) 

0,575 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01  

Hasta ailelerinin geçmişteki aile eğitimlerine katılım durumu son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.14) 

Tablo 4.14 Ailelerin Eğitimlere Katılım Durumları ve Son 5 Yıl Takip Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Evet (n=78) Hayır (n= 56) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları 
28,32±25,07 0-83,20 (21,61) 23,73±25,19 0-95,00 (14,15) 0,299 

aIndependent Samples T Testi 
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Ailenin eğitimlere katılım durumlarına göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.15) 

Tablo 4.15. Ailelerin Eğitimlere Katılım Durumları ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Evet (n=78) Hayır (n= 56) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları 
44,22±36,31 

0-100,00 

(40,00) 
34,83±35,01 0-100,00 (22,50) 0,136 

aIndependent Samples T Testi 
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Hasta annelerinin eğitim durumuna göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir 

(p>0,05). (Tablo 4.16) 

Tablo 4.16. Anne Eğitim Durumu ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

İlkokul (n=60) Ortaokul (n= 26) Lise (n=33) Ön Lisans (n= 5) Lisans (n=8) 
Lisansüstü (n=2) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

24,58±24,44 
0-95,00 

(19,94) 
30,83±24,58 

0-78,00 

(25,68) 
30,32±26,30 

0-88,24 

(21,60) 
25,88±35,92 

0-73,00 

(0) 
12,45±20,77 

0-59,80 

(1,66) 
15,80±17,65 

3,32-28,28 

(15,80) 
0,316 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

 

Anne eğitim durumuna göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 

4.17) 

Tablo 4. 17. Anne Eğitim Durumu ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

İlkokul (n=60) Ortaokul (n= 26) Lise (n=33) Ön Lisans (n= 5) Lisans (n=8) 
Lisansüstü (n=2) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

36,72±34,80 
0-100,00 

(31,70) 
4,85±39,18 

0-100,00 

(40,00) 
49,26±34,36 

0-100,00 

(55,00) 
38,53±52,83 

0-100,00 

(0) 
20,06±27,52 

0-75,46 

(10,00) 
26,00±8,49 

20,00-

32,00 

(26,00) 

0,270 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01   
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Baba eğitim durumuna göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.18) 

Tablo 4. 18.  Baba Eğitim Durumu ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

İlkokul (n=42) Ortaokul (n= 31) Lise (n=31) Ön Lisans (n= 7) Lisans (n=20) 
Lisansüstü (n=3) 

bp 

Ort±Ss 
Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

23,78±24,07 
0-95,00 

(18,93) 
28,93±26,88 

0-79,60 

(28,12) 
30,43±23,85 

0-73,00 

(26,50) 
35,77±25,77 

0-73,00 

(43,00) 
22,17±26,85 

0-88,24 

(12,41) 
1,66±1,66 

0-3,32 

(1,66) 
0,230 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

Baba eğitim durumuna göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 

4.19) 

Tablo 4.19. Baba Eğitim Durumu ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

İlkokul (n=42) Ortaokul (n= 31) Lise (n=31) Ön Lisans (n= 7) Lisans (n=20) 
Lisansüstü (n=3) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

35,12±33,86 
0-100,00 

(31,04) 
39,99±32,75 

0-100,00 

(40,00) 
51,22±39,84 

0-100,00 

(59,92) 
48,44±45,22 

0-100,00 

(40,00) 
35,91±36,01 

0-97,50 

(20,00) 
13,33±11,55 

0-20,00 

(20,00) 
0,394 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01  
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Diyet yönetimini kimin takip ettiğine göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermektedir (p=0,003 p<0,01). Diyeti kendileri 

yapması daha yüksek bulunmuştur. (Tablo 4.20) 

Tablo 4.20.  Diyet Yönetimini Kimin Takip Ettiği ve Son 5 Yıl Takip Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Kendisi 

(n=97) 

Ebeveyn/Eş/Diğer 

(n= 29) 

Diyet Yapmıyordu 

(n=8) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl takip 

başarı 

ortalamaları 

29,08±25,98 
0-95,00 

(21,64) 
24,09±21,98 

0-71,60 

(21,58) 
2,25±4,06 

0-11,32 

(0) 
0,003** 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

Diyet yönetimini kimin takip ettiğine göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak anlamlı farklılık göstermektedir (p=0,028 p<0,05). Diyeti kendilerinin 

yapması durumda son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları daha yüksek bulunmuştur. (Tablo 

4.21) 

Tablo 4.21. Diyet Yönetimini Kimin Takip Ettiği ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Kendisi 

(n=97) 

Ebeveyn/Eş/Diğer 

(n= 29) 

Diyet Yapmıyordu 

(n=8) 

bp 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 
Ort±Ss 

Min-Max 

(Median) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı 

ortalamaları 

42,91±35,39 
0-100,00 

(40,00) 
40,32±38,66 

0-100,00 

(29,32) 
8,50±11,99 

0-28,00 

(0) 
0,028* 

bKruskal Wallis Test  **p<0,01    

 

Tanı türüne göre son 5 yıl takip başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık 

göstermektedir (p=0,015 p<0,05). Klasik tanısı olanlar hafif tanısı olanlara göre son 5 yıl 

takip başarıları daha yüksek bulunmuştur. (Tablo 4.22) 

Tablo 4.22. Tanı Türü ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Hafif (n=42) Klasik (n= 92) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl takip 18,62±22,94 0-88,24(7,50) 29,95±25,40 0-95,00 (24,79) 0,015* 
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başarı ortalamaları 

aIndependent Samples T Test 

Tanı türüne göre son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık 

göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.23) 

 Tablo 4.23. Tanı Türü ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Hafif (n=42) Klasik (n= 92) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları 
38,52±35,83 0-100,00(26,00) 41,11±36,16 0-100,00 (400) 0,701 

aIndependent Samples T Testi 

 

Tanı yaşı ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı 

(p=0.898>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir.  (Tablo 4.24) 

Tablo 4.24. Tanı Yaşı ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Tanı Yaşı 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
-0,011 0,898 

Tanı yaşı ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak 

anlamlı (p=0.868>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.25) 

Tablo 4.25. Tanı Yaşı ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Tanı Yaşı 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,015 0,868 

 

SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama durumlarına göre son 5 yıl 

takip başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 

4.26) 
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Tablo 4.26. SGK Kapsamından Dolayı İlaç Alımında Sorun Yaşama Durumları ve 

Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Evet (n=32) Hayır (n= 102) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları 
25,88±23,89 0-95,00 (19,95) 26,56±25,62 0-88,24 (19,94) 0,893 

aIndependent Samples T Testi 

  

SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama durumlarına göre son 5 yıl 

tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 

4.27) 

Tablo 4.27. SGK Kapsamından Dolayı İlaç Alımında Sorun Yaşama Durumları ve 

Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Evet (n=32) Hayır (n= 102) 

ap 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları 
40,39±31,91 

0-100,00 

(38,65) 
40,27±37,26 0-100,00 (39,14) 0,986 

aIndependent Samples T Testi 

 

SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama durumlarına göre son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.28) 

Tablo 4. 28. SGK Kapsamından Dolayı Kan Takibinde Sorun Yaşama Durumları ve 

Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 

Evet (n=15) Hayır (n= 119) 

cp 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları 
34,08±23,97 0-73,00 (38,12) 26,56±25,62 0-88,24 (19,94) 0,893 

cMann-Whitney U T Testi 

SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama durumlarına göre son 5 yıl 

tedavi başarı ortalamaları istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 

4.29) 
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Tablo 4.29. SGK Kapsamından Dolayı Kan Takibinde Sorun Yaşama Durumları ve 

Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Evet (n=15) Hayır (n= 119) 

cp 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları 
48,95±40,39 

0-100,00 

(40,00) 
39,21±35,38 0-100,00 (37,92) 0,351 

cMann-Whitney U Testi 

 

Erişkin dikkat eksikliği hiperaktivite bozukluğu kendi bildirim ölçeği (ADHD) 

puanları ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı 

(p=0.937>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.30). 

Tablo 4.30. ADHD Ölçeği ve Son 5 Yıl Takip Başarılarının Karşılaştırılması 

 Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeği (ADHD) 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
0,007 0,937 

 

ADHD ölçeği puanları ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel 

olarak anlamlı (p=0.115>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.31) 

Tablo 4.31. ADHD Ölçeği ve Son 5 Yıl Tedavi Başarılarının Karşılaştırılması 

 ADHD Ölçeği 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,137 0,115 

 

Dikkat eksikliği  alt boyutu puanları ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.427>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir.  (Tablo 

4.32) 
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Tablo 4.32. Dikkat Eksikliği ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Dikkat Eksikliği 

R P 

Son 5 yıl takip başarı ortalamaları 0,069 0,427 

Dikkat eksikliği alt boyutu puanları ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.427>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir.  (Tablo 

4.33). 

Tablo 4. 33. Dikkat Eksikliği ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Dikkat Eksikliği 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,069 0,427 

 

Hiperaktivite/Dürtüsellik alt boyutu puanları ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak anlamlı (p=0.818>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. 

(Tablo 4.34) 

Tablo 4.34. Hiperaktivite/ Dürtüsellik ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Hiperaktivite/Dürtüsellik 

 P 

Son 5 yıl takip başarı ortalamaları 
0,020 0,818 

 

Hiperaktivite/Dürtüsellik alt boyutu puanları ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak anlamlı (p=0.256>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. 

(Tablo 4.35) 
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Tablo 4.35. Hiperaktivite/ Dürtüsellik ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Hiperaktivite/Dürtüsellik 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,099 0,256 

PKU Yaşam Kalitesi Ölçeği ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= -0,448) göre Yaşam kalitesi ölçeği toplam puanları ile son 5 

yıl takip başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Ölçeğin 

toplam puanlarının artması, hastaların yaşam kalitesinin daha fazla PKU’dan etkilendiğini 

göstermektedir. Buna göre, yaşam kalitesi PKU’dan daha fazla etkilenen bireylerin son 5 

yıl takip başarı ortalamaları daha düşük bulunmuştur. (Tablo 4.36) 

Tablo 4.36.  PKU Yaşam Kalitesi Ölçeği ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Yaşam Kalitesi Ölçeği 

R P 

Son 5 yıl takip başarı ortalamaları 
-0,448 0,001** 

PKU Yaşam Kalitesi Ölçeği ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir.  

Hesaplanan korelasyon katsayısına (r= -0,307) göre Yaşam kalitesi ölçeği toplam puanları 

ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. 

Buna göre, ölçeğin toplam puanının artması son 5 yıl tedavi başarı ortalamalarını 

düşürmektedir.  Ölçeğin toplam puanlarının artması, hastaların yaşam kalitesinin daha 

fazla PKU’dan etkilendiğini gösterdiğinden, yaşam kalitesi PKU’dan daha fazla etkilenen 

bireylerin son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları daha düşük bulunmuştur. (Tablo 4.37) 
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Tablo 4.37. PKU Yaşam Kalitesi Ölçeği ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

Yaşam Kalitesi Ölçeği 

R P 

-0,307 0,001** 

Sağlık alt boyutu puanları ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0,847>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. (Tablo 

4.38) 

Tablo 4.38. Sağlık Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Sağlık 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
0,017 0,847 

Sağlık ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı 

(p=0,124>0.05) bir ilişkinin olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.39) 

Tablo 4.39. Sağlık Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamalarının 

Karşılaştırılması 

 Sağlık 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,133 0,124 

Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.01) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= -0,478) göre Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz alt boyutu 

puanları ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki 

bulunmaktadır. Buna göre, Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz alt boyutunun puanının 
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artması son 5 yıl takip başarı ortalamalarını düşürmektedir.  Ölçekte alt boyutlarının 

puanlarının artması, hastaların bu alt boyutta daha fazla  etkilendiğini gösterdiğinden, 

Pku diyeti ve Tıbbi formül uygulamalarından daha fazla etkilenen bireylerin son 5 yıl 

takip başarı ortalamaları daha düşük bulunmuştur. (Tablo 4.40) 

Tablo 4.40. Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Takip 

Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
-0,487 0,001** 

 

Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.01) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= -0,403) göre Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz alt boyutu 

puanları ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki 

bulunmaktadır. Buna göre, Pku diyetiniz ve tıbbi formülünüz alt boyutunun puanının 

artması son 5 yıl tedavi başarı ortalamalarını düşürmektedir.  Ölçekte alt boyutlarının 

puanlarının artması, hastaların bu alt boyutta daha fazla  etkilendiğini gösterdiğinden, 

Pku diyeti ve Tıbbi formül uygulamalarından daha fazla etkilenen bireylerin son 5 yıl 

tedavi başarı ortalamaları daha düşük bulunmuştur. (Tablo 4.41) 

Tablo 4.41. Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Tedavi 

Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
-0,403 0,001** 

 

Pku ile günlük hayatınız ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.01) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= -0,481) göre Pku ile günlük hayatınız alt boyutu puanları ile 
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son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Buna 

göre, Pku ile günlük hayatınız alt boyutunun puanının artması son 5 yıl takip başarı 

ortalamalarını düşürmektedir.  Ölçekte alt boyutlarının puanlarının artması  hastaların bu 

alt boyutta daha fazla  etkilendiğini gösterdiğinden, Pku ile günlük hayat 

uygulamalarından daha fazla etkilenen bireylerin son 5 yıl takip başarı ortalamaları daha 

düşük bulunmuştur.  (Tablo 4.42) 

Tablo 4.42. Pku İle Günlük Hayatınız Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Takip Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 Pku ile Günlük Hayatınız 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
-0,481 0,001** 

Pku ile günlük hayatınız ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.01) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= -0,326) göre Pku ile günlük hayatınız alt boyutu puanları ile 

son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Buna 

göre, Pku ile günlük hayatınız alt boyutunun puanının artması son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamalarını düşürmektedir. Ölçekte alt boyutlarının puanlarının artması  hastaların bu 

alt boyutta daha fazla  etkilendiğini gösterdiğinden, Pku ile günlük hayat 

uygulamalarından daha fazla etkilenen bireylerin son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları daha 

düşük bulunmuştur. (Tablo 4.43) 

Tablo 4.43. Pku İle Günlük Hayatınız Alt Boyutu ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 Pku ile Günlük Hayatınız 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
-0,326 0,001** 

Genel olarak pku hakkındaki duygularınız alt boyutu puanları ile son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı (p=0,953>0.05) bir ilişkinin 

olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.44) 
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Tablo 4.44. Genel Olarak Pku Hakkındaki Duygularınız Alt Boyutu ve Son 5 Yıl 

Takip Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Genel Olarak Pku Hakkındaki 

Duygularınız 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
-0,005 0,953 

 

Genel olarak pku hakkındaki duygularınız alt boyutu puanları ile son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı (p=0,154>0.05) bir ilişkinin 

olmadığı görülmektedir. (Tablo 4.45) 

Tablo 4.45. Genel Olarak Pku Hakkındaki Duygularınız Alt Boyutu ve Son 5 Yıl 

Tedavi Başarı Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Genel Olarak Pku Hakkındaki 

Duygularınız 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,124 0,154 

 

Özel öğrenim güçlüğü yaşama durumuna göre son 14 yıl takip başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.46) 

Tablo 4.46. Özel Öğrenim Güçlüğü Yaşama Durumu ve Son 14 Yıl Takip Başarı 

Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 

Evet (n=24) Hayır (n= 110) 

cp 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları 
32,87±23,50 0-78,99 (27,03) 33,85±27,99 0-126,00 (25,12) 0,917 

cMann-Whitney U Testi 

Özel öğrenim güçlüğü yaşama durumuna göre son 14 yıl tedavi başarı ortalamaları 

istatistiksel olarak farklılık göstermemektedir (p>0,05). (Tablo 4.47) 
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Tablo 4.47. Özel Öğrenim Güçlüğü Yaşama Durumu ve Son 14 Yıl Tedavi Başarı 

Ortalamalarının Değerlendirilmesi 

 

Evet (n=24) Hayır (n= 110) 

cp 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 
Ort±SS 

Min-Max 

(Medyan) 

Son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları 
35,88±30,78 0-93,85 (23,01) 45,51±31,02 0-100,00 (47,34) 0,177 

cMann-Whitney U Testi 

Son 10 yıl takip başarı ortalamaları son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= 0,887) göre Son 10 yıl takip başarı ortalamaları son 5 yıl takip 

başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Bu sonuca göre son 10 

yıl takip başarı ortalamaları yüksek olan hastaların son 5 yıl takip başarı ortalamaları da 

yüksek, son 10 yıl takip başarı ortalamaları düşük olan hastaların  son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları düşüktür.  (Tablo 4.48) 

Tablo 4. 48. Son 10 Yıl Takip Başarı Ortalamaları ve Son 5 Yıl Takip Başarı  

Ortalamalarının Karşılaştırılması 

 Son 10 Yıl Takip Başarı Ortalamaları 

R P 

Son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları 
0,887 0,001** 

Son 10 yıl takip başarı ortalamaları ile son 14 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= 0,977) göre Son 10 yıl takip başarı ortalamaları son 14 yıl 

takip başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Bu sonuca göre 

son 10 yıl takip başarı ortalamaları yüksek olan hastaların son 14 yıl takip başarı 

ortalamaları da yüksek, son 10 yıl takip başarı ortalamaları düşük olan hastaların  son 14 

yıl takip başarı ortalamaları düşüktür.  (Tablo 4.49) 
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Tablo 4.49. Son 10 Yıl Takip Başarı Ortalamaları ve Son 14 Yıl Takip Başarı  

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Son 10 Yıl Takip Başarı Ortalamaları 

R P 

Son 14 yıl takip başarı 

ortalamaları 
0,977 0,001** 

Son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= 0,917) göre son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları son 5 yıl 

tedavi başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Bu sonuca göre 

son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları yüksek olan hastaların son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları da yüksek seyretmiş, son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları düşük olan 

hastaların  son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları da düşük seyretmiştir. (Tablo 4.50)  

Tablo 4. 50. Son 10 Yıl Tedavi  Başarı Ortalamaları ve Son 5 Yıl Tedavi Başarı  

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Son 10 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları 

R P 

Son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 
0,917 0,001** 

Son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları son 14 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak anlamlı (p=0.001>0.05) bir ilişkinin olduğu görülmektedir. Hesaplanan 

korelasyon katsayısına (r= 0,987) göre Son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları son 14 yıl 

tedavi başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. Bu sonuca göre 

son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları yüksek olan hastaların son 14 yıl tedavi başarı 

ortalamaları da yüksek, son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları düşük olan hastaların  son 14 

yıl tedavi başarı ortalamaları düşüktür.  (Tablo 4.51) 
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Tablo 4. 51. Son 10 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları ve Son 14 Yıl Tedavi Başarı  

Ortalamalarının Karşılaştırılması  

 Son 10 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları 

R P 

Son 14 yıl tedavi başarı 

ortalamaları 0,987 0,001** 
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5. TARTIŞMA 

Fenilketonüri, fenilalanin hidroksilaz eksikliği ile karakterize doğumsal bir 

aminoasit metabolizması hastalığıdır. Tedavi edilmediğinde hastalarda gelişimde 

gecikme, mikrosefali, hipopigmentasyon, hiperaktivite/davranış sorunları, nöbetler, cilt ve 

idrarda küf kokusu gibi belirtiler görülmektedir. Erken teşhis edildiğinde düşük 

fenilalanin ve yüksek tirozin alımının olduğu plazma fenilalanin ve tirozin değerlerini 

korumaya odaklanan yaşam boyu diyet tedavisi ile tedavi edilmektedir. Bu diyetle birlikte 

hastalarda yüksek fenilalanin ve düşük tirozin seviyeleri sonucu oluşan bilişsel bozulma 

önlenebilmektedir (9). Yenidoğan döneminde başlayan diyetin yaşam boyu 

sürdürülmemesi veya yetişkinlik dönemiyle birlikte tedaviye uyumun yeterli olmaması da 

hastalarda nöbetler, hareket bozuklukları, dikkat sorunları, duygudurum bozuklukları ve 

beyaz cevher dejenerasyonu ile ilişkili bulunmuştur (1,2).  Bu nedenle düşük fenilalaninli 

diyet tedavisinin yaşam boyu sürdürülmesi hiperfenilalanineminin yetişkinlikte neden 

olduğu etkileri önlemek için çok önemlidir.  

Bu çalışmada yenidoğan tarama testi veya aile öyküsü nedeniyle yaşamın erken 

döneminde tanısı gerçekleştirilip, tedavisi başlatılan yetişkin fenilketonüri hastalarının 

güncel durumlarını, geriye dönüşlü olarak takip, tedavi başarılarını ve etkileyen faktörleri 

değerlendirerek; takipten ayrılmış hastaların geri döndürülmesini, hastaların takip ve  

tedaviye uyumlarının arttırılmasını ve kullandığımız ölçeklerle de takip ve tedavi başarısı 

düşük olan hastaların durumunun tespit etmesi amaçlandı. 

Çalışmaya İstanbul Üniversitesi İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve 

Hastalıkları Anabilim Dalı Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalı’nda takip edilen 

yenidoğan taraması veya aile öyküsüyle Fenilketonüri tanısı almış 18 yaş ve üzeri 

yetişkin 198 hasta dahil edildi. Arşivimizde kayıtlı 60 hastanın takibini merkezimizden 

devam ettirmediği tespit edildi. Bu grup hastalara ulaşmak amacıyla sosyal medya ve 

Fenilketonüri Aile Derneği arşivi  ve hastane sistemindeki arşiv bilgileri tarandı. Fakat 

iletişim bilgilerinin güncel olmaması nedeniyle takipten ayrılmış 60 kişi çalışmaya dahil 

edilemedi. Dahil edilen 198 kişilik hasta grubumuzdan 138 kişiye ulaşıldı, bu kişilerden 4 

kişi çalışmaya katılmak istemediklerini belirtti. Hasta grubumuzdan  ulaşamadığımız 60 

kişiden %51,6 (n=31)’sı hafif fenilketonüri, %48,4 (n=29)’ü klasik fenilketonüri olduğu 

tespit edildi. 
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Çalışmamızın sonucuna baktığımızda arşivimizde yenidoğan taraması veya aile 

öyküsüyle Fenilketonüri tanısı konan 198 kişilik hasta grubumuzdan %30,3’ünün (n=60) 

takibini merkezimizden devam ettirmediği belirlenmiştir. Jurecki ve ark. yaptığı farklı yaş 

gruplarındaki fenilketonüri hastalarının takip kayıplarının bildirildiği bir çalışmada 18-29 

yaş hastaların %37’sinin , 30 yaş üzeri hastaların %55 ‘inin takip kaybı yaşadığı, tüm yaş 

gruplarında ise %32 takip kaybı olduğu belirtilmiştir (6). Berry ve ark. yaptığı bir 

çalışmada ise, 19-24 yaş hastaların %48’inin, 25-45 yaş hastaların %77’ sinin takip kaybı 

yaşadığı, tüm yaş gruplarında ise takip kaybı oranının %52 olduğu bildirilmiştir (7).  

Hasta grubumuzda takipten ayrılmış hastalarımızın farklı tedavi merkezinde takipli olup 

olmadığı tespit edilmemiştir, bu nedenle takibi tamamen bırakıp bırakmadıkları 

bilinmemektedir. Buna rağmen merkezimizde takipten ayrılmış olan hastalarımızın oranı 

literatüre göre daha düşük görünmektedir. 

Çalışmaya dahil edilen hastaların son 5,10,14 yıl takip başarı ortalamaları 

değerlendirildiğinde son 14 yıl takip başarı ortalamaları %33,7 iken, son 10 yılda %32,1’e 

düştüğü ve son 5 yılda da  takip başarı ortalamalarının %26,4 ‘e düştüğü tespit edilmiştir.  

Tedavi başarı ortalamaları değerlendirildiğinde ise son 14 yıl tedavi başarısının %43,8 

iken son 10 yılda da %43,8 olarak kaldığı, son 5 yılda ise tedavi başarı ortalamalarının 

%40,3’ e düştüğü tespit edilmiştir.  Hastaların yaşlarına göre takip  başarı ortalamaları 

değerlendirildiğinde, 10 yaşta %52,5 olan takip başarı ortalamalarının büyük oranda 

düşerek 21 yaşında %25,9 ‘a ulaştığı gözlemlenmiştir. Yaşlara göre tedavi başarı 

ortalamaları değerlendirildiğinde ise , 10 yaşta %63,9 olan tedavi başarısının kademeli 

olarak düşerek 21 yaşında %46 ‘ya ulaştığı gözlemlenmiştir.  

Çalışmamıza katılan hastaların eğitim durumları değerlendirildiğinde; %2,2 ‘sinin 

ilkokul, % 8,2 sinin ortaokul, % 33,6 sının lise, %22,4 ünün önlisans, %32,8 ‘inin lisans, 

0,7 ‘sinin ise lisans üstü eğitim düzeyi eğitimde olduğu görülmüştür.  OECD (İktisadi 

İşbirliği ve Kalkınma Teşkilatı) ‘ nın eğitim düzeylerini bildirdiği bir çalışmada, 

ülkemizde 25-34 yaş arası eğitim düzeyinin %41’i eğitimde lise altı okul düzeyinde 

olduğu, lise veya lise sonrası yükseköğrenim olmayan okul düzeyinde olanların oranının 

% 24 olduğu, yükseköğrenim oranının ise %35 olduğu belirtilmiştir (71). OECD 

verileriyle karşılaştırıldığında, çalışmamızda lise ve üstü yükseköğrenim olmayan eğitim 

durumu oranı toplam %56 iken OECD verilerine göre ülkemizde lise ve üstü 
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yükseköğrenim olmayan okul düzeyi %24’tür. Çalışmamızda lise altı okul düzeyi % 10,4 

iken OECD verilerinde % 41’dir. Çalışmamızda yükseköğrenim oranı % 33,5 iken OECD 

verilerinde bu oran % 35’dir. Bu sonuçlara göre hasta grubumuzun eğitim düzeyi OECD 

verilerinden daha iyidir. 

Çalışmamızın sonucunda hastalarımızın %83’ünün (n=113) meslek sahibi veya 

lisans öğrencisi olduğu,  %6,7’ sinin sağlık alanında, %3,7’ si mühendis- mimarlık 

alanında, %4,4’ ü eğitim alanında, %2,9’ u sosyal bilimler, %2,2’si (n=3) gıda alanlarında 

meslek sahibi olduğu görülmüştür. Hasta grubumuzda %3,7 (n=5) mühendis veya mimar, 

%2,2 (n=3) çocuk gelişimi uzmanı, %1,4’ü (n=2) avukat, %1,4’ü (n=2) yönetici veya 

müdür, %0,7’si (n=1) sosyal hizmet uzmanı, %0,7’si (n=1) diyetisyen olarak ilgi 

çekmektedir. Meslek sahibi olan çoğu hastamızın bilişsel olarak aktif mesleklerde 

olmaları iş yaşamlarına etkisi de göz önüne alındığında fenilketonürinin takip ve tedavi 

başarılarının önemini ortaya koymaktadır.  Türkiye İstatistik Kurumu verilerine göre 15 

yaş üzeri nüfusta iş gücüne katılım oranı %50,6’dır (72). OECD verilerine göre 

ülkemizde eğitim sektöründe çalışanların oranı %9,1, insan sağlığı ve sosyal iş 

alanlarında çalışanların oranı %7,6, konaklama ve gıda hizmetinde çalışanların oranı 

%6,7’dir(73). OECD‘ nin ülkemiz için bildirdiği bu veriler ile hasta grubumuz 

karşılaştırıldığında hasta grubumuzun sağlık alanında meslek sahibi olma durumunun 

benzer olduğu, hasta grubumuzun gıda ve eğitim alanlarında meslek sahibi olma 

durumunun ise daha düşük olduğu gözlemlenmiştir.  TÜİK ve OECD’ nin bildirdiği bu 

veriler yaş grubuna özgü olmayıp geniş bir popülasyonda yapılmış olmasına rağmen; 

hasta grubumuzun iş gücüne katılımlarının daha yüksek oranda olmasının merkezimizin 

erişkin hastalarımıza yenidoğan dönemlerinden itibaren uygulanan tedavinin başarısını 

göstermektedir. 

Çalışmamızda hastalarımızın beslenme tedavisi dışındaki diğer tedaviler hakkında 

bilgileri sorgulanmış, hasta grubumuzun %95,6’sının LNAA tedavisi hakkında bilgi 

sahibi olmadığı, %85,9 ‘unun BH4 (tetrahidrobiopterin) tedavisi hakkında bilgi sahibi 

olmadığı, %87,3 ‘ünün de Pegvaliase tedavisi hakkında bilgi sahibi olmadığı 

görülmüştür. Bununla birlikte tüm hasta grubumuzdan %50,3 LNAA tedavisi hakkında,  

%42,5 BH4 (tetrahidrobiopterin) tedavisi hakkında, %44,7 Pegvaliase tedavisi hakkında 

bilgi almak istediklerini belirtmişlerdir. Beazer ve ark. yaptığı bir çalışmada fenilketonüri 

hastalarının takip kayıplarının nedenlerinin üzerinde durulmuş ve takip kayıplarını 
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önlemeye yönelik stratejiler geliştirilmiştir. Takip kayıplarını önlemeye yönelik stratejiler 

arasında beslenme tedavisi dışındaki yeni farmakolojik tedavilerin hastaların takibe geri 

döndürülmesinde önemli bir etken olduğu bildirilmiştir (8). Bizim sonuçlarımızda da 

hasta grubumuzun farklı tedavi seçenekleri konusunda bilgi sahibi olmaması ve bu 

konuda bilgi almak istemeleri takipleri kaybedilen hastaları geri döndürebilmek için bir 

seçenek olabileceğini düşündürmektedir. 

Çalışmamızda hastalarımız, tedavi yönetim ve memnuniyetlerini değerlendirmek 

amacıyla sorduğumuz “Fenilketonüride metabolik kontrolünüzün sağlanması sizce 

önemli mi ?” sorumuza %64,2 oranında çok önemli, %27,6 oranında önemli, %5,2 

oranında ne önemli ne önemsiz, %1,5 oranında az önemli, %1,5 oranında önemli değil 

cevabını verdi. Mütze ve ark. yetişkin bakımını değerlendirdiği bir çalışmada ise 

metabolik kontrolün önemi sorusuna %40 oranında çok önemli, %46,7 oranında önemli, 

%10 oranında az önemli cevabı verilmiştir. Hastaların %3,3 ‘ü ise soruyu cevapsız 

bırakmıştır (74). Bizim çalışma verilerimizle karşılaştırıldığında, hasta grubumuz 

metabolik kontrolün önemi konusunda metabolik kontrolün öneminin daha farkında ve 

daha iyi bilgi sahibidir. Bu da merkezimizin erişkin hastalarımızın ailelerine ve çocukluk 

dönemlerinde kendilerine verilen  tedavi eğitimlerinin başarısını göstermektedir. 

Çalışmamızda hasta grubumuz tedavi yönetim ve memnuniyetlerini 

değerlendirmek amacıyla sorduğumuz “Şu anda diyetinizle ne derece baş 

edebiliyorsunuz ?” sorumuza ise %27,6 oranında çok iyi, %31,3 oranında iyi, %27,6 

oranında orta, %9 oranında kötü,  %4,5 oranında çok kötü cevabını verdi. Mütze ve ark. 

yetişkin bakımını değerlendirdiği bir çalışmada ise diyet tedavisiyle güncel başa çıkma 

sorusuna %33,3 oranında çok iyi, %43,3 oranında iyi, %6,7 oranında orta, %3,3 kötü 

cevabı verilmiştir. Hastaların %12,3 ‘ü ise soruyu cevapsız bırakmıştır (74). Bizim 

çalışma verilerimizle karşılaştırıldığında, hasta grubumuz diyet tedavisiyle güncel başa 

çıkmada daha fazla zorlanmaktadır. Hasta grubumuzun Mütze ve ark.  Almanya’da 

yaptığı çalışmayla karşılaştırıldığında diyetle güncel başa çıkmayı daha zor olarak 

tanımlaması, diyette çok önemli yeri olan düşük proteinli ürünlerin üretiminin ve  

hastalara erişiminin Almanya’da daha kolay olmasından kaynaklı olabileceği 

düşünülmektedir. 

Çalışmamızda hasta grubumuz tedavi yönetim ve memnuniyetlerini 

değerlendirmek amacıyla sorduğumuz “Çocukluğa kıyasla yetişkinlikte diyet tedavisi ile 
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baş etmeyi nasıl değerlendirirsiniz?” sorumuza ise %25,4 oranında çok kolay, %34,3 

oranında nispeten kolay, %14,9 oranında farkı yok,  %19,4 oranında daha zor,  %6 

oranında çok zor cevabını verdi.  Mütze ve ark. yetişkin bakımını değerlendirdiği  

çalışmasında ise çocukluğa kıyasla yetişkinlikte diyet tedavisi ile baş etme sorusuna 

%43,3 oranında daha kolay , %26,7 oranında fark yok, %16,7 oranında daha zor  cevabı 

verilmiştir. Hastaların %12,3’ ü ise soruyu cevapsız bırakmıştır (74). Bizim çalışma 

verilerimizle karşılaştırıldığında, hasta grubumuz çocukluğa kıyasla yetişkinlikte diyet 

tedavisi ile başa çıkmayı daha yüksek oranda kolay bulmaktadır. Erişkin hastalarımızın 

diyet tedavisiyle güncel başa çıkmayı daha yüksek oranda zor bulurken, çocukluğa 

kıyasla diyet tedavisiyle güncel başa çıkmayı daha yüksek oranda kolay bulmaları erişkin 

hastalarımızın çocukluk döneminde diyet tedavisiyle başa çıkmayı çok daha zor 

bulduklarını göstermektedir. Bunun hastalarımızın çocukluk döneminde ülkemizde 

erişimleri olmayan düşük protein içeren gıdalara ulaşımının kolaylaşmasından ve 

çocukluk döneminde okulla birlikte sosyal yaşamda yaşayabilecekleri psikolojik yükün 

yetişkinlikte azalmış olmasından dolayı olabileceği düşünülmektedir. 

Çalışmamızda hasta grubumuz tedavi yönetim ve memnuniyetlerini 

değerlendirmek amacıyla sorduğumuz “Çocukluk sürecinizden ergenlik  sürecinize 

geçiş sürecinizde ve yetişkinlik sürecinizdeki merkezimizde uygulanan bakım 

memnuniyetinizi nasıl değerlendirirsiniz?” sorumuza ise %15,7 oranında çok 

memnunum, %41 oranında memnunum, %26,1 oranında ne memnunum ne değilim , 

%11,2 oranında az memnunum,  %6 oranında memnun değilim cevabını verdi. Mütze ve 

ark. yetişkin bakımını değerlendirdiği  çalışmasında ise Geçiş süreci ve yetişkin bakımı 

ile ilgili memnuniyet sorusuna %33,3 oranında çok memnunum, %50 oranında 

memnunum,  %10 oranında memnun değilim cevabı verilmiştir. Hastaların %6,7 ‘si ise 

soruyu cevapsız bırakmıştır (74). Bizim çalışma grubumuzla karşılaştırıldığında, hasta 

grubumuzda literatüre göre geçiş süreci ve yetişkin bakımında  daha az memnuniyet 

bildirilmiştir. Bu memnuniyetsizliğin sebebinin geçiş süreci ve yetişkinlikte önerilen takip 

sayılarının düşmesi ve metabolizma uzmanlarının yenidoğan ve çocuk hastalara öncelik 

vermesinden dolayı daha büyük hastaların metabolizma uzmanıyla birebir görüşme 

imkanının azalmasından kaynaklı olabileceği düşünülmektedir. 

Çalışmamız sonucunda hastaların çalışma sürelerine göre , vardiyalı/günlük ve 

tam zamanlı/ yarı zamanlı çalışma koşulları son 5 yıl takip ve tedavi başarılarıyla 
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istatistiksel anlamlı bir farklılık göstermemiştir. Rıva ve ark. yaptığı fenilketonüri 

hastalarının çalışma sürelerinin kan fenilalanin seviyelerine etkisinin değerlendirildiği bir 

çalışmada ise, tam zamanlı çalışma yarı zamanlı çalışmaya göre daha kötü bir metabolik 

uyumla ilişkili olduğu bildirilmiştir. Bununla birlikte vardiyalı çalışma da daha kötü bir 

metabolik uyumla ilişkili bulunmuştur. Rıva ve ark. çalışması  çalışma koşullarının 

hastaların metabolik uyumunu etkileyebileceğini vurgulamış , yarı zamanlı ve günlük 

çalışmanın metabolik uyumu iyileştireceği için tercih edilebileceği bildirilmiştir (75). 

Bizim çalışma grubumuzda ise çalışma şartları takip, tedavi başarılarını ve uyumu 

etkilememiştir.  

Çalışmamız sonucunda, hastaların yaşadıkları yerlere göre son 5 yıl takip ve 

tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık gözlemlenmemiştir. Freehauf ve ark. 

yaptığı adolesan ve genç erişkinlerin tedavi merkezine coğrafi erişiminin metabolik 

kontrol üzerine etkilerini değerlendirdiği bir çalışmada da, fenilalanin düzeyleriyle kliniğe 

uzaklık arasında bir ilişki bulunamamış fakat kliniğe uzak bölgelerde ikamet eden  

hastaların numune gönderme sayılarının düştüğü, klinik kılavuzlara göre gönderilmesi 

gereken örnek sayısında bir azalma olduğu bildirilmiştir. Freehauf ve ark. çalışmasının 

sonucunda kliniğe coğrafi erişimin fenilalanin düzeylerini etkilemediği fakat kan izlem 

örneklerini etkilediği vurgulanmıştır (76).  Bizim çalışmamızda ise merkezimize coğrafi 

erişimin takip ve tedavi başarılarını etkilemediği gözlemlenmiştir.  

Çalışmamız sonucunda hasta ailelerinin geçmişte kliniğimizde yapılan aile 

eğitimlerine katılma durumları son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı 

bir farklılık göstermemiştir. Çalışmamızda, anne ve baba eğitim durumlarına göre son 5 

yıl takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık gözlemlenmemiştir. Özel 

ve ark. tarafından Türk çocuklarında yapılan bir çalışmada anne eğitim durumlarının 

annelerin fenilketonüri ve diyet bilgisi puanlarını arttırdığı ve bilgi puanlarının 

yükselmesinin diyete uyumu arttırdığı bildirilmiştir (77).  Mac Donald ve  ark. tarafından 

fenilketonüri diyet tedavisi gören çocuklarda yapılan bir çalışmada da anne bilgisi ve 

ebeveyn eğitiminin metabolik kontrolü etkilemesi değerlendirilmiş, çalışmanın sonucunda 

annelerin okul düzeyinde düşük eğitim seviyesi ve annelerin yetersiz beslenme bilgisinin 

çocuklarda uzun vadeli kan fenilalanin kontrolünü ve metabolik kontrolü etkileyebileceği 

bildirilmiştir (78).  
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Çalışmamız sonucunda, diyet yönetimini ailenin veya yetişkinin yapma durumuna 

göre son 5 yıl takip ve  tedavi başarıları istatistiksel anlamlı farklılık göstermiştir.  Diyet 

yönetimini yetişkinin kendisinin yapmasının son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında daha 

yüksek başarı sağladığı görülmüştür. Demirkol ve ark. yaptığı bir çalışmada da, 

fenilketonüri hastalarının  çocukluktan itibaren fenilketonürinin günlük yönetiminde daha 

fazla rol almasını, erken okul çağı dönemiyle birlikte fenilketonürili bireylerin tedavi 

seçiminde etkin rol almasını, klinisyenler tarafından fenilketonürinin günlük yaşam 

üzerindeki etkisinin bireyler üzerinden sorgulanmasını ve fenilketonürili bireyin ergenlik 

dönemine geçmesiyle birlikte diyet kayıtlarının tutulmasında, gıdaların hazırlanmasında, 

ilaç alınmasında, kan testleri yapılması ve sonuçların izlenmesinde kontrolün aileden 

bireye geçmesi önerilmektedir (42). Çalışmamızın sonuçları da yetişkin hastaların diyet 

yönetiminde kendisinin aktif olmasının takip ve tedavi başarı ortalamalarının 

arttırmasıyla bu önerileri destekler nitelikte bulunmuştur.  

Çalışmamız sonucunda , hastaların fenilketonüri tanı yaşına göre  son 5 yıl takip 

ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık görülmemiştir. Tanı türüne göre 

son 5 yıl takip başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık görülürken, son 5 yıl tedavi 

başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık görülmemiştir. Klasik tanılı hastalar Hafif 

tanılı hastalara göre anlamlı olarak daha yüksek son 5 yılda takip başarısı göstermiştir.  

Çalışmamızın sonucunda sigorta kapsamında ilaç alımında ve kan takibinde sorun 

yaşama durumuna göre son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir 

farklılık görülmemiştir. Beazer ve ark. ABD’de yaptığı bir çalışmada fenilketonüri 

hastalarının takip kayıplarının nedenlerinin üzerinde durulmuş ve takip kayıplarını 

önlemeye yönelik stratejiler geliştirilmiştir. Çalışmada takip kayıplarında sigorta kapsamı 

eksikliğinin olması bildirilmiş, takipte kaybedilen hastaları tekrar kazanabilmek için 

sigorta kapsamında iyileştirilmeler yapılması gerektiği vurgulanmıştır (11). Çalışmamız 

sonucunda sigorta kapsamındaki eksikliklerin takip ve tedavi başarılarında bir etken 

olarak görülmemesi ABD ve Türkiye’deki fenilketonüri hastalarına yönelik sigorta 

kapsam farklılıklarından kaynaklı olarak yorumlanmıştır.  

 Çalışmamızın sonucunda hastalara uygulanan Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite 

Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği, ölçeğin Dikkat Eksikliği alt boyutu ve 

Hiperaktivite/Dürtüsellik alt boyutuna göre son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında 

istatistiksel anlamlı bir farklılık görülmemiştir. Beckhauser ve ark. yaptığı bir çalışmada 
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yenidoğan taramasıyla fenilketonüri tanısı alan, tedaviye ilk 60 günde başlayan ve tedavi 

boyunca kan fenilalanin düzeyleri 6 mg/dL altında çocuklarda yapılan bir çalışmada, 

hastalar doğumdan itibaren düzenli olarak tedavi edilmelerine rağmen, DEHB (Dikkat 

Eksikliği ve Hiperaktivite Bozukluğu) ile uyumlu semptomların prevalansı yüksek olarak 

bildirilmiştir (79). 

Çalışmamızın sonucunda, hastalara uygulanan Fenilketonüri Yaşam Kalitesi 

Ölçeği, Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formül alt boyutu ve Pku ve Günlük Hayatınız alt 

boyutuna göre son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık 

görülmüştür. Bununla birlikte ölçeğin Sağlık ve Pku Hakkındaki Duygularınız alt 

boyutuna göre son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık 

görülmemiştir. Ölçeğin Pku Diyetiniz Ve Tıbbi Formül alt boyutu ve Pku ile Günlük 

Hayatınız alt boyutunda son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında negatif yönlü ilişki olduğu 

belirlenmiştir.  Bu sonuca göre; Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formül ve Pku ve Günlük 

Hayatınız alt boyutlarında daha yüksek bir puan, hastaların daha büyük bir etkiye sahip 

olduğunu gösterdiğinden, Fenilketonürinin günlük yaşamı daha büyük bir oranda 

etkilemesinin son 5 yıl takip ve tedavi başarılarında düşüşe neden olduğunu göstermiştir.  

Barta ve ark. yaptığı bir çalışmada, yetişkin Fenilketonüri hastalarına Fenilketonüri 

Yaşam Kalitesi Ölçeği uygulanarak yaşam kaliteleri değerlendirilmiştir. Çalışmanın 

sonucunda en yüksek skorlar hastalığın duygusal etkisi ve hastalık yönetimi ile ilgili 

olduğu, tüm hastalarda kan fenilalanin değerlerinin yaşam kalitesi puanlarıyla kısa veya 

uzun vadede zayıf ve orta derecede pozitif korelasyon gösterdiği, klasik Fenilketonüri 

hasta grubunda daha az şiddetli Fenilketonüri olanlara göre daha fazla mali yük taşıdıkları 

ve tedavi uyumu daha iyi olan klasik Fenilketonüri hastalarının daha iyi yaşam kalitesi 

puanlarına sahip oldukları bildirilmiştir (80). Çalışmamızın sonuçları da yaşam kalitesi 

puanlarının takip ve tedavi başarılarını etkilemesi yönüyle benzer bulunmuştur. Alptekin 

ve ark. yaptığı bir çalışmada, çocuk, adolesan ve yetişkin fenilketonüri hastalarına 

Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği uygulanarak yaşam kaliteleri değerlendirilmiştir. 

Çalışmanın sonucunda, yaş grupları arasında Sağlık alt boyutunda yorgunluk belirtisi  

hariç tüm belirtilerde (baş ağrısı, karın ağrıları, konsantrasyon eksikliği, yavaş 

düşünme, titreyen eller, sinirlilik, saldırganlık, huysuzluk,üzüntü,kaygı) farklılık 

olduğu, özellikle yavaş düşünme ortanca puanının çocuklarda çok sık gözlenen bir 

semptom olduğu, tıbbi formül uygulanmasında (tıbbi formül uyumu, tıbbi formül etkileri, 

tıbbi formüle zayıf bağlılıkta suçluluk oluşumu, tıbbi formül nedeniyle aile ilişkileri,  
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tıbbi formüllerin tadı)  yaş arttıkça puanların düştüğü , diyet protein kısıtlamasında genel 

zorlukta ve yiyeceklerden keyif almada grupların benzer görüldüğü bildirilmiştir. 

Çalışmanın sonucunda Pku’nun gençleri daha olumsuz etkilediği belirtilmiştir (81).  

 Çalışmamızın sonucunda, özel öğrenim güçlüğü yaşama durumuna göre son 14 yıl 

takip ve tedavi başarılarında istatistiksel anlamlı bir farklılık görülmemiştir. Son 5  yıl , 

son 10 yıl  ve son 14 yıl takip ve tedavi başarıları kendi aralarında karşılaştırılmış ve 

pozitif yönlü ilişki bulunmuştur. Bu sonuca göre son 14 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları yüksek olan hastaların son 10 yıl ve son 5 yılda takip ve tedavi başarı 

ortalamaları yüksek olarak devam ederken, son 14 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları 

düşük olan hastaların son 10 yıl ve son 5 yılda takip ve tedavi başarı ortalamaları düşük 

olarak devam etmiştir. 

Sonuç olarak, çalışmamızda takip ve tedavi başarılarını etkileyen faktörler 

arasında olabileceği düşünülen hastaların çalışma süreleri, yaşadıkları yer, ailelerin 

eğitimlere katılma durumu, ailelerinin okul eğitimleri, tanı yaşları, sigorta kapsamında 

yaşanabilecek sorunlar hasta grubumuzda istatistiksel anlamlı bir farklılık 

oluşturmamıştır. Hasta grubumuzda takip ve tedavi başarılarını etkileyen faktörlerden tanı 

türü ve diyet yönetimini kimin üstlendiği istatistiksel anlamlı bir farklılık oluşturmuştur. 

Klasik Fenilketonüri tanılı hastalar Hafif Fenilketonüri tanılı hastalara göre daha yüksek 

bir son 5 yıl takip başarısı göstermiştir. Diyet yönetimini hastanın kendisinin yapması da 

daha yüksek bir son 5 yıl takip ve tedavi başarıları göstermelerini sağlamıştır. Ayrıca 

dikkat eksikliği ve hiperaktivite bozukluğu açısından da takip ve tedavi başarılarında 

farklılık görülmemiştir. Bununla birlikte hasta grubumuzda takip ve tedavi başarısını 

etkileyen en önemli etkenlerden birisi de yaşam kalitesi puanları olmuştur. Özellikle 

Fenilketonüri diyetinin uygulanması, diyet ile günlük hayat ve tıbbi formüllerin 

kullanılması alanları takip ve tedavi başarılarını etkilemektedir. Bu alanlarda daha fazla 

etkilenen fenilketonürili bireylerin takip ve tedavi başarıları düşmektedir. Ayrıca 

hastaların yüksek bir oranının beslenme tedavisi dışındaki diğer tedavi yöntemlerinden 

bilgilerinin olmadığı tespit edilmiştir. Bununla birlikte de hastaların bir kısmı diğer tedavi 

yöntemleri hakkında bilgi almak için istekli olmuştur. 

Hastaların takip ve tedavi başarılarının yükseltilebilmesi için, yetişkinlerin diyet 

yönetimlerini kendilerinin yapması, bunun için aileleri ve bireylerle birlikte iş birliği 

sağlanması ve diyetleriyle günlük yaşamlarını kolaylaştırıcı stratejiler için de sosyal 
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olarak toplu beslenme alanlarıyla, yerel ve ulusal çapta politikalar izlenmesi 

önerilmektedir. Bununla birlikte hastalara psikososyal destek verilmesi önerilebilir. Takip 

başarı ortalamaları daha düşük olan hafif fenilketonüri grubuna özel ilgi gösterilebilir. 

Hasta grubumuzun farklı tedavi seçenekleri hakkında bilgi sahibi olmaması ve bu konuda 

bilgi sahibi olmada istekli olması da takip ve tedavi başarısı düşük olan hastalarda 

beslenme tedavisi dışındaki tedavilerin denenmesi hastaların takip ve tedavi başarılarını 

arttırmakta alternatif bir yol olabilir.  

Çalışmamızın güçlü yönleri, ülkemizde yenidoğan tarama programının pilot 

merkezlerinden biri olan, en fazla erişkin hasta sayısına sahip olan merkezler arasında yer 

alan merkezimizden güçlü bir örneklem sayısıyla takip kaybının  bildirilmesi, takip  ve 

tedavi başarılarının, bunları etkileyen faktörlerinin değerlendirilmesiyle literatüre gerçek 

oranlarda katkı sağlanmasıdır. Bununla birlikte, ülkemizde hastaların ulaşımının en kolay 

olduğu merkez konumunda olan İstanbul’daki erişkin hastaların durumlarının tespit 

edilmesi, çeşitli ölçütlerle değerlendirilmesi ve literatüre katkı sağlanması çalışmamızın 

güçlü yönlerindendir. Çalışmamız, erişkin hastaların tedaviye uyumunu gösteren takip ve 

tedavi başarı ortalamalarıyla Erişkin Dikkat Eksikliği ve Hiperaktivite Kendi Bildirim 

Ölçeği, Erişkin Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’ yle değerlendirilmesi açısından 

literatürde ilktir. Çalışmamızın zayıf yönleri, yenidoğan tarama programının 

merkezimizde başladığı zamandan itibaren teknolojik imkanların eksikliği nedeniyle 

geçmişe yönelik veri kaybımızın olmasıdır. Bu nedenle, takip kaybı yaşayan 

hastalarımızın durumları tam olarak tespit edilememiş ve hasta grubumuzun çok eskiye 

dayanan verilerine erişilememiştir.  

Ülkemizde yenidoğan taramasıyla tanı alan ilk hastaların bugün üreme çağına 

gelmiş olmaları kadın hastaların maternal fenilketonüri konusunda bilgilendirilmesini 

gerektirmektedir. Bununla birlikte ülkemizde iş hayatına katılımları süren ilk tanı alan 

hastaların iş ve sosyal yaşamlarının kalitesinin arttırılması çok önemlidir. Çalışmamız bu 

konuda ülkemizde yapılan çalışmalara öncü olmakta ve tüm tedavi merkezlerine 

ülkemizde ilk yenidoğan taraması başladığında tanı alan yetişkin hastaların takip 

kayıplarının değerlendirilmesini önermektedir. Yenidoğan taramasıyla tanı almış takipte 

kaybedilen erişkin hastaların durumlarının tespiti, hastaların yaşam kalitelerinin 

yükseltilmesi ve maternal fenilketonüri konusunda takip kaybı yaşayan kadın hastaların 
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bilgilendirilmesine yönelik durum tespiti için bu konuda daha fazla çalışmaya ihtiyaç 

vardır. 
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6. SONUÇLAR 

 

1. Çalışmamız 198 erişkin hasta ile planlanmış, 138 hastaya ulaşılabilmiştir. Çalışmaya 

katılmayı kabul eden 134 hasta ile gerçekleştirilmiştir. Çalışmaya dahil edilmesi 

planlanan hastaların %30,3’ ünün (n=60) hastanın takipten ayrıldığı tespit edilmiştir. 

Takipten ayrılan hastaların 51,6 (n=31)’sı hafif fenilketonüri, %48,4 (n=29)’ü klasik 

fenilketonüridir. 

2. Hastaların %50,0’ı (n=67) kadın, %50,0’ı (n=67) erkektir. 

3. Yaş ortalamaları; 23,25±2,95 şeklinde, hasta grubumuzda en büyük hasta 33 

yaşındadır.  

4. Hastaların %68,7’si Klasik Fenilketonüri tanılıdır. 

5. Hastaların %82,1’i özel öğrenim güçlüğü yaşamamıştır.  

6. Yenidoğan taramasıyla Fenilketonüri tanısı almış hastalarımızdan %30,3 (n=60) 

‘ünün takiplerini kaybettikleri belirlenmiştir.  

7. Hastaların %79,9’u İstanbul’da yaşamaktadır. %17,9’u İstanbul dışı ve %2,2’si yurt 

dışında yaşamaktadır. 

8. Katılımcıların diyet yönetimini %72,4 ile kendisi, %21,6’sı Ebeveyn/Eş/Diğer 

yapmaktadır. %6,0’sı ise diyetsiz takip edilmektedir. 

9. Katılımcıların ailelerinin geçmişte yapılan eğitimlere katılma oranı %58,2’dir. 

10. Hastaların %2,2’si ilkokul, %8,2’si ortaokul, %33,6’sı lise, %22,4 ‘ü önlisans, 

%32,8 ‘I lisans, %0,7 ‘si ise lisans üstü eğitim almıştır. 

11. Hastaların %83’ünün meslek sahibi veya lisans öğrencisi olduğu, meslek sahibi 

olanların en sık %6,7’sinin sağlık alanındadır.   %3,7 mühendis veya mimar, %2,2 

çocuk gelişimi uzmanı, %1,4 avukat, %1,4 yönetici veya müdür, %0,7 sosyal hizmet 

uzmanı, %0,7 diyetisyendir. 

12. Hastaların %74,6 ’sı ilk ayda tanı aldığı görülmüştür. %17,9 yaşamlarının 1-2. ayları 

arasında, %1,5’i 2-3. ayları arasında, %3’ünün 3-6 ayları arasında, %3’ünün ise 6 ay 

sonrasında tanı aldığı görülmüştür. 

13. Hastaların iş süresi (vardiya/günlük) ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 
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14. Hastaların iş süresi (tam zamanlı/yarı zamanlı) ile son 5 yıl takip ve tedavi 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

15.  Hastaların yaşadıkları yer ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

16.  Hasta ailelerinin geçmişte yapılan aile eğitimlerine katılım durumu ile son 5 yıl 

takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık 

görülmemiştir. 

17.  Hastaların annelerinin eğitim durumu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

18. Hastaların babalarının eğitim durumu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

19. Hastaların diyet yönetimini kimin takip ettiği ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmüştür. Diyet yönetimini 

hastaların kendilerinin yapması daha yüksek son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları göstermiştir. 

20.  Hastaların tanı türü ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

21. Hastaların tanı yaşı ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak ilişki görülmemiştir. 

22. SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama ile son 5 yıl takip ve 

tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir.  

23. SGK kapsamından dolayı kan takibinde sorun yaşama ile son 5 yıl takip ve 

tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık görülmemiştir. 

24. Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği 

(ADHD) ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı 

bir ilişki görülmemiştir.  

25. Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği’nin 

Dikkat Eksikliği alt boyutu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmemiştir.  

26. Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi Bildirim Ölçeği’nin 

Hiperaktivite/Dürtüsellik alt boyutu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmemiştir. 
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27. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmüştür. 

28. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’nin Sağlık alt boyutu ile son 5 yıl takip ve 

tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmemiştir. 

29. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’nin Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz alt 

boyutu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı 

bir ilişki görülmüştür. Hesaplanan korelasyon katsayısına göre Pku diyetiniz ve tıbbi 

formülünüz ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki 

bulunmaktadır. Bu alt boyuttan yüksek puan alan hastalar Fenilketonüri diyeti ve 

tıbbi formül uygulamalarından daha fazla etkilenmektedir. Bu sonuç da, diyet 

uygulamalarından daha fazla etkilenen bireylerin son 5 yıl takip ve tedavi 

başarılarının daha düşük olduğunu göstermektedir.  

30.  Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’nin Pku ile Günlük Hayatınız alt boyutu ile 

son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki 

görülmüştür. Hesaplanan korelasyon katsayısına göre Pku ile günlük hayatınız ile 

son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında negatif yönlü bir ilişki 

bulunmaktadır. Bu alt boyuttan yüksek puan alan hastalar Fenilketonüri ile günlük 

hayattan daha fazla etkilenmektedir. Bu sonuç da, diyetten günlük hayatı daha fazla 

etkilenen bireylerin son 5 yıl takip ve tedavi başarılarının daha düşük olduğunu 

göstermektedir. 

31. Fenilketonüri Yaşam Kalitesi Ölçeği’nin Genel Olarak Pku Hakkındaki 

Duygularınız alt boyutu ile son 5 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmemiştir.  

32. Hastaların özel öğrenim güçlüğü yaşama durumu ile son 14 yıl takip ve tedavi 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak anlamlı bir farklılık görülmemiştir. 

33. Hastaların  son 14 yıl takip başarı ortalamaları %33,7, son 10 yıl takip başarı 

ortalamaları %32,1 , son 5 yıl takip başarı ortalamaları %26,4’ dür. 

34. Hastaların son 14 yıl tedavi başarı ortalamaları %43,8 , son 10 yıl tedavi başarı 

ortalamaları %43,8 , son 5  yıl tedavi başarı ortalamaları ise %40,3’tür. 
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35.  Hastaların yaşlarına göre takip  başarı ortalamaları değerlendirildiğinde, 10 yaşta 

%52,5 olan takip başarı ortalamalarının 21 yaşında %25,9 ‘a ulaştığı 

gözlemlenmiştir.  

36. Hastaların yaşlarına göre tedavi başarı ortalamaları değerlendirildiğinde ise , 10 

yaşta %63,9 olan tedavi başarısının kademeli olarak düşerek 21 yaşında %46 ‘ya 

ulaştığı gözlemlenmiştir.  

37. Hastaların son 10 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları ile son 5 yıl takip ve 

tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmüştür. 

Hesaplanan korelasyon katsayısına göre son 10 yıl tedavi başarı ortalamaları son 5 

yıl tedavi başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir ilişki bulunmaktadır. 

38. Hastaların son 10 yıl takip ve tedavi başarı ortalamaları ile son 14 yıl takip ve 

tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel anlamlı bir ilişki görülmüştür. 

Hesaplanan korelasyon katsayısına (r= 0,917) göre son 10 yıl takip ve tedavi başarı 

ortalamaları son 14 yıl  takip ve tedavi başarı ortalamaları arasında pozitif yönlü bir 

ilişki bulunmaktadır. 

Çalışmamızın hipotezlerinin kabul ve ret durumu özetleri Tablo 6.1’ de gösterilmektedir.  

 Tablo 6.1 Çalışma Hipotezlerinin Kabul ve Ret Durumu Özetleri 

Hipotez    Durum 

Hipotez 1.1: İş süresi (vardiya/günlük) ile son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.2: İş süresi (tam zamanlı/yarı zamanlı) ile son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır 
Ret 

Hipotez 1.3: Yaşanılan yer ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.4: Ailenin eğitimlere katılım durumu son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır 
Ret 

Hipotez 1.5: Anne eğitim durumu ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.6: Baba eğitim durumu ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.7: Diyet yönetimini kimin takip ettiği ile son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Kabul 
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Hipotez 1.8: Tanıya dair bilgiler ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Kabul 

Hipotez 1.9: Tanı yaşı ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak ilişki vardır. 
Ret 

Hipotez 1.10: SGK kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama ile son 

5 yıl takip başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.11: Sgk kapsamından dolayı kan takibinde sorun yaşama ile son 5 

yıl takip başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 1.12: Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeği (ADHD) ile Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamaları Arasında 

Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 1.13 Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeğinin Dikkat Eksiliği Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Takip Başarı 

Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 1.14: Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeğinin Hiperaktivite/Dürtüsellik Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Takip 

Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 1.15: Yaşam kalitesi ölçeği ile son 5 yıl takip başarı ortalamaları 

arasında bir ilişki vardır. 
Kabul 

Hipotez 1.16: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Sağlık Alt Boyutu ile Son 5 Yıl 

Takip Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 
Ret 

Hipotez 1.17: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz 

Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki 

Vardır. 

Kabul 

Hipotez 1.18: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Pku ile Günlük Hayatınız Alt 

Boyutu ile Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 
Kabul 

Hipotez 1.19: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Genel Olarak Pku Hakkındaki 

Duygularınız Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Takip Başarı Ortalamaları Arasında 

Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 2.1: İş süresi (vardiya/günlük ) ile son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.2: İş süresi (tam zamanlı/yarı zamanlı iş) ile son 5 yıl tedavi 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.3: Yaşanılan yer ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 
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Hipotez 2.4: Ailenin eğitimlere katılım durumu ile son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.5: Anne eğitim durumu ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.6: Baba eğitim durumu ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.7: Diyet yönetimini kimin takip ettiği ile son 5 yıl tedavi başarı 

ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Kabul 

Hipotez 2.8: Tanıya dair bilgiler ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.9: Tanı yaşı ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

istatistiksel olarak ilişki vardır. 
Ret 

Hipotez 2.10: Sgk kapsamından dolayı ilaç alımında sorun yaşama ile son 5 

yıl tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.11: Sgk kapsamından dolayı kan takibinde sorun yaşama ile son 5 

yıl tedavi başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 2.12: ADHD ölçeği ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları arasında 

bir ilişki vardır. 
Ret 

Hipotez 2.13: Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeğinin Dikkat Eksiliği Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Tedavi Başarı 

Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 2.14: Erişkin Dikkat Eksikliği Hiperaktivite Bozukluğu Kendi 

Bildirim Ölçeğinin Hiperaktivite/Dürtüsellik Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Tedavi 

Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 

Ret 

Hipotez 2.15 Yaşam kalitesi ölçeği ile son 5 yıl tedavi başarı ortalamaları 

arasında bir ilişki vardır. 
Kabul 

Hipotez 2.16: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Sağlık Alt Boyutu ile Son 5 Yıl 

Tedavi Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 
Ret 

Hipotez 2.17: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Pku Diyetiniz ve Tıbbi Formülünüz 

Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki 

Vardır. 

Kabul 

Hipotez 2.18: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Pku ile Günlük Hayatınız Alt 

Boyutu ile Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları Arasında Bir İlişki Vardır. 
Kabul 

Hipotez 2.19: Yaşam Kalitesi Ölçeğinin Genel Olarak Pku Hakkındaki 

Duygularınız Alt Boyutu ile Son 5 Yıl Tedavi Başarı Ortalamaları Arasında 
Ret 
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Bir İlişki Vardır. 

Hipotez 3.1: Özel öğrenim güçlüğü yaşama durumu ile son 14 yıl takip 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 4.1: Özel öğrenim güçlüğü yaşama durumu ile son 14 yıl tedavi 

başarı ortalamaları arasında istatistiksel olarak farklılık vardır. 
Ret 

Hipotez 5: Son 10 yıl takip başarı ortalamaları ile son 5 yıl takip başarı 

ortalamaları arasında bir ilişki vardır. 
Kabul 
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FORMLAR 

İ.Ü. İSTANBUL TIP FAKÜLTESİ 

ÇOCUK SAĞLIĞI VE HASTALIKLARI ANABİLİM DALI 

BİLGİLENDİRİLMİŞ GÖNÜLLÜ OLUR FORMU 

 

Bu bilgilendirilmiş gönüllü olur formu, sizi ‘ Yenidoğan Taramasıyla Fenilketonüri 
Tanısı Almış Yetişkinlerin Takip ve Tedavi Başarısını Etkileyen Faktörlerin 
Değerlendirilmesi   ’’ isimli araştırmaya davet etmek üzere hazırlanmıştır. Araştırmayı 

yürüten merkezler, İ.Ü. İstanbul Tıp Fakültesi. Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları AD, 

Beslenme ve Metabolizma Bilim Dalıdır. 
 

Sorumlu Araştırmacı: Doç. Dr. Asuman Gedikbaşı 

Yardımcı Araştırmacılar: Zelal Tandoğan 

 

I. Bölüm: Araştırma Hakkında Bilgiler 

‘Yenidoğan Taramasıyla Fenilketonüri Tanısı Almış  Yetişkinlerin Takip ve Tedavi 

Başarısını Etkileyen Faktörlerin Değerlendirilmesi  ’ adlı çalışmaya katılmak üzere 

davet edilmiş bulunmaktasınız. Bu çalışmada yer almayı kabul etmeden önce çalışmanın 

ne amaçla ve nasıl yapılacağını anlamanız ve katılıp katılmama doğrultusundaki 

kararınızı bu bilgilendirme sonrası özgürce vermeniz gerekmektedir. Araştırma hakkında 

sözlü olarak size aktaracağımız bilgiler yazılı olarak da size bir sonraki bölümde 

sunulacaktır. Size özel hazırlanmış bu bilgilendirmeyi lütfen dikkatlice okuyunuz, 

sorularınıza açık yanıtlar isteyiniz. 

Bu belgedeki son bölüm onay işlemleri ile ilgilidir. Araştırmaya katılmayı kabul 

ederseniz lütfen bu bölümü imzalayınız. Okuma ve yazma konusunda engelleriniz olduğu 

takdirde bir tanığın gözetiminde bu belgeyi onaylamanız istenecek ve gerektiğinde 

parmak iziniz alınacaktır. 

Fenilketonüri fenilalaninden tirozin üretimini sağlayan enzim eksikliği sonucu oluşan 

otozomal resesif geçişli doğumsal bir  metabolizma hastalığıdır. Fenilalanin aminoasidini 

tirozin aminoasidine dönüştüren fenilalanin hidroksilaz enzimindeki değişikliklerle 

karaktarize bir hastalıktır. Fenilalanin hidroksilaz enziminin düşük aktivitesi , 

metabolizmada fenilalanin birikimine neden olur. Tedavi edilmediği takdirde fenilalanin 

birikimi geri dönüşü olmayan otizm, nöbetler ve motor beceri eksikliklerini içeren 
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ilerleyici zihinsel engelliğe neden olmaktadır. Hastalarda düşük fenilalaninli diyetle 

yaşam boyu fenilalanin kontrolü sağlanır. 

Tez çalışmasında, İstanbul Tıp Fakültesi Çocuk Sağlığı ve Hastalıkları AD, Beslenme ve 

Metabolizma BD’da yenidoğan taramasıyla tanı almış Fenilketonürili yetişkinlerin 

dosyaları geriye dönüşlü incelenecektir. Hastaların sosyodemografik özellikleri, takip ve 

tedavi sıklıkları, tanı türleri, kan fenilalanin değerleri,  kan fenilalanin toleransları 

değerlendirilecek. Hastaların uzaktan online ölçek çalışmasıyla yaşam kaliteleri 

ölçülecek, ailelerinin hastalık yükü değerlendirilecek ve hastaların nörokognitif özellikleri 

ilgili ölçekle değerlendirilecektir.  

 

Elde edilen tüm bilgiler tamamen bilimsel amaçlarla kullanılacak olup, kimliğiniz gizli 

tutulacaktır. Bu araştırmaya katılmanızdan dolayı sizden herhangi bir para talep 

edilmeyecektir. Aynı şekilde size de herhangi bir ödeme yapılmayacaktır. Araştırmaya 

katılmak istememeniz durumunda takip ve tedaviniz bundan etkilenmeyecektir. 

İstenildiği anda çalışmadan ayrılma hakkınız mevcuttur. 

 

 

II. Bölüm: Katılımcının Beyanı 

 

Doç.Dr Asuman Gedikbaşı ve arkadaşları tarafından “Yenidoğan Taramasıyla 

Fenilketonüri Tanısı Almış  Yetişkinlerin Takip ve Tedavi Başarısını Etkileyen 

Faktörlerin Değerlendirilmesi ” konulu bir araştırma yapılacağı belirtilerek bu araştırma ile 

ilgili yukarıdaki bilgiler bana aktarıldı. Bu bilgilendirmeden sonra böyle bir araştırmaya “gönüllü” 

olarak katılmak üzere davet edildim. Eğer bu araştırmaya katılırsam hekim ile aramda kalması 

gereken bana ait bilgilerin bu araştırma sırasında gizlilik içinde özenle korunacağı güvencesi verildi. 

Araştırma sonuçlarının eğitim ve bilimsel amaçlarla kullanımı sırasında da kişisel bilgilerimin özenle 

korunacağı konusunda bana bilgi verildi. 

Araştırmanın yürütülmesi sırasında herhangi bir sebep göstermeden araştırmadan çekilebilirim. 

Ayrıca tıbbi durumuma herhangi bir zarar verilmemesi koşuluyla araştırmacı tarafından araştırma 

dışı da tutulabilirim. Araştırma için yapılacak harcamalarla ilgili herhangi bir parasal sorumluluk 

altına girmiyorum. Tarafıma bir ücret ödenmeyecektir. İster doğrudan, ister dolaylı olsun araştırma 

uygulamasından kaynaklanan nedenlerle olabilecek herhangi bir sağlık sorunumun ortaya çıkması 
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halinde, her türlü tıbbi müdahalenin sağlanacağı konusunda gerekli güvence verildi. Bu tıbbi 

müdahalelerle ilgili olarak parasal bir yük altına da girmeyeceğim. 

Bu araştırmaya katılmak zorunda değilim ve katılmayabilirim. Araştırmaya katılmam konusunda 

zorlayıcı bir davranışla karşılaşmış değilim. Eğer katılmayı reddedersem, bu durumun tıbbi 

bakımıma ve hekim ile olan ilişkime herhangi bir zarar getirmeyeceğini de biliyorum. Bana yapılan 

tüm açıklamaları ayrıntılarıyla anlamış bulunmaktayım. Kendi başıma adı geçen bu araştırma 

projesinde gönüllü olarak yer alma kararını aldım. Bu konuda yapılan daveti, gönüllülük içerisinde 

kabul ediyorum. İmzalı bilgilendirilmiş gönüllü olur formunun bir örneğinin bana verileceğini de 

biliyorum. 

 

III. Bölüm: Gönüllünün onayı 

 

Yukarıda gönüllüye araştırmadan önce verilmesi gereken bilgileri gösteren metni 

okudum. Araştırma konusu hakkında bana yazılı ve sözlü açıklamalar yapıldı. Bu 

koşullarla dosya bilgilerimin araştırma için incelenmesini kendi rızamla hiçbir baskı ve 

zorlama olmaksızın katılmayı kabul ediyorum. 

Gönüllünün, 

Adı-Soyadı: 

Adresi: 

Tel.-Faks: 

Tarih ve İmza: 

Velayet veya vesayet altında bulunanlar için veli veya vasinin, 

Adı-Soyadı: 

Adresi: 

Tel.-Faks: 

Tarih ve İmza: 

 

Açıklamaları yapan araştırmacının, 

Adı-Soyadı: 

Görevi: 

Adresi: 

Tel.-Faks: 

Tarih ve İmza: 
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Olur alma işlemine başından sonuna kadar tanıklık eden kuruluş 

görevlisinin/görüşme tanığının, 

Adı-Soyadı: 

Görevi: 

Adresi: 

Tel.-Faks: 

Tarih ve İmza 

 

Araştırmacılar 

Doç. Dr. Asuman Gedikbaşı 

İmza 

 

Zelal Tandoğan  

İmza 
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