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Amaç: Yaflamlar›n›n ilk y›l› içinde üç farkl› flekilde beslenen
fenilketonürili bebeklerin diyetlerinde ald›klar› enerji, protein
ve fenilalanin miktarlar›na göre büyümelerinin farkl› olup
olmad›¤›n› araflt›rmakt›r.
Yöntem : Çal›flmaya 1994-97 y›llar› aras›nda ‹stanbul
Üniversitesi T›p Fakültesi Çocuk Klini¤i’nde yenido¤an tara-
ma testi ile tan›s› konmufl ve diyet tedavisine bafllanm›fl 24 k›z,
33 erkek, toplam 57 fenilketonürili hasta al›nd› Hastalar 0-1
yafltaki beslenme flekillerine göre anne sütü, formül süt ve ka-
r›fl›k beslenenler olmak üzere üç grupta incelendi. Diyetlerin-
de alacaklar› anne sütü ve/veya formül süt miktar› kan feni-
lalanin düzeylerine göre belirlendi. Anne sütü ve formül süt
d›fl›nda, diyete fenilalanin içermeyen bir amino asit kar›fl›m›
ile niflasta, maltodekstrin ve s›v› ya¤ ile haz›rlanan, protein
içermeyen bir enerji kayna¤› ilave edildi. Kan fenilalanin
düzeyi yükseldi¤inde kullan›lan sütün miktar› azalt›l›rken,
enerji ve protein kaynaklar›n›n miktar› gereksinmeyi karfl›la-
yacak flekilde art›r›ld›. Düfltü¤ünde ise bunun tersi uyguland›.
Hastalar›n büyüme durumlar› ayda bir kez poliklinik kontrol-
lerinde yap›lan a¤›rl›k, boy ve bafl çevresi ölçümleri ile
de¤erlendirildi. Kan fenilalanin düzeyleri ve büyüme durum-
lar›na göre diyetlerinde alacaklar› enerji, protein ve feni-
lalanin miktarlar› hesaplanarak kaydedildi. Kan fenilalanin
düzeyini istenilen s›n›rlar içinde tutmak ve bebe¤in ay›na
uygun ek besinleri zaman›nda bafllayabilmek için  hastalara
ait kay›tlar üçer ayl›k dönemlere ayr›larak incelenmifltir. Ve-
rilerin istatistiksel analizi SPSS 5.0 for windows program›nda
varyans analizi, t testi ve kruskal walls testleriyle yap›lm›flt›r.
Bulgular : Her üç beslenme grubunda yer alan hastalar›n ya-
flamlar›n›n ilk bir y›l› içindeki besin tüketimleri protein için
2.0-2.5 g/kg/gün, enerji için 100-110 kcal/kg/gün, fenilalanin
için 30-35 mg/kg/gün aras›ndad›r. Beslenme flekillerine göre
a¤›rl›k ve boy ortalama de¤erleri yönünden gruplar aras›nda
anlaml› farkl›l›k bulunamad› (p>0.05), fakat protein ve enerji
tüketimlerinin ilk yaflta tüketilmesi önerilen referans de-
¤erlerin alt›nda oldu¤u bulundu.
Sonuç : Tan› konmadan önce uygulanmakta olan ve tan›dan
sonra da ayn› sütün kullan›lmas›yla sürdürülen üç farkl›
beslenme fleklindeki fenilketonürili bebeklerin 0-1 yafltaki bü-
yümeleri birbirinden farkl› de¤ildir. Bu de¤erler Türk çocuk-
lar› için gelifltirilen büyüme standartlar› ile de uygunluk
göstermektedir. 
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SUMMARY

The Differences Between Growth and Nutrition of
Patients having Phenylketonuria in their first year of life

Objective : To investigate if there is any differences between
growth and nutrition of patients having phenylketonuria
(PKU) in their first year of life.
Methods : Fifty seven infants (24 females and 33 males) with
PKU who were diagnosed at the University of Istanbul, Child-
ren’s Hospital between 1994-97 years were taken into the
study. Patients were grouped into three according to their
nutrition as breast feed (BF), formula feed (FF) or both in rela-
tion to their primary source of phenylalanine (phe). Volume of
breast and/or formula milk ingested by infants was adjusted
according to blood phe concentrations. A phenylalanine-free
amino acid mixture and a protein-free energy mixture were
added to diet. Growth of the patients were controlled once a
month as body weight, height and head circumference. Energy,
protein and phe contents of the diet were calculated according
to patient’s growth and blood phe levels. Because we aimed to
maintain blood phe between desired levels, and to add new
foods to babies diet at the right month, it became necessary to
make dietary changes throughout the therapy while babies
were growing. Therefore, the records of patients on their nutri-
tion and growth were evaluated as 3 month’s periods. All
results were statistically analysed by varians analyses, student t
and kruskal walls tests on SPSS 5.0 for windows program.
Results : Protein, energy and phe intakes of infants were
between 2.0-2.5 g/kg/day, 100-110 kcal/kg/day and 30-35
mg/kg/day respectively. There was no significant differences
in growth between groups with respect to their nutrition, but
protein and energy intakes were below the standards recom-
mended for phenylketonuric infants.
Conclusion : Growth of infants with PKU having 3 different
types of nutrition were not different. Findings on growth of
PKU patients were similar with the standards of growth
developed for Turk›sh children. It was concluded that follo-
wing up the patients regularly and parent education prog-
rammes played important roles for this results.
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Fenilketonüri (PKU), fenilalanini (Phe) tirozine (Tyr)
metabolize etme yetene¤inin bozulmas›yla karakterize,
fenilalanin metabolizmas›n›n kal›tsal bir bozuklu¤udur.
Bu bozukluk nedeniyle fenilalanin ve metabolitleri kan-
da ve baz› dokularda birikir ve tirozin eksikli¤i geliflir.
Bu metabolik de¤ifliklikler mental gerilik, konvülsiyon
ve hiperaktivite ile sonuçlan›r. Tedavisi, diyetle al›nan
fenilalanini, normale yak›n bir plazma fenilalanin kon-
santrasyonu sa¤layacak miktara k›s›tlamay› gerektirir
(1,2). Normal plazma tirozin konsantrasyonunu korumak
için diyette tirozin deste¤i yap›lmal›d›r. Bunun için
tirozin deste¤i yap›lm›fl, Phe içermeyen, vitamin ve
mineraller yönünden desteklenmifl bir amino asit kar›-
fl›m› olan elementel bir medikal besinin kullan›m›na ih-
tiyaç vard›r. Tedavinin, minimum gecikme ile yaflam›n
20. gününe kadar bafllat›lmas› ve sonras›nda düzenli
aral›klarla büyümenin izlenmesi önemlidir (1-3). Teda-
visine geç bafllanan veya düzenli tedavi uygulanmayan-
larda büyüme ve geliflme gerilikleri bildirilmifltir (4-15).

Bu çal›flmada amac›m›z, yaflam›n›n ilk bir y›l› içinde üç
farkl› flekilde beslenen PKU’lu bebeklerin diyetlerinde
ald›klar› enerji, protein ve Phe miktarlar› ile büyüme-
lerinin farkl› olup olmad›¤›n› araflt›rmakt›r.

MATERYAL ve METOD

Çal›flma, 1994-1997 y›llar› aras›nda, ‹Ü ‹TF Çocuk Klini¤i
Beslenme ve Metabolizma Bilim Dal› Poliklini¤i’nde ye-
nido¤an döneminde tarama testi ile tan›s› konmufl, zaman›nda
ve normal a¤›rl›kta do¤an 24 k›z, 33 erkek, toplam 57 PKU’lu
hasta üzerinde yürütülmüfltür. Normal protein al›rken (2-3
g/kg/gün), düflük plazma tyr varl›¤›nda, kan Phe konsantras-
yonu 10 mg/dl (600 micmol/l)’yi geçen hastalar ile kan Phe
konsantrasyonu birkaç günden daha fazla 6-10 mg/dl (400-
600 micmol/L) aras›nda kal›c›l›k gösterenler tedaviye al›n-
m›flt›r (1,3,16). Hastalarda biopterin metabolizmas› bozuk-
lu¤unun olup olmad›¤› BH4 testi  ile d›fllanm›flt›r (3,17).

PKU tedavisi, Phe içermeyen ve ilk yaflta 100-120 mg/kg/gün
tyr ile 2 yafl›n alt›ndaki çocuklarda 3 g/kg/gün total amino asit
al›m›n› sa¤lamaya yeterli, nutrisyonel olarak tam bir diyetin
uygulanmas›n› gerektirir (3,18). Yeterli büyüme ve geliflme için
gereken Phe sa¤layabilmek amac›yla hastalar anne sütü (AS),
veya inek sütüne dayal›, Phe içeri¤i bilinen bir bebek for-
mülas› alm›fllard›r. Anne sütü ile beslenmekte olan bebekler
kesin tan› koyulduktan sonra da AS ile beslenmeye devam
etmifllerdir. Gerek AS, gerekse formül süt (FS) ile beslenen
PKU’lu bebeklerin diyetine Phe içermeyen bir amino asit ka-
r›fl›m› ilave edilmifltir. Kullan›lan amino asit kar›fl›mlar›ndan
ikisi (PKU 1 Mix ve Phenyldon Formüla) 3 g/kg/gün proteine
karfl›l›k 120-130 kcal/kg/gün enerji sa¤layabilecek bileflimde
karbonhidrat ve ya¤ içermekte iken; bir tanesi (PKU 1) enerji
kayna¤› olarak karbonhidrat ve ya¤  içermemektedir. Bu ne-
denle, PKU 1 kullan›lan hastalarda enerji gereksinmesi gerek-

ti¤i yerde s›v› ya¤, niflasta ve maltodekstrin ile haz›rlanan ka-
r›fl›mla (niflasta peltesi) karfl›lanm›flt›r. Protein içermeyen bu
kar›fl›m›n enerji içeri¤i 75 kcal/100 ml olup, enerjinin % 35-
40’› ya¤dan gelmektedir.

Kan Phe konsantrasyonunun günde 300-600 micmol/L h›-
z›nda düflme e¤ilimi gösterdi¤i bilinmektedir (3). Bu nedenle,
tan›da plazma Phe konsantrasyonu 15 mg/dl (900 micmol
/L)’yi afl›yorsa k›sa bir süre için (48-72 saat), kan Phe kon-
santrasyonunda 10 mg/dl (600 micmol/L)’nin alt›na h›zl› bir
düflüflü sa¤lamak amac›yla do¤al sütler (AS veya FS) kesil-
mifltir. Bu arada bireysel gereksinimleri saptayabilmek ve Phe
eksikli¤inden sak›nmak için kan Phe konsantrasyonlar› gün-
lük izlenmifltir. Bu dönemde laktasyonun devam›n› sa¤lamak
için AS sa¤›larak gerekti¤inde kullan›lmak üzere saklanm›flt›r.
Kan Phe konsantrasyonu 10 mg/dl civar›na azald›¤›nda be-
be¤in diyetine do¤al süt ilave edilmifltir. Do¤al sütün miktar›,
adaptasyon döneminde günlük  kan Phe düzeyi ölçümleri ile,
kan Phe düzeyini tedavi s›n›rlar› olan 2-6 mg/dl (120-360
micmol/L) aras›nda tutabilecek flekilde hesaplanm›flt›r.

Hastalar›n büyüme durumlar›, ilk yaflta ayda bir kez poliklinik
kontrollerinde yap›lan a¤›rl›k, boy ve bafl çevresi ölçümleri ile
de¤erlendirilmifltir. Hastalar›n a¤›rl›k ve boy ortalama de-
¤erleri Türk çocuklar› için gelifltirilen büyüme standartlar› ile
karfl›laflt›r›lm›flt›r (19). PKU’lu bebeklerin geliflimleri Denver
Testi ile izlenmifl, ancak bebeklerin geliflimsel durumlar› bu
çal›flma kapsam›na al›nmam›flt›r. Poliklinik kontrollerinde
hastan›n büyüme durumu, kan Phe düzeyi ve bebe¤in anne-
sinden al›nan beslenme anamnezi dikkate al›narak diyetin
enerji, protein ve Phe miktarlar› hesaplanm›flt›r. Diyet te-
davisinin ayr›nt›lar› ailelere hem bireysel olarak, hem de aile
e¤itim toplant›lar›nda anlat›lm›flt›r. Aileler ve tedavi ekibi
aras›nda s›k› iflbirli¤i olana¤› sa¤lanm›flt›r. Dört-alt› ay
aras›nda hastalar›n diyetinde AS veya FS’e ilaveten küçük
miktarlarda ek besinlere bafllanm›flt›r. AS verimi yeterli
olmayanlarda gerekti¤i yerde diyete FS ilave edilmifltir. Alt›
aydan itibaren bütün bebekler bir yafl›na kadar AS+ek besin,
FS+ek besin veya AS+FS+ek besin fleklinde beslenmelerini
sürdürmüfllerdir. Kan Phe düzeyini tedavi s›n›rlar› içinde tut-
mak, bebek büyümekte iken ay›na uygun ek besinleri zama-
n›nda bafllayabilmek ve böylece optimal büyümeyi sa¤laya-
bilmek için, bebe¤in beslenmesinde zaman içinde de¤ifliklik
yapmak gere¤i do¤mufltur. AS ile beslenmekte olan baz›
hastalarda, AS ile sa¤lanan fenilalaninin gereksinmeyi karfl›-
layamamas› diyete FS ilavesini gerekli k›lm›flt›r. Bu durumda,
bafllang›çta sadece AS ile beslenmekte olan bir bebe¤in, daha
sonra sadece FS veya AS+FS ile birlikte ay›na uygun olarak
diyete ilave edilen ek besinlerle beslenmesi sürdürülmüfltür.
Hastalar›n beslenmelerindeki zorunlu de¤ifliklikler nedeniyle
zaman içinde gruplar› de¤iflti¤inden, ilk yafltaki beslenme ve
büyümeleri  üçer ayl›k dönemlere ayr›larak incelenmifltir. Ya-
flam›n ilk bir y›l› sonunda AS kesilmifltir. Bu bebeklerin bes-
lenme ve büyümelerine iliflkin  kay›tlar daha sonra retrospek-
tif olarak incelenerek, üçer ayl›k periyodlar halinde diyetle bir
günde ald›klar› ortalama enerji, protein ve fenilalanin miktar-
lar› ile, boy ve a¤›rl›k ortalamalar› hesaplanm›flt›r. Beslenme
flekillerine göre anne sütü, formül süt veya kar›fl›k beslenenler
olmak üzere üç gruba ayr›larak incelenen bebeklerin büyü-
melerinin farkl› olup olmad›¤› istatistiksel olarak SPSS 5.0 for
windows program›nda varyans analizi, t testi ve kruskal wals
testleriyle de¤erlendirilmifltir.  
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FS+EB ile beslenen bebeklerde diyetin enerjisi ve feni-
lalanini, AS+EB ve AS+FS+EB ile beslenen bebeklere
göre; protein miktar› yaln›z AS+EB ile beslenen bebek-
lere göre anlaml› derecede yüksektir. AS+FS+EB ile
beslenen bebeklerin fenilalanin ortalama de¤erleri
AS+EB ile beslenen bebeklere göre anlaml› derecede
yüksektir.

FS+EB ile beslenen bebeklerde diyetin enerjisi, proteini
ve fenilalanini, AS+EB ile beslenen bebeklere göre
anlaml› derecede yüksektir. AS+FS+EB ile beslenen
bebeklerin fenilalanin ortalama de¤erleri ise AS+EB ile
beslenen bebeklere göre anlaml› derecede yüksektir. FS
+EB ile beslenen bebeklerde diyetin enerji, protein ve
fenilalanin miktar› AS+EB ile beslenen bebeklere göre
anlaml› olarak yüksektir.

PKU’lu hastalar›n yafllar›na göre tüketmeleri önerilen

BULGULAR

Çal›flmaya kat›lan 0-1 yafl aras›ndaki PKU’lu bebekle-
rin % 42.1’i k›z, % 57.9’u erkektir.

PKU’lu bebeklerin üçer ayl›k periyodlar halinde bes-
lenme flekillerine göre da¤›l›mlar› Tablo 1’dedir. ‹lk 3
ayda sadece anne sütü (AS) ile beslenenler 39 kiflidir
(% 68.4). 4-6 ay aras›nda diyete ek besinlerin girme-
siyle bu dönemde ek besinlerle birlikte AS alanlar›n
oran› % 50.9 olmufltur. Ek besinler ile birlikte AS al-
maya devam edenler 7-9 ayda % 49.0, 10-12 ayda %
45.5’e azalm›flt›r. ‹lk 3 ayda AS ile beslenen 39 bebek-
ten 10’unda, 4-6 ayl›k dönemde ya AS yetersizli¤inden
beraberinde FS’e de bafllanm›fl, ya da AS’nün tamamen
kesilmesi nedeniyle süt kayna¤› olarak sadece FS alan
gruba geçmifltir. Di¤er üçer ayl›k dönemlerde de AS’-
nün yetersizli¤i veya kesilmesi durumuna göre hastala-
r›n bir gruptan di¤erine geçmesi gerekmifltir. ‹lk bir
yaflta belirli bir aydan sonra düzenli kontrole gelmeyen
hastalarda, sadece takiplerinin yeterli oldu¤u döneme
ait veriler dikkate al›nm›flt›r. Bu durum, her üç ayl›k
dönemde bazen vaka say›lar›nda de¤iflikli¤e neden
olmufltur. 

Beslenme flekillerine göre üçer ayl›k dönemlerde al›nan
günlük ortalama enerji, protein ve fenilalanin miktarlar›
Tablo 2’dedir. AS+FS ile beslenen bebeklerde diyetin
enerjisi ve protein miktar› AS ile beslenen bebeklere
göre anlaml› derecede  daha yüksek görünmektedir (s›-
ras›yla p<0.001 ve p<0.05). Ancak, bebeklerin anne
sütünü emerek almalar› sa¤land›¤› ve bu nedenle hesap-
lanamad›¤› için tabloda verilen miktarlar›n AS d›fl›n-
daki kaynaklardan al›nan enerji ve protein miktarlar›n›
gösterdi¤i unutulmamal›d›r.

Tablo 1. PKU’lu bebeklerin beslenme flekillerine göre da¤›l›mlar›.

A) 0-3 ay
Beslenme

AS
FS
AS+FS

Say›
(n)

39
5
13

%

68.4
8.8
22.8

B) 4-6 ay
Beslenme

AS+EB
FS+EB
AS+FS+EB

Say›
(n)

29
9
19

%

50.9
15.8
33.3

C) 7-9 ay
Beslenme

AS+EB
FS+EB
AS+FS+EB

Say›
(n)

24
16
9

%

49.0
32.7
18.4

D) 10-12 ay
Beslenme

AS+EB
FS+EB
AS+FS+EB

Say›
(n)

20
19
5

%

45.5
43.2
11.4

AS: Anne sütü, FS: Formül süt, EB: Ek besin

Tablo 2. Diyetin sa¤lad›¤› günlük ortalama enerji, protein ve feni-
lalanin miktarlar›.

0-3 ay
Beslenme
fiekli

AS®
FS
AS+FS®
p

Enerji
(kcal/kg/gün)

52.69±15.00
110.20±20.98
86.54±28.61

0.001***

Protein
(g/kg/gün)

1.85±0.36
2.46±0.15
2.12±0.34

0.026*

Fenilalanin
(mg/gün)

-
220.0±81.78
130.0±86.77

®AS d›fl›ndaki kaynaklardan al›nan enerji, protein ve fenilalanin mik-
tarlar›n› gösterir.

4-6 ay
Beslenme
fiekli

AS+EB®
FS+EB
AS+FS+EB®
p

Enerji
(kcal/kg/gün)

65.97±11.72
112.22±12.77
73.37±18.03
0.0001***

Protein
(g/kg/gün)

1.97±0.31
2.30±0.24
2.06±0.41
0.0448*

Fenilalanin
(mg/gün)

94.76±36.11
280.44±80.61
156.32±78.58

0.0001***

7-9 ay
Beslenme
fiekli

AS+EB®
FS
AS+FS+EB®
p

Enerji
(kcal/kg/gün)

75.83±14.12
99.38±14.59
75.56±28.33
0.0003***

Protein
(g/kg/gün)

2.05±0.27
2.28±0.30
2.29±0.19
0.0168*

Fenilalanin
(mg/gün)

134.38±59.86
258.69±71.68
244.22±71.06

0.0001***

10-12 ay
Beslenme
fiekli

AS+EB®
FS
AS+FS+EB®
p

Enerji
(kcal/kg/gün)

89.00±16.83
103.24±12.49
93.33±5.77

0.007**

Protein
(g/kg/gün)

2.09±0.22
2.28±0.24
2.07±0.12

0.016*

Fenilalanin
(mg/gün)

164.65±64.75
290.63±80.39
271.33±36.95

0.001***
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enerji, protein ve fenilalanin miktarlar› Tablo 3’te,
üçer ayl›k dönemler halinde beslenme flekillerine göre
büyümeleri Tablo 4’de verilmifltir. AS ile beslenen be-
beklerin tart› ve boy ortalamalar› her dönemde FS ve
kar›fl›k beslenenlerden daha fazla olmakla birlikte grup-
lar aras›nda tart› ve boy ortalama de¤erleri aç›s›ndan
anlaml› farkl›l›k bulunamam›flt›r.

Hastalar tan›daki bafllang›ç kan fenilalanin düzeylerine
göre de <20 mg/dl ve ≥20 mg/dl olanlar olmak üzere iki
gruba ayr›larak incelenmifl ve her iki grupta yer alan
hastalar›n tükettikleri günlük ortalama fenilalanin mik-
tarlar›, beslenme flekillerine göre Tablo 5’te görülmek-
tedir. Bafllang›ç Phe düzeyi <20 mg/dl olanlar›n tüket-
tikleri günlük ortalama fenilalanin miktar›, ≥20 mg/dl
olanlardan daha fazlad›r. Ancak, gruplar›n olgu say›s›
yeterli olmad›¤›ndan, sadece 4-6 ayda kar›fl›k beslenen-
lerle,  7-9 ayda AS ile beslenenlerin tükettikleri Phe
miktar›, bafllang›ç Phe <20 mg/dl olanlarda anlaml›
olarak daha yüksek bulunmufltur.

PKU’lu bebeklerin ailelerinin sosyo-ekonomik durum-
lar›na göre da¤›l›mlar› Tablo 6’da görüldü¤ü gibidir.
Sosyo ekonomik düzeyin belirlenmesinde Neyzi ve Alp
taraf›ndan gelifltirilen bir s›n›flama sisteminden yarar-
lan›lm›flt›r (20). Hastalar›n ço¤unlu¤u orta ve düflük

sosyo ekonomik düzeyden olan ailelerden gelmektedir.

TARTIfiMA

Klasik PKU, minimum gecikme ile yaflam›n kesinlikle
20. gününe kadar bafllat›lmas› gereken düflük fenila-
lanin içeren bir diyetle tedavi edilen, do¤umsal bir
metabolizma hastal›¤›d›r (1-3). Diyetle Phe al›m›, Phe
konsantrasyonunu plazma referans s›n›rlar› olan 120-
360 micromol/l (2-6 mg/dl) aras›nda tutacak flekilde

Tablo 3. PKU hastalar› için günlük al›nmas› önerilen besin
ögeleri miktarlar›.

Yafl (ay)

0-<3
3-<6
6-<9
9-<12

Fenilalanin
(mg/kg)

25-70
20-45
15-35
10-35

Protein
(g/kg)

3.0-3.5
3.0-3.5
2.5-3.0
2.5-3.0

Enerji
(kcal/kg)

120 (95-145)
129 (95-145)
110 (80-135)
105 (80-130)

Tablo 4. Hastalar›n beslenme flekillerine göre tart› ve boy ortala-
ma de¤erleri.

A) 0-3 ay
Beslenme

AS
FS
AS+FS
p

Tart›
(kg)

4.44±0.48
3.97±0.24
4.26±0.50

0.214

Boy
(cm)

55.54±1.72
55.33±2.31
55.36±1.38

0.738

B) 4-6 ay
Beslenme

AS+EB
FS+EB
AS+FS+EB

Tart›
(kg)

6.80±0.69
6.28±0.89
6.39±0.72

0.146

Boy
(cm)

64.24±2.57
63.54±2.96
62.90±2.83

0.361

C) 7-9 ay
Beslenme

AS
FS
AS+FS
p

Tart›
(kg)

8.34±1.09
7.86±1.33
7.76±0.77

0.228

Boy
(cm)

69.69±3.25
67.66±3.03
69.20±3.14

0.127

D) 10-12 ay
Beslenme

AS+EB
FS+EB
AS+FS+EB

Tart›
(kg)

9.64±1.33
9.17±0.74
9.75±1.06

0.249

Boy
(cm)

73.94±3.28
73.54±2.57
72.50±0.71

0.733

Tablo 5. Bafllang›ç kan Phe düzeyi ve beslenme flekillerine göre
günlük ortalama Phe tüketim miktarlar›

Beslenme

AS®
FS
AS+FS®

Say›
n

9
1
6

Fenilalanin
mg/gün

-
225.00

155.83±109.56

Say›
n

24
4
7

Fenilalanin
mg/gün

-
218.75±94.37
107.86±61.77

p

-
-

0.425

0-3 ay
Bafllang›ç Phe <20 mg/dl: Bafllang›ç Phe ≥20 mg/dl:

Beslenme

AS+EB®
FS+EB
AS+FS+EB®

Say›
n

6
3
7

Fenilalanin
mg/gün

113.33±30.28
307.00±55.43
209.00±97.26

Say›
n

21
6
11

Fenilalanin
mg/gün

93.71±35.80
267.17±92.37
130.09±45.76

p

0.175
0.430
0.050*

4-6 ay
Bafllang›ç Phe <20 mg/dl: Bafllang›ç Phe ≥20 mg/dl:

Beslenme

AS+EB®
FS+EB
AS+FS+EB®

Say›
n

5
5
4

Fenilalanin
mg/gün

186.00±30.80
278.00±87.08
262.50±78.05

Say›
n

16
11
5

Fenilalanin
mg/gün

121.56±62.66
249.91±66.35
229.60±70.20

p

0.018*
0.846
0.806

7-9 ay
Bafllang›ç Phe <20 mg/dl: Bafllang›ç Phe ≥20 mg/dl:

Beslenme

AS+EB®
FS+EB
AS+FS+EB®

Say›
n

6
5
2

Fenilalanin
mg/gün

214.17±52.38
306.00±101.82
250.00±0.00

Say›
n

11
11
1

Fenilalanin
mg/gün

151.18±62.44
283.64±73.32

314.00

p

0.076
0.608
0.157

10-12 ay
Bafllang›ç Phe <20 mg/dl: Bafllang›ç Phe ≥20 mg/dl:

Tablo 6. PKU’lu hasta ailelerinin sosyo-ekonomik durumlar›na
göre da¤›l›mlar›.

Sosyo-ekonomik düzey

Düflük
Orta
Yüksek

Toplam

Say› (n)

18
24
15

57

%

31.6
42.1
26.3

100.0
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azalt›l›r. T‹rozin oluflumu da ciddi olarak k›s›tland›¤›
için diyetle yeterli al›m› sa¤lanmal›d›r. Bunun için, Phe
içermeyen veya en az›ndan çok düflük düzeyde Phe
içeren bir protein kayna¤›na gereksinim vard›r. Diyette
phe içeri¤i yüksek olan hayvansal yiyecekler, kurubak-
lagiller ve kuruyemifllerden sak›n›l›rken, daha düflük
düzeyde protein ve Phe içeren sebzeler, meyvalar ve
tah›llar ölçülü olarak verilir. Enerji gereksinmesinin
karfl›lanmas›nda ihmal edilebilir düzeyde Phe içeren
besinlerin (fleker, niflasta, s›v› ya¤ ile haz›rlanan ürün-
ler) dengeli olarak ve gerekti¤i kadar kullan›lmas›
önemlidir. Phe içermeyen bu saf enerji kaynaklar›n›n
gere¤inden fazla kullan›lmas› hem fenilalanin, hem de
baz› vitamin ve mineral eksikliklerine yol açarak büyü-
me ve geliflme gerili¤ine neden olabilir. Bu nedenle, ye-
terli büyüme ve geliflmeyi sa¤lamada diyetin fenilalanin
içeri¤i kadar, protein ve enerji miktarlar›n›n da çok dik-
katli hesaplanarak kan Phe düzeyinin tedavi s›n›rlar›
içinde tutulmas› özel önem tafl›r. 

PKU tedavisinde geçmifl y›llardaki uygulaman›n aksi-
ne, günümüzde AS baflar› ile uygulanmaktad›r. Böy-
lece, hem AS’nün üstünlüklerinden yararlan›lmakta,
hem anne ile bebek aras›ndaki ba¤ en iyi flekilde kurul-
makta ve hem de tedavi maliyetinin düflürülmesinde ai-
leye katk› sa¤lamaktad›r. Kan Phe düzeyi AS ö¤ünü
öncesinde Phe içermeyen bir formülan›n verilmesiyle
kontrol edilir (2). Ard›ndan bebek istedi¤i kadar AS al›r.
Kan Phe düzeyine göre AS ö¤ünü öncesinde verilen
Phe içermeyen amino asit kar›fl›m› ve enerji kayna¤›n›n
miktar› art›r›l›p azalt›larak, bebe¤in anne sütünden ala-
ca¤› Phe miktar› kontrol edilmifl olur. Ö¤ünün ilk besini
olarak da AS verilebilir. Ancak bu durumda, belirlenen
süre sonunda bebe¤i annesinin gö¤sünden çekmek ge-
rekece¤inden, bebe¤in ve annenin ruhsal durumu bun-
dan olumsuz yönde etkilenecektir. Emzirmenin süre
doldu¤u halde kesilmemesi halinde ise bebek daha fazla
AS ve dolay›s›yla Phe alaca¤›ndan kan düzeyinin kont-
rol edilmesi güçleflecektir. AS ile beslenen PKU’lu
bebeklerde bunun devam›n› sa¤lamak için gö¤üste ka-
lan sütün çok iyi boflalt›lmas›, annenin yeterli beslen-
mesi, dinlenmesi ve stresten uzak kalmaya çal›flmas›
önerilmektedir. Grubumuzda AS verme oran›n›n 1 yafl›-
na do¤ru giderek düflüfl göstermesinin, ailelerin sosyal
koflullar›n›n iyi olmamas› ve bebe¤in hastal›¤›n›n an-
nede yaratt›¤› stresten kaynakland›¤› düflünülmüfltür.

FS ve kar›fl›k beslenen bebeklerin diyetlerinde ald›klar›
enerji, protein ve Phe miktarlar›, süt kayna¤› olarak AS

alan bebeklere k›yasla her dönemde daha yüksek görül-
mektedir (Tablo 2). Bu durum, AS’nün emzirilerek ve-
rilmesi dolay›s›yla miktar›n›n ve içeri¤inin hesaplana-
mamas›ndan kaynaklanmaktad›r. Olgun (matür) anne
sütünün protein ve Phe içeri¤inin daha düflük olmas›
(38±1.7 mg/dl), inek sütü veya standart bebek formü-
las›na k›yasla PKU’lu bebe¤in daha fazla miktarda
AS’nü güvenle almas›na olanak sa¤lar (21). Yaflam›n ilk
6 ay› süresince ortalama günlük AS al›m› 362±141 ml-
464±203 ml aras›nda hesaplanm›fl olup (22), bu miktar
günde 140±56-180±80 mg fenilalanine karfl›l›k gelir.
Bir bebe¤in alaca¤› AS miktar› zamanla artarak günde
600 ml’ye ulafl›r, bunun sa¤layaca¤› Phe miktar› ise
toplam 240 mg olur. Zaman›nda do¤mufl (full-term),
normal a¤›rl›kl› bebeklere bafllang›çta 200 mg civar›nda
Phe önerilir ve yaflam›n ilk y›l› süresince 180-300 mg
aras›nda phe hesaplan›r (1-3). Pratik olarak bu miktarda
Phe, bir bebe¤in alaca¤› AS’nde mevcuttur. 

Geçmifl y›llara ait raporlar, PKU tedavisi alan çocuklar-
da yetersiz büyüme tan›mlamaktad›r (8,9,11-14). Bu ye-
tersiz büyümenin bozuklu¤un do¤al bir sonucu olma-
d›¤› ve tedaviden kaynaklanmad›¤› USA PKU ortak ça-
l›flma verilerine dayanarak gösterilmifltir (24). Çocukluk
ça¤›nda yetersiz büyümeyi önlemedeki baflar›s›zl›k,
eriflkin dönemde boy k›sal›¤› ve beraberinde obeziteye
yol açar. Protein ve enerji gereksinmesinin hesaplanma-
s›nda aktüel vücut a¤›rl›¤›n›n esas al›nmas›, sadece ço-
cu¤un normal büyüdü¤ü zamanlar için geçerlidir. Me-
dical Research Council (MRC) PKU çal›flma grubu,
tan›dan itibaren 2 yafl›na kadar 3 g/kg/gün proteinin Phe
içermeyen amino asit kayna¤›ndan sa¤lanmas›n› öner-
mektedir (2,24,25). Phe kayna¤›ndan gelecek protein, bu
miktar›n üzerine eklenecektir. Bebek a¤›rl›k yönünden
büyüme e¤risinde 50. persentil çevresinde olmad›kça,
besin gereksinmesinin hesaplanmas›nda aktüel vücut
a¤›rl›¤›n›n esas al›nmas›n›n uygun olmad›¤› belir-
tilmektedir. 

PKU tedavisi alan 88 bebe¤in büyümesinin de¤erlen-
dirildi¤i bir çal›flmada (26), bireylerin % 10’unun enerji
tüketiminin RDA’n›n alt›nda oldu¤u bulunmufltur. Bir
baflka çal›flmada, L-amino asit kar›fl›m› olarak Phenex-1
ile beslenen bebeklerin % 17’sinin RDA’n›n alt›nda
protein ve % 80’inin RDA’n›n alt›nda enerji tükettikleri
saptanm›flt›r (27). Benzer flekilde, Kindt ve ark. (28),
daha yüksek proteinle beslenen PKU’lu çocuklarda
büyümenin, daha düflük proteinle beslenenlerden daha
iyi oldu¤unu bulmufllard›r. 
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Bir çal›flmada, 13 PKU’lu bebe¤in, yaflamlar›n›n ilk 6
ay›nda fenilalanin içermeyen bir ürünle birlikte anne
sütü veya ticari formüla ile beslenmesinin sonuçlar›na
iliflkin veriler karfl›laflt›r›lm›flt›r (29). Gruplar aras›nda
diyet tedavisinin bafllang›c›ndaki kan Phe düzeyi, diyet
tedavisine bafllama yafl›, ve metabolik kontrolü sa¤la-
mak için gereken zaman süreci yönünden farkl›l›k bulu-
namam›flt›r. Bundan baflka, 6 aya kadar her ay için kan
Phe düzeyleri ve büyüme parametreleri her iki grupta
da benzer bulunmufltur. Primer Phe kayna¤› olarak AS
(n=8) veya bebek formülas› (n=10) ile beslenen PKU’lu
bebeklerin karfl›laflt›r›ld›¤› bir baflka çal›flmada (22);
serum Phe ve tirozini, boy, a¤›rl›k, bafl çevresi, hemog-
lobin, hematokrit, serum demiri, ferritin, plazma çinko
düzeyleri ve total kalori al›m› yönünden gruplar aras›n-
da anlaml› farkl›l›k bulunamam›flt›r. Bu çal›flmada, AS
ile beslenen bebeklerin 2, 4, 5, ve 6. aylarda daha düflük
Phe; 1, 2, 3, 4, 5 ve 6. aylarda daha düflük protein al›-
m›na sahip olduklar› belirlenmifltir. Protein al›m›ndaki
bu farkl›l›k, AS’nün protein içeri¤inin daha düflük ol-
mas›ndan kaynaklan›r. Ancak, AS proteininin biyolojik
de¤erinin daha yüksek olmas› nedeniyle, AS ile besle-
nen PKU’lu bebekler standart bir bebek formülas› ile
beslenen PKU’lu bebeklerinkine benzer bir büyüme
göstermifllerdir. PKU’lu bebe¤in AS ile beslenmesinin
nutrisyonel ve sa¤l›k yararlar›na ilaveten, annenin
emosyonel stresinde de azalmaya yol açaca¤› vurgu-
lanm›flt›r.

PKU tedavisi alan çocuklar›n büyümesinin sa¤lam ço-
cuklar›n büyümesi ile ayn› olup olmad›¤›n› belirlemek
için, NCHS verileri ile karfl›laflt›r›lm›flt›r (30). Yafla göre
ortalama boy, PKU’lu k›z ve erkeklerde NCHS büyüme
e¤rilerinin 50. persantil de¤erine yak›n bulunmufltur.
PKU ve NCHS büyüme verilerine uyarlanan polinomi-
nal büyüme e¤rileri, PKU’lu k›z ve erkeklerin hasta ol-
mayan efllerinden daha a¤›r oldu¤unu göstermifltir. Se-
rum Phe düzeyleri dikkate al›nd›¤›nda, PKU ve NCHS
gruplar› aras›ndaki farkl›l›¤›n diyete uyum derecesi ile
iliflkili oldu¤u ortaya ç›km›flt›r. Phe düzeyi ile boy ve
bafl çevresi aras›nda bir iliflki bulunamaz iken, daha
yüksek Phe düzeyleri özellikle k›zlarda, daha yüksek
a¤›rl›k düzeyleri ile iliflkili bulunmufltur. Bu çal›flma-
dan, hangi çocu¤un fazla tart›l› olma e¤ilimi tafl›d›¤›n›
belirlemede diyete uyumun önemli bir faktör olabile-
ce¤i sonucuna var›lm›flt›r. Benzer bir çal›flmada, 4 ay-
dan önce diyet tedavisine bafllanm›fl PKU’lu çocuklar›n
büyümesi bir grup normal çocu¤un büyümesi ile karfl›-
laflt›r›lm›flt›r (31). Hiç bir yaflta gruplar aras›nda anlaml›

farkl›l›k saptanamam›flt›r. PKU grubunda her iki cins
için de, yafl ilerledikçe kontrol grubuna k›yasla kiloda
daha büyük bir art›fl e¤ilimi görülmüfltür. Bu art›fl
k›zlarda anlaml› olarak daha yüksek bulunmufltur.
Ailelerinin verileri ile k›yasland›¤›nda, PKU’lu çocuk-
lar›n genetik potansiyellerine uygun büyüdükleri belir-
lenmifltir.

Almanya’da yap›lan ve PKU’lu hastalar›n boy uzunlu-
¤u ile a¤›rl›klar›n›n normal populasyonla k›yasland›¤›
bir çal›flmada (32), yaflam›n ilk dekad› süresince hasta-
lar›n boy ve a¤›rl›klar›n›n anlaml› olarak azald›¤› bu-
lunmufltur. Boy uzunlu¤u 12 yafl›nda, vücut a¤›rl›¤› ise
9 yafl›nda normal de¤erlere eriflmifltir. Boy uzamas›n-
daki gerili¤in çok s›k› diyet uygulayan hastalarda, s›k-
l›kla diyet hatalar› yapan hastalara k›yasla daha belirgin
oldu¤u saptanm›flt›r. Almanya’daki PKU’lu hastalar›n
somatik retardasyonundan esansiyel besin ögelerinin
s›n›rl› kullan›m›n›n sorumlu olabilece¤i düflünülmüfltür.

Bu izlemeli çal›flmada, tedavinin bafllang›c›ndaki kan
Phe düzeyi <20 mg/dl olanlar›n tükettikleri Phe miktar›,
her üçer ayl›k dönemde 20 mg/dl ve üzerinde olanlar-
dan daha fazla bulunmufltur (Tablo 5). Hafif tip PKU’lu
hastalar›n tolere edebildikleri Phe miktar› daha yüksek
oldu¤undan (1), bu durum beklenen bir bulgudur. An-
cak, gruplara düflen olgu say›s›n›n az olmas› nedeniyle
sadece 4-6 ay aras›nda kar›fl›k beslenenlerle, 7-9 ay
aras›nda AS ile beslenenlerin tükettikleri Phe miktar›,
bafllang›ç Phe <20 mg/dl olanlarda anlaml› olarak daha
yüksek bulunmufltur. Tabloda AS ile beslenen bebek-
lerin tükettikleri Phe miktar›n›n daha düflük görünmesi,
emzirerek al›nan anne sütündeki Phe miktar›n›n hesap-
lanamamas›ndan kaynaklanmaktad›r. Günde yaklafl›k
800 ml AS alan bir bebe¤in ortalama 285 mg/gün Phe
ald›¤› tahmin edilir (25). Holt ve Snyderman (33), PKU’-
lu bebeklerin gereksinimlerinin ayn› yafltaki normal be-
beklerin gereksinimi olan 40-90 mg/kg/gün ile benzer
oldu¤unu göstermifllerdir. Amerikan ortak çal›flmas›n›n
sonuçlar› (26) ile Wendel ve ark.(34), klasik PKU’da to-
tal günlük Phe al›m›n›n yafl veya enerji al›m› ile önemli
ölçüde de¤iflmedi¤ini bildirmifllerdir. Buna göre, ilk 3
ay süresince ortalama Phe al›m› 55±16 mg/kg/gün iken,
1 yafl›nda 27±8 mg/kg/gün olarak de¤iflmektedir.

Geliflmekte olan ülkelerde bebe¤in AS ile beslenmesi,
onun hayatta kal›fl›n› belirleyen bir faktör olarak kabul
edilmektedir. Beslenme ve sa¤l›k yararlar›na ilaveten,
bebe¤in AS ile beslenmesi aileye ekonomik yönden de
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katk› sa¤lar. Standart bir bebek formülas› ile yap›lan
geleneksel tedavinin aksine, günümüzde PKU’lu bebe-
¤in Phe içermeyen bir formüla ile birlikte AS ile bes-
lenmesini destekleyen çal›flmalar giderek art›fl göster-
mektedir (22,29,35-37).

MRC PKU çal›flma grubu, PKU hakk›ndaki güncel bil-
gileri yeniden gözden geçirerek tedaviye iliflkin yeni
öneriler gelifltirmifltir (3). Buna göre, 2 yafl alt›ndaki
bütün PKU’lu çocuklarda 3 g/kg/gün total amino asit
al›m›n› sa¤layan ve nutrisyonel olarak tam olan bir di-
yetin sunulmas› öngörülmektedir. Protein eflde¤eri
mümkün oldu¤u kadar 24 saate eflit olarak yay›lmal›d›r.
Kan Phe konsantrasyonunu 120-360 micmol/l aras›nda
tutmak amac›yla en az haftada bir kez kan Phe kon-
santrasyonlar› izlenmelidir. Hastalar›n genel sa¤l›k,
beslenme ve büyüme durumlar›n›n bebeklikte her 2-3
ayda bir, okul yafl›na kadar 3-4 ayda bir ve daha sonra
her 6 ayda bir gözden geçirilmesi önerilmektedir. Araya
giren infeksiyonlar›n tedavisinde s›v›, enerji ve protein
gereksinimlerini en iyi flekilde karfl›layabilmek için
standart bir protokol gelifltirilmelidir. 

Diyetin Phe içermeyen protein miktar› art›r›l›rsa,
PKU’lu bebe¤in Phe tolerans›n›n artabilece¤i gösteril-
mifltir (38,39). Ayr›ca, PKU’lu bebe¤e yak›n Phe kontro-
lü alt›nda daha fazla AS alma flans› tan›yarak, enerji
al›m›ndaki eksikli¤in önlenmesine de katk›s› olacakt›r. 

Hastalar›n enerji al›mlar›ndaki yetersizli¤in bir nedeni-
nin Phe’den fakir haz›r ürünlerin teminindeki güçlük
olabilece¤i düflünülmüfltür. Bu ürünler bir yandan diyet-
te çeflitlilik sa¤lay›p monotonlu¤u ortadan kald›r›rken,
di¤er taraftan yerinde ve gerekti¤i miktarda kullan›m›
halinde önemli bir enerji aç›¤›n› kapatmaktad›r. Bu tür
ürünlerin yoklu¤unda, tüketilebilecek besin çeflit ve
miktarlar› zaten k›s›tl› oldu¤undan, hastada ya yemeye
karfl› isteksizlik geliflecek yada diyeti d›fl›nda besin ka-
ça¤› yapacakt›r. Birinci durum enerji ve besin ö¤eleri
eksikli¤i, ikincisi kan Phe düzeyinde yükselmeler yo-
luyla dolayl› olarak büyüme ve geliflmede gerili¤e ne-
den olacakt›r. Ayr›ca, enerji gereksinmesinin yeterince
karfl›lanamamas› protein kayna¤›n›n da büyüme için
de¤il, enerji amac›yla kullan›lmas›na yol açacakt›r.
Bunu önlemek için, Phe içermeyen veya eser miktarda
içeren enerji kaynaklar›n›n en verimli flekilde nas›l kul-
lan›labilece¤i, menülerin nas›l zenginlefltirilip diyetin
monotonluktan kurtar›labilece¤i konular›nda  hasta ya-
k›nlar›n›n dietetik dan›flmanl›¤a gereksinimleri oldu¤u

aç›kt›r. Hastalar›n Phe içermeyen amino asit kayna¤›n›
temin etmedeki aksamalar nedeniyle, böyle durumlarda
bu ürünü daha tasarruflu kullanma yoluna gittikleri göz-
lenmektedir. Bu tür olumsuzluklar›n s›k tekrar etmesi
hem kan Phe düzeyinde istenmeyen dalgalanmalara,
hem de yetersiz protein al›m›na neden olmaktad›r. Bu
özel ürünlerin teminine iliflkin sosyal sorunlar›n çözüm-
lenebilmesi için ailelerin ilgili kifli ve kurumlar›n des-
te¤ine ihtiyaçlar› vard›r. 

Sonuç olarak, bulgular›m›z diyet tedavisinin gerektir-
di¤i ölçüde protein ve enerji kaynaklar› ilavesi ile bir-
likte AS ve FS ile beslenen PKU’lu bebeklerin büyüme
ve geliflmeleri yönünden anlaml› fark olmad›¤›n› sap-
tayan di¤er çal›flmalarla uyumludur. PKU’lu hastalar›n
genetik potansiyellerine uygun optimal büyüme ve
geliflmelerini sa¤layabilmek için bu sa¤l›k alan›nda
özveri ile çal›flmaya hevesli, yeterince bilgili ve dene-
yimli bir ekip taraf›ndan izlenmesinde yarar vard›r.
Hastalar›n enerji ve besin ö¤esi tüketimleri bu alanda
yap›lan yeni çal›flmalar›n ›fl›¤›nda güncellefltirilerek
önerilen düzeylere yükseltilmelidir. Aileler hastal›¤›n
geneti¤i, prognozu, prenatal tan› olanaklar›, k›zlarda
gebeli¤in riskleri, ve diyet tedavisinin detaylar› konu-
sunda düzenli olarak e¤itilmelidir.    
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