Klinik Laboratuvar Testleri

FENILKETONURI TARAMASI
Diger adi: PKU taramasi

Kullanim amaci: Yeni doganda fenilketoniri hastaliginin taranmasi
amaciyla kullanilr.

Genel bilgiler:

Fenilketonlri taramasi uzun yillar Amerikali hekim ve bakteriyolog olan
Robert Guthrie tarafindan gelistirilen ve bu sahsin adiyla anilan Guthrie
bakteriyel inhibisyon testi ile yapilmistir. Guthrie tarafindan gelistirilen
testte, yenidogan bebegin kani emdiriimis bir emici kagittan standart
delici zimba ile hazirlanan kagit pulcuk kullanilir. B-2-thienylalanin iceren
agaroz jel plagina Bacillus subtilis bakterisinin ekimi yapildiktan sonra,
Uzerine aynen antibiyogram uygulamasinda oldugu gibi kan emdirilmis
pulcuk yerlestirilir ve bir giin sonra degerlendirme yapilir. Normal kosul-
larda, bu ortamda [-2-thienylalanin’in inhibe edici etkisi sebebiyle
Bacillus subtilis Gremesi olmaz. Ancak bebegin kaninda Fenilalanin’in
bulunmasi halinde, bu inhibisyon ortadan kalkarak, bebege ait kagit
pulcuk cevresinde ireme gergeklesir. Ureme zonunun c¢api bebegin
kaninda bulunan fenilalanin konsantrasyonu ile orantili oldugundan,
bebegin kaninda bulunan fenilalanin konsantrasyonu yaklasik olarak
tahmin edilebilir. Test 3-4 mg/dL fenilalanin konsantrasyonunu belirleye-
cek sekilde standardize edilmistir. Saghkli yeni doganlarda bu konsant-
rasyon 2 mg/dL’nin altinda oldugundan, test klinik olarak anlam tagiyabi-
lecek derecede ylksek kan konsantrasyonuna sahip bebekleri belirleye-
bilecek sensitiviteye sahiptir.

Glinimiizde Guthrie testinin kullanimi gittikge azalmakta, bunun yerine
metabolik hastaliklarin cok daha kapsamli bir sekilde taranmasina imkan
veren, tandem mass spektrometresi ile “yeni doganda metabolik tarama”
testi tercih ve tavsiye edilmektedir. Bk. YENIDOGANDA METABOLIK
TARAMA.

Fenilketontri hastaligi ile ilgili genel bilgiler igin bk. FENILALANIN
(KANTITATIF).

Test sonucunun yorumu:

Guthrie testi sonucunun pozitif bulunmasi halinde sonug pozitif olarak
rapor edilmekle birlikte, bu testin yalnizca bir tarama testi oldugu unu-
tulmamalidir. Test sonucunun pozitif bulunmasi halinde, dncelikle tekrar
galismasi ile durum teyit edilmeli, kantitatif olarak fenilalanin ve tirozin
Olgimine imkan veren HPLC teknigi kullanilarak gergek deger tespit
edilmeli ve bu arada kan fenilalanin konsantrasyonunda gegici yiksel-
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meye sebep olabilecek durumlar gézden gegiriimelidir. Yapilan deger-
lendirmeler, Guthrie testi pozitif sonug veren bebeklerin yalnizca
%10’undan daha az bir kisminda klasik fenilketoniri hastaligi bulundu-
gunu gbstermektedir.

Gutrie testinde yalanci pozitif sonuglara en fazla prematire ve
parenteral yolla beslenen bebeklerde rastlanir. Prematire bebeklerde
gorulebilen gegici fenilalanin ylksekliginin sebebi karaciger maturitesinin
tamamlanmamis olmasidir. Bebeklerde gegici tirozin ylksekligine sebep
olan gesitli durumlar ve konjenital tetrahidrobiopterin yetersizligi de ya-
lanci pozitiflik sebebi olabilir.

Bebegin protein aliminin yetersiz oldugu durumlarda veya numunenin
cok erken donemde alinmis olmasi halinde yalanci negatif netice elde
edilmesi olasiligi vardir. Bu nedenle, numunenin bebegin anne sutlyle
beslenmeye baslamasindan sonra alinmasina 6zen goésteriimelidir.
Tarama calismasi Guthrie teknigi kullanilarak yapiliyorsa, antibiyotik
tedavisi uygulanan bebeklerde de yalanci negatif sonug elde edilebilir.

Numune: Yeni dogan tarama kartina emdirilmis kan érnegi. Kart Gzerin-
de bulunan 2 isaretli alana uygun teknikle kan emdirilmelidir. Numune
dogumdan 2-5 giin sonra alinmalidir. Numune alinmadan en az 2 gin
once bebek emziriimeye veya proteinli gida ile beslenmeye baslamig
olmalidir. Galisma Guthrie teknigi kullanilarak yapilacaksa, antibiyotik
kullanmakta olan bebeklerin durumu mutlaka belirtiimeli ve g¢alisma
antibiyotik  kullaniminin  kesilmesinden  sonra  tekrarlanmalidir.
Laboratuvarimizin tercih ettigi metot Tandem Mass Spektrometresi
oldugundan, antibiyotik kullanimindan etkilenmez.

Calisma Yontemi: Tandem Mass Spektrometre.
Referans Deger: Negatif.



