KAMUOYUNA ACIK MEKTUP

GUnumizde tedavi edici hekimlik 6zendirilmektedir, ancak hekimligin temeli koruyucu hekimliktir.
Asilama, tarama ve benzeri uygulamalar ¢agimizdaki en énemli koruyucu hekimlik eylemleridir.
Tanimlanmis  popllasyonda, hastaliklarin  belirti-bulgu  vermeden belirlenmesi  olarak
tanimlanabilecek taramada aranacak hastaligin tg 6zelligi olmahdir :

1-Tedavi edilebilir olmalidir

2- Tedavi edilmedigi takdirde yaratacagi islevsel bozukluk agir olmalidir.

3- Hastalik belirti-bulgu vermeden belirlenecegi icin hastalik delili olacak bir laboratuvar sonucu elde
edilmelidir.

Bu ozelligi barindiran, yani taranabilecek pek ¢ok hastalik vardir. Bu hastaliklardan hangisinin/
hangilerinin taranmasi gerektigini ise hastaliklarin o toplumdaki gérilme sikligi belirler.

Ulkemizde 1970-1980li yillarda hastanelere getirilen zeka 6ziirlii cocuklarin oldukca &nemli
ylzdesinin FENILKETONURI tanisi almasi (izerine Hacettepe Universitesi Cocuk Hastanesi
Metabolizma Bolimi Baskani Prof. Dr. imran OZALP TUBITAK destekli bir proje ile hastaligin
Ulkemizdeki gorilme sikligini belirlemis, o gine kadar Diinyada bildirilmis en yiksek sikhigin
Tarkiye’de oldugu belirlemistir. Saghk Bakanhgina sunulan raporda Ulkemizde fenilketondiri
hastaliginin yenidoganlarda taranmasinin sart oldugu belirtilmistir.

Fenilketoniiri kalitsal metabolik bir hastaliktir, anne babanin tasiyici olmasi halinde her gebelikte %
ihtimal ile hasta, % ihtimalle saglam, 2/4 ihtimalle tasiyici bebek dogacaktir. Anne-baba akrabaliginin
ylksek siklikta oldugu tlkemizde, ¢ekinik genle tasinan diger hastaliklar gibi, fenilketoniiri de yiiksek
sikhkta beklenir. Ancak rakamlar hastaligin olagandan daha yiksek sikhkta oldugunu, hastaligin
diinyada en stk gorildigi Ulkenin Turkiye oldugunu ortaya koymustur.

Fenilketoniri ile dogan bebekler bir protein yapitasini metabolize edemezler. Anne karninda iken
anne tarafindan korunan bebek dogumu takiben beslenmeye baslaninca metabolize edilemeyen bu
protein yapitasli yani fenilalanin, kanda artmaya baslar. Beyin dokusuna zarar veren bu protein
yapitasinin giderek artisi beynin geriye donlisiimsiiz harabiyetine yol agar. Bu olay klinikte bebegin
zeka ve motor gelisimindeki geriliginin nedenidir. iki ayin sonunda anneyi tanimasi gereken bebek
anneyi tanimaz, bas-boyun kontrolii yapamaz. ilk belirtilerden sonra tani alip tedavi baslanmazsa
sonucta cocugun kendi 6z bakimini dahi yapamayacak kadar agir zihinsel 6zlirlii olmasi kaginilmazdir.
Yaridan fazla hasta cocugun anne babaya gore acik sag, acik ten, acik goz rengi oldugu, hastaligin
kolay tanimlamasini saglayacak 6zel kokunun varlgi gibi tanida yardimci olabilecek ipuglari cogu kez
farkedilemez ve hasta bebek geriye donlisimsiiz agir beyin hasarina ugrar. Bazi vakalarda otistik
davranislar, bazilarinda hiperaktivite, tekrarlayan anlamsiz hareketler gorilebilir. Oysa dogumu
takiben 48-72 saat beslendikten sonra topuktan alinacak bir damla kanda fenilalanin dedigimiz
protein yapi tasinin yliksek bulunmasi ile hastalik, beyin hasari yapmadan tanimlanir ve bebek
hastaliga 6zel Uretilmis, viicutta metabolize olamayan, kanda giderek artan fenilalanin icermeyen
diyet Grinleri ile beslendigi takdirde beyin korunacak ve kisi tamamen normal zekaya kavusacaktr.
25 Aralik 2006 tarihine kadar Hacettepe Universitesi ve Fenilketoniirili Cocuklari Tarama ve Koruma
Dernegi destegi ile ylritilen tarama, bu tarihten itibaren giderek artan sayida hastaligin tarandigi,
Saglik Bakanhg tarafindan yirutilen ULUSAL YENIDOGAN TARAMASI’na ddnmiistuir.



Dogal seyrinde saghgi ciddi etkileyecek, erken tanimlandigi takdirde yapacagi tim olumsuzluklarin
gelismesini onlenebilecek tedavisi olan  konjenital hipotiroidi, biyotinidaz enzim eksikligi,
konjenital adrenal hiperplazi, kistik fibrosis ve spinal muskiiler atrofi (SMA) taramasini kapsayan
ulusal tarama programinin, tGlkemizde dogan her bebege gecikiimeden uygulamasi sarttir.

Hal boyle iken 20.08.2024 tarihinde Kars Aile Mahkemesi Hakimi Muhammet KOC’un TURK MILLETI
ADINA(!) verdigi kararda “Anne - Babanin velayet hakkinin dogasi geregi topuk kani vermeme
Ozgiirliigline sahip olmalari dogal hukukun geregi olduguna, Topuk kani almanin ¢ocugun Anayasa
ile korunan yasam ve sadlk hakki lizerinde yapacadi olumlu sonug¢larinin tibbi otoritelerce
ispatlanmamis olmasi ve olasi bir teshis ve tedavinin de tip otoritelerince hala tartismali olmasi
(Alternatif tip uzmani Aidin Salih'in topuk kani almanin ¢ocudga yapilacak en biiyiik kétiiliiklerden
oldugunu 6zetle eserlerinde ifade etmis ve benzer tespitler pek ¢cok STK tarafindan inceleme konusu
edilmistir.),velev ki topuk kani ile otizmli oldugu tespit edilse dahi otizmin erken tedavisi diye bir
tedavi seklinin olmamasi veya dogmus cocugun akraba evliliginin éniine nasil gececedi izah
edilemeyeceginden, topuk kani almanin esasen topluma veya toplum saghdina da hizmet eden bir
yaninin olmamasi ve WHO'nun (Diinya Sadhk Orgiitii) giidiilendirmesi ile neonatal tarama adi
altinda ne icin yaptigi/yaptirdigi belli olmayan bir uygulama olmasi nedeniyle ve hegamonik bir dikte
ile lye lilkelere dikte edilen bir uygulama olmasi nedeniyle talebin reddine karar verilerek...”
demektedir.

“...topuk kani ile otizmli oldugu tespit edilse dahi otizmin erken tedavisi diye bir tedavi seklinin
olmamasi veya dogmus ¢ocugun akraba evliliginin éniine nasil gececegi izah edilemeyeceginden,
topuk kani almanin esasen topluma veya toplum sagligina da hizmet eden bir yaninin
olmamasi.....” ifadelerinden karar yetkisi olan kisinin durumu kavrayamadigini gostermektedir.
Yenidogan taramasi ile aranan otizm degildir, fenilketoniride yenidogan déneminde saptanip tedavi
uygulanamayan hastalarda, diger bulgulara ek olarak otistik bulgular da olabilir. Taramada amag
hastaligl belirti bulgu vermeden saptayip, tedavi baslamak olduguna goére, tedavi olan hastada
zihinsel gerilik olmayacagi gibi otistik davranislarda gelismeyecek, cocuk dmir boyu uygulanacak
diyet tedavisi ile saglikh kisilerden farkl olmayacaktir.

Ailenin hasta ¢ocugunun yenidogan doneminde saptanip tedavi olmasi yani sira, bu vakadan elde
edilen genetik bilgi ile annenin daha sonraki gebeliklerinde anne karninda tani sansi da yaratilacaktir.
Karar metninde yer alan “dogmus c¢ocugun akraba evliliginin éniine nasil gegecegi izah
edilemeyeceginden” ifadesi karar mercinin konuya ne kadar uzak oldugunu, gerekli en az
bilgilendirmeyi dahi almadiginin delilidir.

Bir hakimin bilmedigi bir konuda, hem de TURK MILLETi ADINA karar verirken kisisel tercihlerini
kullanmasi, bilirkisi gortisii almadan, Ustelik bilimsel olmayan, asla kabul edilemeyecek goérislere
dayanarak, gelecek nesillerin gelecegini olumsuz etkileyecek, emsal olusturarak pek ¢ok cocugun

hayatini karartacak bir karar olusturmasi kabul edilemez, insanlik sugudur.
Kamuoyuna saygi ile duyurulur. 26 Agustos 2024.

Prof. Dr. imran OZALP

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi Emekli Ogretim Uyesi

Fenilketondirili Cocuklari Tarama ve Koruma Dernedi Kurucu Baskani

Fenilketondiri ve Diger Kalitsal Metabolik Hastalikli Cocuklar Vakfi ( METVAK) kurucu Baskani



