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Tedavi editmeyen maternal fenilketoniiri ; mikrosefali, mental retardasyon, kongenital kalp
hastaliklan ve intrauterin gelisme gerilidi ile sonuclanabilen dogumlara neden olmaktadir.
Kongenital anormalliklerin go6rillme frekansi, maternal fenilalanin dizeyindeki artisla
korelasyon gostermektedir. Yapilan ¢aligmalarda, 0-8 haftalar arasindaki fenilalanin duzeyi ile
kongenital kaip hastaliklan ; 8-12 haftalar arasindaki diizeylerle ise beyin, feta?l ve postnatal
gelisme geriligi, tumiyle degeriendirildiginde, gebelik boyunca fenilalanine maruziyet ile
nérolojik arazlar arasinda anlamli bir iliski oldugu saptanmustir. Literatir ¢aligmalarinda,
toplumdaki heterozigot bireylerin bulunma insidansinin %1 ile 2 arasinda degistigi
bildiriimektedir. Tirk toplumundaki heterozigotiuk orani bilinmemektedir. Klasik fenilketondirili
bireylerin yanisira, heterozigot bireylerin de belidenniesi ve fetusun doguma kadar yiiksek
fenilalanine maruziyetinin dnlenmesi gerekmektedir. Literatiirde yapiimis calismalar, kan
fenilalanin dlzeyi yiiksek olan bireylerde, fenilalanin kisith diyete gebe kalmadan veya bu
mimkiin degilse gebelidin ilk trimestir bitmeden baslanmas: gerektigini vurgulamaktadir.
Calismamizin amacs, Tirk toplumundaki heterozigot bireylerin oraninin belilenmesi, riskli
vakalanin saptanarak derhal diyete alinmalannin ve doGumlarinda da erken takiplerinin
saglanmasidir. Calisma ilk etapta 5000 gebe iizerinde gerceklestirilecektir, kan fenilalanin ve
trozin dizeyleri, ylksek tekrarlanabilirlik ve hassasiyete sahip, florometrik yontemle kantitatif
olarak yapilacaktir. Planlanan c¢alismamizin goriislerinize sunulmasi, c¢alismayi degerli
gordadiiniiz takdirde istirak edip etmeyeceginizin 63renilmesi hedeflenmektedir.
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Amniyosentez ve CVS prenatal tanida standart metodlar oimalarina kargin gebeligin
digUkle sonuclanmasina kadar degisebilen bazi komplikasyonlara yolagabilider. Anne
kanindaki fetal hicreler non-invaziv prenatal tam igin umut vadeden bir kaynak teskil
etmektedir. Anne kanindaki fetal hiicreler, dolayisiyla fetal DNA polimeraz zincir reaksiyonu
(PCRY) ile idantifiye edilebilir. Bu amagla en sik Y kromozomuna spesifik DNA sekanslannin
erkek fetus tagiyan anne kaninda gdsterilmesine yonelik testler kullaniimaktadir. Fetal DNA
kaynad! olarak daha yaygin olarak anne kantdan ekstrakte edilen DNA kullaniimaktayken
son donemlerde anne serumu ve anne plazmasi da ayni amagla kullaniimistir. Bu
caligmada amacimiz her G timester igin hangi kaynagin (anne DNA's1, anne serumu, anne
plazmasi) en avantajli oldugunu tespit etmektir. Caligmaya erkek fetus tasiyan topiam 40
gebe dahil edimigtir. Her gebeden sirayla 1. 2. ve 3. trimestrierde kan alinarak matemal
DNA, matemal serum ve matemnal plazma elde edilmis ve her materyal, Y kromozumunun
DYS14 lokusuna spesifik, nested-PCR yontemi ile g¢ahsimigtr. Sonuglanmiz anne
sirkGlasyonundaki fetal DNA'nin tespit edilmesinde en gtvenilir kaynagin her trimestir icin
anne DNA's1 oldugunu gostermistir. Matemal plazma 2. ve 3. trimestirde matemal seruma
gore daha avantjli bulunmus, 1. trimestirde ise inaternal serum avantajli bulunmustur.



