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YENIDOGAN
TARAMALARINDA
AMAC NEDIR?

—
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Yenidogan taramalarinda amac:

* yenidogan déneminde klinik bulgu vermeyen ancak tanida
gecikildiginde ciddi morbidite ve mortaliteye yol acan hastaliklarin
erken taninip tedavisine baslanabilmesidir.

* Akraba evliliklerinin azaltilmasi konusunda toplum bilincinin artirilmasi
amaclanmaktadir.

e Popiilasyonun en az %95’inin taranmasi ve bu sekilde
komplikasyonlarin onitine gecilmesi hedeflenmektedir.



TARANACAK HASTALIKLAR NASIL SECILIR?

* Toplumda nispeten sik gorilen hastaliklar olmasi
* Erken donemde klinik tani koymanin glic olmasi
e Tarama testinin ucuz ve kolay olmasi

* MUmkUn oldugunca noninvaziv olmasi
 Sensitivite ve spesifitesinin de yuksek olmasi  beklenir.



ULKEMIZDE YENIDOGAN ICIN
HANGI TARAMA PROGRAMLARI VARDIR?

1)Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Programi (NTP)
2) Yenidogan Isitme Taramasi Programi

)
)
3) Yenidogan Gorme Taramasi
4) Gelisimsel Kalca Displazisi (GKD) Tarama Programi



Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama
Programi (NTP)'ni NASIL PLANLIYORUZ?

e Ulusal yenidogan tarama programi (UYTP) kapsaminda

e filtreli kagida topuk kani alinip Il Saglik Mudurlagi’nde toplanarak
ilgili laboratuarlarda calisilir.

* Tarama testinin pozitif olmasi halinde bebek geri cagrilarak tekrar
tarama ve gerekiyorsa ileri tetkikler yapilir.



NEDEN TOPUK KANI TERCIH EDIYORUZ?

* Tam kan veya plazma ornegi ile karsilastirildiginda topuktan alinan
kapiller kanin alim ve saklanma kolayligi nedeniyle bu yéntem tarama
programlarinda tercih edilmektedir.

 |deal tarama zamani 36-72.saattir.

* Bebegin 48 saattir besleniyor olmasi tercih edilir.



1)YENIDOGAN METABOLIK VE ENDOKRIN
HASTALIK TARAMA PROGRAMI (NTP)

2022 yilinda SMA taramasinin da eklenmesiyle

toplam 6 hastalik taranmaktadir:
* Fenilketondri (FKU),

* Konjenital hipotiroidi,

 Biyotidinaz eksikligi,

* Kistik fibroz (KF),

e Konjenital adrenal hiperplazi ve

e Spinal Muskuler Atrofi (SMA)



TARIHSEL SUREC:

* ULUSAL NEONATAL TARAMA PROGRAMI

DAHiL EDILEN HASTALIK TARIH

Fenilketonri 1987 yilinda
Konjenital Hipotiroidi 2006
Biyotinidaz eksikligi 2008
Yenidogan isitme taramasi 2008
Kistik Fibrozis taramasi 2015
Konjenital Adrenal Hiperplazisi 2017

Spinal Muskduler Atrofi 09.05.202



1)FENILKETONURI

e FKU’da fenilalanin hidroksilaz enzimi eksiktir.
e Otozomal resesif
e Insidansi: Ulkemizde 1:3000-4500

* |Ik aylar hasta normal gériinimde olup ilerleyen dénemde
fenilalaninden toksik fenilpiruvata dontustm oldukca kusma, buyime
geriligi, agir mental gerilik ve dismyelinizasyon gelisir.

 Hastaligin erken tanisi ve uygun diyet tedavisi ile zeka geriligi
onlenebilir.



1)FENILKETONURI

e Kan fenilalanin (FA) duzeyi florometrik
yontemle calisilir, FA dizeyi >2 mg/d|
ise bebekten tekrar kan istenir, yine
yuksek cikmasi durumunda ise hasta
bir Ust merkeze yonlendirilir.

Fenilketoniiri Sonu¢ Degerlendirme
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2)KONJENITAL HIPOTROIDI

* Yenidogan doneminde en sik karsilasilan endokrinolojik sorundur

e Konjenital hipotiroidi (KH) cocuklarda énlenebilir zeka geriliginin en
onemli sebeplerinden biridir.

* DuUnyadaki sikligi 1:3000 ile 1:4000 arasinda degismektedir,
 Ulkemizdeki insidansi 3.344 canl dogumda bir

* %95 vakada klinik bulgu yok.

* Beslenme glicligu, kabizlik ve llerleyen donemde uzamis sarilik ve arka
fontanel acikligl, zeka ve gelisim geriligi en sik bulgularidir.




2)KONJENITAL HIPOTROIDI

e Tarama serum TSH 6lcimUne dayali yapilir.

e TSH icin limit 20mIU/I olarak
belirlenmistir, bunun Gzerindeki degerler
Ust merkeze yonlendirilmektedir

* 5,5 ve Uzeri degerlerde ise tekrar kan
ornegi alinir.
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* Hastaliga ne kadar erken tani konur ve
tedavi baslanirsa tedavi o kadar yuz
guldaricu olur.

Tedaviden
Once Sonra

* Ozellikle ilk 1-2 haftada tedavi
baslananlarda sonuclar cok iyidir.




3)Biyotinidaz Eksikligi

e Otozomal resesif gecisli
* Genel insidans 1: 61000 iken, Turkiye’de ise 1:11331 bulunmustur.

* Klinik bulgular ilk hafta baslayabilecegi gibi, 10 yasa kadar da gecikebilir.

* Gec tani konan vakalarda psikomotor gerilik, infantil spazm, isitme
kaybi, cilt lezyonlari ve sac¢ kaybi vardir.



Biotinidaz Eksikligi Akis Semasi
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4)KISTIK FIBROZIS

* Kuzey yarimklrede en sik gorulen metabolik bozukluktur.
* Dunya’da insidans 1:2500°dir.
e Otozomal resesif gecisli multisistemik tutulum gosteren bir hastaliktir.

* Terde sodyum ve klor konsantrasyonu anormal ylksek olup yetersiz
sindirim islevleri, ekzokrin pankreas yetmezligi, mukoz bezlerin
sekresyonun koyulasma nedeniyle obstruktif akciger hastaligi ve
infeksiyona yatkinlk vardir.



4)KISTIK FIBROZIS

 Taramada immunreaktif
tripsinojen duzeyine bakilir.

* Gozlemsel pek cok calismada da
tarama programiyla KF
saptandiginda bu bebeklerde
ilerleyen donemde daha iyi
akciger fonksiyonu, daha az
hastaneye yatis gereksinimi ve
daha iyi bUyume cizgisi yakaladigi
bildirilmistir

Kistik Fibrozis Sonu¢ Degerlendirme
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5)KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (KAH)

e Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) otozomal resesif gecisli bir hastalik
grubudur. KAH vakalarinin % 90-95’i 21-hidroksilaz (P450c21) enzimi
eksikligine baglidir.

* KAH taramasinda amac ;

* Yenidogan KAH taramasi ile yasamin ilk birkac haftasinda ortaya ¢cikan adrenal
kriz, dehidratasyon, elektrolit dengesizligi ve ani 6lum engellenebilmektedir.

* yvenidogan bebeklerde, kizlarin erkeksi-kuskulu genital yapi nedeniyle erkek
kimliginde yetistirilmesini ve asiri androjene maruziyetini dnlemek icin erken
tani koymak, bir an énce tedavisine baslamaktir.



KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) AKIS SEMASI

TUM TERM BEBEKLER iLE 232 HAFTA VE 21500 gr PREMATURE BEBEKLER
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SPINAL MUSCULER ATROFI(SMA)

 Spinal muskdler atrofi (SMA), siklikla otozomal resesif gecisli kalitsal bir
ndromuskuler hastalik olup survival motor néron (SMN) genindeki
mutasyonlar sonucu ortaya cikmaktadir.

* Ulkemizde SMA tasiyiciligl, 1/40-60 oraninda tahmin edilmektedir.
* En belirgin bulgu hipotonidir.

* SMA hastaliginda tedavi secenekleri ginimuzde oldukca artmistr.
Fakat bu tedavi seceneklerinin maliyeti cok yuksektir.



SPINAL MUSKULER ATROFi (SMA) AKIS SEMASI
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YENIDOGAN iSITME TARAMASI PROGRAMI

* |sitme kaybi, 1000 canl dogumda 1-3 insidansla en yaygin gorilen
dogumsal defekttir.

* |sitme kaybi saptanan cocuklardan isitme destegi alabileceklerin
belirlenmesi ve alti aydan 6nce gerekli mudahalelerin yapilmasi ile bu
cocuklarin ¢ yasinda uygulanan dil gelisimi testlerinde normal
sinirlarda sonuc aldigl gosterilmistir.



YENIDOGAN iSITME TARAMASI PROGRAMI

* TUm bebeklere dogumdan sonra 72 saat icinde ilk isitme tarama testi

(Otoakustik Emisyon (OAE) vevya Isitsel Beyin Sapi Cevabi (ABR)) yapilir,
ideali bebek dogduktan 12 saat sonra testin uygulanmasidir.

* Program kapsaminda bebeklerin
e tarama testlerinin tumua ilk 1 ayda,
 tani testleriilk 3 ayda tamamlanmali ve

* 6. aya kadar da gerekli cihaz temini ve rehabilitasyonun saglanmasi
hedeflenmektedir.



YENIDOGAN GORME TARAMAS|

e GOrme taramasi ile amaclanan, géormenin normal gelisimini
engelleyecek risk etmenlerini saptamak ve yetersiz gormesi olan
olgulari erken donemde tanimaktir.

* Bebeklerin; sasilik, ambliyopi, kirma kusuru, katarakt, glokom,
retinoblastom ve prematir retinopatisi acisindan degerlendirilmesi
gerekmektedir.

* Retinoblastomlar kolay taninabilecek ve dnlenebilecek mortalite
nedeni iken konjenital katarakt da yine kolay taninabilecek ve
onlenebilecek korltkle sonuclanabilen bir durumdur.



0-3 ay bebekler i¢in goz muayenesi akis semasi
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GELISIMSEL KALCA DISPLAZISI TARAMASIH

* Gelisimsel Kalca Displazisi (GKD) kalca ekleminin stabil olmayisindan,
tam cikiga kadar cok farkli sekillerde karsilasilabilen bir ortopedik
sorundur.

* TUrkiye’deki gortlme sikhiginin 1000 canli dogumda yaklasik 5 ile 15
arasinda oldugu ongorulmektedir.

* Bu da ulkemizde her yil tedavi edilmedigi takdirde sakat kalma olasiligi
olan yaklasik 14-18 bin yenidogan ile karsilasildigi anlamina
gelmektedir.



GELISIMSEL KALCA DISPLAZISI TARAMASIH

* Programin temel amaci; yenidogan doneminde (3-4 hafta) tim
bebeklerin kalca cikigl acisindan muayenelerinin yapilmasi, pozitif
muayene bulgusu ya da risk faktorlerinden herhangi birinin varlig
durumunda ileri tetkik ve muayene icin ortopedi klinigine sevk
edilmesidir.

e Bu grubun hayatlarinin ilk 3-6 haftasinda GKD acisindan kalgca USG ile
degerlendirilmesi, tedavi gerektiren olgularda erken ve uygun
tedavilerinin baslatiimasi, kalca cikigi icin yapilacak cerrahi tedavi sayisi
ve muhtemel komplikasyonlarin en aza indirilmesidir.




YENIDOGAN DEGERLENDIRILMESI*
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