Yenidoganlar Taramasi
Neugehorenen-Screening
Dépistage Néonatal
Screening Neonatale

Tedhir: Kolay Yontem — Kalici Etki

Bu taramalar neden yapilr?

Yenidogan Taramasiyla saptanabilen do-
gumsal hastaliklar, tedavi edilmedigi tak-
dirde farkli organlarda agir hasarlara se-
bep olur. Bunlar 6zellikle beyin geligimini
engelleyebilir veya agir enfeksiyonlara
neden olabilir. Fakat dogumdan sonraki
ilk zamanlarda bu hastaliklari klinik olarak
tespit etmek mumkin degil. Yenidogan
Taramasi yapilmadidi takdirde, hastaliklar
ancak tipik belirtiler kendini gdsterdikge
ilk aylarda veya ilk yillarda zamanla tes-
his edilebilir. Bu ise tedavinin gecikmeli
olarak baslatiimasina sebep olur. Ancak
yenidoganlari kalici zararlardan koruyabil-
mek i¢in bu tedavilerin dogumdan sonraki
ilk birkag gun igerisinde baslatiimasi gok
onemlidir. Yenidogan Taramasi sayesinde

tespit edilmeye calisilan dogumsal hasta-
liklart modern metotlar sayesinde dogum-
dan hemen sonra teshis etmek mumkin.
Bunun igin dogumundan sonraki tglnci
veya dordinci gin yenidoganin topugun-
dan yalnizca birka¢c damla kan alinmasi
yeterli. Bu kan 6érnegi bir filtre kagidin tze-
rinde laboratuvarimiza goénderilir ve asa-
gidaki hastaliklarin olup olmadigina dair
incelenir.



Tarihsel Gelisim

isvigre’de ve bir cok Avrupa iilkesinde her
sene yaklasik 87.000 yenidogan, belirli
dogumsal hastaliklar yéninden muayene
edilmekte. Cocuk doktorlarinin girisimi ile
yenidogan boélimlerindeki kadin dogum
uzmanlari, ebeler ve hemsirelerin isbirligi
sayesinde, Isvigre genelinde bu program
1960'lardan bu yana, bugiinki yiksek ka-
liteye ulagmigtir. Bu muayeneler (tarama-
lar) hem dusuk maliyetlidir hem de mas-
raflari temel saglik hizmetleri kapsaminda
tim saglik sigortalari tarafindan karsilan-
maktadir.

Yenidogan Taramasinda Tespit Edilmeye Galisilan Hastaliklar

1. Fenilketoniiri (PKU)

Bu metabolik hastalik tedavi edilmezse
cocuk buytdikge cogu durumda ciddi be-
yin hasarlarina yol agar. Bu ¢cocuklar son-
rasinda émur boyu bakima muhtag olur.
Ancak hastalilk dogumdan sonraki ilk bir-
kac hafta icerisinde tespit edilir ve uygun
bir diyetle tedavi edilirse cocugun sagligi
korunabilir.

Tum hayvansal ve bitkisel proteinlerin nor-
mal bir bileseni olan ve beslenme yoluyla
alinan fenilalanin amino asidi, PKU has-
talarinda vucutta olmasi gerektigi sekilde

islenmez. Bunun sonucunda beyin i¢in ze-
hirli olan metabolik trlnler (metabolitler)
olusur. Uygulanan 6zel diyet, hastaligin
sonuglarini dnlemek amaciyla sadece gok
az miktarda fenilalanin takviyesi 6ngorur.
Bu hastalik, yaklasik her 8.000 yenido-
gandan birinde ve degisken derecelerde
gOruldr.

2. Hipotiroidi

Tiroid bezinin dogustan yetersiz ¢alismasi
durumu olan Hipotiroidi hastaliginda tiroid
hormonunun eksikligi tim metabolik si-

reclerin yavaslamasina ve dolayisiyla ¢o-
cugun fiziksel ve zihinsel gelisiminin ciddi
sekilde bozulmasina neden olur. Ancak
eksik olan bu hormon, dogumdan hemen
sonra gunde bir tabletle takviye edilir ve
metabolik sureclerin normallesmesi sagla-
nir. Béylece cocuk saglikli gelisebilir.
Hipotiroidi olduk¢a yaygindir ve her 3.500
yenidogandan birinde gorulir.

3. Orta Zincirli Agil CoA Dehidroge-
naz Eksikligi - (MCAD Eksikligi)
MCAD eksikligi, yag dokusundaki yag
asitlerinin gerektigi sekilde parcalanama-
masl| sebebiyle ortaya cikar. Bu hastalik
sadece uzun sureli acglik, kusma, ishal ve
ates sonrasi, érnegin gocuklukta sikca go-
rilen viral enfeksiyonlarla birlikte, vucut
yag rezervlerine ihtiya¢c duydugunda or-
taya cikar: Bunun sonucunda yogun uyku
hali, mide bulantisi, kan sekerinin fazla
dismesi (hipoglisemi), ndbetler ve koma
hali meydana gelebilir. Tani konulmayan
durumlarda yasanan ilk kriz sikga 6limle

sonuglanir.

Fakat gerekli ve dogru onleyici tedbirlerle,
ozellikle atesli enfeksiyonlar esnasinda,
cocugun uzun slreyle a¢c kalmasi 6nle-
nirse ve karbonhidrat bakimindan zengin
gidalar yeterli miktarda tuketmesine 6zen
gosterilirse, tedaviden cok iyi sonuclar
alinmasi mumkun.

MCAD eksikligi her 10.000 yenidogandan
birinde gorulir.

4. Galaktozemi

Galaktozemili yenidoganlarin viicudu st
sekerine (laktoz) karsi duyarlidir. Bu ne-
denle sitle beslenmeleri halinde ciddi
karaciger, bobrek ve beyin hasarlari ve
gérme bozuklugu meydana gelir. Bu kimi
cocuklarin 6lmesine de sebep olur. Fakat
bu hastallk dogumdan sonraki ilk birkag
glin igerisinde teshis edilir ve gerekli di-
yetle tedaviye baslanirsa cocugun sagligi
korunabilir.

Tedavi baglaminda laktozun bir bileseni
olan galaktozdan mutlak suretle kacinihr.
Galaktoz anne siti, inek sitl ve baska
gidalarda bulunur.

Galaktozemi her 55.000 yenidogandan bi-
rinde gorulur. Klasik Galaktozeminin yani
sira, daha nadir goériinen ve daha hafif
seyrettidi bilinen ug¢ farkl Galaktozemi turi
daha vardir.

5. Adrenogenital Sendrom (AGS)

AGS hastalignda bobrek ustli bezleri ye-
terli seviyede kortizon uretmez. Atesli en-
feksiyonlar, disuk kan sekeri ve tuz kay-
biyla sonuglanan tehlikeli krizlere neden
olur. Kiz ¢ocuklarinda erkek cinsiyet hor-
monlarinin gerektiginden fazla Uretiliyor
olmasi, dis genital organlarda erkekles-
meye yol agar. Erkek cocuklarinda cinsel
organlar normaldir, ancak onlar da ergen-
lige erken girer. Ayrica AGS clicelik ve
kisirliga da yol acar. Tedavisi ise basittir:
Eksik olan hormonlar tablet seklinde takvi-
ye edilir. Dogumdan kisa bir sure sonra bu



tedaviye baglanirsa herhangi bir olumsuz
etki gorilmez. Andrenogenital Sendrom
her 9.000 yenidogandan birinde gorulur.

6. Biyotinidaz Eksikligi

Bu hastalik, farkli ve ¢ok ciddi derecede
hasarlara yol acar ve hatta kimi durumlar-
da élimle sonuglanabilir. Normal sartlarda
biyotinidaz enzimi biyotin vitaminini, bagl
olan formundan ¢ozerek viicudun bu vi-
tamini tekrar kullanabilmesini saglar. Has-
talik durumunda ise bu vitamin kaybolur.
Fakat biyotin, c¢esitli metabolik enzimlerin
islevi icin hayati dGneme sabhiptir.

Burada da erken teshis ve erken tedavi ile
olusabilecek hasarlar 6nlenebilir. Biyotini-
daz eksikligi kolayca tedavi edilebilir. Te-
davi kapsaminda guinde bir tablet seklinde
biyotin takviyesi uygulanir. Bu hastalik Ga-
laktozemi kadar yaygindir.

7. Kistik Fibrozis (KF)

KF hastaliginda hicrelerdeki tuz degisi-
minde bir bozukluk sebebiyle solunum yol-
lari ile pankreastaki salgilarin yogunlugu
fazla yapiskan bir hal alir. Bu ise kronik
solunum yolu enfeksiyonlarina sebep olur,
normal bir gelisim siirecini engeller ve te-
davi edilmemesi halinde ciddi hastaliklara
yol agar. Bu hastaligin daha az olmakla be-
raber yetigkinlikte teshis edilen hafif tirleri
oldugu bilinmektedir. Yogun inhalasyonlar,
solunum fizyoterapisi, sindirim enzimleri
ve yagda ¢6zinen vitaminlerin verildigi uy-

gun diyet ile gereksiz yatili tedaviler 6nle-
nebilir ve bu gelisim slrecini olumlu yonde
etkiler. KF, yaklasik her 3.000 yenidogan-
dan birinde gorilen en yaygin dogumsal
metabolizma hastahgidir.

8. Glutarik Asidiiri Tip 1 (GA-1)

Bu metabolik hastalikta, tim hayvansal
ve bitkisel proteinlerin normal bir bileseni
olan lizin ve triptofan amino asitleri viicutta
olmasi gerektigi sekilde islenemez. Sonug
olarak, beyin icin zehirli olan metabolik
urinler (metabolitler) olusur. Genellikle ye-
nidogan déneminde hicbir belirti gérulmez.
Tedavi edilmez ise gogu cocukta buyuk bir
kafaya ve zamanla gelisim bozuklugu ile
hafif hareket bozukluklarina sebep olur. 3
ay ila 3 yas arasindaki dénemde, genel-
likle basit viral enfeksiyonlar ile tetiklenen
akut metabolik krizler meydana gelir. Bun-
lar ise kalici hareket bozukluklarina ve cid-
di bir engellilik durumuna yol acar.

GA-1’in tedavisi 6zel bir diyet ve L-karnitin
takviyesiyle miimkindur. Metabolik krizleri
onlemek amaciyla, dogumdan sonraki ilk
yillarda meydana gelen basit viral enfek-
siyonlarda dahi, 6nlem amagh yatil tedavi
yapilmasi tercih edilir.

9. Akgaagac Surubu idrar Hastali-
g1 (Maple Syrup Urinary Disease;
MSUD)

Akgaagac surubu hastaligi (MSUD olarak

da bilinir), belirli protein yapi taglarinin (16-

sin, izolosin ve valin amino asitleri olarak

adlandirilan) vicutta gerektigi sekilde isle-
nemedigi dogumsal bir metabolik hastalik-
tir. Buna bagli olarak vicutta zehirli (tok-
sik) maddeler birikir ve yenidoganin saglik
durumunun hizla kétulesmesine neden
olur. En gok komay tetikleyebilen beyin
o6demi (beyin sismesi) olusmasindan kor-
kulur. Tedavi edilmedigi takdirde bu hasta-

Iik 6liime neden olabilir. Hastalar Gzerinde

daha az ciddi etkileri olan hafif turleri de

bilinmektedir. MSUD tedavisi 6zel bir di-

yetle mumkindur. Hastaligin Yenidogan

Taramasinda saptanmasi halinde tedavi-

nin basari orani oldukga artmaktadir.
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10. Agir Kombine immiin Yetmezligi

(SCID) ve Agir T-hiicreli Lenfopeni
Agdir Kombine immiin Yetmezligi (SCID)
ve Agir T-hucreli Lenfopeni hastalidinda,
T-hlcrelerinin olusumunda bir bozukluk
vardir. Bu durum, hizla yasam tehdidine
dénisen enfeksiyonlara ve ciddi bir geli-
sim bozukluguna yol acabilir. SCID ve agir
T-hicreli Lenfopeni tedavi edilmediginde
Olime neden olabilir. Daha hafif belirtiler
gosteren tirleri de vardir. SCID ve agir
T-hicreli lenfopeni kék hicre nakliyle te-
davi edilebilir. Yenidogan Taramasinda
saptanmasi halinde tedavinin basari orani
oldukca artmaktadir.

Geschlecht/
i Sexe 9

Sdat m/
Sfus:

. Tw
, le Verso s guli e blslben em B/utstmpfen

oit et ¢
Pas rester b’anc eteme," avec yp,
e

gutterllche /rnm
Unos, PDre Dp ess;j

Nder
(in Druckschn/ E",Ped:teu



Yenidogan Taramasi: Uygulama

Filtre kagidinda kurutulan kan ornekleri,
Zurih Universitesi Cocuk Hastanesi'ndeki
"Neugeborenen-Screening Schweiz" (Ye-
nidogan Taramasi Isvigre) laboratuvarina
gOnderilir. Tarama sonuglari birka¢ gin
icerisinde cikar. Test sonuglari normal ise
ebeveynler aranmaz, ¢inkd bu durumda
yukarida bahsedilen hastaliklardan her-
hangi biri tespit edilmemistir. Cocuklarin
blylk ¢odunlugunda bu bdyledir. Kaygi-
lanmay! gerektirecek bir durum yoktur.

Fakat anormal bir bulgu tespit edilirse, ileri
tetkiklerin baglatiimasi igin, dogum klinigi,
cocuk doktoru ya da en yakin gocuk kli-
nigi ebeveynlerle derhal iletisime gecer.

Bununla birlikte, bu ilk bulgular, ¢ocukta
gercekten de bu hastaliklardan biri oldugu
anlamina gelmez. Bir¢ok ¢ocukta ikinci bir
muayeneyle her seyin normal oldugu an-
lagilir. Ancak daha ayrintili incelemelerle
teshis konuldugunda, ¢ocugun tedavisine
hemen baslanir. Bu ise birkag gtin stirebi-
lir. Daha sonraki strecin planlanmasi, yani
bazilarinda yasam boyu sirecek gerekli
tedavilerin de kapsamli istisaresi icin ¢o-
cuk doktoru, en yakin gocuk klinigi ve so-
rumlu merkezin endokrinoloji ve metabo-
lizma, immunoloji veya akciger hastaliklari
uzmanlari ile gérusmeler yapilir.

Test sonuclarinin ve kan orneklerinin saklanmasi

Tdm test sonuglari ve kan 6rneginden ar-
tan materyal uzun sire tarama laboratuva-
rinda saklanir.

Daha sonralari yeni bir hastalik durumun-
da ortaya ¢ikabilecek sorularin yanitini bu-
labilmek amaciyla, tedaviyi yapan doktor
bu érnekleri buradan talep edip yeni testler
yapabilir.

Kalan materyallerin bir kismi, Yenidogan
Taramasini daha da geligtirmek, iyiles-
tirmek ve yeni mevcut yontemlere ve bil-
gilere uyarlamak icin de kullanilabilir. Bu
amagcla, kalan malzeme sifrelenir. Sifre-
leme, ¢ocugunuzu tanimlayabilecek her-
hangi bir bilginin (isim, dogum tarihi vb.)

Zentrum fir Padiatrische Labormedizin (ZPL)

Neugeborenen-Screening Schweiz
Universitats-Kinderspital Zurich
Steinwiesstrasse 75

CH-8032 Zirich

Tel. 044 266 77 33

Fax 044 266 81 10
ngssinfo@kispi.uzh.ch
www.neoscreening.ch

yerine bir sifre kullanilarak gizlenmesi
anlamina gelir. Bdylece kalan malzeme-
nin gocugunuza ait oldugu yalnizca sifre
listesiyle birlikte anlagilabilir. Bu sifrelerin
listesi gizlidir ve yalnizca Yenidogan Tara-
ma doktorlarinin erigimine agiktir.

Test yontemleri gelistikce, gocugunuzun
saghgi icin 6nemli bir bulgu ortaya ¢ikti-
ginda, sizinle iletisime gegilebilinmesi igin
sifreleme iptal edilir.
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