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: Kolay Yontem — Kalic Etki

Bu taramalar neden yapilir?

Yenidogan taramasiyla saptanabilen dogumsal hastaliklar tedavi
edilmedigi taktirde farkli organlara zarar verir, 6zellikle beyin
gelisiminde, sinir ve kaslarda agir hasarlara veya agir enfeksi-
yonlara sebep olur. Fakat dogumdan sonraki ilk zamanlarda bu
hastaliklari klinik olarak tespit etmek mimkdiin degil. Yenidogan
Taramasi yapilmadigi takdirde, hastaliklar ancak tipik belirtiler
kendini gosterdikce ilk aylarda veya ilk yillarda zamanla teshis
edilebilir. Bu ise tedavinin gecikmeli olarak baslatilmasina se-
bep olur. Ancak yenidoganlari kalici zararlardan koruyabilmek
icin bu tedavilerin dogumdan sonraki ilk birkac giin icerisinde
baslatilmasi cok onemlidir. Yenidogan Taramasi sayesinde tespit
edilmeye calisilan dogumsal hastaliklari modern metotlar sa-
yesinde dogumdan hemen sonra teshis etmek mimkiin. Bunun
icin dogumundan sonraki Gclincl veya dordiinci glin yenidoga-
nin topugundan yalnizca birkac damla kan alinmasi yeterli. Bu
kan ornegi bir filtre kagidin tGzerinde laboratuvarimiza gonderilir
ve asagidaki hastaliklarin olup olmadigina dair incelenir.

Tarihsel Gelisim

isvicre'de ve bir cok Avrupa iilkesinde her sene yaklasik
80.000 yenidogan, belirli dogumsal hastaliklar yoniinden
muayene edilmekte. Cocuk doktorlarinin girisimi ile yenido-
gan bolimlerindeki kadin dogum uzmanlari, ebeler ve hem-
sirelerin isbirligi sayesinde, isvicre genelinde bu program
1960°lardan bu yana, buglinki ylksek kaliteye ulasmistir.
Bu muayeneler (taramalar) hem diistik maliyetlidir hem de
masraflari temel saglik hizmetleri kapsaminda tiim saglik
sigortalari tarafindan karsilanmaktadir.




ogan Taramast:
ulama

Filtre kagidinda kurutulan kan drnekleri, Zirih Universitesi
Cocuk Hastanesi'ndeki “Neugeborenen-Screening Schweiz”
(Yenidogan Taramasi isvicre) laboratuvarina gonderilir. Bircok
durumda test sonuclari bir kac giin icinde aciklanir. iki asamali
tarama testinin yapilmasi gerektigi durumlarda ise, test sonuc-
larinin aciklanmasi takriben 10 giin siirebilir. Test sonuclari
normal ise ebeveynler aranmaz, ciinkd bu durumda yukarida
bahsedilen hastaliklardan herhangi biri tespit edilmemistir. Co-
cuklarin biyik cogunlugunda bu boyledir. Kaygilanmayi gerekti-
recek bir durum yoktur.

Fakat anormal bir bulgu tespit edilirse, ileri tetkiklerin basla-
tilmasi icin, dogum klinigi, cocuk doktoru ya da en yakin cocuk
klinigi ebeveynlerle derhal iletisime gecer. Bununla birlikte, bu
ilk bulgular, cocukta gercekten de bu hastaliklardan biri oldu-
gu anlamina gelmez. Bircok cocukta ikinci bir muayeneyle her
seyin normal oldugu anlasilir. Ancak daha ayrintiliinceleme-
lerle teshis konuldugunda, cocugun tedavisine hemen baslanir.
Bu ise birkac giin sirebilir. Genelde 6miir boyu uygulanmasini
gerektiren tedavi slirecinde yapilacaklar ise cocuk doktoru, en
yakin cocuk hastaliklari hastahanesi ve yetkili merkezde gdrevli
metabolizma, hormon, immiinolog, akciger veya noromiiskiiler
uzman ile birlikte planlanir.



Test sonuclarinin ve kan drneklerinin muhafazasi

TUm test sonuclari tarama laboratuarinda en az 30 yil boyunca
muhafaza edilir. Kan érneklerinden artan doku 10 yil boyunca
kalite glivencesini saglamak amaciyla muhafaza edilir. Bu siire
icinde ortaya yeni cikan bir hastalikla ilgili sorulara cevap bula-
bilmek amaciyla bu érnegin incelenmesi gerektigi durumlarda
tedaviyi yapan doktor sizin onayinizla dokunun bizde incelenme-
sini talep edebilir (6rnegin PCR testi araciligiyla Sitomegalovi-
ris’iin dogustan var olup olmadiginin tespiti icin).

Artan dokunun bir bolimd inceleme kalitesinin denetimi ve yeni
inceleme metodlarinin gelistirilmesi amaciyla da tarama labo-
ratuari tarafindan kullanilabilir. Bu amacla kullanilan dokunun
sekil itirabiyle sizinle tanimlanmasi mimkin degildir ve doku
anonimlestirilirmistir.



idogan Taramasinda Tespit
ilmeye Calisilan Hastaliklar

1. Fenilketoniiri (PKU)

Bu metabolik hastalik tedavi edilmezse
cocuk blytdikce cogu durumda ciddi beyin
hasarlarina yol acar. Bu cocuklar sonrasin-
da émir boyu bakima muhtac olur. Ancak
hastalik dogumdan sonraki ilk birkac hafta
icerisinde tespit edilir ve uygun bir diyetle
tedavi edilirse cocugun sagligi korunabilir.
Tim hayvansal ve bitkisel proteinlerin
normal bir bileseni olan ve beslenme
yoluyla alinan fenilalanin amino asidi, PKU
hastalarinda viicutta olmasi gerektigi se-
kilde islenmez. Bunun sonucunda beyin icin
zehirli olan metabolik triinler (metabolitler)
olusur. Uygulanan 6zel diyet, hastaligin
sonuclarini énlemek amaciyla sadece cok
az miktarda fenilalanin takviyesi ongorir.
Bu hastalik, yaklasik her 8.000 yenido-
gandan birinde ve degisken derecelerde
goralur.

2. Hipotiroidi

Tiroid bezinin dogustan yetersiz calismasi
durumu olan Hipotiroidi hastaliginda tiroid
hormonunun eksikligi tim metabolik siirec-
lerin yavaslamasina ve dolayisiyla cocugun
fiziksel ve zihinsel gelisiminin ciddi sekilde
bozulmasina neden olur. Ancak eksik olan
bu hormon, dogumdan hemen sonra glinde
bir tabletle takviye edilir ve metabolik
siireclerin normallesmesi saglanir. Boylece
cocuk saglikli gelisebilir.

Hipotiroidi oldukca yaygindir ve her 3.500
yenidogandan birinde goralur.

3. Orta Zincirli Acil CoA Dehidrogenaz
Eksikligi - (MCAD Eksikligi)
MCAD eksikligi, yag dokusundaki yag asit-
lerinin gerektigi sekilde parcalanamamasi
sebebiyle ortaya cikar. Bu hastalik sadece
uzun siireli aclik, kusma, ishal ve ates son-
rasi, ornegin cocuklukta sikca gorilen viral
enfeksiyonlarla birlikte, vuclt yag rezervle-
rine ihtiyac duydugunda ortaya cikar: Bunun
sonucunda yogun uyku hali, mide bulantisi,
kan sekerinin fazla dismesi (hipoglisemi),
nobetler ve koma hali meydana gelebilir.
Tani konulmayan durumlarda yasanan ilk
kriz sikca 6limle sonuclanir.
Fakat gerekli ve dogru dnleyici tedbirlerle,
ozellikle atesli enfeksiyonlar esnasinda,
cocugun uzun sireyle ac kalmasi 6nlenirse
ve karbonhidrat bakimindan zengin gidalari
yeterli miktarda tiiketmesine 6zen goste-
rilirse, tedaviden cok iyi sonuclar alinmasi
mumkdin.
MCAD eksikligi her 10.000 yenidogandan
birinde gorilir.

4. Galaktozemi

Galaktozemili yenidoganlarin viicudu

siit sekerine (laktoz) karsi duyarlidir. Bu
nedenle siitle beslenmeleri halinde ciddi
karaciger, bobrek ve beyin hasarlarive
gorme bozuklugu meydana gelir. Bu kimi
cocuklarin 6lmesine de sebep olur. Fakat
bu hastalik dogumdan sonraki ilk birkac
giin icerisinde teshis edilir ve gerekli diyetle
tedaviye baslanirsa cocugun sagligr koruna-
bilir.

Tedavi baglaminda laktozun bir bileseni
olan galaktozdan mutlak suretle kacinilir.
Galaktoz anne siitd, inek siti ve baska
gidalarda bulunur.
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Galaktozemi her 55.000 yenidogandan
birinde gorulur. Klasik Galaktozeminin

yani sira, daha nadir gériinen ve daha hafif
seyrettigi bilinen ¢ farkli Galaktozemi tiiri
dahavardir.

5. Adrenogenital Sendrom (AGS)

AGS hastalignda bobrek Usti bezleriyeterli
seviyede kortizon liretmez. Atesli enfek-
siyonlar, dusuk kan sekeri ve tuz kaybiyla
sonuclanan tehlikeli krizlere neden olur. Kiz
cocuklarinda erkek cinsiyet hormonlarinin
gerektiginden fazla retiliyor olmasi, dis
genital organlarda erkeklesmeye yol acar.
Erkek cocuklarinda cinsel organlar normal-
dir, ancak onlar da ergenlige erken girer.
Ayrica AGS clicelik ve kisirliga da yol acar.
Tedavisi ise basittir: Eksik olan hormonlar
tablet seklinde takviye edilir. Dogumdan
kisa bir siire sonra bu tedaviye baslanirsa
herhangi bir olumsuz etki goriilmez. Andre-
nogenital Sendrom her 9.000 yenidogandan
birinde goruldr.

6. Biyotinidaz Eksikligi

Bu hastalik, farkli ve cok ciddi derecede
hasarlara yol acar ve hatta kimi durumlarda
6limle sonuclanabilir. Normal sartlarda
biyotinidaz enzimi biyotin vitaminini, bagli
olan formundan ¢ozerek viicudun bu vita-
mini tekrar kullanabilmesini saglar. Has-
talik durumunda ise bu vitamin kaybolur.
Fakat biyotin, cesitli metabolik enzimlerin
islevi icin hayati dneme sahiptir.

Burada da erken teshis ve erken tedavi ile
olusabilecek hasarlar onlenebilir. Biyotini-
daz eksikligi kolayca tedavi edilebilir. Tedavi
kapsaminda giinde bir tablet seklinde biyo-
tin takviyesi uygulanir. Bu hastalik Galakto-
zemi kadar yaygindir.

7. Kistik Fibrozis (KF)

KF hastaliginda hiicrelerdeki tuz degisimin-
de bir bozukluk sebebiyle solunum yollari
ile pankreastaki salgilarin yogunlugu fazla
yapiskan bir hal alir. Bu ise kronik solunum
yolu enfeksiyonlarina sebep olur, normal
bir gelisim siirecini engeller ve tedavi
edilmemesi halinde ciddi hastaliklara yol
acar. Bu hastaligin daha az olmakla beraber
yetiskinlikte teshis edilen hafif tirleri



oldugu bilinmektedir. Yogun inhalasyonlar,
solunum fizyoterapisi, sindirim enzimleri ve
yagda cozlinen vitaminlerin verildigi uygun
diyet ile gereksiz yatili tedaviler onlenebilir
ve bu gelisim siirecini olumlu yonde etkiler.
KF, yaklasik her 3.000 yenidogandan birinde
gorulen en yaygin dogumsal metabolizma
hastaligidir.

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. Sonuc
olarak, beyin icin zehirli olan metabolik
urinler (metabolitler) olusur. Genellikle ye-
nidogan doneminde hicbir belirti gérilmez.
Tedavi edilmez ise cogu cocukta biyik bir
kafaya ve zamanla gelisim bozuklugu ile
hafif hareket bozukluklarina sebep olur. 3
ay ila 3 yas arasindaki donemde, genellikle
basit viral enfeksiyonlar ile tetiklenen akut
metabolik krizler meydana gelir. Bunlar ise
kalici hareket bozukluklarina ve ciddi bir
engellilik durumuna yol acar.

GA-T1'in tedavisi 6zel bir diyet ve L-karnitin
takviyesiyle mimkiindir. Metabolik krizleri
onlemek amaciyla, dogumdan sonraki ilk
yillarda meydana gelen basit viral enfek-
siyonlarda dahi, 6nlem amacli yatili tedavi
yapilmasi tercih edilir.

9. Akcaagac Surubu idrar Hastaligi (Maple
Syrup Urinary Disease; MSUD)
Akcaagac surubu hastaliyi (MSUD olarak da
bilinir), belirli protein yapi taslarinin (lgsin,
izolosin ve valin amino asitleri olarak adlan-
dirilan) viicutta gerektigi sekilde islene-
medigi dogumsal bir metabolik hastaliktir.
Buna bagli olarak viicutta zehirli (toksik)
maddeler birikir ve yenidoganin saglik
durumunun hizla kétlilesmesine neden olur.
En cok komayi tetikleyebilen beyin 6demi
(beyin sismesi) olusmasindan korkulur.

Tedavi edilmedigi takdirde bu hastalik
6lime neden olabilir. Hastalar tzerinde
daha az ciddi etkileri olan hafif tirleri de
bilinmektedir. MSUD tedavisi 6zel bir diyetle
mimkdindir. Hastaligin Yenidogan Tarama-
sinda saptanmasi halinde tedavinin basari
orani oldukca artmaktadir.

10.Agir Kombine immiin Yetmezligi (SCID)
ve Agir T-hiicreli Lenfopeni
Agir Kombine immiin Yetmezligi (SCID)
ve Agir T-hiicreli Lenfopeni hastaliinda,
T-hicrelerinin olusumunda bir bozukluk
vardir. Bu durum, hizla yasam tehdidine
dontsen enfeksiyonlara ve ciddi bir gelisim
bozukluguna yol acabilir. SCID ve agir
T-hiicreli Lenfopeni tedavi edilmediginde
olime neden olabilir. Daha hafif belirtiler
gosteren tirleri de vardir. SCID ve agir
T-hicreli lenfopeni kok hiicre nakliyle
tedavi edilebilir. Yenidogan Taramasinda
saptanmasi halinde tedavinin basari orani
oldukca artmaktadir.

11.Spinal miiskiiler atrofi (SMA)

SMA hastaligi nadiren gériinen dogustan
meydana gelen bir hastaliktir. Tim viicudun
hareket edebilmesi ve kas giicii icin gerekli
olan sinir uclari SMA hastalarinda kayba
ugrar. Bunun sonucunda kol ve bacaklarda
giicsuzlik meydana gelir. Hastaligin ileri
safhalarinda nefes alma ve yutkunma bece-
resi ciddi sekilde etkilenir. Hastalik siklikla
belirtilerini yenidogan bebeklerin ilk yilinda
gosterir. Yenidogan taramasi sayesinde
neredeyse yenidogan bebeklerin timiinde
SMA riski olup olmadigi tespit edilebilir
(yaklasik % 95'inde). Testin pozitif sonuc
vermesi halinde bebegin ebeveynleri cocuk-
larinin acilen muayene edilebilmesi ve ilave
testlerin yapilabilmesiicin bir Néromis-
kiler Hastaliklar merkezine davet edilir.
Yenido§an taramasi sonrasinda konulan
teshis erken evrede gozetim ve tedavi etme



imkani saglar. Ginimuzde SMA hastaliginin
ilerlemesini durduracak veya yavaslatacak
etkili terapiler mevcuttur. Hastaligin ilk
belirtilerini gostermesinden dnce tedavi-
ye baslanmasi bebegin motorik anlamda
normal bir gelisime sahip olabilmesine en
iyi olanagi saglar.Crregullimi prek njé né
55,000 té porsalindur. Pérvec formés kla-
sike té galaktozemisé, ekzistojné edhe tre
forma té tjera, té cilat jané mé té rralla dhe
mé pak té rénda.
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