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Yenidogan taramasinin onemi

| *

tum dinyada gelismis ve gelismekte olan ulkelerde

v'Yenidogan tarama programlari,

v'Halk sagligi programlari icerisinde cok dnemli yeri olan
koruyucu - onleyici saglik hizmetleridir.



Yenidogan taramasinin onemi

v'Tedavi edilebilir genetik, endokrinolojik, metabolik, hematolojik

hastaliklar ve enfeksiyoz siirecler yoniinden test edilerek

risk tasiyan yenidodanlarin normal yenidoganlardan ayrilmasi

1. Hastaliklarin belirti ve bulgu vermeden belirlenmesi

2. Erken tedavi ile mortalite ve morbiditenin azaltiimasi



Tarama Yapilacak Hastalik Nasil Olmali?

v Toplumda sik gériilen,

v Tanimlandiginda tedavi edilebilir,

v Tedavi edilmedigi taktirde agir hasar birakan,

v'Testi basit ve ucuz,

v Test sonuclari kisa zamanda alinan,

v Yalanci negatiflik orani diisiik, giivenilir tarama testi bulunan,
v'Yalanci pozitifligin ekarte edildigi kesin bir testi olmalidir.




TARIHCE-1

-Yenidogan tarama programi 1960’li yillarin basinda Amerika Birlesik
Devletleri’nde baslatildi.

-Ilk taranan hastalik Fenilketoniiri’dir.

-Dr. Robert Guthrie, bakteriyel inhibisyon yontemiyle kanda yluksek
fenilalanin dizeyinin saptanmasini saglayan yontemi gelistirmistir.

-Tum yenidoganlar hedef kitledir.



TARIHCE-2

v'Konjenital hipotiroidizm-Radyoimmunoassay 1973

v'Maple syrup urine disease ve klasik galaktozemi- Bakteriyel
inhibisyon metodu (Guthrie ve ark. )

v Tandem mass spectrometry ile aminoasit ve asilkarnitin (1989)
donglsi olan dogumsal metabolik hastaliklar taranmaya
baslanmistir. (aa metabolizma bzk, YAO,OA)



Ulkemizde Yenidogan Taramalarinin Tarihgesi

- 1986 yilinda Fenilketoniiri tarama programi 6nce 7 il merkezinde,
1993 yilinda tum Turkiye’de yayginlastiriimistir.

- 1992 y. 1 Haziran “Ulusal Fenilketoniiri Giinii”

. 2004 y.- Yenidogan Isitme tarama programi baslatild,

- 2006 y.- Konjenital Biyotinidaz eksikligi , Hipotiroidi taramasi,
- 2008 y. — Biotinidaz taramasi baslatildi,

- 2010 y.- Gelisimsel Kalga Displazisi

- 2015 v.- Kistik Fibrozis ve Gorme taramasi

- 2017 vy. - Adrenal Hiperplazi —Pilot calisma 4 ilde

- 2018 y. — KAH- 14 ilde yayginlastirilmistir.



Yenidogan Taramasi Kapsami

Ulusal Yenidogan Tarama
Programi

v'Fenilketontri )
- Yenidogan lsitme Taramasi Programi

v'Konjenital Hipotiroidi - Gelisimsel Kalga Displazisi Tarama Programi

v'Biotinidaz Eksikligi - Gorme Taramasi

. ep e . - Kritik Konjenital Kalp Hastaligi Taramasi (Pilot
v Kistik Fibrozis J P 8 (Pilot)

v'Adrenal Hiperplazi —Pilot




Yenidogan tarama testlerinin degerlendirilmesi

* Yenidogan tarama testleri tani koydurucu testler degildir !!
* Anormal sonuclar TANISAL TESTLERIN derhal baslatilmasini gerektirir.

1. Tanisal testler taranan hastaligi dogrulayabilir: Gerg¢ek pozitif
2. Tanisal test sonuclari normal cikabilir: Yanhs pozitif

3. Tarama testi normal olup bireyde hastalik varsa: Yanhs negatif



Yenidogan tarama testlerinin degerlendirilmesi

-Normal ve anormal sonucu belirlemede testlerin

“cut off” degeri vardir!
1. Yiiksek deger: Normalin 99.persentili--Etkilenen bireyin 5. persentili
2. Diistik deger: Etkilenen bireyin 99. persentili--Normalin 1. persentili

HEDEF: Diistik yanhs pozitiflik ve yanhs negatiflik



GEBLIZ SISTEMI

(GEbe, Bebek, Lohusa IZleme SISTEMI )

-Yenidogan tarama testleri hazirhgi

-Gebeligin 28-36.haftalarinda anne adayini neonatal tarama

hakkinda bilgilendirmeyle baslar.



Topuk kani ile taranabilen hastaliklar

e Organik asidemiler (15 bozukluk) * Hemoglobinopatiler (4 bzk)
* Yag asidi oksidasyon defekti (13bzk)  ° Kistik fibrozis
 Aminoasidopatiler (PKUdahil 14 bzk)  ° GDH tip Il

» Diger dogumsal metabolik hastaliklar  * Ciddi kombine immiin
(Biotinidaz eksikligi, klasik galaktozemi ~ Yetmezlikler

dahil 4 bzk) * T hiicreye bagh lenfosit eks.

* Endokrin bozukluklar (Konjenital * Mukopolisakkoridoz tip 1, X'e
hipotiroidi, KAH) bagh ADL




Topuk kani ile

FenilketonUri

/K'(gnital Hipotiroidi

ulkemizde bakilan bozuklukla

Diinyada siklik/Kalitim

1/20

(canh dogum) Sporadik, OD, OR OR 1/2000-3000, OR
Ulkemizde sikhk 1/4500-6228 1/3344 Diinya 1/3000
(canh dogum) ortalamasina gore

8 kat fazla

Taranmazsa sonug

Zihinsel ozurlaluk
Otizm

Zihinsel ozurluluk

4 1Q

Gelisme geriligi,
konvulziyon, vb

Ekzokrin salg! bezlerinde
fonksiyon bozukluklari,
Blylume geriligi

Taranirsa sonug

Diyet- kisith fenilalanin
Normal

Hormon replasmani
Normal buylime ve
gelisme, Global IQ2 N

Farmakolojik biotin
Normal hayat

Miltidisipliner destek
No6robilissel prognoz iyi
Yasam kalitesi iyi

Dogum sonrasi 6rnek

Dogumu takiben 48

Dogumu takiben 48 saat

Dogumu takiben 48

Dogumu takiben 48 saat

alma zamani saat sonra (oral sonra saat sonra sonra
beslenmenin ardindan)
iIk hafta icinde tekrar 48 st’ten once alindiysa | 48 st’ten once alindiysa | Hayir Evet, ilk test %80 duyarl

(ikinci test)

tekrar

tekrar (TSH)

(IRT/IRT)

Bakilan parametre

Fenilalanin dlzeyi

Tiroid Stimilan Hormon

Biotinidaz aktivitesi

Immuin reaktif tripsinojen




Topuk Kan Ornegi Am Zamani

v'ideal: 3-7. giinler arasi

v'FKU taramasi icin en az 24 saat beslenmis olmaldur.

v'Pratik uygulama: Taburculukta

v'Nakilde ve taburculukta epikrizde MUTLAKA BELIRTILMELIDIR!




Nasil Alinir?

v' Bebegin ayagi 3 dakika boyunca ilik bir havlu ile isitilir.
v Avug ici de isitmak icin kullanilabilir.

v' Ayagi kalp seviyesinden asagida tutmak yarar saglar.
v' Bebegin topugu %70’lik izopropil alkol ile temizlenir.

v’ Fazla alkol, kuru steril bir gazh bez ile silinir ya da kurumasi
beklenir.



Tarama programi kapsaminda dogan
her bebekten dogumu takiben 48 saat
sonra (oral beslenme ardindan)
topuk kani alinmasi ve
web sistemine girilmesi esastir.

(Kan alma bolgeleri >




*Taramaya uygun kan orneginin ¢api;
*6 mm’den kiiciik olmamali!

*Kan ornegi kagidin arka yiiziine de ge¢cmis
olmali!




FENILKETONURI

* Onlenebilir mental geriligin en 6nemli  -Avrupa & ABD

nedeni !1! 1/10.000-30.000
» Ekzema benzeri cilt lezyonlari -Tiirkiye’de 1/3350
e Ter ve idrarda k&f kokusu -Her yll alkemiZde 300 FKU’IU
* Konviilziyonlar L

o -Tasiyicilik orani %4
* EEG anormallikleri :
. . _ -Otozomal resesif

* Mikrosefali, agik renkli -Fenilalanin hidroksilaz eksikligi

sag ve goz rengi ile iliskili



KAN ORNEGI
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Konjenital Hipotirodi

KAN ORNEGI —> Bebek 1 aydan biiyiikse

» Erken tani ve tedavi zeka

e [
v y

geriligini énler [ UYGUNSUZ KAN ORNEGI UYGUN KAN ORNEG|

l l

* Tedavisi ucuz, basit, kolay [KAN ORNEGI TEKRARI [-» TARAMA LABORATUVARI]

. . v v
maIIYEt etkin <5,5 miU/L ] 5,5-20 miU/L h

) v
» Uzanmus sarilik, hipotoni, 6demli l TEKRAR KAN ORNEGi |
o0 [ ] o0 o0 ee &/ oo ¢

ve kaba yiiz, dil biiytikligii, NORMAL |
umbilikal herni, cilt kurulugu, — ime.ﬁ e
i I i LABORATUVARDA
k b l k ENDOKRINOLOJI HEKIM SERUM T4 VE TSH

guatr, kapizii KLINIGINE SEVK** GORUSU

BAKILMASI*




BIOTIDINAZ EKSIKLIGI

Biyotinidaz; viicutta biyotin
doénglisu adi verilen bir
reaksiyon zinciri icinde serbest
biyotin olusum basamagi icin
gerekli bir enzimdir.

Biotin, B vitaminlerinden biridir.
Enerji saglar ve biyume icin
gereklidir.

Diinyada 1/60.000
e -Ulkemizde 1/12.000
e -Otozomal resesif

* Yag asidi, aminoasit katabolizmasi ve
glukoneogenez basamaklari ¢alismaz.

» $SS bulgulari, deri, gérme bozuklugu
tipik !!!

e Konviilsiyon, hipotoni, yutma
bozuklugu, mental-motor gerilik, optik
atrofi, isitme ve gorme kaybi,
konjonktivit, deri dokiintiisii, alopesi



KISTIK FIBROSIS

» Otozomal resesif gegislidir. 1/2500-3000 siklikta goriliir. Tasiyicilik
orani 1/25’dir.

» Solunum, gastrointestinal, pankreas iirogenital sistem ve ter
bezlerini etkiler.

* CFTR geninin etkilenmesine gére hafif ve agir olgular séz konusudur.
* Yas, mutasyon tipi, tutulan organa gére klinik gesitlilik gosterir

* Yenidogan déneminde mekonyum ¢ikisinin gecikmesi-ileusu, GIS
perforasyonu, neonatal kolestaz goriilebilir.



Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH)

Genetik bir hastaliktir ve hastalarin %90’dan fazlasinda 21-

Hidroksilaz enzim eksikligi nedeniyle kortizol Gretim kusuru
bulunmaktadir.

Kortizol eksikligi yaninda aldosteron eksikligi nedeniyle agir tuz kaybi
olusan bebeklerde hiponatremi, hiperkalemi ve hipoglisemi
nedeniyle dliumler gérilebilmektedir.



Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH)

 Bu bebeklerde hipoglisemik ataklar, elektrolit dengesizlikleri
nedeniyle zeka gelisimi etkilenebilmekte, boy kisalig
gelisebilmektedir.

e Ayrica 6zellikle kiz bebeklerde belirgin olmak tzere cinsiyet gelisim
anomalileri cok sik olarak tabloya eklenmektedir.



Siipheli vakalar disinda topuk kan o6rneginin
yenilenmesi gereken 6zel durumlar

»Beslenmeden 24 saat 6nce topuk kan ornegi alimi
»Dogumdan sonra 48-72 saatten 6nce topuk kan ornegi alimi
>Intravenoz sivi alan yenidoganlar

»Kan degisimi yapilmis bebekler

» Antibiyotik tedavisi alan bebekler*

» Prematiire bebekler*

*TARAMADA TEKRAR KAN ORNEGI ALIMI GEREKTIREN
DURUMILAR DEGILDIR AMA MUTLAKA KAGITTA
BELIRTILMELIDIR.




Yenidogan Isitme Taramasi Programi




YENIDOGAN iSITME TARAMASI

e Siklik 1-3/1000 olup yenidogan yogun bakim linitelerinde yatanlarda
16.7/1000 siklikta gozlenmektedir.

* Her yenidogan bebek mutlaka isitme taramasina yonlendirilmeli ve
tarama yapilmasi saglanmalidur.

* Tum yenidoganlar ilk 1 ayda taranmal,,

* 3.aydan énce uygun odyolojik ve tibbi degerlendirmeler ile iSITME
KAYBI TANISI almis olmalidir.

* 6.AYDAN ONCE Tedavi (cihaz &rehabilitasyon) ile NORMAL DiL
GELISIMI mumkiindur!!!

* Tedavi edilmediginde , konusma ve dil gelisimi zarar gorur.




Risk Gruplari

Risk Faktori olan bebekler dikkatle degerlendirilmeli;

* TORCH grubu enfeksiyonlar,

* Prematiireler, > 2 giinden fazla YYBU yatisi,

* >10 giin Mekanik Ventiltor oykiisii,

e >7 giin ototoksik ila¢ kullanimi, menenjit, ECMO,

» Sendromik kraniofasiyal anomalisi olan bebekler risk grubundadir.



YENIDOGAN iSITME TARAMALARI

* Otoakustik emisyon Testi: Sensérindral ve iletim tipi isitme
kaybini saptayabilir. Isitsel noropatiyi saptayamaz! Anne yani iyi
bebeklerde dnerilir.

« Otomatik isitsel Beyinsap: Yaniti Testi (AABR): Sensérinéral,
iletim tipi isitme kaybi ve isitsel nGropatiyi saptayabilir. sitsel ndropati
riski olan ve YYBU’de yatan tum bebeklerde 6nerilir.



Combined Automated OAE and ABR Technique

2 elektrofizyolojik teknik: 235 dB isitme kaybini saptarlar.
< 3 ay bebekler icin uygundur.



Gelisimsel Kalc¢a Displazisi




GELISIMSEL KALCA DISPLAZISI

* Ailesel, Cografi (Kuzey ABD, eski Yugoslavya), ilk dogan bebek, kiz
cinsiyet riski artirmaktadir.

* Mekanik riskler: Oligohidramnios, makat gelis, LGA, ¢cogul gebelik,
Torticollis, plagiosefali, metatarsus adduktus, yumru ayak
deformitesi, kundaklama

* Preterm dogum risk faktorii degil!



GELISIMSEL KALCA DiSPLAZISI

 Diinyada GKD; 1/1000 canli dogum, subluksasyon
10/1000 canli dogumda goriilmekte iken
tulkemizde 10-15/1000 siklhiktadir.

* Kiz/Erkek: 4-8/1; kizlarda daha fazla
gorulmektedir.

* Sol kalcada daha sik GKD’ye rastlaniimaktadir.
* Tim yenidoganlar taranmalidir.

bt 13 :' 2
Bz

ortaloni

J &
4

barlow



GELISIMSEL KALCA DISPLAZISI

* Yenidogan donemi: Fizik muayene

* Yenidogan doneminden sonra siipheli olgularda USG, X-Ray
* Ilk 6 ay USG altin standart, >6 ay AP pelvis grafisi

* BT ve MR cerrahi tedavi sonrasi takipte kullanilmaktadir.

* Evrensel taramada tim yenidoganlarin kalcalari yasamin en gec ilk
4-6 haftasinda ultrasonografik olarak taranirlar!



Yenidogan G6z Taramasi Programi




GOZ TARAMASI

& l' -"
S - & \%
* Aile hekimleri tarafindan 0-3 aylik bebekler taranmakta

 Degerlendirme inspeksiyon ve kirmizi refle testi ile
vapilmakta

e Taramada supheli bulunan vakalar g6z hekimine sevk
edilmektedir



0-3 Ay Bebekler igin Gz Muayenesi Akis Semasi

YE N I DOGAN GORM E OFTALMOSKOP ISIGI ILE BAKILDIGINDA
TARAMASI v v
[ Gozler yapisal olarak J r(St')zleryaposal olarak dogal degil
dogal | ya da nistagmus ya da sastlik var
* Retinoblastom, Konjenital I$IKREAKSiYOlNLARINABAK :
Glokom ve Katarakt siphesi olan T T
bebekler acilen Goz e =
Hastaliklari’'na yonlendirilmelidir. [ simetrik ) [ degil [
v
KIRMIZ! REFLE TESTI
* 32 hafta ve altindaki tim I )
prematireler ve <1500 gram alti [ e e ]l [ "Carafese | >

tum bebekler 4.haftada Prematir )
Retinopatisi (ROP) acisindan Tekyada ki -
degerlendirilmelidir. /

[ TAKP ]




Kritik Konjenital Kalp Hastaligi Taramasi

* Kritik KKH; yasamin ilk yilinda cerrahi ya da kateter
girisimi gerektiren kalp hastaligi anlamina gelmektedir.

 Ulkemizde KKH sikhgi %1 iken; bunlarin %25’i Kritik KKH
olup mortalite %30 civarindadir.

 Tani almadan taburcu olan hasta bebekler ise %3’dur.

 Kritik KKH olan bebekleri erken tanimak, mortalite ve
morbiditeyi azaltmaktadur.




Kritik Konjenital Kalp Hastaligi Taramasi

 Yasamin 24 - 48. saatinde: SAG EL ve BiR AYAK
NEGATIF sonug: > %95 (her ekstremitede)
< %3 fark el ve ayak degeri

* Negatif tarama sonucu kritik KKH ekarte etmez !

POZITIF sonug: Sa0, < %90 Sag

$a0, < %95 : Her biri en az 1 saat arayla 3 farkl
Olciimde hem alt hem de iist ekstremitede

Alt ve list ekstremiteler arasinda SaO, farki> %3



Nabiz Oksimetre Testi

* Pulmoner atrezi
* Trikiispit atrezisi
* Trunkus arteriosus Prenatal tani yiiksek,
* Hipoplastik sol kalp sendromu Duyarhlik yiiksek

* Total pulmoner veno6z dénuis anomalisi
* Buyuk arter transpozisyonu

 Fallot tetralojisi

* Aort koarktasyonu

e Ebstein’s anomalisi

* ‘Interrupted’ aortik ark

* Tek ventrikul

 Cift cikish sag ventrikiil

Klinik olarak siyanozun
saptanabilmesi icin deoksi
hemoglobin diizeyi en az
5 g/dl olmalidir




Onerilen Diger Taramalar & 6fEI Durumlar
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»



Genisletilmis Yenidogan Taramasi

Ulkemizde;

v' Konjenital adrenal yetmezlik
v Ciddi kombine immiin yetmezlikler

Dlinyada,

v Lizozomal depo hastaliklari

v’ Biliyer atrezi taramasi
v' Duchenne miiskiiler atrofi



Yenidogan taramasinda genetik

« Zamandan bagimsizdir ve yasamin ilk 24 saatinde uygulanabilir

(FARK)
* Dogum oOncesi fetal hayatta da uygulanabilir.

e GUnUmuzde Prenatal Tani-Maternal kanda serbest Fetal DNA testi

anoploidi taramasi yapilabiliyor.

* Gelecekte Fetal Molekuler Tarama hedefleniyor.



OZEL DURUMLAR

« Yiiksek irtifa: Yiksek yanlis pozitiflik

 Yenidogan yogun bakim unitesi: Prematuire bebeklerde yanhs

pozitiflik orani yuksek, yanhs negatiflik de olabilir.
- Ilk gtinlerde destek oksijen ihtiyaci nedeniyle tarama gecikebilir.

« Dogum sonrasi ekokardiyografi tetkiki olan bebege nabiz oksimetre

taramasi onerilmemektedir.
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