I DERLEME REVIEW I

Filiz TIKER BAKAR®

aNeonatolgji BD,
Yeditepe Universitesi Tip Fakultesi,
Istanbul

Gelis Tarihi/Received: 14.12.2010
Kabul Tarihi/Accepted: 27.01.2011

Yazisma Adresi/Correspondence:
Filiz TIKER BAKAR

Yeditepe Universitesi Tip Fakilltesi,
Neonatoloji BD, istanbul,
TURKIYE/TURKEY
fbakar@yeditepe.edu.tr

Copyright © 2012 by Tiirkiye Klinikleri

212

Genigletilmis Yenidogan Taramas

Expanded Newborn Screening Program

OZET Yenidogan bebeklerin tedavi edilebilir genetik, endokrinolojik, metabolik ve hematolojik
hastaliklar agisindan taranmasi 6nemli bir koruyucu halk sagligi programidir. Taranan hastaliklarin
¢ogu yasamin ilk iki haftasi i¢inde ortaya gikar ve metabolik asidoz, koma, nérolojik sorunlar, hatta
oliimle sonuglanabilir. Bu nedenle yenidogan taramasi taninin erken konulup diyet, hormon
replasmani ve diger medikal tedavilerin baglanmasi agisindan gereklidir. Tarama ilk kez 1960’larin
baginda fenilketoniiri tarama programi ile baglamigtir. Guthrie hem yiiksek konsantrasyonlardaki
fenilalanini saptayan bakteriyel inhibisyon yontemini hem de kanin alindig: filtre kagidini
gelistirmigtir. Son 20 yilda 6zellikle ardigik kiitle spektrometrisi ve DNA analizi gibi yeni
teknolojilerin taramalarda kullanilmaya baglanmasi ile taranan hastaliklarin sayis: hizla artmaktadar.
American College of Medical Genetics, 1995 yilinda yenidogan tarama programlarinda
standardizasyonu saglamak amaciyla 29 hastalig1 iceren bir tarama paneli 6nermistir. Tarama
panelinin genislemesi, taramaya eklenecek yeni hastaliklarin detayli olarak gézden gegirilmesi,
tartigilmasi ve pilot ¢aligmalarin yiiriitiilmesine gereksinim duymakta ve ekonomik maliyetlerin
artist ile etik endiseleri de igeren sorunlara yol agabilmektedir. Bu derlemede hedef hastaliklar ve
ana problemler ¢ercevesinde yenidogan taramalar1 gézden gecirilmistir. Gelecekte de basarili bir
yenidogan tarama programinin siirdiiriilmesi i¢in teknolojik yatimlar ile beraber toplumun ve
doktorlarin egitimi, taninin kesinlestirilmesi i¢in yiiksek kalitede bir sistemin saglanmasi, aile
danisgitmanligy, tedavinin baglanmasi ve yeni tedavilerin gelistirilmesi i¢in arastirma projelerine
katilim olanaginin saglanmas: gereklidir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan taramasi; metabolik hastaliklar; koruyucu hekimlik

ABSTRACT Newborn screening for treatable genetic, endocrinologic, metabolic, and hematologic
diseases is an important preventive public health program. Many of the screened conditions present
in the first two weeks of life and are life threatening. Because of the risk of metabolic acidosis,
seizures, coma, neurological devastation, or death, newborn screening is essential for prompt diag-
nosis and treatment, including dietary, hormonal, and other interventions. Newborn screening pro-
gram began with phenylketonuria in the early 1960s. Guthrie developed both the bacterial inhibition
assay to detect high concentrations of phenylalanine and the filter paper on which blood spots were
collected. Newborn screening has expanded during the last 20 years, owing to the introduction of
new technologies such as tandem mass spectrometry and DNA analysis. In 1995 American College
of Medical Genetics proposed a uniform panel including 29 diseases. Expansion of the screening
panel requires critical review, discussion, and performing pilot studies about the new diseases which
will be added to the screening program, and may lead to problems including economical costs and
ethical concerns. This review aimed to give an overview of newborn screening, including its target
diseases and main problems. Investment in the technologies, combined with public and professional
education and provision of a high-quality, accessible system for confirmation of diagnoses, family
counseling, initiation of treatment, and the opportunity to participate in research to develop new
therapies are required to maintain a successful newborn screening program in the future.

Key Words: Neonatal screening; metabolic diseases; preventive medicine
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enidogan taramasi; bebeklerin tedavi edile-
-! bilir genetik, endokrinolojik, metabolik ve
hematolojik hastaliklar agisindan test edi-
lerek bu hastaliklarin erken saptanmasini, béylece
gelisebilecek mortalite ve morbiditenin 6nlenme-
sini saglayan onemli bir halk saghig: programidir.!
Bu hastaliklarin ¢ogu yasamin ilk iki haftasi i¢inde
ortaya ¢ikar ve erken taninip tedavi baglanmadig:
takdirde metabolik asidoz, nobet, koma, nérolojik
bozukluk, hatta 6liime yol agar. Ancak yasamin ilk
iki haftas1 i¢inde tarama programlar ile erken ta-
ninip diyet, hormon veya diger medikal tedaviler
baslandiginda bu ¢ocuklar daha iyi bir yasam kali-
tesine sahip olurlar.?

Etkin bir yenidogan tarama sistemi, tarama ka-
ninin alinmasinin yaninda dort ek bilegene ihtiyag
duyar: Sonuglarin izlemi, taninin kesinlestirilmesi,
uygun merkezlere gonderilerek tedavinin planlan-
mas1 ve tiim tarama sisteminin aralikli olarak de-
gerlendirilerek programda yer alan ekibin egitimi.?

I TARIHGE
Yenidogan taramalarinin ilk 6rnegini fenilketoniiri
(FKU) olusturmaktadir. FKU hastaligini yaklagik 80
yil dnce Norveg’te ilk kez Folling tanimlamistir.
Bickel* tarafindan 1954 yilinda FKU’lii hastalarin
diyetle tedavisi giindeme gelmis, Centerwall tara-
findan 1957 yilinda idrarda ferrik kloriir testi ile
yenidogan taramasi baglatilmistir. Ancak bu testin
giivenilir sonug verebilmesi i¢in bebegin 6-8 haf-
talik olmasi gerekmekte olup, bu donemde beyin
hasar1 baglamis oluyordu. Mental retarde bir oglu
ve FKU'lii bir yegeni olan Guthrie tarafindan 1961
yilinda halen kullanimda olan bakteriyel inhibis-
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yon yontemi ve kanin toplandig filtre kagidi gelis-
tirilmig®, 1963 yilinda da Massachusetts’de ilk ta-
rama programi baslatilmistir. Taranan hastaliklar
1970’ler ve 1980’lerde yavasca genislemeye basla-
mis, 1990’1arda ise ozellikle tek 6rnekten pek ¢ok
hastaligin biyokimyasal olarak taranmasini sagla-
yan ardisik kiitle spektrometrisi (KS)'nin kullanima
girmesi ile taranan hastalik sayis: da hizla artmis-
tir.%7 Glintimiizde 50’nin tizerinde hastalik tarana-
bilmektedir.®8

Ulkemizde yenidogan taramast ilk kez 1983 y1-
linda Hacettepe Universitesi tarafindan TUBITAK
destekli FKU insidansin1 belirlemeye yénelik bir
proje kapsaminda baglamis ve 1990 yilindada sadece
il merkezlerinin tarandig1 program 1994 yilinda ulu-
sal tarama programina donistiirilmistiir. Tiirkiye
genelinde 25 Aralik 2006 tarihinde baslatilan Ulusal
Yenidogan Tarama Programi ile tiim yenidoganlarin
konjenital hipotiroidi (KH) ve FKU yéniinden ta-
ranmast baglatilmig, 2009 Ekim ayinda biyoti- dinaz
eksikligi tarama programina eklenmistir.

I HANGI HASTALIKLAR TARANMALI?

Bir hastaligin erken taranmasi ve tedavisi fikri
6ztinde ¢ok basittir. Ancak bunun basarili bir sekilde
yliriitiilmesi, yani bir yanda daha 6nceden saptan-
mamis bir hastalif1 olanlara tedavi baslayip, diger
yanda tedaviye gereksinimi olmayan gruba zarar gel-
mesinin 6nlenmesi bazen son derece zor olabilmek-
tedir. Bu amagla 1968 yilinda Diinya Saglik Orgiitii
(DSO)’niin tarama programina girecek hastaliklar
i¢in yayinladig1 Wilson ve Jungner kriterleri’ (Tablo
1) halen taramada altin standart olarak gecerliligini

TABLO 1: Wilson ve Jungner klasik tarama kriterleri.

2. Tani koyuldugunda kabul edilebilir bir tedavisi olmalidir
3. Hastaligin kesin tanisi igin dogrulayici testler olmalidir

6. Test toplum tarafindan kabul edilebilir olmalidir
7. Hastaligin dogal seyri yeterince anlagilmis olmaldir

9. Taramanin maliyeti dugik, yarari ylksek olmalidir

10. Toplumda yeni olgu bulma isi stirekli olmalidir

1. Tarama yapilacak hastalik o toplumda sik gérilen dnemli bir saglik sorunu olmalidir

4. Hastaligin erken taniya yetecek kadar semptomsuz bir latent dénemi olmalidir
5. Tarama yontemlerinin maliyeti diistik, hizli, giivenilir, uygulanmasi kolay, gegerliligi, duyarlili§) ve 6zgiinligi yiiksek olmalidir

8. Kimlerin tedavi edilecegi konusunda uzlasilmis bir politika olmalidir ve erken dénemde baslanan tedavi mortalite ve morbiditeyi azaltmalidir
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korumakla beraber, iizerinden gecen 40 y1l boyunca
yapilan aragtirmalar sonucu klasik kriterlerde gesitli
uyarlamalar yapilmistir (Tablo 2).1°

I TARAMADA KULLANILAN YONTEMLER

Dogustan metabolik hastaliklar ve endokrinopati-
lerin taranmasi aslinda “genetik test’tir. Clinkii tan1
kesinlestiginde hemen tiim olgularda hastaligin ne-
deni genetik bir bozukluktur. Yenidogan taramalar
bircok yolla yapilabilir (Sekil 1). En sik kullanilan
yontem metabolit diizeyinde biyokimyasal fenoti-
pin taranmasidir. Ikinci yaklagim protein/enzim dii-
zeyinde enzimatik fenotipin taranmasi olup, i¢iincii
yontem DNA diizeyinde genotipik taramadir. Her
i¢ yontemin avantajlar1 ve dezavantajlar olup, iki
yontemi birarada kullanan iki asamali testler tara-
manin 6zgiinltigiinii artirmaktadir.

Metabolik hastalik taramasinda ardigik KS ilk
kez Millington ve ark. tarafindan ortaya atilmas, ar-
dindan Chace ve ark. ile diger arastirmacilar bu
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yontemi gelistirerek tarama programina dahil et-
mislerdir. Ardigik KS teknolojisi ile ‘bir test-bir has-
talik’ anlayis1 yerini ‘bir test-bircok hastalik’
anlayisina birakmigstir. Bu yontem ile aminoaside-
miler, yag asidi oksidasyon bozukluklari ve organik
asidiiriler taranabilmektedir.!! Gelecekte galakto-
zemi, konjenital adrenal hiperplazi (KAH), lizozo-
mal depo hastaliklari, hemoglobinopatiler, piirin ve
pirimidin bozukluklari, konjenital glikolizasyon bo-
zukluklari, safra asit sentez bozukluklar: gibi bir¢ok

hastalik bu y6ntem ile taranabilecektir.'>'?

Ardisik KS, tanisal 6zgiinliigii ve duyarlilig
yiiksek, hizli (yaklasik 2 dk) ve giivenilir bir testtir.
Eklenen testlerin sayisindan bagimsiz olarak testin
maliyeti aynidir ve test bag1 maliyeti ayn1 olup, 10
dolar dolayindadir. Ancak KS pahali bir alettir ve
iyi derecede egitilmis laboratuvar personeline ge-
reksinim vardir.

Ardisik KS taramasinda birtakim sorunlarla da
karsilagilmaktadir:

TABLO 2: Son 40 yilda 6ne siriilen tarama kriterleri.

2. Taramanin hedefleri baslangicta tanimlanmalidir
3. Tanimlanmis bir hedef kitle olmalidir
4. Tarama programinin etkinligi konusunda bilimsel kanit olmalidir

9. Baslangigtan itibaren programin degerlendirilmesi planlanmalidir
10. Taramanin toplam yarari zararindan daha agir basmalidir

1. Tarama programi gegerliligi kabul edilmis bir gereksinime yanit vermelidir

5. Tarama programi egitim, test yapilmasi, klinik servisler ve program ydnetimini kaynagtirmalidir
6. Taramanin potansiyel tehlikelerini azaltan mekanizmalarla beraber kalite giivencesi olmalidir
7. Program bilgilendirilmis secenek, gizlilik ve 6zerklige saygry! garanti altina almalidir

8. TUm hedef kitlenin taramadan esit derecede yararlanabilmesi saglanmalidir

Genotip DNA <

1

mRNA

s
Enzimatik Protein/enzim ©
Fenotip Biyotidinaz eksiklig

\
Biyokimyasal Metabolitler >
fenotip

Genetik tarama - Kistik fibrozis

Konvansiyonel tarama — GALT
G6PD
Galaktozemi
FKU

MSUD

KAH vb.

Konvansiyonel tarama —

SEKIL 1: Ardigik ktle spektrometrisi.
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® Bir metabolit birden fazla kalitsal metabo-
lizma hastaliginda artabilir, bu yiizden yorumu zor
olabilir. Ornegin metilmalonik asit metilmalonil
KoA mutaz eksikliginde, kobalamin metabolizma
bozukluklarinda, B12 vitamini eksikliginde artabilir.

= Yalana pozitif ve yalanci negatif sonuglar
arasinda kabul edilebilir bir denge olusturmak i¢in
her duruma 6zgii ayr1 ayr: limit degerler belirlen-
melidir.

= Ardisik KS ilk agamadir, mutlaka dogrulayici
testlere gereksinim vardir, ancak bu hastaliklarin
cogunda kesin tan1 koydurucu testler yoktur.

= Saptanabilen hastaliklarin hepsinin kesin
iyilestirici tedavileri yoktur.

® Kan oOrnegi alinma zamani, prematiire
dogum ve parenteral beslenme bazi test sonuglarini
bozabilmektedir.

DNA MiKRODIZIN TEKNiGi

Son yillarda insan genom projesinin tamamlanmasi
ve gen diizeyindeki tan1 yontemlerinin biiyiik bir
hizla gelismesine bagl olarak DNA analiz yéntem-
leri kalitsal metabolik hastaliklarin tanilarinin des-
teklenmesinde, dogrudan tanilarinin konulmasinda
ve yenidogan taramalarinda belirli hastaliklar i¢in
kullanilmaya baglanmistir.'

DNA MiKRODIZIN TEKNIGININ AVANTAJLARI:"®

= Ayni anda ¢ok sayida 6rnegin ¢ok sayida ge-
netik degisiklik icin incelenebilmesi,

® Ozgiinliigiiniin yiiksek olmas,

® Tasiyicilarin da taranmasina olanak sagla-

masi,

® Bazi hastaliklarda fenotipin genetik degisik-
lige baglh olarak ongoriilebilmesi,

= Genetik ¢esitlilik gozlenen bazi bozuklukla-
rin etiyolojisinin belirlenebilmesi, prognozun 6n-
goriilebilmesi,

" Yenidoganlarda taranmaya aday pek ¢ok ka-
Iitsal hastaligin tek 6rnekten ayni anda taranma-
sina olanak saglayabilmesi,

® DNA bazli yontemlerin metabolit taramaya
dayanan yontemler gibi prematiire dogum, yeterli
beslenememe gibi yalanci pozitiflik ya da yalanci

Turkiye Klinikleri J Pediatr 2012;21(4)
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negatiflik yaratabilecek durumlardan etkilenme-
mesi,

= Mikrodizin yontemlerinin protein bazl ta-
rama yOntemlerine gore ¢ok gelismis bir i¢ kalite
sisteminin bulunmasi,

= Konjenital HIV, toksoplazmozis gibi enfek-
siyon hastaliklarinin ya da Tip I diyabet, 16semi gibi
hastaliklar i¢in risk olusturabilecek HLA polimor-
fizmlerinin tarama programlarina dahil edilebile-
cek olmasi,

® Protein bazl tarama yéntemlerinde ¢ogun-
lukla gereksinim duyulan ikinci 6rnege gereksini-
min azalmasu.

MiKRODIZzIiN YONTEMINDE
KARSILASILABILECEK SORUNLAR

= Maliyet ve sistemin oturtulmasinda karsila-
silabilecek sorunlar,

= FKU, kistik fibrozis (KF) gibi yeni mutasyon
siklig1 yiliksek olan kalitsal hastaliklarda panelde
yer almayan mutasyonlara bagli yalanci negatif
sonug olasilig1 bulunmas,®

= Genotipik degisikligin gen duplikasyonu,
psodogenler, epigenetik faktorler gibi Mendel ku-
rallar1 disinda olusabilmesi,

= Konjenital hipotirodi gibi genetik etiyolojisi
olmayan hastaliklarda kullanilamamasi,

® Sonuglarin dogru olarak yorumlanmasini
saglayabilecek ve uygun genetik danigmanlik vere-
bilecek saglik personeli eksikligi,

® Etik sorunlar.

¥ rAramA ICIN ORNEK ALIM ZAMANI

Tarama programlarinin 6nemli bir kismi1 6nerilen
belirli bir yasta tek 6rnek alma esasina dayanir.
Ancak farkl tanisal belirleyiciler farkli yaslarda
olusmaya baslar. Enzim aktiviteleri yastan etkilen-
mez iken, bircok metabolit yasa bagimlidir. Pla-
sentay1 gecmeyen acilkarnitinler dogumda yiiksek
saptanabilirken, plasenta tarafindan transport edi-
len aminoasitler dogumdan sonra artmaya baslar.
FKU ve akcaagac surubu hastaligl yasamin 8. saa-
tinden itibaren saptanabilir. TSH ve 17-OH-
progesteron dogumdan sonra ¢ok yikselip ilk 24
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saat icinde normal diizeylerine iner, bu yiizden ilk
24 saat icinde alinan kan KH ve KAH agisindan
biiyiik oranda test tekrarini gerektirir. Taramada
amag hastaliklar1 miimkiin oldugunca erken do-
nemde saptamak ve tedaviye baglamaktir. Diger
yandan da erken taramalarin duyarlilik ve 6zgiin-
liigii diisiiktiir. Ideal taranma zamam 3-5. giinler
olarak belirlenmekle beraber, normal dogumlar 24
saat, sezaryen dogumlar 48-72 saat i¢cinde taburcu
olduklarindan ve kanin hasta kagirmamak i¢in be-
begin dogdugu yerde alinmas: tercih edildiginden
36-72 saat tarama icin onerilmektedir.

Ancak bu kriterlerin yenidogan tinitesinde
yatan hasta veya prematiire bebeklerde kullanimi
ciddi bir endise yaratmaktadir. Kan transfiizyon-
lar1, aminoglikozidler, agizdan beslenmeme, hepa-
rinli sivilar gibi yogun bakim iinitesindeki rutin
islemler tarama testi sonuglarini bozmaktadir
(Tablo 3)."

Prematiire bebeklerde tiroksin diizeyleri term
bebeklere gore daha diisiiktiir ve bu durum KH ta-
ramasinda yalanci negatif sonuglara yol acabilmek-
tedir. Preterm bebeklerde 17-OH-progesteron
diizeyi term bebeklere gore daha yiiksektir ve KAH
taramasinda yalanci pozitiflige yol agabilir. Tara-
manin duyarhiligini artirmak amaciyla preterm-
lerde limit degerler yiikseltilebilir (600 ng/dL) ve
ardindan ikinci agama testler yapilabilir. Perinatal

GENISLETILMIS YENIDOGAN TARAMASI

donemde uygulanan kortikosteroidler KAH tani-
sinda yalanci negatiflige yol acabilir.

Yenidogan iinitesinde yatan bebeklerde 6ne-
rilen tarama politikasi ilk 6rnegin hi¢bir girisim
yapmadan 6nce tniteye kabul edilir edilmez alin-
mas, ilk haftanin sonunda ve ti¢iincii hafta iginde
testlerin tekrar edilmesidir.

ULKEMiZDE NEONATAL TARAMA PROGRAMI
POLITIKASI DOGRULTUSUNDA MUTLAKA
2. KAN GRNEGI ALINMASI GEREKEN DURUMLAR

= Topuk kani ilk 24 saatten 6nce alinan be-
bekler,

® Intravendéz (iv) siv1 tedavisi alanlarda agiz-
dan beslenmeye basladiktan 24 saat sonra,

= Prematiire bebeklerde dogumu izleyen 10-
15. giinlerde,

= Antibiyotik tedavisindeki bebeklerde ilag
kesildikten en az 48 saat sonra,

= Kan degisimi yapildiysa beslenmeyi izleye-
rek 48-72 saat sonra,

= Transfiizyon alan bebeklerde son transfiiz-
yondan 90 giin sonra.

I HEDEF HASTALIKLAR

“American College of Medical Genetics (ACMG)”
1995 yilinda halen tiim diinyada belirgin farklilik-

TABLO 3: Yenidogan yogun bakim islemlerinden etkilenen metabolik tarama test sonuglari.

islem Etkilenen test
Aminoglikozid Biyotidinaz eksikligi
Kan Grlind transflizyonu Biyotidinaz eksikligi
Galaktozemi
Hemoglobinopatiler
Agizdan beslenmeme Galaktozemi

Dall zineirli ketoasidur
Homosistintri

Tirozinemi

Akgaagag surubu hastaligi
Fenilketondiri

Heparinli sivilar Hemen tim sonuglar
Parenteral beslenme Aminoasidemi

Biyotidinaz eksikligi

Klinik dnem

Tam kritik hasta bebeklerin ilk taramalari yastan bagimsiz olarak
aminoglikozid verimeden dnce yaplimalidir

ilk tarama yastan bagimsiz olarak transfiizyon éncesi yapiimalidir
Transfiizyon sonrasi yapilmigsa belirtimelidir

Tarama kartina ‘yetersiz siit alimi’ kayit edilmelidir. Bebek 3 glin
boyunca 75 m/kg st alimi sonrasi

7. glin tekrar test edilmeli, halen TPN aliyorsa aldigi aminoasit ve
heparinli sivi miktar not edilmeli ve test 21. giin tekrarlanmalidir

Tarama kartina ‘heparinli sivi’ not edilmelidir
Tarama kartina not ediimelidir
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lar gosteren yenidogan tarama programlarinda
standardizasyonu saglamak ve ortak bir yenidogan
paneli olusturmak i¢in genig capli bir veri toplama
calismas yiiriitmiis ve bunun sonucunda, yenido-
ganda taranmasi gerekli hastaliklar i¢in 29 hasta-
Iig1 iceren ana panel, bu arada 25 hastalig1 da
tesadiifi olarak saptayan ikincil bir tarama paneli
olusturmustur (Tablo 4).'8

I TARAMA PROGRAMLARININ COGUNDA
YER ALAN SIK GORULEN HASTALIKLAR
ENDOKRINOPATILER
Konjenital Hipotiroidi
Primer KH'nin diinya ¢apinda insidans: 1:3000-4000
dolayindadir. Tiirkiye’de yapilan bir ¢alismada
1:3344 bulunmustur. Erken bulgular 6zgiin olmayp,
tedavinin gecikmesi psikomotor ve mental retardas-
yon ile sonuglanir. Olgularin 6nemli bir kisminda
bozukluk kalic1 olup, tiroid disgenezisi, agenezisi
veya dishormonogeneze baghdir. Iki tarama yén-
temi vardir. Birinci yontemde TSH olgiiliir, yiiksek
bulunursa T4 bakilir. Gecikmis TSH yiiksekliginin
oldugu tiroid baglayici globulin eksikligi (1:5000-10
000), santral hipotiroidi (1:50 000) ve hipotiroksi-
nemi bu yéntem ile saptanamaz. Tkinci yontemde
once T4 olciiliir, disiik ise TSH bakilir. Bu yéntem
ile hipertiroksinemi (1:20 000-40 000) de saptanur.
Ancak , bu yontem baslangicta T4 diizeyi normal
olan gecikmis TSH olgularini saptayamaz. T4{in
diisitk-normal oldugu KH olgularini bu yontemle ta-
nimlayabilmek i¢in tarama programlarinin cogu T4
diizeyi sinir degerini yasina gore %10 alt1 olarak alir.
Her iki yontemde de geri ¢agirma orani %0,05tir.
Ideal tarama programi, ayni1 anda hem T4 hem de
TSH ol¢iimiidiir.” KH icin ideal 6rnek alim zamam
2-4 giindiir. ik 24-48 saat icinde alinan kanlarda ya-
lanca1 pozitif TSH saptanma fazla orani yiiksektir.
Kritik hastalarda veya preterm bebekte ise kanin 7.
glin dolayinda alinmas: tercih edilir. Bazi program-
larda 2. hafta dolayinda ikinci bir tarama yapilir.
Ikinci taramada KH insidans1 1:30 000’dir. Ancak
diisitk dogum agirlikh ve ¢ok diisiik dogum agirhikh
bebeklerde 6zellikle kalp hastaligi da varsa, gecik-
mis TSH artisina bagh KH insidans: yiiksektir (sira-
styla 1:1589, 1:250).%° Bu yiizden bu bebeklerde 2-6
hafta arasinda ikinci bir test yapilmas: uygundur.
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Konjenital Adrenal Hiperplazi

Bircok enzim eksikligine bagh olmakla beraber, en
sik goriilen ve klinik olarak en 6nemli olan 21-hid-
roksilaz eksikligidir. Diinya genelinde insidansi
1:14 000°dir. Tuz kaybettiren tiplerde mortalite
yliksek olup, bu krizleri atlatanlarda kalici nérolo-
jik hasar gelismektedir. Ayrica, cinsiyet tayini ile
ilgili sorunlar bu ¢ocuklarda uzun dénemli psiko-
seksiiel travmaya yol agmaktadir.?» Dogumdan
hemen sonra alinan tek 6rnek taramasinda ancak
tuz kaybettiren tipler saptanabilirken, basit virili-
zan tip ve klasik olmayan tiplerin énemli bir kismi
ancak 1-2 hafta dolayinda alinan 2. kan 6rneginde
saptanabilir. 17-OH-progesteron diizeyleri neona-
tal stres, prematiirite ve immiinoassay testine bagl
capraz reaksiyonlardan dolay1 olduk¢a degiskendir,
bu durum hasta yenidoganlarda yalanci pozitiflige
yol agabilmektedir. Testin duyarliligimi artirmak
amaciyla 17-OH-progesteron/kortizol orani iki asa-
mali test olarak yapilabilir, gebelik haftas: ve/veya
dogum agirligina gore yeni sinir degerler belirle-
nebilir.?2 Maliyeti yiiksek olmakla beraber, ardigik
KS ile 17-OH-progesteron beraberinde androste-
nodion ve kortizol 6l¢iilmesi 2. agama test olarak
kullanildiginda taramanin 6zgiinliiglinii artirmak-
tadur.

AMINOASIDOPATILER

FENILKETONURI VE AKCAABAC SURUBU HASTALIGI

Klasik FKU, fenilalanin hidroksilaz enzim eksikli-
ginden kaynaklanir. Bu enzim fenilalanini tirozine
cevirir, tetrahidrobiopterin kofaktordiir. Tedavi edil-
meyen hastalarda fenilalanin birikir ve toksik fenil-
piruvata déniigiir. Ilk aylar hastalar normal iken
kusma, biiylime geriligi baslar, ardindan agir mental
gerilik, epilepsi, dismiyelinizasyon gelisir.* Insidans1
1:11 000°dir. Hiperfenilalaninemi ise enzim aktivite-
sinin %3-10 dolayinda olmas: ile karakterize, tedavi
gerekmeyen bir durum olup, insidans1 1:10 000°dir.
Tiirkiye’de akraba evliligi yiiksekliginden (%20-25)
dolay1 FKU ve hiperfenilalaninemi insidanst yiiksek
olup 1:3000-1:4500 dolayindadir. Hacettepe Tarama
Merkezi tarafindan 1,605,582 bebegin tarandig: bir
caligmada, 383 bebekte hiperfenilalaninemi saptan-
mis ve insidans 1:4172 olarak bildirilmigtir.*

Akcaagag surubu hastaligi ise dalli zincirli ke-
toasit dehidrogenaz kompleksindeki defektten
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TABLO 4: ACMG tarafindan taranmasi énerilen hastaliklar.

29 hastaligi iceren ana panel

Ardisik KS ile saptanabilen organik asit hozukluklar
izovalerik asidemi

Glutarik asidemi tip |

3-hidroksi 3-metil glutarik asidiiri

Metilmalonik asidemi (mutaz eksikligi)
3-metilkrotonil-KoA karboksilaz eksikligi
Metilmalonik asidemi (Cbl A, B)

Multipl karboksilaz eksikligi

Propiyonik asidemi

B-ketotiolaz eksikligi

Ardisik KS ile saptanabilen yag asidi oksidasyon bozukluklari
Orta zincirli agil-KoA dehidrogenaz eksikligi

Gok uzun zincirli agil-KoA dehidrogenaz eksikligi
Uzun zincirli agil-KoA dehidrogenaz eksikligi
Trifonksiyonel protein eksikligi

Karnitin alim defekti

Ardisik KS ile saptanabilen aminoasit bozukluklari
Fenilketondri

Akcaagag surubu hastaligi

Homosistintri

Sitriilinemi tip |

Avrjininostksinikasiduri

Tirozinemi tip |

Hemoglobinopatiler

Orak hicreli anemi

Orak hiicre-C hastaligi
S-B talasemi

Digerleri

Klasik galaktozemi

Primer konjenital hipotiroidi
Konjenital adrenal hiperplazi (21 hidroksilaz eksikligi)
Biyotidinaz eksikligi

isitme taramasi

Kistik fibrozis

25 hastaligi iceren ikincil panel

Metilmalonik asidemi (Cbl C, D)
Malonik asidemi

izobiltiril-KoA dehidrogenaz eksikligi
2-metil 3-hidroksi biitirik asidri
2-metilbiitiril-KoA dehidrogenaz eksikligi
3-metilglutakonik asiduri

Kisa zincirli agil-KoA dehidrogenaz eksikligi

Orta/kisa zincirli L-3-hidroksi agil-KoA dehidrogenaz eksikligi
Orta zincirli ketoagil-KoA tiolaz eksikligi

Karnitin palmitoil transferaz Il eksikligi

Karnitin agilkanitin translokaz eksikligi

Karnitin palmitoil transferaz | eksikligi

Glutarik asidemi tip Il

2,4-dienol-KoA rediiktaz eksikligi

Benign hiperfenilalaninemi

Tirozinemi tip Il

Tirozinemi tip 1l

Biyopterin kofaktdr biyosentez defekti
Biyopterin kofaktdr rejenerasyon defekti
Arjininemi

Hipermetiyoninemi

Sitrilinemi tip Il

Varyant hemoglobinopatiler

Galaktokinaz eksiklii
Galaktoepimeraz eksikligi

ACMG: American College of Medical Genetics; KS: Kiitle spektrometrisi.

kaynaklanir.” Insidans Amerika Birlesik Devlet-
leri (ABD)n’de 1:245 000, Avrupa’da 1:120 000
olarak bildirilmistir. Bu hastaligin erken tani ve
tedavisi agir metabolik dekompanzasyon, buna
bagli koma ve 6limil engellemesi agisindan 6nem-

lidir.
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Glutarik Asidiiri Tip |

Glutaril koA dehidrogenaz eksikligine bagh bir
16sin katabolizma defektidir. Insidansi 1:85 000°dir.
[k haftalar ve aylarda bulgu yoktur. ilk bulgular
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atesli bir hastalik ile tetiklenir, distoni ve ekstrapi-
ramidal bozukluk olusur. Erken tan1 ensefalopatik
krizin 6nlenmesi agisindan 6nemlidir.

izovalerik Asidemi

[zovaleril KoA dehidrogenaz eksikligine baghdir.
Insidans1 1:75 000’dir. Akut formda ilk giinlerde
beslenme bozuklugu, kusma, letarji ile belirtiler or-
taya ¢ikar.

B OKSIDASYON VE KARNITIN SIKLUS DEFEKTLERI

Orta Zincirli Acil KoA Dehidrogenaz Eksikligi

En sik goriilenidir, insidans1 1:10 000’dir. Ozellikle
ates, gastroenterit ve aclik ile tetiklenen ensefa-
lopati ve hipoglisemi ile karakterize agir bir has-
taliktir, tedavi edilmezse koma ve Olim ile
sonuglanabilir. Tan1 konulmamig olgularda morta-
lite %20-25 dolayindadir. Tedavisi diisitk yag diyeti
ve karnitin destegidir. Ardigik KS’nin tanisal du-
yarliligr %90-100 arasinda degismektedir. Tara-
mada asla klinik bulgu gelistirmeyecek olan hafif
varyantlar da saptanmaktadir.?¢?’

DIGER B OKSIDASYON VE KARNITIN SiKLUS DEFEKTLERI

Karnitin acilkarnitin translokaz ve karnitin palmi-
toil transferaz II eksikliginde erken tami ile dahi
prognoz ¢ok iyi degildir. Cok uzun zincirli agil
KoA dehidrogenaz ve uzun zincirli agil KoA dehid-
rogenaz eksikliginde neonatal baslangicli agir form
ve gec baglangich hafif form vardir. Bu bozukluklar
¢ok nadir goriildiiklerinden, hentiiz tarama progra-
mina dahil edilmeleri konusunda kesin bir goriis
birligi yoktur. Ancak karnitin palmitoil transferaz
ve multipl a¢il KoA dehidrogenaz eksikliklerinde
tarama duyarlh ve 6zglindiir, ayrica tedavisi vardir.

DIGER BOZUKLUKLAR

Biyotidinaz Eksikligi

Biyotin igeren karboksilazlarin yikimi ile olusan bi-
yositinden biyotidinaz aracilif ile biyotin olusur.
Agir formda enzim aktivitesi %10’un altinda iken,
kismi eksiklikte %10-20 arasindadir. Genel insi-
dans1 1:120 000’dir. istanbul’da yapilan bir calig-
mada 1.269.042 yenidogan taranmis ve siklik 1:11
331 bulunmustur.?® Klinik bulgular ilk hafta i¢cinde
baglayabilecegi gibi, 10 yasina kadar gecikebilmek-
tedir. Geg tan1 konmus olgularda psikomotor geri-
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lik, infantil spazm, hipotoni, isitme kaybi, optik at-
rofi, deri lezyonu ve sa¢ kaybi vardir. Bu hastalar
erken donemde taninip diizenli biyotin tedavisine
baslandiginda yasamlarina saglikli bireyler olarak
devam etmektedirler.

Galaktozemi

Ug formu vardir. Galaktoz-1-P-uridil transferaz
(GALT) eksikligi hastaligin klasik formudur, insi-
dans1 1:72 000’dir. Ulkemizde yapilan bir pilot ¢a-
ligmada 1:23 775 olarak bulunmustur. Galaktokinaz
eksikliginin insidans1 1:250 000 olup, galaktoz-4-
epimeraz eksikligi cok nadir goriilmektedir. GALT
eksikligi yasamin ilk giinlerinde kusma, sarilik, he-
patomegali, letarji, hipotoni, pihtilasma bozuklugu
ile yasami tehdit eden hastalik olusturur.?? Galak-
tokinaz eksikligi ise bilateral katarakt ile gelir. Epi-
meraz eksikligi tim hiicrelerde gelisimsel gecikme,
hipotoni ve biiylime geriligine yol agar. Taramada
en ¢ok kullanilan iki test vardir. Metabolit 6l¢timii
her ti¢ formu da saptar, ancak hastanin galaktoz/lak-
toz almasi gereklidir. GALT aktivitesi 6l¢iimiinde
galaktoz almaya gerek yoktur, ancak sadece klasik
formu saptayabilir. Hafif enzim eksikligi ile giden,
klinik bulgu vermeyen Duarte varyantlar: da bu
yontemle saptanabilir. Her iki testi iceren degisik
tarama stratejileri gelistirilmigtir.

Kistik Fibroz

Kuzey yarim kiirede en sik goriilen metabolik bo-
zukluktur. Beyaz irkta insidans 1:3500°diir. Solunum
sistemi, gastrointestinal sistem ve {ireme sistemini
etkileyen kronik bir hastaliktir. Caligmalar erken
tan1 ve tedavinin klinik, sosyal ve ekonomik agilar-
dan yararli oldugunu gostermistir.*3? Baglangi¢ ta-
rama parametresi immiinoreaktif tripsinojen dl¢timi
ardindan ter testi yapilmasidir. Fluoroimmiinoassay
veya ELISA ile 6l¢iiliir. Yalanc: pozitiflik yiiksek ol-
dugundan dolay:1 DNA analizi ile kombine tarama-
lar oOnerilmektedir. IRT ve genotip analizi ile
taramanin duyarliligi %99,5’e ¢ikmaktadir.

Secilmis Gruplarda-Onerilen Taramalar

Glukoz-6-fosfat dehidrogenaz enzim eksikligi, orak
hiicreli anemi ve hemoglobinopati taramalar: bazi
secilmis popiilasyonlarda tercih edilmektedir. Orak
hiicreli anemi, B-talasemi ve glukoz-6-fosfat de-
hidrogenaz enzim eksikligi tilkemizde sik goriilen
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hemoglobin bozukluklarindandir.®® Orak hiicreli
anemi tastyicilig: tilkemizin giineyinde %10 dola-
yindadir. Talasemi ise %2 dolayinda olup, baz1 bol-
gelerde (Antalya) %13’e kadar ¢itkmaktadir.3* Orak
hiicreli anemi hastaligi; anemi, agri krizleri, kiigtik
bebeklerde artmis enfeksiyon ve inme riski ile ka-
rakterizedir. Tasiyicilarda dehidratasyon veya yiik-
sek rakimda oraklagma ve ani 6liim riski vardir.
Ozellikle penisilin profilaksisi ile mortalitenin azal-
diginin gosterilmesinden sonra, tarama ile ilgili ge-
ligskiler ortadan kalkmigtir.®

Tarama Yapilmasi Sorgulanan Hastaliklar

Tirozinemi Tip I, homosistintiri, karnitin transpor-
ter defekti, propiyonikasidemi, metilmalonik asi-
demi, 3-metilkrotonil KoA karboksilaz eksikligi,
iire siklus bozukluklari, enfeksiy6z hastaliklardan
HIV, toksoplazmozis ve sitomegaloviriis (CMV) en-
feksiyonunun bazi problemlerden dolay: taramaya
alinip alinmayacag: sorgulanmaktadir.

Tirozinemi Tip I (hepatorenal tirozinemi) te-
davi edilmedigi takdirde ilk yil i¢inde karaciger
yetmezliginden 6liim ile sonuglanmaktadir. Diyet
tedavisi, 6zellikle son yillarda NTBC (2-nitro-4-
triflorometilbenzil-1,3-siklokekzanedion) tedavisi,
klinik gidisi dramatik bir sekilde degistirmistir. Ar-
disik KS’de tirozin ve siiksinilaseton bakilmaktadir.
Yenidoganin gecici tirozinemisinde hafif-orta ytik-
seklikte tirozin artis1 olup, Tip I'de daha yiiksek ar-
tiglar veya siiksinilaseton artis1 goriilmektedir.

HIV siklikla dogumda asemptomatiktir, anti-
retrovirallerin erken baglanmasinin enfekte ¢ocuk
say1sin1 azalttigi, enfekte olanlarda ise morbiditeyi
azalttif1 gosterilmistir.* Toksoplazmoziste bazi be-
bekler dogumda semptomatik iken ¢ogu semptom
vermez. Bunlarin bir kism1 asemptomatik kalirken,
bir kisminda yaglarda ileri semptomlar baglar. Pre-
semptomatik ¢ocuklarin tedavisinin morbiditeyi
azalttig1 gosterilmistir. CMV ise hentiz toplum sag-
g1 tarama kriterlerini kargilayamamaktadir.” Cogu
asemptomatik kalmaktadir, konjenital enfeksiyo-
nun heniiz kanitlanmis tedavisi yoktur, gansiklovir
tedavisinin kemik iligi ve gonadal toksisitesi vardir.

Enzim replasman tedavileri ve kok hiicre nakli
gibi tedavilerin gelismesine paralel olarak lizozo-
mal depo hastaliklarinin (Krabbe, Pompe, Fabry,
Niemann-Pick) taranmas: giindeme gelmistir.*®
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Agir kombine immiin yetmezlik, Duchenne
miiskiiler distrofi, frajil X sendromu, Tip I diyabet
taranmasi diisliniilen diger hastaliklar arasindadur.
Bunlar i¢inde belki en 6nemlisi agir immiin yet-
mezlik olup, 6zellikle dogumdan sonraki ilk birkag
ayda kok hiicre nakli ile iyi sonuglar alinmaktadir.®
Prevalans1 1:66 000°dir, yasamin ilk yilinda 6lim-
ciil seyreder. PCR ile TREC hiicreleri 6l¢iilerek ta-
ramasi mimkiin ve test basi maliyet 6 dolar
dolayindadir. “Flow® sitometri ile kesin tanisi
miimkiindiir. Duchenne muskiiler distrofisinde
hastaligin ilerlemesini durduracak veya hafiflete-
cek bir tedavi yontemi heniiz yoktur. Frajil X sen-
dromu, tam mutasyonlu erkeklerde entelektiiel
bozukluk, davranis problemleri, otizm, dikkat da-
giniklig1 gibi sorunlara yol agmakta ve bu hastalar
erken tedaviden yarar gormektedir. Ulkemizde
mental retardasyonlu erkeklerde yapilan bir calis-
mada insidans %3 olarak bulunmustur.

Histidinemi, hidroksiprolinemi ve néroblas-
tom taramasi durdurulan hastaliklardar.

Ulusal Neonatal Tarama Programi

Ulkemizde alinan topuk kanlar il saglik miidiir-
ligti ACSAP subelerinde toplanmakta, haftanin 6
giinii ¢caligan Ankara ve Istanbul Hifz1 Sthha Mer-
kezi biinyesinde kurulan tarama merkezlerine gén-
derilmektedir. TSH ELISA yontemi, fenilalanin
analizi florometrik yontem, biyotidinaz eksikligi
ise kolorimetrik yontem ile ¢aligilmaktadir. TSH
i¢in simir deger 15 mIU/L olarak belirlenmis olup,
tizerindeki degerler floresan polarizasyon yontemi
ile dogrulanmakta, 15 mIU/L altinda ise negatif ola-
rak degerlendirilmekte, 15-50 mIU/L arasindaki
degerler “borderline” vaka olarak kabul edilip tek-
rar kan istenmekte, 50 mIU/L {izerindeki degerler
ise siipheli pozitif vaka kabul edilerek endokrino-
loji veya pediatri uzmanlarina yonlendirilmekte-
dir. Fenilalanin i¢in pozitif (>2 mg/dL) olgudan
tekrar kan istenmekte, yine pozitif ¢ikarsa ardisik
KSile dogrulanmakta ve pediatrik metabolizma uz-
manlarina yonlendirilmektedir. Saglik Bakanlig
tarafindan yiritilen son ¢ yillik tarama verileri
Tablo 5’te goriilmektedir.

Istanbul ilinde yapilan bir genisletilmis yeni-
dogan taramasinda 78 850 bebek taranmig ve genel
siklik 1:839 olarak bulunmustur (Tablo 6).* Ulke-
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mizde 6050 yiiksek riskli bebek {izerinde yapilan
bir caligmada, 225 (%3,8) bebekte herediter meta-
bolik hastalik saptanmistir.*! FKU, MSUD, metil-
malonikasidemi, tiire siklus bozukluklar1 ve
galaktozemi en sik goriilen bozukluklardir. Kisith
saylda da olsa yapilan bu ¢aligmalarin sonucunda,
akraba evliliklerinin sik oldugunu da goz oniinde
bulundurarak genisletilmis yenidogan taramasinin
iilkemizde en kisa siirede uygulamaya konmas: ge-
rekmektedir.*?

Taramalarla ilgili Sorunlar, Endiseler

Yenidogan taramalarinda 6nemli bir etik sorun
tlim taramalarin istege bagh mi, yoksa zorunlu mu
olacagidir.**** Taramalar genelde zorunlu olmakla
beraber bazen dini bazen de bagka nedenlerle kimi
iilkelerde istege bagli olabilmektedir. Bu durum
yeni hastaliklarin taramaya eklenmesinde de
onemlidir.

Diger sorun, gelecekte daha 6n plana ¢ikacak
olan DNA testidir. Genetik test, ailede genetik bil-
ginin farkl amaglarla kullanilabilecegine dair en-
dise yaratmaktadir. Bu yiizden genetik test
yapilirken onam almak gereklidir. Genetik test ya-
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TABLO 5: Ulkemizde son Uc yila ait tarama verileri.”
2007 2008 2009
Dogan bebek sayisi 1.317.988 1.306.966
Taranan bebek sayis 1.253.688 1.245.724
Tarama orani %95,1 %95,3
Konjenital hipotiroidi 706 1.395 2.014
insidans 1:898 1:618
Fenilketondiri 246 206 187
insidans 1:6085 1:6661
Hiperfenilalaninemi 296
insidans 1:4208
Biyotidinaz eksikligi 5 189
insidans 1:6591

*Veriler Saglik Bakanligi Ana Gocuk Saghgi Sube Bagkanligindan alinmistir.

pilmasi sonugta ebeveynlerde tagiyicilig1 glindeme
getireceginden, ilerisi i¢in genetik danigmanlik ge-
rekmekte, bu da mali yiikil artirmaktadar.

Taranan hastalik say1sinin ve testlerin hizla art-
mas1 birtakim endiseleri de beraberinde getirmis-
tir.* Bunlardan biri, bu hastalara iyi kalitede saglik
hizmeti ve tedavi giderleri ayarlanmadan genis ta-
ramanin baglatilmasidir. Digeri, 6zellikle yalanci po-
zitif sonuglu hastalarin gereksiz, maliyeti yiiksek ve

TABLO 6: istanbul ilinde genigletilmig yenidogan taramasi (Sayi: 78 850).
Bozukluk Siklik Sayl
Aminoasit bozuklugu Fenilketon(ri 1:6,570 12
n= 61 BH4 eksikligi 1:78,850 1
Siklik 1:1,276 Kalicl HFA 1:1,971 40
Sitrdllinemi 1:15,770 5
Tirozinemi tip Il 1:78,850 1
MSUD 1:39,425 2
Organik asidemiler 3-metilkrotonil KoA karboksilaz eksikligi 1:26,283 3
n=9 Propiyonik asidemi 1:78,850 1
Siklik 1:8,761 Metilmalonik asidemi 1:78,850 1
Kobalamin metabolizmasi bozukluklar 1:39,425 2
Glutarik asidemi Tip | 1:39,425 2
Yag asidi oksidasyon bozukluklari Karnitin alim bozuklugu 1:39,425 2
n=24 Orta zincir agil KoA dehidrogenaz eksikligi 1:6,570 12
Siklik 1:3,285 Uzun zincir agil KoA dehidrogenaz eksikligi 1:39,425 1
Kisa zincir agil KoA dehidrogenaz eksikligi 1:39,425 1
Multipl agil KoA dehidrogenaz eksikligi 1:15,770 5
Karnitin palmitoil transferaz eksikligi 1:78,850 1
Trifonksiyonel protein eksikligi 1:39,425 2
Toplam n=94 Siklik 1:839
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bazen zararli bir siirii testin ic¢ine siiriiklenmesi-
dir.**8 Bir diger sorun ise asla hastalif1 gecirmeye-
cek, ancak taramada biyokimyasal sorun saptanan
durumlardir ki, béyle durumlarda ¢ocuk, aile ve
toplum sagligi sistemi 6nemli bir yiik altina girmek-
tedir. Bazen taranan hastaligin kesin tanisal yontemi
olmamakta, bu da aileyi hastaligin gelisip gelisme-
yecegi konusunda endiseye sokmaktadir. Taramala-
rin, etkin iyilestirici tedavisi olan hastaliklarin
taranmasini igeren klasik yarar politikasi giderek
daha genigletilmekte, cocuk ve ailenin yarar1 dahil
edilerek taramanin esas hedeflerinden sapilmakta-
dir. Artik daha fazla bebek ge¢ baslangich hastalik,
degisken klinik gosteren, bazen asemptomatik olan
hastalik veya kanitlanmig tedavisi olmayan hastalik
tanusi almaktadir.® Bu yiizden tarama paneline karar
verecek kisilerin bir hastalik i¢in taramanin pozitif
ve negatif etkilerini dikkatle dengelemeleri gerek-
mektedir. $u soruyu sormak yerinde olacaktir: Ye-
nidogan tarama panellerine devamli yeni test
eklemede c¢izgiyi nereye cekecegiz?

“Once zarar verme”, birincil hedefimizdir. Zarar
bircok sekilde karsimiza ¢ikabilir: Hasta olmayan bir
bebege hastalik tanis1 konulmas: (yalanc pozitiflik)
veya hasta bebege sagliklidir, denmesi (yalanci ne-
gatiflik) gibi. ik dénemlerde yalanci pozitif FKU
olan bebeklerin annelerinde sonucun negatif oldu-
gunu bilmelerine ragmen “FKU anksiyete sen-
dromu” olarak adlandirilan persistan bir anksiyete
gozlenmistir.> Son 40 yi1lda ebeveynsel anksiyete ile
ilgili bir¢ok ¢aligma yayinlanmigtir. Bir ¢aligmada,
yenidogan taramasinda yalanc: pozitiflik saptanan
¢ocuklarin 2 kat daha fazla hastaneye yattiklan goz-
lenmigtir. Ebeveynsel anksiyetenin incinebilir cocuk
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sendromunun bir bulgusu oldugu diistiniilmektedir.
Bu cocuklarin normal aktiviteleri kisitlanmakta,
daha fazla okul kayip giinleri olmakta, davranis bo-
zukluklar ve anksiyete gozlenmekte, saglik sistemini
daha fazla kullanmaktadirlar. Bu zararlar bilinmeli
ve yenidogan taramasinin yararlari korunurken,
anne-babay1 yatistirmay1 saglayacak yontemler ge-
listirilmelidir.

NEREYE GIDiYORUZ?

Ardisik KS ile yenidogan taramalarinin artmasi
zaten su anki tarama sistemini stres altinda tut-
maktadir.’!® Simdi DNA mikrodizin sistemi hizla
gelismekte, yiizlerce hastaligin taranmasina olanak
saglamaktadir. Ancak sunu akilda tutmak gerekir
ki, iyi igleyen bir yenidogan tarama sisteminde tek-
noloji her sey degildir, sadece programin bir parca-
sidir. Kesin tani yontemleri, izlem servisleri, saglik
personeli ve halkin egitimi programin diger 6nemli
parcalarini olusturmaktadir. Yenidogan taramala-
rinin genisletilmesi konusunda maliyet, yarar ve
bilimsel veriler g6z ontine alinarak karar verilme-
lidir ve en 6nemlisi yararlarin zararlardan fazla ol-
masidir.

Hastaliklarin erken tanisi ile morbidite, mor-
talite ve sakatliklarin 6nlenmesini saglayan yeni-
dogan taramas1 20. vyiizyill toplum saghig:
hizmetinin 6nemli bir zaferidir. Taramalar artiri-
hirken gelisebilecek sorunlarin da ¢6ziimii ile 21.
ytizyilda da yenidogan tarama programinin basari-
sinin devamliligi saglanacaktir. Her bebek diinyaya
geldiginde saglikli bir gelecek i¢in en iyi kosullar:
ve olanaklar1 hak eder ve yenidogan taramas: diin-

yaya gelen her bebegin hakkidir.
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