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ARASTIRMA MAKALESI

Kirsehir ilinde 2015-2020 Yillar1 Arasinda Neonatal Tarama Program Sonuglarinin incelenmesi

Rabia BAYRAKY, Ayla UNSAL?, Erdal UNLU®

(074
Amag: Tedavi edilebilir ve 6nlenebilir genetik hastaliklarin erken tespit edilmesini saglayan yenidogan topuk kani taramalari, tilkemizde 1983 yilinda Fenilketoniiri
(FKU) taramasiyla yapilmaya baslanmistir ve 19.12.2006’da yaymlanan genelgeyle Neonatal Tarama Programi’na (NTP) doniistiiriilmiistiir. Bu arastirma, 2015-
2020 yillart arasinda Kirsehir ilinde NTP kapsaminda taranan, tarama sonucu siipheli olan ve Dogumsal Metabolik Hastaliklar (DMH) tanisi alan bebeklerin
prevalansimnin belirlenmesi amactyla yapilmistir.
Yontem: 2015-2020 yillart arasinda NTP kapsaminda taranan 15.848 bebegin demografik 6zellikleri ve tarama sonuglari retrospektif olarak incelenmistir. Tarama
sonucu siipheli ¢ikip tekrarlanmasi istenen 276 bebege ait veriler arastirmanin evrenini olusturmaktadir. Bilgisayar ortamna aktarilan verilere say, ylizde ve ortalama
analizleri yapilmistir.
Bulgular: Calisma kapsaminda degerlendirilen 15.848 bebegin 276’sindan tekrar kan 6rnegi istendigi ve ilgili birime yonlendirildigi goriilmistiir. Tekrarlanan
orneklerden toplam 23 bebegin DMH tanisi aldigt saptanmustir (2 Fenilketoniiri, 14 Konjenital hipotiroidi, 7 Biotinidaz eksikligi). Ayrica 24 bebegin tanilama
stirecinde oldugu ve 7’sinin “aileye ulasilamadi, il degisikligi, aile sevki kabul etmiyor” nedenleriyle takip edilemedigi belirlenmistir.
Sonug: Birka¢ damla kandan taramasi yapilabilen DMH’lar erken tespit edilip 6nlenebilmekte veya tedavi ve beslenme ile kontrol altina alinabilmektedir. Dogan

her bebegin taramasinin zamaninda ve uygun sekilde yapilmasi, sonug takibi, ilgili birime yonlendirme ve ailenin hastaliklar hakkindaki bilgilendirilmesi ve

endisesinin giderilmesi gibi konularda saglik profesyonellerine 6nemli sorumluluklar diigmektedir.

Anahtar Kelimeler: Biotidinaz yetersizligi; Fenilketoniiri; Kistik fibrozis; Yenidogan taramasi

Investigation of Neonatal Screening Program Results Between 2015-2020 in Kirsehir Province
Rabia BAYRAKY, Ayla UNSAL?, Erdal UNLU®

ABSTRACT

Aim: Newborn heel blood screening, which enables the early detection of treatable and preventable genetic diseases, started to be performed with Phenylketonuria
(PKU) screening in 1983 and was transformed into the Neonatal Screening Program (NTP) with the circular published on 19.12.2006. This study was carried out to
determine the prevalence of babies who were screened within the scope of NTP in the province of Kirsehir between 2015 and 2020, whose screening results were
suspicious and diagnosed with Congenital Metabolic Diseases (DMD).

Method: Demographic characteristics and screening results of 15,848 babies screened under NTP between 2015 and 2020 were retrospectively analyzed. The data
of 276 babies, who were suspicious as a result of the screening and wanted to be repeated, constitute the universe of the research. Number, percentage and average
analyzes were made on the data transferred to the computer environment.

Results: It was observed that 276 of the 15,848 babies evaluated within the scope of the study were asked for blood samples again and were referred to the relevant
unit. A total of 23 babies were diagnosed with DMD from repeated samples (2 Phenylketonuria, 14 Congenital hypothyroidism, 7 Biotinidase deficiency). In addition,
it was determined that 24 babies were in the diagnosis process and 7 of them could not be followed up due to “the family could not be reached, the change of
province, the family did not accept referral®.

Conclusion: DMHSs, which can be screened from a few drops of blood, can be detected and prevented early or can be controlled with treatment and nutrition. Health
professionals have important responsibilities in matters such as screening of every newborn baby in a timely and appropriate manner, follow-up of results, referral
to the relevant unit, informing the family about diseases and relieving their concerns.

Key Words: Biotinidase deficiency; Cystic fibrosis; Neonatal screening; Phenylketonuria

Kirsehir Egitim ve Arastirma Hastanesi, Cocuk Hastaliklar1 Klinigi, Kirsehir, Tiirkiye.

Kirsehir Ahi Evran Universitesi, Saglik Bilimleri Fakiiltesi, Hemsirelik Boliimii, Kirsehir, Tiirkiye.
3Karsehir Ahi Evran Universitesi, T1p Fakiiltesi, Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 Anabilim Dali, Kirsehir, Tiirkiye
Sorumlu Yazar: Rabia BAYRAK
E-posta adresi: r_efem@hotmail.com ORCID No: 0000-0003-0839-3761

Gonderi Tarihi: 09.05.2023 Kabul Tarihi: 26.08.2023

Bu yayin 7-8 Haziran 2021 tarihli “Il. International Ankara Multidisciplinary Studies Congress” isimli kongrede sozel bildiri olarak sunulmustur.


https://orcid.org/0000-0003-0839-3761

Kirsehir {linde 2015-2020 Y1illar: Arasinda Neonatal Tarama
Programi Sonuglarinin Incelenmesi

GIRIS

Yenidogan metabolik ve endokrin hastalik tarama
programi olarak isimlendirilen Neonatal Tarama
Programi (NTP), nadir goriilen, yenidogan
doneminde klinik belirti vermeyen, otozomal
resesif gecisli hastaliklardan Dogumsal Metabolik
Hastaliklarin (DMH)erken tespitini saglamaktadir.
Bu tarama programi, toplumu bilinglendirmek
amaciyla tiim diinyada uygulanan koruyucu saglik
hizmetlerinden biridir (1-4).

NTP ile hicbir bebek atlanmaksizin erken tani
konulmakta, yasamin ilk 21. giliniinden Once
tedaviye baglanabilmektedir(5). Her iilke kendi
imkanlar1 dogrultusunda yenidoganlar iizerinde sik
goriilen hastaliklara yonelik taramalar
yapmaktadir. Ik olarak Dr. Willard Centerwall
tarafindan 1957°de idrarda fenilpiruvik asit
bakilarak uygulanmaya baslanmistir. Dr. Robert
Warner, 1959°da 15-20 cc kandan fenilalanin
diizeyi bakmistir. Dr. Guthrie, 1961°de testi daha
da basitlestirerek bebeklerin topuklarindan alinan
birka¢ damla kanla bakilan ve tiim yenidoganlara
uygulanan toplumsal tarama testi olarak

uygulanmasit ic¢in ¢alismaya baglamistir. New

York’da tiim yenidoganlara Guthrie testinin
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uygulanmast 1965°de zorunlu hale getirilmistir
(6,7).

Tirkiye’de ise ilk olarak 1983’de Fenilketonuri
(FKU) taramasi, pilot illerde yapilmaya
1993’de  iilke

baslanmistir  ve genelinde

uygulanmasiyla ~FKU  tarama  programina
donistiiriilmiistiir. FKU tarama programina
2006’da  Konjenital  Hipotiroidinin  (KH)
eklenmesiyle programin adi Ulusal Yenidogan
Tarama Programi olarak degistirilmistir. Zaman
icerisinde bu baglamda 2008’de Biotinidaz
Eksikligi (BE), 2015°te Kistik Fibrozis (KF) ve
2017  itibariyle de  Konjenital  Adrenal
Hiperplazi’nin (KAH) pilot illerde yapilmaya
baslanmasiyla toplam bes hastaligin taramasi
yapilmaktadir (8). COVID-19 pandemisi 6ncesinde
Kirsehir’de sozii edilen pilot iller arasinda yer
almasina ragmen pandemiden dolayr KAH,
Kirsehir’de heniiz taranmaya baglanamamistir (9).
Tarama sonucu siipheli olan bebeklerin aileleri ile
goriistiliip tekrar kan 6rnegi alinarak sonuca gore
ilgili saglik kuruluslarma gerekli yonlendirmeler

yapilmaktadir. Erken tan1 ve tarama programlari,

hasta ve ailelerinin tedaviye uyumunu ve hastalikla
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bas etme  stratejilerini 6nemli  Olglide
etkilemektedir. Saglik profesyonellerinin NTP
sonucu ortaya c¢ikan konjenital metabolik ve
endokrin hastaliklarin erken tanilamasindaki rolii
ve onemi biiyiiktiir (10).

Literatiire bakildiginda akraba evliliklerinin sik
goriildiigli Kirsehir ilinde bu tiir bir ¢alismanin
olmadig1r goriilmiistiir. Bu nedenle hastaliklarin
goriilme sikliginin belirlenmesi, konunun énemine
dikkat cekmek ve literatiire katki saglamak adina
Oonem arz etmektedir. Bu ¢alisma, Kirsehir ilindeki
2015-2020 yillar1 arasinda NTP sonuglarini
belirlemek amaciyla yapilmstir.

YONTEM

Arastirmanin tiirii

Bu c¢alisma, NTP kapsaminda taramasi yapilip
DMH tamis1 alan bebeklerin prevalansinin
belirlenmesi amaciyla retrospektif tanimlayici bir
arastirma olarak planlanmis ve yapilmistir.
Arastirmanin evren ve orneklemi

Kirsehir ilinde 2015-2020 yillar1 arasinda 15.848
bebegin dogdugu ve NTP kapsaminda taramasinin
yapildig1 saptanmigtir. Taranan bebeklerden tekrar
kan ornegi istenen 276’s1 aragtirmanin evrenini

olusturmustur. Arastirmada Orneklem segimine
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gidilmemis, evrenin tamami arastirma kapsamina
alinmistir. Calismanin tarih araliklar1 belirlenirken
taranan biitiin hastaliklara ait verilere ulasabilmek
icin, c¢alisma kapsaminda degerlendirilen dort
hastaligin birlikte tarandigi 2015 yili baslangig
olarak tercih edilmistir.

Verilerin toplanmasi ve degerlendirilmesi

Etik kurul ve kurum izinleri alindiktan sonra Ocak
2021- Subat 2021 tarihleri arasinda, Kirsehir il
Saglik Miidiirliigti Ulusal NTP web veri tabanina,
birim c¢alisanlar1 vasitasiyla ulasilmis ve yillara
gore tlim veriler incelenmistir. Tekrar kan 6rnegi
istenen bebeklere ait demografik veriler ve sonug
bilgileri belirlenmistir. Sonucu siipheli ¢ikip topuk
kant  Ornegi tekrarlanan ve ilgili  birime
yonlendirilen bebeklere ait veriler bilgisayara
aktarilmigtir. Bilgisayar ortaminda sayi, yiizde ve
ortalama analizleri yapilarak degerlendirilmistir.
Arastirmanin etik yonii

Calisma, Kirsehir Ahi Evran Universitesi Klinik
Arastirmalar Etik Kurulu’nun 24.11.2020 tarih ve
2020-17/127 karar nolu etik kurul izni ve Kirsehir
Il Saglik Miidiirliigii Klinik Arastirmalar On izin

Komisyonu’nun 25.12.2020 tarih ve E-42884709-
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020 sayili kurum izni dogrultusunda yapilmstir.
Calismanin planlanmasi, yiiriitilmesi, sunulmasi
ve yaymlanmasi asamasinda temel etik ilke ve
standartlara uygun olarak davranilmis, arastirma ve
yayin etigi ilkelerine sadik kalinmistir.
BULGULAR

2015 Ocak-2020 Aralik tarihleri arasinda NTP
kapsaminda 15.848 bebegin taramasi yapilmistir.
NTP kapsaminda topuk kani aliman ve sonucu
siipheli ¢ikip Ornegin tekrarlanmasi istenen 276
bebegin demografik 6zelliklerine bakildiginda 122
kadin, 150 erkek, 4 bilinmiyor oldugu goriilmiistiir
(Tablo 1).

FKU i¢in 20, KHT i¢in 149, BE i¢in 30, KF i¢in 77
bebekten topuk kani Orneginin tekrarlanmasi
istenmis ve 1ilgili birime yonlendirilmistir.
Taramasi yapilan hastaliklardan yillara gore en sik

goriilenler ve detayli inceleme i¢in ilgili birime
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yonlendirilenler, FKU 2019 yilinda %22.2, KH
2015 yilinda %64.5, BE 2018 yilinda %17.8, KF
2016 yilinda % 54.2 oldugu goriilmiistiir (Tablo 2).
NTP kapsaminda taramasi yapilan tiim bebeklerin
yillara goére dagilimi sirasiyla; 2015°te 2.755,
2016’da 2.743, 2017°de 2.885, 2018’de 2.702,
2019°da  2.546 ve 2020’de 2.217 oldugu
belirlenmistir (Tablo 3). Sonucu tekrarlanip ilgili
birime ydnlendirilenlerden 23’ DMH tanisi
almistir. Son alt1 y1l (2015-2020) i¢in FKU 1/7.924,
KHT 1/1.132, BE 1/2.264 oraninda goriiliirken KF
tanisi alan hasta olmamistir (Tablo 3).

Ayrica 24 bebegin tanilama siirecinde oldugu ve
sonucu tekrarlanarak ilgili birime yonlendirilmesi
istenen 7 bebegin “aileye ulasilamadi, il
degisikligi, aile sevki kabul etmiyor” nedenleriyle

takip edilemedigi saptanmustir.
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Tablo 1.Tekrar Kan Ornegi Istenen Bebeklerin Yillara Gére Cinsiyetlerinin Dagilimi

Kadin Erkek Bilinmiyor Toplam
D(;%ll:m Say1 %o* Say1 %* Say1  %* Say1  %*
2015 9 29.0 20 64.5 2 6.5 31 100.0
2016 22 45.8 25 52.1 1 2.1 48 100.0
2017 27 58.7 19 41.3 - - 46 100.0
2018 28 50.0 28 50.0 - - 56  100.0
2019 14 38.9 22 61.1 - - 36 100.0
2020 22 37.3 36 61.0 1 1.7 59 100.0

Toplam 122 44.2 150 94.4 4 1.4 276 100.0

*Satir yiizdesi alinmistir.

Tablo 2. Tekrar Kan Ornegi Istenen ve Ilgili Birime Yonlendirilen Bebek Sayisinin
Yillara ve Taranan Hastaliklara Gére Dagilimi

FKU KH BE KF Toplam
Dogum Say1 %* Say1 %* Say1 %* Say1 %* Say1 %*
yili

2015 3 9.7 20 64.5 - - 8 25.8 31 100.0
2016 1 2.1 21 43.7 - - 26 54.2 48 100.0
2017 2 4.3 28 60.9 5 10.9 11 23.9 46 100.0
2018 2 3.6 28 50.0 10 17.8 16 28.6 56 100.0
2019 8 22.2 19 52.8 6 16.6 3 8.4 36 100.0
2020 4 6.8 33 55.9 9 15.3 13 22.0 59 100.0
Toplam 20 7.2 149 54.0 30 10.9 77 27.9 276 100.0

*Satir ylizdesi alinmustir.
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Tablo 3. Toplam Taranan Bebek Sayist ve Tan1 Alinan Hastaliklarin Yillara Gore Dagilimi

Dogum Toplam FKU KH BE KF
yili taranan hasta Say Say Say Say
sayisl

2015 2.755 1 1 - -

2016 2.743 - - - -

2017 2.885 - 2 2 -

2018 2.702 - 6 1 -

2019 2.546 1 3 2 -

2020 2.217 - 2 2 -

Toplam 15.848 2 14 7 -
TARTISMA
Yenidoganlara uygulanan tarama programlari semptomlar yenidogan ddneminde ¢ikmakla
kapsaminda taranan hastalik sayisi tiim diinyada 3 birlikte ilerleyen  donemde semptomlari
ile 30’un tlizerinde degismekle birlikte evrensel bir gozlenebilen  hastaliklar  agisindan  tarama
yenidogan taramasi mevcut degildir. Bunun yani programlarinin genisletilmesi onemlidir

sira metabolik hastaliklar sadece yenidogan (12).Ayrica sadece yenidogan taramalarini yapmak
doneminde belirti vermeyip yasamin ileri yeterli  degildir. Bunun yam1 sira  tim
donemlerinde de ortaya ¢ikabilmektedir. Bu yenidoganlarin ve tarama sonucunda tani alan
ylizden tarama sonucunun normal olmasi, hastalarin takibi, tedavisi ve en iyi sekilde bakim
yenidoganin ~ DMH  tasimadigt  anlamina almasi, taramanin amacina ulagsmasi acisindan
gelmemelidir. (11). DMH’larin %25’inde onem arz etmektedir (13).
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Tiirkiye genelinde 2018 yilinda TUIK verilerine
gore 1.248.847 (%51,3"i erkek, %48,7's1 kiz) canli
dogum gergeklesmistir. Halk Saghigi  Genel
Miidiirliigii'niin - TUIK canli dogum sayilari
dogrultusunda hazirladigi rapora gore 2018 yilinda
NTP tarama oran1 %98.5’tir. Halk Sagligi Genel
Midirligi; FKU i¢in 2.331, KH i¢in 8.824, BE
i¢cin 3.722, KF i¢in 2.674 ve KAH i¢in 367 hastanin
sevk edildigi bildirilmistir (14).

Bu calismada Kirsehir ilinde alt1 yillik bir siirede
toplam, FKU i¢in 20, KHT i¢in 149, BE i¢in 30,
KF icin 77 bebekten topuk kani Orneginin
tekrarlanmas1  istendigi  ve  ilgili  birime
yonlendirildigi goriilmiistiir. Sadece 2018 yili
Tiirkiye geneliyle karsilastirildiginda FKU igin
sevk daha diisiik bulunurken KH, BE ve KF i¢in
sevk oraninin daha yiiksek oldugu goriilmiistiir.
Halk Sagligi Genel Miidiirligii Tiirkiye genelinde
2018 yilinda sevk edilen hastalardan FKU 182, KH
3.142, BE 1.934, KF 107 ve KAH 27 hastanin tani
aldigin bildirmistir (14). Bu ¢alismada 2018 yili
icin FKU ve KF tanis1 alan bebek olmazken, 6
bebegin KH ve 1 bebegin BE tanisin1 aldigi
goriilmistiir. Diinya genelinde FKU 1/10.000, KH

1/3.500-4.000, BE 1/60.000 goriiliirken, KF beyaz
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irkta 1/ 2.500 goriilmekle birlikte her 25 kisiden
biri bu hastalig1 tasimaktadir (15).

Literatiirde hastaliklarin cinsiyete gore goriilme
siklig1 Dervisoglu ve ark. (3) tarafindan %51 kiz,
%49 erkek, Ayta¢ ve ark. (16) tarafindan %60.3
kiz, %39.7erkek olarak bildirilmistir. Bu ¢alismada
%44.2 kiz, %54.4 erkek bebekten tekrar kan 6rnegi
istendigi  bulunmustur. Calismalar arasindaki
farkliligin nedeni bu ¢alismanin diger calismalara
gore daha genis bir zaman aralifinda yapilmasi ve
buna bagli olarak yillara gére dogan kiz ve erkek
bebek sayilarindaki degisiklik olarak
diistiniilmektedir.

Yapilan c¢aligmalarda  hastaliklarin =~ goriilme
sikliklari; Dervisoglu ve ark. (3) Istanbul’da 2018
yilinda FKU 1/6.153, KH 1/560, BE 1/735, KF
1/11.075, Aytag ve ark. (16) Adana’da 2010 ve
2011 yili igin swrastyla FKU 1/20.000-1/21.000,
KH 1/186-1/252, BE 1/8.120-1/14.261,Smon ve
ark. (4)Slovenya’da yaklasik yirmi yillik bir
donemde FKU 1/6.769,KH’nin 1/2.323, Cinaz ve
ark. (17) KH 1/2.5250larak bulunmustur. Bu
calismada alt1 yillik bir siirede FKU 1/7.924, KH

1/1.132, BE 1/2.264 olarak bulunmustur.

Calismalar arasindaki farkliligin nedeninin farkl
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zaman dilimlerinde yapilmis olmasi ve bu

caligmanin yapildigr ilin diger illere gore kiiciik

olmasi nedeniyle dogum ve sonrasi takip igin

bliyiik illere bagvurularin neden olabilecegi
diistiniilmektedir.

SONUC

DMH’ lar otozomal resesif gecisli olmalar

nedeniyle, akraba evliliklerinin ¢ok goriildiigi
iilkemizde daha yiiksek oranda goriilmektedir.
Calismanin kapsadig1 yillar icinde Kirsehir’ de en
sik goriilen ilk hastalik KH, ikinci hastalik BE idi.
DMH?’ lar tek tek bakildiginda az goriinse de genel
olarak bakildiginda toplumda ciddi oranlarda yer
tutmaktadir. NTP kapsamindaki hastaliklardan
herhangi birisiyle ilgili erken tani almis ¢ocuklar
uygun tedaviyle akranlariyla uyumlu olarak
yagamin1 siirdiirebilmektedirler.  Erken teshis,
tedavi ve beslenme ile kontrol altina alinabilen bu
hastaliklara kars1 yenidogan taramalarinda gorev

alan saglik profesyonellerine biiyiik sorumluluklar

diismektedir.
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