YENIDOGAN
METABOLIK ve ENDOKRIN
TARAMA PROGRAMI

\@@@i“m@@
@@wumg@ %




Yenidogan tarama
programlari,

tim diinyada gelismis ve
gelismekte olan tlilkelerde
halk saglig1 programlari
i¢cerisinde ¢ok onemli yeri
olan koruyucu saglik
hizmetleridir

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi




Tarama 1¢in gerekli kriterler

Halk saglig1 sorunu olmasi

Tespit etmenin nispeten kolay olmasi

Seyrinin bilinmesi

Tedavi imkaninin bulunmasi

Maliyetinin uygun olmasi

Uzun vadeli prensip ve kriterlerin belirlenmesi

o 1- Thorner RM, Remein QR (1961). Principles and Procedures in the Evaluation of Screening for Disease. PHS

publication no. 846. Public Health Monograph no. 67. Washington: Public Health Service

1 2- Wilson JMG, Jungner G (1968). Principles and Practice of Screening for Disease. Geneva: World Health Organization
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Ulkemizde yiiriitiilen tarama programlari

* Yenidogan Tarama Programi (NTP)

e Yenidogan Isitme Taramasi Programi (YITP)

 Gelisimsel Kalc¢a Displazisi (GKD) Tarama
Programi

* GOrme Taramalari

e Oku

e Evli

| Cag1 Cocuklarda Isitme Taramasi
ik Oncesi Hemoglobinopati Taramasi

e Evlil

ik Oncesi SMA tastyict Taramasi

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi

Halk Saghig
Genel Mudurlaga



Tiurkiye’de Yenidogan Taramasi

Fenilketoniiri Tarama Programi

1983 yilinda Hacettepe Universitesi Metabolizma Unitesince
TUBITAK destekli bir proje kapsaminda baslatilan arastirma
projesinin devami olarak yuritilmeye baslandi

1990 da sadece il merkezlerinin tarandig1 programa doniistiiriildi

1993 yilinda Istanbul Universitesi, Dokuz Eyliil Universitesi
katild1

1994°de Ulusal Tarama Programina donitistiirtildii

2001 yilindan itibaren Sivas Cumhuriyet Universitesi tarama
laboratuvarlarina katildi

Programin koordinasyonunu Saglik Bakanligit ACSAP Genel
Midiirligi yapti NOINEZ4
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Turkiye’de Yenidogan Taramasi

Ulusal Yenidogan Tarama Programi

Tim yenidoganlarin, Fenilketoniiri ve Konjenital Hipotroidi
Oniinden taranmasi amaciyla 25.12.2006 "tarihinde Saglik
akanlig1r tarafindan (ACSAP, Genel Midiirligii ve RSHM
Baskanlig1 koordinasyonu ile) Ulke genelinde Neonatal Tarama
Programi baslatildi

Halen bu program Halk Sagligi Genel Mudiirliigi Cocuk ve
Ergen Saglig1 Daire Baskanliginca yiiriitilmektedir

2008 Ekim’de Biyotinidaz eksikligi panele eklendi

Ocak 2015’den itibaren ise Kistik Fibrozis Taramasi panele
eklendi

2017 yilinda 4 ilde pilot olarak baslayan Konjenital Adrenal
Hiperplazi, 2022 yilinda 81 il’e yaygnlastirilarak tarama
paneline eklendi

2022 Mayis’da Spinal Miiskiiler Atrofi tarama panaline eklendi

Halk Saghig
Genel Mudurlaga



Halk Saghig

Fenilketonuri-FKU

o Kalitsal metabolik bir hastaliktir

 Bu hastalikta bir protein yapitas: olan fenilalanin
metabolize edilemez, kanda birikir ve geriye
donustumstiz beyin hasar yaratir

* Erken tanimlanip tedavi edilmezse sonug agir zihinsel
geriliktir

* Tirkiye, bu hastaligin en sik gorildiigii iilkelerden
biridir

* Turkiye’de her 100 kisiden 4’1 FKU tasiyicisidir

* Hastaligin erken tanisi ve uygun diyet tedavisi ile zeka
geriligl onlenebilir.



Halk Saghig

Konjenital Hipotioidi-KHT

* Yenidogan doneminde en sik karsilasilan endokrinolojik
sorun

* Tiroid bezinin hormon yetersizligi ile karakterize

* Tlrkiye, bu hastaligin da en sik goruldugu tlkelerden
biridir, endemik 1yot eksikligi bolgesi

* Bebeklerin baslangicta hemen tamaminda herhangi bir
belirti ve bulgu yoktur

* Erken tan1 yapilmaz ise kalic1 zeka geriligi kaginilmaz

* Hastaliga ne kadar erken tan1 konur ve tedavi baslanirsa
tedavi o kadar yiiz giildirtictidiir.
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Halk Saghig

Biyotinidaz Eksikligi-BE

* Biyotin, B vitaminlerinden biridir
* Enerj1 saglar ve bliytime 1¢in gereklidir

* Biyotinidaz eksikligi olanlarda biotin viicut tarafindan
kullanilamaz

* Biyotinidaz eksikligi tedavi edilmezse bebekte kas
zayifligi, 1sitme kaybi, gorme (g0z) problemleri, sag
dokiilmesi, der1 dokiintiiler1, havale (kasilma—nobet),
gelisme geriligl gib1 problemler gelisebilir.

 Hastaligin tedavisinde bir vitamin olan biyotin verilir,
tedavi oldukc¢a kolay, ucuz, ulasilabilir ve etkindir.
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Halk Saghig

Kistik Fibrozis-KF

» Kistik Fibrozis esas olarak salgi bezlerini bu nedenle de

akcigerler1 ve sindirim sistemini etkileyen genetik bir
hastaliktir

 Erken tani alan Kistik fibrozisli hastalar uygun diyet,
ilaclar ve fizyoterapi ile daha saglikli ve uzun
yasayabilmektedir

* Beyaz irkta sikliginin 2.500 canli dogumda bir oldugu
bilinmektedir

* 25 kisiden bir1 bu hastalig1 tasimaktadir

» Ulkemizde ise yapilan kisith sayidaki calismalarda
insidansin 1/3000 oldugu belirtilmektedir



Konjenital Adrenal Hiperplazi-KAH

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH), genetik bir hastaliktir ve
hastalarin %90’dan fazlasinda 21-Hidroksilaz enzim eksikligi nedeniyle
kortizol tiretim kusuru bulunmaktadir

Kortizol eksikligi yaninda aldosteron eksikligi nedeniyle agir tuz kaybi
olusan bebeklerde hiponatremi, hiperkalemi ve hipoglisemi nedeniyle
oltiimler goriilebilmektedir

Bu bebeklerde hipoglisemik ataklar, elektrolit dengesizlikleri nedeniyle
zeka gelisimi etkilenebilmekte, boy kisalig1 gelisebilmektedir

Ayrica ozellikle kiz bebeklerde belirgin olmak iizere cinsiyet gelisim
anomalileri ¢ok sik olarak tabloya eklenmektedir

KAH prevalansi, 1:5.000-20.000 arasinda degismektedir.

Ulkemize ait prevalans calismasi ya da hastalik envanterine ait bilgi
bulunmamaktadir

Ancak akraba evliliginin sik oldugu iilkelerde daha yiiksek prevalansa
sahip oldugu bilinmektedir

Bu nedenle lilkemizdeki prevalansinin yiiksek oldugu disiiniilmektedir
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Halk Saghig
nel Mudirligi

Sipinal Muskiiler Atrofi-SMA -

Spinal miiskiiler atrofi (SMA), Kalitsal, noromiiskiiler (kas ve sinirler ile
ilgili) bir grup hastaliga verilen addir.

Hastalik kaslarda ilerleyici tarzda giigsiizliik ve kas kaybi ile
karakterizedir.

Hastaligin dort tip1 vardir ve en sik goriileni yaklasik %60-70 goriilme
orani ile SMA Tip I’dir.

SMA Tip I en sik goriilen form olmakla birlikte, ciddi solunum
yetmezligi ve nihayetinde iki yasindan once hastanin kaybiyla
sonu¢lanan en agir ve oliimciil formudur.

Diger formlar1 daha ge¢ baslangicli ve daha hafif klinik bulgularla
seyreder.

Hastaligin erken taninmasi halinde hastalik yeni tedavi segenekleri ile
kontrol altina alinabilmekte ve hastalarin yasam kalitesi artmaktadir.
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Yenidogan taramasi i¢in topuk kani
ornegi alinmasi

Tarama 1ki asamada yapilmaktadir.

v Dogan her bebekten dogumu takiben
oral beslenmenin ardindan 48 saat
icinde ilk kan ornegi alinmalidur.

Bu kan orneginde FKU, BE ve SMA

calisilmaktadir.

v’ Ayrica, ik hafta icinde aile hekimligi
birimi ya da gocmen sagligi
merkezinde ikinci kan ornegi
alinmalidir.

Ikinci numunede ise KHT, KAH, KF

calisilmakta ve FKU icin tekrar analiz
yapilmaktadir.
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Yenidogan servislerinde yatan bebeklerde .
kan orneg1 alinmasi

* Yenidogan servislerinde yatirilarak 1zlenen hasta
bebeklerden tarama i¢in ilk 48 saat icinde topuk kani
ornegin alinmali ve web sistemine girisler1 saglanmali

» Bebek oral beslenmeye gectikten 48 saat sonra
mutlaka ikinci numune alinmahdir

* Nakli s6z konusu olan bebeklerin topuk kani 6rneginin
alindig1 hastaneden verilen ¢ikis 0zetinde belirtilmeli

* Hasta bebegin nakledildigi hastanede; once ¢ikis 6zeti
kontrol edilmeli, topuk kani 6rneginin alindigina dair
bir 1ibare yoksa mutlaka tarama i¢in topuk kani ornegi
alinmal1 ve bebek hastaneden taburcu edilirken cikis
ozetinde ornek alindig belirtilmeli
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Bilgilendirmede aileye sdylenmesi ..
gerekenler
e Taranan hastaliklarin ad1
e Taranan hastaliklarin bebek acisindan onemi

* Neden kan 0rnegi alinarak taramanin yapildig:

* Tarama testinin “hastalik kuskusunu” gosterdigi,
“Kesin tan1 yontemi olmadigr”

* Tarama sonucunda ek olarak yapilmasi
gerekebilecek 1slemler

» [Ik hafta icinde aile hekimlerine basvurarak ikinci
topuk kam ornegini vermesi gerektigi

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi 15
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Halk Saghig
Genel Mudurlaga
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Halk Saghig
Genel Mudurlaga

Numune kagidinin doldurulmasi

* Numune kagidinin her bir sayfasi ul}c/igun ve tam sekilde elle,
okunakli ve tuikenmez kalem ile doldurulmalidir

* Ozellikle annenin TC Kimlik Numarasi basta olmak tlizere
bebege ulasmak i¢in zorunlu alanlarin tiimuniin eksiksiz ve
dogru (mumkiinse niifus ciizdanindan kontrol edilerek)
doldurulmasina dikkat edilmelidir

. gogul bebeklerde (ikiz, liciiz vb) kacinci bebek oldugu
ormun lizerine yazilmalidir

* Prematiirite ve disiik dogum agirligin1 degerlendirmek i¢in
gebelik haftasi ve bebek dogum agirligr mutlaka yazilmalidir

* “Ebeveyn Riza” Beyan boliimii mutlaka kani alinan veya
alimamayan her bebek i¢in doldurularak ailelere
imzalatilmahdir

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi 18



Kan alma 1slemi

Tim topuk kan1 drnekler1 5’11
daire i¢eren standart kan ornegi
kagidina alinmalidir

Kan alinmasi i¢in bebeklerin
topugunun plantar (taban)
yuzlerinin medial (1¢) veya lateral
(d1s) kisimlar1 kullanilmalidir

Topugun 1sitilmasi kanlanmay1
artirir ve kan akisini hizlandirr, |
ornek almay1 kolaylastirir, 1lik bir
havlu veya avug i¢1 ile 1sitilabilir

Bebegin bacagii kalp
seviyesinin altinda tutmak da

venoz kan akisini arttiracaktir

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi
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Kan alma 1slemi

Kan alma 1slem1 sirasinda eldiven ve maske kullanilmalidir

Kan almadan once deri % 70°’lik isopropyl alkol ile temizlenmeli,
daha sonra kurumasi beklenmeli veya steril bir gazli bez ile
kurulanmalidir

Tek kullanimlik steril lanset kullanilmali, ilk kan damlasi
silinmelidir
Guthrie kdgidinin tek yiiziine ve isaretli alanin tamamini

kaplayacak ve kagidin her iki yiiztinden de esit bliytlikliikte kan
lekesi 1zlenecek sekilde 5 daire i¢inde kan 6rnegi alinmalidir

Kan alimi1 sirasinda, kan alma kagidi;

e Bastirilmamali
* Topuk sagilmamali veya asir1 derecede sikilmamali

(Hemoliz veya doku sivisiyla diliie olmamas igin)

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi 20




Gecersiz kan ornekler:

Ornek miktarinin yetersiz olmasi
Sheay

Ornek alinan kagidin yirtilmus
veya asinmis olmasi

g & >

Ornegin kurumadan
paketlenmesi

Kan 6rnegini asir1 alip Ust iiste

Kan 6rneginin dilue(seyreltilmis),
rengi bozulmus veya baska bir
madde ile kontamine olmas1

BOGee
Serum halkalarinin goriilmesi

Kan 6rneginin iist liste binmesi
(tabakalanmasi)

o6000

Kan 6rneginin alinmamasi

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi 21



Uygun alinmis kan 0rnegi

Kan alma kagidinin her iki1 yiiziinden de esit bliytkliikte kan
lekesi 1zlenecek sekilde kan 6rnegi alinmalidir

Cocuk ve Ergen Saghgi Dairesi Baskanhgi 22



Numune kagidi tizerindeki kan
damlalarina;

Dokunulmamali
Birbirleri ya da 1slak yiizeylerle temas ettirilmemeli
Kan diger yerlere bulastirilmamali

Kan alindiktan sonra kurumasi i¢in diiz bir zemin tizerinde oda sicakliginda
(18-22°C) 2-3 saat bekletilmeli, tam olarak kurutulmali

Kan damlasinin dogrudan 1s1 ve 151k ile temasi engellenmeli

[k numune kagitlarinda; kan kuruduktan sonra iistten tutularak ayrilmali,
SMA icin olan bolimii kilitli posete konulmali. Bu islem sirasinda kesinlikle
kan damlalarinin oldugu boéliime dokunulmamali

Ornek kuruduktan sonra nem almayacak iekilde zarf i(c;iin¢ konularak 1ilgili
birime (ISM, Ilgfe SM, TSM) ulastirilana kadar kurumdaki bir buzdolabinda
kutu icinde bekletilmeli

Bekletilme i¢in as1 dolab1 disinda bir dolap kullanilmali

Zorunlu hallerde as1 dolabi kullanilabilir ancak as1 soguk zincirinin
kirilmamasi 1¢in as1 dolabinin kapagi bu amacla giinde bir kez agilmali
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Ozel durumlar

* Yenidoganlarda yiiksek iyot i¢eren soliisyonlarin kullanilmasi

* Viicut alan1 kiiciik olan bebeklerde hizla emilerek TSH degerinin yiikselmesine ve
dolayis1 ile bebeklerde gecici hipotiroidiye neden olarak tarama sonuglarini
etkileyebilmektedir

* Bu nedenle bebegin gobek kordonunun kesilmesinin ardindan sadece gobek kiitiig
povidon iyodin ile silinmeli, tiim gébek bolgesi boyanmamalidir

* Aymn sekilde anneye yapilan girisimler sirasinda iyotlu ¢ozeltilerin ¢ok fazla
kullanimi da sonuglar1 etkiler

* Bebegin iki ayagi da algida ise ve topuk kani 6rnegi alinamiyorsa venoz
kan aliabilir

* Venoz kan kullanilmak zorunda kalindi ise kan 6rneginin vendz oldugu numune
kagidi tizerine not edilmeli ve durum bildirir tutanak numune kagidina eklenerek
tarama laboratuarina gonderilmelidir

* Yasamun ilk 6 ayinda saptanan ve daha once kan 6rnegi alinmamis her
bebekten kan ornegi alinmalidir

 Bukan 6rnegi FKU, BE ve SMA icin tarama laboratuarinda calisilacak ve sonug
yayinlanacaktir

 KHT i¢in 1 aymi1 gegen bebeklerde 1lde T4-TSH bakilmasi ve sonucunun sisteme
girilmesi zoranludur

« KF igilnd3 ayini gegen bebeklerde ter testi yapilmasi ve sonucunun sisteme girilmesi
Zoruntuaur
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Ozel durumlar
Mekonyun Ileusu Varligi

* Mekonyum ileusu yenidogan bebegin ilk 48 saat icerisinde kakasini1 yapamamasi ve/veya bagirsak
tikaniklig1 bulgularinin goriilmesi halidir

« Mekonyum ileusu varligi KF hastalig1 taramasinda, tarama sonucunu _etkilediginden Mekonyum
[leusu tespit edilmis bebeklerde durum numune kagidina not olarak eklenmelidir

« Mekonyum ileusu saptanan bebeklerin tedavisi cerrahi agidan planlanirken, bir taraftan da IRT
diizeyleri ne olursa olsun Kistik fibrozis hastaligi agisindan incelenmek iizere ilgili merkezlere sevk
edilmeleri saglanmalidir

Kan Degisimi
RSB RSB IR RS RO Tt plmeyi takdiben kan alimal ve bu

Premature

. ge%glrltear%?r]ﬁ% Jpin (Elrrama sonuclar1 annenin gebelik haftasi ve bebegin dogum agirligina gore

. 9&?1%31‘1 clarbehk haftas1 ve bebegin dogum bilgileri numune kagidina dogru ve eksiksiz bir sekilde

KAH taramasim etkileyen durumlar
* Respiratuar distres sendronu (RDS)
* Hiperbilirubinemi,
» Karaciger ve bobrek hastaligi,
* Mekonyum aspirasyonu,
* Sepsis
* Dogumda asfiksi varligi
* ilag kullanimi (6zellikle betametazon ve deksametazon)

Bebekte bahsedilen durumlardan herhangi birinin olup olmadigi sorgulanmali, tespit edilen durumlar mutlaka
numune kagidinda belirtilmelidir

" Antibiyotik alimmin cahsmalarg heehaned RifPHRLY kg 25



Sahada kan 6rneklerinin toplanma ve .2
laboratuvarlara iletilme siireci

* Dogan her bebekten dogumu takiben hastaneden
taburcu olmadan ilk 48 saat icerisinde topuk kani
ornegi almak, érnekleri TSM/ilce SM/iSM’ye
iletmek

* Alinan topuk kani 6rneklerini sisteme girmek
(sadece buytik illerde ve dogum sayisinin fazla
oldugu kamu ve Universite hastanelerinde)

Kamu
* Topuk kani 6rnegi alinan Hastane/

tiim Kurumlardan DRIVEISIE
orneklerin guinliik olarak
toplanmasiigin il
genelinde prosediiri
belirlemek ve
uygulanmasini saglam _—

* Kamu /6zel hastane ve AH alinan kan
orneklerini web sistemine kaydetmek
* Sisteme kayit edilen érnekleri iSM’ye iletmek
* Girisi yapilmayan
orneklerin sisteme kay

* Numunelerin turlerine
gore ayrilmasi

* GOonderi listelerinin
hazirlanmasi

* Laboratuvara gondermek
icin kargoya verilmesi

* Nufuslarina kayitli olan bebeklerin topuk
kani 6rnegi alinip alinmadigini sorgulamak
ve topuk kani 6rnegini almak.

* Ornekleri TSM/ilce SM/iSM’ye teslim etmek

* Kurumlarinda dogan her bebekten dogumu
o sesene o takiben ilk 48 saat igerisinde hastaneden
taburcu olmadan topuk kani 6rnegi almak

* Ornekleri TSM/iSM’ye iletmek
26



Topuk kanmi 6rneklerinin gonderilme
stirect

g L

A

e

=

* Ankara ve Istanbul olmak iizere iki tane biyokimya ve iki tane SMA tarama
laboratuvar1 mevcuttur
* Her il kendisi i¢in belirlenen laboratuvara orneklerini gondermelidir.
* Topuk kani 6rnegi alinan tiim Kurumlardan ornekler her giin toplanmal1 ve bu
uygulama hafta i¢i 5 gliin boyunca yapilmalhidir
* Toplanan ornekler en ge¢ 1 giin icinde NTP web uygulamasina kaydedilerek kargoya
verilmelidir
* Cuma giinleri toplanan 6rnekler ise en ge¢ pazartesi giinii kargoya verilmelidir
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|_aboratuvar Siirecleri
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Halk Saghig
Genel Mudurlaga

Sonuclar

« Numunelerin laboratuvara kabuliinden Itibaren 72 saat i¢inde
sonu¢ Vverilmekte ve sonuclar NTP web sistemde
yayimlanmaktadir

» Siipheli bulunan bebeklerde sistemde Konjlgnltal Hipotiroidi
}_Dg_ln “Serumda T4-TSH Olctirunuz”, Fenilketoniiri ve
iyotinidaz Enzim Eksikligi icin “Pediatrik Beslenme ve
Metabolizma Klinigine Sevk Ediniz”, Kistik Fibrozis icin
“Ter Testi Merkezine Yonlendiriniz” Konlje_r_ntal Adrenal
Hiperplazi  icin.  “Cocuk  Endokrinoloji  klinigine
onlendiriniz” Spinal Miiskiiler Atrafi i¢in 1Se “SMA Igin
lgili Klinige Sevk Ediniz ” uyarisi1 ¢ikmaktadir.

» Sonucu siipheli ¢ikan bebeklere ISM birinci basamak saglik
calisanlar1 araciligi ile ulasmakta, normal olan bebeklere geri
bildirim yapilmamaktadir
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Sonuclarin Takib1 ve Yonetimi

Il Saglik Miidiirliigiince bildirilen
islemlerin yerine getirilmesi i¢in
AH bilgi vermek

*\Web sisteminden
yayinlanan sonuglari
her giin diizeli olarak
takip etmek

*Gerekli islemleri yapmak {izere aile
ile iletisime ge¢cmek ve islemleri
yapmak

*Sonucu siipheli bulunan bebeklerin
sevk islemlerini gergeklestirmek

* Ailenin ilgili klinige gidip
gitmedigini takip etmek

«Tan1 alan bebekleri Il Saglik
Miidiirliigiine bildirmek

*Tan1 alan bebeklerin takibini yapmak

*Web sisteminde
alan yonlendi
dogrultusunda
yapilmasi gere
islemleri yonetm

*Tan1 alan bebekleri
sonuclarini takip

ederek web sistemine : S _ o
girmek el eKliniklerine sevk edilen bebeklerin ileri

el tetkiklerini yapmak

* Tanm1 koymak

» Takiplerini yapmak

* Aileye taninin yer aldigi sevk geribildirim
30 formunu vermek



Sevk

Hastalik stiphesi ile pediatrik beslenme metabolizma klinigine,
pediatrik endokrinoloji klinigine, ter testi merkezine ya da SMA
sevk merkezlerine sevk edilmesi gereken bebeklerin ailelerine
uygun bi¢imde bilgilendirme yapilmalidir

* Ailey1 endiseye sevk etmeden ancak konuyu ciddiye almalarini
saglayacak sekilde bilgi verilmeli

e Ilgili klinige biran evvel ulasmalarinin nemi anlatiimali

Aileye gidebilecekleri merkezlerin listesi sunulmali ve kendileri
i¢cin en uygun se¢cimi yapmalar1 saglanmalidir

Bebek hangi hastalik siiphesi ile sevk ediliyorsa ona uygun sevk
kagidi (her hastalik i¢in farkli renkte sevk kagidi mevcuttur)
Yenidogan Tarama Profgrar.m.Web sisteminde yer alan laboratuvar
sonucunu iceren ¢iktiyla birlikte aileye verilmeli, sevk kagidinin
dogru bilgilerle doldurulduguna emin olunmalidir

Aileden sevk kagidinin arka yiiziinii gittigi klinikte doldurtarak
geri getirmesi konusunda bilgi verilmelidir




FENILKETONURI AKIS SEMASI

| KAN ORNEGI ]
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UYGUNSUZ KAN ORNEGI | | UYGUN KAN ORNEGI ]

KAN ORNEGI TEKRARI [ TARAMA LABORATUVARI

)
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SETTEREerCTS
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[ TEKRARKAN ORNEGI |
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[ NORMAL |

7 v
PEDIATRIK BESLENME ve
METABOLIZMA KLINiGINE

SEVK




KONJENITAL HIPOTIROIDI (TSH) AKIS SEMASI

[ KAN ORNEGI ]—)[ Bebek 1 aydan biiyiikse ]
UYGUNSUZ KAN ORNEGI | | UYGUN KAN ORNEG| ]
KAN ORNEGI TEKRARI = TARAMA LABORATUVARI |
v 2
[ <ssmut | [ 5520miuL |
v
[ TEKRAR KAN ORNEGI |
v
NORMAL |
v v Vv
N . . ILDEKI UYGUN
PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI | _|  DANISMAN  ABORATUVARDA SERUM T4

KLINIGINE SEVK HEKIM GORUSU VE TSH BAKILMAS|*




BIOTINIDAZ EKSIKLIGI AKIS SEMASI

| KAN ORNEGI ]
UYGUNSUZ KAN ORNEGI | | UYGUN KAN ORNEGI ]
KAN ORNEGi TEKRARI | —>(  TARAMA LABORATUVARI |
v v
Enzim aktivitesi var Enzim aktiviteii distk veya
VItes yo
(65 U tzeri) (65 U ve alti)

TEKRAR KAN ORNEGI

Enzim aktivitesi var
(65 U lzeri)
\’ J

[ NORMAL | PEDIATRIK BESLENME ve
METABOLIZMA KLINiGINE
SEVK




KISTIK FIBROZIS AKIS SEMASI

| KAN ORNEGI |
¥ ¥
UYGUNSUZ KAN ORNEGI > UYGUN KAN ORNEG |
v \’
KAN ORNEGI TEKRARI | | TARAMA LABORATUVARI |
[ <90ug/l ] [ =%0pg/l ]
v
{ TEKRAR KAN ORNEG] J
7-14. gin
v
[ NORMAL |
¥
| TER TESTI ICIN SEVK ]
\/ \

ILGILi KLINIGE SEVK | < O (  noRmAL




KONJENITAL ADRENAL HiPERPLAZI (KAH) AKIS SEMASI

r - -
KAN ORNEGI
TUM TERM BEBEKLER iLE 232 HAFTA VE >1500 gr PREMATURE BEBEKLER —
\. ¢ ¢ y, Genel Muadgulr?iljgu
UYGUNSUZ KAN ORNEGI ] [ UYGUN KAN ORNEGI
( N ) >[ TARAMA LABORATUVARINDA ]
| KANORNEGITEKRARI 170HP BIiRINCi BASAMAK ANALIZ
> 36 hafta ve > 2500 gr bebekler < 10 ng/ml > 36 hafta ve > 2500 gr bebekler > 10 ng/ml
32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematiire bebekler 32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematiire bebekler > 15 ng/ml
< 15ng/m] .
[Tk Kan Ornegi Alimi Sirasinda Dikkat edllec¢k
suslar [ AYNI ORNEKTEN iKINCi BASAMAK ANALiZ ]
NORMAL

- Analiz
Takipten Sonucu 21S+17-OHP/F > 1 ve/veya
cikar NORMAL 11S 2 10 ng/mL

[ PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI KLINIGINE SEVK ]

170HP: 17-Hidroksiprogesteron
F: Kortizol

21S: 21-Deoksikortizol

11S: 11-Deoksikortizol

AS: Androstenedion



SPINAL MUSKULER ATROFI (SMA) AKIS SEMASI

4 2\
TUM BEBEKLERDEN iLK 48 SAATTE ALINAN o
KAN ORNEGI Halk Saghig
\_ ¢ ¢ J/ Genel Mudiirligi
Uygunsuz kan érnegi* ] [ Uygun kan o6rnegi
( Kan rnedi tekran ] >[ Tarama laboratuvarinda ]
L & J SMN1 Geni Molekiler Analizi
v v
Heterozigot ya da homozigot
Mutasyon saptanmadi mutasyon var
[ Ayni DNA 6rneginden tekrar analiz ]
Takipten ( Mutasyon
cikar k saptanmadi
*DNA
eldesine ] ; Ayni 6rnekte farkli bir
o A|I_e_ ve AHB'ye molekiler ydntemle
uygun bilgi verilir, rapor E-nabiza dogrulama
dusaralar
olmayan

Pediatrik n6roloji
klinigine sevk




https://hsgm.saqglik.gov.tr/tr/cocukergen-anasayfa
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