Yenidogan Tarama Programi

Doc.Dr. Ela Erdem ERALP

Marmara Universitesi Cocuk Gogus
Hastaliklari BD



Yenidogan Taramasi

Tedavi edilebilir hastaliklarin erken tanisi

Saglikli venidoganlarin hastalik riski

tastyanlardan ayrimi
Ozgln tedavilerin erken baslanmasi

Hastalarin sagliklh bireyler olarak yasamlarini

surdidrmelerini saglanmasi



KF Yenidogan Taramasi

~1/3000 Kistik fibrozis
~1/3500 Hipotiroidizm
~1/4500 FKU

~1/15.000 Biotidinaz eksikligi
~1/25.000 Galaktozemi



Guncel Tarama Merkezleri
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Kistik fibrozis,
yenidogan taramasina
1 Ocak 2015 itibari ile

dahil edilmistir.
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ULKEMIZDE UYGULANAN
TARAMA YONTEMI

Dogumda s 3 konfirmasyon

[ Biyolojik

Ter testi




IRT,topuk kaninda Immunoreaktif tripsinojen
pankreas tarafindan yapilan bir enzim prekutrsoradur

Hem normal hem de Kistik fibrozisli yeni doganlarin
kaninda tesbit edilebilir

IRT duzeyleri pankreatik yetersizligi olmayan %15 hasta
dahil tim KF li hastalarda yuksektir.Hasara ugramis
pankraetik asiner hicrelerden kan akimina gecer

Perinatal strese bagl olarak nonspesifik IRT yuksekligi
saptanabilir
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2 IRT POZITIF

TER TESTI

Klor > 60 mmol/L ya
da

Konduktivite > 90
mmol/L

KISTIK FIBROZIS
KESIN TANI

KF merkezine
yonlendir

Klor 30-59 mmol/L ya
da

Konduktivite > 50-89
mmol/L

KiSTIK FIBROZIS
KESIN OLMAYAN TANI

KF merkezine
yonlendir

Klor < 30 mmol/L ya da
Konduktivite < 50
mmol/L

KiSTIK FIBROZiS YOK

Yalaci pozitif tarama
testi




YUKSEK IRT DUZEYLERI ALARME EDICI OLMALIDIR
FAIL SAFE

IRT diizeyi H# KF / # bebek KF risk
100-140 0/1404 0
140-180 1/387 0.25
180-220 12/333 3.6
220-260 13/122 10.7
260-300 11/59 18.6

>300 20/83 24.1




Malnutrisyon, fatal hiponatremik
dehidratasyon gibi sonuclar hayatin ilk
haftalarindan itibaren ortaya cikabilir

Yenidogan tarama testi pozitif olarak
sonucglandiginda mumkun olan en kisa
sure iginde ter testi yapiimahdir.

Ik 48 saatin icindeki bebeklerde terde
elektrolit duzeyleri yuksek olacagindan,
(sodyum>70 mmol/L) ter testi yapilmasi

onerilmez.







Neden tarama yapmaliyiz?

*Erken malnutrisyon ve vitamin eksiklerinin
onlenmesi

*Erken pulmoner komplikasyonlarin azalmasi
(atelektazi, pnomoni, vb.)

*Uzun donem sonuclarinin iyilestirilmesi
(blyime, kognitif fonksiyon, yasam suresi)

*Ailelere genetik danismanlik imkani



Tani Sonrasi

Helght Weight BMI

Blyiime parametreleri yenidogan

taramasi ile tani alanlarda anlaml
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Dijk FN, et al. Improved survival in cystic fibrosis patients diagnosed by newborn screening compared to a historical cohort from the same centre.
Arch Dis Child. 2011



Tani Sonrasi

1 0

ilk psodomonas enfeksiyonu
saptanma vyasi ve mukoid
psodomonas kolonizasyonunun

gelisme vyasi da tarama ile

Proportion without mucold PsA

saptananlarda dahaileri
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Dijk FN, et al. Improved survival in cystic fibrosis patients diagnosed by newborn screening compared to a historical cohort from the same centre.
Arch Dis Child. 2011



Tani Sonrasi

P=001 P=001 P=0.02 P=NS

FEVI% FVC% FEF25.75% FEV1/FVC

FEV1, FVC ve FEF,. .. seklinde olculmiis
olan solunum fonksiyon testleri tarama

ile tani alanlarda daha yliksek
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Dijk FN, et al. Improved survival in cystic fibrosis patients diagnosed by newborn screening compared to a historical cohort from the same

centre. Arch Dis Child. 2011



YARARLAR

1.Pankreas yetmezlik tedavisi
2.Buyume

3.Beslenme destegi
4.Akciger tutuluma etki
5.Yasam suresi




Turkiye'de tarama onemli gunkul...

« Akraba evliligi orani yuksek KF gibi otozomal resesif
hastaliklari icin artmis risk 21.2%

Ulkemizde kistik fibrozis hastaliginin sikh§ini bilmiyoruz
Bu zamana kadar tani almis olan hastalarin sayisi dusuk

KF ile ilgili toplum bazinda ve saglik profesyonellleri
arasinda bilinirligin artmasi gerekli



BU BROSURUN TARAMA POZITiF
HASTALARA VERILMESINI iSTIYORUZ

B/ HASTALARI |
BILGILENDIRMELIYIZ >

TARAMA TESTi POZITIF SAPTANAN
HASTALAR iCiN BiLGi BROSURU
HAZIRLANDI

Bebeginiz dogdugunda bazi dogumsal
hastaliklarin taranmasi igin topuk kani
alinmaktadir. Bu tarama sonuclarinda
cocugunuzda kistik fibrozis tarama testi
pozitif olarak saptanmistir. Bu tarama
testinin pozitif olmasi ¢ocugunuzun
Kistik  fibrozis oldugunu anlamina
gelmez.

Cocugunuzda kistik fibrozis hastaligi olup
olmadiginin anlasilabilmesi i¢in basta ter
testi olmak Uzere bazi testler yapilmasi
gerekmektedir...................



KF tanisi alan bir cocugun 24-72 saat icerisinde akredite bir kistik
fibrozis merkezinde

ILK ZIYARETE

gitmesi tavsiye ediliyor

ULKEMIZDE KISTIK FIBROZIS MERKEZLERI



Aileler tum hayatlari boyunca
cocuklarina kistik Fibrozis tanisinin
konuldugu ilk gorusmeyi
hatirlayacaklardir ‘Ne zaman, nasil
ve kim tarafindan ‘ yapildigi

KF tanisini duymak anne babalarda
ailenin tum gelecegini etklleyen ,
guclu duygusal sonuclari olan bir

durum

Gorusmenin aceleye getiriimemesi,
sessiz, sakin bir ortamda
gerceklesmesi, deneyimli ailenin
sorularini yanitlayabilecek bir
doktor tarafindan yapilmasi uygun |
olacaktir




KiSTIK FIBROZiS TARAMA 2015 ve 2016 SONUCLARI

Taranan bebek sayisi :1.292.703

Tekrar istenen kan : 23 316

ornegi sayisi

Ter testi icin sevk :3.123

edilen bebek sayisi

Ter testi normal ¢ikan :2.798
I —

Aile sevki kabul :84

etmiyor/ulagilamiyor

Ex olan bebek 117

Tanilama surecinde P 2

Tani alan bebek 124

Taranan bebek sayisi 1.277.013
Tekrar istenen kan 32041
ornegi sayisi

Ter testi icin sevk 5737
edilen bebek sayisi

Ter testi normal ¢ikan 5200
Alle sevki kabul 113
etmiyor/ulagilamiyor

Ex olan bebek 150
Tanilama surecinde 136

Tani alan bebek 141




* Sonuclanmamis olgular;
v’ yabanci uyruklu olmasi
v’ ailenin istememesi

v’ adrese ulasilamamasi
v’ hastanede yatmasi
v'ter toplanamamasi



YD taramasinda KF tanisi alan hastalarin
1Izlemi

A

Y Hastalara Saglik Bakanligrnin f
! uyguladigi rutin asi takvimi
uygulanmalidir

6 aydan buyuk bebeklere yillik

grip asisi onerilir.

Hastalar 2-3 aylik araliklarla




Pankreatik fonksiyonlar fekal elastaz 1 testi
ile degerlendirilir

), \
e j*:} Pankreas yetmezligi olan (Fekal elastaz diizeyi
2o\ <200 mcg/gr ) hastalara PERT basglanir

PERT tedavisinde dozun 6guin bagina 2500 U/kg
ve toplamda 10000 U/kg /gun’u gegmemesi
onerilir.

Bebeklerde PERT kapsulleri acilarak az miktarda
su/mama/anne sutl/veya meyve puresi ile
karistirihip verilir.

Enzimler yemekle karistirilmamali, yemegin
basinda verilmelidir.




KF'li bebeklerde, ilk besin olarak anne sutu
ya da standart mamalar onerilir.

Iki yas alti bebeklerde, tuz destegi dnerilir .
% 20’lik serum sale 10 cc’lik ampul) gunluk
ortalama 1cc/kg dozunda kullanilabilir

Yagda eriyen A, D, E ve K vitaminlerinin
onerilen dozlarda verilmesi onerilir.

Vitamin duzeylerinin tedavi baglangicindan
2 ay sonra ve sonra yillik olarak olgulmesi
onerilir.
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