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Ulkemizde 25.12.2006 tarihinde tiim yenidoganlarm, fenil ketoniiri (FKU) ve
konjenital hipotroidi (KHT) yoniinden taranmasi amaciyla Yenidogan Tarama Programi
baslatilmistir. 2008 yilinda biyotinidaz eksikligi (BE), 2015 yilinda Kistik fibrozis (KF), 2017
yilinda pilot uygulama olarak baglayan 2022 yilinda iilke genelini kapsayan konjenital adrenal
hiperplazi (KAH), yine 2022 yilinda spinal miiskiiler atrofi (SMA) hastaliklar1 tarama
programina dahil edilmistir.

Dogan her bebekten dogumu takiben oral beslenmenin ardindan 48 saat iginde ilk
topuk kani 6rnegi alinir ve FKU, BE ve SMA ¢alisilir, ikinci topuk kani 6rnegi aile hekimligi
birimlerinde, dogumdan sonraki ilk hafta icerisinde alinir, KHT, KAH, KF taranir ve FKU
icin tekrar analiz yapilir.

Fenil ketoniiri, kalitsal metabolik bir hastaliktir, erken saptanip tedavi edilmezse
mental retardasyona (zihinsel gerilige) neden olur. Ancak hastaligin erken tanisi ve uygun
diyet tedavisi ile zihinsel gerilik 6nlenebilir. Ulkemiz fenil ketoniirinin en sik goriildiigii
tilkelerden biridir. Tiirkiye'de FKU prevalansinin her yiizbin kiside 17 ve insidansinin her
3500-4000 canli dogumda 1 oldugu bildirilmistir, her 100 kisiden 4’iiniin FKU tasiyicisi
oldugu bilinmektedir.

Konjenital hipotiroidi, yenidogan doneminde en sik karsilasilan endokrinolojik
sorundur. Prevalans, irk ve etnik yapiya gore degismekle birlikte diinya genelinde 3500-4000
canli dogumda 1 gdzlenmektedir. Ulkemiz, KHT nin en sik goriildiigii iilkelerden birisidir.
Erken tan1 konulup tedavi edilmeyen vakalarda ciddi mental retardasyona neden olmaktadir.
Yenidogan doneminde hastaligin herhangi bir bulgu vermemesi taramanin énemini daha da
artirmaktadir.

Biyotinidaz eksikligi, viicutta bir B vitamini olan biyotinin kullanimini etkiler. Yapilan
caligsmalarda tlkemizde yaklasik her 10.000 canli dogumda 1 gozlendigi saptanmuistir.
Biyotinidaz eksikligi tedavi edilmezse bebekte kas zayifligi, isitme kaybi, gérme problemleri,
sa¢ dokiilmesi, deri dokiintiileri, nobet, gelisme geriligi gibi problemlere neden olur. Erken
donemde baglanan diizenli biyotin tedavisi ile bebeklerde saglik sorunlarmin neredeyse
tamaminin 6niine gecilmektedir.

Kistik fibrozis, salgi bezlerini etkileyerek solunum ve sindirim sistemi patolojilerine
neden olan genetik bir hastaliktir. Erken tan1 alan KF hastalar1 uygun diyet, ilaglar ve
fizyoterapi ile daha saglikli ve uzun yasayabilmektedir. KF her 2500 canli dogumda 1
goriilmektedir, her 25 kisiden biri ise tagicidir.

Konjenital adrenal hiperplazi, genetik bir hastaliktir, hastalarin %90°dan fazlasinda 21-
Hidroksilaz enzim eksikligi nedeniyle kortizol iiretim kusuru bulunmaktadir. Kortizol
eksikligi yaninda aldosteron eksikligi nedeniyle agir tuz kaybi olusan bebeklerde hiponatremi
(sodyum disiikliigii), hiperkalemi (potasyum yiiksekligi) ve hipoglisemi (kan sekeri
diistikliigii) nedeniyle 6liimler goriilebilmektedir. Diinyada her 5000-20000 canli dogumda bir
goriilmektedir fakat lilkemizde akraba evliliginin sik olmasi, hastalik prevalansinin artmasina
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neden olmaktadir. Ulkemizde yapilan calismalarda yaklasik olarak her 8000 canli dogumda
bir gozlendigi saptanmustir.

SMA, ilerleyici, kalitsal noromiiskiiler bir hastaliktir, ¢ocuklarda en sik goriilen
norodejeneratif bozukluktur, istemli kaslarin giigsiizliigline ve kaybina yol acar. Tiirkiye’de
yaklagik 3000-3300 SMA hastast oldugu, bu sayiya her yil 180-200 kadar agir formda yeni
SMA hastasimin eklendigi tahmin edilmektedir. Hastaligin dort tipi bulunur, en sik goriileni
SMA Tip 1’dir. SMA Tip 1, ciddi solunum yetmezligi ile seyreden en agir klinik formdur.
Dogumda ya da yasamin ilk aylarinda ortaya ¢ikar ve birkag yil igerisinde SMA Tip 1
hastalarinin agir solunum yetmezligi nedeniyle yasamlari sonlanir. Erken tani hastaligin
kontrol altina alinmasini saglayarak yasam kalitesini artirmaktadir.

Ulkemizde akraba evliliginin yiiksek olmasi, ailesel gegisi ve genetik nedenlerle
Yenidogan Tarama Programi kapsamindaki hastaliklarin goriilme sikliini artirmaktadir. 2023
yilinda yaklasik bir milyon canli dogumun gergeklestigi iilkemizde hastaliklarin goriilme
sikliklarima gbre hesaplandiginda 1000-1200 bebekte program kapsaminda taranan
hastaliklardan birinin saptandigi tahmin edilmektedir. Yasamin ilk haftasinda alinan iki damla
topuk kani ile sayilan hastaliklarin erken donemde tani almast ve uygun tedavisinin
saglanmasi vasitasiyla binlerce bebekte biiyiime-gelisme geriliginin, zeka geriliginin, sistemik
hastaliklarin ve 6liimlerin Oniine ge¢ilmekte, yasam kaliteleri artmaktadir.

Saglik Bakanliginca iilkemizde dogan her bebege yapilan yenidogan tarama testleri
hakkinda bilirkisi tarafindan yapilmayan degerlendirme sonucunda, kamuoyunda olusan
Topuk Kani Tarama Testi Uygulamasinin hukuka aykiri oldugu diisiincesi ile birlikte bu
yonde verilen kararlarin tibbi acidan kesinlikle dogru olmadigini paylasmak isteriz.

Kamuoyuna saygi ile duyururuz.
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