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0z
Amag: Bu calismada Sivas’ta 2011-2021 yillarindaki yenidogan metabolik ve endokrin hastalik tarama
programi sonuglarinin degerlendirilmesi amaclandi.

Yoéntem: Kesitsel tipteki bu calismada, Sivas Neonatal Tarama Programi kapsaminda 2011-2021 yillar
arasinda topuk kani alinmis 84044 yenidoganin Neonatal Tarama Programi1 Web Uygulamasi tizerinden
cinsiyet, dogum agirligi, dogum tarihi ve numune alinma tarihlerine ulasildi. Yillara gore fenilketoniiri,
konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi, kistik fibrozis ve konjenital adrenal hiperplazi tanis1 almis
yenidogan say1 ve oranlari belirlendi, hastalik insidanslar1 hesaplandi.

Bulgular: Taranan hastalik insidanslarinin en disiik ve en yiiksek degerleri sirasiyla konjenital
hipotiroidi i¢cin 1:1011- 1:233, fenilketontiri i¢in 1:8375- 1:657, biyotinidaz eksikligi i¢cin 1:6815-
1:1861, Kkistik fibrozis i¢in 1:7902- 1:3614 ve konjenital adrenal hiperplazi i¢in 1:6815- 1:3222 idi.
Konjenital hipotiroidi insidansi, taramasi yapilan diger hastaliklarin insidansindan daha yiiksekti.
Insidansi en yiiksek ikinci hastalik ise fenilketoniiri idi. Taranan bes hastalik icin de cinsiyete gore
anlamh bir fark yoktu. Konjenital hipotiroidi (p=0.002) ve konjenital adrenal hiperplazi (p=0.039)
tanisi alanlarin dogum agirliklar: daha diisiiktii.

Sonug: Taramasi yapilan hastaliklardan konjenital hipotiroidi ve fenilketoniiri insidanslarinin daha
ylksek oldugu bulundu. Konjenital hipotiroidi ve konjenital adrenal hiperplazi tanisi alanlarin dogum
agirliklar1 daha diistiktii. Erken tani ve miidahaleyle dnlenebilir veya tedavi edilebilir hastaliklar olan
bu hastaliklarda tarama yapilmasinin dneminin ailelere anlatilmasi, diger benzer hastaliklarin da
tarama programina alinmasi onerilebilir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan Taramasi, Fenilketoniiri, Konjenital Hipotiroidi, Konjenital Adrenal
Hiperplazi
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Sivas’ta 10 y1llik yenidogan tarama programi

Abstract

Objective: In this study, it was aimed to evaluate the results of the newborn metabolic and endocrine
disease screening program, in Sivas between 2011-2021.

Methods: In this cross-sectional study, gender, birth weight, date of birth and sampling date of 84044
newborns whose heel blood was taken between 2011-2021 within the scope of Neonatal Screening
Program in Sivas were reached via Neonatal Screening Program Web Application. The number and
rates of newborns diagnosed with phenylketonuria, congenital hypothyroidism, biotinidase deficiency,
cystic fibrosis and congenital adrenal hyperplasia by years were determined, and disease incidences
were calculated.

Results: The lowest and highest incidences of the screened diseases were 1:1011- 1:233 for congenital
hypothyroidism, 1:8375- 1:657 for phenylketonuria, 1:6815- 1:1861 for biotinidase deficiency,
1:7902-1:3614 for cystic fibrosis, and 1:6815- 1:3222 for congenital adrenal hyperplasia respectively.
The incidence of congenital hypothyroidism was higher than the incidence of other diseases screened
for. The second disease with the highest incidence was phenylketonuria. There was no significant
difference by gender for the five diseases screened. Birth weights of those diagnosed with congenital
hypothyroidism (p=0.002) and congenital adrenal hyperplasia (p=0.039) were lower.

Conclusion: It was found that the incidences of congenital hypothyroidism and phenylketonuria
among the diseases screened were higher. Those diagnosed with congenital hypothyroidism and
congenital adrenal hyperplasia had lower birth weights. It may be recommended to explain to families
the importance of screening in these diseases, which are preventable or treatable diseases with early
diagnosis and intervention, and to include other similar diseases in the screening program.

Keywords: Neonatal Screening, Phenylketonuria, Congenital Hypothyroidism, Congenital Adrenal
Hyperplasia

GIRIS oranlar1 diiser, bilyiime ve beslenme

Kalitsal metabolik hastaliklar, durumu iyilesir, - gecikmis tani ile

seyr‘ek ortaya glkan hastaliklar HgIll stres onlienir ve allelere genetl

d ik hizmeti labilir.®
olmasina ragmen Tiirkiye gibi akraba aniyman lzmetl — Sunuiabrirn

evliliklerine sik rastlanan {ilkelerde, Yenidoganin metabolik ve endokrin

bu hastaliklarin fazlaca goriilmesi hastaliklarinin — olusturacags ~ saghk

. i . sorunlarini ve meydana getirecegi
toplumsal olarak o6nemli saghk 4 & &

sorunlarina neden olabilmektedir.! Bu ekonomik  yikii 6nlemek,  akraba

. N e . evliliklerini en aza indirmek, erken
saghik sorunlar zeka geriligi, beyin

e tan1 alan bebeklere zamaninda tedavi
hasarlari ve geri doniisiimsiiz zararlari basl K geka isini énl N,
olarak siralanabilir.2 Onlenebilecek ve apldyarak zeka geriigint - onieme

la N tal T P
yahut tedavi edilebilecek hastaliklarda amatlyla eondidal arama rrogram
(NTP) uygulamaya konulmustur.?
erken tani, tarama programlarinin

temelini olusturur.? Yenidogan
Tirkiye’de NTP olarak fenilketoniiri

(FKU), konjenital hipotiroidi (KH),
biyotinidaz eksikligi, kistik fibrozis (KF)
ve 41 ilde konjenital adrenal hiperplazi
(KAH) taramasi yapilmaktadir.? NTP

taramasi ile elde edilecek erken tani,
hastalik kontroliinii saglar ve erken
komplikasyonlar1  onler.*®  Boylece

yenidogan taramasi sayesinde o6lim
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1986 yilinda bazi il merkezlerini kapsayacak
sekilde FKU taramasi olarak baslatilmis
1993’te
konulmustur.?® Ulusal NTP ise buna KH

olup, tim llkede uygulamaya
da ilave edilerek 2006’da yiiriitiilmeye
baslanmistir. 2008’de biyotinidaz eksikligi,
2015’te KF taramalariilave edilmistir. 2017’de
KAH pilot tarama olarak dort ilde baslatilmis,
2018’de 14 il, 2019°da 22 il ve 2020’de 41
ili kapsayacak sekilde taramanin kapsami
NTP Web Uygulamasi

ile tarama laboratuvarinda c¢alisilan kan

genisletilmistir.?

sonuglar: illere gonderilip, sonucu siipheli
cikan bebekler hastalikla ilgili polikliniklere
sevk edilmektedir.?

Tirkiye’de yenidoganlarin taranma orani
1987’deki %4.7 diizeyinden 2008'de %95
diizeyine ylikselmistir.® Bu tarama programi
ile tlilkemizde senede 4,500 kadar bebegin
almasi

erken tani saglanarak engellilik

onlenebilmektedir.? Taramasi yapilan
hastaliklardan KH yenidoganda en sik goriilen
endokrin hastaligidir ve diinyada insidansi
1:3.500-4.000 canli dogum iken Tiirkiye'de
1:3.344

FKU’niin en ¢ok goriildigi iilkelerden biridir

olarak  bildirilmistir”  Tirkiye
ve diinyada ortalama insidansi 1:15.000 canh
dogum iken Tiirkiye’de 1:4.500 olarak tespit
edilmistir®® Biyotinidaz eksikligi insidansi
diinyada 1:40.000 ile 1:60.000 arasinda
degismekte iken Tirkiye’de 1:11.000°dir.'!
KF beyaz irkta otozomal resesif en sik mortal
hastalik olup insidansi diinyada 1:2.000-3.500
canli dogum iken Tiirkiye’de 1:3.000 olarak
bildirilmistir fakat akraba evliliginin ¢ok
yliksek oldugu gercegi hesaba katildiginda bu
oranin daha fazla oldugu diistiniilmektedir.'?
KAH prevalansi ise diinyada 1:5.000-15.000
araligindadir. Tirkiye’de ise yiiksek akraba

evliligi nedeniyle bu prevalansin ¢ok daha
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yliksek oldugu tahmin edilmektedir.™

Tirkiye’de  kalitsal ~metabolik  hastalik
oranlarinin diinya ortalamasinin iizerinde
oldugu asikardir. Literatiirde, genis bir zaman
araliginda yenidogan tarama oranlarini ve
sonuglarini degerlendirmis olan baska bir
calismaya rastlanmamistir. Erken tani ve
miidahaleyle 6nlenebilir ve tedavi edilebilir
hastaliklar NTP kapsamindadir ve ilimizde
yllara gore bu hastaliklarin gorilme
sikligin1 ortaya koyarak tarama yapilmasinin
onemine dikkat ¢ekmek bu ¢alismanin
onemini olusturmaktadir. Bu ¢alisma ayrica
tarama kapsamindaki her bir hastalik icin
yenidoganlarin cinsiyet ve dogum agirliginin,
hastalik tanisi almamis yenidogan verileriyle
karsilagtirma olanagl sunmasi bakiminda
da literatiire katki saglamaktadir. Yenidogan
olarak da dikkat
cekmek ve tarama oranlarini ortaya koymak
adina bu calismada Sivas ilinde 2011-2021

yillarinda

taramalarina bdlgesel

yurutilmis olan yenidogan
metabolik ve endokrin hastalik tarama
programi

sonuglarinin  degerlendirilmesi

amaclandi.
YONTEM

NTP c¢alismalar1 kapsaminda Sivas ilinde
taburcu olmadan oOnce ve

ilk hafta
Saghgr Merkezinde (ya da dogum yapilan

hastaneden

dogumdan sonra icinde Aile
hastanede) olmak iizere iki kere topuk kani

ornegi alinmaktadir Eger yenidogandan
uygun zamanda ve yeterli miktarlarda kan
alinmadiysa ya da bebegin sonuclarindan
herhangi biri yiiksek saptanmissa sonucu
dogrulamak icin tekrar kan
alinmaktadi.  FKU

feniketontiri degeri (<2 mg/dl ise normal,

ornegi

taramasit i¢in kan

2,1-3,9 mg/dl ise tekrar kan 6rnegi, 24 mg/
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dl ise veya tekrar kan ornegi 22,1 mg/dl ise
pediatrik beslenme ve metabolizma klinigine
sevk), KH taramasi icin kan TSH degeri (<5,5
mlU/Lise normal, 5,5-20 mIU/Lise tekrar kan
ornegi, >20 mIU/L ise veya tekrar kan 6rnegi
>5,5 mIU/L ise ildeki uygun laboratuvarda
serum T4 ve TSH bakilmasi ve danisman
hekim gorisiiyle pediatrik beslenme ve
metabolizma klinigine sevk), biyotinidaz
eksikligi taramasi i¢in kan biyotinidaz enzim
aktivitesi degeri (65 U lizeri ise normal, 65
U ve alt1 ise tekrar kan ornegi, tekrar kan
ornegi 65 U ve alt1 ise pediatrik beslenme ve
metabolizma klinigine sevk), KF taramasi i¢in
kan immun reaktif tripsinojen (IRT) degeri
(< 90 pg/lise normal, 290 pg/l ise 7-14. giin
tekrar kan Ornegi, tekrar kan ornegi =70
ug/l ise ter testi icin sevk) ve KAH taramasi
icin kan 17-Hidroksiprogesteron birinci
basamak analiz degeri (term bebeklerde
>10 ng/ml, prematiire bebeklerde =215 ng/
ml ise ayn1 drnekten ikinci basamak analiz,
ikinci basamak analizde 21-Deoksikortizol +
17-Hidroksiprogesteron/Kortizol 21 ve/veya
11-Deoksikortizol 210 ng/mL ise pediatrik
endokrinoloji klinigine sevk) alinmaktadir.
Calismanin yapildig: Il Saghk Miidiirliigiinden
alinan bilgiye gore ilde FKU taramas1 1993, KH
taramasi 2006, KF taramasi 2015, biyotinidaz
eksikligi taramas1 2017 ve KAH taramas1 2019

yilindan itibaren yiiriitilmektedir.

Bu Kkesitsel tipteki calisma, Sivas'ta NTP
2011-2021 yillan
topuk kani alinmis yeni doganlar1 kapsadu.
ildeki 2011- 2021 yillarinda taranan 84044

kapsaminda arasinda

yenidoganin tiiminiin tarama sonuglari
degerlendirilmis olup evrenin tiimiine
ulasildi.  Saghk Midirliginden gerekli

izin (Karar no: 2022/03) alindiktan sonra

NTP Web Uygulamasi iizerinden taranan
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bebeklerin cinsiyet, dogum agirligi, dogum
tarihi ve numune alinma tarihleri elde
edildi. Yillara gore FKU, KH, biyotinidaz
eksikligi, KF ve KAH tanisi almis yenidogan
sayl ve oranlar1 belirlendi. Ayrica Saghk
Mudiurliglinden arastirmanin kapsadigl her
yll i¢in taranan toplam bebek sayilar1 elde
edilerek, yillara gore s6z konusu hastaliklarin
insidans1 hesaplandi. Calisma i¢in Sivas
Cumbhuriyet Universitesi Girisimsel Olmayan
Etik Kurulundan etik onay (Karar No: 2021-

12/28, Tarih: 15.12.2021) alind1.

Calisma verileri SPSS 22.0 (IBM Corp.,,

Armonk, NY, USA) paket programiyla
degerlendirildi. Degerlendirmede sayisal
veriler igin ortalama, standart sapma,

kategorik veriler icin yiizdelik dagilimi gibi
tanimlayic istatistikler hesaplandi. Verilerin
normalligine Kolmogorov-Simirnov testi ile
bakildi. Sayisal verilerde bagimsiz iki grup
karsilastirmasi i¢cin independent sample t test
ve kategorik verilerde Ki kare testi kullanildi.

Yanilma diizeyi p<0.05 olarak alind1.
BULGULAR

Taranan yenidogan bebek sayisi, hastalik
vaka sayisi ve insidanslarinin yillara gore
dagilimi Tablo 1’de sunulmustur. Taranan
yenidogan sayisinda bazi yillarda artis soz
konusu olsa da 2011 yilindan (taranan bebek
say1s18091) 2021 yilina (taranan bebek sayisi
6443) gelindiginde diisiis oldugu goruldi.
Calismanin kapsadigr yillarin her biri icin
en yliksek vaka sayisi olan hastalik KH idi.
Taranan hastalik insidanslarinin en diisiik ve
en ylksek degerleri sirasiyla KH i¢in 1:1011-
1:233, FKU icin 1:8375- 1:657, biyotinidaz
eksikligi icin 1:6815- 1:1861, KF i¢cin 1:7902-
1:3614 ve KAH icin 1:6815- 1:3222 idi (Tablo
1).
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Tablo 1. Taranan yenidogan bebek sayisi, hastalik vaka sayisi ve insidanslarinin yillara gore

dagilimyi, Sivas.

Taranan o . o Konjenital
Konjenital . . . Biyotinidaz Kistik
bebek .. ... Fenilketoniiri . . . adrenal
hipotiroidi eksikligi fibrozis . .
sayisl hiperplazi
n Insidans n insidans n Insidans n Insidans n Insidans
2011 8091 8 1:1011 O 0 - - - - - -
2012 8375 12 1:698 1 1:8375 - - - - - -
2013 7886 15 1.526 4 1:1972 - - - - - -
2014 8123 21 1:387 0 0 - - - - - -
2015 7902 18 1:439 10 1:790 - - 1 1:7902 - -
2016 7903 24 1:329 6 1:1317 - - 0 0 - -
2017 7833 26 1:301 11 1:712 2 1:3917 1 1:7833 - -
2018 7445 32 1:233 5 1:1489 4 1:1861 O 0 - -
2019 7228 31 1:233 11 1:657 3 1:2409 2 1:3614 O 0
2020 6815 25 1:273 9 1:757 1 1:6815 0 0 1 1:6815
2021 6443 10 1:644 6 1:1074 1 1:6443 O 0 2 1:3222

“- “o y1l bakilmamustir.

Sekil 1'de taranan hastalik insidanslarinin
(1000 canhi dogumda) yillara gore dagilimi
gosterilmistir. Calismanin kapsadig1 yillarin
hepsinde de KH insidansi, taramasi yapilan
insidansindan  daha

diger hastaliklarin

m Feniketonlri m Konjenital hipotiroid

3,04

1]
0,99
L
mesee——— ] A3

, ()5
o —
]
0,13
(| i

Biotinidaz ekskig

yuksekti. KH insidansinin 2018 (binde 4.3)
ve 2019 (binde 4.3) yillarinda en yiiksek
seviyeye ulastigl, sonraki yillarda ise azaldigi

goriildii. insidans1 en yiiksek ikinci hastalik
ise FKU idi (Sekil 1).

Kistk fibrozs mKonjenital adrenal hiperplaz

1,4

- (57
1,54
I
g Ta—— ] 57
: 0
|] =1
—— ] 7]
|:|I] ]
m 0]
I
= ] 3]

Sekil 1. Taranan hastalik insidanslarinin (1000 canli dogumda) yillara gore dagilimyi, Sivas.

Turk ] Public Health 2022;20(3)
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Taranan  yenidoganlarin  hasta  olma
durumlarinin cinsiyete gore dagilimi Tablo
2’de sunulmustur. Taranan bes hastalik i¢in
de cinsiyete gore anlamli bir fark yoktu.

Istatistiksel olarak anlamli olmasa da KH ve
biyotinidaz eksikliginin kiz yenidoganlarda,
FKU, KF ve KAH'1n ise erkek yenidoganlarda
daha fazla goriildiigii saptandi (Tablo 2).

Tablo 2. Taranan yenidoganlarin hasta olma durumlarinin cinsiyete gore dagilimi, Sivas 2011-

2021.
Hastalik Cinsiyet Klinik tan1
Normal Hasta Toplam X% p
n % n % n %
Erkek 41827 499 120 541 41947 499 556
Konjenital Kiz 39216 468 97 437 39313 468 (577
hipotiroidi
Bilinmeyen 2779 3.3 5 2.3 2784 3.3
Erkek 41822 498 29 46.0 41851 4938
1.259
Fenilketoniiri Kiz 39376 46.7 33 524 39409 469
0.533
Bilinmeyen 2783 3.3 1 1.6 2784 3.3
Erkek 18091 506 8 727 18099 50.6
Biyotinidaz 2.220
L Kiz 17021 476 3 273 17024  47.6
eksikligi 0.330
Bilinmeyen 641 1.8 0 0.0 641 1.8
Erkek 25834 501 1 25.0 25835 50.1
7.975
Kistik fibrozis Kiz 24306 47.1 2 50.0 24308 47.1
0.065
Bilinmeyen 1425 2.8 1 25.0 1426 2.8
- Erkek 10343 505 1 333 10344 505
Konjenital 0.430
adrenal Kiz 9890 483 2 66.7 9892 48.3
. . 0.635
hiperplazi Bilinmeyen 250 12 0 00 250 1.2

x? Pearson kikare test

Tablo 3, taranan yenidoganlarin hasta
olma durumlarinin dogum agirhigina gore
dagilimin1 gostermektedir. KH ve KAH tanisi
alan yenidoganlarin dogum agirliklar1 hasta
olmayan yenidoganlara gore daha distikti
ve istatistiksel olarak anlamliydi (KH igin
p=0.002, KAH i¢in p=0.039). FKU, biyotinidaz

Turk ] Public Health 2022;20(3)

eksikligi ve KF hastaliklar1 icin hasta
yenidoganlarda dogum agirlhigi daha diisiik
ancak istatistiksel olarak anlamh fark yoktu
(FKU icin p=0.902, biyotinidaz eksikligi icin
p=0.855, KF icin p=0.310) (Tablo 3).
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Tablo 3. Taranan yenidoganlarin hasta olma durumlarinin dogum agirligina gére dagilimi, Sivas
2011-2021.
Hastalik Dogum agirhig:

Normal Hasta t-p
n X+SD n X+SD

Konjenital hipotiroidi 33822 3236.2+512.6 222  3098.8+648.9 3.151-0.002**

Fenilketoniiri 83981 3237.3+511.7 63 3229.3+473.4  0.123-0.902
Biyotinidaz eksikligi = 35753 3221.5+520.4 11 3192.7+518.1  0.183-0.855
Kistik fibrozis 51565 3223.1+518.2 4 2960.0+702.2  1.015-0.310

Konjenital adrenal
. . 20483 3232.7+485.3 3 2654.3+t767.6  2.064-0.039*
hiperplazi

*X Ortalama, SD Standart deviyasyon, t Independent sample t test, *p<0.05, **p<0.01

TARTISMA Farkli irk ve etnik kokenlilerde KH insidansi

degisebilmektedir.®'”  Amerik Birlesik
Bu c¢alismanin amaci Sivas ilinde 2011- egiyeblimextedir merta whest

Devletleri, Kanada, A ilkeleri, Isralil,
2021 yillarinda ytriitiilmiis olan yenidogan evietierl, Ranada, aviupa uikelerl, tsral

Avustral Yeni Zeland "daki
metabolik ve endokrin hastalik tarama vustralya, Yeni Zelanda ve Japonya'daki
tarama programlarindan alinan raporlar,
1:2000 ila 1:4000 yenidogan arasinda bir

insidansa isaret etmektedir.!®'® Bildirilen

programi sonuglarin1  degerlendirilmekti.
Boylece yenidogan tarama oranlarini ortaya
koymak hedeflendi. Nitekim bu tarama
) B insidans, 1rk ve etnik gruplar arasinda
programlar1 ve kapsamlar1 iilkelere gore

degisiklik gostermekle birlikte, Giiney Asyali
bebeklerde yaklasik 1:1200, Dogu Asyali (Cinli
ve Vietnamli) bebeklerde 1:2380, Hispanik

bebeklerde 1:1600, Hispanik olmayan beyaz

farklilik gostermektedir.*

Bu calismada taranan yenidogan sayisinda

baz1 yillarda artis s6z konusu olsa da 2011 bebeklerde 1:3533 ve Hispanik olmayan

siyah bebeklerde 1:11.000 oranlarindadir.?’
En yiiksek insidans, 1:581, iran’daki Markazi

yilindan 2021 yilinagelindiginde diisiis oldugu
gorildi. Bu durum ildeki yillara gore canh

dogum sayilart ve dogum hizlariyla birlikte Eyaletinden bildirilmistir, muhtemelen akraba

degerlendirildiginde tarama oranlarinda e . .
evliligi ve tiroid hormon sentezinin otozomal

gergek bir disls oldugu soylenemez. Nitekim resesif kalitsal hatalarinin daha ytiksek oranda

T.. k. i t t. t.k K .1 . .
HIxlye ISttist frumu vertierine gore ortaya ¢ikmasiyla iliskilidir.?* Adana’da 2010-
ildeki 2011 yii canli dogum sayis1 9861 ve
dogum hizi binde 15,5 iken 2021 yili canh
dogum sayis1 7118 ve dogum hizi binde

11,2’dir."®

2011 yillar1 yenidogan tarama sonuglarinin
degerlendirilmesi amaciyla 2016 yilinda
Aytac ve ark. tarafindan yapilan bir ¢calismada
ise KH insidans1 2010 yil1 i¢in 1:186 ve 2011

yili i¢in ise 1:252 olarak bulunmustur.?? Sirin
KH taramast ilk olarak 1972 yilinda Kanada'da

Dussault ve Laberge tarafindan yapilmistir

ve ark/nin Ankara’da 2009 yilinda KH tanisi

alan yenidoganlarda risk faktorleri ve tarama

ve bugiin bitiin gelismis tlkelerde tarama testinin degerlendirilmesi amaciyla yurtttigu

3 16
yapilan hastalik panellerinde yer almaktadur. bir ¢alismada ise 2009 yil1 KH insidansi1 1:819
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olarak bildirilmistir?®* Ulkemizde konuyla
ilgili yakin tarihli yapilmis bagka bir ¢alismaya
rastlanmadi. Gordiigiimiiz kadariyla hem bu
calisma hem de iilkemizde yapilmis onceki
calisma sonuglarina gore Tiirkiye’de ve
ilimizde KH insidansi diinya iilkelerinden daha
yuksektir. Bunun nedenlerinin Tirkiye’'de
akraba evliliklerinin daha fazla olmasi ve
calismamizda kalic1 veya gecici KH kesin tani
ayrimi yapilmamasioldugunu diistinmekteyiz.
Ama KH sadece tilkemiz icin degil tiim diinya

icin 6nemli bir saglik sorunudur.

FKU insidansinin Avrupa’da 1:3000- 1:30.000
arasinda oldugu rapor edilmistir?* FKU
otozomal resesif gecislidir ve insidansi
tlkemizde akraba evliliklerinin fazla olmasi
1:4500

bildirilmistir.® Dervisoglu ve ark. tarafindan

nedeniyle yiksek olup olarak
2018 yili Istanbul NTP tarama sonuglarin

degerlendirmek amaciyla yapilan bir
¢alismada ise insidans 1:6.153 olarak rapor
edilmistir?® FKU insidans1 Adana ilinde
ise 2010 yihi icin 1:20.000, 2011 yili igin
1:21.000 olarak bulunmustur.?? Calismamizda
saptadigimiz insidans degeri tim yillar icin
hem Istanbul ve Adana’daki degerlerin hem de
Tiirkiye ortalamasinin ve diger tilke verilerinin
lizerindeydi. Bunun nedeni, lilkemizde akraba
evliliklerinin dogu illerinde daha yiiksek
olmasi olabilir.2® 2018 Tiirkiye Niifus ve Saglik
Arastirmasi (TNSA) sonuglarina gore akraba
evliligi diizeyi Bat1 ve Kuzey’'de en diisiik iken
(%17), ilimizi de icine alan Orta Anadolu’da
%25, Glineydogu Anadolu’da ise en ytliksektir

(%43).%

Tiirkiye, diinyada biyotinidaz eksikliginin
en sik gorildigi ilkelerden  biridir.!!
Insidans1 diinyada 1:40.000 ila 1:60.000
dogum arasinda degismektedir. Tiirkiye ve

Suudi Arabistan gibi bazi iilkelerde yiiksek

Turk ] Public Health 2022;20(3)

akrabalik oranlar1 nedeniyle prevalans daha
ylksektir.?”?8 2006’daki yenidogan tarama
sonug verilerine dayanarak, Amerika Birlesik
Devletleri'nde biyotinidaz eksikligi insidansi
1:80.000 dogumdur ve kismi eksiklik 1:31.000
ile 1:40.000 arasindadir.*® Hastalik insidansi
tlkeler arasinda degismektedir; Brezilya'da
insidans yiiksektir (1:9000).*° Tirkiye>de
ulusal yenidogan tarama programi yiiksek
insidans bildirmistir. Saglik Bakanligindan
yayinlanan verilere gore, insidans yaklasik
1:7,116>dir.3t
calismada ise biyotinidaz eksikligi insidansi
2010 y1li igin 1:8.120, 2011 y1li i¢in 1:14.261

oldugu tespit edilmistir?> Dervisoglu ve

Aytag ve ark/min yaptig

ark/nin NTP kapsaminda taranan bebeklerin
degerlendirilmesi amaciyla yaptig1 ¢calismada
ise 2018 Istanbul verilerine gére 1:735
oldugu bulunmustur.?® Yakin tarihli yapilmis
baska bir c¢alismaya rastlamamakla birlikte
genel olarak hem bizim ¢alismamiz hem de
tilkemizde yapilmis diger ¢alisma sonuglari
hala bu hastaligin insidansinin tilkemizde
diinya geneline gore daha yiiksek oldugunu

gostermektedir.

[limizde yapilan taramalarda son iki yilda hic
KF vakasina rastlanmadi, fakat vaka saptanan
yillarda insidansin 1:7902 ile 1:3614 arasinda
degistigi bulundu. Istanbul’da Dervisoglu
ve ark. tarafindan NTP tarama sonuglarini
degerlendirmek amaciyla yapilan g¢alismada
ise 2018 yilinda 20 vaka tespit edilmis olup
1:11.075 olarak bildirilmistir.?®

Calismamizda buldugumuz sonug¢ ulkemiz

insidansi

verisiyle  paralellik  gostermekte olup,
Istanbul’dakine gore daha yiiksektir. Nitekim
tilkemizde esler ile akrabalik diizeyinin
Istanbul’da %22 iken ilimizin de icinde
bulundugu Orta Anadolu’da %25 olmasi bu

sonucu desteklemektedir.?
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KAH ic¢in ilimizin tarama

alinan pilot illerden biri olmasi nedeniyle

kapsamina

buldugumuz veriler 6nem arz etmektedir.
Ciinkii iilkemizden daha once bir veri
bildirilmemistir.?>> Tim diinyada insidansin
bolgesel ve etnik farkliliklar yiiztinden 1:280
ile 1:43.000 arasinda degistigi bildirilmistir.3?
insidans Yeni Zellanda’da 1:21.270, Kuzey
Amerika’da 1:15.981, Avrupa’da 1:14.970,
Japonya’1:19.111'da, Suudi  Arabistan’da
1:5.000 olarak bulunmus olup en yiiksek
insidans ise Bat1 Alaska’da Yupik Eskimolarda
(1:282) saptanmistir.3*3** Bu durumun nedeni
olarak kapali bir topluluk olarak bildirilen
Yupik Eskimolarinda Kkuzenler arasinda
evliligin yaygin olmasi gosterilmektedir.333*
Bu calismada saptadigimiz insidans verileri
ilimizde KAH insidansinin diinya geneline
gore yliksek oldugunu géstermesi bakimindan

onemlidir.

Cinsiyet ile bebeklerin hastalik tanisi alma
durumu incelendiginde; Sirin ve ark’nin
Ankara’da 2009 yilinda KH tanis1 alan
yenidoganlarda risk faktorleri ve tarama
testinin degerlendirilmesi amaciyla yaptigi
calismada arastirmaya alinan kiz bebeklerin
%28.7’sinin (31 kisi), erkek bebeklerin
%29.9’'unun (43 kisi) KH tanisi

bildirilmistir.?®> KH icin kiz: erkek orani

aldig

Ayta¢ ve ark/nin 2016 yilinda Adana’da
yaptig1 calismada 1.56, Unachak ve ark/nin
Tayland’da 2004 yilinda primer KH’nin klinik
ozelliklerini degerlendirmek amaciyla yaptigi
calismada 2.1, Darcan ve ark/nin izmir'de
2004 yiinda KH'li olgularin retrospektif
olarak degerlendirilmesi amaciyla yaptigi
calismada ise 1.3 olarak gozlemlenmistir.?23>3¢
Bu calismada ise Sirin ve ark’/min yaptigi
calismada oldugu gibi KH, erkeklerde daha
yuksek olarak tespit edilmistir, fakat her iki
calismada da cinsiyete gore anlaml bir fark
Turk ] Public Health 2022;20(3)

bulunmamistir.?®> Ayni sekilde ¢alismamizda
taramasi yapilan bes hastalik icin de cinsiyet
yonliinden anlamli bir fark saptanmadi. KAH
icin ise taramada erkek: kiz oraninin 1:1 iken
klinik tani alanlarda bu oranin 0.6:1 oldugu ve
budurumun erkeklerintanialmadan éldiigiini
gosterdigi bildirilmistir.3” Calismamizda da
KAH icin klinik tani alanlarda erkeklerin sayisi
daha diisiikti.

Dogum kilosu acisindan yenidogan tarama
sonuglaridegerlendirildiginde; Sirinveark. nin
calismasinda dogum kilosu ile KH gelismesi
arasinda anlamh bir fark bulunmamistir.?®
Bu calismada ise, KH ve KAH tanisi alanlarin
dogum agirliklari, hasta olmayanlara gore
daha diisiik bulunmustur ve bu KH tanisi
alan yenidoganlar icin beklenebilecek bir
durumdur. Nitekim KH prevalansi ¢ok diisiik
dogum agirlikli (<1500 g) bebeklerde 1/400
olarak 10 kat daha yiiksektir.?® Fakat KAH
tanis1 almis yenidoganlarda farkli sonuglar
da bildirilmistir. Balsamo ve ark. tarafindan
2006 yilinda KAH'da farkh

fenotiplere gore dogum uzunlugu ve agirhigini

italya’da

degerlendirdirmis olmasi, NTP kapsamindaki
hastaliklarin yillara gore goriilme sikhigini
ortaya koyarak tarama yapilmasinin 6nemine
dikkat cekmesi, s6z konusu her bir hastaliki¢in
yenidoganlarin cinsiyet ve dogum agirhiginin,
hastalik tanisi almamis yenidogan verileriyle
karsilagtirma olanagl sunmasi c¢alismanin

gliclti yonleri olarak sunulabilir.
SONUC

Calismanin kapsadigi yillarin her biri i¢in en
ylksek vaka sayisina ve insidansina sahip
olan hastalik KH idi. Insidansi en yiiksek
ikinci hastalilk ise FKU idi. Taranan bes
hastalik i¢in de cinsiyete gore anlaml bir fark
yoktu. KH ve KAH tanisi alan yenidoganlarin

dogum agirhiklar1 hasta olmayanlara gore
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daha dustkti. Kalitsal metabolik hastalik
insidanslari tek tek incelendiginde ¢ok azmis
gibi goriinse de genel olarak bakildiginda
ilimizdeki sikliklar1 diger {ilkelerdekinden
daha fazladir ve toplumda ciddi oranlarda yer
tutmaktadir. NTPkapsamindakihastaliklardan
herhangi birisiyle ilgili erken tani almis
cocuklar uygun tedaviyle akranlariyla uyumlu
olarak yasamini siirdiirebilmektedirler. Bu
sebepten, reddetmelerini o6nlemek adina
taramalarin oneminin ailelere anlatilmasi,
devletin de sadece erken taniyla kalmayip
tan1 alan her aileye destek vermesi ve erken
tan1 imkani olan diger benzer hastaliklarin da

tarama programina alinmasi 6nerilebilir.
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