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National Early Diagnosis and Screening Program: Cystic Fibrosis
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Oz

Kistik Fibrozis (KF) otozomal resesif gegis gosteren kalitsal metabolik bir hastaliktir. Cocukluk ¢aginda,
siklikla ilerleyici akciger ve ekzokrin pankreas bez yetersizligi bulgular ile ortaya ¢ikar. Yenidoganlarda
toplumlara gore sikhigi 1/2500 ile 1/20000 arasinda degismektedir. KF taramasi ile tanimin erken
konulmasi, tedaviye erken baslanmasi organlarin hasarini 6nleyebilir/geciktirebilir. Yenidogan dénemi,
KF icin en uygun tani1 donemidir. Ulkemizde, 1 Ocak 2015'de tarama programina dahil edilmistir. Dogum
sonrasi topuk kan 6rneginde, immunoreaktif tripsinojen (IRT) 6l¢iimii, tarama amach kullanilmaktadir.
Yiiksek degerler saptanmasi durumunda ter testi ve takibinde gen mutasyon analizi yapilmaktadir.
Anahtar kelimeler: Kistik fibrozis, tarama programi

Abstract

Cystic Fibrosis (CF) is an inherited autosomal recessive metabolic disorder. In childhood, it is often
manifested by progressive lung and pancreatic exocrine gland failure symptoms. The frequency with
regard to newborns ranges from 1/2500 to 1/20000. If diagnosed with early CF screening, early treatment
can prevent damage/delay to organs. Newborn period is the most suitable period for CF diagnosis. In
our country, it has been included in the screening program on January 1%, 2015. Immunoreactive
trypsinogen (IRT) sample measurement is fulfilled in heel blood for the screening after birth, If high
values are detected, the sweat test and later gene mutation analysis are performed.
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Tanim

KF otozomal resesif gecis gosteren kalitsal metabolik bir hastaliktir. Cocukluk
¢aginda, siklikla ilerleyici akciger bulgular1 ve ekzokrin pankreas bez yetersizligi
bulgusu (kronik steatore gibi) ile ortaya ¢ikar."* Tani, terdeki klor 6l¢timii ile, sonraki
asamada ise gen mutasyon testi ile teyid edilir."*>

Epidemiyoloji ve Etiyoloji

KFnin yenidoganlarda toplumlara gore sikligi 1/2500 ile 1/20000 arasinda
degismektedir.”* Mukoz membranlarda, klor iyonlari kanallarn ile sivi miktarini
diizenleyen genlerin mutasyonu sonucu ortaya ¢ikar.™* Yeni dogan doneminden
itibaren mukus miktarinin azalmasi/koyulasmasi ile basta solunum yolu (epitel
hiicrelerinin siliyer fonksiyonu bozulur) olmak {izere bir¢ok organi etkiler. Direng
azalir. Bu da enfeksiyonlara a¢ik hale getirir. ™

Klinik
KF’de klinik, mutasyonun derecesine bagl olarak, genis spektrumdadir. Akciger,
bagirsak, karaciger ve safra yolu, pankreas ve tireme organlam siklikla etkilenir.*>

Solunum bulgular1 bebeklik doneminde ortaya ¢ikar ve ilerler. Tekrarlayan kronik
oksiiriik ilk belirtidir. Tekrarlayan ilerleyici akciger enfeksiyonlari, kalici hasarlara
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neden olur.*> Bagirsakta obstriiksiyon (mekonyum tikaci ile) siktir. Rektal prolapsus ile
bagvurabilir. Obstriiktif hepatit gelisebilir.*> Biylime geriligi, kronik steatore
(yagli/koti kokulu) ve emilim bozuklugu(pankreas yetersizligi nedeniyle) sonucu
geligir. Vitamin eksikliklerine(A, D, E, K) bagh belirtiler ortaya ¢ikabilir.*> Metabolik
alkaloz (agir1 terleme ile tuz kaybi) ve édem (hipoalbuminemi) gelisebilir.*> Kronik
siniizit, nazal polip, diyabet siklig1 yasla birlikte artar.*> Infertilite gelisebilir.

Tarama Program

Ulkemizde, 1 Ocak 2015'de tarama programma dahil edilmistir.® Ozel filtre
kagidina dogumun 3. ya da 5. gilinii i¢cinde alinan topuk kani ile konjenital hipotroidi,
fenilketoniiri, biotinidaz eksikligi ve kistik fibrozis® taramas yapilir. Tarama sonuclari
bir haftada alinir. Prematiirelerde, daha 6nce antibiyotik alan bebeklerde testin 15.
giinde tekrar1 istenir. Topuk kanlar1 gerektiginde ileri metabolizma kliniklerine
gonderilir.

KF Taramasi

Dogum sonrasi topuk kanindan alinan 6rnekte, IRT 6l¢timii yapilir. Sonucu esik
degerin tstiinde saptanan yenidoganlar, 2. kez topuk kanindan IRT 6l¢iimii i¢in davet
edilir.>” Yine yiiksek bulunmasi halinde, ter testi yapan merkeze yonlendirilir. >

Ter testi (ter kloriir konsantrasyonu) altin standart olarak amilmaktadir. Olciim
sonuclari:

<30 mmol/L ise; normal
30-59 mmol/L ise; stipheli

> 60 mmol/L ise KF tanisini gii¢li bir sekilde destekler. Bu durumda gen
mutasyon analizi yapilir.>”

Takip

KF hastalara, tim agilar ve yillik grip asist yaptirilir. 7 Sigarasiz ortam
saglanmalidir. > Bir ekip ile 6miir boyu destek ve tedavi gormelidir. Yasam siiresini ve
kalitesini etkileyen en 6nemli organ akcigerlerdir. Akciger bakimi (koyu balgamin
akcigerlerden fizyoterapi ile atilmasi, inhalasyon tedavisi) verilmelidir.>® Beslenmenin
diizeni (pankreas enzim, vitamin, oral tuz replasmani ve yiiksek enerjili diyet) ve
durumu, biiyiime kontrolii ile yakin takip edilmelidir.>7?

Yenidogan doneminde tarama testi sonucu pozitif belirlenir ise ¢ocuk gogiis
hastaliklar1 ve/veya gastroenteroloji klinigine sevk edilir. KF’li ¢ocugu olan annede,
gebelik durumunda, bilgilendirilerek amniyosentez agisindan degerlendirilmek tizere
sevk edilir.
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