Bebegim Yenidogan
Taramasiyla SMA
Tanisi Aldl, $Simdi Ne
Yapmaliyim?

Bebegdiniz dogdugunda erken taninin
énemli oldugu bazi dogustan kalitsal
hastaliklar ve endokrinolojik
hastaliklarin arastiriimasi igin topuk kani
alinmaktadir. Genel olarak tarama testi
sonuglarinin herhangi bir durumigin
pozitif olmasi, bebeginizin kesin olarak
hasta oldugu anlamina gelmeyebilir.
Tarama testi pozitif olan bebeklere ilgili
alan uzmani degerlendirmesi sonrasi
hastaliga yénelik dahaileri
degerlendirme yapilmasi gerekebilir.

® Tarama testi sonucunda Spinal
Muskuler Atrofi testinin pozitif bulunmasi
durumunda bebeginizin acilen gocuk
néroloji uzmani tarafindan
degerlendirilmesi gerekmektedir

» Tarama testi pozitif olan bebekler igin
ilde sorumlu Cocuk, Ergen, Kadin ve
Ureme Saghgi (CEKUS) Birimi personeli,
ilk randevuyu almak Uzere sizinle
iletisime gecerek, bilgi verecektir.

® {lk hastane basvurusundan sonrailgili
uzmanlik alanlarindaki hekimlerden ve
tibbi genetik alaninda ¢alisan
uzmanlardan hastalik konusunda
ayrintili bilgi alinabilir, tedavi ve izlem
konusunda guncel yaklasim ve
segenekleri dgrenilebilirsiniz.
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Yenidogan Tarama
Programi Nedir?

Yenidogan déneminde klinik bulgu
vermeyen ancak tanida
gecikildiginde ciddi sonuglara yol
acan hastaliklarin erken taninip,
tedavisine baglanabilmesi igin
uygulanan testlerdir.

» Ulkemizde dodan tim
yenidoganlardan topuk kani alinarak
taranan hastaliklarin varhgi
arastinimakta ve bitin bu islemler
Ucretsiz olarak yapilmaktadir.
Bebeklerden alinan topuk kani ile
hastaliklar teshis edilmekte ve ciddi
sorunlarin ortaya ¢ikmasi
o6nlenebilmektedir.

* Tarama programi kapsaminda bes
hastalik (FKU, KHT, BE, KF, KAH) icin
biyokimyasal, SMA taramasi igin ise
molekiler genetik yontemler
kullanilmaktadir.

» SMA taramasinda kullanilan genetik
testler sadece SMA hastaligina 6zel
olup, bunun diginda bir durum veya
hastaliga yonelik genetik analiz
yapilmamaktadir.

» Tarama sonucunda hastalik stphesi
saptanmasi durumunda, ilgili saglik
personeli aileye ulasmaktadir.

» Bazi bebeklerden tarama sonuclarini
dogrulamak igin tekrar topuk kani
alinmasi gerekebilir. Tekrar topuk kani
gerektiginde en erken dénemde
alinmasi bebegdin saghdi agisindan
bUyUk 6nem tasimaktadir.

» Tarama sonucuna goére bebekler ileri
tetkik, kesin tani ve tedavi igin ilgili
kliniklere yénlendirilebilir. Bu durumda
mutlaka bebedin en kisa strede ilgili
klinige goturtimesi gerekmektedir.

Yenidogan Tarama
Programinda Hangi
Hastaliklar Taranir?

® Fenilketontri (FKU)
® Kistik Fibrozis (KF)
® Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH)

® Konjenital Hipotiroidi (KHT)

» Biyotinidaz Eksikligi (BE)

» Spinal MUskuler Atrofi (SMA)

Topuk Kani
Taramasi ve SMA

SMA kalitsal, ilerleyici bir hastaliktir.
Tedavi edilmediginde, vicudumuzun
hareketlerini kontrol eden motor
néronlarin etkilenmesi sonucunda kas
kuvvetsizligi ortaya cikar. ilerleyen
dénemlerde degdisen derecelerde eklem
hareketlerinde kisitlilik, omurgada sekil
bozukluklari, beslenme ve solunum
problemleri klinik tabloya eslik edebilir.
Tedaviye verilen cevabi; bebek icin uygun
tedavinin, olasi en erken dénemde
baslanmasi belirler. SMA hastalidi ile
dogan bir bebedin, en erken dénemde,
bebek heniz hastalik belirti ve bulgularini
gostermeden tedavi edilmesi gok
énemlidir. Son yillarda gelisen tedavi
secenekleri ile SMA hastaliginin dogal
gidisi degismis olmakla birlikte, yapilan
tim ¢alismalar, tani alan hastalarin uzun
ddénem takip ve tedavilerinin
gerekliligine, tedaviye verilen yanitin ise
bireysel farklliklar gésterdigine isaret
etmektedir.

Hastalarin erken dénemde tanilanmasi
ve tedaviye baslanmasi amaciyla
Ulusal Yenidogan Tarama Programina
09.05.2022 tarihi itibariyle Spinal
Muskuler Atrofi (SMA) eklenmistir.




