KTO Karatay Universitesi Saghk Bilimleri Dergisi
Gelis Tarihi:17/10/2024
Y112025 | Cilt 6 | Say1 1

ISSN: 2717-8501

Derleme Makale / Review Article

KTO Karatay University Journal of Health Sciences

Kabul Tarihi:24/12/2024

DOI: 10.59244/ktokushd.1568827

i l-i‘ KTO KARATAY

UNIVERSITESI

SAGLIK BILIMLERI DERGISI

KTOKUSB-D

Ailesinde Kaltsal Isitme Kayb1 Olan Bebeklerin Yenidogan Tarama Testi Sonuclar

Newborn Screening Test Results for Babies with Hereditary Hearing Loss in Their
Familial History

Nedriye Fatima ATA?, Bahriye HORASANL 2, Hilal YUCEL3

OZET

Yenidogan Isitme Tarama Programi isitme agisindan her
yenidogan bebege Otomatik Isitsel Beyinsapi Cevabi
testi yapilir. Isitme kayb1 saglikli yenidoganlarda 1000
canli dogumda 1 ila 3 arasinda degisirken, isitme kaybi1
acisindan yiiksek riskli bebeklerde 100'de 2 ila 4 arasinda
degismektedir. Konjenital igitme kaybmin %50-70'i
kalitsaldir. Isitme kaybi agisindan yiiksek riskli olan
bebeklerin tarama testinden “saglam’ sonucu alsalar dahi
6 aylik olduklarinda kontrol amacghi referans
merkezlerinde ikinci bir isitme tarama testi yaptirmalari
zorunludur. Bu bebeklerin erken tami, tedavi ve
rehabilitasyonu i¢in yenidogan isitme tarama testleri
biiyiik 6nem arz etmektedir. Ancak ilk tarama testinden
“saglam” sonucu alan bebeklerden bir kismi aileleri
tarafindan referans merkeze gétiiriilmeyip testleri ihmal
edilmektedir. Bu nedenle ailesinde kalitsal isitme kaybi
olan Dbebeklerin testlerinin eksiksiz bir sekilde
tamamlanmasi i¢in ¢aligmalar artirilmalidir. Bu derleme
ailesinde kalitsal igitme kaybi olan bebeklerin yenidogan
tarama sonuglarini incelemek amaciyla yapilmistir.
Derleme sonucunda ailesinde kalitsal igitme kaybi
bulunan bebeklerin yalnizca ¢ok az bir kismiin isitme
tarama testlerinden kaldig1 belirlenmistir. Bunun temel
nedeni, kalitsal isitme kaybinin teshisinde yalnizca
pozitif aile 6ykiisiiniin degerlendirilmesi ve bu durumun
tan1 siiresinde yetersiz kalmasi olarak goriilmiistiir.

Anahtar Kelimeler: Yenidogan isitme, kalitsal isitme
kaybu, isitsel beyin sap1 yaniti

ABSTRACT

The Newborn Hearing Screening Program performs an
Automatic Auditory Brainstem Response test on every
newborn baby for hearing. While hearing loss varies
between 1 and 3 in 1000 live births in healthy newborns, it
varies between 2 and 4 in 100 in babies at high risk for
hearing loss. 50-70% of congenital hearing loss is
hereditary. Babies at high risk for hearing loss are required
to undergo a second hearing screening test at a reference
center for control purposes when they are 6 months old,
even if they receive a “healthy” result from the screening
test. Newborn hearing screening tests are of great
importance for the early diagnosis, treatment, and
rehabilitation of these babies. However, some of the babies
who receive a “healthy” result from the first screening test
are not taken to a reference center by their families, and
their tests are neglected. Therefore, studies should be
increased to ensure that the tests of babies with hereditary
hearing loss in their families are completed completely.
This review was conducted to examine the newborn
screening results of babies with hereditary hearing loss in
their families. As a result of the review, it was determined
that only a very small portion of babies with hereditary
hearing loss in their families failed the hearing screening
tests. The main reason for this was that only positive family
history was evaluated in the diagnosis of hereditary
hearing loss, and this situation was insufficient for the
diagnosis process.

Keywords: Neonatal hearing, hereditary hearing loss,
auditory brainstem response
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GIRIS

Sensorindral isitme kaybi (SNIK) insidansi, saglikli yenidoganlarda 1000 canli dogumda 1 ila
3 arasinda degisirken, yiiksek riskli bebeklerde 100'de 2 ila 4 arasinda degisir; bu 10 kat artis
demektir (Denoyelle vd., 2021). Dogumda isitme kaybi vakalarinin %68'inde genetik
bozukluklarin oldugu tahmin edilmektedir (Morton ve Nance, 2006). Erken teshis ve isitme
cihazi kullanimna 6 ay i¢inde baslanmasi en iyi sonuca ulasmamizi saglar. Isitme bozukluklari,
fark edilmedigi ve tedavi edilmedigi takdirde, konugma gelisimini olumsuz yonde etkiler,
psikolojik ve zihinsel bozukluklara yol agabilir (Bolat ve Geng, 2012). Depresyon, sizofreni ve
diger psikozlar, anksiyete ve norobiligsel bozukluklar dahil olmak {izere bircok psikiyatrik
bozukluk isitme kaybiyla iliskilendirilmistir (Blazer, 2020). Yenidoganlarda igitme taramast
programlari, dogumdan sonraki ilk gilinlerde isitme bozuklugunun tespit edilmesini saglar.
Isitme bozuklugunu belirlemeye yonelik programlar son yillarda onemli dlgiide ilerleme
kaydetti ve bunlarin uygulamalar1 diinya ¢apinda artmaya devam etmektedir. Baslangicta risk
faktorlerini temel alan bu programlar, isitme kaybi olan bebeklerin yalnizca %50-75'ini
tanimlamistir (Denoyelle vd., 2021). Giincel Oneriler tim bebeklerde evrensel isitme
taramasinin yapilmasi yoniindedir. Kullanilan teknikler ncelikle Otomatik Isitsel Beyinsapi
Yanitlarini (T-ABR) igerir. Bu test yenidoganlarda ve bebeklerde kolaylikla gergeklestirilebilir.
Risk faktorlerinden biri bebegin ailesinde kalitsal isitme kaybi bulunmasidir (T.C. Saglik
Bakanlig1, 2020). Isitme tarama testi sirasinda kalitsal isitme kaybi riski varligi ailede isitme
kayb1 olup olmadigia yonelik soru sorma yoluyla belirlenir. Bu derleme ailesinde kalitsal
isitme kayb1 riski olan bebeklerin yenidogan tarama sonuclarini incelemek amaciyla
yapilmistir.

Yenidogan Isitme Tarama Tarihcesi

1927 yilindan itibaren Amerika Birlesik Devletleri’nde, isitme tarama testi, okul ¢agindaki
¢ocuklara uygulaniyordu. Isitmenin dil gelisimine etkisinin anlasilmasiyla, isitme taramas1 2-5
yaslar arasindaki ¢ocuklara yapilmaya baslanmistir (Northern ve Downs, 2002). 1982'de Bebek
Isitme Ortak Komitesi tarafindan isitme saglig1 agisindan yiiksek riskli yenidoganlara ii¢ aydan
once igitme taramasinin yapilmasi gerektigi bildirilmistir (Bebek Isitme Ortak Komitesi, [BIOK],
1982).

1993 yilinda yapilan “Bebek ve Kiigiik Cocuklarda Isitme Bozuklugunun Erken Tanis1”
konulu bir panelde, yenidoganlarda ilk ii¢ ayda isitme taramasi yapilmasi onerilmistir. 1995
yilinda Bebek Isitme Ortak Komitesi, isitme kayipli bebeklerin %50'sinin risk etmeni tasidigini,
bu ylizden igitme taramasinin tiim yenidoganlara yapilmasi gerektigini bildirmistir (BIOK,
2007). Amerikan Pediatri Akademisi 1999°da “Yenidogan ve Bebek Isitme Kaybinin Tanis1 ve
Tedavisi” baslikli yazi yayimlamistir. Bu yazida isitme tarama testinin ilk {i¢ ayda, miidahalenin
de ilk alt1 ayda yapilmasi 6nerilmistir (Erenberg vd., 1999).

Ulkemizde ise yenidogan isitme tarama calismalarin1 1994’te Marmara Universitesi
Odyoloji Anabilim Dal1 baslatmis, 1998’de Hacettepe Universitesi bu c¢alismaya dahil
olmustur. 2000°de Saglik Bakanlig1 ile Hacettepe Universitesi Odyoloji Anabilim Dal1 isbirligi
ile Ankara Ziibeyde Hanim Dogum hastanesinde igitme taramasi baglatilmistir (Bolat ve Geng,
2012). 2004’te yenidogan igitme taramasi ¢alismalart tiim {lilkede baslatilmistir. Yenidogan
isitme taramas1 2005 yilinda Bakanligin programina Ulusal Yenidogan Isitme Tarama Programi
(UYITP) olarak alinmigtir. UYITP web sayfasmin ismi 2014’te “T.C. Saglik Bakanlig1 Tiirkiye
Ulusal Isitme Tarama Program1” (ITP) olarak degistirilmistir.
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Isitme Kayiplar

Isitme kayb1, bir kulakta veya her iki kulakta isitme yollariin herhangi bir yerinde olusan
patolojiler nedeniyle fonksiyon bozuklugu olusmasidir. Bu fonksiyon bozukluklar1 bireyde
konusma ve anlama becerilerini etkileyerek bireyin hayatin1 olumsuz yonde etkilemektedir.
Isitme kaybi; isitme kaybinimn tipi, derecesi ve konfigiirasyonuna gore tanimlanmaktadir
(Colpan, 2015).

Yenidogan Isitme Kaybi Nedenleri

Yenidogan isitme kaybinin bilinen bir¢ok nedeni vardir. Amerikan Pediatri Akademisi'nin
Bebeklerde Isitme Ortak Komitesi, dogustan veya geg baslangighi cocukluk ¢ag1 isitme kaybi
icin ¢esitli risk faktorleri belirlemistir. Yenidogan yogun bakim iinitesine yatig alakali bir risk
faktoriidiir; isitme kaybmin yayginligi dogum agirhigr azaldikga artmaktadir (24-31 hafta
arasinda dogan prematiire bebeklerde %1,2-7,5 ve 750-1500 gr agirligindaki bebeklerde %1,4-
4,8) (van Dommelen vd., 2015). Dogustan enfeksiyon da 6nemli bir risk faktoriidiir ve dogustan
sitomegaloviriis (CMV) enfeksiyonu, SNIK’in en yaygin genetik olmayan nedeni olarak &ne
cikmaktadir (Grosse vd., 2008). Dogustan kizamik¢ik enfeksiyonunun en sik goriilen
komplikasyonu isitme kaybidir (Schraff vd., 2007). Bebegin hastane yatisina neden olan kafa
travmasi Oykiisii (temporal/kafa tabani fraktiirii), kulak malformasyonlar1 ve temporal kemik
bozukluklari, yarik damak/dudak anomalileri, menenjit, kan transfiizyonu gerektiren
hiperbilirubinemi, yenidogan yogun bakim {iinitesinde 5 gilin ve iizerinde yatig Oykiisii
bulunmasi, annede gebelikte meydana gelen maternal hastaliklar (hipotiroidizm, hipertansiyon,
gestasyonel diyabet vb. ), annenin gebelikte ototoksik ilag¢ kullanimi konjenital isitme kaybinin
diger nedenleridir. Isitme engelli ¢ocuklarin cogunda, isitme kaybi genetik faktdrlerden,
cogunlukla tek gen kusurundan kaynaklanir (Marazita vd., 1993). Dogumda isitme kaybi
vakalariin %68'inde, 4 yasinda ise vakalarin %54'tinde genetik bozukluklarin oldugu tahmin
edilmektedir (Morton ve Nance, 2006). Bu yiizden isitme kaybinin genetik temelini anlamak
giderek 6nem kazanmaktadir. Bugiine kadar isitme kaybinin nedenini belirlemek icin genetik
olarak analiz edilebilen sendromik ve sendromik olmayan 160'tan fazla farkli gen
bulunmaktadir (Jasper vd., 2015). Genetik kusurlar arasinda nedenlerin %30u sendromik
olarak kabul edilirken, %70'inin sendromik olmadig: diisiiniiliir ve bunlarin yaklasik yarisinin
connexin kodlayan gendeki bir mutasyona bagli oldugu varsayilir (Rehm, 2005). Bugiine kadar
isitme kaybiyla ilgili 220'den fazla gen tanimlanmis ve isitme kaybiyla birlikte seyreden
600'den fazla sendrom tanimlanmistir. En yaygin sendromlardan bazilari: Usher, Pendred,
Jervell-Lange-Nielsen, Waardenburg, Bransiootorenal ve Alport Sendromu’dur (Tropitzsch,
2023). Isitme tarama protokolleri, genetik isitme kaybina yonelik teshis seceneklerini dnemli
Olciide genisletmis ve bunlar1 daha erisilebilir hale getirmistir.

Yenidogan Isitme Taramalarinda Kullanilan Testler

1. Otomatik ABR:
T-ABR, isitsel uyarana yanit olarak sekizinci kraniyal sinirden (koklear sinir) inferior
kollikulusa kadar aksiyon potansiyellerinin toplamini dlger. T-ABR 35 dB'de sunulan isitsel
uyaranlar kullanilarak uygulanmaktadir. Alin, yanak ve mastoid iizerine yerlestirilen ii¢ yiizey
elektrodu, T-ABR tarafindan uyariya yonelik olusturulan dalga formu kayitlarimi algilar (Giizel,
2022). Bu sonuca gore bebege her iki kulak icin ayr1 ayr1 "gecti" veya "kald1" sonucu verilir
(T.C. Saglik Bakanligi, 2019).
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2. Otoakustik Emisyon Teknigi (OAE):
OAE testi ses uyaranlarina karsit kokleada bulunan dis tliylii hiicrelerin yanitlarini olger.
Bebegin dis kulak kanalina yerlestirilen bir mikrofon araciligi ile OAE tarama testi yapilir. T-
ABR testine gore yanlis pozitif sonu¢ alma orani daha yiiksektir (Giizel, 2022). Bu nedenle
2019 yilindan itibaren iilkemizde yenidogan igitme tarama testi olarak T-ABR’ye ge¢ilmistir
(T.C. Saglik Bakanligi, 2019).

Isitme Tarama ProtoKolii

Erken tani ve ardindan erken miidahale ve tedavi, ¢ocukluk doneminde daha iyi gelisimsel
sonuglari tesvik eder (Yoshinaga-Itano vd., 1998). Isitme kayb1 zamanla ilerleyebileceginden,
yenidogan igitme tarama programlari ilerleyici igitme kayb1 olan ¢ocuklart gbzden kagirabilir.
Bu nedenle, risk altindaki bebekler i¢in diizenli araliklarla tekrarlanan taramalar Onerilir
(Korver vd., 2017). Ulkemizde ABR bebeklerde isitme degerlendirmesinde protokolde yer
almaktadir. T-ABR ve Klinik ABR olmak iizere iki gesittir. Isitme siniri ve beyin sapinda yer
alan yapilar tarafindan olusturulan elektriksel aktivite kafa cildi lizerine yapistirilan elektrotlar
araciligryla kaydedilir. T-ABR’de kulaga diisiik siddette (30-45 dBHL) ses gonderilerek gelen
cevaplar kaydedilmektedir. Test sonuglar1 “gecti” veya “kald1” olarak sonuglandirilmakta, test
sonucu “kald1” seklinde sonuclanan bebekler isitmenin detayli olarak Slgiilmesi i¢cin Referans
Merkezlere yonlendirilmektedir. T-ABR yenidoganlarda isitme tarama testi olarak
kullanilmaktadir. Risk olan ve risk olmayan bebeklerin tiimiinde ilk 72 saat i¢inde uygulanir.
Risk olmayip T-ABR'yi gecen yenidoganlar "saglam" sonucu alir ve tarama protokoliinden
cikarlar. "Kald1" sonucu alan yenidoganlara takipli olarak randevu verilerek 2. test yapilir. Bu
testten gegen yenidoganlar "saglam" sonucu alir ve tarama protokoliinden ¢ikarlar. 2. testten
kalan yenidoganlara randevu verilerek 3. test yapilir. Bu testten gegen yenidoganlar "saglam"
sonucu alir ve tarama protokoliinden ¢ikarlar. 3. testten de Risk faktorii olmayip "kald1" sonucu
alan bebekler Referans Merkezlere sevk edilirler. Ancak Risk faktorti olup ilk 3 testten herhangi
birinden gecen bebekler "Saglam/Risk Nedeniyle Sevk" sonucu alip 6. ayda kontrol amach
Referans Merkeze sevk edilirler. Risk faktorii olup 3. testten kalan bebekler Referans Merkeze
sevk edilirler (T.C. Saglik Bakanligi, 2020).

Driscoll’a gore kalict dogustan isitme kaybina iliskin pozitif bir aile 6ykiisiiniin bir risk
faktorii olduguna dair kanit govdesi diisiiktiir ¢iinkii pozitif aile ykiisii olan ¢ocuklarin yalnizca
%1,43"linde isitme kaybi vardir (Driscoll vd., 2015).

Sarbay ve arkadaslarmin 2014°te yaptig1 ¢alismada 100 risk faktorii bulunan bebek ve
100 risk faktorii bulunmayan bebek degerlendirmeye almmistir. Risk faktorii bulanan
bebeklerden 17°si OAE testini gecememistir. OAE testini gecemeyen 17 bebekten 12°si ABR
testini gegmis, 5’1 kalmistir. Risk faktorii bulunmayan bebeklerden 1’1 OAE ve ABR testini
gecememigstir. Risk faktoriine sahip bebeklerden 3’1 ailede isitme kaybi riski tasiyan
bebeklerdir. Bu bebeklerden 1’1 OAE testini gecememis, fakat 3’ii de ABR testini ge¢mistir
(Sarbay vd., 2014)

Sezer ve arkadaglarmin 2014°te yaptig1 ¢alismada 253 bebek degerlendirilmistir. Bu
caligmada ailede isitme kaybi dykiisiiniin de i¢inde bulundugu 7 risk faktorii grubunda anlamli
bir farklilik elde edilememistir. Yalnizca annenin gebelik sirasinda sistemik hastalik gecirme
durumu isitme taramasi agisindan anlamli olarak farkli bulunmustur (Sezer vd., 2017).

Giizel’in 2022°de yaptig1 ¢alismaya gore ailesinde isitme kaybi olan 336 yenidogandan
179°u (%53,3) erkek, 157’s1 (%46,7) ise kizdi. Calisma kapsamina alinan ve ailesinde igitme
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kayb1 olan 336 yenidogandan 6’sinin hem sag hem de sol kulag: Yenidogan Isitme Tarama
Testini gecememistir. K1z bebeklerden %3,2’sinin, erkek bebeklerden %0,6’sinin sag kulaginin
isitme tarama testinden kaldig1 goriilmiis olup cinsiyete gore gruplar arasindaki farkin
istatistiksel agidan anlaml diizeyde olmadig1 saptanmistir (Giizel vd., 2022).

Yuan tarafindan Cin’de yapilan ¢alismaya kalitsal isitme kaybi olarak teshis edilen
vakalarin yaklasik %80'inin otozomal resesif genetik oldugu, her iki ebeveynin de normal
isitmeye sahip oldugu ve degistirilmis genin tek bir kopyasini tasidigi gosterilmistir (Yuan vd.,
2019). Bu nedenle, kalitsal isitme kaybinin 6nlenmesi yalnizca ¢ok kusakli isitme kayb1 gegmisi
olan ailelere degil, ayn1 zamanda risk altindaki tasiyict ailelere de yonelik olmalidir. Su anda
konjenital veya genetik isitme kaybini tedavi etmek i¢in kesin bir yontem bulunmamaktadir.
Isitme cihazlar1 ve koklear implantasyonlar hala konjenital isitme kaybi i¢in ana rehabilitasyon
yontemleridir (Sharma vd., 2023).

T.C. Saglik Bakanlig1 Halk Sagligi Genel Miidiirliigi Cocuk ve Ergen Sagligi Dairesi
Bagkanligi’nin Halk Saghgi Genel Miidiirliigii web sayfasinda ve Isitme Tarama Portali’nda
2020°de yaymladig Isitme Kayb1 Risk Faktérleri arasinda ailede cocukluk caginda kalic1 isitme
kayb1 6ykiisii bulunmaktadir (T.C. Saghk Bakanligi, 2019).

TARAMA ABR PROTOKOLU AKIS SEMASI

YENIDOGANIN DEGERLENDIRILMESI —

RiskVar |

[ 1Taramassr®™ |

Kaldi Gecti |

= ] .
2. Tarama ABR | 2 Tarama aBR™"

Gecli [ Kaldh | [ Kaidi

[ ataramaABR*™* [ 3 Tarama apr™**

GET;ti ] Kaldi |__Kaldi Ge'g_tl
[ u Referans Merkeze ' Saglam/Risk Nedeniyle
| Saglam [ sevk ] | - ]

1. Tevama ADR 1esl, dofumdan sonraki A 72 5ol iginge [Taburcy simadan),
* 2. bowame ADR besti, dogumdan soargki 715 gan iiode,
#2223 paromno ABR ice sodumaien somraki 15-20 otin inipde £39. obad oecmem il vamimalbdir

Sekil 1. Tarama ABR Protokolii Akis Semasi (T.C. Saghk Bakanhg, 2019)

SONUC VE ONERILER

Yenidoganlarda isitme kaybinin nedenleri arasinda kalitsal isitme kaybi risk faktorii yer
almaktadir. Ailesinde kalitsal isitme kayb1 olan bebeklerin diisiik bir oranda da olsa unilateral
veya bilateral olarak yenidogan isitme tarama testinden kaldiklar1 ve referans merkeze sevk
edildikleri goriilmiistiir. Bu bebeklerin erken tani/tedavi/rehabilitasyonu i¢in yenidogan igitme
tarama testleri biiylik 6nem arz etmektedir. Yenidogan taramalarinin dogru yapilabilmesi ve
bebeklerin dogru teshis/tedavi/rehabilitasyon alabilmeleri i¢in testler donanimli, risk
faktorlerini bilen dogru personeller tarafindan yapilmalidir. Bu nedenle ailesinde kalitsal isitme
kayb1 olan bebeklerin testlerinin eksiksiz bir sekilde tamamlanmasi igin c¢aligsmalar
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artirtlmalidir. Ayrica kalitsal isitme kaybini riskini yalnizca ailede pozitif isitme kaybi
oykiisiine dayandirmamak, SNIK’e neden olan genleri kesfetmek ve bunlari hastalarda test
etmek, isitme kaybi yasayan popiilasyonlar i¢in mevcut tedavi ve yoOnetim siireclerini
tyilestirecektir.
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