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TARAMASI YAPILAN HASTALIKLAR
1. Fenilketonüri Tarama Programı 1987 yılında başlamış, 1993 yılında tüm 

Türkiye’ye yaygınlaştırılmıştır.

2. Ulusal Yenidoğan Tarama Programı ise Fenilketonüri taramasına Konjenital 
Hipotiroidi taramasının eklenmesi ile 25.12.2006 tarihinde başlatılmıştır.

3. 2008 Ekim’de Biyotinidaz eksikliği, 
4. Ocak 2015’den itibaren ise Kistik Fibrozis taraması panele eklenmiştir.

5. 2017 yılında Konjenital Adrenal Hiperplazisi pilot taraması (Konya, Kayseri, 
Samsun, Adana) başlatılmış, 2018 yılında KAH taraması 14 ilde, 2019 yılında 
22 ilde, 2020 yılında 41 ilde yaygınlaşmış, 2022 yılında ise 81 il'e
yaygınlaştırılmıştır.

6. Tarama paneline 09.05.2022 tarihi itibariyle Spinal Müsküler Atrofi (SMA) 
eklenmiştir.Doç. Dr. A

li ATAŞ
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Biotin nedir?

• Biotin suda eriyen bir vitamindir. 
• Priuvat karboksilaz, 
• Propionil CoA karboksilaz, 
• 3-metil krotonil CoA karboksilaz, 
• Asetil CoA karboksilaz enzimleri için koenzim görevi 

üstlenir. 

• Bu enzimler yağ asidi biyosentezi, glikoneogenez ve 
aminoasit katabolizması için gereklidir. Doç. Dr. A

li ATAŞ



Biotinidaz enzim eksikliği

• 60.000  doğumda bir görülür. 
• OR 
• Taraması yapılan bir hastalıktır. 
• Hastalarda, biotin vitamininin serbest hale 

geçmesinden sorumlu biotinidaz enziminde 
eksikliği vardır.  

• Dolayısıyla, Biotinin tekrar kullanılamaz ve eksiklik 
bulguları ortaya çıkar. Doç. Dr. A
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Klinik
Metabolik asidoz atakları ve nörolojik bulguları olan bir hastada, eşlik eden deri 
bulguları da varsa akla getirilmelidir. 

• Konvulziyon
• Hipotoni 
• Sensörinöral işitme kaybı 
• Optik atrofi (Görme kaybı)
• Alopesi
• Seboreik dermatit/Rash
• Metabolik asidoz (laktik)
• Hiperamonyemi
• İmmün yetmezlik
• İmmün yetmezlik bulguları 
• Ataksi
• Gelişme geriliği ile görülür. 

• Tedavi edilmediğinde klinik ağırlaşır ve koma ve nihayetinde ölüm görülür.  
Doç. Dr. A
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Tanı ve Tedavi

• Erken tanı ve tedavi çok önemlidir. 
• Taraması yapılan bir hastalık olup, enzim aktivitesi ile tanı 

konulur.
(serumda biotinidaz aktivitesi ölçülerek ve enzim ölçümü yapılarak tanı doğrulanmalıdır.) 

• Tedavi olarak Biotin (5-10 mg/gün) oral olarak verilir. 
• Bulguların düzelmesi tedaviye başlanma zamanı ile 

orantılıdır. 
• Tedavi ile nörolojik bulgular düzelir. İşitme bozuklukları 

tedaviye daha dirençlidir. Doç. Dr. A
li ATAŞ

Sunucu Notları
Sunum Notları
Acquired deficiency of biotin may occur in infants receiving total parenteralnutrition without added biotin, in patients with prolonged use of antiepilepticdrugs (phenobarbital, phenytoin, primidone, carbamazepine), and in childrenwith short bowel syndrome or chronic diarrhea who are receiving formulas lowin biotin.Excessive ingestion of raw eggs may also cause biotin deficiencybecause the protein avidin in egg white binds biotin, decreasing its absorption.Infants with biotin deficiency may develop dermatitis, alopecia, and candidalskin infections. This condition readily responds to treatment with oral biotin.
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