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DERLEME

Yenidogan Topuk Kam Taramasi islem Basamaklari ve Géorev Alan Saghk Cahsanlari
Rabia BAYRAK?, Ayla UNSAL?

oz

Yenidogan taramalarinda amag, tedavi edilmezse uzun vadede ileriye doniik sekellere yol agabilecek hatta 6liimle sonuglanabilecek
dogumsal metabolik ve endokrin bozukluklarin erken tespitidir. Bu amag¢ dogrultusunda, iilkemizde yenidogan topuk kanindan beg
hastaligin taramasi yapilmaktadir. Koruyucu saglik hizmeti olan yenidogan topuk kani taramasinin tarihgesinin; kan &rneginin
alinma zamaninin; 6rnek alinmadan 6nceki, alinma esnasindaki ve alindiktan sonraki islem basamaklarinin bilinmesi hastaliklarin
erken tespit edilebilmesi boylelikle bazi hastaliklar i¢in tedavinin erken baslamasi bazilari i¢in diyet programinin uygulanmasi
acisindan 6nem arz etmektedir. Taramada gorevli olan saglik ¢alisanlarinin konu ile ilgili gorev ve sorumluluklar: bulunmaktadir.
Bunlarin en iyi sekilde 6grenilmesi elzemdir. Ayrica sonuglarin degerlendirilmesi ve sonucu siipheli ¢ikan yenidoganlarin ailelerinin
bilgilendirilmesi, tedavi ve takip icin ilgili birimlere ydnlendirilmesi gerekmektedir. Bu dogrultuda yapilacak olan yenidogan
taramalari amacina daha etkili bir sekilde ulagacaktir. Bu derleme, literatiirde konunun bu y6niine bir biitiin olarak hitap eden yeteri
kadar kaynak olmamasi nedeniyle, sahada gozlemlenen eksiklikler dogrultusunda konunun &nemine dikkat ¢ekmek ve saglik

¢aligsanlarinda farkindalik uyandirmak amaciyla hazirlanmistir.
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Newborn Heel Prick Test Procedure Steps and Health Care Professionals

Rabia BAYRAK?, Ayla UNSAL?

ABSTRACT

The aim of newborn screening is the early detection of congenital metabolic and endocrine disorders that may lead to long-term
sequelae and even death if left untreated. For this purpose, five diseases are screened from newborn heel blood in our country.
Knowing the history of newborn heel blood screening, which is a preventive health service, the time of blood sample collection, the
procedure steps before, during and after sample collection is important in terms of early detection of diseases, so that early treatment
for some diseases can be started and diet program is applied for some. Health professionals who are in charge of screening have
duties and responsibilities related to the subject. It is essential to learn them in the best way possible. In addition, it is necessary to
evaluate the results, inform the families of the newborns whose results are suspicious, and direct them to the relevant units for
treatment and follow-up. Newborn screenings to be carried out in this direction will achieve their purpose more effectively. This
review has been prepared in order to draw attention to the importance of the subject in line with the deficiencies observed in the
field and to raise awareness among healthcare professionals, since there are not enough resources in the literature to address this

aspect of the subject as a whole.
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Yenidogan Topuk Kani1 Taramasi Islem Basamaklari ve
Gorev Alan Saglik Caliganlari

GIRIS

Dogumsal Metabolik Hastaliklar (DMH) nadir
olarak goriilse de ¢ok sayida hastalik oldugu
diistintildiiginde o6nemi artmaktadir. (1).Ayrica
cogunlugunun otozamal resesif gegisli olmasi
akraba evliliklerinin yaygin oldugu iilkemizde daha
sik goriilebilecegini diisiindiirmektedir (2). DMH’
lerin erken donemde tespit edilmesi amaciyla tiim
diinyada oldugu gibi iilkemizde de taramalar
yapilmaktadir. Yenidoganlara uygulanan bu
taramalar, dogumsal metabolik ve endokrin
bozukluklar i¢in c¢ocuklukta en basarili ikincil

koruyucu 6nlemlerden biridir. (3).

Yenidogan Topuk Kani Taramasimin Tarihgesi
ve Ulkemizde Taramasi Yapilan Hastahklar

Fenilketoniirinin (FKU) belirtisi olan idrarda
fenilpiruvik asit diizeyinin yiiksek bulunmasiyla
DMH ilk olarak diisiiniilmeye baglanmistir.
Norveg’te 1934°de garip idrar kokular1 ve ciddi
mental retardasyonu olan iki kizda Dr. Fooling
tarafindan idrar fenilpiruvik asit diizeyi yliksek
bulunmustur. Sonra Amerika’da Dr. George Jervis,
FKU hastaligimi tanimlamigtir. Toplumsal tarama

olarak ilk test Dr. Willard Centerwall tarafindan

Bayrak R. Ve Unsal A.

1957°de idrarda fenilpiruvik asit bakilmasiyla
baslanmuistir. Dr. Robert Warner 1959°da, 15-20 cc
kandan fenilalanin diizeyi bakmistir. Dr. Guthrie,
testi 1961°de daha da basitlestirerek bebeklerin
topuklarindan alinan birka¢ damla kanla bakilan,
toplumsal tarama testi olarak tiim yenidoganlarda
uygulamaya baslamistir. New York’da tiim
yenidoganlara Guthrie testinin uygulanmasi
1965’de zorunlu olmustur (4-6).

Tiirkiye’de ise ilk olarak 1986’de FKU taramasi,
pilot illerde yapilmaya baslanmistir ve 1994’de
tilke geneline uygulanmistir. FKU taramasina
2006’da  Konjenital  Hipotiroidinin ~ (KH)
eklenmesiyle programin adi Ulusal Yenidogan
Tarama Programi olarak degistirilmistir. Daha
sonra 2008°de Biyotinidaz Eksikligi (BE), 2015°te
Kistik Fibrozis (KF) ve 2017 itibariyle de
Konjenital Adrenal Hiperpilazidinin (KAH)
Konya, Adana, Kayseri ve Samsun illerini
kapsayan pilot ¢aligmast yapilmis ve 2018 yilinda
Ankara, Elazig, Diyarbakir, Erzurum, Malatya,
Mersin, Kahramanmaras, Gaziantep, Trabzon ve
eklenerek

Van illeri caisma 14 ile

yayginlastirilmistir. Su anda 41 ilde KAH taramasi
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yapilmaktadir (7,8). Sonug¢ olarak; iilkemizde
Ulusal Yenidogan Tarama Programi (UYTP)
kapsaminda filtreli kagida topuk kani alinarak
taranan, tedavi edilebilir genetik, endokrinolojik
ve metabolik hastaliklar, FKU, KH, BE, KF ve

KAH’dir (9,10).

Yenidogan Topuk Kam Orneginin Ahnma
Zamam

Yenidogan taramalari, hastaliklarin erken donemde
tespit edilip tedavinin en kisa siirede baglanmasi
amaciyla yapilmaktadir fakat taniya yardimci
olacak belirleyiciler farkl zamanlarda
olusabilmektedir. Ornegin; FKU yasamin ilk 8
saatinde tespit edilebilirken, KH ve KAH igin
yasamin ilk 24 saatinde alinan kan genellikle testin
tekrarlanmasin1 gerektirir. Yagami tehdit eden bu
hastaliklarin ¢ogu ilk 2 hafta icinde ortaya
cikmaktadir. Kan ornegi almak i¢in en uygun
zaman 3. ve 5. giinler olmakla birlikte dogan her
bebegi taramak agisindan bebegin hastaneyi terk
ettigi son anda kan Orneginin alinmasi
onerilmektedir (11-14). Proteinli besinler almaya

basladiktan sonra 24-72 saat icinde alinmasi

gereken kan Ornegi, eger bebek 24 saatini
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doldurmadan 6nce alinmis ise yasamin ilk 2 haftasi
icinde yeniden kan oOrnegi alinmalidir (14-16).
Normal yenidoganlar disinda prematiirelerde,
yenidogan yogun bakim tinitelerinde yatarak tedavi
edilen bebeklerde ve bazi 6zel durumlarda tarama
zamani farklilik gostermektedir. Oral
beslenememe, total paranterel beslenme, kan
transfiizyonlari, aminoglikozid tedavisi alma gibi
06zel durumlar tarama sonucunu olumsuz
etkilemektedir. Bu durumlarda bebek yenidogan
servisine alindig1 ilk anda, herhangi bir islem
uygulanmadan ilk kan &rnegi almmalidir. Ikinci
haftanin sonunda ve tigiincii haftada test tekrar1 i¢in
yeniden Ornek almmalidir (11,14). Bunlara ek
olarak yiiksek iyot iceren soliisyonlarin kullanimu,
mekonyum ileus, hiperbilirubinemi, Respiratuar
Distres Sendromu (RDS), mekonyum aspirasyonu,
karaciger ve bobrek hastaligi, dogumda asfiksi
varlifi, sepsis, ilag  kullanimi  (6zellikle
betametazon ve deksametazon), vendz yolla kan
alinmak zorunda kalinmasi, tarama sonucunu

etkileyecegi i¢in numune kagidina mutlaka ayrintili

olarak belirtilmelidir (17).
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Yenidogan Topuk Kam Ornegi Alnmadan
Onceki, Alinma Esnasindaki ve Alindiktan
Sonraki Islem Basamaklar

Islem oncesinde aile uygun sekilde

bilgilendirilmeli, kart {izerindeki ebeveyn riza

beyan boliimii kani alinan ve alinmayan biitlin
bebekler i¢in doldurulup imzalatilmalidir. Anne
adi, TC kimlik numaras1 ve varsa bebege ait 9zel
durumlar basta olmak iizere tarama karti uygun
sekilde tiikkenmez kalem ile doldurulmalidir. Kuru
ve temiz bir alanda muhafaza edilmis olan topuk
kan1 6rneginin alinacagi tarama kart1 deformasyon,
giincellik ve son kullanma tarihi agisindan kontrol
edilmelidir (18,19). Agril1 bir islem olan topuk kan
ornegi alimmast esnasinda agriyr azaltmak
acisindan nonfarmakolojik yontemlerin

kullanilmas1 uygun olacaktir (20).

e Eller yikanir ve eldiven giyilir.

e Bebegin ayagini avug i¢cinde ya da 1lik bir havlu
ile 1sitmak, masaj yapmak ve kalp seviyesinin
altinda tutmak kan akisini hizlandiracaktir.

e Kan almak ic¢in uygun olan bdlge bebegin
topugunun plantar yiizeyinin medial ve lateral

kisimlaridir (Sekil 1).

Bayrak R. Ve Unsal A.

Kan alinacak bolge %70’lik izopropil alkol ile
silindikten sonra deride kalan alkol, steril gazli
bez ile silinmeli ya da kurumasi beklenmelidir.
Uygun bolge lanset yardimiyla term bebeklerde
2 mm, preterm bebeklerde 1 mm’yi
gegmeyecek sekilde delinmelidir.

Ik damla steril gazl bez ile silinmelidir.
Extraseliiler sivinin kan 6rnegini seyreltmesini
engellemek adina kan akisini hizlandirmak i¢in
topuk sikilmamalidir.

Olusan kandamlalar1 tarama kartina topuk
degdirilmeden emdirilmelidir (Sekil 2).
Ornegin almacag her alan tamamen doldurulup
arka yiize de gectiginden emin olunmalidir.
Kan akist durmus ise aym bolge tekrar
delinmemeli, ayagin farkli bolgesi ya da diger
ayak tercih edilmelidir.

Tarama kartinin sadece tek yiiziine kan 6rnegi
alimmalidir.

Tiim alanlar doldurulduktan sonra kesi yapilan
alana gazli bez ile basi yapilip bebegin ayagi
kalp seviyesinin yukarisinda tutulmalidir.

Kan 6rneginin tarama kartindaki alanlara esit
sekilde dagilabilmesi acisindan dik

tutulmamalidir.
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e Kan 6rnegi alinan tarama karti, oda 1s1sinda diiz
bir zemin iizerinde 2-3 saat kurutulmalidir.

e Kurutulmast esnasinda 1s1, 151tk ve nemden
korunmalidir.

e Omek kuruduktan sonra nem almayacak
sekilde zarfin icine koyulup il saglik
midirliigiine ulastirilana kadar buzdolabinda
bekletilmelidir.

e Zarfin i¢ine konulan oOrneklerde kan alinan
bolgelerin  {ist {iste gelmemesine dikkat
edilmelidir.

e Ornekleri il saghk miidiirliigiine tasiyan
personel; 1s1 151tk ve nemden korumasi

konusunda bilgilendirilmelidir (18, 19, 21-23).

Sekil 1: Topuk kan1 6rneginin alinmasi i¢in uygun

bolge (24)

Bayrak R. Ve Unsal A.

Sekil 2: Topuk kani 6rneginin alinma teknigi (25)

Yenidogan Topuk Kam Taramasinda Gorev
Alan Saghk Calisanlar:

Topuk kani 6rneginin alinmasindan sorumlu saglik
calisanm1 ilk olarak hemsireler ve ebelerdir.
Yenidoganin topuk kanindan yapilan taramalarda
hemsirenin rolii ¢ok O©nemlidir. Topuk kani
orneginin alinmasi1 ve takibindeki gecikmeler,
tedavi edilebilir ya da kontrol altina alinabilir
hastaligi olan bebeklerde geri doniisii olmayan
hasara yol acabilir. Hemsireler, 6rnegin alinmasi,
saklanmasi, ilgili yerlere gonderimi ve sonrasinda
gerekli  gozlemlerle ebeveynleri hazirlamak,

egitmek ve desteklemekle gorevlidir (6,15,26).
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Bilgi eksikligi dogru uygulamayr ve verilecek
hizmeti etkileyecegi i¢in hemsirelerin ve ebelerin
bu konuda siirekli ve sistemli olarak egitilmeleri
onemlidir. Hemsirelerin yenidoganda kan Ornegi
almmast ve gonderilmesinde sorumluluklarini
bilmesi, hatali sonuglara neden olabilecek
uygulamalardan kaginmasi gerekmektedir (18).

Hemsirelik yonetmeliginde yenidogan
hemsiresinin gorev yetki ve sorumluluklari
arasinda bebegin bakimi, ailenin bilgilendirilmesi

ve yenidogan taramalariyla ilgili olarak asagidaki

bilgiler yer almaktadir;

“Bebegin anomalili olmasi, erken dogmasi,

diisik dogum agirlikli olmasi veya bebegin

kayb1 gibi ailelerde anksiyete ve strese neden
olan krizli donemlerde aileye destek olur.”

e “Yenidoganin  degerlendirmesini  yapar.
Yenidoganin normalden sapma durumunda
hekimi bilgilendirir.”

e “Tani amacli bebekten
alinmas1 gereken ornekleri alir, uygun sekilde
ve en kisa siirede yerine ulastirilmasini saglar.”

e “Bebegin saghgini koruma ve gelistirme ig¢in

bakimin her diizeyinde aileye rehberlik eder,

saglik egitimini planlar, uygular (anne

Bayrak R. Ve Unsal A.

siitli ve 6nemi, emzirme teknigi, meme bakima,
yenidogan tarama testleri, biiyiime ve gelisme,
kazalar1 6nleme, asilama, izlem ve kontroller
vb).”
e “Yenidogan tarama testlerinin Gnemi ve
yapilmas1 konusunda aileyi bilgilendirir. Konu
ile ilgili toplum egitimlerine 6nem verir (27).”
Yenidogan bebeklerin ilk 24 saat igindeki
degerlendirmesi (ayrintili Oykii, fizik muayene)
cocuk hekimi ve aile hekimleri tarafindan
yapilmalidir. Bu degerlendirme bebekte olabilecek
DMH gibi ciddi problemlerin tespiti, gerekli
tedavinin baslanmasi veya uygun birime sevki
acisindan 6nem arz etmektedir (28). Ayrica topuk
kan1 tarama sonucu siipheli ¢ikan bebeklerin
ailelerinin bilgilendirilmesi ve yonlendirilmesinde
ya da gerekli tedavinin baslanip takibinin
yapilmasinda hekimler rol almaktadir (29).
Ayrica aile hekimligi uygulama yonetmeliginde
aile hekimlerinin gorev, yetki ve sorumluluklari
arasinda asagidaki bilgiler yer almaktadir;
e “Bakanlik¢a ve kurumca yiiriitiilen 6zel saglik
programlarinin  gerektirdigi kisiye yonelik

saglik hizmetlerini yiiriitmek.”
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e “Kisiye yonelik koruyucu saglik hizmetleri ile
birinci basamak teshis, tedavi, rehabilitasyon
ve danigmanlik hizmetlerini vermek.”

e “Saglikla ilgili olarak kayith kisilere rehberlik
yapmak, saghg gelistirici ve koruyucu
hizmetler ile ana ¢ocuk sagligi ve lireme sagligi
hizmetlerini vermek.”

o “Kayith kisilerin yas, cinsiyet ve hastalik
gruplarma yonelik izlem ve taramalari (kanser,
kronik hastaliklar, gebe, lohusa, yenidogan,
bebek, cocuk sagligi, addlesan, eriskin, yasl
saglig1 ve benzeri) yapmak.”

o “Aile saglig1 merkezi sartlarinda teshis veya
tedavisi yapilamayan hastalar1 sevk etmek,
sevk edilen hastalarin geri bildirimi yapilan
muayene, tetkik, teshis, tedavi ve yatig
bilgilerini degerlendirmek, ikinci ve lgciinci
basamak tedavi ve rehabilitasyon hizmetleri ile
evde saglik hizmetlerinin koordinasyonunu
saglamak (30).”

Bunlarin yani sira tarama i¢in 6rnek alinmamasi ya

da gec¢ alinmasi durumunda aileler tazminat davasi

acabilmekte ve dava sonucunda bakanlik tazminat
0demek durumunda kalirsa bunu sorumlu

personelden tahsil etmektedir (17).

Bayrak R. Ve Unsal A.

Topuk Kam Ornegi Sonug¢larimin
Degerlendirilmesi

Topuk kan1 alinmadan 6nce aile; sonug¢ normal ise
kendilerine doniis olmayacagi, eger sliphe varsa
yeniden topuk kani alinmak i¢in davet edilecegi,
tekrar edilen Ornegin sonucunun siipheli ¢ikmasi
durumunda ise ilgili klinige sevk edilecegi
konusunda bilgilendirilmelidir  (17). Tarama
laboratuvarlarinda ¢alisilan topuk kani sonuglari
Yenidogan Tarama Programi web sayfasi
araciligiyla illere bildirilmekte, gerekli durumlarda
ilgili birimlere sevk islemi yapilmaktadir. Sonucun
nasil degerlendirilecegi ve hangi hastaligin hangi
klinige sevk edilecegi TC Saglik Bakanligi Halk
Sagligi Genel Miidiirliigli web sayfasinda her
hastalik icin ayr1 ayr1 sonu¢ degerlendirme
semalar1 seklinde sunulmustur (7).

FKU ic¢in kandaki fenilalanin diizeyi florometrik
yontem ile belirlenir. Sonug 2.1 mg/dl {izerinde ise
kan 6rnegi tekrarlanir ve yine 2.1 mg/dl lizerinde
cikmast durumunda  pediatrik  beslenme
metabolizma klinigine sevk edilir. KH i¢in TSH
degeri 20 Miw/L {izerinde ise ildeki uygun
laboratuvarda serum T4 ve TSH bakilir ve
danisman  hekim

dogrultusunda  pediatrik
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endokrinoloji klinigine sevk edilir. BE i¢in kandan
kolorimetrik  yontemle biotinidaz  aktivitesi
Olciilerek enzim aktivitesinin  varhigi/yoklugu
belirlenmektedir. Enzim aktivitesi diisiik veya yok
cikan bebekler pediatrik beslenme ve metabolizma
klinigine sevk edilmektedir. KF i¢in topuk kaninda
Immiinoreaktif Tripsinojen (IRT) degeri 6l¢iiliir.
Sonucun 70’in tizerinde ¢ikmasi durumunda bebek
ter testi i¢in sevk edilir. Ter testinin dogru sonug
verebilmesi i¢in bebegin en az iki haftalik ve 2 kg
iizerinde olmas1 6nemlidir. Ter testi sonucu siipheli
cikan bebekler ilgili klinige sevk edilir. KAH i¢in
topuk kaninda 17-hidroksiprogesteron (17-OHP)
diizeyi Olglilmektedir. 17-OHP degeri bebegin
dogum haftasina ve dogum agirligima gore
degerlendirilmektedir. Sonucun yiiksek ¢ikmasi
durumunda ayn1 Ornekten farkli analizler
yapilmakta sonucun yine yiliksek ¢ikmasi
durumunda bebek pediatrik endokrinoloji klinigine
sevk edilmektedir (7).

Sonucu  Siipheli Cikan  Yenidoganlarin
Ailelerinin Bilgilendirilmesi ve Yonlendirilmesi
Ailede endiseye mahal vermeyecek sekilde yapilan

tarama sonucunun siipheli ¢iktigi, kesin tani i¢in

Bayrak R. Ve Unsal A.

uygun birimde bebegin degerlendirilmesi ve yeni
testlerin yapilmasi gerektigi aileye anlatilmali ve
aile beyan formu doldurulmalidir. Her hastalik i¢in
bakanlik tarafindan farkli renklerde belirlenen sevk
formu doldurulup ilgili klinige sevki yapilmalidir.
Yine bu sevk kagidi ile birlikte ilgili klinigin
tanisinin getirilmesi istenmelidir (7).

Erken teshis edildiginde tedavi edilebilen veya
diyetle kontrol altina alinabilen DMH’ ler tarama
esansinda yasanan herhangi bir aksaklik nedeniyle
tanida gecikmelere ve bunun sonucunda gelecekte
ciddi saglik problemleri olan bireylere neden
olabildigi gibi 6liimle de sonuglanabilmektedir. Bu
derleme ile tarama esnasinda yasanabilecek
aksakliklarin  Onitine gegebilmek, topuk kam
taramalarinin ne zaman, nasil yapilmasi gerektigi
ve sonuca gore yoOnlendirmeler konusunun bir
biitlin halinde sunulmasiyla saglik calisanlarina
uygulamalar konusunda 1s1k tutmak ve literatiire

katki saglamak amaglanmustir.

SONUC
Yenidogan taramalari saglik ¢alisanlar tarafindan
yiiriitiilen koruyucu saglik hizmetlerinden biridir.

Yenidogan taramalarinda topuk kani Orneginin
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alinma zamaninin, 6rnek alinmadan 6nceki, alinma

esnasindaki  ve alindiktan  sonraki islem

basamaklarinin  bilinmesi gerekmektedir. Bu

taramalarda gorev alan saglik calisanlar,

taramalarin Onemini anlamali ve rollerinin

gerektirdigi sorumluluklar1 {stlenmelidirler. Bu
dogrultuda yapilacak olan yenidogan taramalari

amacina daha etkili bir sekilde ulasacaktir.
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