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Topuk kani taramasi yiiz yildan daha kisa siiredir uygulanmasina ragmen giiniimiizde
neredeyse asi kadar énemli bir halk saghgi uygulamasidir. Ulkemizde alti adet
hastalik (fenilketoniiri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi, kistik fibrozis,
konjenital adrenal hiperplazi ve spinal muskiiler atrofi) topuk kani ile taranabilmekte
ve bu sayede hastalik olusmadan erken evrede tan1 ve tedavi almaktadir. Ulkemizde
akraba evlilikleri stk goriildiigii icin de kalitsal metabolik hastaliklar sik goriilmekte
ve tarama testlerinin 6nemi daha da artmaktadir. Ulkemizde Yenidogan Metabolik
ve Endokrin Hastalik Tarama Programi tarama oranlari 2011 yilinda istenen diizey
olan % 100’e ¢ikmistir ancak bu seviyede kalamamistir. Bu oran, 2022 yilinda %
97’lere kadar diigsmiistiir. Bu diisiiste son on yilda duymaya basladigimiz “topuk
kant reddi” kavraminin etkisi ise biiyiiktiir. Topuk kani reddi de as1 reddi gibi kiigiik
sayilarda baslamigtir ancak hizli ve benzer bir sekilde sayilart artmaktadir. En kisa
siirede ve ¢ok ge¢ olmadan topuk kani reddine kargi miicadele edilmesi ve 6nlemler-
in belirlenmesi 6nem tasimaktadir.
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ABSTRACT

Although heel prick screening is less than a century old,
it is now almost as important a public health practice as
vaccination. In our country, six diseases (phenylketon-
uria, congenital hypothyroidism, biotinidase deficiency,
cystic fibrosis, congenital adrenal hyperplasia and spinal
muscular atrophy) can be screened with heel blood and
thus diagnosed and treated at an early stage before clinical
symptoms appear. Since consanguineous marriages are
common in our country, inherited metabolic diseases are
common and the importance of screening tests increases
even more. In our country, the screening rates of the New-
born Metabolic and Endocrine Disease Screening Pro-
gram increased to the desired level of 100 % in 2011, but
could not remain at this level. In 2022, this rate dropped
to 97 %. The concept of "heel blood rejection", which we
have started to hear about in the last decade, has a great
impact on this decline. Like vaccine refusal, heel prick
refusal started in small numbers but is increasing rapidly
and in a similar manner. It is important to identify and
take measures to combat heel prick rejection as soon as
possible and before it is too late.

Key Words

Heel Blood, Heel Blood Refusal, Newborn Screening Re-
fusal, Newborn Metabolic and Endocrine Disease Screen-
ing Program
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GIRIS

Yenidogan taramasi, hastaliklarin erken teshisi ve ta-
ranan hastaliklarin tedavisinin hemen baslatilmasina
olanak vermesi nedeniyle halk sagliginin 6nemli bir ka-
zanimidir. Amag, tedavi edilebilir hastaliklarin yeterince
erken teshis edilmesi suretiyle sonucu iyilestirecek bir
miidahaleyi saglamaktir(1). Kalitsal metabolik hastaliklar,
ender goriilen, cogunlukla otozomal resesif ge¢is gosteren
hastaliklardir ve akraba evliliklerinin stk goriildiigi
toplumlarda kalitsal metabolik hastaliklarin toplumdaki
yaygmligini artirmaktadir (2).

Yenidoganlarda metabolik ve endokrin hastalik taramasi
iki asamada yapilmaktadir. Birinci agamada, dogan her
bebekten dogumu takiben oral beslenmenin ardindan 48
saat i¢inde ilk kan 6rnegi alinmaktadir. Bu kan 6rneginde
FKU (fenilketoniiri), biyotinidaz eksikligi ve spinal mu-
skuler atrofi ¢alisilmaktadir. Tkinci asamada ise, ilk hafta
icinde aile hekimligi birimi ya da gd¢men sagligr merkez-
inde ikinci kan 6rnegi alinmaktadir. Alinan ikinci kan
orneginde konjenital hipotiroidi, konjenital adrenal hip-
erplazi, kistik fibrozis ¢alisilmakta ve fenilketoniiri i¢in
tekrar analiz yapilmaktadir (3).

Topuk kani alinmadan 6nce bebegin ayak topugu alkol
ile temizlenmeli, deriyi delmeden &nce alkoliin kurumasi
beklenmelidir. Aksi halde kan ve alkoliin karismasi kan
sekerinin yiiksek ¢ikmasina ve alyuvarlarin hemolizine bu
durum da yanlis sonuglarin elde edilmesine sebep olmak-
tadir (4).

Su anda Tiirkiye genelinde 14 Beslenme ve Metaboliz-
ma klinigi ve 49 Pediatrik Endokrinoloji klinigi bulun-
maktadir. Tarama sonuglarina gére bebekler, 11 Saghk
Midiirliikleri temsilcisi tarafindan ilgili klinige veya uz-
mana yonlendirilmektedir (5).

Tarihge

Yenidogan taramasinin baslatilmasi, fenilketoniiri yone-
timindeki ilk g¢alismalara dayanmaktadir. 1963 yilinda
Guthrie ve Susi, genis yenidogan popiilasyonlarinda fe-
nilketontiriyi tespit etmek i¢in basit bir yontem bildirmistir
(6). Bugiinkii 6rnekleme yonteminden farkli olmayan bu
test i¢in yenidoganlardan alinan kan filtre kagidi lizerinde
toplanmistir. Bakteriyel inhibisyon deneyi olarak bilinen
analiz yontemi, filtre kagidindan alinan kii¢iik bir deligin,
Bacillus subtilis bakterilerinin yogun bir asilamasini ve
kan 6rnegindeki herhangi bir 6nemli fenilalanin fazlaligi-
na kars1 koyan bakteriyel biiylimenin bir inhibitdrii olan
B 2 -tienilalanin iceren bir ager plakasina yerlestirilme-
sine dayaniyordu. Fenilketoniiride yiiksek fenilalanin,
inhibitoriin etkisini tersine ¢evirir ve filtre kagidi diskini
¢evreleyen bakteri biiyiimesinin boyutu, kan lekesindeki
fenilalanin seviyesi ile iligkilidir. Ayni yi1l Massachusetts,
fenilketoniiri i¢in evrensel zorunlu taramaya baslamis,
ardindan hizla diger eyaletler de yenidogan tarama pro-
gramlart olusturmustur (7).



Daha sonra diger dogustan metabolizma hastaliklari igin
tarama testleri gelistirilmistir. Bakteriyel inhibisyon tahlili
galaktozemi, akgaaga¢ surubu idrar hastaligi ve homo-
sistiniiri gibi diger dogustan metabolizma hatalarini tespit
etmek i¢in kullanilmis, ancak fenilketoniiri taramasi kadar
yaygin olarak benimsenmemistir. Yenidogan tarama topuk
kani i¢in enzim testleri daha sonra 1968'de galaktozemi
ve 1984'te biyotinidaz eksikligi i¢in gelistirilmistir. Flo-
rimetrik testler 1980'lerde gelistirilmis ve analit analizi
icin bakteriyel inhibisyon testlerinin yerini almgtir. idrar
asilkarnitinlerini 6lgmek i¢in klinik olarak kullanilan tan-
dem kiitle spektroskopisinin, 1990 yilinda, yenidogan tara-
ma topuk kani analitlerin tespitine uygun oldugu goster-
ilmistir. Tandem kiitle spektroskopisi tek bir tahlilde ¢ok
sayida analitin ayni anda tespit edilmesine olanak tanir,
ayrica numune hazirlama, tahlil ve analiz hiz1 yiiksektir.
Bu metodolojinin benimsenmesi, yenidogan taramasina
dahil edilen hastaliklarin sayisinin hizla artmasina ve test
icin maliyet ve geri doniis siiresinin azalmasina olanak
taniyarak yenidogan taramasinda devrim yaratmistir (7).

Amerikan Tibbi Genetik ve Genomik Koleji tarafindan
2006 yilinda, yenidogan taramasina birincil hedef olarak
dahil edilecek durumlar i¢in asgari kriterler belirlenmistir.
1-) Normalde klinik olarak tespit edilemeyecek bir za-
manda (dogumdan 24-48 saat sonra) tespit edilebilir.

2-) Tespit igin uygun duyarlilik ve 6zgiilliige sahip bir test
mevcuttur.

3-) Erken teshis, zamaninda miidahale ve etkili tedavinin
faydalari kanitlanmistir.

Ulkemizde topuk kani ile taranmaya baslanan ilk hastalik
fenilketoniiridir. TUBITAK araciligiyla yapilan pro-
jede, tlilkemizdeki yenidoganlarda FKU goriilme siklig
beklenenden daha yiiksek bulunmustur. Bu veriler 1s1ginda
Saglik Bakanligi tarafindan 1986 yilinda yenidogan tara-
ma programi baslatilmig, 1994 yilinda “Ulusal Fenilke-
toniiri Tarama Programi”na dondstiiriilmiis ve tiim iilkeyi
kapsamustir. Konjenital Hipotroidi Taramasinin 25 Aralik
2006 tarihinde Ulusal Fenilketoniiri Tarama Programina
eklenmesiyle programin ismi “Ulusal Yenidogan Tarama
Program1” olarak degistirilmistir. Biyotinidaz Eksikligi
Ekim 2008 tarihinde, Kistik Fibrozis ise Ocak 2015 tarihi
itibari ile taramalara eklenmistir (8). Konjenital Adrenal
Hiperplazi pilot taramast 2017 yilinda Konya, Kayseri,
Samsun, Adana illerinde baglatilmistir. Konjenital adre-
nal hiperplazi taramasi yapilan il sayis1 2018 yilinda 14’e,
2019 yilinda 22’ye, 2020 yilinda 41°e cikarilmis, 2022
yilinda ise tiim Tirkiye’de uygulanmaya baglamistir. Spi-
nal Miiskiiler Atrofi hastaligir 09.05.2022 tarihi itibariyle
de tarama programina dahil edilmistir (3).

Ulkemizde Yenidogan Metabolik ve Endokrin
Hastahlk Tarama Program ile Taranan
Hastahklar

a)Fenilketoniiri

PKU, amino asit metabolizmasinin en yaygin dogustan ge-
len hatasidir. Fenilalanini (Phe) tirozine (Tyr) doniistiiren
enzim olan fenilalanin hidroksilazin (PAH) eksikliginden
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ya da normal enzim fonksiyonu i¢in gerekli olan kofaktor
tetrahidrobiopterin (BH4) eksikliginden kaynaklanir. PAH
eksikligi fenilalanin kan diizeyinin yiikselmesine neden
olur (9). PKU hastalig1 prevalansi diinya ¢apinda degisik-
lik gostermektedir. Avrupa'da ortalama prevalans yaklasik
1:10.000 yenidoganda goriiliir iken, irlanda ve Tiirkiye
gibi bazi iilkelerde bu oran daha yiiksek, Finlandiya'da ise
cok disiiktiir (10).

fran’da yapilan bir calismada PKU igin tarama ve erken
tedavi olduk¢a maliyet-etkili bulunmustur. Tarama hasta-
larin yasam kalitesini arttirmakta ve saglik sisteminde de
tasarruf saglamaktadir (11).

PAH aktivitesinin kaybi, kanda fenilalanin konsantra-
syonlariin artmasina ve beyinde toksik etki yaratan
konsantrasyonlara neden olmaktadir. Tedavi edilmeyen
fenilketoniiri, ekzematz dokiintii, otizm, nébetler ve mo-
tor defisitleri icerebilen bir dizi ek semptomun eslik ettigi
ilerleyici entelektiiel bozulma ile iligkilidir. Geligimsel
sorunlar, anormal davraniglar ve psikiyatrik semptomlar
genellikle ¢ocuk biiyilidiikge belirginlesir (12). Metabolik
hastaliklar arasinda en sik goriilen PKU’nun iilkemizde
diger iilkelerden daha fazla ortaya ¢ikmasina akraba evli-
liklerinin fazla olmasimin neden oldugu disiiniilmektedir
(13). Ayrica, bu bireylerde melanin sentezinin azalmasi
nedeniyle cilt, sag ve gozlerde ebeveynlere gore daha
acik renk olugmaktadir (14). Su anda, belirli bir hastanin
kan Phe seviyesini diizenlemek i¢in monoterapi (diisitk
Phe diyeti) veya giderek artan bir sekilde bu iki tedavi-
nin kombinasyonu (diigiikk Phe diyeti ve Saperon tedavisi
veya diisiik Phe diyeti ve enzim ikame tedavisi) kullanil-
maktadir. Mevcut ilag tedavisi nadiren diisiik Phe diye-
tinin kesilmesine izin vermektedir (9). PKU'nun diyetle
tedavisi, Phe'nin viicutta sentezlenememesi ve bu nedenle
Phe'nin esansiyel bir amino asit olmasi, yani kan Phe kon-
santrasyonunun biiylik 6l¢iide diyetle Phe alimma bagh
olmasi nedeniyle basarili olmaktadir (15).

b)Konjenital Hipotiroidi

Konjenital hipotiroidi 3000-4000 canlt dogumdan birinde
goriilen ¢cocukluk ¢caginin en sik endokrin hastaliklarindan
biridir. Erken donemde tedavi edilmemesi durumunda
kalic1 zeka geriligine neden olmaktadir (16). Yenidogan
taramasi yoluyla konjenital hipotiroidinin erken teshis ve
tedavisi, geri doniisii olmayan ndrogelisimsel gecikmeyi
onler ve gelisimsel sonuglart optimize eder (17). Tiroid
hormonunun hemen hemen her organ sistemi iizerinde
o6nemli etkileri vardir ve normal biilylime ve norolojik
gelisimde ¢ok 6nemli bir rol oynar. Yenidogan taramasin-
daki herhangi bir anormal sonug, TSH (tiroid uyarici hor-
mon) ve FT4 (Serbest T4)'lin serum konsantrasyonlarini
Olgerek derhal (ideal olarak 24 saat i¢inde) dogrulamay1
gerektirmelidir. Bazi laboratuvarlarin bebekler i¢in gegerli
olmayan TSH ve FT4 referans araliklari bildirebileceginin
farkinda olmak 6nemlidir, bu nedenle tiim sonuclar gebe-
lik yasina ve dogum sonrasi yasa 6zgii referans araliklari-
na gore yorumlanmalidir (18).
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Konjenital hipotiroidizmin tedavisine yo6nelik mevcut
kilavuzlar, levotiroksinin hemen yeterli dozda (glinde 10-
15 mcg/kg) baslatilmasini 6nermektedir (19).

¢)Biyotinidaz Eksikligi

Biyotinidaz eksikligi (BTD), biyotinidaz enziminin kusur-
lu oldugu ve biyotin vitamininin geri doniistiiriilemedigi
otozomal resesif gecisli bir metabolik bozukluktur. Bi-
yotinidaz eksikligi olan bireyler, biyotin ile tedavi edil-
mezlerse, genellikle norolojik ve deri anormallikleri ser-
gilerler. leri derecede biyotinidaz eksikligi olan bireyler,
tedavi edilmedikleri takdirde, genellikle beslenme veya
solunum giicliigii, deri dokiintiisii, alopesi, hipotoni ve/
veya nobetler sergilerler. Beslenme sorunlart kusma ve
oglirmeyi, solunum giigliikleri ise stridor, apne ve hiper-
ventilasyonu icerir. Bu semptomlar genellikle birkag hafta
ila aylikken gelisir, ancak ¢ocuk araya giren bir enfeksiy-
on nedeniyle stres altindaysa daha erken ortaya ¢ikabilir.
Biyotin tedavisi bu hastaligin semptomlarini iyilestirebilir
veya onleyebilir (20).

Diinya genelinde BTD insidans1 1:40.000 ila 1:60.000
dogum arasindadir. Tiirkiye ve Suudi Arabistan gibi bazi
tilkelerde yiiksek akrabalik oranlari nedeniyle prevalans
daha yiiksektir (21). Ulkemizde akraba evliligi siklig1
2011 y1l1 verilerine gore %21°2 bulunmustur (22).

fleri derecede BTD'si olan hastalar 5-20 mg/giin biotin ile
tedavi edilir. Tim semptomatik bireyler biyotin tedavisi
ile klinik olarak iyilesir. Nobetler genellikle saatler ile
giinler i¢cinde ve deri bulgular1 genellikle haftalar i¢inde
diizelir. Oral biyotin tedavisi alopesi, deri dokiintiisii,
ataksi ve gelisimsel gecikme gibi semptomlarda iyilesme
saglar (21).

d)Kistik Fibrozis

Kistik fibrozis (KF), Kafkas popiilasyonunda en sik
goriilen otozomal resesif hastaliktir ve yaklasik 1/3500
dogumda bir goriiliir. Hastalarin ¢ogu dogumda veya
dogumdan hemen sonra semptomatik hale gelir ve sol-
unum yolu enfeksiyonlart ve yetersiz kilo alimi en sik
goriilen bulgulardir. Tekrarlayan solunum yolu enfeksi-
yonlart ve pankreas yetmezliginin bu kombinasyonu KF
teshisini akla getirmelidir. Ancak KF tanisi giiniimiizde
genellikle ter testi ile nihai tanidan d6nce yenidogan topuk
kant ile tan1 alinmaktadir (23).

Hastalik, pulmoner prezentasyon ve ekstra-pulmoner
prezentasyon olarak iki ana formda ortaya ¢ikmaktadir.
Pulmoner bulgular bronsiyal mukoza tikanmasidir. Bak-
teriyel enfeksiyonlar solunum yollarmi tutarak akciger
iltihabina neden olur. Pulmoner manifestasyonun son
asamasi1 brongektazi, solunum yetmezligine ve nihayetin-
de erken 6liimle sonuglanan son donem akciger hastaligi-
na yol acabilir. Ekstra pulmoner tezahiirde ise mukus
tarafindan bloke edilen ter bezlerinin bozulmasi ve kloriir
salgilayamamasi sonucu, sodyum asiri miktarda emilir
ve su pasif olarak sodyumu takip eder. Bu da salgilanan

| B

terde daha yiiksek kloriir konsantrasyonlaria yol agar.
Eslik eden diger sorunlar arasinda, pankreas hastaligi, me-
konyum ileusu, karaciger hastaligi, diyabet ve beslenme
bozukluklart yer alir (24).

Kistik Fibrozis tedavisinde uygun beslenmenin saglan-
mast ve dehidrasyonun &nlenmesi icin yiiksek kalorili
ve yagli bir diyet, A, D, E, K vitaminleri, floriir ve ¢inko
gibi minerallerin takviyesi Onerilir. Ayrica hastanin yasi-
na ve ¢evresel kosullarina gore sodyum kloriir takviyesi
yapilir. CFTR (Transmembran kondiiktans regiilatorii)
geni modiilatorleri olarak adlandirilan ve KF'deki temel
kusuru, yani CFTR proteininin kendisini diizeltebilen yeni
bir ilag grubu mevcuttur, ancak mekanizma tam olarak
aydinlatilamamistir (25).

e)Konjenital Adrenal Hiperplazi

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH), kortizol biyosentez-
inde bozulmaya yol acan adrenal steroidogenez yolundaki
enzim eksikliklerini kapsayan bir grup otozomal resesif
bozukluktur. Steroid blogunun tiirline ve siddetine bagl
olarak, hastalarda glukokortikoid, mineralokortikoid ve
seks steroidi iiretiminde hormon replasman tedavisi ge-
rektiren c¢esitli degisiklikler olabilir. Hastalarin klinige
gelisi yenidoganda tuz kaybi ve atipik genital organlar-
dan, yetiskinlerde hirsutizm ve menstriiasyon diizensi-
zligine varan gesitli goriintimler gosterir (26). KAH'n
klasik formu Kafkas irkinda 1:10 000 ila 1:20 000 siklikta
bebegi etkilemektedir. Ancak, bu sikligin ¢ok daha yiiksek
oldugu topluluklar da vardir. Ornegin, kiiciik ve kapali bir
etnik grup olan Yupikce konusan Eskimolarda goriilme
siklig1 1:282 ve Brezilyada 1:7 500 olarak bulunmustur.
Buna karsilik, Afrikali-Amerikalilar ve Amerikan yerlil-
erinde 1:42.000 gibi oldukga diisiik insidanslar s6z konu-
sudur (27).

Adrenal krize bagli morbidite ve mortaliteyi 6nlemek igin
KAH’a yonelik yenidogan taramasi baglatilmigtir (28).
Klasik KAH tedavisi, adrenal krizini onlemek ve adre-
nal androjen sekresyonunu yodnlendiren asir1 kortikotro-
pini azaltmak i¢in hem glukokortikoid hem de gerekirse
mineralokortikoid hormonlart degistirmeyi amaglamak-
tadir. Klinik hedefler, dogumdan ergenlige kadar normal
bliyiime ve gelisme ile pubertal olgunlagsma ve adrenal
kriz, virilizasyon ve diger uzun vadeli komplikasyonlarin
onlenmesidir (28).

f)Spinal Muskiiler Atrofi

Spinal muskiiler atrofi (SMA), ilerleyici kas erimesi (atro-
fi) ve giigsiizliige neden olarak hareket kaybina yol agan
nadir goriilen genetik bir néromiiskiiler durumdur. Te-
davi edilmeyen SMA genellikle kiigiik ¢ocuklarda 6nde
gelen genetik 6liim nedeni olarak gosterilmektedir (29).
Sagkalim motor néron 1 geninin (SMN1) kaybi veya
silinmesi ciddi ve yikici bir néromiiskiiler hastalik olan
SMA’ya neden olur. SMN1, motor néronlarin gelisimi ve
hayatta kalmasi i¢in gerekli olan ve her yerde ifade edilen
bir protein olan SMN'yi iiretir (30).



Diinya genelinde SMA goriilme sikligt 10.000 canli
dogumda 1 veya 100.000 canli dogumda 7,8-10'dur. Amer-
ikan Tibbi Genetik Koleji, ailede SMA 6ykdisii olmasa bile,
ik veya etnik kdkene bakilmaksizin tiim giftlere tastyicilik
testi yapilmasini onermektedir (31). Erken tani, zamaninda
miidahaleye ve norogelisimsel sonuglarin 6nemli &lglide
iyilestirilmesine olanak tanidigindan, yenidogan tara-
masinin uygulanmasina acil ihtiyag¢ vardir (30).

Hollanda’da 2022 yilinda yapilan bir g¢alismada SMA
yenidogan taramasi sayesinde erken tani konmasinin
semptomatik tedaviye gore daha iyi saglik sonuglari
verdigi ve maliyet etkin oldugu bulunmustur (32).

Yakin zamana kadar SMA, uzuv, govde, solunum ve
bulber kaslarn ilerleyici zayifligi ile ilgili klinik belir-
tilerin erken tanmnmasi ve tedavisi ile yonetilmekteydi.
Giliniimiizde nusinersen, onasemnogene abeparvovec ve
risdiplam SMA tedavisi i¢cin FDA (Amerika Birlesik Dev-
letleri flag ve Gida Dairesi) ve EMA (Avrupa lag Ajans1)
tarafindan ruhsat onay1 almistir ve diinya ¢apinda bir¢ok
iilkede mevcuttur (31).
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Ulkemizde ‘nusinersen’ etken maddeli ‘Spinraza’ adli
ilag Sosyal Giivenlik Kurumu tarafindan 2016 yilindan
itibaren {icretsiz olarak hastalara saglanmaktadir. Saglik
Bakanlig1 tarafindan diger tedavilerin ise daha gelisim
asamasinda oldugu gerekgesiyle simdilik uygulanmasinin
uygun goriilmedigi ve gelismelerin takip edilecegi belir-
tilmistir (33).

Mevcut Durum

Ulkemizde yenidoganlarda topuk kani taramasi
“Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Pro-
gram1” adr altinda “Saglik Bakanligi Halk Sagligi Genel
Midiirliigii Cocuk ve Ergen Dairesi Baskanlig1” tarafin-
dan yiritilmektedir. Daire Bagkanligi verilerine gore
1998 yilinda %53 olan yenidoganlarda tarama kani ile
tarama orant siirekli artig gostererek 2011 yilinda %100°e
kadar yiikselmistir. Ancak ne yazik ki bu tarihten itibaren
bir diisiis gosterme egilimindedir. Bu oranlar 2013 yilin-
daki %0,1°lik ve 2018 yilindaki %1,2’ lik yiikselis diginda
sabit kalmis ya da diismiistiir. En son olarak da 2022 yilin-
da “Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama
Programi tarama orani %97’ye kadar diigmiistiir (Sekil 1).

NTP Tarama Oranlari(%)
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100 985 986 981 975 975 975 985 974 975 97 87

Sekil 1. Tiirkiye’de Yillara Gére NTP Tarama Oranlari-Hesaplamalarda Tiirkiye Istatistik Kurumu canli dogum sayilari

kullanilmistir. (Saglik Bakanligi Halk Sagligi Genel Miidiirliigii Cocuk ve Ergen Sagligi Daire Baskanligi, 2023)

Ulkemizde sadece 2021 y1l1 i¢in “Yenidogan Metabolik ve
Endokrin Hastalik Tarama Programi taramalari sayesinde
196 bebege fenilketoniiri, 3316 bebege konjenital hipo-

tiroidi, 1637 bebege biyotinidaz eksikligi, 126 bebege kis-
tik fibrozis ve 104 hastaya konjenital adrenal hiperplazi
tanist koyulmustur (Tablo I).
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Tablo I. Tirkiye’de Yillara Gore Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Programi Sayesinde Tani
Alan Sevk/Hasta Kisi Sayisi (Saglik Bakanligi Halk Sagligi Genel Midiirliigii Cocuk ve Ergen Sagligi Daire

Bagkanligi, 2023)

FKU KHT BE KF KAH SMA

YIL

Sevk | Hasta | Sevk | Hasta | Sevk | Hasta | Sevk | Hasta | Sevk | Hasta | Hasta
2013 | 2039 | 188 | 19548 | 2702 @ 580 369 - - - - -
2014 | 1824 | 190 | 13720 | 3141 @ 861 504 - - - - -
2015 | 1674 | 196 | 13634 | 3606 | 1881 864 | 3123 | 143 - - -
2016 | 2225 | 191 | 12068 | 3303 | 2060 991 | 5737 | 152 - - -
2017 | 2085 | 183 | 9646 | 2899 | 2441 970 | 3306 | 117 | 338 8 -
2018 | 2331 | 186 | 8824 | 3142 | 3722 1934 | 2674 | 107 | 367 27 -
2019 | 2714 | 168 | 8217 | 3116 | 3686 1827 | 2949 | 123 | 229 | 23 -
2020 | 2540 | 178 | 10454 | 3100 | 4321 1966 | 3534 | 114 | 668 59 -
2021 | 2508 | 196 | 11396 | 3316 | 3185 1637 | 3236 | 126 | 1853 | 104 -
2022 | 2337 | 164 | 8489 | 2867 | 2611 1156 | 1712 | 63 | 3065 123 | 108

FKU:Fenilketoniiri, KHT:Konjenital Hipotiroidi, BE:Biyotinidaz Eksikligi, KF:Kistik Fibrozis, KAH:Konjenital Adrenal Hip-
erplazi, SMA:Spinal Muskiiler Atrofi *2022 yili hasta sayilari tanilama siireci devam ettiginden kesin rakamlar degildir. NT-

P:Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Programi

Giintimiizde ne yazik ki as1 karsithgr gibi topuk kanm
karsitlig1 diye bir kavram ortaya ¢ikmistir. “YouTube” gibi
video paylasim sitelerinde ya da gesitli sosyal medyalarda
orgiitlenen bu kitle higbir bilimsel gegerliligi olmayan bil-
giler ile insanlar1 yaniltmaktadirlar.

Ulkemizin de kabul ettigi Birlesmis Milletler Cocuk Hak-
lar1 S6zlesmesi Madde 24°te ¢ocugun saglik hakki agikga
belirtilmistir. “Taraf Devletler, cocugun olabilecek en iyi
saglik diizeyine kavugma, tibbi bakim ve rehabilitasyon
hizmetlerini veren kuruluslardan yararlanma hakkini
tanirlar. Taraf Devletler, hi¢bir gocugun bu tiir tibbi bakim
hizmetlerinden yararlanma hakkindan yoksun birakilma-
masini giivence altina almak igin ¢aba gosterirler”(34).
Ayrica 5395 sayili Cocuk Koruma Kanunu’nun 4. Mad-
desi’nde belirtildigi iizere “Cocugun yagama, gelisme, ko-
runma ve katilim haklarmin giivence altina alinmasi” ve
“Cocugun yarar ve esenliginin gozetilmesi” maddeleri ile
¢ocugun saglik hakki giivence altina alinmistir (35).

Ulkemizde Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik
Tarama Programi kapsaminda alinan topuk kanlar1 Ankara
ve Istanbul’da bulunan ulusal merkezlerde toplanmasina
karsin bu aileler tarama programi kapsaminda toplanan
kanlarin Amerika Birlesik Devletleri, Isvigre, Israil gibi
iilkelere gonderildigini iddia etmektedirler (36).

Bs

Yine Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama
Programi taramasini reddeden bir ailenin yonettigi sosyal
medya hesabinda topuk kan1 alinirken ayaktaki refleksolo-
jinoktalarina baski uygulandigi ve kanin alindigi noktanin
“cinsel organlara denk geldigi” gibi iddialarda bulunul-
maktadir. Ayni hesapta COVID-19 asilarina dair bilimsel
dayanagi olmayan komplo teorileri de yer almaktadir.
Ornegin sosyal medya hesabinda yapilan bir paylagim-
da asilarin ¢ocuklart “domuzlastirdig’” ve “maymun-
lastirdig1” iddia edilmektedir. Aileye karsi Aile ve Sosyal
Hizmetler Bakanligi, ¢cocuga “saglik tedbiri” konulmasi
i¢cin dava agmis durumdadir. Mahkeme siireci hala devam
etmekte olup alinacak karar halk saglig1 agisindan ¢ok kri-
tik durumdadir (37).

Yukarida bahsedilen sebeplerle Yenidogan Metabolik ve
Endokrin Hastalik Tarama Programi’na katilmak istemey-
enlerin sayilart endige verici sekilde yiiksek durumdadir.
Sadece 2022 yilinda istanbul’da gergeklesen 220.000
dogumda yaklasik 1000 aile taramay1 reddetmistir (38).
Hukuki agidan ise T.C. Anayasa Mahkemesi tarafindan
26.10.2016 tarihli Resmi Gazete’de yayinlanan 4077 nu-
maralt bagvuru sonucunda Hiikiim kisminda “Zorunlu
topuk kani uygulamasi agisindan Anayasa’nin 17. mad-
desinde giivence altina alinan maddi ve manevi varligin
korunmast ve gelistirilmesi hakkinin THLAL EDIL-
MEDIGINE,” karar verilmistir (39).



Her yil kag ailenin Yenidogan Metabolik ve Endokrin
Hastalik Tarama Programi taramasini reddettigine dair
istatistik bilgisine ulasilamadigindan, sadece yenidogan
metabolik ve endokrin hastalik tarama programi basari
oraninda yasanan diisiisten ve paylasilan bolgesel veriler
ile bazi ¢ikarimlar yapilabilmektedir.

Yenidogan taramas: ile ilgili yapilan bir sistematik der-
leme ailelerin tarama yaptirmak istememe nedenleri
arasinda; ¢ocuklarin genetik testleri ile ilgili endiseler,
esin onaylamamasi, bebegin saglik durumunun iyi olmasi
ve hastaligin tedavisinin olmamasi gibi sebepler yer al-
maktadir (40).

Yenidogan Metabolik ve Endokrin Hastalik Tarama Pro-
grami’na katilmay1 reddedenler ve as1 karsitlarinin benzer
gruplar olmasi da sasirtict olmayan bir bilgidir. Simdiden
sayilar1 sadece Istanbul ilinde binleri bulan tarama red-
dine bir ¢6ziim bulunmazsa sayilarin ¢ok hizli bir sekil-
de yiikselecegi beklenmektedir. Yenidogan Metabolik ve
Endokrin Hastalik Tarama Programi’ni reddedenlerle as1
karsithigr yapanlarin ayni kesim olmasi da bebekler ve
toplum agisindan durumu daha vahim yapmaktadir. Bu
bebekler tarama yapilmadigi igin tedavisi olan metabolik
ve endokrin hastaliklara karsi, ayrica as1 da yaptirilmadigi
icin sik goriilen 6nemli ve dnlenebilir bulasic hastaliklara
kars1 savunmasiz olacaktir. Bu sayilarin simdiden binlerce
oldugu g6z 6niinde bulundurulursa 6niimiizdeki senelerde
cok daha biiyiik bir halk sagligi problemi ile karsilagmak
olasidir.

Asi reddinde bulunanlarin sayilar1 baslangicta diisiik ol-
masina ragmen 6nlem alinmadigi igin sayilar ¢ok hizli bir
sekilde yiikselmistir. Tiirkiye’de as1 reddinde bulunan aile
sayist 2011 yilinda 183 iken, 2013 yilinda 913’e, 2015°te
5091°e ve 2016°da 10.000’in iizerine ¢ikmistir (41).

Yapilan arastirmalar sonucunda anne ve babalarin genel
olarak yenidogana yapilan girisimler konusunda yeterli
bilgiye sahip olmadiklart ve islemler konusunda egitim
gereksinimi duyduklart goriilmektedir (42).

Yakin zamanda tilkemizde yapilan bir ¢alismada da, an-
nelerin yenidogan tarama programlar1 hakkinda bilgi ve
tutum diizeylerinin iyi ancak istenilen diizeyde olmadigi
tespit edilmistir (43).

Kars’ta bir ebeveyn ¢ift, Yenidogan Tarama Pro-
grami kapsaminda ¢ocuklarindan topuk kanit numune-
si alinmasmi reddetmis; bunun iizerine Kars Il Saglik
Miidiirliigli, Cocuk Koruma Kanunu’nun “Koruyucu ve
Destekleyici Tedbir Karar1 Alinmas1” baslikli 7. maddes-
ine dayanarak mahkemeye bagvurmus, Kars Aile Mahke-
mesi ise 20 Agustos 2024 tarihli kararinda bilimsel bilgi
ve yontemleri yok sayarak, bilim insanlarinin ve uzman-
larin goriiglerine basvurmadan, dahasi “alternatif tip” adi
altinda ortaya atilan bilim dis1 iddialara dayanarak il saglik
miidirliigiiniin bagvurusunu reddetmistir (44).

Aytekin MF. ve Ocaktan ME. PNGHEGRDILHY)

Halk Sagligi Genel Midiirliigii tarafindan Kamuoyuna
Duyuru metninde “Kesin hiikiim niteligi tasimayan mez-
kar kararmm hatali oldugunu degerlendirdigimizden, bu
karara karg1 Bakanligimizca istinaf yoluna bagvuru siireci
ivedilikle baglatilmistir.” agiklamasi yapilmistir. (45).

Aslinda bu konu nispeten yeni ortaya ¢ikan bir sorun old-
ugundan ulusal ve uluslararasi diizlemde verileri ortaya
koymaya ve miidahale etmeye yonelik ¢alismalara pek
rastlanmamustir.

SONUC

Yenidogan tarama reddinde asi reddi durumlarinda
yasanan deneyimlerden faydalanilmalidir. Ast reddinde
diisiilen hatalardan ders alinmali ve benzer hatalara tekrar
diisiilmemelidir. Onlemler zamaninda ve ¢ok sik1 sekilde
alinmalidir. Oncelikle hukuki agidan diizenlemeler gozden
gegcirilmelidir.

Ailelerin bilimsel dayanagi olmayan yanlis kararlarinin
sonuglarini bebekler ve ¢ocuklar sagligiyla 6dememelidir.
Ailelere oncelikle egitim verilmeli, tarama programina
katilmak istemeyen aileler ikna edilmeye calisilmalidir.
fkna olmamalari durumunda gerekirse saglik tedbiri
konulmasi gibi yollarla tarama programinin tam uygulan-
mas1 saglanmalidir.

Bilim dis1 iddialara karsi televizyon, radyo kamu spotlari
hazirlanmalidir. Ozellikle gebelere ve yeni dogum yapan
annelere yonelik saglik hizmeti sunum siire¢lerinde hem
yenidogan metabolik ve endokrin hastalik tarama pro-
gram1 hem de asilar hakkinda egitimler verilmelidir.
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