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Ulkemizde akraba evlilikleri gok goriilmektedir Bu da gesitli dogumsal
metabolik hastaliklar beraberinde getirmektedir. Dogumsal metabolik
hastaliklarin erken dénemde yakalanmasi igin yenidoganda bircok tarama
testleri yapilmaktadir. Tirkiye'de yenidogan tarama programi kapsaminda
yer alan metabolik hastaliklar fenilketontiri, konjenital hipotiroidi, biyotinidaz
eksikligi ve kistik fibrozistir. Bebegin topuk kanindan alinan kan ornegi ile
tarama testi yapiimaktadir. Tarama testlerinin yapiimasinda amag; hastalikli
bebekleri saptamak ve telafisi olmayan zararlari engellemek igin en yakin
zamanda tedavilerine baglamaktir.

Anahtar Kelimeler: Dogumsal metabolik hastalik, tarama testleri, yenidogan

Giris

Dogumsal metabolik hastaliklar, nadir gorilen, ¢ogu
otozomal resesif gecisli hastaliklardir. Ulkemiz gibi akraba
evliliginin stk gdrildigu Ulkelerde, kalitsal metabolik
hastaliklarin  sikligindaki artis ciddi toplumsal saglik
problemlerine yol agmaktadir (1). Hastaliklar erken veya
presemptomatik donemde yakalamak dustncesi ¢ok cesitli
tarama testlerinin gelisimi igin ilham kaynagi olmustur. Birgok
testler yetersiz olmus, bu nedenle etik ve verimli tarama
programlarinin gelistiriimesi hedeflenmistir (2).

ABSTRACT

Inbreeding is very common in our country, and this brings along various
congenital metabolic diseases. In order to detect the congenital metabolic
diseases at an early stage, lots of screening tests are carried out on the
newborn. In Turkey, the metabolic diseases which are in the scope of newbomn
screening program are phenylketonuria, congenital hypothyroidis, biotinidase
deficiency, and cystic fibrosis. The screening test is carried out with the blood
sample obtained by heel lance. The aim of the screening tests is to identify
the babies with diseases, and start treatment as soon as possible in order to
prevent irrevocable damage.

Keywords: Congenital metabolic disease, screening tests, newborn

Ulke duzeyinde vyenidogan bebeklerin yasama daha
saglikli baslamalarini saglayabilmek icin tarama programlari
yurGtllmektedi. Bu tarama programlari Ulkelerin  kendi
kosullarina gore, toplumda sik gorilen hastaliklara karsi
yapiimaktadir. Yenidogan tarama programlarinin ilk hedefi
dogumsal metabolik hastaliklarin gordlme oranlar ytksek
olanlara karsi yapilip, hastaligin erken dénemde tanilanmasi ve
mUdahale edilmesidir. Tirkiye'de yenidogan tarama programi
kapsaminda yer alan metabolik hastaliklar fenilketoniri (FKU),
konjenital hipotiroidi, biyotinidaz eksikligi ve kistik fibrozistir (KF).
Bu hastaliklarin taranmasi icin saglik personeli bebekten dogum
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sonrasl, bebek proteinli besinler almaya basladiktan sonra ve
genelde taburcu olmadan 6nce, ilk 24-72 saat igerisinde topuk
kani almaktadir (3,4). Uygulama, tarama testi icin bebegin ayak
topugundan alinan birkag damla kanin 6zel olarak hazirlanmis bir
filtre kagidi (Gutrie) Gzerine damlatilarak yapilmasidir (4).

Topuk Kani Ornegi ile Yapilan Yenidogan Tarama
Testinin Ulkemizdeki Tarihcesi

Turkiye Bilimsel ve Teknolojik Arastirma Kurumu
araciligiyla yapilan projede, Tirkiye'deki yenidoganlarda FKU
gorilme sikligr beklenenden daha yiksek bulunmustur. Bunu
takiben, T.C. Saglk Bakanligi tarafindan 1986 yilinda yenidogan
tarama programina baslanmis ve daha sonra bu tarama
programi genisletilmistir. Programin ilk vyillarinda taramalar
bazi pilot merkezleri kapsamistir. Istanbul ve Izmir illeri de
bu program kapsaminda yer almistir. 1994 yilinda program,
“Ulusal FenilketonUri Tarama Programi”na dondstirtlimuis
ve tim Ulkeyi kapsamistir. Konjenital hipotiroidinin 25
Aralik 2006 tarihinde FKU tarama programina eklenmesiyle
programin ismi “Ulusal Yenidogan Tarama Programi” olarak
degistirilmistir (5). Programa, Ekim 2008 itibariyla biyotinidaz
eksikligi, T Ocak 2015 tarihi itibariyla da KF eklenmistir (3,5).

Fenilketoniiri Taramasi

Yenidoganda FKU hastaliginin  taranmasi amaciyla
yaplimaktadir (6). Klasik FKU, genellikle fenilalanin hidroksilaz
(PAH) olarak bilinen bir karaciger enziminin eksikligi sonucu
nadir gortlen dogumsal metabolik bir hastaliktir (1,7-9). PAH
enzimi kan fenilalanini, tetrahidrobiopterine (BH4) yardimci
faktor olarak gerektiren tirozine hidroksile eder (10). Bu enzim
eksikligi, kan ve diger dokularda amino asit fenilalaninin ylksek
seviyede olmasina neden olur (7). PAH ya da BH4'n Gretimi
ya da geri dontsimuinde defekt olmasi tedavi edilmedigi
takdirde zeka geriligi yapabilen hiperfenilalaninemiye neden
olur (10).

Turkiye, FKU hastaliginin en sik gorildiigu dlkelerden
biridir. Gordlme sikligi 3000-4000 yenidoganda birdir. Akraba
evliliklerinin siklikla yapilmasi anne ve babanin tasiyici oldugu
bu gibi hastaliklarin gortilme sikhigini arttirmaktadir. Tlrkiye'de
her 100 kisiden 4'Unlin bu hastalik agisindan tasiyici
olmasi, akraba olmayan bireylerin de cocuklarinin hastalikli
dogmasina sebep olabilir (7,8). Ayrica, hastaligin yeterince
bilinmemesi, zihinsel gelisim bozuklugu olan c¢ocuklarin
bu hastalik yoninden incelenmemesi hastaligin yayilimina
neden olmaktadir (11).

Fenilketoniiri Belirtileri

FKU olan bebekler hayatlarinin ilk birkac ayinda saglikli
bebeklerden ayirt edilmezler. Bebek beslenmeye basladiktan
sonra vlcutta fenilalanin birikimi noérolojik gelisimini
etkilemeye baslar. FKU'Ii cocuklarda 5-6. aylardan sonra
gelisme geriligi belirginlesmeye baslar. Akranlari gibi oturma,
ydrime ve konusma gibi becerileri kazanamazlar. Beyin

gelisimi yeterince olmadigindan mikrosefali gelisir. Cocuk
etrafla ilgisiz, hiperkinetik hatta otistik davranislar gosterebilir.
Olgularin %60'Inda acik renk sag, goz ve deri rengi gordldr.
Vcut sivilari ve idrarlarinda kif kokusu dikkati geker (1,8).
Bebek taburcu olmadan hemen 6nce ve ozellikle proteinli
besinler almaya basladiktan sonraki 24-72 saatler arasinda
kan ornegi alini. Bu sUrenin 7 gunl asmamasina dikkat
edilmelidir. Kan 6rnegi ilk 24 saat icerisinde alinmis ise, bebek
1-2 haftalik olunca 6rnek aliminin tekrarlanmasi gerekir (4).
Kan fenilalanin dlzeylerinin 0-12 yas arasinda 2-6 mg/dL
olmasi normal seviyede oldugunu gostermektedir (7,8).

Tedavi ve izlem

Yakin zamana kadar fenilalanini azaltiimis bir diyet, mevcut
olan tek tedavi yontemiydi (9). FKU diyeti, dogal proteinlerden
ve ek olarak vitaminler, mineraller ve fenilalanin disinda
tdm temel amino asitleri iceren Ozel tibbi formdullerden
olusmaktadir (10,11). Ancak uzun vadede vyeni tedavi
yaklasimlar ortaya ¢ikmistir. Bunlar;

- Blylk nétr amino asit, fenilalanin emilimini ve beyne
girisini azaltmak icin mide-barsak ve kan-beyin bariyerinden
fenilalanin tasiyicisi ile mlcadele edebildiginden alternatif
olarak kullanilabileceginin,

- Fenilalaninden distk, muikemmel bir protein kaynagi
olan ve dogal olarak olusan glikomakropeptit proteinin,

- Uretimi ya da geri dénustiminde defekt olmasi
hiperfenilalaninemiye neden olan BH4 testi yapilmasinin,

- Enzim tedavisinin de yararll olabilecegi belirtiimektedir
(10).

Fenilalanin kan duazeyleri 6zellikle yasamin ilk yillarinda
sik sik, yas ilerledikce daha az siklikla izlenmelidir (6).
Boylelikle bu bebeklerin tamamen saglikli gelismesi mimkin
olabilecektir.

Konjenital Hipotiroidi

Konjenital hipotiroidi, dogumda tiroid hormon eksikligi
olarak tanimlanir. Konjenital hipotiroidi 4000 canli dogumda
1'i etkileyen en yaygin dogum kusurlarindan biridir (12-14).
Tiroid hormonu (tiroksin veya T4) bebeklerde normal blylime
ve norolojik gelisim icin kesinlikle gereklidir. Tedavi edilmezse,
tiroid hormonu eksikligi erken yasamda ciddi ndrolojik
bozukluk, kalici mental retardasyon ve gelisme geriligi ile
sonuglanmaktadir. Erken tani ve tedavi yenidoganin normal
blylUmesi ve entelektiel gelisimi ile sonuclanabilmektedir
(13).

Topuktan filtre kagidina alinan kandan tiroid stimdlan hormon
(TSH) dlciim esasina dayali olarak uygulanmaktadir (12).

Konjenital Hipotiroidi Belirtileri
Konjenital hipotiroidi olan bebeklerin ¢cogu dogumda

belirti vermezler. Klinik belirti ve bulgular non-spesifik ya da
anlasilmasi glgc olabilir. Konjenital hipotiroidi olan bebeklerin
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%5'inden az dogumda fizik muayene ile tespit edilebilir (13).

Gorllebilecek baslica klinik belirtiler; acik arka fontanel,
kaba sesle aglama, kuru deri, hipotermi, beslenme glclugu,
kabizlik (konstipasyon), ¢ikik karin, blyUk dil, genis diiz burun,
umblikal herni, uzamis yenidogan sariligi, letarji, hipotoni,
guatr (nadir) olmaktadir (13).

Tedavi ve izlem

Glnde tek doz 10-15 mcg/kg/gin L-tiroksin (Synthroid)
ile replasman tedavisi derhal baslanmalidir. Merkezi sinir
sistemi sekellerini 6nlemek icin tedavi geciktirimemelidir.
Glvenilmez doz olamayacagi icin tedavide hicbir sivi sollisyon
onaylanmamis, sadece tablet kullaniimaktadir. Tablet ezilir ve
anne s(tl ya da formUl mama icine karistirilarak verilir (15,16).

Tedavide, en yakin zamanda TSH seviyesini normal dlizeye
getirmek, TSH'nin 5 mU/L'den az olmasini saglamak, serum
T4 ya da serbest T, normal araligin Ust yarisinda tutmak,
yasamin ilk senesinde serum T,4'n 10-16 mcg/dL ve serbest
T4'Un 1,4-2,3 ng/dL araliginda olmasi hedeflenmektedir.

Klinik degerlendirme yasamin ilk 3 yilinda birkac ayda bir
yapilmalidir. Laboratuvar degerlendirmesi ise optimal dozu
ayarlayabilmek icin;

- Tedavi basladiktan sonra 2 ve 4. haftalarda,

- Yasamin ilk yilinda her 1-2 ayda bir,

- Bir ve (g vyaslari arasinda her 2-3 ayda bir,

- BlyUme tamamlanana kadar her 3-12 ayda bir,

- Dozda herhangi bir degisiklikten 2 hafta sonra yapilmalidir
(12,17).

Biyotinidaz Eksikligi

Biyotin, B grubu vitaminlerinden biridir. Uygun blyUme,
gelisme ve enerji saglanmasi igin bircok yiyecekte bulunan,
suda ¢oziinen gerekli vitamindir (18). Normalde viicudumuzda
bulunan biyotinidaz enzimi, biyotin vitamininin geri dénistmu
icin gerekli olan bir enzimdir (19).

Biyotinidaz, biyotinin gorevini yerine getirebilmesi icin
baglh oldugu proteinden biyotini ayirir. Biyotin proteinden
ayrildiginda “serbest biyotin” adini alir (20).

Vicudun karbonhidrat, protein ve yag kullanimi ve bunlarin
yok edilmesi icin biyotine ihtiyaci vardir. Gidalar tarafindan
alinan biyotin proteine bagl bulunur ve vlcut tarafindan
kullanilamaz. Yeterli biyotinidaz aktivitesi olmadigi zaman,
biyotini proteinden ayirmak muimkin degildir. Bu da zararli
Urtnlerin vUcutta toplanmasi ile sonuclanir. Yeterli biyotinidaz
enzim aktivitesi olmadan, vicut normal diyetten aldigindan
cok daha fazla serbest biyotine ihtiyac duyar (20). Mevcut
degilse, genellikle norolojik, dermatolojik, immunolojik ve
goérme ile ilgili saglik sorunlari ortaya cikar (21).

Dlnyada gortlme sikligi yaklasik olarak 1/60,000'dir.
(2,21). Akraba evliliklerinden dolayr dinya Ulkeleri iginde
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biyotinidaz eksikliginin en sik gortldugd Ulkelerin Tirkiye ve
Suudi Arabistan oldugu bildirilmistir (22,23).

Biyotinidaz Eksikligi Belirtileri

Biyotinidaz eksikligi tedavi edilmedigi takdirde, dogum
sonrasl birkac hafta ya da ay icerisinde, yaklasik 3-6 ay
arasinda belirtiler ortaya ¢cikmaya baslar (19,20).

Baslica gorllebilecek belirtiler; gelisimsel gerilik, hipotoni,
nobetler, deri dokintlsl ve sag dokilmesidir. Ayrica ataksi,
uyusukluk, isitme kaybi, g6z problemleri ve solunum
problemleri de mevcut olabilir. Etkilenen ¢ocuklarda yasami
tehdit edici biyokimyasal degisimler (6rnegin; hiperamonyemi,
asidoz ve organik asiduri) de olabilir.

Biyotinidaz eksikligi semptomlari beyin, deri, i¢ kulak
ve gozler gibi 6nemli organlara zarar verebilir. Bazi tedavi
edilmeyen yenidogan ve cocuklar bu nedenle 6lmektedirler
(18-20).

Tedavi ve izlem

Tedavisi olan, ancak, tedavisi hayat boyu devam eden
bir hastaliktir (18). Biyotinidaz eksikligi olan ¢ocuklarin ekstra
biyotin almalari gerekmektedir. Onerilen doz miktari 5-20
mg arasinda degismektedir (20). Biyotin takviyesi hap ve
sivi formlarda olabilir. Bebeklerin ayrica uzman doktor ve
diyetisyen ile duzenli kontrolleri olmalidir. DUzenli ve dikkatli
bir takip ve tedavi ile normal blyldme ve gelismeleri saglikli
bir sekilde saglanabilir (18).

Kistik Fibrozis

KF ekzokrin salg bezlerinde fonksiyon bozuklugu ile
karakterize, birgok sistemi tutan otozomal resesif gecisli
bir hastalikti. Ekzokrin bezler Uzerinde etkili oldugu igin
gastrointestinal, solunum ve Ureme siteminde fiziksel
degisikliklere yol acar (24). Ulkemizde KF gériilme sikligi 3000
canli dogumda 1°dir (25).

KF'de, 7. krommozomun bacagi Uzerindeki gen mutasyona
ugramistir. KF geni, kistik fibroz transmembran regulator
proteininin sentezini kodlamaktadir. Bu proteinin mutasyonu,
klor iyonunun transportunu bozmaktadir. Solunum yolu
epitelinde bu patolojinin olmasi sodyum emiliminin artmasina
yol acar ve sekresyonlarin yogunlugu artar. Su miktar
normalden daha az olan sekresyonlar koyu kivamli ve yapiskan
bir hale gelerek solunum vyollarini tikar. Buna benzer olaylar
aynl zamanda pankreas ve safra kanallarinda da meydana
gelir. Ter bezlerinde ise suyun emilimi bozulmus oldugundan
tuz kaybi artmistir (24).

Topuk kanindan alinan orneklerde immun reaktif
tripsinojen (IRT) 6lcimU yapilip degerlendiriimektedir. IRT
degeri belirlenen dlzeyin Uzerinde bulunan bebeklerin
topuk kanindan 6lgimu tekrarlanir. Tekrarlanan 6lgimin de
belirlenen dizeyin lzerinde ¢ikmasi durumunda, bebekler ter
testi yapilan merkezlere yonlendirilmelidir (3).
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Ter testi, klor dizeyini belirlemek icin yapilir. Bebeklere
ter testi birka¢ gulnllk olunca yapilabilir, ancak bebekler 4
haftalik olmadan 6nce yeterli dizeyde ter toplanamayabilir.
Bebeklerde klor dizeyinin 40 mEg/L'den fazla olmasi KF
dUsUndurmektedir (24).

Terin toplanma islemi: Pilokarpin, bacak ya da kol Uzerinde
kigUk bir alana uygulanir. Bolgeye ter yapiminin uyarimi icin
dustk elektrik akimli bir elektrot yerlestirilir. Uygulanacak boélge
temizlenir ve boélgenin Uzerine filtre kagidi yerlestirilerek, bacak
ya da kol kapatili. Otuz dakika sonra filtre kagidi gikartilir (24).

Kistik Fibrozis Belirtileri

Amerikan Kistik Fibrozis Kurumu tarafindan 1998 yilinda bir
konsenstis raporu hazirlanmis ve KF tanisinin; bir ya da birden
fazla tipik KF bulgulari veya KF'li kardes dykdsinin varligi veya
yenidogan tarama testinde pozitiflik varliginda terde artmis
klor konsantrasyonu veya kistik fibroz transmembran iletim
dizenleyicisi (KFTR) geninde mutasyon veya anormal nazal
epitelyum iyon transportu ile KFTR anomalisinin laboratuvar
sartlarinda gosterilmesi ile konulabilecegdi belirtilmistir (26).

KF gebelikte baslamaktadir, ancak semptomlar ilk basta
fark edilememektedir. Semptomlari fark etmek uzun vyillar
alabileceginden taniyi koymakta ge¢ kalinabilir. Tipik belirtiler
sunlardir; deride tuzlu bir tat olmasi (ebeveynler bebeklerini
Optlklerinden genellikle bunu fark eder), hirilti veya nefes
darligi, inatcl 6kstrik ve asin mukus, zatlrre ve bronsit gibi
sik akciger enfeksiyonlari, sik sints enfeksiyonlari (sinlzit),
burunda buUyUmeler (nazal polipler), dustk tarti alimi ve
blytmede gerilik, kétl kokulu ve yagh diski, karinda gaz ve
sislik, el ve ayak parmaklarinin genislemesidir (27).

Tedavi ve izlem

Erken vyasta gen terapisi, KF genetik bir hastalik
oldugundan beri hastaligi dnlemek ve tedavi etmek icin tek
yoldur denilebilir. Gen terapisi, kusurlu geni tamir edebilir
veya yerine gegebilir Tedavide bir baska secenek KF'li bir
kisiye az ya da eksik olan protein UrGndnlin aktif formunu
vermektir. Hastaligi ¢ok ilerlemis olan hastalarda, akciger
transplantasyonu bir secenek olabilir.

Son 20 yilda gelistirilen daha iyi tedavi yontemleri KF'li
hastalarin dmrint yaklasik olarak 30 sene arttirabilmektir.
Bunlar;

- Akciger sorunlarinin yonetimi: Fizik tedavi, egzersiz ve ilac
(bronkodilatatorler, mukolitikler ve dekonjestanlar), akciger
hava yollarinin mukus ile ttkanmasini azaltmak igin kullanilr.

- Sindirim problemlerinin yonetimi: Dengeli, yUksek kalorili
diyet, yag orani disUk ve protein agisindan zengin ve pankreas
enzimleri (sindirime yardimci olan) sik recete edilir. lyi bir
beslenmenin saglanmasi icin A, D, E ve K vitaminleri takviyesi
yaplilabilir. Lavman ve mukolitik ajanlar barsak tikanikliklari
tedavisinde kullanilabilir (28).

Yenidogan Tarama Testlerinde Ebe ve Hemsirelerin
Gorevi

Yenidogan tarama testleri topuktan kan alinmasiyla yapilan
rutin bir uygulamadir (2). Bu uygulama, cogunlukla ebe ve
hemsireler tarafindan yapilmaktadir. Topuktan kan alma basit
bir islem olmakla birlikte yanlis sonuglarin olmamasi icin
dogru alinmasina ¢ok dikkat etmek gerekir. Bu amacla islem
esnasinda asagidaki basamaklar izlenmelidir;

- Bebegin ayagi kanin alinacag alana kan akiminin
arttinlmasi igin ik bir havlu ile 3 dakika boyunca isitilir.
Havlunun isisinin 42 °C'yi gegmemesine dikkat edilmelidir.

- Vendz basincin artmasi igin bebek ayaginin kalp
seviyesinin altinda tutulmasi daha uygundur.

- Bebegin topugu %70'lik izopropil alkol ile temizlenir ve
deride kalan alkolin &érnegi seyreltmemesi igin topuk kuru
steril gazli bir bez ile kurulanir.

- Bebegin topugu derinligi 2,5 mm'den daha derin
olmayacak sekilde steril bir lanset ile topugun planlar ytzindn
mediyal ve lateral dis kenarlarindan delinir.

- llk kan damlasi &6rnegi seyrelten doku sivisi
icerebildiginden, steril gazli bez ile silinir.

- Bolge cok hafif sikilarak sonraki damlanin kendiliginden
serbest kan akimi ile olusmasi beklenir.

- Olusan kan damlasi filtre kagidindaki halkanin ortasina
degdirilerek kagidin uygun miktarda kan damlasini emmesi
saglanir. Kan damlasinin kagidin arka tarafina da esit miktarda
gectiginden emin olunmalidir.

- Halkanin tUmU doldurulmadan kan akimi durursa, bu
kisim yeniden doldurulmaya calisiimamali, islem kagidin
baska bir kisminda tekrarlanmalidir.

- Kan 6rnegi alimi tamamlandiktan sonra bebegin ayagi
vicudun Uzerine dogru kaldirilir ve igne bolgesi steril gazli bir
bez ile silinir.

- Alinan kan o6rnegin 1slak bir sekilde zarfin igine
konulmamasina dikkat edilmelidir. Bunun igin yapilmasi
gereken 0Ornegin en az 3 saat oda sicakliginda, yatay
pozisyonda kurumasini beklemektir.

- Baska bebeklerden alinan kan &rnegi ile temas
etmemesine dikkat edilmelidir.

- Zarflarin plastik torba igine konulmamasina dikkat
edilmelidir.

- Ozel filtre kagidina bebek ile ilgili gerekli bilgilerin tam ve
dogru olarak doldurulmasina 6zen gosterilmelidir.

- Kuruyan kan orneklerinin mimkin oldugunca hizli bir
sekilde ilgili merkezlere génderilmesi saglanmalidir (1).

Bu uygulama, yenidoganlarda agrili bir uygulama oldugu
icin annelerde blylk anksiyete sebebi olabilmektedir.
Annelerde ortaya cikan anksiyetenin en blylk sebebi ise
bilinmeyen korkusudur. Yapilan arastirmalar sonucunda
ebeveynlerin yenidogana vyapilan girisimler konusunda
yeterince bilgilendiriimedikleri ve islemler ile ilgili egitime
ihtiyac duyduklan goértlimusttr (29,30). Ebe ve hemsireler
annelerin yenidogana yonelik gereksinimlerini degerlendirip
annelere gerekli bilgilendirmeyi yaptiklarinda ve onlar
desteklediklerinde, annelik roline uyumlar kolaylasir ve
yenidoganin sagligiyla daha cok ilgilenmeye baslar (29,31).

Yenidogana yapilacak her tUr tedavi, girisim ve tarama
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testleri ile ilgili ebeveynler mutlaka bilgilendiriimelidir. Saghk
ekibi icerisinde ebe ve hemsireler bu bilgilendirmeyi yapmasi
gereken ilk akla gelen meslek gruplandir (29). Annenin
anksiyetesinin giderilebilmesi ve rahatlamasi icin ebe ve
hemsirenin hem dogum o&ncesi hem de dogum sonrasi
donemde anneye gerekli bilgilendirmeleri yapmayi gdrev
edinmelidir (29,32). Ailelere uygun egitim ortami saglanmali
ve 6grenmek istedikleri dogrultuda egitim verilmelidir. Clnk
yapllan calismalarda ailelerin daha ¢ok bu testlerin ne zaman
yapllmasi gerektigi, sonuclarini nasil égrenecegini ve cikan
sonuglari nasil yorumlayabilecekleri hakkinda bilgi sahibi
olmak istedikleri belirlenmistir (29,30).

Sonug

Ulkemizde akraba evlilikleri oraninin fazla olmas,
dogumsal metabolik hastaliklarin goérilme sikliginda ciddi
artislara neden olmaktadir. Yenidogan tarama testleri, bazi
metabolik hastaliklari erken veya presemptomatik donemde
yakalamak agisindan 6nemlidir. Bebegin topuk kanindan
alinan kan oOrnegi ile tarama testi yapilmaktadir. Topuktan
kan alma basit bir islem olmasina ragmen, oldukca dikkat
gerektiren bir islemdir. Ebeler ve hemsireler tarafindan
dogum sonrasl uygun zamanda ve uygun tekniklerle kan
alinmasi yenidoganda dogumsal metabolik hastaliklarin erken
tanilanip, tedaviye erken baslanmasina yardimci olur. Bu
durum, gelecekte bireyin nitelikli yasam hakkinin korunmasi
acisindan 6nemlidir.
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