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KISALTMALAR
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OZET

YUKSEK LISANS TEZi

YENIDOGAN TOPUK KANI TARAMASINDA GOREV ALAN SAGLIK
CALISANLARININ KONU iLE iLGILI BILGI DUZEYLERI

Rabia BAYRAK

Kirsehir Ahi Evran Universitesi
Saghk Bilimleri Enstitiisii
Hemsirelik Anabilim Dah

Cocuk Saghg1 ve Hastahklarnn Hemsireligi
Damsmanlar

Prof. Dr. Ayla UNSAL - Dog. Dr. Ali GUNES

Yenidogan topuk kam taramalari; protein, karbonhidrat ve yag asitlerinin sentezinde veya
katabolizmasinda meydana gelen hatalar sonucunda ortaya ¢ikan, beyin hasari, zeka geriligi
gibi geri doniislimsiiz kayiplara neden olan hatta 6liimle sonuglanabilen patolojik tablonun
erken tespit edilebilmesi amaciyla uygulanan koruyucu saglik hizmetleridir. Topuk kam
taramast, Ulusal Yenidogan Tarama Progranmu (UYTP) kapsaminda canli dogan her bebege
uygulanmaktadir. Ulkemizde topuk kanindan, Fenilketoniiri (FKU), Konjenital Hipotiroidi
(KH), Biyotinidaz Eksikligi (BE), Kistik Fibrozis(KF) ve Konjenital Adrenal Hiperpilazi
(KAH) olmak iizere toplam bes Dogumsal Metabolik Hastaligin (DMH) taramasi
yapilmaktadir. Bu arastirma yenidogan topuk kam taramalarinda gorev alan saglik

calisanlarimin konu 1ile ilgili bilgi diizeylerini belirlemek amaciyla yapilmstir.



Arastirma Kirsehir ilinde ve ilg¢elerinde topuk kani 6rnegi alinan birinci ve ikinci basamak
saglik kuruluslarinda, topuk kam taramasinda gorevli, calismaya katilmaya goniillii 147
saglik calisamyla 10.02.2021-10.03.2021 tarihleri arasinda yapilmustir. Veri toplama aract
olarak arastirmaci tarafindan literatiir dogrultusunda hazirlanan soru formu kullanilnustir.

Toplanan verilere sayi, yiizde, ortalama ve standart sapma analizleri yapilmustir.

Arastirmaya katilan saglik ¢alisanlarimin 59’unun hekim, 51’inin hemsire ve 37’sinin ebe
oldugu goriillmiistiir. Katilimcilarin %55.1°1 DMH’lar ile ilgili bir egitim aldigim
belirtmistir. Saglik ¢alisanlarimin ¢ogunlugu topuk kamnin alinmasi, saklanmasi ve
transferine yonelik sorulara dogru cevap vermislerdir. DMH’ larin tanimu, bulgular1 ve
sonucu silipheli c¢ikan hastalarin nereye sevk edilecegi ile iliskili sorularda saglik

caliganlarinin yeterli bilgiye sahip olmadiklar1 goriilmiistiir.

Saglik calisanlarimin, erken teshis edildiklerinde tedavi ve beslenme ile kontrol altina
alinabilen hastaliklar konusunda yeterli bilgiye sahip olmalar1 taramalarin aksatilmadan
yapilabilmesi ac¢isindan onem arz etmektedir. Evlilik oncesinde genetik danigsmanliktan
baslayip hastalik tanis1 alan bebegin bakim ve ailenin egitimine kadar bir¢ok konuda saglik
calisanlarina 6nemli sorumluluklar diismektedir.

Haziran 2021, 85 Sayfa

Anahtar Kelimeler: Yenidogan, topuk kani taramasi, dogumsal metabolik hastalik, saglik

calisan
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ABSTRACT
MASTER THESIS

THE KNOWLEDGE LEVEL OF THE HEALTHCARE PROFESSIONALS
RESPONSIBLE FOR NEWBORNS’ HEEL PRICK TESTS

Rabia BAYRAK

Kirsehir Ahi Evran University
The Institute of Health Sciences
Department of Nursing
Nursing of Pediatrics
Supervisors

Prof. Dr. Ayla UNSAL - Dog¢. Dr. Ali GUNES

Newborn heel prick tests are preventive health services applied for the early diagnosis of
the pathological picture that occurs due to errors in the synthesis or catabolism of protein,
carbohydrates and fatty acids, causing irreversible losses such as brain damage, mental
retardation, and even death. Heel prick tests are applied to every baby born alive within the
scope of the National Newborn Screening Program (NNSP). In our country, a total of five
Congenital Metabolic Diseases (CMD) including Phenylketonuria (PHU), Congenital
Hypothyroidism (CH), Biotinidase Deficiency (BD), Cystic Fibrosis (CF) and Congenital
Adrenal Hyperplasia (CAH) are tested from the heel prick. This study was conducted to
determine the level of knowledge of healthcare professionals involved in newborn heel prick

tests.

xii



The research was carried out with 147 healthcare professionals who volunteered to
participate in the study and were assigned to heel prick tests in primary and secondary health
care institutions in the province and districts of Kirgehir, where heel prick samples were
taken. As a data collection tool, a questionnaire prepared by the researcher in line with the
literature was used. Number, percentage, mean and standard deviation analyses were

performed on the collected data.

It was observed that 59 of the healthcare professionals participating in the study were
physicians, 51 nurses and 37 midwives. 55.1% of the participants stated that they had
received training on Congenital Adrenal Hyperplasia. The majority of healthcare
professionals gave correct answers to the questions regarding the collection, storage and
transfer of heel prick. It has been observed that healthcare professionals do not have
sufficient information regarding the definition of CAHSs, their findings and where to refer

patients whose results are suspicious.

It is of great importance for healthcare professionals to have sufficient information about
diseases that can be controlled with treatment and nutrition when they have early diagnosis
in order to carry out tests without interruption. Healthcare professionals have important
responsibilities in many issues from genetic counseling before marriage to the care of the

baby diagnosed with the disease and the education of the family.
June 2021, 85 Pages

Keywords: Newborn, heel prick test, congenital metabolic diseases, healthcare

professionals
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1. GIRIS

Dogumsal Metabolik Hastaliklar (DMH) nadir goriilse de, ¢ok sayida metabolik
hastalik oldugu diisiiniildiigiinde 6nemi artmaktadir. Goriilme sikligt 1:1500-3000 arasinda
degismektedir (1,2). Otozomal resesif gegisli olmasi, akraba evliliklerinin ¢ok oldugu
tilkemizde hastaliklarin goriilme olasiligini arttirmaktadir. Akraba evliligi olmasa bile anne -

babamn aym kdyden olmasi DMH igin dnemli bir ykiidiir (3-5).

Tarama, semptomu olmayan hastaliklar i¢in, geriye doniigsiiz zarar vermeden dnce,
erken teshis ve ardindan etkili tedavinin zamanminda baslatilmas1 amaciyla yapilan fizik
muayene, laboratuvar ve radyolojik incelemelerin yapildig siiregtir (1,6-9). DMH’1 tespit
etmek amaciyla diinyada ve iilkemizde tarama programu kapsaminda topuk kamndan bazi
testler yapilmaktadir. Yenidoganlarda ilk 24 saat i¢inde yapilan taramalar, bazi 6nemli
sorunlarin fark edilmesine yardimer oldugundan oldukga &nem arz etmektedir. Iyi alinmus
bir oykii ve ayrintili fizik muayenenin sonrasinda yenidogan taramalarinin yapilmasi,
yasamu tehdit eden hastaliklarin belirtileri ortaya ¢ikmadan tespit edilmesine ve gerekli
Onlemlerin alimp tedavinin baslanmasina olanak saglamaktadir (10-13). Tiim diinyada
oldugu gibi lilkemizde de yenidoganlarin saglikli bir yasam siirmeleri i¢in planlanan ¢esitli
tarama programlar1 kullamlmaktadir. Taranacak hastaliklar tilkelerin kendi kosullarina ve

sik goriilen hastaliklara gore belirlenmektedir (14,15).

Yenidoganlara uygulanan testler, Genel Tarama Testleri ve Selektif Metabolik
Tarama Testleri (SMTT) olarak iki gruba ayrilabilir. Genel tarama testleri, Yenidogan
Metabolik Tarama Programu (YMTP) ve Genisletilmis Yenidogan Taramasi (GYT) olarak
kendi icinde ikiye ayrilir. YMTP kapsaminda, herhangi bir belirti olmaksizin tiim canli
dogan bebekler taranabiliyorken GYT, Tandem Kiitle Spektrometresi (Tandem MS/MS) ile
bir damla kandan 30’un iistiinde hastaligin taranabildigi bir uygulamadir. SMTT ise aile
Oykiisii ya da klinik bulgular1 olan yenidoganlara uygulanan testlerdir (16).

Sozii edilen bu testler igin topuk kani Orneginin dogru teknikle alinmasi, takibi,
ailenin bilgilendirilmesi ve egitimi gibi konularda basta hemsireler olmak iizere saglik
calisanlarinmin 6nemli sorumluluklar1 vardir. Kan 6rne8inin alinmasinda, saklanmasinda ve
tasinmasinda yapilan hatalar, testin yanlis sonu¢ vermesine ve tekrarlanmasina neden

1



olabilmektedir. Testin tekrar edilecek olmasi ise hastaligin tespit ve tam agamasinda
gecikmelere neden olmaktadir. Oysa DMH’1n 6nlenmesi ve tedavi edilmesinde zaman ¢ok
onemlidir. Konu ile ilgili olarak saglik calisanlarinin bilgi diizeylerinin belirlenmesi ve
gerekli goriildiigli takdirde egitimlerin planlanmasi ile hatalarin 6niine gegmek miimkiin
olacaktir. Literatiirde konu ile ilgili tiim hekim, hemsire, ebe gibi saglik calisanlarim
kapsayan ulusal ve uluslararasi diizeyde calismamn olmadigi, benzer ¢aligsmalarinise simrh
sayida oldugu gozlenmistir (17-19). Bu diisiinceler dogrultusunda hazirlanan arastirmanin
amact; yenidogan topuk kam taramasinda gorev alan saglik ¢alisanlarimnkonu ile ilgili bilgi

diizeylerini arastirmaktir.



2. GENEL BIiLGILER

2.1.Dogumsal Metabolik Hastahklar

2.1.1. Dogumsal metabolik hastahk tanmm

Protein, karbonhidrat ve yag asitlerinin sentezi ya da katabolizmasinda meydana
gelen kusurlar sonucu ortaya ¢ikan patolojik tablo DMH olarak adlandirilmaktadir.
Metabolik bozukluklarda patoloji, hatali genetik bilgi sebebiyle meydana gelemeyen ya da
gorevini yeterince yapamayan enzimin lriinlerinin olmamasi veya yetersiz olmasi nedeni
ile olusur (5, 20-22). Metabolik hastaliklar intrauterin donemden eriskin doneme kadar olan

stirede ortaya ¢ikabilir ve hemen her organda tutulum gosterebilir (23).

2.1.2. Dogumsal metabolik hastahk simiflandiriimasi

Genel olarak entoksikasyon tipi, enerji eksikligi tipi ve karisik tip dogustan
metabolizma hastaliklart olmak tizere simflandirilir (5,24,25). Entoksikasyon tipi
hastaliklar, aminoasidopatiler, organik asidiiriler, iire siklus defektleri, seker intoleranslari,
metal bozukluklar1 ve porfirilerdir. Enerji eksikligi tipi hastaliklar, sitoplazmik ve
mitokondriyal enerji iiretim silireglerini etkileyen metabolik hastaliklardir. Karigik tip
hastaliklar ise hiicresel organelleri ve bu organellerdeki lizozomal, peroksizomal,
glikozilasyon ve kolesterol sentez kusurlarim igerir (5,21). DMH’lar karbonhidrat,
aminoasit, organik asit metabolizmas1 ya da lizozomal depo hastaliklar1 kategorilerinde ele
alinirken son yillarda yiizlerce yeni kalittmsal metabolik hastaligin ortaya ¢ikarilmasindan

sonra bu kategorilerin sayisi da artmustir (3).
Hastaliklarin tam listesi su sekildedir (8,20,26);

Organik asit metabolizmast bozukluklar:

e Izovalerik asidemi

e Glutarik asidiiri

e 3 - OH3 -glutarik asidiiri

e (Coklu karboksilaz eksikligi

e Metilmalonik asidemi

e 3 - metilkrotonil - CoA karboksilaz eksikligi

e Propiyonik asidemi



e Beta - ketotiyolaz eksikligi

Yag asidi oksidasyon bozukluklar:

e Orta zincirli agil-CoA dehidrogenaz eksikligi

e Cokuzun zincirli acil-CoA dehidrogenaz eksikligi

e Uzun zincirli L - 3 - OH asil CoA dehidrogenaz eksikligi
e Ug islevli protein eksikligi

e Karnitin alim kusuru

Amino asit metabolizmast bozukluklari

e Fenilketoniiri

e Akgaagac surubu idrar hastalig

e CBS eksikligine bagli homosistiniiri
e Sitriilinemi

e Argininosiiksinik asidemi

e Tirozinemi tip |

Hemoglobinopatiler

e Orak hiicre anemisi

e Hemoglobin S/ beta - talasemi
e Homoglobin S/C

Digerleri

e Konjenital hipotiroidizm

Biyotinidaz Eksikligi

e 21-hidroksilaz eksikligine bagli konjenital adrenal hiperplazi
o Kilasik galaktozemi

e Isitme kaybi

e Kistik fibroz

e Siddetli Kombine Immiin Yetmezlik

2.1.3. Diinyada ve Tiirkiye’ de dogumsal metabolik hastalik taramasi

Ulkemizde, yenidogan tarama programlar1 kapsaminda, topuk kamindan bakilan
DMH’dan bes tanesinin taramasi yapilmaktadir. Bu hastaliklar Fenilketoniiri (FKU),
4



Konjenital Hipotiroidi (KH), Biyotinidaz Eksikligi (BE), Kistik Fibrozis (KF) ve Konjenital
Adrenal Hiperpilazidir (KAH). Bu aragtirmada, iilkemizde topuk kamindan taranan bu bes

hastaliga yer verilmistir.

FKU genel olarak diinyada goriilme sikligi 1:10000 iken iilkemizde 1:4500 oraninda
goriilmektedir. KH yaklasik 1:3500-4000 yenidoganda goriiliirken iilkemizde 1:3344
bulunmustur. BE diinyada 1:40000-60000 arasinda iken iilkemizde 1:11000 oranindadir.
KF diinyada 1:2000-3500 arasinda olup iilkemizde de yapilan ¢alismalarda 1:3000 oldugu
belirtilmistir (3). KAH genel olarak diinyada goriilme sikligr 1:5000-15000 iken iilkemizde
akraba evliliklerinin yiiksek olmasi sebebiyle goriilme sikligimin daha yiiksek oldugu
diistiniilmektedir (27).

2.1.4. Dogumsal Metabolik Hastahklarda Hemsirenin Rolii

Her toplumda c¢ocuk, degerli bir birey ve gelecegin yetigkinleri olarak goriilmekte,
en list dlizey imkanlar ile gereksinimleri karsilanmaktadir. Her anne-baba saglikl1 bir gocuk
sahibi olmak ister ancak bazen hastalik gibi durumlar ailenin bu beklentisini karsilamaya
engel olmaktadir. Cocugun ve ailenin yasam kalitesini olumsuz yonde etkileyebilen
DMH’lara son yillarda daha sik rastlanmaktadir (28). Cocuk haklar1 sézlesmesinde
“cocugun saglikl1 bir sekilde biiyiiyebilmesi i¢in kendisine ve annesine dogum Oncesi ve
sonrasinda 6zel bakim ve korunma saglanmalidir” ilkesi yer almaktadir. Ayrica yenidogan
haklar1 deklarasyonunda ‘“her yenidogan yasam hakkina sahiptir”, “her yenidogan daha
sonraki yagaminda kendisinin azami fiziksel, zihinsel, ruhsal, ahlaki ve sosyal gelisimini
saglayacak saglik, sosyal ve duygusal bakimu alma hakkina sahiptir” ilkeleri yer almaktadir
(29). Hasta bir ¢ocuga sahip olmak sadece ebeveynleri degil tiim aile bireylerini psikolojik
ve sosyal yonden etkilemektedir (30). Koruyucu bir hizmet olan yenidogan taramalarindan
baslanip tarama sonucu tam alan bebeklerin ve ailelerinin yagamlarimn her alamnda fiziksel,
sosyal, psikolojik vb. bir¢ok alanda hemsirelere diisen 6nemli sorumluluklar vardir. Aileyi
hastalik konusunda bilgilendirme, destekleyici bakimn saglama, aile Oykiislinii alma,
kayitlar1 tutma, tedaviye uyumu saglama, ebeveynlerin ¢ocugun gii¢lii ve gii¢siiz yonleriyle
kabullenmelerini saglamada hemsirenin roli biyiiktiir (28). Bu dogrultuda hemsireler
bakim verici, egitici, aragtirici, karar verici, yonetici, hasta savunucu, iletisim, rahatlatici,

tedavi edici, kariyer gelistirici ve danisman rollerini en iyi sekilde yerine getirmelidirler.



2.2. Yenidogan Topuk Kam Taramasi

2.2.1. Yenidogan Topuk Kam Taramasmmn Tarihcesi

DMH, FKU belirtisi olan idrarda fenilpiruvik asit diizeyinin yiiksek bulunmasiyla
diisiiniilmeye baslanmustir. Ik olarak Norveg’te 1934 yilinda ciddi mental retardasyonu ve
garip idrar kokular1 olan iki kizda Dr. Fooling tarafindan idrar fenilpiruvik asit diizeyi
yiksek saptanmistir. Ardindan Amerika’da Dr. George Jervis, FKU hastaligini
tammlamuistir. FKU agisindan toplumsal taramaya yonelik ilk test Dr. Willard Centerwall
tarafindan 1957 yilinda idrarda fenilpiruvik asit bakilmasi seklinde uygulanmaya
baslanmistir. 1959°da Dr. Robert Warner 15-20 cc kandan fenilalanin diizeyi bakmaktaydi.
Dr. Guthrie, 1961°de testi daha da basitlestirerek bebeklerin topuklarindan alinan birkag
damla kanla bakilan, toplumsal tarama testi olarak tiim yenidoganlara uygulanmasi ig¢in
calismaya baslamistir. New York’da tiim yenidoganlara Guthrie testinin uygulanmasi 1965
yilinda zorunlu hale getirilmistir (7,31,32).

Tiirkiye’de iseilk olarak 1986°’de FKU taramasi, pilotillerde yapilmaya baglannistir
ve 1994°de iilke genelinde uygulanmasiyla FKU tarama programina doniistiirilmiistiir.
FKU tarama programina 2006’da KH’nin eklenmesiyle programin adi Ulusal Yenidogan
Tarama Programu olarak degistirilmistir. Daha sonra 2008’de BE, 2015’te KF ve 2017
itibariyle de KAH nin Konya, Adana, Kayseri ve Samsun illerini kapsayan pilot ¢caligmasi
yapilmis ve 2018 yilinda Ankara, Diyarbakir, Elaz1g, Erzurum, Gaziantep, Kahramanmarasg,
Malatya, Mersin, Trabzon ve Van illeri eklenerek calisma 14 ile yayginlastirilmistir. Su
anda 41 ilde KAH taramasi yapilmaktadir (33,34).

2.2.2. Tiirkiye’de Yenidogan Topuk Kamndan Taranan Hastahklar

Ulkemizde Ulusal Yenidogan Tarama Programu (UYTP) kapsaminda filtreli kigida
topuk kam alinarak taranan, tedavi edilebilir genetik, endokrinolojik ve metabolik
hastaliklar; FKU, KH, BE, KF ve KAH’dir (35,36).

2.2.2.1. Fenilketoniiri ve etiyolojik faktorler
FKU, genetik bir kusur olan amino grup asit metabolizmasi bozuklugudur.
Fenilalanin isimli aminoasid, fenilalanin hidroksilaz enzim eksikligi nedeniyle karacigerde

parcalanamaz, kan ve dokularda birikir. Parcalanamayan fenilalanin beyinde birikerek



harabiyete sebep olur ve ¢ocugun ileri derecede zihinsel 6ziirlii olmasina neden olur. Anne

ve babanin tastyict olmasi durumunda cinsiyet ayrimi olmaksizin goriilmektedir (37).

FKU’lu bebekler yeni dogdugunda genellikle saglikli goriinmektedirler. Fakat
normal beslenmeye gectikten sonra fenilaleninin viicutta birikmeye baslamasindan sonra
klinik belirtiler ortaya ¢ikmaya baslar (38). Tedavi edilemeyen hastalarda ileri derecede
mental retardasyona, konviilsiyonlara ve 6liime sebep olmaktadir. ilk aylarda belirtiler
goriilmezken 5.-6. aylarda zeka geriligi gozlenmeye baslar. Hasta ¢ocuklarin %60’ 1nda agik
sag, goz ve cilt rengi vardir (37,39,40).

Klinik Belirtiler

o Ciltte lezyon,
e Idrarda fare ve kiif kokusu,
e Siddetli kusma,
e Hipertoni, hiperrefleksi,
e Maksillada belirginlesme ve genis aralikli disler ve
e Yagsitlarina gore biiyiime ve gelismede gerilik.
Yas ilerledik¢e goriilebilecek belirtiler;
e Mental retardasyon,
e Hiperaktivite,
e (Cevreye ilgisizlik,
e Amagsiz hareketler,
e Ritmik sallanma,
e Nobet (hastalarin %25’inde),
e EEG (Elektroensefalografi)’de anormal bulgular ve
e Mikrosefali (hastalarin %50’sinde) (6,39,41).

Tedavi

Beyin hasarim 6nlemek ve olusabilecek semptomlarin 6niine gegmek adina yasamin
ilk 20 giiniinde tedaviye baslamak ve yasamun ileri donemlerinde siirdiirmek onemlidir.
Omiir boyu siirdiiriilmesi gereken diyet tedavisi uygulamr. Tedavide, kan fenilalenin

diizeyini beyin hasarina neden olabilecek diizeyin altinda tutmak ve yeterli nutriisyonu
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saglamak amaglamr. Fenilalenin proteinli besinlerde bulunan 6nemli bir aminoasittir ve
diyetten tamamen c¢ikarmak sakincalidir. Bu nedenle diyetle alinan dogal protein miktar1
kisitlanirken diger esansiyel ve non-esansiyel amino asitlerle beraber vitamin ve minarel
destegi saglamr (37,42,43). Biiylime ve gelismenin yeterli diizeyde saglanabilmesi i¢in 6zel
gelistirilmis mamalar piyasada mevcuttur. Ayrica protein oram azaltilmig {riinler ve bu

tirtinlerle hazirlanmis gidalar FKU’li hastalara sunulmaktadir.

FKU’li hastalar; aycicek yagi, zeytinyagi, findik yagi, soya yagi, musirdzii yagi,
aspartam icermeyen gazli igecekler, gay, kahve ve bitki ¢aylari, su, maden suyu, soda,
komposto sulari, seker, sade lokum, pismaniye, sade akide sekeri, siitsiiz tatlilar ve
dondurmalar, baharatlar, sirke, tuz ve musir nigastasi tiiketebilirler. Bunun yani sira simrh
olarak diyet uzmamn belirledigi 6l¢ilide anne siitii, sebzeler, regel, bal, marmelat, pekmez,

meyveler, zeytin, tereyagl ve margarin tliketebilirler.

FKU’11 bir hastamin tiiketmemesi gereken gidalar arasinda ise; findik, fistik ceviz gibi yagli
tohumlar, tahillar, kurubaklagiller, yumurta ve yapiminda yumurta kullamlan her tiirlii iiriin,

stit ve siit Tirlinleri, et ve et iriinleri, deniz Girlinleri yer almaktadir (37,44).
Hemgsirelik yaklasimlan

e Hastaligin erken donemde tespiti i¢in taramalarin zamaninda yapilmasi,

e Belirti ve bulgular agisindan bebegin fiziksel degerlendirmesinin yapilmasi,

e Tam alan bebeklerin ailelerinin bilgilendirilmesi ve tedaviye uyumunun
saglanmasi,

e Uygun beslenme icin diyetisyenle isbirligi yapilmasi ve aileye diyet tedavisinin
Oneminin agiklanmast,

e Bebegin biiyiime gelismesinin diizenli olarak takip edilmesi ve

e Yasamun ileriki doneminde evlilik 6ncesi genetik damsmanlik yapilmasi baglica

hemsirelik yaklagimlaridir (28,29,39,45).

2.2.2.2. Konjenital hipotiroidi ve etiyolojik faktorler

KH, dogumda mevcut tiroid hormon eksikligi olarak tamimlanir. Dogumda tiroid
hormon eksikligine en sik tiroid bezi gelisimi veya tiroid hormonu biyosentezi bozuklugu
neden olur. Bu bozukluklar primer hipotiroidizm ile sonuglanir. Gegici ve kalicit KH olmak
iizere iki gruba ayrilir. Kalic1 KH, 6miir boyu tedaviyi gerektirirken, gecici KH, dogumda
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var olup yasamun ilerleyen aylarinda veya yillarinda normal tiroit hormon tiretimi baglar
(46-48). Beyin gelisiminde 6nemli rolii olan tiroit hormonunun eksikligine bagli olarak
kognitif ve motor bozukluklar meydana gelir (49). Klinik bulgular genellikle dogumda
mevcut degildir. Zihinsel geriligin en yaygin tedavi edilebilir nedenlerinden biridir. Topuk
kanminda KH tespit edilen hastalarda tiroit fonksiyon testleri (T4 ve TSH) bakilir.

Klinik Belirtiler

e Kaba sesle aglama,

e Abdominal distansiyon,

e Biiyiik dil (makroglossi),

e Artan uyku,

o Azalmis aktivite,

e Yavas beslenme,

e Kabizlik,

e Uzamus sarilik (>3 hafta),

e Arka fontanel genisligi (>1 cm) ve
o Alt extremitelerde hipotermi (6,39).

Tedavi

Hastanin pediatrik endokrinoloji tarafindan takip edilmesi onerilir. Tedavide amacg
tiroit hormon replasmamna hemen baslamak ve bebegin ilerleyen donemde ortaya
cikabilecek klinik belirti ve bulgularim 6nleyip her acidan normal ya da normale yakin

gelisim gostermesini saglamaktir (50).

Levotiroksin (I-tiroksin), tercih edilen tedavidir. Tedavi siiresince hastanin

kontrollerinin diizenli araliklarla yaptirilmasi1 dnemlidir (6,51).
Hemsirelik yaklasimlar

¢ Hastaligin erken donemde tespit edilmesi i¢in taramalarin zamamnda yapilmast,
e Tam almamuis hastalarin tespit edilebilmesi i¢in hastaligin erken donem

belirtilerinin bilinmesi,



e Tam alan hastalarda ailenin hastalik, tedavi ve takip konularinda
bilgilendirilmesi,

e Tedavide ilacin her giin aym saatte (sabah kahvaltidan 1 saat 6nce ya da 2 saat
sonra) ve aksatilmadan alinmasi,

e Hastaligin genetik gecisli oldugu durumlarda aileye genetik damgsmanlik
verilmesi ve

e Hastaligin ge¢ donemde tespit edilmesi ve c¢ocukta bilissel ve gelisimsel
bozuklarin olusmus olmasi durumunda bakim konusunda ailenin bilgilendirilmesi ve

destek olunmasi baslica hemsirelik yaklagimlaridir (39,45).

2.2.2.3. Biyotinidaz eksikligi ve etiyolojik faktorler

BE, B vitaminlerinden biri olan biotinin viicut tarafindan kullanilamadigi, otozomal
resesif gecisli, hem sinir sistemini hem de deriyi tutan nérokutanéz bir hastaliktir. BE’de
tim mitokondriyal karboksilaz aktiviteleri yetersiz hale gelir (52,53). Diyetle alinan ve
proteinlere bagli halde bulunan biotin, biyotinidaz enziminin yardinuyla serbest hale gelir
ve kullanilir. Serbest hale gecen biotin; farkli amino asitlerin katabolizmasi, yag asidi
sentezi ve glukoneogenezis icin Onemli enzimlerin kofaktorlerine baglanarak aktif hale
gecmelerini saglar. Biotinin bu dongiisiinde rol alan biyotinidaz enziminin aktivitesindeki
yokluk veya vyetersizlik biotin eksikligine neden olur (54). Tedavi edilmeyen hasta
bebeklerde 2-5 ay arasinda semptomlar ortaya gikar. Ancak birkag yil belirgin olmayabilir
(55). Tam (belirgin) ve parsiyel (kismi) BE olarak iki gruba ayrilir.

Klinik Belirtiler

e Egzama benzeri deri dokiintiileri,
e Alopesi,

e Konjunktivit,

e Kandidiyazis,

o Ataksi,

e Nobetler,

e Hipotoni,

e Solunum problemleri,

e Norogelisimsel gerilik,

e Isitme kayb1 ve
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e Gorme problemleri (53,56).

Tedavi

Biyotinidaz eksikliginde erken tam ve tedavi ¢ok Onemlidir. Tam ve tedavide

gecikme norolojik sekeller ve diger birgok sorunla birlikte 6liimle sonuglanabilir. Norolojik

geri doniissiiz hasar meydana gelmeden once baslanan oral biotin ile BE etkin olarak tedavi

edilebilmektedir. Protein kisitlamasi yapilmaz. Ancak ¢ig yumurta beyazinda bulunan ve

avidin biyotini bagladigi i¢in titketilmemesi Onerilir (56).

Hemsirelik yaklasimlar

e Hastaligin erken donemde tespit edilmesi i¢in taramalarin zamaninda yapilmast,

e Tam almamuis hastalarin tespit edilebilmesi i¢in hastaligin erken donem
belirtilerinin bilinmesi,

e Tamt alan hastalarda ailenin hastalik, tedavi ve takip konularinda
bilgilendirilmesi,

e Oral biotin tedavisinin diizenli olarak verilmesi ve ¢ig yumurta tiiketiminden
kaginilmasi,

e (Cocuk metabolizma hastaliklar1 kliniginde belirgin BE i¢in yilda bir, kismi BE

i¢in iki y1lda bir kontrollerin yapilmasi,

e Bebegin normal gelisim izleminin yapilmasi ve BE semptomlar1 agisindan
degerlendirilmesi gibi konular baslica hemsirelik Yyaklasimlar1 arasinda sayilabilir
(45,56).

2.2.2.4. Kistik fibrozis ve etiyolojik faktorler
KF, kistik fibroz transmembran iletkenlik diizenleyici genindeki mutasyonlarin

neden oldugu otozomal resesif gecis gosteren, monogenetik bir hastaliktir (57). Bir¢ok

sistemde tutulum gostermekle birlikte en sik solunum ve gastrointestinal sisteme ait

bulgular goriiliir. Akciger tutulumu morbidite ve mortalitenin ana nedenidir (58,59). Terde

klor 6l¢limii ve sonrasinda gen mutasyon testi ile tam1 konulmaktadir (60). Genellikle

bakteriyel enfeksiyonlarin KF’de klinik seyirde bozulmaya neden olmasinin yamnda

literatiirde yapilan c¢aligmalarda viral enfeksiyonlarin da pulmoner alevlenmelere ve
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hastaligin seyrinde bozulmalara neden olarak uzun siireli hastanede yatiglara sebep oldugu

goriilmistiir (61).

Klinik belirtiler

e Kronik siniizit,

e Pankreas yetmezligi,

e Seker hastaligi,

o Opstriiktif akciger hastaligi,

e Siddetli karaciger hastalig (hastalarin% 5-10’u),

e Mekonyum ileus (hastalarin% 15-20’si),

e Konjenital bilateral vaz deferensin yoklugu (erkekler),
e Yiiksek ter kloriir konsantrasyonlari,

e Biiylime geriligi,

¢ Bol miktarda pis kokulu yagli gaita,

¢ Sik yineleyen solunum yolu enfeksiyonlari,

e Rektal prolapsus,

e Diizelmeyen ya da yineleyen akciger enfeksiyonlar1 ve
e Parmaklarda ¢omaklagma (62)

Tedavi

Hastaligin kendine 6zgii bir tedavisi olamamakla birlikte solunum sistemine yonelik
fizyoterapi ve egzersizler, sekresyonun akcigerlerden atilmasina yardimer tedaviler ve
antibiyotik tedavisi uygulanmaktadir. Sindirim sistemi ile iliskili olarak; uygun diyet
(protein, karbonhidrat ve yagdan zengin diyet), vitamin destegi (6zellikle A, D, E, K
vitaminleri), pankreas enzimleri (kreon), karaciger hastaligi olanlarda safra asidi tedavisi

uygulanir. Ayrica KF hastalarina tiim asilar ve grip asis1 yapilmalidir (45,60).

Hemgsirelik yaklasimlar

e Semptomlari hafifletmeye yarayan destekleyici tedavinin stirdiiriilmesi,
e Hastaligin alevlenmesini engellemek i¢in enfeksiyonlardan korunmast,

e Egzersiz drenaj sagladigindan ¢ocuklarin spor yapmaya tesvik edilmesi,
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e Fizik tedavi ve diizenli postural drenaj yapilmasi,

e Ozel bir durum olmadik¢a ¢ocuklara normal asilama programi uygulanmast,

e Proteinden zengin normal diyet, pankreas yetersizligi varsa yagsiz diyetle
beslenmenin Onerilmesi,

e Ailenin; beslenme, biiyiime gelismenin diizenli takibi, buhar tedavisi, postral
drenaj, enfeksiyondan korunma ve genetik damsmanlik konularinda bilgilendirilmesi

baslica hemsirelik yaklagimlaridir (63,64).

2.2.2.5. Konjenital adrenal hiperplazi ve etiyolojik faktorler

KAH, baslica cinsel gelisim bozukluklarina yol acan ciddi bir genetik hastaliktir.
Hastalarin %90’dan fazlasinda 21-Hidroksilaz enzim eksikligi vardir ve bu durum kortizol
tiretim kusuruna yol agar. Kortizol eksikligi yamnda aldosteron eksikligi nedeniyle agir tuz
kayb1 olusan bebeklerde hiponatremi, hiperkalemi ve hipoglisemi nedeniyle Oliimler
goriilebilmektedir. Kortizol eksikliginde, adrenal yetmezlik gelisir. Erkeklerde sadece penis
bliyiikliigli ve skrotumda pigmantasyon oldugu i¢in fark edilmesi zordur. Buna bagli olarak
ciddi enfeksiyonlara maruziyet ve bebeklik donemlerinde ishal nedeniyle Oliimler
goriilebilir. Tiim KAH’larda iki genel tedavi hedefi vardir. Bunlar eksik hormonlar1 yerine

koymak ve asir1 hormonal iiretimin istenmeyen etkilerini dengelemektir. (27,65,66).

Klinik belirtiler

e Kuskulu genital yapi,

¢ Kilo alamama,

e Tekrarlayan kusmalar,

e Dehidratasyon,

e Metabolik asidoz,

e Hipotansiyon ve hipoglisemi,
e Adrenal yetmezlik ve

e Puberte prekoks (39,65).

Tedavi

Tim KAH formlarinda tedavinin iki temel amaci, bir yandan eksik hormonlari
yerine koymak, diger yandan asir1 hormonal iiretimin istenmeyen etkilerini dengelemektir.
Hormon tedavisinin yam sira cerrahi tedavide uygulamir. Bunlara ek psikolojik tedavi
yapilmasi da uygundur (65,66).
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Hemsirelik yaklasimlan

e Hastaligin erken donemde saptanabilmesi i¢in taramalarin zamamnda yapilmasi,
e Fizik muayenede genital organin degerlendirilmesi,

e Tamn alan hastalarda ailenin KAH ve tedavisi hakkinda bilgilendirilmesi,

e Psikolojik destek saglanmasi ve preoperatif ve postoperatif bakimin yapilmasi

baslica hemsirelik yaklagimlaridir (39).

2.2.3. Yenidogan Topuk Kam Taramasmnda Gorev Alan Saghk Cahsanlan

Topuk kam 6rneginin alinmasindan sorumlu saglik ¢alisani ilk olarak hemsireler ve
ebelerdir. Yenidogamn topuk kanindan yapilan taramalarda hemsirenin rolii ¢ok 6nemlidir.
Topuk kam Orneginin alinmasi ve takibindeki gecikmeler, tedavi edilebilir ya da kontrol
alttna alinabilir hastalifi olan bebeklerde geri doniisii olmayan hasara yol agabilir.
Hemsireler, 6rnegin alinmasi, saklanmasi, ilgili yerlere gonderimi ve sonrasinda gerekli
gozlemlerle ebeveynleri hazirlamak, egitmek ve desteklemekle gérevlidir (18,32,67). Bilgi
eksikligi dogru uygulamayr ve verilecek hizmeti etkileyecegi icin hemsirelerin ve ebelerin
bu konuda siirekli ve sistemli olarak egitilmeleri 6nemlidir. Hemsirelerin yenidoganda kan
Oornegi alinmast ve gonderilmesinde sorumluluklarini bilmesi, hatali sonuglara neden

olabilecek uygulamalardan kaginmasi gerekmektedir (68).

Hemgirelik yonetmeliginde yenidogan hemsiresinin gorev yetki ve sorumluluklari
arasinda bebegin bakimi, ailenin bilgilendirilmesi ve yenidogan taramalariyla ilgili olarak

asagidaki bilgiler yer almaktadir (69).

e Bebegin anomalili olmasi, erken dogmasi, diisiik dogum agirlikli olmasi veya
bebegin kaybi gibi ailelerde anksiyete ve strese neden olan krizli donemlerde aileye
destek olur.

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

e Tan amagli bebekten alinmasi gereken ornekleri alir, uygun sekilde ve en kisa
stirede yerine ulagtirilmasim saglar.

e Bebegin sagligim koruma ve gelistirme i¢in bakimin her diizeyinde aileye
rehberlik eder, saglik egitimini planlar, uygular (anne siitii ve 6nemi, emzirme teknigi,
meme bakimi, yenidogan tarama testleri, biiylime ve gelisme, kazalar1 6nleme, asilama,

izlem ve kontroller vb).
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e Yenidogan tarama testlerinin 6nemi ve yapilmasi konusunda aileyi bilgilendirir.
Konu ile ilgili toplum egitimlerine 6nem verir.

Yenidogan bebeklerin ilk 24 saat igindeki degerlendirmesi (ayrintili 6ykii, fizik
muayene) c¢ocuk hekimi ve aile hekimleri tarafindan yapilmalidir. Bu degerlendirme
bebekte olabilecek DMH gibi ciddi problemlerin tespiti, gerekli tedavinin baglanmasi veya
uygun birime sevki agisindan 6nem arz etmektedir (11). Ayrica topuk kani tarama sonucu
stipheli ¢ikan bebeklerin ailelerinin bilgilendirilmesi ve yonlendirilmesinde ya da gerekli

tedavinin baglanip takibinin yapilmasinda hekimler rol almaktadir (70).

Ayrica aile hekimligi uygulama yonetmeliginde aile hekimlerinin gorev, yetki ve
sorumluluklar1 arasinda asagidaki bilgiler yer almaktadir (71).

e Bakanlikca ve kurumca yiiriitiilen 6zel saglik programlarimin gerektirdigi kisiye
yonelik saglik hizmetlerini yiirtitmek.

e Kisiye yonelik koruyucu saglik hizmetleri ile birinci basamak teshis, tedavi,
rehabilitasyon ve danismanlik hizmetlerini vermek.

e Saglikla ilgili olarak kayitlh kisilere rehberlik yapmak, sagligi gelistirici ve
koruyucu hizmetler ile ana ¢cocuk saglig ve lireme sagligi hizmetlerini vermek.

o Kayith kisilerin yas, cinsiyet ve hastalik gruplarina yonelik izlem ve taramalari
(kanser, kronik hastaliklar, gebe, lohusa, yenidogan, bebek, ¢ocuk sagligi, addlesan,
eriskin, yasli sagligl ve benzeri) yapmak.

e Aile sagligt merkezi sartlarinda teshis veya tedavisi yapilamayan hastalar1 sevk
etmek, sevk edilen hastalarin geri bildirimi yapilan muayene, tetkik, teshis, tedavi ve
yatis bilgilerini degerlendirmek, ikinci ve iigiincii basamak tedavi ve rehabilitasyon
hizmetleri ile evde saglik hizmetlerinin koordinasyonunu saglamak.

Tarama i¢in 6rnek alinmamasi ya da ge¢ alinmasi durumunda aileler tazminat davasi

acabilmekte ve dava sonucunda bakanlik tazminat 6demek durumunda kalirsa bunu sorumlu

personelden tahsil etmektedir (72)

2.2.4. Yenidogan Topuk Kam Orneginin Ahnma Zamam

Yenidogan taramalari, hastaliklarin erken donemde tespit edilip tedavinin en kisa
siirede baglanmas1 amaciyla yapilmaktadir. Fakat tamya yardimei1 olacak belirleyiciler farkl
zamanlarda olusabilmektedir. Ornegin; FKU yasamin ilk 8 saatinde tespit edilebilirken, KH
ve KAH i¢in yasamun ilk 24 saatinde alinan kan genellikle testin tekrarlanmasim gerektirir.

Yagsamu tehdit eden bu hastaliklarin ¢ogu ilk 2 hafta i¢inde ortaya ¢ikmaktadir. Kan 6rnegi
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almak icin en uygun zaman 3. ve 5. glinler olmakla birlikte dogan her bebegi taramak
acisindan bebegin hastaneyi terk ettigi son anda kan 6rneginin alinmasi onerilmektedir (73-
76). Proteinli besinler almaya basladiktan sonra 24-72 saat iginde alinmasi gereken kan
Ornegi, eger bebek 24 saatini doldurmadan 6nce alinmus ise yasamin ilk 2 haftasi i¢inde
yeniden kan 6rnegi alinmalidir (18,76,77). Normal yenidoganlar disinda prematiirelerde,
yenidogan yogun bakim iinitelerinde yatarak tedavi edilen bebeklerde ve bazi 06zel
durumlarda tarama zamam farklilik gostermektedir. Oral beslenememe, total paranterel
beslenme, kan transflizyonlar1, aminoglikozid tedavisialma gibi durumlar tarama sonucunu
olumsuz etkilemektedir. Bu durumlarda bebek yenidogan servisine alindigi ilk anda,
herhangi bir islem uygulanmadan ilk kan 6rnegi almmalidir. Ikinci haftamn sonunda ve
ticlincii haftada test tekrar1 i¢in yeniden 6rnek alinmalidir (73,76). Bunlara ek olarak yiiksek
iyot igeren soliisyonlarin kullammi, mekonyum ileus, Respiratuar Distres Sendromu (RDS),
hiperbilirubinemi, karaciger ve bobrek hastaligi, mekonyum aspirasyonu, sepsis, dogumda
asfiksi varlig, ila¢ kullammm (6zellikle betametazon ve deksametazon), vendz yolla kan
alinmak zorunda kalinmasi, tarama sonucunu etkileyecegi i¢in numune kagidina mutlaka

ayrintili olarak belirtilmelidir (72).

2.2.5. Yenidogan Topuk Kam Ornegi Alinmadan Onceki, Alnma Esnasmdaki
ve Ahndiktan Sonraki islem Basamaklan

Islem 6ncesinde aile uygun sekilde bilgilendirilmeli, kart {izerindeki ebeveyn riza
beyan boliimii kam alinan ve alinmayan her bebek i¢in doldurulup imzalatilmalidir. Anne
adi, TC kimlik numaras1 ve varsa bebege ait 6zel durumlar basta olmak {izere tarama karti
uygun sekilde tiikenmez kalem ile doldurulmalidir. Kuru ve temiz bir alanda muhafaza
edilmis olan topuk kam Orneginin alinacag tarama karti deformasyon, giincellik ve son
kullanma tarihi agisindan kontrol edilmelidir (68,78). Agrili bir islem olan topuk kani 6rnegi
alinmasi esnasinda agriyr azaltmak agisindan nonfarmakolojik yontemlerin kullamilmasi

uygun olacaktir (79).

e Eller yikanir ve eldiven giyilir.

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

e Kan almak i¢inuygun olan bdlge bebegin topugunun plantar ylizeyinin medial ve
lateral kisimlaridir (Sekil 1)
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e Kan alinacak bolge %70’lik izopropil alkol ile silindikten sonra deride kalan
alkol, steril gazli bez ile silinmeli ya da kurumas1 beklenmelidir.

e Uygun bolge lanset yardimiyla term bebeklerde 2 mm, preterm bebeklerde 1
mm’yi gegmeyecek sekilde delinmelidir.

e Ik damla steril gazl1 bez ile silinmelidir.

e Extraseliiler sivinin kan Ornegini seyreltmesini engellemek adina kan akisim
hizlandirmak i¢in topuk sikilmamalidir.

e Olusan kan damlalar1 tarama kartina topuk degdirilmeden emdirilmelidir (Sekil
2).

e Ornegin aliacag her alan tamamen doldurulup arka yiize de gectiginden emin
olunmalidir.

e Kan akis1 durmus ise ayn1 bolge tekrar delinmemeli, ayagin farkli bolgesi ya da
diger ayak tercih edilmelidir.

e Tarama kartinin sadece tek yiiziine kan 6rnegi alinmalidir.

e Tiim alanlar doldurulduktan sonra kesi yapilan alana gazli bez ile bas1 yapilip
bebegin ayagi kalp seviyesinin yukarisinda tutulmalidir.

e Kan Orneginin tarama kartindaki alanlara esit sekilde dagilabilmesi agisindan dik
tutulmamalidir.

e Kan Ornegi alinan tarama karti, oda 1sisinda diiz bir zemin iizerinde 2-3 saat
kurutulmalidir.

e Kurutulmasi esnasinda 1s1, 151k ve nemden korunmalidir.

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

e Zarfin i¢ine konulan Orneklerde kan alinan boélgelerin iist iiste gelmemesine
dikkat edilmelidir.

e Ornekleri il saglik miidiirliigiine tasiyan personel; 1s1 151k ve nemden korumasi

konusunda bilgilendirilmelidir (68,78,80-82).
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Sekil 2: Topuk kani 6rneginin alinma teknigi

2.2.6. Topuk kam ornegi sonuclarimin degerlendirilmesi

Topuk kanm alinmadan once aile; sonug normal ise kendilerine doniis olmayacagi,
eger siipheli ¢ikarsa yeniden topuk kam alinmak igin davet edilecegi, tekrar edilen 6rnegin
sonucunun siipheli ¢ikmasit durumunda ise ilgili klinige sevk edilecegi konusunda
bilgilendirilmelidir (72). Tarama laboratuvarlarinda c¢alisilan topuk kam sonuglari
Yenidogan Tarama Programn Web sayfasi aracilifiyla 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
Midiirliigli Web sayfasinda her hastalik igin ayr1 ayr1 sonu¢ degerlendirme semalari
seklinde sunulmustur (Sekil 3-4-5-6-7) (33).
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FKU, kandaki fenilalanin diizeyi florometrik yontem ile belirlenir. Sonug 2.1 mg/dl

iizerinde ise kan ornegi tekrarlanir

ve yine 2.1 mg/dl {izerinde ¢ikmasi durumunda pediatrik

beslenme metabolizma klinigine sevk edilir (Sekil 3) (33).

Fenilketoniiri Sonug Degerlendirme

KAN

ORNEGI

!

!

UYGUNSUZ KAN ORNEGI UYGUN KAN ORNEGI

l

1

KAN ORNEGI TEKRARI

-P[ TARAMA LABORATUVARI

¥

<2mg/dl || 2,1-3,9 mg/di

TEKRAR KAN ORNEGI
NORMAL
4
PEDIATRIK
BESLENME ve
METABOLIZMA

KLINIGINE SEVK*

*Sonuclann ardindan bebefin tarama sonucu sdpheli ise aile, pediatrik beslenme-metabolizma
Kliniklerinden kendileri igin uygun olarina “Yenidogan Tarama Programi Web uygulamasinda yer alan

laboratuvar sonucunu iceren ciktryla

birlikte standart sevk formu” doldurularak yanlendirilir ve aile

hekimine bilgi verilir ya da aile hekimince yonlendirilmesi saglamir. Aile hekimi, aile ile temasa gegerek
bebegin pediatrik beslenme-metabaolizma klinigine gidip gitmedigini, gitti ise tedavisini izlemek ve kayit
tutmak ile yikimlidir. Bebegin akibeti ile ilgili bilgi aile hekiminden alinarak web uygulamasina I
Saglik Midiriigi tarafindan “Klinik Tam Girisi* bolimidnden kaydedilir.

Sekil 3:Fenilketoniiri akis semasi (33)
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KH i¢in TSH degeri 20 Miw/L tizerinde ise ildeki uygun laboratuvarda serum T4 ve

TSH bakilir ve danisman hekim dogrultusunda pediatrik endokrinoloji klinigine sevk edilir
(Sekil 4) (33).

Konjenital Hipotiroidi (TSH) Sonug Degerlendirme

KAN ORNEGI D[ Bebek 1 aydan buytkse

¢ !

UYGUNSUZ KAN ORNEGI UYGUN KAN ORNEGI

l l

KAN ORNEGI TEKRARI -)[ TARAMA LABORATUVARI

<5,5 miU/L | 5,5-20 mIU/L

v

TEKRAR KAN ORNEGI

NORMAL
L A
. ILDEKI UYGUN
PEDIATRIK DANISMAN
ENDOKRINOLOJI HEKIM LABORATUVARDA
e . SERUM T4 VE TSH
KLINIGINE SEVK** GORUSU
? BAKILMASI*

* flin kosullanna gdre devlet hastanesi veya merkez laboratuvaninda bakilabilir. istemi bebegin
bagh bulundugu zile hekimi veya middrGgin uwygun gorddgad bir hekim yapabilir.

** Sonuclann ardindan bebegin tarama sonucu sipheli ise aile, pediatrik endokrin kliiniklerinden
kendileri igin uygun olamina “Yenidogan Tarama Programi Web uygulamasinda yer alan
laboratuvar sonucunu iceren ¢iktiyla birlikte standart sevk formu® doldurularak yonlendirilir ve
aile hekimine bilgi verilir ya da aile hekimince yonlendirilmesi saglamr. Aile hekimi, aile ile temasa
gecerek bebegin pediatrik endokrinoloji klinigine gidip gitmedigini, gitti ise tedavisini izlemek ve
kayit tutmak ile yikimlGdir Bebegin akibeti ile ilgili bilgi aile hekimindenm alinarak web
uygulamasina il Saghk MidirGgn tarafindan “Klinik Tani Girisi™ baliminden kaydedilir.

Sekil 4: Konjenital hipotiroidi akis semasi (33)
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BE icin kandan kolorimetrik yOntemle biotinidaz aktivitesi Olgiilerek enzim
aktivitesinin varligi/yoklugu belirlenmektedir. Enzim aktivitesi diisiik veya yok ¢ikan

bebekler pediatrik beslenme ve metabolizma klinigine sevk edilmektedir (Sekil 5) (33).

Biotinidaz Eksikligi Sonug¢ Degerlendirme

KAN ORNEGI

4 d

UYGUNSUZ KAN ORNEGI UYGUN KAN ORNEGI

¢ v

KAN ORNEGI TEKRARI -D[ TARAMA LABORATUVARI

v

. . e x Enzim aktivitesi
Enzim aktivitesi var o
o diisiik veya yok
[ (65 MRU tizeri) ] [ [Egﬁll';.ji'lRUvealtll ]

TEKRAR KAN ORNEGI

¥

Enzim aktivitesi
var
(65 MRU iizeri)
PEDIATRIK

NORMAL BESLENME ve
METABOLIZMA
KLINIGINE SEVK*

*Sonucglann ardindan bebegin tarama sonucu sdpheli ise aile, pediatric beslenme-metabolizma
Kliniklerinden kendileri igin uygun olamina “Yenidogan Tarama Programi Web uygulamasinda yer alan
laboratuvar sonucunu iceren ciktiyla birlikte standart sevk formu”™ doldurularak yonlendirilir ve aile
hekimine bilgi verilir ya da aile hekimince yénlendiriimesi saglamir. Aile hekimi, aile ile temasa gecerek
bebegin pediatrik beslenme-metabolizma kinigine gidip gitmedigini, gitti ise tedavisini izlemek ve kayit
tutmak ile yikimlodir. Bebegin akibeti ile ilgili bilgi aile hekiminden alinarak web uygulamasina il
Saglik MidGriagi tarafindan “Klinik Tam Girisi® bdlimiinden kaydedilir.

Sekil 5: Biotinidaz eksikligi akis semas1 (33)
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KF icin topuk kamnda Immiinoreaktif Tripsinojen (IRT) degeri dl¢iiliir. Sonucun
70’in lizerinde ¢ikmas1 durumunda bebek ter testi i¢in sevk edilir. Ter testinin dogru sonug
verebilmesi i¢in bebegin en az iki haftalik ve 2 kg {izerinde olmas1 dnemlidir. Ter testi

sonucu siipheli ¢ikan bebekler ilgili klinige sevk edilir (Sekil 6) (33).

Kistik Fibrozis Sonug¢ Degerlendirme

KAN ORNEGI

‘ d

UYGUNSUZ KAN ORNEGI UYGUN KAN ORNEGI

v ¢

KAN ORNEGI TEKRARI -.[ TARAMA LABORATUVARI

v y

<90 pg/l > 90 pg/l

v

TEKRAR KAN DRNEGI
7-14. gun

NORMAL

y

TER TESTI ICIN SEVK

y

ILGILI KLINIGE SEVK* NORMAL

*Sonuclann ardindan bebegin tarama sonucu stpheli ise aile ter testi igin belirlenen merkezlerden
kendileri icin uygun olanina, “Yenidogan Tarama Programi Web uygulamasinda yer alan laboratuvar
sonucunu igeren cikiyla birlikte standart sevk formu™ doldurularak yonlendirilir ve aile hekimine bilgi
verilir ya da aile hekimince yonlendirilmesi saglamir. Aile hekimi, aile ile temasa gecerek bebegin kinige
gidip gitmedigini, gitti ise tedavisini izlemek ve kayit tutmak ile yikimlGdir. Bebegin akibeti ile ilgili
bilgi aile hekiminden alinarak web uygulamasina Il Saghk MOdirligl tarafindan “Klinik Tam Girisi”
bolumunden kaydedilir.

Sekil 6: Kistik fibrozis akis semasi (33)



KAH i¢in topuk kaninda 17-hidroksiprogesteron (17- OHP) diizeyi 6lgiilmektedir.
17-OHP degeri bebegin dogum haftasina ve dogum agirligina gore degerlendirilmektedir.
Sonucun yliksek ¢ikmasi durumunda ayni 6rnekten farkli analizler yapilmakta sonucun yine

yiiksek ¢ikmasi durumunda bebek pediatrik endokrinoloji klinigine sevk edilmektedir (Sekil
7) (33).

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) Sonug Degerlendirme

KAN ORNEGI
TUM TERM BEBEKLER ILE 232 HAFTA VE 1500 gr PREMATURE BEBEKLER

Y y

UYGUNSUZ KAN ORNEG] UYGUN KAN ORNEGH

y

— TARAMA LABORATUVARINDA
KAN ORNEGI TEKRARI ’l 170HP BIRINC] BASAMAK ANALIZ

] y
2 36 hafta ve 2 2500 gr bebekler < 10 ng/mi » 36 hafia ve 2500 gr bebekler> 10 ng/ml
32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematire bebekler 32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematre bebekler = 15 ng/ml
< 15ng/ml +
AYNI ORNEKTEN IKINC] BASAMAK ANALIZ

NORMAL

170HP: 17-Hidroksiprogesteron
F: Kortizol

215: 21-Deoksikortizol

115: 11-Deoksikortizol

AS: Androstenedion

PEDIATRIK ENDOKRINOLOJ KLINIGINE SEVK

Sekil 7: Konjenital adrenal hiperplazi akis semas1 (33)
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2.2.7. Sonucu Siipheli Cikan Yenidoganlarin Ailelerinin Bilgilendirilmesi ve

Yonlendirilmesi

Ailede endiseye mahal vermeyecek sekilde yapilan tarama sonucunun siipheli
ciktig, kesin tam i¢in uygun birimde bebegin degerlendirilmesi ve yeni testlerin yapilmasi
gerektigi aileye anlatilmali ve aile beyan formu doldurulmalidir (Sekil 8-10-12-14-16). Her
hastalik i¢in bakanlik tarafindan farkli renklerde belirlenen sevk formu doldurulup ilgili
klinige sevki yapilmalidir (Sekil 9-11-13-15-17). Yine bu sevk kagidi ile birlikte ilgili
klinigin tanisimin getirilmesi istenmelidir (33).

AILE BILGI BEYANI

Yenidogan bebeklere uygulanan
tarama testi sonucunda bebefimde
FENILKETONURI testinin
pozitif ¢kt ve bebegimin en kisa
zamanda degerlendirmeye thtiyac:
oldugu konusunda bilgilendirildim
Hastalik tle ilgihi tarafima verilen
bilgilendirmeyi dinledim/okudum
Bebegimle ilgil degerlendirmenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim

Tarih:

Anne ya da Babanin

TCKN
Adi Sovad:

Imzast

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Adi Soyad:

Imzas:

TCKN: Tirkive Cumhuriyeti Kimlik
Numarast

Bu béliim saglik kurulugunda
kalacaktr

i

“FENILKETONURI
YENIDOGAN TARAMA TESTI®
POZITIF SAPTANAN

murmulu iLGitl
BILGILENDIRME

Yenidogan tarama testi
sonuglarinm anlam nedir?
Bebeginiz dogdufunda erken
tamimin Snemii oldugu bazs
dogumsal hastaliklarin arastinlmasi
igin topuk kan alinmaktadir. Bu
tarama sonuglannda cocugunuzda
bu hastaliklardan herhangi birisi
igin test pozitif saptanmast
ocugunuzun hasta oldugu anlamina
gelmez, hastalik siphest oldugu
anlamuna gelir, Tarama testi pozitif
olan bebege mutlaka daha ilen
incelemeler yapiimali ve hasta olup
olmadig anlagtimalsdir

Sizin bebeginizin tarama testi
sonucunda FENILKETONURI
testi pozitif gkmugtir.

BEBEGINIZIN ACILEN
DEGERLENDIRILMEYE

IHTIYACI VARDIR,

DEGERLENDIRMENIN
YAPILABILECEGI
“PEDIATRIK METABOLIZMA
MERKEZLERI™ ICINSIZE
BILGI VERILMIS
OLMALIDIR.
Fenilketoniiri erken teshis
edildiginde tedavi edilebilen,
varatacadi zihinsel yetersizligin
onlenchilecegi bir hastahiktir. Bu,
ancak diyet tedavisi ach verilen
bir beslenme seklinin yasam boyu
siirmesi ile miimkiin olur.

Bu bliim aileye verilecektir

.l

Sekil 8: FKU aile beyan formu (33)
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Fenilketoniiri nedir?

Fenilketoniiri kalitsal bir metabolik
hastaliktir. Bu hastalikla dogan
cocuklar proteinli gidalarda bulunan
fenilalanin isimli bir amino asidi
metabolize edemezler, sonugta kanda
ve diger viicut sivilarinda artmus olan
fenilalanin ve onun artiklan gocugun
gelismekte olan beynine zarar verir ve
cocugun ileri derecede zihinsel
yetersizligi olmasma ve sinir sistemini
ilgilendiren daha bir ok belirtilerin
ortaya ¢ikmasina neden olur.
Fenilketoniiri soydan gelme bir
hastaliktir. Fenilketontirili cocugun
anne ve babasinda fenilalanin
hidroksilaz enzimi yapimindan
sorumlu biri normal biri bozuk iki gen
vardir. Bagka bir deyisle fenilketontirili
bir bebegin anne ve babast tastyicidir.
Anne ve babasindan bozuk genlen alan
bir gocuk fenilketoniint hastalid ile
dogmaktadir. Anne veya babasindan
bir bozuk gen alan gocuk ise anne ve
babasi gibi hastalig tagir, ancak
hastalik belirtisi gostermez. Anne ve
babasinm her ikisinden de saglam
genleri alan bir gocuk ise tamamen
sagliklidir. Anne ve baba tastyict
oldugunda her ¢ocugun fenilketoniir
olma olasih % 25 gibi yitksek
degerlere ulagir,

Tiirkiye fenilketoniin hastaliinin en
sik goriildigh tilkelerden bindir.
Akraba evlilig hastaliin goriilme
sikligini artinr. Ancak akraba olmayan
bireylerin de gocuklart hastalikh
dogabilir. Ciinkil Tiirkiye'de her 25
kisiden 1'1 bu hastalik agisindan
tastyict durumundadr.

Fenilketoniini hastah ile dogan
bebegin, bunmkkamdm crken
olarak tammlanmast ¢ok Gnemlidir. Bu
amagla hayatn ilk gunlmndn bebek
ideal olarak 48-72 saat beslendikten
sonra ozel bir filtre kigidina alinan
birkag damla topuk kan: teshis igin
yeterlidir.
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verrersereeene. PEDIATRIK BESLENME VE
METABOLIZMA KLIiNIGINE

Ulusal Neonatal Tarama Programu igin alnan kan drneklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ..........BEBEK e ait kan rnegi tarama
sonucunda sipheli bulunarak, adi gegenin Fenilalanin diizeyinde artis
saptanmus olup, Pediatrik Beslenme Metabolizma Klinigi'ne sevki uygun
goriilmiistiir.

Bebek Kimlik Bilgiler:
Adi-Soyadi: e

FKU Tarama Laboratuan sonucu:
* Birinci Kan Omegi
= Ikinci Kan Omegi:

Kliniginize bagvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin tam ve
tedavi bilgilerinin 11 Saghk Midarligine geri bildiriminin yapilmasi
Ulusal Neonatal Tarama Programi'min takibi acisindan biiyik onem
tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiziundeki laboratuar ve klinik tam
kismi doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile aracihgiyla
11 Saglik Miidiirliigiimiize gonderilmelidir.

Ilginize tesekkiir ederiz.

Dl'.-!\d_l ve So);adl
Imza

veeesreeeeeeesr. PEDIATRIK BESLENME VE
METABOLIZMA KLINIGINE

Ulusal Neonatal Tarama Programu ig¢in alman kan Gmeklerinde
asag@ida kaimlik bilgileri bulunan ..........BEBEK e ait kan Grnegi tarama
sonucunda siipheli bul k., adi gecenin Fenilal diizeyinde artis
saptanms olup, Pediatrik Beslenme Metabolizma Klinigi'ne sevki uygun
gorilmiistiir.

Bebek Kimlik Bilgileri:
Adi-Soyadr [

Dogum Tar;
1. Kan Alinma Tarihi
2. Kan Alinma Tanhai:..
Tel:....

FKU Tarama Laboratuan sonucu:
= Birinci Kan Omegi
= Ikinci Kan Omegi

Kliniginize bagvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin tam ve
tedavi bilgilerinin Il Saghk Midirligine geri bildiriminin yapilmas:
Ulusal Neonatal Tarama Programi'min takibi agisindan bayuk onem
tasimaktadir. Bu sevk formu arka yuzindeki laboratuar ve klinik tam
kistm doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile aracihiyla
11 Saghik Miidiirligiimiize gonderilmelidir.

llginize tesekkiir ederiz.

Dr. -?\C!l ve Soyad
Imza

cereeeessreenees IL SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programn kapsaminda Fenilketoniiri
(FKII) yéniinden degerlendirilmesi igin Pediatrik Beslenme Metabolizma
Klinigimize sevkle gelen BEBEK'in  yamlan klinik
degerlendirmesinde:

LABORATUAR SONUCU:
FKU degeri:

KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyad
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kistu doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishas da yine aile araciligiyla 1l Saglik Midiirligimize
gonderilmelidir.)

..Pediatrik Beslenme ve Metabolizma Klinig

Adres ve Telefonu:

ceeeeeeeeeeeenes ILSAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programi kapsaminda Fenilketoniiri

[7) yéniinden degerlendirilmesi icin Pediatrik Beslenme Metabolizma
imi sevkle gelen BEBEK'in yapilan klinik
degerlendirmesinde;
LABORATUAR SONUCU:
FKU degeri:
KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyad:
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kismu doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishas: da yine aile aracihgiyla il Saghk Midirligiimize
gonderilmelidir.)

...Pediatrik Beslenme ve Metabolizma Klinigi
Adres ve Telefonu

Sekil 9: FKU sevk formu (33)




AILE BILGI BEYANI

Yenidogan bebeklere uygulanan
tarama testi sonucunda bebegimde
DOGUMSAL HIPOTIROIDI
stiphesinin ortaya giktig1 ve
bebegimin en kisa zamanda
degerlendirmeye ihtiyaci oldugu
konusunda bilgilendinildim.
Hastalik ile ilgili tarafima verilen
bilgilendirmeyi dinledim/okudum.
Bebegimle ilgili degerlendirmenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim.

Tanth: ........ Riiasdhistiis

Annc va da Babanin
TCKN:
Adi Soyads:

Imzasi:

Bilgilendirmevi Yapan Hekimin
Adi Soyadi:

Imzasi:

TCKN: Tirkiye Cumhuriyeti Kimlik

Numarast

Bu baliim saglk kurulugunda
kalacaktir
-

“DOGUMSAL HIPOTIROIDI
YENIDOGAN TARAMA TESTI"
POZITIF SAPTANAN |
BEBEKLER ILE ILGILI
BILGILENDIRME
Yenidogan tarama testi
sonuglarinm anlami nedir?
Bebeginiz dogdugunda erken
taminin Gneml oldugu baz:
dogumsal hastaliklann taranmasi
i¢in bebeginizin topugundan kan
alinmaktadir. Tarama sonuglannda
gocugunuzda bu hastaliklardan
herhangi birisi igin testin pozitif
saptanmast gocugunuzun hasta
olabileceg anlamina gelir. Tarama
testi pozitif olan bebeklere mutlaka
daha ilert incelemeler yapilmaki ve
hasta olup olmadiklan
anlagilmahdir. Bu testlerin
sonucunda hipotiroidi tanis1
konulursa tiroid hormon ilacini
doktorlanmizin dnenleri
dogrultusunda diizenli kullanarak
bebeginizin saghkh akranlan gibi
gelismesini saglayabilirsiniz

Sizin bebeginizin tarama testi
sonucunda DOGUMSAL
HIPOTIROIDI iiphesi ortaya
qikmigtir,
BEBEGINIZIN EN KISA
. ZAMANDA
DEGERLENDIRMEYE
IHTIYACIVARDIR.

DEGERLENDIRME iCIN BIR
PEDIATRIK ENDOKRINOLOJi
MERKEZINE
BASVURMALISINIZ BU
KONUDA SIZE BILGI
VERILMI§ OLMALIDIR,

Bu boliim aileye verilecektir

Sekil 10: KH aile beyan formu (33)
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Dogumsal hipotiroidi nedir?
Dogumsal hipotiroidi dogumdan
baglayan tiroid hormon eksikligidir.
Tiroid hormonlan boynun dn tarafinda
yer alan ve bir ig salg1 bezi olan tiroid
bezinden salgilanir. Hipotiroidili
bebeklerde tiroid bez: hig gelismemi
ya da normalden kilgllk gelismis
olabilecegt gibi normal gbrlndmde
olsa da 1y1 caligmadifindan tirord
hormon salinum yetersizdir.
Tiroid hormonlart bebek ve cocuklarda
bilylime, bebeklerde beyin gelisiminin
notmal ilerlemest i¢in elzemdir. O
nedenle tiroid hormon eksiklidi
(hipotiroidi) bllylime ve zihinsel
gelismeyi olumsuz etkiler. Hipotiroidili
bebeklerin bir kisminda yasamin ilk
ayinda baz: belirtiler gorilebilir,
drnegin uzams sarthk, kabizhk,
hareketlerde azalma, glinl uyuyarak
gectrme, Kalin sesle adlama, vb. Ancak
bebeklerin cofunda yasamun ilk
aylannda hemen hicbir belirti yoktur.
Oysa bu ddnemde beyin gelismest hizl
ilerler ve disandan fark edilmese de
hipotiroidinin zthinsel gelismeye kalict
olumsuz etkileri olur. Bu olumsuz
etkilerden kaginmanin yolu dofumsal
hipotiroidiy: dofumdan hemen sonra
belirti vermeden tanimak ve tiroid
hormonunu digardan vererek eksikhi
gidermektir, baska bir deyisle tiroid
hormon tedavisi baglamaktir. Bu
sayede hasta bebeklerin bilylime ve
gelismelerini saflikl: akranlan gibi
slirddrmesi olanaklidr.
Tiroid hormon tedavisi son derece
ucuz, kolay uygulanabilir bir tedavidir.
(ifinde bir kez adzdan verilmek sureti
ile hasta bebeklerde titoid hormonlaruny
normal dilzeye getirmek olanaklidur.
Hastahdn erken tannmasi cok
dnemlidir, Bilimsel calismalar hastalik
erken tanindis ve yasamin ilk
gilnlerinde tiroid hormon tedavist
baslandiinda hipotiroidili bebeklerin
saBlikl akranlart gibi normal gelistigini
ortaya koymugtur.

f




................ PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI
KLINIGINE
Ulusal Neonatal Tarama Programi igin alinan kan &rneklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan BEBEK ¢ ait kan 6megi tarama
SC da siipheli bul ak, ad1 gegenin TSH diizeyinde artis

................ PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI
KLINIiGINE
Ulusal Neonatal Tarama Program i¢in alinan kan 6meklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK’c ait kan &rnegi tarama

olup, Pediatrik Endokrinoloji Klinigi'ne sevki uygun goriilmiistiir.

Bebek Kimlik Bilgileri:

Adi-Soyadr:
Annc Adr:..
Dogum Tarthi:..

TSH Tarama Laboratuan sonucu:
* Birinci Kanﬁ)rncgi:
= Ikinci Kan Omnegi:.

Kliniginize bagvuran ve yukanda kimlik bilgilert bulunan bebegin
tam1 ve tedavi bilgilerinin Il Saghk Midirligine geri bildiriminin
yapilmasi Ulusal Neonatal Tarama Programi’nin takibi agisindan biiyiik
onem tagimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klinik
tam kismu doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile
aracihigyla il Saghk Miidiirliigiimiize gonderilmelidir.

Tlginize tegekkiir ederiz.

il Saghk Midiirliigi Adres ve Telefonu:

Dr. Adi ve Soyad:
imza

da siipheli bul ak. adi geg TSH diizeyinde artis saptanmus
olup, Pediatrik Endokrinoloji Klinigi'ne sevki uygun goriilmiistiir.

Bebek Kimlik Bilgileri:

Adi-Soyadi:

I. Kan Alinma Tarihi
2. Kan Ahnma Tarthi:.

= Birinci Kan Omegi
= Ikinci Kan Omegi:.........
Ilde bakilan laboratuar sonucu:

Kliniginize basvuran ve yukanda kimlik bilgileni bulunan bebegin
tam ve tedavi bilgilerinin 11 Saghk Midirligine geri bildiriminin
yapilmas: Ulusal Neonatal Tarama Programi’min takibi agisindan bityik
onem tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klinik tam
kismu doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile aracihgyla il
Saghk Midiirliiglimiize gonderilmelidir.

Tginize tesekkiir ederiz.

. 11 Saghk Mudiirligi Adres ve Telefonu:

Dr: f-\dl ve So;‘adl
imza

ceereresssrenenl L SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programu kapsaminda TSH diizeyinde
artis saptanmis  hipotiroidi yoniinden degerlendirilmesi icin Pediatrik
Endokrinoloji  Klinigimize  sevkle  gelen........i
BEBEK ' in yapilan klinik degerlendirmesinde;

LABORATUAR SONUCU:

= Tdi
» TSHi........

KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyadi
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kismu doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishas: da yine aile araciligiyla il Saghk Midirliigimize
gonderilmelidir.)

................................................. Pediatrik Endokrinoloji Klinigi

rereeeereeeseen L SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Program kapsaminda TSH diizeyinde artis
saptanmis hipotiroidi  yoniinden degerlendinlmesi icin  Pediatrik
Endokrinoloji Klinigimize sevkle gelen ...........cc. BEBEK'In
yapilan klinik degerlendirmesinde;

LABORATUAR SONUCU:

= Tl
= TSH:......
KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyad:
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kismi doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishas1 da yine aile aracibiyla 1l Saghk Miidiirliigimize
gonderilmelidir.)

................................................. Pediatrik Endokrinoloji Klinigi

Sekil 11: KH sevk formu (33)




YENIDOGAN TARAMA TESTI

AILE BILGI BEYANI

SONUCUNA GORE Biyotinidaz eksikligi nedir?
BiY (:ITI:%D l\f( tll;(\lll\\Ll( i Biyotinidaz cksikligi kaltsal bir
Yenidogan bebeklere uygulanan ASTA metabolik hastaliktir. Bu hastalikla
farama Icsli sor:ucundn.t;cbcfzimdc DEG LRLL\DIR]L“ESI dt:ﬁan cocuklarda dogustan Lll‘
y . GEREKEN BEBEKLER ILE TR ok

vitamin cksikligi nedeniyle viicuda
yakit {irctimi basamaklarinda
aksama vardir. Bu vitamin
cksikliginin sonucunda goz gevres,
agiz gevresl, burun deliklerinin
govresi ve Bebek bezi bolgesinde

BIYOTINIDAZ EXSIKLIGI
olabileceginin saptandi ve
bebegimin en kisa zamanda
degerlendirmeye ihtiyact oldugu
konusunda bilgilendirildim,

ILGILI BILGILENDIRME

Yenidogan tarama testi
sonuglarmmn anlam nedir?
Bebeginiz dogdugunda erken
taninin Gneml oldugu baz:

Hastalik ile ilgil tarafima verilen Rlsatea iy Lips baslayan cilt lezyonlan kisa sirede
bilgilendimeyt dinledim okudum. iin kan alinmaktadir. Bu tarama viicuda yaylabilir. Bu clt bulgulan

sonuclannda gocugunuzda bu ile e5 zamanhi sa, kirpik ve
hastaliklardan herhangi birisi igin kaslarda dokiilme baslar. Asit

lst pozif saptanmas! gocugunuzun maddeleri birikimi nedeni ile stk
hasta oldugu anlamina gelmez, ve derin solumaya baslayan hastada

hastalik suphcsl oldugu anlamina \
gelir. Tarama test pozatf olan komaya kadar ilerleyen biling

bebege mutlaka daha iler degisikligi geligir. Tedavi

Bebegimle ilgili degerlendirmenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim.

Sk, Lo Lo incclemeler yapilmali ve hasta olup edilmeyen kniz dliime yol agabilir
olmadi anlastimalidir. Knz gelismedigi donemde az da

Sizin bebeginizin tarama testi olsa viicutta biriken baz asit
Anne ya da Babanin sonuwnda BIYOTINIDAZ maddelerin, uzun donemde gorme
TCKN: EKSIKLIGH olabilecegi ve isitme siniri izerine olumsuz
saptanmistir

etkisiyle kalicr gome ve igitme

Adi Soyadi: i
A RIS . kayiplan gelisebilir.
Izt BEBE(;N{ \l:; : KISA Biyotinidaz cksikligi soydan gelen
DEGE‘EL‘E.‘\'bik.\IEYE bir hastaliktr, T kiyc biyotimdaz
[HTIYACI VARDIR. enzim eksikliginin stk gériildiigi

iilkelerden biridir. Akraba evliligi

DE(-ERLE\DIR\IE\I\ hastaligin gérilme sikhigins artin.
YAPIL ABILECEGI
“PEDIATRIK METABOLIZMA
MERKEZ LERl“ I( l\ SIZE
BILGI VERILMIS
OLMALIDIR.

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Adi Soyads:

Imzas1;

Biyotinidaz eksikliginin, erken
olarak tammlanmasi cok
onemlidir. Biyotinidaz eksiklii
erken teghis edildiginde tedavi
edilebilen bir hastaliktur.
Tedavide ana ilke,
eksik olan vitaminin yerine

Bu baliim aileye verilecektir konulmasidr,

TCKN: Tiirkiye Cumhuriyeti Kimlik
Numarasi

Bu bliim saglk kurulugunda
kalacaktir

i

i

Sekil 12: BE aile beyan formu (33)
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teeeeeeeeeeeeeseeneee PEDIATRIK BESLENME VE
METABOLIZMA KLINIGINE

Ulusal Neonatal Tarama Program: i¢in alnan kan &meklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan .......... BEBEK ¢ ait kan 6megi tarama
sonucunda siipheli bulunarak, adi gegenin Biyotinidaz Eksikligi (BE)

yoniinden degerlendirilmesi igin Pediatrik Beslenme Metabolizma
Klinigi'ne sevki uygun goriilmistir.

Bebek Kimlik Bilgileri:

BE Tarama Laboratuar sonucu:
Birinci Kan Omegi
Ikinci Kan Omegi =
Kliniginize basvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin tami ve
tedavi bilgilerinin il Saghk Miidiirliigiine geri bildiriminin yapilmas: Ulusal
Neonatal Tarama Programi’min takibi agisindan biiyiik 6nem tasimaktadur.
Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klinik tani kismu doldurularak
aileye verilmeli ve bir niishast da yine aile aracibgiyla 01 Saghk
Miidiirligimiize gonderilmelidir.
flginize tesekkiir ederiz.

Saghk  Midirligii Adres ve  Telefonu:

Dr. Adi ve Soyad:
imza

SEaES S PEDIATRIK BESLENME VE
METABOLIZMA KLINIGINE

Ulusal Neonatal Tarama Programu i¢in alinan kan 6meklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK e ait kan 6megi tarama
sonucunda siipheli bulunarak, adi gegenin Biyotinidaz Eksikligi (BE)
yoniinden degerlendirilmesi icin Pediatrik Beslenme Metabolizma
Klinigi'ne sevki uygun gorilmistir.

Bebek Kimlik Bilgileri:
Adi-Soyadr:.

BE Tarama Laboratuar: sonucu:
Birinci Kan Omegi:........,
Ikinci Kan Omegi:..........
Kliniginize basvuran ve yukanda kimlik bilgilen bulunan bebegin tam ve
tedavi bilgilerinin i1 Saghk Midiirligine geri bildiriminin yapilmas:
Ulusal Neonatal Tarama Prog ‘min takibi agisindan biiyiik 6nem
tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klinik tam
kism doldurularak aileye verilmeli ve bir niishas: da yine aile aracih@iyla
11 Saghk Midirliigimiize gonderilmelidir.

flginize tesekkiir ederiz.

Saghk  Midirligia Adres ve  Telefonu:

Dr. Adi ve Soyad:
imza

cereesressnsenns IL SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programm kapsammnda Biyotinidaz
Eksiklizi (BE) yoniinden degerlendirilmesi icin Pediatrik Beslenme
Metabolizma Klinigimize sevkle gelen ........... BEBEK in yamlan klinik
degerlendirmesinde;

LABORATUAR SONUCU:
BE degeri:

KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyadi
imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kismm doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishasi da yine aile araciligryla il Saghk Midiirligiimiize
gonderilmelidir. )

ceeeeresesreeen L SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programm kapsaminda Biyotinidaz
Eksikligi (BE) yoninden degerlendirilmesi igin Pediatrik Beslenme
Metabolizma Klinigimize sevkle gelen ........... BEBEK in yapilan klinik
degerlendirmesinde;

LABORATUAR SONUCU:
BE degeri:

KLINIK TANI:

Dr. Adi ve Soyad:
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam ks doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishas: da yine aile aracihigiyla Il Saghk Midirligimiize
gonderilmelidir.)

<ieeve veeoo.Pediatrik Beslenme ve Metabolizma Klinigi

Adres ve Telefonu.........ooooiii

Sekil 13: BE sevk formu (33)
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AILE BILGI BEYANI

Yenidogan bebeklere uygulanan
tarama testi sonucunda bebegimde
KISTIK FIBROZIS siiphesinin
ortaya giktigi ve bebegimin en kisa
zamanda degerlendimeye ihtiyact
oldugu konusunda bilgilendirildim.
Hastalik ile ilgili tarafima verilen
bilgilendimmeyi dinledim/okudum.
Bebegimle ilgili degerlendimenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim.

Tanile siviadviisalossingts

Anne ya da Babanim
TCKN:

Ads Soyads:

imzasi

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Adi Soyads:
imzast:

TCKN: Tiirkiye Cumhuriyeti
Kimlik Numarasi

Bu biliim saghk kurulugunda
kalacaktir

*KISTIK FIBROZIS YENIDOGAN
TARAMA TESTI” POZITIF
SAPTANAN BEBEKLER ICIN
BILGILENDIRME BROSURT
Yenidogan tarama testi sonuglarinin

anlams nedir?

Bebeginiz dogdugunda erken taninin
dnemli oldugu baz: dodumsal
hastaliklarin aragtinlmast icin topuk
kant alinmaktadur. Bu tarama
sonuglannda cocufunuzda bu
hastaliklardan herhangi birist igin test
pozitif saptanmast ocufunuzun hasta
oldugu anfamina gelmez, hastahk
sfiphesi oldugu anlamna gelir. Tarama
testi pozitif olan bebede mutlaka daha
ileri incelemeler yaptimalt ve hasta
olup olmads anlagilmalidr.

Sizin bebefinizin tarama testi
sonucunda KISTIK FIBROZIS testi
pozitif grkmugtur.

COCUGUNUZDA KISTIK
FIBROZIS HASTALIGI OLUP
OLMADIGININ
ANLASILABILMESI ICIN BASTA
TER TESTI OLMAK [ZERE BAZI
TESTLER YAPILMASI

GEREKMEKTEDIR.
BEBEGINIZIN ACIL BIR
TEDAVIYE YA DA BAKIMA
[HTIYACI YOKTUR.

Bundan sonraki en dnemli adim
bebeginizin kistik fibrozsli hastalar ile
ilgali uzmanlys olan bir hekim
tarafindan muayene edilmesi ve efer
gerekli ise yeni baz testlerin
yapilmasidir. Doktorunuz istenecek
olan testler ve sonuglan le ilgil olarak
sizi bilgilendirecekir.

Bu bilim aileye verilecektir
-

Sekil 14: KF aile beyan formu (33)

30

Kistik fibrozis nedir? Kistik Fibrozis
esas olarak akeigerleri ve sindirim
sistemini etkileyen genetik bir hastahkur.
Kistik fibrozis hastalsginin olugabilmesi
igin bint anneden biri babadan gelen,
hastahi tagtyan iki genin bir araya
gelmesi gerekmektedir. Yani hastahk
sadece anneden ya da sadece babadan
degil, hem anneden hem de babadan
gelen genlerin birlesmest ile ortaya cikar.
Kistik fibrozisli bebeklerde hastalik ile
bulgular esith yaglarda ortaya gikabilir.
En stk rastlanan ikayetler tekrarlayan
akeiger enfeksiyonlan, sik hastalanma ve
aldiklan besinleri yeterince
sindiremedikleri igin bol miktarda yagl
pis kokulu dugkilama ve yeterls kilo
alamamalandsr.

Kistik fibrozis hastaligunn tamisi nasil
konur? Kistik fibrozisli hastalann
terlerinde tuz miktan yiksektir ve
hastahgnm tanst ter testi e konur. Bu
lestin yapilabilmesi igin gocugunuzun
kolundan ya da bacagindan az miktarda
fer toplanur ve terdek twz miktan dlciilir.
Sonuglar genellikle aym gl iginde
gikar. Eger ter testi sonuglan kistik
fibrozis tamsim destekliyor ise
doktorunuz sizinke bebeginz igin
yapilmas: gereken tedaviler
gorlisecektir. Bebegmiz en kisa stire
iginde kistik fibrozasli hastalarn
2zlendi bir kistik fibrozs merkezine
yonlendinlecektir.

Kistik fibrozis icin meveut olan
tedaviler nelerdir? Yenidogan taramasi
sayesinde erken tant alan kistik fibrozish
hastalar uygun diyet, ilaglar ve
fizyoterapi tle tedavi edilirler. Kistik
fibrozs hastaliginin kesin ledavisi
olmamakla birlikte her gegen giin
bulunan yeni tedaviler sayesinde hastalar
daha uzun ve saghkl bir hayata sahip
olmaktadur,

s




veerssesesasanneenan | ER TESTI MERKEZINE

Ulusal Neonatal Tarama Programn igin ahnan kan Gmeklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK'e ait kan drnegi tarama
sonucunda siipheli bulunarak, adi gegenin Ter Testinin yapilmasi ve
gereginde Kistik Fibrozis icin gercken degerlendirme ve takibin yapilacag
bir klinige yonlendirilmesi igin Merkezinize sevki uygun gériilmiistir.

Bebek Kimlik Bilgileri:

2. Kan Alinma Tarihi
Tel:...

KF Tarama Laboratuan sonucu:
Birinci Kan Orneg
Ikinci Kan Ornegi:
Merkezinize basvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin tam ve
tedavi bilgilerinin I Saghk Miidiirliigine geri bildiriminin yapilmas: Ulusal
Neonatal Tarama Programu’min takibi agisindan biiyilk dnem tasimaktadir.
Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klimik tam kismm doldurularak
aileye verilmeli ve bir nishast da yine aile araciigyla 01 Saghk
Miidiirligimiize gonderilmelidir.

llginize tesekkiir ederiz.

Dr. Adi ve Soyadi
imza

ceveessensssneaseeene TER TESTI MERKEZINE

Ulusal Neonatal Tarama Programu igin alman kan &mcklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK e ait kan megi tarama
sonucunda siipheli bulunarak, adi gecenin Ter Testinin yapilmas: ve
gereginde  Kistik Fibrozis icin gercken degerlendirme ve takibin
yapilacagi bir klinige yonlendirilmesi igin Merkezinize sevki uygun
gorilmiistir.

Bebek Kimlik Bilgilen:
Adi-Soyadr:..
Anne Adi:.
Dogum Tarih
1. Kan Alinma Taril

KF Tarama Laboratuan sonucu:
Birinci Kan Ornegi:
Ikinci Kan Omegi .

Merkezinize basvuran ve yukanida kimlik bilgileri bulunan bebegin tam ve
tedavi bilgilerinin I Saghk Midirligine geri bildiriminin yapilmas
Ulusal Neonatal Tarama Programi'mn takibi agisindan bityiik Gnem
tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuar ve klinik tam
kismu doldurularak aileye verilmeli ve bir niishas: da yine aile aracihigiyla
11 Saglik Midiirliigiimiize gonderilmelidir.

fginize tesekkiir ederiz.

11 Saghk Miidiirliigii Adres ve Telefonu:

Dr. Adi ve Soyad
Imza

weene IL SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programi kapsammda Ter Testinin

yapilmas: icin Merkezimize sevkle gelen ........... BEBEK'in;

TER TESTi SONUCU ve REFERANS ARALIGI:

ADRES ve TELEFONU: ....ooiiiiiiiiiriisrnss s s ssssssnsansn e

Dr. Ad ve Soyad:
Imza

(Bu sevk formumun yukandaki klinikk tam kismn doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishasi da yine aile aracih@iyla Il Saghk Midirliigimiize
gonderilmelidir.)

.................................................................... Ter Testi Merkezi

reerevessseeenss IL SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programm kapsammda Ter Testinin
yapilmas: icin Merkezimize sevkle gelen .......... BEBEK'in;

TER TESTI SONUCU ve REFERANS ARALIGI:

YONLENDIRILDIGE KLINIGIN ADI:.oo

ADRES ve TELEFONU: ...cooeireeneecvnsnsansssnassnasss s snsns s s nannnes

Dr. Adi ve Soyad:
Imza

(Bu sevk formunun yukandaki klinik tam kism doldurularak aileye
verilmeli ve bir niishasi da yine aile araciligiyla 11 Saghk Midirlagimize
gondenlmelidir. )

................................................................ Ter Testi Merkezi

Sekil 15: KF sevk formu (33)
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AILE BILGI BEYANI

Yenidogan bebeklere uygulanan
tarama testi sonucunda bebegimde
KONJENITAL ADRENAL
HiPERPLAZI siiphesinin ortaya
cikti@n ve bebegimin en kisa
zamanda degerlendirmeye thtiyaci
oldugu konusunda bilgilendirildim.
Hastalik ile 1lgili tarafima verilen
bilgilendirmeyi dinledim/okudum.
Bebegimle ilgili degerlendirmenin
yapilabilecegi Merkezler konusunda
bilgi aldim.

Tanh: ........ fisnantssiinionsas

Anne ya da Babanin
TCKN:
Adi Soyadr:

Imzasi:

Bilgilendirmeyi Yapan Hekimin
Adi Soyads:

imzast:

TCKN: Tirkiye Cumhuriyeti Kimhik
Numarasi

Bu béliim saglk kurulugunda
kalacaktr
i

“KONJENITAL ADRENAL
HIPERPLAZI TARAMA TESTI"

POZITIF SAPTANAN
BEBEKLER ILE ILGILi
BILGILENDIRME

Yenidogan tarama testi
sonuglarinin anlami nedir?

Bebeginiz dogdugunda erken
taninin dnemli oldugu bazi
dogumsal hastaliklann taranmas
i¢in bebegimzin topugundan kan
alinmaktadyr. Tarama sonuglarnda
cocugunuzda bu hastaliklardan
herhangi birisi igin testin Eozim'
saptanmas! cocugunuzun hasta
oldugu anlamina gelmez, hastalik
siiphesi oldugu anlamina gelir.
Tarama testi pozitif olan bebeklere
mutlaka daha ilen incclemeler
yapilmali ve hasta olup olmadiklan
anlagiimalidur.

Sizin bebeginizin tarama testi
sonucunda’ l\()\.lL\lT AL,
ADRENAL HiPERPLAZI siiphesi
ortaya clkmugtr.

BEBEGINIZIN EN KISA
. ZAMANDA
DEGERLENDIRMEYE
THTIYACI VARDIR.

DEGERLENDIRME iCIN BiR
PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI
MERKEZINE
BASVURMALISINIZ. BU
KONUDA SIZE BILGI
\ ERIL\H$ OLMALIDIR.

Bu béliim aileye verilecektir

Sekil 16: KAH aile beyan formu (33)

l\onjenltal adrenal hiperplazi
nedir?

Konjenital adrenal hiperplazi
(KAH) babrek tistii bezlennin
yasam icin gerekli olan kortizol
(ve bazen de viicudun tuz dengesini
ayarlayan hormonu: aldosteron)
yeterli yapamadi: ve asin erkeklik
hormonu iirettigi bir hastaliktir.
Kortizol ve aldosteron hormonlan
viicudun strese kars: savasmasinda,
tuz dengesinin saglanmasinda
clzemdir. Bu hormonlann yapimi
babrek istii bezinde baz
enzimlerin yardim ile olur.
Enzimlerden birinin eksikliginde bu
hormonlar yapilamaz. Bebek daha
anne karminda iken de bu
hormonlarin cksikligi ortaya cikar,
bunlann yerine erkeklik
homonlannin yapimi artar, Kiz
bebekler agin erkeklik hormonuna
maruz kaldiklan igin dis cinsel
organlan erkeksi, fakat i¢ cinsel
organlan (rahim ve wmunahklan
normal gelisir. Erkek bebekler
dogumda normal g goriinimdedir.

Hormon eksikligi olan bebeklerin
hayatin 1. haftasindan sonra kilo
alamama, emme zayiflig: ve
kusma yakmmalari baslar. Tuz ve
su kaybi, kan scken diistikliigi
yasam tchdit eder ve tedavi
edilemezse bebegin yagami
tehlikeye girebilir.

Hastahgm erken tanimmasi ¢ok
dnemlidir. Tan: konur ve erkenden
tedaviye baslamirsa adrenal knizden
yasam kaybi onlencbilir. Kizlann
dis cinsel yapilanndaki bozukluklar
diizeltilebilir. Hormon takviyesi ile
gocuklar saghkl: yasam siirer ve
yasitlarinin \npnu her aktiviteyi
(okul, spor, gezi vs.) yapabilirler.
Kiz bebeklerin dis cinsel yapisini
diizeltmek igin ameliyat gerekebilir
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............... PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI KLINIGINE
Ulusal Neonatal Tarama Programu igin alman kan &rnecklerinde

asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK e ait kan 6rnegi tarama

sonucunda KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) igin siipheli

bulunmus olup. Pediatrik Endokrinoloji Klinigi'ne sevki uygun

gorilmistir.

Bebek Kimlik Bilgileri:

Gebelik Haftas::

Dogum Agirhg /Boyu:

1. Kan Alinma Tarihi-Saati:.......
2. Kan Alinma Tarihi-Saati:............cccccaceecuecnnninenennees

= FIA17-OHP (KAH Testi):
= LC-MS:
Kortizol:
Androstenedion:
11-Deoksikortizol:
21-Deoksikortizol:
17-OHP:
Kliniginize basvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin
tam ve tedavi bilgilerinin I Saghk Midirlagine geri bildiriminin
yapilmas: Konjenital Adrenal Hiperplazi Tar takibi agisind

............ PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI KLINIGINE
Ulusal Neonatal Tarama Progranu igin alinan kan omcklerinde
asagida kimlik bilgileri bulunan ........... BEBEK ¢ ait kan &rnegi tarama
sonucunda KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) igin siipheli
bulunmus olup, Pediatrik Endokrinoloji Klinigi'ne sevki uygun
goriilmiistiir.
Bebek Kimlik Bilgileri:

Dogum Tarihi-Saati:.
Gebelik Haftasi:
Dogum Agirhg: /Boyu:
1. Kan Alinma Tarihi-Saati:

* FIA17-OHP (KAH Testi):
= LC-MS:
Kortizol:
Androstenedion:
11-Deoksikortizol:
21-Deoksikortizol:
17-OHP:
Kliniginize basvuran ve yukanda kimlik bilgileri bulunan bebegin
tam ve tedavi bilgilerinin il Saghk Midirliigiine geri bildiriminin
yapil Konjenital Adrenal Hiperplazi Tar takibi acisind

biiyiik 6nem tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuvar ve
klinik tam kismu doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile
aracihgiyla il Saghk Miidiirligiimiize gonderilmelidir.

Tlginize tesekkiir ederiz.
.11 Saghk Miidiirliigii Adres ve Telefonu:

Dr. Adive éo&adl
imza

biiyiik 6nem tasimaktadir. Bu sevk formu arka yiiziindeki laboratuvar ve
klinik tan: kismu doldurularak aileye verilmeli ve bir niishas: da yine aile
aracibiyla il Saghk Miidiirligimiize gonderilmelidir.

flginize tesekkiir ederiz.

1l Saghik Midirligi Adres ve Telefonu:

Dr. Adi ve Soyad:
imza

reereereeseeennd L SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programu kapsaminda KONJENITAL
ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) ybniinden degerlendirilmesi igin
Pediatrik Endokrinoloji Klinigimize sevkle gelen ...
BEBEK'in yapilan klinik degerlendirmesinde;

LABORATUVAR SONUCU (serum)(tarih:............ )z
= 17 OH Progesteron:
= Kortizol:
= Androstenedion:
= ACTH:
= Diger:
KLINiK BULGU:
Agirhk: Boy: Bas Cevresi:

Genital muayvene bulgularn:
Hiperpigmentasyon:
Diger:

KLINiK TANI:
TEDAVi:
Hidrokortizon (mg/m?/giin):
9-alfafludrokortizon (mg/giin):
Diger:
consd nandarans
Dr. Adi ve Soyad:
Imza
(Bu sevk formunun yukandaki laboratuvar ve klinik tam kismm
doldurularak aileye verilmeli ve bir niishas: da yine aile aracibgyla 11
Saghk Miudirligimize gonderilmelidir.)

reeereereeneennd L SAGLIK MUDURLUGUNE

Ulusal Neonatal Tarama Programu kapsaminda KONJENITAL
ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) yoninden degerlendirilmesi igin
Pediatrik Endokrinoloji Klinigimize sevkle gelen ...
BEBEK"in yapilan klinik degerlendirmesinde:

LABORATUVAR SONUCU (serum)(tarih:............ ):

*= 17 OH Progesteron:
= Kortizol:

= Androstenedion:

= ACTH:

*= Diger:

KLINiK BULGU

Agirhk: Boy:
Genital muayene bulgular:
Hiperpigmentasyon:

Diger:

Bas Cevresi:

KLIiNiK TANI:
TEDAVI:
Hidrokortizon (mg/m?/giin):
S-alfafludrokortizon (mg/giin):
Diger:

Dr. Ad: ve Soyad:

Imza

(Bu sevk formunun yukandski laboratuvar ve klinkk tam kisom

doldurularak aileye verilmeli ve bir niishasi da yine aile aracihgiyla il
Saghk Midirligimize gonderilmelidir.)

Sekil 17: KAH sevk formu (33)




3. GEREC ve YONTEM

3.1. Arastirmamin SeKkli

Aragtirma, tammlayict olarak yapilmustir.

3.2. Arastirmamn Yeri ve Zamam

Arastirma Kirsehir il merkezinde bir hastane, 12 Aile Sagligi Merkezi (ASM) ve alti
ilgede bir hastane yedi ASM olmak tiizere topuk kam 6rnegi alinan birinci basamak (ASM)
ve ikinci basamak (Hastane) saglik kuruluslarinda, 10.02.2021-10.03.2021 tarihleri arasinda
yapilnustir.

3.3. Arastrmamin Evreni ve Orneklemi

Arastirmamin evrenini, yenidogan topuk kani taramalarinda gbrev alan, birinci
basamak saglik kuruluslarinda ¢alisan 80 hekim, 80 hemsire/ebe ve ikinci basamak saglik
kurulusunda ¢alisan 6 hekim, 24 hemsire/ebe olmak iizere toplam 190 hekim, hemsire ve
ebe olusturmaktadir. Bu aragtirmada Orneklem sec¢im yontemi kullamlmayip calismaya
katilma kosullarim saglayan, arastirmaya katilmaya goniillii olan ve veri toplama giinii izinli

olmayan toplam 147 saglik calisani (%77.3) arastirma kapsamina alinmustir.

3.4. Arastrmanin Bagimh ve Bagimsiz Degiskenleri

Arastirmaya katilanlarin yas, cinsiyet, meslek, meslekte calisma yil1 gibi tanitici
ozellikleri bagimsiz degiskenleri olustururken hastaliklar hakkinda genel bilgi, taramanin
ne zaman ve nasil yapilmasi gerektigi, sonuglarin nasil degerlendirildigi, sonucu
slipheli/pozitif ¢ikan hastalarin takip i¢in nereye ve nasil yonlendirildigi sorulari bagimli
degiskenleri olusturmaktadir.

3.5. Verileri Toplama Araci

Arastirmada veri toplama araci olarak arastirmaci tarafindan literatiir dogrultusunda
(11,30,65,70,71,74) hazirlanan, 38 sorudan olusan anket formu kullanilmistir (EK-1).
Anket formu; tamtici 6zellikler, topuk kam alinmadan 6nce, alinma esnasinda ve alindiktan
sonra yapilan islem basamaklar1 ve dogumsal metabolik ve endokrin hastaliklar olmak iizere
lic boliimden olusmaktadir. Anket formundaki sorular, saglik calisanlarimn tanitici

ozellikleri, hastaliklar hakkinda genel bilgi, taramamin ne zaman ve nasil yapilmasi
34



gerektigi, sonuglarin nasil degerlendirildigi, sonucu siipheli/pozitif ¢ikan hastalarin takip
i¢in nereye ve nasil yonlendirildigi gibi konular1 igermektedir. Form, arastirmaci tarafindan
gelistirilmis olup kapsam gecerliligi agisindan alaninda uzman profesor, dogent ve doktor
Ogretim {iyelerinin goriigiine sunulmustur. Uzmanlardan gelen oneriler dogrultusunda

formda gerekli diizeltmeler yapilmustir.

3.6. Verilerin Toplanmasi

Arastirmada veriler arastirmaci tarafindan toplanmustir. Arastirmaci tarafindan
saglik calisanlarina arastirmamn amaci agiklandiktan ve katilimcilardan sézel onam
alindiktan sonra anket formu verilmis ve doldurmalari1 istenmistir. Katilimcilarin anket

formunu doldurmalar1 yaklasik 10-15 dakika kadar siirmiistiir.

3.7. Verilerin Degerlendirilmesi

Tiim verilerinanalizi i¢in bilgisayar ortaminda bir istatistik programu kullamlmustir.
Elde edilen veriler bilgisayar ortamina aktarilmis olup sayi, ylizde, ortalama ve standart

sapma analizleri yapilmistir.

3.8. Arastirmamin Etik Yonii

Arastirma Kirsehir Ahi Evran Universitesi Klinik Arastirmalar Etik Kurulu’nun
26.01.2021 tarih ve 2021-02/11 karar nolu kurul onayr (EK-2) ve Kirsehir Il Saglik
Miidiirligi Bilimsel Calisma Komisyonu’nun E-42884709-020 sayili kurum izni (EK-3)
dogrultusunda yapilmistir. Arastirmada veri toplamaya baslanmadan once katilimcilara
aragtirmanin amaci agiklanmistir ve katitlimin goniilliiliik esasina dayali oldugu
belirtilmistir. Katilmak isteyenlerden sézel onam alimp, elde edilen verilerin bilimsel
amaglar i¢in i1sim kullamlmaksizin yayinlanacag aciklanmistir. Calisma, Helsinki
Deklerasyonu’'nda belirtilen maddelere gore ahlaki, vicdani ve tibbi kurallara uygun olarak

gerceklestirilmistir.

3.9. Arastirmamin  Simrhhiklan

Arastirmamin yiikksek lisans tez calismasi olmasi, zaman agisindan kisitlilik
gerektirmektedir. Ayrica arastirmamn yapildigi zaman pandemi siirecinde olunmasi, veri
toplama giinii izinli olan saglik calisanlarimin olmasi ve bazi saglik calisanlarinin
arastirmaya katilmak istememesi arastirmanin simrliliklarim olusturmaktadir.

35



4. BULGULAR

Caligmaya katilan saglik c¢alisanlarinin %40.1°1i hekim, %34.7°si hemgire ve
%25.2’si1 ebe idi. Egitim durumlarina bakildiginda; saglik meslek lisesi %10.9, 6n lisans
%?7.5, lisans %38.8, yiiksek lisans mezunu ve pratisyen hekim %37.4 ve uzman hekim %5.4
olduklar1 belirlenmistir. Hekim, hemsire ve ebelerden ¢ogunlugunun (%45.6) 41 yas ve
tizeri oldugu gorilmiistiir. Calismaya katilanlardan %83.7’sinin hizmet yilimn 8 yilin
tizerinde oldugu bulunmustur. Saglik calisanlarindan %55.1’i DMH ile ilgili bir egitim
programina katildimz nu sorusuna evet cevabini verirken %44.9’u hayir cevabint vermistir

(Tablo 1).

Tablo 1: Topuk Kani Taramasinda Gorev Alan Saglik Calisanlarinin Tanitic1 Ozellikleri

(N=147)
Tamtic1 Ozellikler Say1 %

Cinsiyet

Kadin 102 69.4
Erkek 45 30.6
Meslek

Hekim 59 40.1
Hemgire 51 34.7
Ebe 37 25.2
Egitim durumu

Saglik meslek lisesi 16 10.9
On lisans 11 7.5
Lisans 57 38.8
Yiiksek lisans/Pratisyen hekim 55 374
Uzman hekim 8 5.4
Yas

20-30 yas aras1 23 15.6
31-40 yas arast 57 38.8
41 yas ve lizeri 67 45.6
Hizmet yih 24 16.3
1-7 yl 41 27.9
8-14 y1l 42 28.6
15-21 yil 40 27.2
22 ve lizeri y1l

DMH egitimi alma durumu

Evet 81 55.1
Hayir 66 449
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Tablo 2’de topuk kam alinmadan onceki islem basamaklarina iliskin verilen
cevaplarmmeslek gruplarina gére dagilimu verilmistir. Oncesi islem basamaklarindan topuk
kam Orneginin alinmasi gereken zaman ile ilgili olan sorulara verilen dogru cevap yiizdeleri

su sekilde belirlenmistir.

e Dogan her bebekten dogumu takiben oral beslenmenin ardindan 48 saat sonra ilk
kan Ornegi alimr (hekimler %81.4, hemsireler %68.6, ebeler %70.3).

¢ Yenidogan yogun bakim servislerindeki bebeklerden tarama igin ilk 48 saat
iginde ilk kan 6rnegi alinmalidir (hekimler %83.1, hemsireler %96.0, ebeler %78.4).

e Her bebege ulasabilmek i¢in saglik kurumlarinda dogan bebeklerin saglik
kurumunu terk ettigi son anda ilk kan 6rnegi alinmalidir (hekimler % 55.9, hemsireler
%60.8, ebeler %67.6).

e Ilk hafta icinde aile hekimligi birimi ya da go¢men saglii merkezinde yeniden
kan 6rnegi alinmalidir (hekimler %93.2, hemsireler %94.1, ebeler %100).

¢ Yenidogan servislerinde yatirilarak izlenen hasta bebeklerden oral beslenmeye
gectikten 48 saat sonra mutlaka ikinci kan Ornegi alinmalidir (hekimler %62.7,
hemsireler %60.8, ebeler %70.3).

Saglik ¢alisanlarinin topuk kam alim zamanina iliskin verdikleri toplam dogru cevap

yiizdelerinin ortalamasina bakildiginda; hekimler %75.3, hemsireler %76.1, ebeler %77.3
olarak bulunmustur. Tiim meslek gruplarinin yiizdeleri birbirine yakin olmakla birlikte en

fazla dogru cevabi veren meslek grubunun ebeler oldugu goriilmiistiir.

Oncesi islem basamaklarindan numune kAgidinin doldurulmas: ile ilgili sorulara

saglik ¢alisanlarinin verdikleri dogru cevap yiizdeleri su sekildedir;

e Numune kagidimin her bir sayfast uygun ve tam sekilde elle, okunakli ve
tilkenmez kalem ile doldurulmalidir; hekimler %93.2, hemsireler %98, ebeler %100,

e Ozellikle annenin TC kimlik numarasi basta olmak iizere bebege ulasmak icin
zorunlu alanlarin timiiniin eksiksiz ve dogru doldurulmasina dikkat edilmelidir;
hekimler %94.9, hemsireler %100, ebeler %100,

e Cogul bebeklerde (ikiz, tigiiz vb.) kaginci bebek oldugu formun {izerine
yazilmalidir; hekimler %89.8, hemsireler %100, ebeler %97.3,

e Prematiirite ve diisiik dogum agirligim degerlendirmek icin gebelik haftas1 ve
bebek dogum agirligt mutlaka yazilmalidir; hekimler %91.5, hemsgireler %100, ebeler
%100,
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e Ebeveyn riza beyan boliimii mutlaka kam alinan ve alinamayan her bebek icin
doldurularak ailelere imzalatilmalidir; hekimler %93.2, hemsireler %98, ebeler %94.6
olarak dogru cevap vermislerdir.

Topuk kam alinmadan Onceki islem basamaklari i¢inden numune kagidinin
doldurulmas1 ile ilgili olanlar en ¢ok dogru cevap verilen sorular olmustur. Meslek
gruplarimin dogru cevap yiizdelerinin ortalamasi hekimler %92.5, hemsireler %99.2, ebeler
%98.4 olarak bulunmustur ve hemgsireler en fazla dogru cevap veren grup olarak

belirlenmistir.

Oncesi islem basamaklarindan &rnek almacak bolgeye yonelik uygulamalar ile

iliskili sorulara verilen dogru cevaplarin yiizdelerinin;

e Kamn alinacag bolgedeki kan akiminin arttirilmasi i¢in bebegin ayag 1lik bir
havlu ile 3 dakika boyunca 1sitilabilir; hekimler %81.4, hemsireler %76.5, ebeler %81.1,
e Vendz basincin artmasi i¢in bebek ayagimn kalp seviyesinin altinda tutulmasi
daha uygundur; hekimler %84.7, hemsireler %92.2, ebeler %94.6,
e Bebegin topugu %70’lik izopropil alkol ile temizlenir ve deride kalan alkoliin
Ornegi seyreltmemesi i¢in topuk kuru steril gazl1 bir bez ile kurulamr; hekimler %86.4,
hemgireler %98, ebeler %97.3 oldugu goriilmiistiir.
Verilen dogru cevaplarin yiizdelerinin ortalamalar1 hekimler %84.2, hemsireler
%88.9, ebeler %91 olarak belirlenmistir. Ebelerin diger meslek gruplarina gore daha fazla

dogru cevap verdigi goriilmiistiir.

Tablo 2: Topuk Kam1 Alinmadan Onceki Islem Basamaklarina iliskin Verilen Cevaplarin
Meslek Gruplarina Gore Dagilinu

Oncesi Islem basamaklan Meslek Dogru Yanhs Fikrim yok

Say1 %* Sayt  %*  Sayi %o*

Topuk kani alim zamani

Dogan her bebekten dogumu Hekim 48 81.4 7 11.9 4 6.7
takiben oral beslenmenin ardindan  Hemsire 35 68.6 16 314 - -
48 saat sonra ilk kan 6rnegi alnir. Ebe 26 70.3 9 24.3 2 5.4
Yenidogan yogun bakim  Hekim 49 83.1 6 10.2 4 6.7
servislerindeki bebeklerden tarama  Hemsire 49 96.0 1 2.0 1 2.0
icin ilk 48 saat i¢inde ilk kan 6rnegi  Ebe 29 78.4 4 10.8 4 10.8
almmahdr.

Her bebege ulasabilmek i¢in saglik  Hekim 33 55.9 20 339 6 10.2
kurumlarmda  dogan bebeklerin  Hemsire 31 60.8 16 31.4 4 7.8
saghk kurumunu terk ettigi son Ebe 25 67.6 5 135 7 18.9

anda ilk kan 6rnegi almmalidir.
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[k hafta icinde aile hekimligi birimi  Hekim 55 93.2 - - 4 6.8
ya da gbo¢men sagligt merkezinde Hemsire 48 94.1 2 3.9 1 2.0
yeniden kan 6rnegi alinmaldir. Ebe 37 100.0 - - - -
Yenidogan servislerinde yatwrilarak — Hekim 37 62.7 9 15.3 13 22.0
izlenen hasta bebeklerden oral Hemsire 31 60.8 16 314 4 7.8
beslenmeye gectikten 48 saat sonra  Ebe 26 70.3 7 18.9 4 10.8
mutlaka  ikinci  kan  Ornegi

almmahdir.

Numune kagidinin doldurulmasi

Numune kagidinin her bir sayfast  Hekim 55 93.2 2 3.4 2 3.4
uygun ve tam sekilde elle, okunakli  Hemsire 50 98.0 - - 1 2.0
ve tiikenmez kalem ile Ebe 37 100.0 - - - -
doldurulmalidir.

Ozellikle annenin TC Kimlik Hekim 56 94.9 - - 3 51
Numarasi basta olmak iizere bebege = Hemsire 51 100.0 - - - -
ulasmak i¢in zorunlu alanlarm  Ebe 37 100.0 - - - -
timiiniin ~ eksiksiz  ve  dogru

doldurulmasma dikkat edilmelidir.

Cogul bebeklerde (ikiz, lgiiz vb.) Hekim 53 89.8 3 5.1 3 51
kagmc1  bebek oldugu formun Hemsire 51 100.0 - - - -
tizerine yazilmahdir. Ebe 36 97.3 - - 1 2.7
Prematiirite ve diisik dogum Hekim 54 91.5 - - 5 8.5
agirligmi  degerlendirmek  i¢in  Hemsire 51 100.0 - - - -
gebelik haftasi1 ve bebek dogum  Ebe 37 100.0 - - - -
agirhgr mutlaka yazilmalidir.

Ebeveyn riza beyan bolimi Hekim 55 93.2 - - 4 6.8
mutlaka kani alnan ve almamayan Hemgire 50 98.0 - - 1 2.0
her bebek i¢in doldurularak aileler Ebe 35 94.6 1 2.7 1 2.7
imzalatimalidir.

Ornek ahnacak bélgeye yonelik

uygulamalar Hekim 48 81.4 2 3.4 9 15.3
Kanm alnacagi bolgedeki kan Hemsire 39 76.5 3 5.9 9 17.6
akimmn arttirilmas1 i¢in bebegin  Ebe 30 81.1 2 5.4 5 13.5
ayagl 1k bir haviu ile 3 dakika

boyunca sitilabilir.

Vendz basmcm artmasi i¢in bebek  Hekim 50 84.7 4 6.8 5 8.5
ayagmm Kkalp seviyesinin altimda  Hemsire 47 92.2 1 2.0 3 5.9
tutulmasi daha uygundur. Ebe 35 94.6 - - 2 5.4
Bebegin topugu %70’lik izopropil Hekim 51 86.4 2 3.4 6 10.2
alkol ile temizlenir ve deride kalan  Hemsire 50 98.0 1 2.0 - -
alkoliin Ornegi seyreltmemesi igin  Ebe 36 97.3 - - 1 2.7

topuk kuru steril gazhi bir bez ile
kurulanir.

*Satir ylizdesi alinmistir.

Tablo 3’te topuk kam alinmasi esnasindaki islem basamaklarina iliskin verilen

cevaplarin meslek gruplarina gore dagilim verilmistir.

e Bebegin topugu, derinligi 2,5 mm’den daha derin olmayacak sekilde steril bir

lanset ile topugun mediyal ve lateral dis kenarlarindan delinir; hekimler %96.6,
hemsireler %100, ebeler %100.
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e ilk kan damlas1 &rnegi, doku sivisi igerebildiginden steril gazli bez ile silinir;
hekimler %96.6, hemsireler %92.2, ebeler %94.6.

e Bolge ¢ok hafif sikilarak sonraki damlanmin kendiliginden serbest kan akimu ile
olusmasi1 beklenir; hekimler %96.6, hemsireler %96.1, ebeler %100.

e Olusan kan damlas1 filtre kdgidindaki halkanmin ortasina degdirilerek kagidin
uygun miktarda kan damlasini emmesi saglanir; hekimler %98.3, hemsireler %98, ebeler
%97.3.

e Kan damlasinin kdgidin arka tarafina gectiginden emin olunmalidir; hekimler
%93.2, hemgireler %96.1, ebeler %100.

Topuk kam alinmasi esnasi iglem basamaklarina saglik calisanlarinin verdikleri

dogru cevap yiizdelerinin ortalamasi hekimler %96.3, hemsireler %96.5, ebeler %98.4

olarak bulunmustur. Ebeler en ¢ok dogru cevap veren grup olarak belirlenmistir.

Tablo 3: Topuk Kam Alinmas1 Esnasindaki Islem Basamaklarina fliskin Verilen
Cevaplarin Meslek Gruplarina Gére Dagilimu

Esnas1 Islem basamaklan Meslek Dogru Yanhs Fikrim yok
Say1 %* Say1i  %* Say1 %*
Bebegin topugu, derinligi 2,5 mm’den  Hekim 57 96.6 1 1.7 1 1.7
daha derin olmayacak sekilde steril bir ~Hemgire 51 100.0 - - - -
lanset ile topugun mediyal ve lateral dis  Ebe 37 100.0 - - - -
kenarlarindan delinir.
[lk kan damlast &rnegi, doku sivist  Hekim 57 96.6 1 1.7 1 1.7
icerebildiginden steril gazh bez ile Hemsire 47 92.2 4 7.8 - -
silinir. Ebe 35 94.6 1 2.7 1 2.7
Bolge ¢ok hafif sikilarak sonraki Hekim 57 96.6 1 1.7 1 1.7
damlanin kendiliginden serbest kan Hemgire 49 96.1 1 2.0 1 2.0
akimi ile olusmasi beklenir. Ebe 37 100.0 - - - -
Olusan kandamlas1 filtre kagidindaki Hekim 58 98.3 - - 1 1.7
halkanin ortasma degdirilerek kagidin  Hemsire 50 98.0 1 2.0 - -
uygun miktarda kan damlasimi emmesi Ebe 36 97.3 1 2.7 - -
saglanir.
Kan damlasmin kagidin arka tarafina  Hekim 55 93.2 3 51 1 1.7
gectiginden emin olunmaldir. Hemsire 49 96.1 - - 2 3.1
Ebe 37 100.0 - - - -

*Satir ylizdesi alinmustir.

Tablo 4’te topuk kam alindiktan sonraki islem basamaklarina iliskin saglik
calisanlarinin verdigi cevaplar yer almaktadir. Her soruya verilen dogru cevap yiizdeleri ve

ortalamalar1 su sekildedir;
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e Alnan kanmin 1slak bir sekilde zarfin i¢ine konulmamasina dikkat edilmelidir
(hekimler %94.9, hemsireler %100, ebeler %100).

e Almman kanmin en az 2-3 saat oda 1sisinda yatay pozisyonda kurutulmasi
gerekmektedir (hekimler %84.7, hemsireler %92.2, ebeler %97.3).

e Kan damlasimin dogrudan 1s1 ve 151k ile temas1 engellenmelidir (hekimler %94.9,
hemsireler %94.1, ebeler %97.3).

e Ornek kuruduktan sonra nem almayacak sekilde zarf igine konularak il saglik
midirliigine ulastirilana kadar buzdolabinda bekletilmelidir (hekimler 9%94,9,
hemsireler %98, ebeler %97.3).

e Ornekleri il saglik miidiirliine tasiyan personele; 1s1, 151k ve nemden korumasi
gerektigi konusunda bilgilendirme yapilmalidir (hekimler %94.9, hemsireler %100,
ebeler %100).

Tiim islem basamaklarina saglik ¢alisanlarimn verdikleri dogru cevaplarin yiizdelerinin
ortalamalar1 hekimler %92.9, hemsireler %96.9, ebeler %98.4 olarak bulunmustur. Esnasi
islem basamaklarina en ¢ok dogru cevap veren saglik calisanlarimin ebeler oldugu

goriilmiistiir.

Tablo 4: Topuk Kam Alindiktan Sonraki islem Basamaklarina iliskin Verilen Cevaplarin
Meslek Gruplarina Gore Dagilin

Sonrasi Islem basamaklan Meslek Dogru Yanhs Fikrim yok

Say1 %* Say1 %* Sayn  %*

Alman kanm slak bir sekilde zarfm  Hekim 56 94.9 2 3.4 1 1.7
icine konulmamasma dikkat Hemsgire 51 100.0 - - - -
edilmelidir. Ebe 37 100.0 - - - -
Alnan kanmn en az 2-3 saat oda isisinda  Hekim 50 84.7 5 8.5 4 6.8
yatay pozisyonda kurutulmasi1  Hemsire 47 92.2 1 2.0 3 5.9
gerekmektedir. Ebe 36 97.3 1 2.7 - -
Kan damlasmin dogrudan 1s1 ve ik ile  Hekim 56 94.9 - - 3 5.1
temas1 engellenmelidir. Hemgire 48 94.1 1 2.0 2 3.9
Ebe 36 97.3 - - 1 2.7
Omek  kuruduktan sonra nem Hekim 56 94.9 1 1.7 2 3.4
almayacak sekilde zarfigine konularak  Hemsire 50 98.0 - - 1 2.0
il saglhk midirligine ulastirilana Ebe 36 97.3 - - 1 2.7
kadar buzdolabinda bekletilmelidir.
Ornekleri il saghk miidiirline tastyan — Hekim 56 94.9 - - 3 5.1
personele; 11, 15k ve nemden Hemsire 51 100.0 - - - -
korumast gerektigi konusunda  Ebe 37 100.0 - - - -

bilgilendirme yapimalidir.

*Satir ylizdesi alinmistir.
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Tablo 5’te NTP’de taramasi yapilan hastaliklarin tammlarina iligkin verilen
cevaplarin meslek gruplarina gore dagilimu yer almaktadir. Katilimeilarin verdikleri dogru

cevap yiizdeleri;

e FKU, fenilalanin hidroksilaz enzim eksikligine bagli, otozomal resesif gegisli,
dogumsal metabolik bir hastaliktir (hekimler %78, hemsireler %45.1, ebeler %62.2),

e KH, tiroid bezinin hormon yetersizligi ile karakterize endokrinolojik bir
hastaliktir (hekimler %93.2, hemsireler %86.3, ebeler %73),

e BE, B vitaminlerinden biri olan biotinin viicut tarafindan kullamlamadigi,
otozomal resesif gegisli, sinir sistemini ve deriyi tutan norokutandz bir hastaliktir
(hekimler %74.6, hemsireler %49, ebeler %40.5),

e KF, ekzokrin salgi bezlerinde fonksiyon bozuklugu ile karakterize, bir¢ok sistemi
tutan otozomal resesif gegisli bir hastaliktir (hekimler %71.2, hemsireler %56.9, ebeler
%54.1),

o KAH, hastalarin %90’dan fazlasinda 21-Hidroksilaz enzim eksikligi nedeniyle
kortizol iiretim kusuru bulunan genetik bir hastaliktir (hekimler %64.4, hemsireler
%19.9, ebeler %32.4) olarak bulunmustur.

NTP kapsaminda taranan hastaliklarin tammlarinin meslek gruplari tarafindan dogru

bilinme yiizdelerinin ortalamalar1 hekimler %76.3, hemsireler %51.4, ebeler %52.4 olarak

belirlenmistir. En fazla dogru cevap veren grubun hekimler oldugu goriilmiistiir.

Tablo 5: NTP’de Taranan Hastaliklarin Tammlarina Iliskin Verilen Cevaplarin Meslek

Gruplarina Gore Dagilimu

Tamm Meslek Dogru Yanhs Fikrim yok
Say1 %* Say1 %* Say1 %*
Hekim 46 78.0 12 20.3 1 1.7
FKU Hemsire 23 45.1 23 45.1 5 9.8
Ebe 23 62.2 14 37.8 - -
Hekim 55 93.2 4 6.8 - -
KH Hemgire 44 86.3 4 7.8 3 5.9
Ebe 27 73.0 8 21.6 2 5.4
Hekim 44 74.6 14 23.7 1 1.7
BE Hemsire 25 49.0 15 29.4 11 21.6
Ebe 15 40.5 17 45.9 5 13.5
Hekim 42 71.2 15 25.4 2 3.4
KF Hemgire 29 56.9 15 29.4 7 13.7
Ebe 20 54.1 12 32.4 5 13.5
Hekim 38 64.4 17 28.8 4 6.8
KAH Hemgire 10 19.6 26 51.0 15 29.4
Ebe 12 32.4 15 40.5 10 27.0

*Satir ylizdesi alinmistir.



Tablo 6’da taranan hastaliklarin belirtilerine iliskin verilen cevaplarin meslek
gruplarina gore dagilinu yer almaktadir. Bulgular hakkinda meslek gruplarinin dogru cevap

verme yiizdeleri su sekildedir;

e FKU’de; tedavi edilmeyen hastalarda nobet, entelektiiel gerilik, egzama, otizm
benzeri davramslar, idrarda koku, hipopigmentasyon gibi bulgular goriiliir (hekimler
%71.2, hemgireler %49, ebeler %64.9).

e KHT’de; baslangigta belirti vermese de agik arka fontanel, kaba sesle aglama,
kuru deri, hipotermi, konstipasyon, biiyiik dil, ¢ikik karin, genis diiz burun, umblikal
herni, uzamis yenidogan sarilig, letarji, hipotoni, nadiren guatr gibi bulgular goriilebilir
(hekimler %84.7, hemsireler %37.3, ebeler %51.4).

e BE’de; tedavi edilmeyen hastalarda nobetler, hipotoni, beslenme sorunlari,
gelisimsel gecikme, isitme kaybi, optik atrofi, ataksi, alopesi ve deri dokiintiisii gibi
degisken norolojik ve dermatolojik belirtiler goriilebilir (hekimler %59.3, hemsireler
%29.4, ebeler %54.1).

e KF’de; terde sodyum ve klor konsantrasyonu anormal yiiksek olup yetersiz
sindirim islevleri, ekzokrin pankreas yetmezligi, mukdz bezlerin sekresyonunun
koyulagmasi nedeniyle obstriiktif akciger hastaligi ve enfeksiyona yatkinlik goriiliir
(hekimler %383.1, hemsireler %58.8, ebeler %67.6).

e KAH’de; Kortizol eksikligi yaninda aldesteron eksikligi nedeniyle agir tuz kaybi
olusan bebeklerde hiponatremi, hiperkalemi ve hipoglisemi, 6zellikle kiz bebeklerde
goriilmek tlizere cinsiyet gelisim anomalileri gibi bulgular goriiliir (hekimler %52.5,
hemgsireler %33.3, ebeler %32.4).

Dogru cevap ortalamalarina bakildiginda hekimlerin %70.2’sinin, hemsirelerin

%41.6’s1mn, ebelerin %54.1 unun NTP kapsaminda taranan hastaliklara ait belirtileri dogru

bildikleri goriilmiistiir. En ¢ok dogru cevap veren grup hekimler olarak belirlenmistir.
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Tablo 6: Taranan Hastaliklarin Belirtilerine Iliskin Verilen Cevaplarin Meslek Gruplarina

Gore Dagilim
Bulgu Meslek Dogru Yanhs Fikrim yok
Say1 %* Say1 %*  Sayi %* Toplam
Hekim 42 71.2 17 28.8 - - 59
FKU Hemsire 25 49.0 18 35.3 8 15.7 51
Ebe 24 64.9 11 29.7 2 5.4 37
Hekim 50 84.7 8 13.6 1 17 59
KH Hemsire 19 37.3 19 373 13 25.5 51
Ebe 19 514 6 162 12 32.4 37
Hekim 35 59.3 23 39.0 1 1.7 59
BE Hemsire 15 29.4 24 471 12 23.5 51
Ebe 20 541 12 24 5 13.5 37
Hekim 49 83.1 7 11.9 3 5.1 59
KE i 30 588 7 13.7 14 215 51
Ebe 25 676 5 135 7 18.9 37
Hekim 31 52.5 23 39.0 5 8.5 59
KAH Hemsire 17 33.3 18 353 16 31.4 51
Ebe 12 32.4 12 324 13 35.1 37

*Satir ylizdesi alinmustir.

Tablo 7°de tarama sonucu sonucuna gore hastalarin hangi klinige yonlendirilecegine

iligkin verilen cevaplarin meslek gruplarina gore dagilimu yer almaktadir. Sorulara verilen

dogru cevap yiizdeleri;

e FKU sonucu 2.1-3.9 mg/dl arasinda ¢ikan bebeklerden tekrar kan 6rnegi istenir.
Tekrarlanan ornekte sonu¢ >2.1 mg/dl ¢ikmast durumunda pediatrik beslenme ve
metabolizma klinigine sevk edilir (hekimler %57.6, hemsireler %60.8, ebeler %40.5),

e KH sonucu 5.5-20 m IU/L c¢ikan bebeklerden tekrar kan Ornegi istenir.
Tekrarlanan 6rnekte sonug¢ >5.5 m IU/L ¢ikmasi durumunda ildeki uygun laboratuvarda
serum T4-TSH bakilip pediatrik endokrinoloji klinigine sevk edilir (hekimler %71.2,
hemsireler %54.9, ebeler %59.5),

e BE sonucu enzim aktivitesi diisiik veya yok ¢ikan bebeklerden tekrar kan 6rnegi

istenir. Tekrarlanan ornekte yine aym sonu¢ c¢ikan bebekler pediatrik beslenme ve

metabolizma klinigine sevk edilir (hekimler %50.8, hemsireler %39.2, ebeler %45.9),
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e KF sonucu > 90 pg/l ¢ikan bebeklerden 7-14. giin tekrar kan Ornegi istenir.
Tekrarlanan 6rnekte sonu¢ > 70 pg/l ¢ikmasi durumunda ter testi merkezine yonlendirilir.
Ter testi sonucu siipheli ¢ikan bebekler ilgili birime sevk edilir (hekimler %30.5,
hemsireler %33.3, ebeler %18.9),

e KAH 170HP birinci basamak analiz sonucu; > 36 hafta ve > 2500 gr bebekler >
10 ng/ml, 32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematiire bebekler > 15 ng/ml ise ayni 6rnekten
ikinci basamak analizi yapilip sonuca gore pediatrik endokrinoloji klinigine sevk edilir
(hekimler %50.8, hemgireler %51, ebeler %18.9) bulunmustur.

Dogru cevap vyiizdelerinin ortalamasina bakildiginda hekimlerin =~ %52.2,

hemsirelerin %47.8 ve ebelerin %36.7 diizeyinde dogru cevap verdikleri goriilmiistiir.
Sonuca gore hastanmin nereye yonlendirilecegine en ¢ok dogru cevap veren grup hekimler

olarak belirlenmistir.

Tablo 7: Tarama Sonucuna Gore Hastalarin Hangi Klinige Yonlendirilecegine Iliskin
Verilen Cevaplarin Meslek Gruplarina Goére Dagilinu

Yonlendirme Meslek Dogru Yanlis Fikrim yok
Say1 %* Say1 %* Say1 %*  Toplam
Hekim 34 57.6 24 40.7 1 1.7 59
FKU Hemgire 31 60.8 15 294 5 9.8 51
Ebe 15 40.5 18 48.6 4 10.8 37
Hekim 42 71.2 15 254 2 3.4 59
KHT Hemgire 28 54.9 11 21.6 12 235 51
Ebe 22 59.5 6 16.2 9 24.3 37
Hekim 30 50.8 28 475 1 1.7 59
BE Hemgire 20 39.2 25 49.0 6 11.8 51
Ebe 17 459 17 459 3 8.1 37
Hekim 18 30.5 24 40.7 17 28.8 59
KE Hemsgire 17 33.3 17 33.3 17 33.3 51
Ebe 7 18.9 8 21.6 22 59.5 37
Hekim 30 50.8 24 40.7 5 8.5 59
KAH Hemgire 26 51.0 15 29.4 10 19.6 51
Ebe 7 18.9 15 40.5 15 40.5 37

*Satir ylizdesi alinmustir.
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5. TARTISMA ve SONUC

Bir toplumun gelismislik diizeyini gosteren en Onemli unsurlardan biri sagligin
gelistirilmesidir. Saglikli bir toplum saglikli bireylerden olusmaktadir. Diinya Saglik
Orgiitiine (DSO) gore saglik; “yalmzca hastalik ve sakatlik durumunun olmamasi degil,
bedensel, ruhsal ve sosyal yonden tam bir iyilik hali” olarak tanimlanmaktadir. Toplumlarin
saglik refahim en iist diizeye ¢ikarmak i¢in saglik kurumlar: tarafindan verilen hizmetlerin
amaglar1 arasinda koruyucu saglik hizmetleri ile bireyi hastaliklara kars1 korumak, gerekli

tedbirleri almak ve uygun tedavinin baglanmasim saglamak yer almaktadir (83).

Yenidogan taramalar1 saglik calisanlari tarafindan yiiriitilen koruyucu saglik
hizmetlerinden biridir. Yenidogan taramalarinda gorev alan ¢ocuk hekimi, aile hekimi,
hemsire ve ebeden olusan saglik calisanlari, taramalarin 6nemini anlamali ve rollerinin
gerektirdigi sorumluluklar1 iistlenmelidirler. Ilk taramadan baslayip tam ve tedaviye kadar
yenidogan tarama siirecinin koordinasyonundan sorumlu olmalidirlar. Saglik ¢alisanlarinin
konu ile ilgili bilgisi ve farkindaligi, uygun tarama igin kritik 6neme sahiptir (84). Bu
dogrultuda yenidogan taramalarinda gorevli saglik calisanlarimin bilgi diizeylerinin
belirlenmesi, gerek goriilmesi durumunda konu ilgili egitimler diizenlenmesi Onem arz

etmektedir.

Arastirmaya katilan saglik c¢alisanlarinin ¢ogunlugunu hekimler ve hemsireler
olusturmaktadir. Literatiire bakildiginda Tung ebe ve hemgirelerden olugan 182 katilimeciyla
gergeklestirdigi ¢alismasinda katilimcilarin egitim durumlarim saglik meslek lisesi %35.8,
acik 6gretim On lisans %50.5, meslek yiliksekokulu %38.2, saglik/hemsirelik yiiksekokulu
%5.5, olarak bildirirken (17), Yildiz ve arkadaslar1 hekim, hemsire/ebe ve laboranttan
olusan 150 katilimciyla yaptigi calismasinda katilimecilarin egitim durumlarim saglik
meslek lisesi %37.3, on lisans %39.3 lisans %17.3, yiiksek lisans %6.0 olarak bildirmistir
(18). Bu arastirmada diger calismalara oranla egitim diizeyi daha yiiksek bulunmustur.
Bunun nedeni arastirmalarin yapildigt yillarin farkli olmasi, son yillarda 6n lisans mezunu
saglik calisanlarina uzaktan egitimle lisans tamamlama imkam sunulmasi ve zamanla saglik

calisanlarimin e8itime daha ¢ok 6nem vermeleri olarak degerlendirilebilir.

Arastirmada katilimeilarin gogunlugunun 41 yas ve tizeri, hizmet yilinin gogunlukla
8 yil ve lizeri oldugu goriilmiistiir. Tung calismasinda katilimcilarin yas ortalamalarim 35,

meslekte c¢alisma siirelerini ise %80.8’inin 10 y1l ve iizeri oldugunu bildirmistir.
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Beyzadeoglu ve arkadaslarimin ¢alismasinda (19) hekimlerin ortalama g¢alisma yili 7,
hemgire/ebelerin 9, Yildiz ve arkadaslari ise tiim katilimcilarin ¢alisma siirelerini yaklasik
8 y1l olarak bildirmistir. Tung’un ¢aligsmasina gore bu arastirmada saglik calisanlarimn yas
ortalamalar1 daha yiliksektir. Bunun nedeni c¢alismaya katilanlarin ¢ogunlugunun birinci
basamak saglik kurulusunda gorevli saglik calisanlarimin olmasi olarak degerlendirilebilir.
Birinci basamak saglik kurulugsu olan aile hekimligi modeli 2010 yil1 sonu itibariyle
Tiirkiye’de tiim lilke genelinde uygulanmaya baslanmustir. Aile hekimliklerinde gorevli aile
sagligt calisanlari, Saglik Bakanligi veya diger kamu kurum ve kuruluslarinda calisan
hemgsire, ebe, saglik memuru ve acil tip teknisyenlerinin kendi talepleri ve calistiklar
kurumun muvafakati dogrultusunda, s0zlesme imzalamak suretiyle
gorevlendirilmektedirler. Uzun yillar ikinci basamak saglik kuruluslarinda gorev yapan
saglik calisanlari aile hekimliklerini tercih etmektedir. Aile hekimliklerine dogrudan atama

yoluyla aile saglig1 ¢alisam atamasi yapilmamaktadir.

Bu aragtirmada katilimcilara DMH’lar ve topuk kani taramasi ile ilgili bir egitim
programina katildimz mu sorusu yoneltilmistir. Katilimcilarin  %55.1°1 bir egitim
programuina katildigim belirtirken, %44.9°u katilmadigim belirtmistir. Yildiz ve arkadaslari
katilimcilarin  %89.3’linlin, Tung ise %64.3’linlin bu konuda egitim almadiklarin
bildirmislerdir. Literatiir ile karsilastirildiginda bu aragtirmada hizmet i¢i egitim alma
durumu daha yliksek bulunmasina ragmen yeterli olmadig goriilmektedir. Hizmet igi
egitim, calisanlarin gorevlerini verimli ve etkin bir bi¢imde yerine getirebilmeleri i¢in
gerekli olan bilgi, beceri ve davrams bicimlerinin 0gretilmesi olarak tammlanabilir. Her
kurumda oldugu gibi saglik kurumlarinda da g¢alisanlarin ihtiyaglar1 dogrultusunda hizmet
ici egitimler diizenlemek, verimliligin artmasi, hatalarin azalmasi, mesleki giiven
duygusunun kazanilmasi vb. bir¢ok konuda fayda saglamaktadir (85). Saglik calisanlarina,
sunduklar1 hizmet dogrultusunda belirli araliklarla hizmet igi egitimler diizenlemek ve
sonrasinda egitimin etkinligini degerlendirmek saglik ¢alisanlarimin konu ile ilgili
bilgilerinin daha giincel ve taze kalmasim saglayacak ayrica verilen hizmetin kalitesini

arttirmaya yardimei olacaktir.

Yenidogan taramalarinda amag¢ metabolik yolaktaki bozukluga bagli olarak olusan
patolojik metabolitlerin viicutta tespit edilebilecek diizeye gelmesi sonucunda
entoksikasyon tipi metabolik hastaliklar1 erken teshis etmektir. Bu nedenle topuk kani

Orneginin en dogru zamanda (oral beslenmeden 48 saat sonra) alinmig olmasi hastaliklarin
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belirlenebilmesi agisindan onemlidir. Ancak bazi 6zel durumlarda 6rnegin alim zamani

daha erken olabildigi gibi daha sonrada tekrarlanmasi gerekebilir (16).

Arastirmada ilk kan 6rneginin oral beslenmeyi takiben 48 sonra alinmas1 gerektigine
katilimcilardan %81.4 diizeyiyle en c¢ok dogru cevap veren grup hekimler olmustur.
Hemgirelerin ve ebelerin dogru cevap yiizdeleri sirasiyla %68.6 ve %70.3’tiir. Yenidogan
tinitelerinde takip edilen bebeklerden 6rnek alim zamamm hemgirelerin %96.1°1, her bebegi
tarayabilmek agisindan bebegin hastaneden ayrildigi son zamanda Ornegin alinmasi
gerektigine ebelerin %67.6’s1 dogru cevap vermislerdir. Tun¢ ilk kan Orneginin alim
zamanini, hemsire ve ebelerin %83.5’inin, Yildiz ve arkadaslari tim katilimcilarin
%70.7’sinin dogru bildiklerini bildirmislerdir. Arastirma bu konuda literatiirle benzerlik
gostermekle birlikte katilimeilarin ¢ogunlugu ilk kan Orneginin alim zamamm dogru
bilmektedirler. Tung caligmasinda katilimeilarin egitim diizeyleri ile verdikleri cevaplar
arsinda anlaml iliski buldugunu egitim diizeyinin artmasiyla dogru cevap yiizdesinin de
artttgim bildirmistir. Bu arastirmada yanlis cevap verenlerin DMH egitimi almayanlarin

olabilecegi diisiiniilebilir.

Ikinci kan &rneginin alim zamanmna ve bazi 6zel durumlarda &rnedin alinma
zamanmna yonelik sorulara sirasiyla %100 ve %70.3 ile ebeler en ¢ok dogru cevap veren
grup olarak belirlenmistir. Literatiirde Tung ikinci kan 6rneginin alinma zamammn %91.2
ile dogru bilindigini, 6zel durumlarda ne zaman alinacagimn %352.2 ile dogru bilindigini
bildirmistir. Y1ldiz ve arkadaslarimin ¢alismasinda ise 6zel durumlarda kan alim zamaninin
genel olarak bilinmedigi belirtilmistir. Bu baglamda ¢aligsmanin literatiirii destekler nitelikte
oldugu goriilmektedir. Arastirmada ebelerin dogru cevap verme diizeylerinin daha yiiksek
oldugu goriilmektedir. Bunun nedeninin ebelerin anne ve bebek sagligi konusunda

egitimleri geregi daha fazla bilgiye sahip olmalar1 olarak degerlendirilebilir.

Tarama kartlar1 tam ve okunakl1 bir sekilde doldurulmalidir, doldurulma sonrasinda
aileye bilgilerin dogrulugu teyit ettirilmelidir. Anne TC kimlik numarasimn ve telefon
numarasinin dogrulugu, gerektiginde aile ile iletisime gegebilmek adina nemlidir (68,86).
Gebelik haftas1 ve dogum agirliginin yazilmast prematiiriteyi ve diisiik dogum agirligim
belirlemek i¢in gereklidir. Cogul bebeklerde, karisikliklar1 dnlemek adina kaginci bebek
oldugu belirtilmelidir (72).

Arastirmaya katilan saglik ¢alisanlarimin %90°dan fazlasi numune kagidinin uygun
sekilde doldurulmasina yonelik sorulara dogru cevap vermislerdir. Sirasiyla dogru cevap

48



veren meslek gruplari; hemsireler (%99.2), ebeler (%98.4) ve hekimler (%92.5) olarak
belirlenmistir. Beyzadeoglu ve arkadaslar1 ¢alismalarinda numune  kagidinin
doldurulmasinda hemsire/ebelerin (%87.3) hekimlerden (%67.6) daha ¢ok dogru cevap
verdiklerini bildirmislerdir. Yildiz ve arkadaslar1 ¢alismalarinda katilimcilarin %88’inin
numune kagidini tam doldurduklarim belirtirken, Tung katilimecilardan %40.7’ sinin numune
kagidinda yer olan sorularin tamamim bildiklerini belirtmistir. Bu aragtirma Yildiz ve
arkadaslarinin ¢aligmalariyla benzerlik gostermektedir. Hemsire ve ebelerin hekimlere gore
numune kagidinin doldurulmasi konusuna daha fazla hakim olmalarimin nedeni hekimlerin
bu konuda hemsire ve ebelere gére daha geri planda olmalarindan, bu islemleri hemsire ve

ebelerin yapiyor olmasindan kaynaklamyor olabilir.

Topuk kani 6rnegi alinacak bolgeye yonelik uygulamalardan topugu 1sitmak, ayagi
kalp seviyesinin altinda tutmak, kan alinacak bolgenin temizliginde %70’lik izopropil alkol
kullanmak ve kullamlan alkoliin fazlasimn kurulanmasi dogru uygulamalardir (77,87).

Bu arastirmada kanin akisim hizlandirmak adina bebegin ayagini 1sitmamin dogru
bir uygulama olduguna daha ¢ok hekimler (%81.4), ayagin kalp seviyesinin altinda
tutulmasiyla vendz basincin artacagimn dogru bir uygulama oldugunu ebeler (%94.6), kan
alinacak bolgenin temizligi konusunda da hemsireler (%98) dogru cevap vermislerdir.
Yildiz ve arkadaslarinin ¢alismasinda katilimecilarin %38.7’sinin bebegin ayagim 1sittigi,
%356’simin pozisyon verdigi, %66.7’sinin kan alinacak bolgenin temizliginde dogru
soliisyon kulland1g1 rapor edilmektedir. Beyzadeoglu ve arkadaslari katilimeilarin bebekten
kan Orneginin alinacagi uygun bolge konusundaki bilgilerini hekimlerin %26.5,
hemsireler/ebelerin %82.3 dogru oldugunu bildirmislerdir. Tung ise ¢alismasinda ¢calismaya
katilanlarin tamamimn temizleme i¢in alkol kullandigimi ve %89.6’simn temizlik ig¢in
kullamlan alkoliin fazlasini kurumaya biraktiklarim belirtmistir. Arastirma literatiir ile
karsilastirildiginda kan alinacak bdlgeye yonelik dogru uygulamalarin yiiksek oldugu
goriilmektedir. Bunun nedeni ¢aligsmalarin bizim ¢alismamizdan ¢ok 6nce yapilmis olmast
ve bu zaman zarfinda yenidogan taramalarimin 6dnemine olan farkindaligin artmus olmast,

bilgi glincellemelerinin olmasi, bilim ve teknolojideki gelismeler olabilir.

Kan alma islemi i¢in dogru uygulamalar Ozetle; temizligi yapilan bolge ¢ok fazla
derin olmayacak sekilde lanset yardimiyla delinir, ilk kan damlasi steril bezle silinir, kan
damlas1 olusturmak i¢in topuk sagilmamalidir, kendiliginden olusan kan damlalar1 tarama
kagidindaki halkalara uygun miktarda kan dolana kadar emdirilmelidir, kanin tarama
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kagidimin arkasina gectiginden emin olunmalidir, seklinde siralanabilir (68,72,87). Uygun
alinmamis gegersiz Ornekler test edilemeyip tekrarlanmasi gerekmektedir ve testin

tekrarlanmasi hastaligin tespitinin gecikmesine neden olmaktadir (88).

Arastirmada 6rnegin alinmasi esnasina yonelik uygulamalar1 katilimcilarin ¢ogunun
dogru bildikleri goriilmektedir. Katilimcilarin tim sorulara dogru cevap yiizdeleri sirasiyla
ebeler %98.4, hemsireler %96.5, hekimler %96.3’tiir. Bunun nedeni giiniimiizde topuk kani
taramalarina verilen 6nemin artmis olmasi ve saglik kuruluglarinda bu uygulamalarin canli

dogan her bebege uygulantyor olmasi olabilir.

Kanin alinacag alan ve kullamilacak materyal konusunda hemsire ve ebelerin bilgi
eksikligi bulunmamaktadir. Tung bu konunun bilinme diizeyini %91.2, Y1ldiz ve arkadaglan
%76 olarak bildirmistir. Literatlirde karsilastirilan calismalarda ciddi anlamda bilgi eksikligi
goriilmese de bu c¢alismada so6zii edilen konu 1ile ilgili bilgi eksikligi neredeyse hi¢ yoktur.

Uygulamalarin siirekliligi bunun nedeni olarak diisiiniilebilir.

[k kan damlasimn silinmesi gerektigi katilimcilarin %90’ 1ndan fazlasi tarafindan
bilinmektedir. Tung bu konunun dogru uygulanma diizeyini %64.8, Yildiz ve arkadaslar
ise %57.3 olarak bildirmistir. Diger calismalara gore bu calismada katilimcilarin bu

konudaki bilgi diizeyleri daha yiiksektir.

Topugun ¢ok fazla sikilmamasi hekimler (%96.6), hemsireler (%96.1) ve ebeler
(%2100) tarafindan dogru bilinmektedir. Tung ve Yildiz ¢alismalarinda konu hakkindaki
bilinme yiizdelerini sirasiyla %41.8, %40.7 oldugunu sdylemiglerdir. Literatiire oranla bu
caligmada bilgi diizeyi neredeyse daha yeterlidir. Bunun nedeni teknolojinin gelismesi ve

buna bagli olarak dogru bilgiye daha kolay ulasiliyor olmasi olarak diisiiniilebilir.

Olusan kan damlas1 uygun miktarda halkalar dolacak sekilde kagida emdirilmelidir
(hekimler %98.3, hemsireler %98, ebeler %97.3) ve alinan kan 6rneginin kagidin arka
yiiziine geg¢mesi gerekmektedir (hekimler %93.2, hemsireler %96.1, ebeler %100)
sorularina katilimeilarin ¢cogu dogru cevap vermistir. Tung calismasinda kamn kagidin arka
yliziine gecmesi %94.5, Yildiz ve arkadaslar1 kanin arka tarafa gegmesi %99.3, karta esit
bir sekilde emdirme %90.7 diizeyinde dogru bilindigini sdylemistir. Bulgu diger
caligsmalardaki bulgular ile benzerlik gostermektedir.

Sonuglarin olumsuz etkilenmemesi ic¢in kan 6rnegi uygun sekilde alindiktan sonra
oda 1s1sinda yatay bir sekilde en az 2-3 saat kurutulmalidir. Bu esnada kagida 6zellikle kan
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alinan halkalara dokunulmamali, idrar, su, c¢ay, TPN vb. sivilarla temas etmesi
engellenmelidir. Ayrica kartlarin birbirleri ile temas1 da engellenmelidir. Dogrudan 1s1 ve
1518a maruz birakilmamalidir. Kuruyan drnekler nem almayacak ve birbirlerine degmeyecek
sekilde (her bir 6rnek kagit havluya sarilabilir) kagit bir zarfin igine konularak ilgili birime
gotiiriilmelidir. Ornegi tasiyan personel tasima esnasinda aracta 1s1, 151k ve nem almayacak

sekilde muhafaza etmesi gerektigi konusunda uyarilmalidir (87).

Arastirmada saglik ¢alisanlarimin 6rnegin alindiktan sonra muhafaza edilmesi ve
saklanmasi konularinda kayda deger bilgi agiklarimin olmadigt gorilmistir. Tim
katilimcilar sorulara %90 tizerinde dogru cevap vermislerdir. Ancak hekimler 6rnegin oda
1s1sinda yatay bir sekilde 2-3 saat kurutulmas1 gerektigi konusunda %384.7 diizeyinde dogru
cevap vermiglerdir. Tung katilimcilarin konu ile ilgili dogru bilme yilizdelerini; 6rnegin zarfa
konulmadan kurutulmasi1 gerektigi %19.2, kurutulma esnasinda giines 1s1&inmin olumsuz
etkiledigi %358.8, sivilarla temasin engellenmesi %100 olarak bildirmistir. Yildiz ve
arkadaslar1 ise Ornegin kurutulmast konusunda %84.7, Orneklerin birbiri ile temast
konusunda %388.7 diizeyinde dogru bilindigini belirtmistir. Beyzadeoglu ve arkadaglan
katilimcilarin 6rnek alinirken ya da alindiktan sonra kan 6rneginin korunmasi ve saklanmasi
konusundaki bilgilerini hekimler %80.6, hemsire/ebeler %37.2 oldugunu sdylemistir.
Literatiir ile karsilastirildiginda bu arastirmada saglik ¢aligsanlarimn bilgi diizeylerinin daha
yiksek oldugu goriilmektedir. Taramalarin uzun siiredir yapiliyor olmas: katilimcilarin
konuya olan farkindaliginin artmasina, saglik calisanlarinin birbirleri ile etkilesim yoluyla,
teknolojik gelismeleri ve sosyal medyay: takip ederek dogru bilgiye ulasnus olabileceklerini

disitindiirmektedir.

Nadir goriilen hastaliklardan olan DMH’lar konusunda saglik calisanlari olarak
dogru ve yeterli bilgiye sahip olmak hastaligin tespiti, tedavisi ve takibi agisindan 6nemli
oldugu gibi ailelerinve toplumun bilgilendirilmesi ve bilinglendirilmesi a¢isindan da biiyiik
bir oneme sahiptir (28). Genetik gegisli hastaliklara akraba evliliginin yaygin gorildigi
tilkemizde daha sik rastlanmaktadir ve bu konuda toplum bilinglendirilmelidir. Hemsireligin
modern rolleri arasinda yer alan egitici roliiyle hem toplumun bu konuda bilinglendirilmesi
saglanabilmekte hem de hastaliklar, hastaliklarin baslica semptomlari, tedavisi ve bakim
konularinda bilgilendirilmesi yapilabilmektedir. Aragtiricirolilyle de meslege has konularda
aragtirmalar yaparak bilgi birikiminin artmasi saglanmaktadir (89-91). Glinimiizde ebelerde
hemgsireler ile ayn1 konumda ve alanda ¢alistiklari iginhemsirelerin gorev ve sorumluluklari,

sahip olduklar1 roller ebeler i¢cinde gegerlidir. Hekimler ise meslekleri ve aldiklar1 egitim
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geregi hastaliklar ile ilgili konularda gelismeleri takip etmek ve kendilerini gelistirmekle

sorumludurlar.

Bu arastirmada katilimcilara taranan hastaliklarin tanimlar1 soruldugunda; FKU i¢in
hekimler %78, hemsireler %45.1, ebeler %62.2, KH i¢in hekimler %93.2, hemsireler
%386.3, ebeler %73, BE i¢in hekimler %74.6, hemsireler %49, ebeler %40.5, KF i¢in
hekimler %71.2, hemsireler %56.9, ebeler %54.1, KAH i¢in hekimler %64.4, hemsireler
%19.9, ebeler %32.4 diizeyinde dogru cevap vermislerdir. Literatiirde taramasi yapilan
hastaliklarin tammlarimin tam olarak dogru bilinme yiizdelerinin ortalamalari; Tung FKU
icin %33, Demirtas ve arkadaslar1 KF i¢in %89.6 (92), Beyzadeoglu ve arkadaslar1 FKU
icin hekimler %86, hemsire/ebeler %60 oldugu goriilmektedir. Arastirma literatiirle
benzerlik gostermektedir. Ancak FKU hastalig ilk taranmaya baslanan hastalik olmasina
ragmen dogru bilinme yiizdesi olmasi gereken diizeyde degildir. Hemsireler ve ebelerin
hekimlere gore bu konuda daha fazla bilgi agigimn oldugu goriilmektedir. Hekimlik
egitiminde Oncelikle koruyucu hekimlik ve saglik problemlerinin teshis edilmesine yonelik
egitim programi uygulanmasi, hemsirelik ve ebelik egitiminde koruyucu hizmet ve sagligi
iyilestirmeye yonelik uygulamalara iliskin egitimin agirliklt olarak veriliyor olmasi
hekimlerin bu alanda daha fazla bilgiye sahip olmalarinin nedeni olarak diisiiniilebilir.
Ancak giiniimiizde hekimlik egitiminde temel tip egitimi yamnda uygulamalara, hemsirelik
ve ebelik egitiminde ise uygulamalar yaninda temel tip egitimine verilen 6nemin arttigi

goriilmektedir.

Yenidogan tarama programu kapsaminda taramasi yapilan hastaliklarin belirtileri
konusunda; FKU icin hekimler %71.2, hemsireler %49, ebeler %64.9, KH i¢in hekimler
%384.7, hemsireler %37.3, ebeler %51.4, BE i¢in hekimler %59.3, hemsireler %29.4, ebeler
%54.1, KF igin hekimler %83.1, hemsireler %58.8, ebeler %67.6, KAH i¢in hekimler
%352.5, hemsireler %33.3, ebeler %32.4 diizeyinde dogru cevap vermislerdir. Tung’un
calismasinda katilimcilarin yaklasik %52°si FKU semptomlarim dogru bilmistir. Demirtas
ve arkadaglarinin ¢alismasinda KF semptomlarinin dogru bilinme yiizdesi yaklasik %85 tir.
Aragtirma hastaliklarin baglica semptomlarimin bilinmesi konusunda da literatiirle benzerlik
gostermektedir. Bu konuda basta hemsireler ve ebeler olmak lizere saglik ¢alisanlarimin

konu ile ilgili bilgi a¢1g1 oldugu saptanmustir.

Tarama sonrasi sonucu siipheli ¢ikan bebekler ilgili kliniklere yonlendirilmektedir.

Bakanlik tarafindan il Saglik Miidiirliigiine oradan da aile hekimliklerine sonucun siipheli
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ciktigr bilgisi gelmektedir ve ilgili klinige ivedilikle yonlendirme yapilmalidir. Calismada
tarama sonucuna gore yonlendirilecek klinigin dogru bilinme yiizdesi; FKU igin hekimler
%157.6, hemsireler %60.8, ebeler %40.5, KH i¢in hekimler %71.2, hemsireler %54.9, ebeler
%59.5, BE igin hekimler %50.8, hemsireler %39.2, ebeler %45.9 KF i¢in hekimler %30.5,
hemgireler %33.3, ebeler %18.9 1 KAH i¢in hekimler %50.8, hemsireler %51, ebeler %18.9
olarak bulunmustur. Literatiirde Demirtag ve arkadaslart KF icin yonlendirmenin 9%62.2
dogru bilindigini bildirmistir. Yonlendirme konusunda da saglik ¢alisanlarininbilgi agiginin
oldugu goriilmektedir.

Bu arasgtirmada katilimeilarin topuk kam taramasina yonelik sorular1 dogru bilme
yiizdeleri yiiksek bulunmasina ragmen hastaliklar hakkinda yeterli bilgiye sahip olmadiklari
saptanmustir. Bunun nedeni; ¢alismanin yapildig ilde son alt1 yilda DMH tamis1 alan bebek
sayisinin 23 olmasi, KF tamli bebegin hi¢ olmamasi1 ve KAH taramasinin heniiz yapilmaya
baslanmamasi sebebiyle ¢cok fazla hasta bebekle karsilagilmamasi, buna bagli olarak bilgi
eksikliginin hissedilmemesi olarak diisiiniilebilir. Topuk kamiyla ilgili olan sorular
cogunlukla ebeler ve hemsireler tarafindan dogru bilinirken, hastaliklar hakkindaki sorular
hekimler tarafindan dogru bilinmistir. Bunun nedeni ise; hekimler hastaliklar ve
semptomlar1 konusunda egitimleri geregi daha bilgili ve deneyimliyken, hemsireler ve
ebeler Ornegin alinmasi ve gonderilmesinde Oncelikle sorumlu kisilerdir ve siirekli
yaptiklar1 bir uygulamadir. Uygulamanin tekrar ediyor olmasi nedeniyle bilgilerinzinde ve
daha kalici olmasi miimkiindiir. Ancak Arikan ve arkadaslar1 yaptiklar1 calismada
yenidogan bebek sahibi ailelerintarama konusunda en 6nemli bilgi kaynag olarakilk sirada
hekimleri ikinci sirada hemgireleri gosterdikleri goriilmektedir (93). Bu nedenle saglik
calisanlarimin eksik olduklar1 konularin belirlenip siirekli ve diizenli olarak egitimler

yapilmasinin 6nemli oldugu diistiniilebilir.

Yenidogan topuk kam taramalarinda gorev alan saglik ¢alisanlarinin konu ile ilgili
bilgi diizeylerinin belirlenmesi amaciyla yapilan bu arastirmada asagidaki sonuclar elde

edilmistir.

e Katilimecilarin 59’unun hekim, 51’inin hemsire ve 37’sinin ebe oldugu
goriilmiistiir. Hemsire ve ebelerden ¢ogunlugunun lisans mezunu (%38.8), hekimlerin
ise ¢ogunlugunun pratisyen hekim (%34.7) oldugu belirlenmistir.
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e Saglik calisanlarinin %45.6’s1min 41 yas tizeri oldugu, %83.7 sinin meslekte 8 y1l
ve lizerinde hizmet verdigi saptanmustir.

e DMH’ lar ile ilgili egitim alanlarin yiizdesi %55.1 dir.

e Ilk kan 6rneginin oral beslenmenin ardindan 48 saat sonra alinmasi gerektigine
en ¢ok dogru cevabi verenler hekimlerdir (hekimler 9%681.4, hemsireler %68.6, ebeler
%70.3).

¢ Yenidogan yogun bakim servislerinde takip edilen bebeklerden ilk 48 saat i¢inde
ilk kan Ornegi alinmasi gerektigi sorusuna en ¢ok dogru cevap verenler hemsirelerdir
(hekimler %83.1, hemsireler %96.1, ebeler %78.4).

e Her bebegi takip edebilmek icin bebek hastaneden ayrildigi son anda kan 6rnegi
alinmalidir sorusuna en ¢ok dogru cevap verenler ebelerdir (hekimler %55.9, hemsireler
%60.8, ebeler %067.6).

e ilk hafta iginde ikinci kan Srnedinin alinmasi gerektigini en ¢ok ebeler dogru
bilmektedir (hekimler %93.2, hemsireler %94.1, ebeler %100).

e Yenidogan servislerinde takip edilen bebeklerden ikinci kan ornegi oral
beslenmeye basladiktan 48 saat sonra mutlaka alinmalidir sorusuna en ¢ok ebeler dogru
cevap vermislerdir (hekimler %62.7, hemsireler %60.8, ebeler %70.3).

e Numune kagidimn dogru sekilde doldurulmasina yonelik sorulara en ¢ok
hemgireler dogru cevap vermistir (hekimler %92.5, hemsireler %99.2, ebeler %98.4).

e Ornegin nereden ve nasil alinmasi1 gerektigi sorularina en ¢ok dogru cevap
verenler ebelerdir (hekimler %84.2, hemsireler %88.9, ebeler %691).

e Topuk kani1 6rneginin alinmasi esnasina yonelik dogru uygulamalar1 en ¢ok dogru
bilenler ebelerdir (%96.3, hemsireler %96.5, ebeler %98.4).

e Topuk kam alindiktan sonra saklanmasi ve transferine yonelik sorulara en ¢ok
dogru cevap verenler ebelerdir (hekimler %92.9, hemsireler %96.9, ebeler %698.4).

e Ulkemizde taramasi yapilan hastaliklarin tammlarina en ¢ok dogru cevap verenler
hekimlerdir (hekimler %676.3, hemsireler %51.4, ebeler %52.4).

e Taramasi yapilan hastaliklarin bulgularina yonelik sorulara en ¢ok dogru cevap
verenler hekimlerdir (hekimler 9%70.2, hemsireler %41.6, ebeler %54.1).

e Sonucu siipheli ¢ikan hastalarin nereye yonlendirilmesi gerektigine yonelik
sorulara en ¢ok dogru cevabi verenler hekimlerdir (hekimler %652.2, hemsireler %47.8,
ebeler %36.7).
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Saglik calisanlarina yoneltilen sorularin dogru cevaplanma yilizdelerine bakildiginda
topuk kam Orne8i alinmadan Onceki, alinmasi esnasindaki ve alindiktan sonraki islem
basamaklarina yonelik olan sorularin katilimeilarin ¢ogunlugu tarafindan dogru cevaplanma
diizey1 yiiksek bulunmustur. Fakat bebek 48 saatini doldurmadan hastaneden ayriliyorsa,
ayrildigr son anda ilk kan 6rneginin alinmasi gerektigini ve yenidogan servislerinde izlenen
bebeklerden miikerrer numunenin ne zaman alinacagim neredeyse katilimcilarin yarisi
bilmemektedir. Ayrica taranan hastaliklarin tammlari, bulgular1 ve sonuca gore
yonlendirme konularinda da hemsireler ve ebeler basta olmak tizere tiim katilimcilarin bilgi

ac1g1 oldugu goriilmektedir.
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6. ONERILER

Elde edilen sonuglar dogrultusunda;

e Saglik calisanlarina bilgi eksikligi belirlenen konulara yonelik hizmet ici
egitimler planlanmasi,

e Egitimlerle verilen bilgilerin kaliciliim saglamak adina saglik c¢alisanlarimn
topluma bilgilendirme yapmaya tesvik edilmesi ve yapmasimin saglanmasi,

¢ Birinci ve ikinci basamak saglik kuruluslarinda konuyla ilgili damgmanlik birimi
kurulup saglik ¢alisanlarinin gérevlendirilmesi,

e Saglik ¢alisanlarinin giincel bilgilerden haberdar olmalar1 adina kitle iletisim
araglar1 araciligtyla dogru bilgi kaynaklarimin linklerinin paylasilmasi ya da kisa, ilgi
cekici bilgilendirmeler yapilmasi,

o Konuyla ilgili sertifikal1 egitim programlarinin agilmasi

e Hekim, hemsire ve ebelerin egitiminde yer alan konu ile ilgilialan derslerinde bu
konunun Oneminin dersi veren egitimciler tarafindan daha fazla vurgulanmasi

Onerilebilir.
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EKLER

EK-1

YENIiDOGAN TOPUK KANI TARAMASINDA GOREV ALAN SAGLIK CALISANLARININ
KONU iLE iLGILi BILGi DUZEYLERINE YONELIK HAZIRLANAN SORU FORMU

Bu anket calismasi, saglik calisanlarinin yenidogan topuk kam taramalarina yonelik bilgi diizeylerinin
incelenmesi amact ile hazirlanmistir. Aragtirmanin amacina ulagsmasi anket sorularinin dikkatli okunmasina,
cevaplarin 6zenle se¢ilmesine ve sorularin cevapsiz birakilmamasina baglidir. Bu dogrultuda vereceginiz
cevaplar gerek goriildigii takdirde egitimler planlanmasina ve literatiire katki saglamaya yardimei olacaktir.
Bu calismaya katkilarinizdan dolay1 tesekkiir ederiz. Calisma bitiminde sonuglari sizlerle paylasmamizi

ISTERSENIZ cep numaraniz1 yazabilirsiniz. Cep no:

2- Cinsiyetiniz: oKadin oErkek
3- Medeni Durumunuz:  oEvli oBekar
4- Cocugunuz var m1? oOEvet  oHayir
5- Mesleginizz oHekim oHemsire oEbe
6- (Hekim ise) Tipta Uzmanlik Egitimi aldimz m1? oEvet (.......................... oHayir
7- (Hemgire ise) Egitim Durumunuz: o Saglik Meslek Lisesi oOn Lisans
oLisans oYiiksek Lisans (.........c.c......
8- (Ebe ise) Egitim Durumunuz: o Saglik Meslek Lisesi oOn Lisans

o Lisans oYiksek Lisans

10- Cevrenizde veya ailenizde dogumsal metabolik hastalik tanis1 almis birisi var m1?

oEvet oHayir
11- Dogumsal metabolik hastaliklar ve topuk kami taramasi ile ilgili herhangi bir egitim programina katildiniz
m1? oEvet oHayir
12- Calistigimz birimde yeni dogan topuk kani taramalar1 ve dogumsal metabolik hastaliklara yonelik bir
hizmet veriyor musunuz? oEvet oHayir
13- Biriminize kayitlt dogumsal metabolik hastalik tanis1 almig ¢ocuk var mi1?cEvet oHayir

14- Tarama sonucu siipheli ya da pozitif olan hastalar i¢in neler yapilir? (Birden fazla isaretleyebilirsiniz.)

a) Fikrim yok.

b) Aile uygun sekilde bilgilendirilir.

c) Ikinci kan drnegi alinir.

d) Pediatrik beslenme ve metabolizma klinigine yonlendirilir.
e) Pediatrik endokrinoloji klinigine y6nlendirilir.

f) Uygun tedavi baslanir.

g) Uygun tedavi baglanip pediatri klinigine yonlendirilir.

h) llgili iist birime yonlendirilir.
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TOPUK KANI ALINMADAN ONCE, ALINMA ESNASINDA ve ALINDIKTAN SONRA YAPILAN

ISLEM BASAMAKLARI
TOPUK KANI ORNEGI ALINMADAN ONCEKI Dogru | Yanhis | Fikrim
ISLEM BASAMAKLARI yok

1. Dogan her bebekten dogumu takiben oral beslenmenin ardindan 48 saat sonra
ilk kan 6rnegi alinir.

2. Yenidogan yogun bakim servislerindeki bebeklerden tarama igin ilk 48 saat
i¢inde ilk kan 6rnegi alinmalidir.

3. Her bebege ulasabilmek i¢in saglik kurumlarinda dogan bebeklerin saglik
kurumunu terk ettigi son anda ilk kan 6rnegi alinmalidir.

4. Tlk hafta i¢inde aile hekimligi birimi ya da go¢men sagligi merkezinde yeniden
kan 0rnegi alinmalidir.

5. Yenidogan servislerinde yatirilarak izlenen hasta bebeklerden oral beslenmeye
gectikten 48 saat sonra mutlaka ikinci kan 6rnegi alinmalidir.

6. Numune kagidinin her bir sayfasi uygun ve tam sekilde elle, okunakli ve
tilkenmez kalem ile doldurulmalidir.

7. Ozellikle annenin TC Kimlik Numaras1 basta olmak iizere bebege ulasmak icin
zorunlu alanlarin tiimiiniin eksiksiz ve dogru doldurulmasina dikkat
edilmelidir.

8. Cogul bebeklerde (ikiz, liciiz vb.) kaginci bebek oldugu formun iizerine
yazilmalidir.

9. Prematiirite ve diisiik dogum agirligim degerlendirmek i¢in gebelik haftasi ve
bebek dogum agirligi mutlaka yazilmalidir.

10.Ebeveyn riza beyan bolimii mutlaka kani alinan ve alinamayan her bebek i¢in
doldurularak aileler imzalatilmalidir.

11.Kanin alinacagi bolgedeki kan akiminin arttirilmasi i¢in bebegin ayagi 1lik bir
havlu ile 3 dakika boyunca 1s1tilabilir.

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

13.Bebegin topugu %70’lik izopropil alkol ile temizlenir ve deride kalan alkoliin
Ornegi seyreltmemesi icin topuk kuru steril gazli bir bez ile kurulanir.

TOPUK KANI ORNEGI ALINMASI ESNASINDAKI
ISLEM BASAMAKLARI

1. Bebegin topugu, derinligi 2,5 mm’den daha derin olmayacak sekilde steril bir
lanset ile topugun mediyal ve lateral dig kenarlarindan delinir.

2. Ilk kan damlasi 6rnegi, doku sivisi icerebildiginden steril gazli bez ile silinir.

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

4. Olusan kan damlasi filtre kagidindaki halkanin ortasina degdirilerek kagidin
uygun miktarda kan damlasim emmesi saglanir.

5. Kan damlasinin kagidin arka tarafina gectiginden emin olunmalidir.

TOPUK KANI ORNEGI ALINDIKTAN SONRAKI
ISLEM BASAMAKLARI

1. Alinan kanin 1slak bir sekilde zarfin i¢ine konulmamasina dikkat edilmelidir.

2. Alman kanin en az 2-3 saat oda 1sisinda yatay pozisyonda kurutulmasi
gerekmektedir.

3. Kan damlasinin dogrudan 1s1 ve 151k ile temasi engellenmelidir.

4. Ornek kuruduktan sonra nem almayacak sekilde zarf i¢ine konularak il saglik
miidiirliigiine ulagtirilana kadar buzdolabinda bekletilmelidir.

5. Ornekleri il saglik miidiirliine tasiyan personele;1s1, 151k ve nemden korumasi
gerektigi konusunda bilgilendirme yapilmalidir.
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DOGUMSAL METABOLIK VE ENDOKRIN HASTALIKLAR

Fenilketoniiri (FKU), fenilalanin hidroksilaz enzim .............. bagli, otozomal resesif gegisli, dogumsal
metabolik bir hastaliktir.

a) Fazlaligina

b) Eksikligine

¢) Yokluguna

d) Fikrim yok
FKU’de; tedavi edilmeyen hastalarda .......................coLn. gibi bulgular goriiliir.

a) Nobet, entelektiiel gerilik, egzama

b) Otizm benzeri davramislar,idrarda koku, hipopigmentasyon

c) Hepsi

d) Fikrim yok
Sonucu 2.1-3.9 mg/dl arasinda ¢ikan bebeklerden tekrar kan 6rnegi istenir. Tekrarlanan Srnekte sonug
>2.1 mg/dl ¢ikmasi durumunda ... klinigine sevk edilir.

a) Pediatri

b) Pediatrik endokrinoloji
c) Pediatrik beslenme ve metabolizma

d) Fikrim yok
Konjenital hipotiroidi (KHT), tiroid bezinin hormon ............... ile karakterize endokrinolojik bir
hastaliktir.

a) Yetersizligi

b) Fazlalig

C) Asiri fazlalig

d) Fikrim yok
KHT’de; baslangigta belirti vermese de acik arka fontanel, kaba sesle aglama, kuru deri, ...... ,

............... , ¢ikik karin, genis diiz burun, umblikal herni, uzamis yenidogan sariligi, letarji, hipotoni,
nadiren guatr gibi bulgular goriilebilir.

a) Hipertermi, konsitipasyon, biiyiik dil

b) Hipotermi, diyare, biyiik dil

€) Hipotermi, konstipasyon, bityiik dil

d) Fikrim yok
Sonucu 5.5-20 m IU/L ¢ikan bebeklerden tekrar kan Ornegi istenir. Tekrarlanan Ornekte sonug
............... ¢tkmast durumunda ildeki uygun laboratuvarda serum T4-TSH bakilip pediatrik
endokrinoloji klinigine sevk edilir.

a) <55mlIUL

b) >5.5mIU/L

C) <45mlIU/L

d) Fikrim yok
Biyotinidaz eksikligi (BE), B vitaminlerinden biri olan biotinin viicut tarafindan kullamlamadig,
otozomal resesif gecisli, ...l tutan norokutanoz bir hastaliktir.

a) Sinir sistemini ve deriyi

b) Sindirim sistemi ve deriyi

€) Sinir sistemi ve dolagim sistemini

d) Fikrim yok
BE’de; tedavi edilmeyen hastalarda ...............ccoooiiiiiiiiiiiii gibi degisken norolojik
ve dermatolojik belirtiler goriilebilir.

a) Nobetler, hipotoni, beslenme sorunlari, gelisimsel gecikme

b) Isitme kaybi, optik atrofi, ataksi, alopesi ve deri dokiintiisii

c) Hepsi

d) Fikrim yok
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10.

11.

12.

13.

14.

15.

Sonucu enzim aktivitesi diisiik veya yok ¢ikan bebeklerden tekrar kan 6rnegi istenir. Tekrarlanan
Ornekte yine ayni sonug ¢gikan bebekler .......................... klinigine sevk edilir.

a) Pediatri

b) Pediatrik endokrinoloji

¢) Pediatrik beslenme ve metabolizma

d) Fikrim yok

Kistik fibrozis (KF); ekzokrin salgt bezlerinde fonksiyon............... ile karakterize, birgok sistemi
tutan otozomal resesif gecisli bir hastaliktir.

a) Bozuklugu

b) Eksikligi

c) Fazlahig

d) Fikrim yok

KF’de; terde sodyum ve klor konsantrasyonu anormal yiiksek olup yetersiz sindirim islevleri,
ekzokrin pankreas yetmezlifi, mukdz bezlerin sekresyonunun koyulagsmasi nedeniyle
................. ve enfeksiyona yatkinlik goriiliir.

a) Obstriiktif akciger hastaligt

b) Konjestif kalp hastalig

¢) Sinir sistemi hastaliklar1

d) Fikrim yok

Sonucu > 90 ng/l ¢cikan bebeklerden 7-14. giin tekrar kan drnegi istenir. Tekrarlanan drnekte sonug
............ ¢ikmasi durumunda ter testi merkezine yonlendirilir. Ter testi sonucu siipheli ¢ikan
bebekler ilgili birime sevk edilir.

a) >50pngl
b) >60 pg/l
c) =70 gl
d) Fikrim yok

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH), hastalarin %90°dan fazlasinda 21-Hidroksilaz enzim
.................. nedeniyle kortizol iiretim kusuru bulunan genetik bir hastaliktir.

a) Fazlaligt

b) Eksikligi

¢) Yoklugu
d) Fikrim yok
KAH’de; ........... yaninda .............. nedeniyle agir tuz kaybi olusan bebeklerde hiponatremi,

hiperkalemi ve hipoglisemi, 6zelliklekizbebeklerde goriilmekiizere cinsiyet gelisim anomalileri gibi
bulgular goriiliir.

a) Kortizol eksikligi- Aldesteron eksikligi

b) Kortizol fazlaligi-Aldesteron eksikligi

¢) Kortizol eksikligi-Aldesteron fazlalig

d) Fikrim yok

170HP birinci basamak analiz sonucu; > 36 hafta ve > 2500 gr bebekler > 10 ng/ml, 32-35 hafta ve
1500-2499 gr prematiire bebekler> 15 ng/ml ise aym drnekten ikinci basamak analizi yapilip sonuca
OTE v, klinigine sevk edilir.

a) Pediatri

b) Pediatrik endokrinoloji

c) Pediatrik beslenme ve metabolizma

d) Fikrim yok
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EK-2

KLINIK ARASTIRMALAR ETIK KURULU KARAR FORMU

ARASTIRMANIN AGIK ADI

“Yenidogan Topuk Kani Taramasinda Gorev Alan Saglik
Calisanlarinin Konu Ile Ilgili Bilgi Diizeyleri”

VARSA ARASTIRMANIN PROTOKOL KODU

KARAR BILGILERI

& Belge Ads Tarihi : CISTYOR Dili
= o umarast
HE  |ARASTIRMAPROTOKOLD Torkge []  ingilizce [ Diger[]
zZ= BILGILENDIRILMI$ GONULLU OLUR
E‘d’ FORMU Torke []  Ingilizce (1 Diger [
E= | OLGURAPOR FORMU 04.01.2021 Tarkge [ Ingilizce T Diger (]
a : .
a ARASTIRMA BROSURU Tarkge [0 ingilizee ] Diger [
Belge Adi Agiklama
. SIGORTA O
S [ARASTIRMA BOTCESI O
£ % [BIYOLOJK MATERYEL TRANSFER O
Z2 |rorMu
a0
Za ILAN O
= 2  [VILLKBILDRRIM (]
& % | SONUG RAPORU ]
¢ [GUVENLILIK BILDIRIMLERI O
/2  |DIGER: =|
Karar No: 2021-02/11 Tarih: 26/01/2021

Yukanida bilgileri verilen bagvuru dosyast ile ilgili belgeler arastirmanin/galiymanin gerekge,
amag, yaklagim ve yontemleri dikkate alinarak incelenmis ve uygun bulunmus olup
arastrmanin/galismanin bagvuru dosyasinda belirtilen merkezlerde gergeklestirilmesinde etik ve
bilimsel sakinca bulunmadigina, toplant: yeter say1si saglandig1 igin katilan iiyelerin oy birligi ile

karar verilmistir.

KLINIK ARASTIRMALAR ETIK KURULU

ETIK KURULUN CALISMA ESASI

Kilavuzu

Tlag ve Biyolojik Urtinlerin Klinik Arastirmalan Hakkinda Yonetmelik, lyi Klinik Uygulamalan

BASKANIN UNVANI/ADI/SOYADI:

Prof. Dr. Kemal OZYURT

_26/01/2021 tarihinde agagidaki kisiler online olarak toplantiya katiimiglardur,
|

Unvan/Adi/Soyadi Uz:::::'k Kurumu Cinsiyet A:;:’tu;;s " Katihm * lmzzr
a . | AhiEvran
Deri ve Zithrevi | o . . . E K E H E H
Prof. Dr. Kemal OZYURT Universitesi Tip
Hastaliklar Fakilltesi X i O Y [
I Ahi Evran
L Anesteziyoloji A T E K E H E H
Dog. Dr. Recai DAGLI o TN Universitesi Tip m|olo'olo|o
) Fakiiltesi
| Dr. Og. Uyesi Dilek 1 Dt E |k |E |H |E |H Q
sy Fizyolaji Universitesi Tip = N
KUZAY Fakiltesi O ® (OO (O 0O
>
©
v
Etik Kurul Bagkaninin

Unvan/Ady/Soyadi: Prof. Dr. Kemal QZYORT

imza:

Not: Etik kurul bagkans, imzastnn yer almadigs her sayfaya imza atmalidir.

69



KLINIK ARASTIRMALAR ETIK KURULU KARAR FORMU

ARASTIRMANIN ACIK ADI

“Yenidogan Topuk Kam Taramasinda Gorev Alan Saghk
Calisanlarimin Konu Ile Ilgili Bilgi Diizeyleri”

VARSA ARASTIRMANIN PROTOKOL KODU

Ahi Evran
= . Universitesi E K E H E H
Prof. Dr. Ayla UNSAL Hemsirelik Saglik Bilimleri 0 = 0O O 0 0
Fakiiltesi
Dr. Or. Uyesi Gilhan Tibbi a8 m |E |& |E (B |B |H
UNLU Farmakoloji Fakiiltesi O X O O O O
: . Ahi Evran
. : Anesteziyoloji B8 e B K E H E H
Dr. Ogr. Uyesi Fatma CELIK S Um.\'/er51.te51 Tip 0] = 0 0 0 0 .
Fakiiltesi
Dog¢. Dr. Fatmanur Aybala Fiziksel Tip ve IA)::;\;;?; i Tap E K E H E H
KOCAK Rehabilitasyon Fakiiltesi O X O O | O
Dog. Dr. Omer Faruk Deri ve Zithrevi Sﬁi\i‘gi‘;ﬁ Tip E K E H E H
ELMAS Hastaliklar Fakilltesi B’ 0 (8 448 |E >
oy e ’ . SR e Ahi Evran
Dr. Ogr, Uyesi Naime Meri¢ | Biyoistatistik ve Universitesi Tip B K B H E H
KONAR Tip Biligimi Fakiiltesi | X | O O O
Dr. Ogr. Uyesi Arif Hidai | TipTaribive | o1 V20 w |E | |E |H |E |
KOKEN Etik L X O (O |0 |0 |0,
Uzm. Dr. Ugur GONUL Halk Saghyn | PetlasA.S. % E E IE] E E
- e " . Kirsehir Egitim ve | E K B H E H
Eczaci Aysegiil GUVENC LEczaci Asas, Hastanesi 0 = 0 0 m B
; . o Kirsehir Egitim ve | E K E H E H
Uzm. Dr. Aysu YETIS Néroloji Afeg Hestanssi 0] X 0 ] 0] 0
Ahi Evran Un.
= o E K E H E H
Ogr. Gor. Murat TURPCU Hukuk Sosyal Bilimler
ose R (O[O |O |0 |0
SO . Ahi Evran Un. E K E H E H
V.H.K.] Yasin KILIC Memur TOMER Merkezi | [X] 0 0 ) 0 0
-

*:Toplantida Bulunma

Etik Kurul Baskaninin

Unvani/Adi/Soyadi: Prof. Dr. Kemal OZYURT

Imza:

Not: Etik kurul bagkani, imzasinin yer almadigi her sayfaya imza atmalidir.

Sayfa 3 /3
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EK-3

v
1. SAGLIK MUDURLUGU o
BILIMSLL ARASTIRMA TALEPLERI DEGERLENDIRME TFORMU

TUARASTIRMA SANIBININ T

CAd Soyady Pral.Dr.Ayla Unsal

© Kurima ¢ Universitesi Ahi Evran Universitesi

-.-&r-a;strl;r:r:l-]-_i_l__”)_’_i!bIi-:lit__‘_____1 ' Kursehir i .
‘ Arastirma Yapilacak Saghik Tesisleri T.C. Saghk Bakanligt Kirgehir Egitim ve Arastirma Hastanesi
: . . K . Yenidogan topuk kani taramasinda gorev alan saglik

| Arapirmanii SaREEN calisanlarmmn konu ile ilgili bilgi diizeyleri

?L':_\_rl_él?-rl:_rr@anzn Statiisil Bireysel Arastirma Projesi

{ On lzin Formu (x)Var /(O Yok

f‘ Basvuru Formu () Var /() Yok

j Universite / Kurum Talebi ()Var/ () Yok

| Bagvuru Belgeleri Arastirma Yéntemi Ornegi( ) Var/ ( ) Yok

Arastirma Detay Formu ()Var/() Yok
Kurumsal Kimlik Belgesi () Var/ () Yok

Veri Toplama Araglar
Aragtirmanin Yapilacagl Tarih Aralhig
Goriis Istenilecek Birimler

~ KOMISYON GORUSU

Prof.Dr.Ayla Unsal Kirgehir 11 Saghk Miidurliigiine bagh Hastane ve Asm’lerde yapmak istedigi“Yenidogan
topuk kanoi taramasinda gorev alan safhk ¢ahsanlarimn konu ile ilgili bilgi diizeyleri “konulu ¢alisma
talebi komisyonumuz tarafindan degerlendirilmis ve oy birligi ile Etik Kuruldan izin alinmak sartiyla
galigmaya baslanilmasi1 uygun goriilmiigtiir.

Etik Kurul izni Gerekliligi Evet
Komisyon Karan Oybirligi / Oygoklugu ile alinmistir,
| Muhalif Uyenin Ad: ve Soyad: Gerekgesi B
Tarih:
Komisyon Bagkam
Dr.Ogr. Uryveil Mohmet YETIS
Sagli Hinnetler Bagkani
Dog. Dr. M.Sahj WCI Dr.Ogr. Uyesi Serdar SAHIN Dr.Ogr. UyesilF. AybalaKOCAK.
Uro!oj Genél Certahi Uzman FAR Yzm
UYE OYlE TYE
Dr.Opr. Uyesi. Bilal ILANBEY Dr.Ogr. Uyesf,Egaal UNLU
BiyokimyaUzm Cocuk Sag. a4, Uzmani
UYE OYE

Evrakin elektronik imzal suretine http://e-belge.saglik.gov.tr adresinden db7dal97-b2d2-4095-ae35-4a0661972fa2 kodu ile erisebilirsiniz.
Bu belge 5070 sayil elektronik imza kanuna gére giivenli elektronik imza ile imzalanmastir.
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OZGECMIS

Kisisel Bilgiler

Adi soyadi

Rabia BAYRAK

Dogum yeri

Dogum tarihi

Uyrugu

Telefon numarasi

E-posta
Egitim bilgileri
Lisans
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