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OZET

Yenidogan Topuk Kani Taramasinda Gorev Alan Saghk Calisanlarinin Konu

Hakkindaki Bilgi ve Farkindalik Diizeylerinin Degerlendirilmesi

Amag: Dogumsal Metabolik Hastaliklar, nadir goriilen otozomal resesif ge¢isli
hastaliklar grubudur. Ulkemizde topuk kanindan Fenilketoniiri, Biyotinidaz Eksikligi,
Konjenital Hipotiroidi, Kistik Fibrozis, Konjenital Adrenal Hiperplazi ve Spinal
Miiskiiler Atrofi taramasi yapilmaktadir. Bu ¢alisma yenidogan topuk kani taramasinda
gorevli olan saglik ¢alisanlarinin konu hakkindaki bilgi ve farkindalik diizeylerini

6l¢mek amaciyla yapilmistir.

Materyal ve Metod: Arastirma Malatya ilinde 07.11.2024-07.02.2025 tarihleri
arasinda yenidogan topuk kani taramasinda gorevli, Aile Sagligi Merkezleri’nde ¢alisan
ve caligmamiza goniillii olarak katilan 202 saglik calisaniyla yapilmistir. Arastirmaci
tarafindan literatiir dogrultusunda hazirlanmis soru formu kullanilarak elde edilen

veriler SPSS 22.0 programu ile analiz edilmistir.

Bulgular: Katihmcilarin %75.7’si  hekim, %12.9’u hemsire, %11.4’40 de
ebelerden olusmaktadir. Hekimlerin %66.0’siin pratisyen, %34.0’{inlin uzmandir. Aile
saglig calisanlarinin %22.4°1 saglik meslek lisesi, %20.4’1 6n lisans, %48.9°u lisans ve
%8.1’1 de yiiksek lisans mezunu oldugunu belirtmistir. Calismamizda topuk kani
taramas1 hakkindaki sorulara verilen dogru cevap oranlar1 yliksek iken hastaliklarin
tanimlari, semptomlarinda bilgi eksiklikleri oldugu goriilmiistiir. Hastaliklar konusunda

hekimlerin, topuk kani konusunda ebe ve hemsirelerin daha deneyimli bulunmustur.

Sonug¢: Aile hekimleri ve aile saglig1 calisanlarinin, topuk kani taramalar1 ve
hastaliklar1 hakkinda dncelikle bilgi diizeylerinin belirlenmesi ve gerektiginde egitimler
diizenlenmesi taramalarin saglikli devam edebilmesi i¢in dnemlidir.

Anahtar Kelimeler: Dogumsal Metabolik Hastalik, Topuk Kani Taramasi,
Yenidogan Saglig
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ABSTRACT

Evaluation of the Levels of Knowledge and Awareness of Healthcare Workers

Working in Neonatal Heel Blood Screening

Aim: Congenital Metabolic Diseases are a group of rare autosomal recessive
diseases. In our country, heel blood is used to screen for Phenylketonuria, Biotinidase
Deficiency, Congenital Hypothyroidism, Cystic Fibrosis, Congenital Adrenal
Hyperplasia and Spinal Muscular Atrophy. This study was conducted to measure the
knowledge and awareness levels of healthcare professionals who are responsible for
newborn heel blood screening.

Material and Method: The research was conducted between 07.11.2024-
07.02.2025 in Malatya province with 202 healthcare professionals working in Family
Health Centers and volunteering to participate in our study. The data obtained using a
questionnaire prepared by the researcher in line with the literature was analyzed with
the SPSS 22.0 program.

Results: Of the participants, 75.7% were physicians, 12.9% were nurses, and
11.4% were midwives. 66.0% of the physicians were general practitioners and 34.0%
were specialists. Of the family health workers, 22.4% had a health vocational high
school, 20.4% had an associate degree, 48.9% had a bachelor's degree, and 8.1% had a
master's degree. In our study, while the correct answer rates given to the questions about
heel blood screening were high, it was observed that there was a lack of knowledge
about the definitions and symptoms of diseases. It was found that physicians were more

experienced in diseases, and midwives and nurses were more experienced in heel blood.

Conclusion: It is important to determine the knowledge level of family
physicians and family health workers about heel blood screenings and diseases and to

organize training when necessary so that screenings can continue healthily.

Keywords: Congenital Metabolic Disease, Heel Blood Screening, Newborn
Health
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SIMGELER VE KISALTMALAR DiZiNi

BE : Biyotinidaz Eksikligi

DMH : Dogumsal Metabolik Hastaliklar
FDA : Amerika Birlesik Devletleri Gida ve ilag Dairesi
FKU : Fenilketoniiri

IRT : Immiin Reaktif Tripsinojen

KAH : Konjenital Adrenal Hiperpilazi

KF : Kistik Fibrozis

KH : Konjenital Hipotiroidi

NTP : Neonetal Tarama Programi

SMN1 : Sagkalim Motor Noron 1

SMNZ2 : Sagkalim Motor Noron 2

T3, T4 : Tiroid Hormonlar1

TSH : Tiroid Uyarict Hormon

UYTP : Ulusal Yenidogan Tarama Programi
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1.GIRIS

Dogumsal Metabolik Hastaliklar (DMH), ¢ogu otozomal resesif gecisli, nadir
goriilen hastaliklar grubunda olmasina ragmen cok sayida metabolik hastaligin varligi
diisiiniildiigiinde &nemi anlasilmaktadir. Ulkemizdeki prevelans: 1:1500-3000 araliginda

degismektedir (1,2).

Ozellikle hastaliklarin genlerle tasindiklar1 géz dniinde bulunduruldugunda akraba
evliliklerinin diinya ortalamasinin ¢ok iizerinde oldugu ( %12.8 ile en diisiik oran Bati
Anadolu’da, %35 ile en yiiksek oran Giineydogu Anadolu’da iken, lilke genel ortalamasi
%21 ve bu evliliklerin %70’1 birinci derece kuzen evliliginden olusur), perinatal merkez
kavraminin yeterince yerlesmedigi, antenatal bakimi1 ve genetik danigmanlik farkindalig
tam anlamiyla ele alinmadig: iilkelerde DMH tanisinin erken konulmasi daha da 6nem arz

etmektedir (3, 4).

Hastaliklar1 erken ya da presemptomatik donemde yakalama fikri ¢esitli tarama

testlerinin gelisimine dnciiliik etmistir (5).

Dogumsal metabolik hastaliklar1 erken teshis i¢in yapilan yenidogan metabolik
tarama testleri aslinda toplum saglig1 hizmetidir. Bu acidan ele alindiginda sadece basit bir
laboratuvar hizmeti degil; tani, tedavi, veri degerlendirmesi, egitim ve uzun dénem

yonetim anlayist kapsayan bir sistemler biitlintidiir.

Diinyada ve iilkemizde, yenidoganlarin saglikli bir hayat devam ettirebilmeleri i¢in,
cesitli tarama programlart planlanip kullanilmaktadir. Taranacak hastaliklar, goriilme

siklig1 ve iilkelerin kosullarina gore belirlenmektedir (6,7).

Ulusal Yenidogan Tarama Programi (UYTP)ile, yenidoganlarin belirlenen
hastaliklar acisindan taranmasi, olusacak beyin hasarlari, zeka geriligi ve geri doniisii
olmayan hasarlarin engellenmesi, tan1 konan bebeklerde adi gecen hastaliklarin neden
oldugu rahatsizliklar1 6nlemek amagh uygun tedavi baglanmasi ve sonucta belli bir zeka
seviyesinin  saglanmasi, toplumun akraba evliliklerinin azaltilmas1 konusunda
bilin¢lendirilmesi ve bu durumun topluma olusturdugu ekonomik yiikiin 6nlenmesi

amaclanmaktadir (8).



UYTP’de canli dogan her bebege topuk kani taramasi yapilmaktadir. Ulkemizde
topuk kanindan, Fenilketoniiri (FKU), Kistik Fibrozis(KF), Biyotinidaz Eksikligi (BE),
Konjenital Hipotiroidi (KH), Konjenital Adrenal Hiperpilazi (KAH) ve son olarak Spinal
Miiskiiler Atrofi (SMA)’nin de eklenmesiyle toplam altt DMH taramasi yapilmaktadir (8).

Yenidoganlarda ilk 24 saatte yapilan taramalar bircok onemli sorunlarin farkina
varilmasina yardim ettiginden ¢ok 6nemlidir. S6z konusu olan testlerde kullanilacak olan
topuk kani Orneginin aliminda dogru teknik kullanilmasi, takibi, ailenin dogru
bilgilendirilmesi gibi konularda saglik calisanlarina 6nemli gorevler diismektedir. Kan
Oornegi alimi, saklanmasi ve tasinmasi asamasinda yapilan hatalar testin yanlis
sonuclanmasi ve tekrarina sebep olabilmektedir. Testin tekrarlanmasi hastaligin tespiti, tan1
ve tedavide gecikmelere sebep olacaktir. Halbuki DMH’in 6nlenmesi ve tedavinde en
onemli etken zamandir. Bu konu hakkinda saglik calisanlariin sahip oldugu bilgi
diizeylerinin belirlenmesi ve eksik goriilen durumlarda egitimlerin yapilmasiyla olasi
hatalar Onlenebilecektir. Literatiirde konu hakkindaki hekim, ebe ve hemsire gibi saglik
calisanlarindan olusan ulusal ve uluslararasi seviyede ¢alismalarin sinirli oldugu tespit
edilmistir (9-11). Bu arastirma yenidogan topuk kani taramasinda gorevli olan saglik
calisanlarinin konu hakkindaki bilgi ve farkindalik diizeylerini 6lgmek amaciyla

yapilmugtir.

Arastirma Malatya ili ve ilgelerinde topuk kanmi numunesi alinan Aile Saghgi
Merkezlerinde, topuk kani taramasinda gorevli ve goniillii olarak calismaya katilan saglik
calisaniyla 07.11.2024-07.02.2025 tarihleri arasinda yapilmistir. Arastirmacinin literatiir
dogrultusunda hazirladigi anket formu veri toplamada kullanilmistir. Toplanan veriler

SPSS 22.0 ile istatistiksel olarak degerlendirilmistir.



2. GENEL BILGILER

2.1.Yenidogan Dogumsal Metabolik Hastaliklar

DMH; Karbonhidrat, protein ve yag asitleri yapimi veya yikiminda meydana gelen
kusurlar sonucu olusan patolojik tablodur. Kusurlu genetik bilgi kaynakli enzim, kofaktor
eksikligi ya da enzim aktivitesinin azalmasi sonucu meydana gelen biyokimyasal
bozukluklar olup, ¢ogu otozomal resesif kalitimlidir. Bu hastaliklar anne karnindan
yetiskin déneme kadar olan siire¢lerde ortaya cikabilir. Neredeyse biitliin organlarda
tutulum gosterebilir (12-15). Ik defa Garrod tarafindan 1908 yilinda tanmimlanan DMH,
tilkemizde akraba evlilikleri ve dogum sayisinin fazla olmasindan dolayr gelismis iilkelere
nazaran daha sik goriilmektedir (15). Yenidogan tarama testlerindeki gelismeler sayesinde
bircok metabolik hastalik erken tespit edilip, tedavisi baslanmakta ve bdylece hastaligin
sebep oldugu geri doniisiimsiiz mental-motor hasarlarin 6nlenmesi saglanmaktadir (16).
Genel olarak metabolik hastaliklardaki tedavi yontemleri; toksik madde birikiminin
onlenmesi, kofaktor eklenmesi, son iriiniin takviyesi, gen tedavisi ve organ nakli olarak

sOylenebilir (17).

2.1.1. Diinya Ve Tiirkiye’de Dogumsal Metabolik Hastahklar Taramas1 Ve

Tarihcesi

Diinyada gelismis-gelismekte olan tilkelerde uygulanan yenidogan tarama programi
saglik hizmetleri i¢cindeki olduk¢a 6nemli koruyucu saglik hizmetidir (18). Bu taramalar
sayesinde erken teshis edilen yenidoganlarda uygulanan erken tedavi ile mortalite ve

morbiditenin azaltilmasi1 amaglanmaktadir. (19,20).

Yenidoganda FKU taramasi ilk kez Centerwall tarafindan 1957°de idrarda ferik
kloriir testi kullanimi ile baslamistir. ilk tarama programu ise, 1963’te Massachusetts’te
Guthrie adli bilim insani tarafindan giinimiizde de kullanilmakta olan bakteriyel
inhibisyon yontemi temeline dayanan kan orneklerinin toplandigi filtre kagidinin
kullanilmastyla baglamistir (18,21). Taramalarda kullanilan yontemler; DNA diizeyinde
genotipik tarama, enzimatik fenotip protein/enzim diizeyinin taranmasi olmakla birlikte en
sik kullanilan biyokimyasal fenotipin metabolit seviyesinin taranmasidir. Tarama
programindaki asil Onemli olan husus; mortalite ve morbiditeye sebep olmadan,

hastaliklar1 en erken donemde tespit etmek ve miimkiin olan en kisa zamanda tedaviye



baslamaktir. Bununla beraber taramalarin duyarhilik ve Ozgilinliigii, yasamin erken
donemlerinde birgok metabolitin yasla farkli seviyelerde olmasi nedeniyle diisiik
olabilmektedir. Bundan kaynaklanabilecek hatalar1 ortadan kaldirmak i¢in dogumdan

sonraki 3-5. giinler taramada en uygun zaman dilimini olusturmaktadir (18-20).

Ulkemizde FKU tarama programi 1987°de baslamis olup,1993°de tiim iilkede
zorunlu olmustur. Ulusal Yenidogan Tarama Programi, 25 Aralik 2006’da FKU’ya KH
taramas1 eklenmesi ile baslatilmistir. Ekim 2008’de BE taramasi, Ocak 2015’te KF
taramasi ilave edilmistir. 2017°de KAH pilot olarak Konya, Adana, Kayseri ve Samsun’da
baslatilmig, 2022°de ise tiim iilkeye yayginlastirilmistir. 9 Mayis 2022°de panele SMA
eklenmistir. Tldeki tiim saglik merkezlerinde YTP kapsaminda alinan tiim topuk kanlari
Saglik Miidiirliiklerinde toplandiktan sonra, Istanbul ve Ankara’daki tarama laboratuvarina
gonderilmektedir. Her hastalik i¢in ¢alisilan kanlarin sonuglart YTP web uygulamasi ile
illere gonderilmekte ve silipheli ¢ikan sonuclar igin bebekler ilgili merkezlere
yonlendirilmektedir. Bu calismalar neticesinde her yil yaklasik 4500 bebegin hastalig

erken tespit edilmekte ve olusabilecek komplikasyonlar 6nlenebilmektedir (8).

FKU’nun diinyadaki goriilme sikligi 1:10000, iilkemizde ise 1:4500 oranindadir.
BE’de oranlar 1:40000-60000 ile 1:11000 olarak karsimiza ¢ikmaktadir. KH’nin
diinyadaki orani 1:2500-4000 iken iilkemizde 1:3344 olarak tespit edilmistir. KF ise
diinyada 1:2000-3500 iken iilkemizde bu oran 1:3000 olarak saptanmistir. KAH’n
diinyadaki goriillme oranmi 1:5000-15000 olup, iilkemizdeki yiiksek akraba evlilikleri
sebebiyle diinyadaki goriilme sikligindan yiiksek oldugu diisiiniilmektedir. SMA’da bu
oran diinyada 1:10000 iken tilkemizde ise 1:6000 olarak agiklanmistir (22).

2.1.2. Dogumsal Metabolik Hastaliklarda Saghk Personelinin Rolii

Tim toplumlarda cocuk, gelecegin yetiskinleri olarak goriillmekte ve en 1iyi
imkanlarla ihtiyaglar1 karsilanmaya c¢alisilmaktadir. Her ebeveyn saglikli ¢ocuklar diinyaya
getirmek ister. Lakin bazen hastaliklar buna engel olmaktadir. Son yillarda, ¢ocuk ve
ailenin hayat kalitesini olumsuz etkileyen dogumsal metabolik hastaliklara daha g¢ok
rastlanir olmustur (23). Yenidogan haklar1 deklarasyonunda “her yenidogan yasam
hakkina sahiptir’, “her yenidogan daha sonraki yasaminda kendisinin azami fiziksel,
zihinsel, ruhsal, ahlaki ve sosyal gelisimini saglayacak saglik, sosyal ve duygusal bakimi
alma hakkina sahiptir” ve ¢ocuk haklar1 sézlesmesinde ise “gocugun saglikli bir sekilde

bliyliyebilmesi i¢in kendisine ve annesine dogum Oncesi ve sonrasinda 6zel bakim ve



korunma saglanmalidir” ilkesi bulunmaktadir. Hasta cocuk sahibi olmak yalniz anne
babay1 degil tiim ailenin psikolojisini etkilemektedir (24,25). Bu nedenle koruyucu saglik
hizmeti olan yenidogan taramalarinda tani alan bebek ve ailelerinin bundan sonraki
hayatlarinda sosyal, fiziksel, psikolojik vb. acgidan saglik personellerine ¢ok ©Onemli
gorevler diismektedir. Hastalik konusunda aileyi bilgilendirme, ailenin anamnezini alma ve
kaydin1 tutma, tedaviye uyumu ve destekleyici bakimi saglamada saglik personellerinin

gorevi ¢cok onemlidir (23).

2.2. Ulkemizde Yenidogan Topuk Kaninda Taranan Hastaliklar

UYTP kapsaminda iilkemizde, topuk kanindan bakilan altt adet DMH taramasi
yapilmaktadir. FKU, BE, KH, KF, KAH ve SMA’dir.

2.2.1. Fenilketoniiri

FKU, fenilalanin hidroksilaz enzimi eksikligi sebebiyle fenilalanin aminoasidinin
parcalanamamasi neticesinde, kan ve dokularda birikmesi sonucu ortaya ¢ikan, erken tespit
edilmediginde zeka ve agir gelisme geriligine neden olan otozomal resesif gecisli kalitsal
bir hastaliktir (26, 27). Parcalanamayan fenilalanin beyinde birikir ve ortaya koydugu
harabiyet ile gocukta ileri seviyede zeka geriligine sebep olur. Ulkemizde akraba
evliliklerinin ¢ok olmasi1 nedeniyle sik goriilmektedir. FKU’lu bebekler dogumda
genellikle saglikli goriinmektedir. Normal beslendikten sonra viicutta birikmeye baslayan
fenilalanin, klinik tabloya neden olur. Tedavisi yapilamayan hastalarda ileri seviyede

mental gerilik, konviilsiyon ve 6liim goriilebilmektedir. (28, 29).

Klinik Tablo

FKU’li bebekler dogumdan sonraki ilk aylarda saglikli bebekler gibidir.
Beslenmeye bagladiktan sonra viicutta birikmeye baslayan fenilalanin, ndrolojik tabloyu
ortaya c¢ikar. Geligme geriligi 5-6. aylarda kendini belli etmeye baglar. Akranlar1 gibi
oturma, konugma, yiirlime becerilerini kazanamaz ve yeterli beyin gelisimi olmadigindan
mikrosefali ortaya cikar. Cevreye duyarsizlik hatta otistik davranislar goriilebilir. Idrar ve
viicut stvilarinda kiif kokusu dikkat ¢eker (1,30). Bebekten taburcu edilmeden hemen 6nce
ve beslendikten sonraki ilk 24-72 saat iginde kan Ornegi alinmalidir. Bu siire 7 giinii
gegmemelidir. Bebekten kan Ornegi 24 saat iginde alimmigsa, 1-2 hafta sonra

tekrarlanmalidir. 0-12 yas araligindaki kan fenilalanin seviyesi 2-6 mg/dl’dir (10, 31).



Tedavi Ve izlem

Beyin hasar1 ve buna bagli semptomlar1 engellemek i¢cin dogumdan sonraki ilk 21
giinde tedaviye baslamak ve hayat boyu diyet tedavisi uygulamak énemlidir. Tedavide asil
amacg, kan fenilalanin seviyesini beyin hasarina neden olmadan yeterli niitrisyonu
saglayabilmektir. Fenilalanin protein kaynakli besinlerin igerisindeki 6nemli bir aminoasit
olup, diyetten tamamen izole edilmesi sakincali oldugundan uygun bir diyet programi
uygulanmalidir. Son yillarda biiylime ve gelismenin saglikli olmasi i¢in 6zel gelistirilmis
mamalarin disinda, protein miktar1 azaltilmis {riinler ve gidalar iiretilmektedir. FKU’Iu
bireylerin; zeytinyagi, aycicegi yagi, aspartam igermeyen gazli icecekler, kahve, cay,
maden suyu, su, soda, seker, kompostolar, sade lokum, siitsiiz tatlilar, pismaniye,
baharatlar, tuz, sirke ve misir nisastasi tiiketmesinde sakinca bulunmamaktadir.
Diyetlerinden ¢ikarilmasi gereken tiriinler ise; fistik, findik, ceviz, kurubaklagiller, tahillar,

yumurta, siit ve silit mamiilleri, deniz iriinleri, et ve et mamiilleri olusturmaktadir

(26,32,33).

2.2.2. Biyotinidaz Eksikligi

Biyotin, saglikli biiylime, gelisme ve enerji i¢in gereken, suda ¢dziinen ve birgok
yiyecekte bulunan bir vitamindir. Diyetle disaridan alinan biyotin proteine baglh
oldugundan viicut tarafindan kullanilamaz. Viicudumuzda bulunan biyotinidaz enzimi,
diyetle alinan biyotini bagli oldugu proteinden ayirip, serbest biyotine ¢evirmede gorev
alir. Viicudumuz; karbonhidrat, protein ve yag yapim ve yikim dongiisii i¢in serbest
haldeki biyotine ihtiya¢ duyar. BE’de biyotin proteinden ayrilamadigi i¢in zararl {iritinler
viicutta birikmeye baglar. Biyotinidaz enzim aktivitesi yeterli olmadigindan normal diyetle
alimandan ¢ok daha fazla miktarda serbest biyotine gereksinim vardir. Aksi takdirde
dermatolojik, ndrolojik, immiinolojik ve goérme ile baglantili saglik sorunlar1 ortaya ¢ikar.
Akraba evliliklerinin ¢ok olmasindan dolayr iilkemiz, en sik goriilen {ilkeler arasindadir.

Diinyadaki goriilme sikligi 1/60000 iken, tilkemizde 1:11000 olarak belirtilmistir (34-37).

Klinik Tablo

BE, tedavi edilmediginde, dogumu izleyen birkag hafta i¢inde, ama genellikle 3 ile
6 ayda semptomlar ortaya c¢ikmaya baglar. Ancak ilk birka¢ yil belirgin degildir.
Semptomlarin baglicalari; ndbetler, gelisimsel gerilik, deri ve sa¢ dokiilmesidir. Bunlara
uyusukluk, isitme kaybi, ataksi, g6z ve solunum problemleri de eslik edebilir. Hayati

fonksiyonlar1 tehdit eden asidoz, hiperamonyemi ve organik asidiiri gibi biyokimyasal

6



degisimler de goriilebilir. Enzim eksikliginin beyin, i¢ kulak, g6z ve deride olusturdugu
hasarlar1 tedavi edilmeyen yeni doganlar ve bebekler bazen hayatini kaybetmektedir (34-

36).

Tedavi Ve izlem

Giliniimiizde tedavisi olmakla beraber, Omiir boyu tedavisi devam eden bir
durumdur. Tan1 ve tedavideki gecikme ndrolojik sekele hatta 6liime neden olabilmektedir.
Enzim eksikligi olan g¢ocuklara tedavide oral biyotin verilmektedir. Onerilen doz 5-20
mg’dir. Protein kisitlamasi gerekmemekle birlikte, ¢ig yumurta beyazindaki avidin
maddesi biyotini bagladigindan tiiketilmemelidir. Bebekler diizenli olarak doktor ve diyet

ile kontrol edildigi takdirde saglikli biiyiime ve gelismeleri saglanabilir (34,36).

2.2.3. Konjenital Hipotiroidi

KH, dogustan tiroid hormon noksanligi olarak ifade edilir. Ulkemizde,
yenidoganlarda en ¢ok goriilen endokrin hastaligi olmasinin yaninda, onlenebilir mental
reterdasyonun da en sik nedenidir. Goriilme siklig1 yaklasik 1:4000°dir. Hastalik gecici
veya kalic1 olabilir. Gegici KH, dogumda ortaya ¢ikan ancak ilerleyen donemlerde tiroid
hormonu iiretilmesiyle ortadan kalkarken, kalict KH hayat boyu tedavi gerektirir. Tiroid
hormonu bebeklerde normal biiyliime ve saglikli norolojik gelisim i¢in olmazsa olmazdir.
Eksiklik tedavi edilmediginde KH, hayatin ilk yillarinda ciddi noroloji bozukluk, gelisme
ve zeka geriligi ile sonuclanir. Bu yiizden erken tani ve tedavi ¢ok Onemlidir. Filtre
kagidina alinan topuk kanindan TSH 0lgiilmesi esasina dayanir (38-40). Tarama i¢in en

uygun zaman dilimi dogumdan sonraki 48-96 saatler arasidir.

Klinik Tablo

KH’li bebeklerin ¢ogu dogumda normal goriiniir. Klinik semptomlar anlagilmasi
zor ve non spesifiktir. Bu bebeklerin ¢ok az bir kismi fizik muayene ile dogumda tespit
edilebilir. Arka fontanel genisligi, kuru deri, kaba sesle aglama, beslenme giicliigii, alt
ekstremitelerde hipotermi, kabizlik, biiylik dil, umblikal herni, genis diiz burun, letarji,
hipotoni, uzamis yenidogan sariligi ve guatr goriilebilecek baslica klinik semptomlardir

(39).



Tedavi Ve izlem

KH’li hastalarin pediatrik endokrinoloji uzmani tarafindan takibi Onerilir.
Tedavinin amaci, tiroid hormonu replasmanina bir an 6nce baslayip, TSH miktarinit normal
diizeye (SmU/L’den az olmasi) getirmek; ayrica ilk yilda serum T4’G 10-16 mcg/dL,
serbest T4’ de 1,4-2,3 ng/dL araliginda tutmak hedeflenir. TSH kapiller kandaki cut-off
degeri 20 mIU/ ml olmalidir. Klinik degerlendirme diizenli araliklarla yapilmalidir.
Olusabilecek sekelleri engellemek igin giinde 10-15 mcg/kg L-tiroksin (levotiroksin)
hemen baslanmalidir. Tedavide sadece tablet kullanilmakta olup, sivi soliisyon formlari
saglik bankalig1 tibbi ilag ve tibbi ila¢ kurumundan onay almamistir. Tabletler ezilebilir,
anne siitli veya mama ile karistirilarak verilebilir. Optimal doz laboratuvar degerlendirmesi
ile yapilir. Bunun i¢in; tedavi baslangicinda 2-4. Haftalarda, ilk sene 1-2 ayda bir, 1-3 yas
araliginda 2-3 ayda bir, bundan sonra biiyiime ve gelisme tamamlanincaya kadar 3-12 ayda

bir yapilmalidir. Herhangi bir doz degisikliginde 2 hafta sonra kontrol yapilmalidir (38,42).

2.2.4. Kistik Fibrozis

KF, iilkemizde 1:3000 goriilme sikligima sahip, ekzokrin salgi bezlerindeki
bozukluga bagli ortaya ¢ikan, multi sistem tutulumu olan otozomal resesif ge¢isli yaygin
mortal hastaliktir. Solunum ve gastrointestinal sistem bulgular barizdir. Kistik fibrozis’de
transmembran regililasyon proteini sentezini saglayan gendeki mutasyon sonucu klor iyonu
transportu bozulmustur. Solunum solu epitelinde sodyum emilimi artarak su miktar1 az
olan sekresyonlarin yogunlugunun artmasina ve solunum yollarinin tikanmasina neden
olur. Ayn1 duruma safra ve pankreas kanallarinda da rastlanir. Ter bezlerinde su emilimi
bozuldugundan tuz kaybi artar. Topuk kaninda immiin reaktif tripsinojen (IRT) bakilarak
tespit edilir. IRT degeri yiiksek ¢ikan bebeklerin ter testi igin ilgili merkezlere
yonlendirilmesi gerekir. Bebekler 4 haftalik olunca ter testi i¢in gerekli olan klor miktarina

ulasabilir. Klor seviyesi 40 mEq/L’nin iistiinde ise KF diisiliniilebilir (42, 43).

Terin Toplanmasi

Kol veya bacak iizerinde kiiciik bir alana pilokarpin uygulanir. Ter yapimi
uyarilmast i¢in diisiik bir elektrik akimi verilir. Bolge temizlenir ve filtre kagidi ile

kapatilir. Yarim saat sonra filtre kagidi ¢ikarilir (42).



Klinik Tablo

Gebelikte baslayan KF, semptomlarin ilk zamanlarda fark edilememesi yliziinden
tan1 koymada ge¢ kalinabilmektedir. Hirilti- nefes darligi, deride tuzlu tat olmasi, sik sik
tekrarlayan bronsit- zatiirre gibi akciger enfeksiyonlari, inatg1 oksiiriik ve asir1 mukus,
siniizit, nazal polipler, yagl ve kotii kokulu asir1 miktarda gaita, biiylimede gerilik ve
diistik tart1 agirligi, gaz ve sigkinlik, el ve ayak parmaklari genisligi, pankreas yetmezligi

ve karaciger hastalig1 en belirgin semptomlardir (44).

Tedavi Ve izlem

Erken yastaki gen tedavisi ile kusurlu gen tamir edilebilir yada KF’li bireye eksik
olan proteinin aktif formu verilebilir. Akciger transplantasyonu, ilerlemis durumlarda
diistintilebilir. Son yillardaki tedaviler ile hastalarin 6mrii 30 y1l kadar uzatilmigtir. Akciger
sorunlarma yonelik; egzersiz, fizik tedavi, hava yollarinin tikanmasini 6nleyen ilaglar
(mukolitikler, dekonjestanlar, bronkodilatorler) ile sindirim sistemi sorunlarina; dengeli,
yiiksek kalorili, diisilk yag ve yiiksek proteinli diyet, sindirime yardimci pankreas
enzimleri, A,D,E,K vitaminleri destegi verilmelidir. Bagirsak tikanikliginda lavman

kullanilabilir. Ek olarak grip dahil tiim asilar1 yapilmalidir (45).

2.2.5. Konjenital Adrenal Hiperpilazi

KAH, adrenal kortekste kortizol sentezinde gereken 5 enzimden birinin
eksikliginde ortaya ¢ikan,cinsel gelisim bozuklugu ile karakterize otozomal resesif gecis
gosteren hastalik grubudur. Vakalarin %95’ inden sorumlu olan ve en sik goriilen ¢esidi 21-
Hidroksilaz eksikligidir. Ancak diger enzim eksikliklerinde de klinik tablo benzerdir.
Enzim eksikligi kortizol iiretiminin bozulmasma ve adrenal yetmezlige neden olur.
Bununla beraber olusan aldosteron eksikliginin sebep oldugu tuz kaybi nedeniyle
bebeklerde hiperkalemi, hiponatremi, hipoglisemi ve sonugta 6liimle sonuglanabilir. Erkek
bebekler semptom vermediginden genellikle dogumdan hemen sonra fark edilmez ve ciddi

enfeksiyonlar ve ishal sonucu 6liimler goriilebilir (46, 47).

Klinik Tablo

Klinik semptomlarin ciddiyeti enzim eksikligi miktarina baghdir. Farkli
mutasyonlarin farkli derecelerde enzim eksikligi yapmasi klinik cesitlilie neden olur.
Hafif vakalarda kortizol ve aldosteron sentezi yeterli olsa bile androjen fazlaca

sentezlenmektedir. Ciddi vakalarda, artan kortizol Onciilleri ve adrenal androjenler



nedeniyle erken cocukluk doneminde ¢ok kolay fark edilebilir. Adrenal yetmezlik,
tekrarlayan kusmalar, Kkilo alamama, dehidratasyon, metabolik asidoz tablosu,
hipotansiyon, hipoglisemi, siipheli genital yap1, erken puberte baslica semptomlar arasinda
yer almaktadir (42, 46, 48).

Tedavi Ve izlem

Biitiin KAH hastaliklarinda tedavinin iki temel amaci; hormon replasmani ve asiri
hormon iiretimi kaynakli istenmeyen etkileri dengelemektir. Yeterli androjen iiretiminin
baskilanmasini saglayacak minimum glukokortikoid dozu hedeflenir. Bununla beraber

cerrahi tedavi ve psikolojik destek de yapilmalidir (46,47).

2.2.6. Spinal Muskuler Atrofi

SMA, omurilik ve kraniyal sinir motor ¢ekirdeklerinde bulunan motor néron
hiicrelerinin irreversible hasar1 sonucu ortaya c¢ikan kas gii¢siizliigii olan otozomal resesif
gecisli bir grup hastaliktir. Kaslar, sinir hiicrelerinden gelen sinyalleri yanitlayamayarak
korelmeye ve kiigiilmeye, zamanla atrofiye yani yok olmaya baglar. Hastalarda bas ve
boyun ile kol ve bacak kaslarini kontrol edememe durumu ortaya ¢ikar. Emekleme, yutma,
nefes almada problemler goriilebilirken; isitme, tat alma, gdrme, koklama duyular
tamamen normaldir. SMA’nin tasiyicilik orani yaklasik 1:40-60 arasindadir. Ulkemizdeki
goriilme siklig1 ve tastyicilik oran1 kesin olarak bilinmemekle beraber yaklasik olarak 3000
SMA hastas1 mevcuttur. 4 farkli formu vardir. Klinik bulgu ve belirtiler ile 6ykii ve fizik
muayene sayesinde tani konur. Kesin tani ise, SMN1 molekiiler gen analizinde patolojik
varyant varhigina dayanir. Ulkemizde tastyicilik orani yiiksekligi nedeniyle gebelik oncesi

tiim ciftlere tarama yapilir (49, 50).

Klinik Tablo

Tip 1 SMA, bebekleri dogumdan itibaren etkilemeye baglarken, Tip 2 ve 3 7-18
aylik c¢ocuklart etkiler. Bebeklerin ¢ogunlugunda 3. aydan itibaren kaslarda giicsiizliik
goriilmeye baglar ve cocuklar bagimsiz oturabilir fakat yiirliyemezler. En sik goriilen
semptomlar; kaslarda gii¢siizliik, zayiflik ve hareket etmede giicliik, emekleme, oturma ve
yiirlime gibi motor becerilerinde gecikme, bas- boyun kontrolii zayifligi, solunum sikintisi,
emme- yutma giicliigii, kas segirmeleri, skolyoz gibi kemik- eklem problemleri, kramplar,
ellerde titreme, bebeklerde gelisim geriligi, ciliz sesle aglama, dilde segirme ve

reflekslerde azalma olarak siralanabilir (50).
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Tedavi ve izlem

Giliniimiizde bilinen kesin bir tedavisi yoktur. Hastaligin sebep oldugu semptomlar
ve komplikasyonlar Oonlenmeye calisilirken, hastalarin yasam kalitesinin iyilestirilmesi
hedeflenir. Tedavi SMA tipi, ¢ocugun yasi ve durumun ciddiyetine gore belirlenir. Tip
1’de akciger fonksiyonlarmi korumaya yonelik tedavi planlanirken, Tip 3 ve 4° te kas
giiciinii korumak i¢in fizyoterapi planlanir. 2016 yilinda FDA onayr alinan ilk ilag
nusinersen (spinraza) dir (50). 2019 yilinda Zolgensma FDA’ dan onay alan ikinci SMA
ilact olmustur. 2020 de Evrysdi FDA dan onay alan iigiincii ila¢ olmustur. Evrisdi 2 ay
tistli bebeklerde SMA’ nin biitiin tiplerine etkili tek oral formu olan ilagtir (51).

2.3. Topuk Kam1 Taramasinda Gorevli Saghk Cahsanlar:

Yenidogandan topuk kani alinmasinda hemsire ve ebeler ilk sorumlu olan saglik
caliganlaridir. Ornegin alinmasi ve takibinde yaganabilecek gecikmeler, bebeklerde
tedaviye gec baglama ve geri doniissiiz sekellere neden olabilir. Hemsire ve ebeler, 6rnegin
alinmasi, muhafazasi, ilgili birime iletilmesi, ailenin egitilmesi ve desteklenmesi
konusunda 6nemli roller iistlenir. Taramada gorevli saglik calisanlarinin yanlis veya eksik
bilgiye sahip olmasi, uygulama ve verilen hizmeti olumsuz etkileyeceginden diizenli
araliklarla verilen egitimlerle desteklenmelidir. Saglik calisanlarinin taramalardaki gorev
ve sorumluluklariin bilincinde olmas1 ve telafi edilemeyecek hatali sonuglara sebebiyet

vermemesi ¢ok dnemlidir (10,51).
Aile hekimligi yonetmeliginde aile hekimlerinin;

e Bireye yonelik koruyucu saglik, birinci basamak tani, tedavi ve danismanlik
hizmeti vermek,

e Bakanlik ve kurumca yiiriitilen saglik programlarma yonelik saglik hizmeti
sunmak,

o Kayith kisilere saglig1 iyilestirici ve koruyucu hizmetler vermek,

o Kayith kisilere anne, ¢cocuk ve tireme sagligi hizmeti sunmak,

o Kayith kisilere yas, hastalik ve cinsiyet grubuna gore izlem ve taramalarini yapmak
(kanser, gebe, lohusa, yenidogan, bebek, cocuk vs.),

e ASM kosullarinda teshis ve tedavi edilemeyecek hastalar1 sevk etmek, gittikleri

yerde yapilan muayene, tedavi ve varsa yatis bilgilerini degerlendirmek, diger
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basamak hastanelerdeki tedavi- rehabilitasyon hizmetleri ve evde saglik hizmetleri

ile koordinasyonu saglamak gibi gorev, yetki ve sorumluluklar vardir (52).

Taramada Ornek alinmada ge¢ kalinma veya alinmama sebebiyle olusacak
sorunlarda ailelerin actifi tazminat davasim1 bakanlik sorumlu personele riicu

edebilmektedir.

2.4. Topuk Kan1 Numunesi Alinma Zamam

Hastaliklarin erken tespit edilmesi ve tedaviye baslanmasi i¢in yapilan taramalar iki

asamada yapilmaktadir;

e Dogumu takiben her bebekten oral beslenmeden sonra 48 saat icinde ilk
numune alimmalidir. Alinan bu kan numunesinde FKU, SMA ve BE
calisiilmaktadir.

e Ilk hafta icinde ASM veya gdcmen sagligi biriminde ikinci kan numunesi
alinmalidir. Bunda ise KAH, KHT ve KF calisilmakta olup, FKU i¢in tekrar

analizi yapilir.

Prematiire ve yenidogan yogun bakim {initelerindeki bebeklerde tarama zamani
degiskenlik gosterir. Oral beslenememe, kan transfiizyonlar1 ve antibiyoterapi hatali
sonuglara sebep olacagindan, bu bebekler yenidogan servisine ilk alindigi anda, hemen ilk
kan numunesi alinmahdir. 2. Veya 3. Haftada tekrar numune alinip test tekrarlanmalidir.
Bunun diginda tarama sonucunu etkileyecek hiperbilirubinemi, mekonyum ileus, karaciger
ve bobrek hastaligi, sepsis, steroid ilag kullanimi olmasi durumunda mutlaka numune

kagidina ayrintili olarak belirtilmelidir (22, 53, 54).

2.5. Yenidogan Topuk Kam1 Numunesi Alinma Islem Basamaklar:

Islem 6ncesi aileye gerekli bilgi verilmeli, numune kagidinin tiim sayfalar1 okunakli
ve tilkenmez kalemle 6zellikle annenin TC kimlik nosu basta olmak iizere bebekle ilgili
0zel durumlar (prematiire, hastaliklar, cogul gebelik vs) ve kan alinan-alinmayan her bebek
i¢in ebeveyn riza beyan boliimii doldurularak imzalatilmalidir. Numune alinirken bebegin

agrisini azaltmak i¢in farmakolojik olmayan yontemler kullanilabilir.

e Eller yikandiktan sonra eldiven ve maske giyilir

e Numune i¢in bebegin topugunun tabaninin medial (i¢) ya da lateral (dis) kisimlari

uyundur (Sekil 1).
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Kan akigini hizlandirmak icin bebegin ayagimi 1lik havlu ile veya avug iginde
1sitmak ve kalp seviyesinin altinda tutmak

Numune aliacak yer %70 izopropil alkolle silinir, kurumast beklenir veya steril
gazli bezle kurulanir.

Tek kullanimlik steril lanset kullanilir ve ilk kan damlas silinir.

Kagidin tek yiiziine, isaretli kismin tamamini kaplayacak ve her iki ylizden de
goriilecek sekilde topuk degdirilmeden emdirilerek 5 daire igine 6rnek alinir (Sekil
2)

Hemoliz ya da doku sivistyla diliie olmamasi i¢in topuk sikilmamalidir.

Kan akis1 durmugsa ayni yer tekrar delinmemeli, farkli bolge veya diger ayak
kullanilmalidir.

Numunenin tarama kartindaki alanlara homojen dagilmasi i¢in dik tutulduktan
sonra diiz zeminde oda sicakliginda 1si1, 151k ve nemden korunarak 2-3 saat
kurutulur.

Kuruyan drnek uygun kosullarda il Saglik Miidiirliigii’ne ulastirilir (22).

Sekil 2.1. Topuk Kan1 Alinacak Bolge
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Sekil 2.2. Topuk Kan1 Numunesi Alinma Teknigi

+ Ornek miktarmin yetersiz olmasi Kan 6rneginin dilue(seyreltilmis),

rengi bozulmus veya baska bir

3 & o > * madde ile kontamine olmasi

* Ornek alinan kagidin yirtilmig 'm. 'ﬁ

veya aginmig olmast * Serum halkalarinin goriilmesi

g @ e o i

* Ornegin kurumadan * Kan orneginin iist iiste binmesi
paketlenmesi (tabakalanmast)

689 E 0000

L L  Kan 6rneginin alinmamasi
* Kan 6rnegini asir1 alip tist tiste

Sekil 2.3. Gegersiz Kan Ornekleri
2.6. Topuk Kan1 Numune Sonu¢ Degerlendirilmesi

Numuneler laboratuvara kabul edikten 72 saat i¢cinde sonuglar ¢ikmakta, NTP web
sayfasinda yaymlanmakta ve gerekli ise ilgili merkezlere sevk edilmektedir. Topuk kani
alinirken aileler sonuglarin siireci hakkinda bilgilendirilmelidir. Sonu¢ normalse

kendilerine doniis olmayacagini, siipheli ¢ikmasi halinde yeniden topuk kani alinacagi
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sOylenmelidir. Sonuglarin takibi ve yonetiminin nasil olacagi “’TC Saglik Bakanligi Halk
Saglhigi Genel Midiirligli”” web sayfasinda detayli olarak sunulmustur (Sekil 4-5-6-7-8-9)
(22,53).

FENILKETONURI AKIS SEMASI N

Halk Sagh
Genel Wi

{ KAN ORNEG ]

v

( UYGUNSUZKANGRNEGI | UYGUNKANORNEGT |

| KANORNEGITEKRARI  |3{  TARAMALABORATUVARI |

¥ v
[ <mga [ 2139mg/al |

¥
l | TEKRARKANGRNEGI |
v

NORMAL

METABOLIZMA KLINIGINE

PEDIATRIK BESLENME ve
SEVK

Sekil 2.4. FKU Akis Semasi

BIOTINIDAZ EKSIKLIGI AKIS SEMASI \';j;
( KAN ORNEG] ]
| UYGUNSUZKAN ORNEGI | | UYGUN KAN GRNEG |
| KANORNEGITEKRARI  |—>  TARAMALABORATUVARI |
v v
Enzim aktivitesi var Enzim aktivi;ﬁii dislk veya
65 U lizeri) (65 U ve alti)
[ TEKRAR KAN ORNEG |
v
Enzim aktivitesi var
(65 U Gzeri)
v - - *
NORMAL PEDIATRIK BESLENME ve
METABOLIZMA KLINIGINE
SEVK

Sekil 2.5. BE Akis Semasi
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KONJENITAL HIPOTIROIDI (TSH) AKIS SEMASI

( KAN ORNEGI F—{  Bebek 1aydan biyikse |

v v

UYGUNSUZ KAN ORNEGT | | UYGUN KAN ORNEGI )

Y Y
KAN ORNEGI TEKRARI  |—>{  TARAMA LABORATUVARI |

v v
| ssmuL [ ss20miuL |
v
[ TEKRAR KAN ORNEGI

J
moml
v

_— . . iLDEKi UYGUN
o) (e S e LECRADASEA
VE TSH BAKILMASI*

Sekil 2.6. KH Akis Semasi

KiSTiK FIBROZIS AKIS SEMASI

( KAN ORNEG )

v v

UYGUNSUZ KAN ORNEGI | UYGUN KAN ORNEG| ]

v ¥

KAN ORNEGI TEKRARI | | TARAMA LABORATUVARI )

v v
([ <90ug/T ) [ =90upg/l ]

[ TEKRAR KAN ORNEGI
7-14. gln

[ NORMAL ]

v

( TER TESTI ICIN SEVK

A2 v

ILGILI KLINIGE SEVK | «—(SUREI ([  NORMAL

Sekil 2.7. KF Akis Semasi
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KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (KAH) AKIS SEMASI

KAN ORNEGI
TUM TERM BEBEKLER ILE 232 HAFTA VE 21500 gr PREMATURE BEBEKLER

¥ ¥

UYGUNSUZ KAN ORNEGI ] [ UYGUN KAN ORMEGI

2

. - 1 o TARAMA LABORATUVARINDA ]
KAN ORNEGI TEKRARI J L 170HP BIRINCI BASAMAK ANALIZ
\
= 36 hafta ve = 2500 gr bebekler < 10 ng/ml = 36 hafta ve = 2500 gr bebekler = 10 ng,/mil
32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematire bebekler 32-35 hafta ve 1500-2499 gr prematiire bebekler 2 15 ng/ml
= 15ng/ml

ITk Kan Ornegi Alimi Sirasinda Dikkat
suslar AYNI ORNEKTEM [KINCI BASAMAK ANALIZ

NORMAL

Analiz
Sonucu
MNORMAL

Takipten
cikar

215+17-OHP/F 2 1 ve/veya

115 > 10 ng/mL

[ PEDIATRIK ENDOKRINOLOJI KLINIGINE SEVE ]

170HP: 17-Hidroksiprogesteron
F: Kortizol

215: 21-Deoksikortizol

115: 11-Decksikortizol

AS: Androstenedion

Sekil 2.8. KAHAkis Semasi

SPINAL MUSKULER ATROFi (SMA) AKIS SEMASI

TUM BEBEKLERDEN ILK 48 SAATTE ALINAN
KAN ORNEGI

v v

Uygun kan ornegi

—

Uygunsuz kan drnegi* ]

¥

)[ Tarama |aboratuvarinda

1
Kan drnegi tekran
[ = j| SANI Geni Molekiler Analizi
||

]

v v

[ Heterozigot ya da homozigot

Mutasyon saptanmadi mutasyon var

)

v

[ Ayni DMA orneginden tekrar analiz

Takipten
cikar

|
Mutasyon
saptanmadi

*DNA
eldesine 7 - ] Ayri ornekte farkh bir
_ Aile ve AHB've molekiler yéntemle
uygun bilgi werilir, rapor E-nabiza dogrulama
disiralir
olmayan -

Pediatrik naroloji
klinigine sevk

Sekil 2.9. SMA Akis Semasi
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2.7. Siipheli Cikan Sonuclarda Ailelerinin Bilgilendirilmesi

Hastalik siiphesiyle pediatrik endokrinoloji klinigi, pediatrik beslenme metabolizma
klinigi, ter testi merkezi veya SMA sevk merkezine gonderilmesi gereken bebeklerin
aileleri endiseye sebep olmadan uygun sekilde bilgilendirilmelidir. ilgili klinige miimkiin
oldugu kadar erken ulagmalarmin ciddiyeti anlatilmalidir. Gidebilecekleri merkezlerin
listesi sunularak, kendilerine en uygun yeri se¢meleri saglanmalidir. Bebegin sevk edildigi
hastalik siiphesine uygun renkteki sevk kagidi ile tarama sonucunu gosteren laboratuvar
ciktis1 beraber aileye verilmeli, sevk kagidi dogru ve tam doldurulmalidir. Sevk kagidinin
arka yiizliniin gidilen klinikte doldurularak geri getirmesi hakkinda aile bilgilendirilmelidir
(22).
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3. MATERYAL VE METOD

3.1. Calismanmn Sekli

Caligmamiz tanimlayici ve kesitsel olarak yapilmigtir.

3.2. Cahismanin Yeri Ve Zamani

Calismamiz Malatya ili merkez ve ilgelerindeki topuk kani 6rnegi alinan toplam 97

Aile Sagligi Merkezi’nde 07.11.2024-07.02.2025 tarihlerini kapsayan zamanda yapilmistir.

3.3. Cahsmanin Evreni Ve Orneklemi

Calismanin  evrenini, ASM’lerde c¢alisan 250 hekim, 145 hemsire/ebe
olusturmaktadir. Bu arastirmada herhangi bir 6rnekleme yontemi kullanilmamistir.
Arastirmaya katilmaya goniillii olan hekim ve aile sagligi calisanlarina Google anket
tizerinden ulasilmis olup 202 kisi tarafindan anket cevaplanmistir. Katilimcilardan 153 kisi
hekim olup, 49 kisi ebe/hemsiredir. Aragtirmaya goniillii olup anket sorularini cevaplayan

saglik calisanlar1 evrenin %51.13 iinii temsil etmektedir.

3.4. Calismanin Bagimh Ve Bagimsiz Degiskenleri

Calismaya katilanlarin cinsiyet, medeni durum, yas, ¢ocuk sahibi olusu, meslek,
meslekteki toplam gorev stiresi vs. tanitict 6zellikleri bagimsiz degiskenleri olustururken
taramanin zamani ve asamalari, sonuglarin degerlendirilmesi, slipheli veya pozitif ¢ikan
sonuclarda hastalarin  yonlendirilmesi sorular1 ise bagimli degiskenleri meydana

getirmektedir.

3.5. Verileri Toplama Araci

Calismamizda veriler, arastirmaci tarafindan hazirlanan ve topuk kani taramalar1 ve
hastaliklar1 hakkinda bilgi diizeyini 6l¢meyi hedefleyen 35 soruluk anket formu araciligiyla
toplanmistir (EK-1). Anket formu; demografik bilgiler, topuk kani alim asamalar1 ve islem
basamaklari, dogumsal metabolik hastaliklardan ana basliklar1 ile {ic bdoliimden
olugmaktadir. Formdaki sorular; ankete katilan calisanlari tanitict 6zellikleri, taramanin
yapim zamani ve asamalarini, pozitif veya siipheli sonuglarin degerlendirilmesi ve taranan

hastaliklar hakkinda genel bilgiler igermektedir.
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3.6. Verilerin Toplanmasi ve Degerlendirilmesi

Arastirma i¢in kullanilacak veriler arastirmaci tarafindan toplanmistir. Arastirmanin
amaci katilimcilara Google anket iizerinden agiklanmis olup, formu doldurmalari
istenmistir. Bu islem sadece 5-10 dk slirmiistiir. Anket formu iizerindeki veriler Excel
ortamina aktarilip veriler SPSS 22.0 programina uygun ifadelere doniistiirilmistiir. Elde
edilen veriler SPSS 22.0 (Statistical Package for the Social Sciences, SPSS Inc., Chicago,
IL, USA) program iizerinden standart sapma ve analizleri yapilmistir. Verilerin ylizdeleri

ve ortalamalari ¢ikartilmistir.

3.7. Calismanmin Etik Yonii

Calismaniz inénii Universitesi Saghk Bilimleri Girisimsel Olmayan Klinik
Aragtirmalar Etik Kurulu’nun 22.10.2024 tarih ve 2024/5378 karar nolu kurul onay1 (EK-
2) dogrultusunda yapilmistir. Arastirmada katilimcilara arastirmanin amaci agiklanmis
olup, goniilliiliik esasina dayali veri toplanmistir. Toplanan verilerin arastirmaya katilan

goniilliilerin adlar1 kullanilmadan yayinlanacagi agiklanmustir.

3.8. Calismanin Simirhliklar:

Calisma sahada calisan aile hekimi ve aile saglig1 elamanina yonelik yapilmustir.
Calismanin yapildigi yer ve zaman aralii olarak biiyilk depremler yasanmis olup
artcilarinda devam ettigi bir yer ve zaman olmustur. Bundan kaynakli bir¢ok ¢alisan hekim
ve yardimci saglik personeli bolgeyi terk etmek zorunda kalmistir. Bdlge kosullart ve

zamandan dolay1 depremler aragtirmanin sinirliliklarini olusturmaktadir.
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4. BULGULAR

Calismaya katilanlarin %49.5°1 erkekler %50.5’1 kadinlardan olusmakta olup,
%18.8’1 bekar iken %81.2°si ise evli oldugunu belirtmistir. Saglik calisanlarinin
cogunlugunun (%41.1) 31-40 yas araliginda oldugu gorilirken, yine biiyiik
cogunlugun(%77.6) ¢ocuk sahibi oldugu tespit edilmistir. Katilimcilarin %75.7’si hekim,
%12.9’u hemsire, %11.4’1 de ebelerden olusmaktadir. Egitim durumlar incelendiginde;
hekimlerin %66.0’sinin pratisyen, %34.0’liniin uzman oldugu; aile saghgi ¢alisanlarinin
%22.4’1 saglik meslek lisesi, %20.41 6n lisans, %48.9’u lisans ve %8.1°1 de yiiksek
lisans mezunu oldugunu belirtmistir. Calismaya katilim saglayan saglik g¢alisanlarinin
biiyiikk ¢ogunlugunun (%63.9)’sinin 11 yil ve lizerinde hizmet yili oldugu goriilmiistiir.
Birimlerine kayith DMH tanis1 almis kayith ¢cocuk oldugunu belirten katilimci orani ise

%40.1 olarak bulunmustur. (Tablo 4.1)

Tablo 4.1. Topuk Kani1 Taramasinda Gorevli Saglik Calisanlarinin Tanitict Bilgileri

Tamtica Ozellikler n N %
1. Cinsiyetiniz: Kadin 102  50.5
Erkek 100 495
Topam 202  100.0
2. Medeni Durumunuz: Bekar 38 18.8
Evli 164 81.2
Toplam 202  100.0
3.1 Yas Katagorize 20-30 Yas 26 12.9
31-40 Yas 83 41.1
41-50 Yas 73 36.1
51 Ustii Yas 20 9.9
Toplam 202  100.0
4. Cocugunuz Var M1 ? Hayir 45 22.4
Evet 156  77.6
Toplam 201  100.0
5. Mesleginiz: Hekim 153  75.7
Hemgire 26 12.9
Ebe 23 114
Toplam 202  100.0
A.) (Hekim) Tipta Uzmanhk Egitimi aldimiz mm? Hayir 101 66.0
Evet 52 34.0
Toplam 153 100.0
B.) (ASC) Egitim Durumu: Saglik Meslek Lisesi 11 22.4
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On Lisans 10 20.4

Lisans 24 48.9
Yiiksek Lisans 4 8.1
Toplam 49 100.0
6. Meslekteki Toplam Gorev Siiresiniz (yil) 0-5 Y1 25 124
6-10 Y1l 48 23.8
11 Y1l Uzeri 129  63.9
Toplam 202  100.0
7. Biriminize Kayith Dogumsal Metabolik Hastahk Hayir 121 59.9
Tanis1 Alms Cocuk Var Mi1? Evet 81 40.1
Toplam 202  100.0

Tablo 4.2. ve 4.3’de Topuk kaninin ne zaman alinmasi gerektigi sorularina verilen

cevaplarin mesleklere gore dagilim yiizde oranlari su sekilde belirlenmistir;

e “Dogan tiim bebeklerden, dogumu takiben oral beslenmeden....sonra ilk kan
numunesi alinir.”” Sorusuna 48 saat cevabi ile hekimler %44.4, hemsireler %50.0,
ebeler %34.8 oraninda dogru yanit vermistir.

e “’Her bebege ulasabilmek adina saglik kurumlarinda dogan bebeklerden .....ilk kan
ornegi alinmalidir.”” Sorusuna saglik kurumunu terk ettigi son anda cevabi ile
hekimler %36.6, hemsireler %26.9, ebeler %60.0 oraninda dogru yanit vermistir.

Topuk kani alim zamani sorularina dair saglik calisanlarinin verdikleri cevap oranina

bakildiginda hemsire ve ebelerin daha yiiksek oranda dogru yanit verdigi goriilmektedir.

Tablo 4.2. Topuk Kant Alim Zamani

Meslek Fikrimyok 12saat 24saat 48saat Toplam P
Hekim n 0 17 68 68 153
% 0.0 11.1 44.4 44.4 100.0
Hemsire n 2 1 10 13 26 ,012
% 7.7 3.8 38.5 50.0 100.0
Ebe n 0 2 13 8 23
% 0.0 8.7 56.5 34.8 100.0

““Dogan tiim bebeklerden dogumu takiben oral beslenmeden....sonra ilk kan 6rnegi
alinir.”” Sorusuna en ¢ok hemsireler dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.3.Topuk Kan1 Alim Zamani

Saghk Kurumunu Terk Beslendikten Hemen

Meslek Fikrim Yok  Dogum Amnda  Ettigi Son Anda Sonra Toplam P
Hekim N 1 31 56 65 153
% 07 20.3 36.6 425 100.0
Hemsire N 0 3 7 16 26
,068
% 0.0 115 26.9 615 100.0
Ebe N 0 0 14 9 23
% 00 0.0 60.9 39.1 100.0

“’Her bebege ulasabilmek adina saglik kurumlarinda dogan bebeklerden .....ilk kan
ornegi alinmalidir.”” Sorusuna en ¢ok ebeler dogru yanit vermistir.
Tablo 4.4 ve 4.5’de numune kagidinin nasil doldurulmasi gerektigi hakkindaki

sorulara verilen cevaplarin mesleklere gore dagilim yiizdeleri su sekilde belirlenmistir;

e “Ogzellikle....TC numaras1 basta olmak iizere, bebege ulasmak igin zorunlu
alanlarin tlimiiniin eksiksiz ve dogru doldurulmasina dikkat edilmelidir.”” Sorusuna
annenin cevabi ile hekimler %91.5, hemsireler %96.2, ebeler %91.3 oraninda dogru
yanit vermistir.

e “Cogul bebeklerde (ikiz vb.) formun iizerine kaginct bebek oldugu yazilmalidir.”
Sorusuna dogru cevabi ile hekimler %94.8, hemsireler %96.2, ebeler %95.7
oraninda dogru yanit vermistir.

Numune kagidinin doldurulmasi sorularina dair saglik calisanlarinin verdikleri cevap

oranina bakildiginda hemsirelerin daha yiiksek oranda dogru yanit verdigi

goriilmektedir.

Tablo 4.4. Numune Kagidinin Doldurulmasi

Meslek Annenin Babanin Bebegin  Toplam p
Hekim N 140 2 11 153
% 915 1.3 7.2 100.0
Hemsire @ N 25 1 0 26 494
%  96.2 3.8 0.0 100.0
Ebe N 21 0 2 23
% 913 0.0 8.7 100.0
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“Qzellikle....TC numarasi basta olmak iizere, bebege ulasmak icin zorunlu

alanlarin tiimiiniin eksiksiz ve dogru doldurulmasina dikkat edilmelidir.”” Sorusuna en ¢ok

hemsireler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.5. Numune Kagidinin Doldurulmasi

Meslek Fikrim Yok Dogru Toplam p
Hekim n 8 145 153
% 5.2 94.8 100.0
Hemsire n 1 25 26
% 3.8 96.2 100.0 ,946
Ebe n 1 22 23
% 4.3 95.7 100.0

> Cogul bebeklerde (ikiz vb.) formun iizerine kaginci bebek oldugu yazilmalidir.”

Sorusuna en ¢ok hemsireler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.6, 4.7 ve 4.8’de kanin alinacagi bolgenin nasil hazirlanacagi hakkindaki

sorulara verilen cevaplarin mesleklere gore dagilim yiizdeleri su sekilde belirlenmistir;

> Kanin aliacagi bolgedeki kan akimini arttirmak i¢in bebegin ayagi 1lik havlu ile
iic dakika boyunca isitilabilir.”> Sorusuna dogru cevabi ile hekimler %80.4,
hemsireler %80.8, ebeler %78.3 oraninda dogru yanit vermistir.

> Venoz basinci arttirmak igin bebek ayaginin kalp seviyesinin ....tutulmasi daha
uygundur.”” Sorusuna altinda cevabi ile hekimler %77.1, hemsireler %76.9, ebeler
%73.9 oraninda dogru yanit vermistir.

© Bebegin topugu .... ile temizlenir ve ciltte kalan alkoliin numuneyi
seyreltmemesi i¢in topuk kuru steril gazli bezle kurulanir.”” Sorusuna %70’lik
izopropil alkol cevabi ile hekimler %56.2, hemsireler %61.5, ebeler %56.5
oraninda dogru yanit vermistir.

Ornek alman bolge hazirligr sorularma dair saglik ¢alisanlarmin verdikleri cevap

oranina bakildiginda hemsirelerin daha yiiksek oranda dogru yanit verdigi goriilmektedir.

24



Tablo 4.6. Ornek Alinan Bolge Hazirlig1

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs Toplam P
Hekim n 23 123 7 153
% 15.0 80.4 4.6 100.0
Hemsire n 4 21 1 26
% 15.4 80.8 3.8 100.0 934
Ebe n 3 18 2 23
% 13.0 78.3 8.7 100.0

> Kanin alinacagi bolgedeki kan akimini arttirmak i¢in bebegin ayagi 1lik havlu ile

ic dakika boyunca 1sitilabilir.”” Sorusuna en ¢cok hemsireler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.7. Ornek Alinan Bélge Hazirlig

Meslek Fikrim Yok Altinda Ustiinde Hizasinda Toplam P
Hekim n 7 118 16 12 153
% 4.6 77.1 10.5 7.8 100.0
Hemsire n 1 20 1 4 26
% 3.8 76.9 3.8 15.4 100.0 959
Ebe n 0 17 2 4 23
% 0.0 73.9 8.7 17.4 100.0

“Venoz basinci arttirmak icin bebek ayaginin kalp seviyesinin ....tutulmas: daha
uygundur.’” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.8. Ornek Alman Bolge Hazirlig

Fikrim %96’k % 70’lik Povidon

Meslek Yok Izopropil Alkol  izopropil Alkel  iyot Toplam p
Hekim 23 24 86 20 153

% 15.0 15.7 56.2 13. 100.0
Hemsire n 4 4 16 2 26

% 154 154 615 7.7 1000 954
Ebe n 4 6 13 0 23

% 17.4 26.1 56.5 0.0 100.0
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¢

Bebegin topugu ...... ile temizlenir ve ciltte kalan alkoliin numuneyi

seyreltmemesi i¢in topuk kuru steril gazli bezle kurulanir.”” Sorusuna en ¢ok hemsireler

dogru yanit vermistir.

Tablo 4.9, 4.10, 4.11, 4.12 ve 4.13’te topuk kaninin nasil alinacagi hakkindaki

sorulara verilen cevaplarin mesleklere gore dagilim yiizdeleri su sekilde belirlenmistir;

“’Uygun bolge term bebeklerde 2 mm, preterm bebeklerde 1 mm’yi gegmeyecek
sekilde steril bir lanset ile topugun mediyal ve lateral dis kenarlarindan
delinmelidir.”” Sorusuna dogru cevabi ile hekimler %88.2, hemsireler %80.8, ebeler
%87.0 oraninda dogru yanit vermistir.

“Topuk kan1 almaya uygun bolge veya bolgeler sekil iizerindeki harflerden hangisi
veya hangileridir?”’ Sorusuna B ve D cevabi ile hekimler %39.9, hemsireler %34.6,
ebeler %47.8 oraninda dogru yanit vermistir.

“Ilk kan damlas1 numunesi, doku sivis1 igerebildiginden ....ile silinir.”” Sorusuna
steril gazli bez cevabi ile hekimler %87.5, hemsireler %76.9, ebeler %87 oraninda
dogru yanit vermistir.

“Ornegin alinacag alanlar tamamen kan ile doldurulup arka yiize de gectiginden
emin olunmalidir.”” Sorusuna dogru cevabi ile hekimler %92.2, hemsireler %96.2,
ebeler %100 oraninda dogru yanit vermistir.

“’Kan akis1 durmusgsa ayni bolge tekrar delinmemeli, farkli bolgesi ya da diger ayak
tercih edilmelidir.”” Sorusuna dogru cevabi ile hekimler %88.2, hemsireler %84.6,

ebeler %78.3 oraninda dogru yanit vermistir.

Topuk kani alim asamasi sorularma dair saglik calisanlarimin verdikleri cevap oranina

bakildiginda ebelerin daha yiiksek oranda dogru yanit verdigi goriilmektedir.

Tablo 4.9. Topuk Kan1 Alim1 Asamast

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs  Toplam p
Hekim n 9 135 9 153
% 5.9 88.2 5.9 100.0
Hemsire n 4 21 1 26
% 15.4 80.8 3.8 100.0 037
Ebe n 2 20 1 23
% 8.7 87.0 4.3 100.0
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“’Uygun bolge term bebeklerde 2 mm, preterm bebeklerde 1 mm’yi gegcmeyecek
sekilde steril bir lanset ile topugun mediyal ve lateral dis kenarlarindan delinmelidir.”’
Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.10. Topuk Kan1 Alim1 Asamasi

Meslek AveE BveD CBD ABCDE SadeceC Toplam p
Hekim n 1 61 57 21 13 153
% 0.7 399 373 137 8.5 100.0
Hemsire n 0 9 9 4 4 26
% 0.0 346 346 154 15.4 1000 077
Ebe n 0 11 2 3 7 23
% 0.0 478 87 13.0 30.4 100.0

“Topuk kan1 almaya uygun bolge veya bolgeler sekil tizerindeki harflerden hangisi
veya hangileridir? > Sorusuna en ¢ok ebeler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.11. Topuk Kan1 Alim1 Asamasi

Fikrim Steril Gazh  %70’lik izopropil Povidon

Meslek Yok Bez Alkol iyot Toplam p

Hekim n 4 133 12 3 152

% 2.6 87.5 7.9 2.0 100.0
Hemsir n 1 20 4 1 26
e % 3.8 76.9 15.4 3.8 1000 905
Ebe n 2 20 1 0 23

% 8.7 87.0 4.3 0.0 100.0

Ik kan damlas1 6rnegi, doku sivisi igerebildiginden ...... ile silinir.”” Sorusuna en

cok hekimler dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.12. Topuk Kan1 Alim1 Asamasi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs  Toplam p
Hekim n 3 141 9 153
% 2.0 92.2 5.9 100.0
Hemsire n 1 25 0 26
% 3.8 96.2 0.0 100.0 413
Ebe n 0 23 0 23
% 0.0 100.0 0.0 100.0

“QOrnegin alinacag: alanlar tamamen kan ile doldurulup arka yiize de gegtiginden
emin olunmalidir.”” Sorusuna en ¢ok ebeler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.13. Topuk Kan1 Alim1 Asamasi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs  Toplam P
Hekim n 12 135 6 153
% 7.8 88.2 3.9 100.0
Hemsire n 2 22 2 26
% 7.7 84.6 7.7 100.0 463
Ebe n 2 18 3 23
% 8.7 78.3 13.0 100.0

“’Kan akis1 durmussa ayni bolge tekrar delinmemeli, farkli bolgesi ya da diger ayak
tercih edilmelidir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.14, 4.15 ve 4.16’de topuk kani alindiktan sonraki islemlerin nasil
yapilacagi hakkindaki sorulara verilen cevaplarin mesleklere gore dagilim ylizdeleri su

sekilde belirlenmistir;

e “Kan numunesi alinan tarama karti, oda sicakliginda diiz bir zemin {izerinde
....kurutulmalidir.”” Sorusuna 2-3 saat cevabi ile hekimler %29.4, hemsireler
%42.3, ebeler %52.2 oraninda dogru yanit vermistir.

e “’Kurutulmasi esnasinda 1s1, 151k ve nemden korunmalidir.”” Sorusuna dogru cevabi
ile hekimler %95.4, hemsireler %100.0, ebeler %100.0 oraninda dogru yanit

vermistir.
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e “Ornek kuruduktan sonra nem almayacak sekilde zarfin igine koyulup il saglik
miidiirliigiine ulastirilana kadar ....bekletilmelidir.”” Sorusuna buzdolabinda cevabi
ile ile hekimler %75.2, hemsireler %92.3, ebeler %95.7 oraninda dogru yanit
vermistir.

Topuk kani alindiktan sonraki islemler sorularina dair saglik calisanlarinin
verdikleri cevap oranina bakildiginda ebelerin daha yiiksek oranda dogru yanit verdigi

goriilmektedir.

Tablo 4.14. Topuk Kan1 Alindiktan Sonraki islemler

Meslek Fikrim Yok 15dk 1saat 2-3saat Toplam p
Hekim n 19 59 30 45 153
% 124 38.6% 19.6 29.4 100.0
Hemsire n 3 9 3 11 26
% 115 34.6% 115 42.3 100.0 289
Ebe n 1 5 5 12 23
% 4.3 21.7% 217 52.2 100.0

“’Kan numunesi alinan tarama karti, oda sicakliginda diiz bir zemin iizerinde ....
Kurutulmalidir.”” Sorusuna en ¢ok ebeler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.15. Topuk Kan1 Alindiktan Sonraki Islemler

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs  Toplam p
Hekim n 4 146 3 153
% 2.6 95.4 2.0 100.0
Hemgire n 0 26 0 26
% 0.0 100.0 0. 100.0 ,685
Ebe n 0 22 0 22
% 0.0 100.0 0.0 100.0

“’Kurutulmasi esnasinda 1s1, 151k ve nemden korunmalidir.”” Sorusuna en c¢ok
hemsire ve ebeler dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.16. Topuk Kan1 Alindiktan Sonraki Islemler

Fikrim

Meslek Yok Oda Isisinda Buzlukta Buzdolabinda Toplam p
Hekim n 5 29 4 115 153

% 3.3 19.0 2.6% 75.2 100.0
Hemsire n 0 1 1 24 26

% 0.0 3.8 3.8% 92.3 100.0 109
Ebe n 0 0 1 22 23

% 0.0 0.0 4.3% 95.7 100.0

“Numune kuruduktan sonra nem olmayacak sekilde zarfa konulup, il saglik
mudiirligiine ulastirilana dek ...... bekletilmelidir.”” Sorusuna en ¢ok ebeler dogru yanit
vermistir.

Tablo 4.7°de FKU hastaliginin tamimma (FKU, fenilalanin hidroksilaz enzim
eksikligi sonucu olusan, otozomal dominant gecisli, dogumsal metabolik bir hastaliktir)
hekimlerin %68.6’1i (n=105), hemsirelerin %92.3’ii (n=24), ebelerin ise %82.6’s1 (n=19)

dogru yanit vermistir.

Tablo 4.17. Fenilketoniiri Hastaligi Tanimia Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore
Dagilimi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 4 105 44 153
% 2.6 68.6 28.8 100.0
Hemsire n 2 24 0 26 ,004
% 7.7 92.3 0.0 100.0
Ebe n 2 19 2 23
% 8.7 82.6 8.7 100.0

“FKU, fenilalanin hidroksilaz enzim eksikligi sonucu olusan, otozomal dominant
gecisli, dogumsal metabolik bir hastaliktir.”” Sorusuna en ¢ok hemsireler dogru yanit
vermistir.

Tablo 4.18°deFKU hastaliginin klinik semptomlar1 (FKU’ de; tedavi edilmeyen
hastalarda idrarda koku, otizm benzeri davranislar, nébet, hipopigmentesyon vb gibi
bulgular goriiliir) sorusuna hekimlerin %91.5’1 (n=140), hemsirelerin %61.5’1 (n=16),

ebelerin %56.5’1 (n=13) dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.18.Fenilketoniiri Hastaligi Klinik Semptomlarina Verilen Cevaplarin Mesleklere
GoreDagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam P
Hekim n 6 140 7 153
% 3.9 915 4.6 100.0
Hemsire n 7 16 3 26 <,001
% 26.9 61.5 11.5 100.0
Ebe n 7 13 3 23
% 304 56.5 13.0 100.0

“FKU’ de; tedavi edilmeyen hastalarda idrarda koku, otizm benzeri davranislar,
ndbet, hipopigmentesyon vb gibi bulgular goriiliir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit
vermistir.

Tablo 4.19’te FKU hastaligi tanis1 alan ¢ocuklarin yonlendirilmesi (Hastaligin
tanisinin ardindan ¢ocuklar uygun diyetle saglikli bir hayat siirebilmektedir) sorusuna
hekimlerin %96.1°1 (n=146), hemsirelerin %96.2’si (n=25), ebelerin %87.0’1 (n=20) dogru

yanit vermistir.

Tablo 4.19. Fenilketoniiri Tanis1 Alan Cocuklarin Yonlendirilmesine Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 4 146 2 152

% 2.6 96.1 1.3 100.0
Hemsire n 1 25 0 26

% 3.8 96.2 0.0 100.0 ,409
Ebe n 2 20 1 23

% 8.7 87.0 4.3 100.0

“Hastaligin tanisinin  ardindan ¢ocuklar uygun diyetle saglikli bir hayat
stirebilmektedir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.20’teKH hastaliginin tanimina (KH, tiroid hormon(T3, T4) fazlahig: ile
karakterize endokrinolojik bir hastaliktir ) hekimlerin %71.7’si (n=109), hemsirelerin

%28.0’s1 (n=7), ebelerin %17.4’1i (n=4) dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.20. Konjenital Hipotiroidi Hastalig1 Laboratuvar Tanimina Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 4 109 39 152

% 26 71.7 25.7 100.0
Hemsire n 2 7 16 25

% 8.0 28.0 64.0 1000 <001
Ebe n 5 4 14 23

% 217 17.4 60.9 100.0

“’KH, tiroid hormon(T3, T4) fazlalig1 ile karakterize endokrinolojik bir hastaliktir.”’
Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.21’teKH hastaliginin Klinik Semptomlarina (KH, yenidogan doneminde
belirti ve bulgular vakalarin ¢ogunda belirgin degildir. Topuk kani1 6rneginde 6l¢iilen veya
kanda bakilan tiroid hormonlarinin degerine gore tani konulur. Tedavi edilmeyen
vakalarda ciddi zeka geriligi ve asimetrik ciicelik ortaya ¢ikar. Erken teshis edilmez ise
kalic1 zeka geriligi kacinilmazdir ) sorusuna hekimlerin %95.4’1i (n=146), hemsirelerin

%84.0’s1 (n=21), ebelerin %87.0’1 (n=20) oraninda dogru yanit vermistir.

Tablo 4.21. Konjenital Hipotiroidi Hastaliginin Klinik Semptomlarina Goére Tanisina
Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 3 146 4 153

% 2.0 95.4 2.6 100.0
Hemsire n 4 21 0 25

%  16.0 84.0 0.0 1000 019
Ebe n 2 20 1 23

% 8.7 87.0 4.3 100.0

“’KH, yenidogan doneminde belirti ve bulgular vakalarin ¢ogunda belirgin degildir.
Topuk kani 6rneginde 6Ol¢ciilen veya kanda bakilan tiroid hormonlarinin degerine gore tant
konulur. Tedavi edilmeyen vakalarda ciddi zeka geriligi ve asimetrik ciicelik ortaya ¢ikar.
Erken teshis edilmez ise kalic1 zeka geriligi kacinilmazdir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler

dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.22°daKH hastaliginin klinik Semptomlarina (KH” de; baslangicta semptom
olmasa da acik arka fontanel, kuru deri,kaba sesle aglama, hipertermi, biiyiik dil, umblikal
herni, uzamis yenidogan sariligi, guatr gibi bulgular goriilebilir sorusuna ) hekimlerin
%94.8’1 (n=145), hemsirelerin %73.1’si (n=19), ebelerin %47.8’1 (n=11) dogru yanit

vermistir.

Tablo 4.22. Konjenital Hipotiroidi Hastaliginin Klinik Semptomlarina Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 5 145 3 153
% 3.3 94.8 2.0 100.0
Hemsire n 6 19 1 26 <,001
% 231 73.1 3.8 100.0
Ebe n 10 11 2 23
% 435 47.8 8.7 100.0

“KH’ de; baslangigta semptom olmasa da acik arka fontanel, kuru deri,kaba sesle
aglama, hipertermi, biiyiikk dil, umblikal herni, uzamis yenidogan sariligi, guatr gibi

bulgular goriilebilir sorusuna’’ Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.23’de KH Tanist Alan Cocuklarin Yonlendirilmesi (KH’ de erken tani
konan cocuklarda tedavi oldukca kolay, ucuz ve etkindir. Tedavide tiroit hormonu iceren
ilaglar kullanilir) sorusuna hekimlerin %98.0’1 (n=150), hemsirelerin %88.5’1 (n=23),

ebelerin %78.3’1li (n=18) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.23. Konjenital Hipotiroidi Tanis1 Alan Cocuklarin Ydnlendirilmesine Verilen
Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 2 150 1 153

% 1.3 98.0 0.7 100.0
Hemsire n 3 23 0 26

% 115 88.5 0.0 100.0 <001
Ebe n 5 18 0 23

% 217 78.3 0.0 100.0

“KH’ de erken tam1 konan g¢ocuklarda tedavi olduk¢a kolay, ucuz ve etkindir.
Tedavide tiroit hormonu igeren ilaglar kullanilir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit
vermistir.
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Tablo 4.24’de BE hastaligi tanimma (BE; biotinidaz enziminin dogustan eksikligi
sonucunda otozomal resesif gegisli, biyotin adli vitaminin viicut tarafindan
kullanilamadigi, sadece sinir sistemini etkileyen bir hastaliktir) sorusuna hekimlerin
%62.7’1 (n=96), hemsirelerin %76.9’u (n=20), ebelerin %47.8’1 (n=11) dogru yanit

vermistir.

Tablo 4.24. Biyotinidaz Eksikligi Hastaligi Tanimina Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore
Dagilimi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 14 96 43 153

% 9.2 62.7 28.1 100.0
Hemsire n 4 20 2 26

% 154 76.9 7.7 1000 <001
Ebe n 9 11 3 23

% 391 47.8 13.0 100.0

“’BE; biotinidaz enziminin dogustan eksikligi sonucunda otozomal resesif ge¢isli,
biotin adl1 vitaminin viicut tarafindan kullanilamadigi, sadece sinir sistemini etkileyen bir

hastaliktir.”” Sorusuna en ¢ok doktorlar dogru yanit vermistir.

Tablo 4.25’da BE tanisi alan g¢ocuklarin yonlendirilmesine (BE i¢in kandan
kolorimetrik yontemle biotinidaz aktivitesi Ol¢iilerek enzim aktivitesinin varligi/yoklugu
belirlenmektedir. Enzim aktivitesi diisiik veya yok c¢ikan bebekler pediatrik beslenme ve
metabolizma klinigine sevk edilmektedir) sorusuna hekimlerin %15.9’u (n=24), hemsire

lerin %8.0°1 (n=2), ebelerin %13.6’s1 (n=3) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.25. Biyotinidaz Eksikligi Tanis1 Alan Cocuklarin Yo6nlendirilmesine Verilen
Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 14 24 113 151
% 9.3 15.9 74.8 100.0
Hemsire n 6 2 17 25 ,001
% 24.0 8.0 68.0 100.0
Ebe n 9 3 10 22
% 40.9 13.6 45.5 100.0
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“BE i¢in kandan kolorimetrik olarak biotinidaz aktivitesinin Olgiilmesiyle enzim
aktivitesi varligi/yoklugu belirlenmektedir. Enzim aktivitesi sikintili olan bebekler
pediatrik beslenme ve metabolizma klinigine sevk edilmektedir.”” Sorusuna en ¢ok

hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.26’da BE hastaliginin klinik semptomlari ( BE’ de; erken tani ve tedavi ¢ok
onemli olup, gec kalinmasi ndrolojik bozukluklara ve 6liime neden olabilir. Tedavide
biyotin bebege iv olarak verilir) sorusuna hekimlerin %52.9’u (n=81), hemsirelerin

%50.0’1 (n=13), ebelerin %17.4’i (n=4) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.26. Biyotinidaz Eksikligi Hastaliginin Klinik Semptomlarina Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 31 81 41 153
% 20.3 52.9 26.8 100.0
Hemsire n 10 13 3 26 <,001
% 38.5 50.0 11.5 100.0
Ebe n 14 4 5 23
% 60.9 17.4 21.7 100.0

“BE’ de; erken tami ve tedavi ¢ok Onemli olup, ge¢ kalinmasi ndrolojik
bozukluklara ve Oliime neden olabilir. Tedavide biyotin bebege iv olarak verilir.”’

Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.27°deKF hastaligi tamimima(KF; endokrin salgi bezlerinin fonksiyon
bozuklugu ile karakterize yaygin kalitsal bir hastaliktir ) sorusuna hekimlerin %20.3’0

(n=31), hemsirelerin %3.8’1 (n=1), ebelerin %4.3’ii (n=1) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.27. Kistik Fibrozis Hastaligi Tanimina Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore
Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 3 31 119 153

% 2.0 20.3 77.8 100.0
Hemsire n 6 1 19 26

% 23.1 3.8 73.1 100.0 <001
Ebe n 8 1 14 23

% 34.8 4.3 60.9 100.0
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“’KF ; endokrin salgi bezlerinin fonksiyon bozuklugu ile karakterize yaygin kalitsal

bir hastaliktir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.28’de KF hastaliginin klinik semptomlar1 (KF’ de; terde anormal sodyum
ve Kklor konsantrasyonu yiiksekligi ile beraber sindirim islevleri yetersizligi, ekzokrin
pankreas yetmezligi, mukoz bezlerin sekresyonu koyulagmasi nedeniyle giderek kdtiilesen
akciger enfeksiyonlarina ve ilerleyici akciger hasarma yatkinlik goriiliir ) sorusuna
hekimlerin %97.4’ti (n=149), hemsirelerin %69.2°s1 (n=18), ebelerin %60.9’u (n=14)

oraninda dogru yanit vermistir.

Tablo 4.28. Kistik Fibrozis Hastaliginin Klinik Semptomlarina Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 3 149 1 153

% 2.0 97.4 0.7 100.0
Hemsire n 8 18 0 26

% 308 69.2 0.0 100.0 <001
Ebe n 9 14 0 23

% 39.1 60.9 0.0 100.0

“KF’ de; terde anormal sodyum ve klor konsantrasyonu yiiksekligi ile beraber
sindirim islevleri yetersizligi, ekzokrin pankreas yetmezligi, mukoz bezlerin sekresyonu
koyulagmas1 nedeniyle giderek kotiilesen akciger enfeksiyonlarina ve ilerleyici akciger

hasarina yatkinlik goriiliir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.29’te KF’li c¢ocuklarin yonlendirilmesine (KF igin topuk kaninda
Immiinoreaktif Tripsinojen (IRT) degeri 6lgiiliir. Sonucun 70’in iizerinde g¢ikmasi
durumunda bebek ter testi icin sevk edilir. Dogru sonug i¢in bebegin 2 kg iizerinde olmasi
ve en az iki haftalik olmas1 6nemlidir. Ter testi sonucu siipheli ¢ikan bebekler ilgili klinige
sevk edilir ) sorusuna hekimlerin %83.6’s1 (n=127), hemsirelerin %56.0’1 (n=14), ebelerin

%43.5’1 (n=10) dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.29.Kistik Fibrozis’li Cocuklarin Yonlendirilmesine Verilen Cevaplarin Mesleklere
Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 23 127 2 152

% 151 83.6 1.3 100.0
Hemsire N 10 14 1 25

%  40.0 56.0 4.0 100.0 <001
Ebe n 13 10 0 23

% 565 435 0.0 100.0

“KF igin topuk kaninda IRT degeri dlgiiliir. Sonucun 70’in iizerinde ¢ikmasi
durumunda bebek ter testi i¢in sevk edilir. Testin dogru sonug verebilmesi i¢in bebegin 2
kg tizerinde olmas1 ve en az iki haftalik olmasi 6nemlidir. Ter testi sonucu siipheli ¢ikan

bebekler ilgili klinige sevk edilir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.30’te KAH Hastaligi Tanimi (KAH, bobrek iistii bezlerinin yasam igin
gerekli olan kortizol veya aldosteronun eksik iiretildigi metabolik bir hastaliktir ) sorusuna
hekimlerin %3.3’1 (n=5), hemsirelerin %0.0’1 (n=0), ebelerin %4.3’1 (n=1) dogru yanit

vermistir.

Tablo 4.30. Konjenital Adrenal Hiperplazi Hastaligi Tanimina Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim  n 4 5 144 153

% 26 3.3 94.1 100.0
Hemsire n 7 0 19 26

% 269 0.0 73.1 1000 <001
Ebe n 5 1 17 23

% 217 4.3 73.9 100.0

“’KAH, bobrek {istii bezlerinin yasam ig¢in gerekli olan kortizol veya aldosteronun

eksik tiretildigi metabolik bir hastaliktir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.31’te KAH hastaliginin klinik semptomlart (KAH’de; kortizole ilaveten
aldosteron eksikligi sonucu agir tuz kaybi olugsan bebeklerde hiperkalemi, hiponatremi ve

hipoglisemi, 6zellikle kizlarda cinsiyet gelisim anomalileri bulgular1 goriiliir) sorusuna
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hekimlerin %92.8’1 (n=142), hemsirelerin %53.8’1 (n=14), ebelerin %65.2’si (n=15) dogru

yanit vermistir.

Tablo 4.31. Konjenital Adrenal Hiperplazi Hastaliginin Klinik Semptomlarina Verilen
Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanls Toplam p
Hekim n 10 142 1 153

% 6.5 92.8 0.7 100.0
Hemsire n 10 14 2 26

% 385 53.8 7.7 1000 <001
Ebe n 8 15 0 23

%  34.8 65.2 0.0 100.0

“KAH’de; kortizole ilaveten aldosteron eksikligi sonucu agir tuz kaybi olusan
bebeklerde hiperkalemi, hiponatremi ve hipoglisemi, 6zellikle kizlarda cinsiyet gelisim

anomalileri bulgular1 goriliir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.32°daKAH tanist alan ¢ocuklarin yonlendirilmesi(KAH’de erken tani ve
tedavisi ile adrenal kriz kaynakli 6liim Onlenebilir. Hormon takviyesi ile ¢ocuklar saglikli
yasam siirer. Kiz bebeklerin dis cinsel yapisimi diizeltmek i¢in ameliyat gerekebilir)
sorusuna hekimlerin %83.7’si (n=128), hemsirelerin %57.7°si (n=15), ebelerin %34.8’1

(n=8) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.32. Konjenital Adrenal Hiperplazi Tanist Alan Cocuklarin Yo6nlendirilmesine
Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim  n 19 128 6 153

% 124 83.7 3.9 100.0
Hemsire n 10 15 1 26

% 385 57.7 3.8 100.0 <,001
Ebe n 15 8 0 23

%  65.2 34.8 0.0 100.0

“’KAH’de erken tan1 ve tedavisi ile adrenal kriz kaynakli 6liim 6nlenebilir. Hormon
takviyesi ile ¢ocuklar saglikli yasam siirer. Kiz bebeklerin dig cinsel yapisini diizeltmek

icin ameliyat gerekebilir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.33’de SMA hastalig1 tanimi1 (SMA, survival motor néron (SMN) genindeki
mutasyonlarla olusan ve ilerleyici dejenerasyonu ile seyreden siklikla otozomal resesif
gecisli noromiiskiiler hastaliktir. Erken bebek o6liimlerinin en yaygin genetik nedeni olan
SMA yaklasik 6.000-10.000 canli dogumda bir goriiliir ve her 40-60 kisiden 1'1 tagiyicidir)
sorusuna hekimlerin %83.7’si (n=128), hemsirelerin %80.8’1 (n=21), ebelerin %52.2’si

(n=12) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.33. Sipinal Miiskiiler Atrofi Hastaligi Tanimina Verilen Cevaplarin Mesleklere
Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim  n 16 128 9 153

% 105 83.7 5.9 100.0
Hemsire n 5 21 0 26

%  19.2 80.8 0.0 100.0 003
Ebe n 9 12 2 23

%  39.1 52.2 8.7 100.0

“SMA, SMN genindeki mutasyonlarla olusan ve ilerleyici dejenerasyonu ile
seyreden siklikla otozomal resesif ge¢isli noromiiskiiler hastaliktir. Erken bebek
Oliimlerinin en yaygin genetik nedeni olan SMA yaklasik 6.000-10.000 canli dogumda bir
goriiliir ve her 40-60 kisiden 1'i tasiyicidir.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit

vermistir.

Tablo 4.34’deSMA tani kriterleri (SMA tani kriterleri arasinda; konjenital hipotoni,
ist ve alt ekstremitelerde simetrik kas zayifligi, kontraktiir, skolyoz, tremor ve dil
kaslarinda fasikiilasyon yer almaktadir. Kesin tani, kromozom 5ql3 {izerinde bulunan SMN
geninin molekiiler genetik incelemesi ile konulur) sorusuna hekimlerin %86.9’u (n=133),

hemsirelerin %76.9’u (n=20), ebelerin %39.1°1 (n=9) dogru yanit vermistir.
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Tablo 4.34. Sipinal Miiskiiler Atrofi Tan1 Kriterlerine Verilen Cevaplarin Mesleklere Gore
Dagilimi

Meslek Fikrim Yok Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 17 133 3 153

% 11.1 86.9 2.0 100.0
Hemsire n 6 20 0 26

% 23.1 76.9 0.0 100.0 <001
Ebe n 13 9 1 23

% 56.5 39.1 4.3 100.0

“SMA tani1 kriterleri arasinda; konjenital hipotoni, iist ve alt ekstremitelerde
simetrik kas zayifligi, kontraktiir, skolyoz, tremor ve dil kaslarinda fasikiilasyon yer
almaktadir. Kesin tani, kromozom 5ql3 iizerinde bulunan SMN geninin molekiiler genetik

incelemesi ile konulur.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Tablo 4.35°da SMA’nin klinik tipleri (SMA’nin Klinik Tipleri Tip 1 (Werdnig-
Hoffmann Hastalig1), Tip 2 (Ara Tip), Tip 3 (Kugelberg-Welander Hastalig1) ve Tip IV
(Eriskin Tip) olup, en sik goriilen Tip IV tur) sorusuna hekimlerin %17.0’1 (n=26),

hemsirelerin %11.5’1 (n=3), ebelerin %8.7’s1 (n=2) oraninda dogru yanit vermistir.

Tablo 4.35.Sipinal Miiskiiler Atrofi Hastaliginin Klinik Tipleri Hakkinda Verilen
Cevaplarin Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 48 26 79 153

% 31.4 17.0 51.6 100.0
Hemsire n 13 3 10 26

% 500 115 38.5 100.0 007
Ebe n 16 2 5 23

% 69.6 8.7 21.7 100.0

“SMA’nin Klinik Tipleri Tip 1 (Werdnig-Hoffmann Hastalig1), Tip 2 (Ara Tip),
Tip 3 (Kugelberg-Welander Hastalig1) ve Tip IV (Eriskin Tip) olup, en sik goriilen Tip IV
tur.”” Sorusuna katilimcilardan hekimler %17.0’1 (n=26), hemsire %11.5’1 (n=3), ebe

%8.7’s1 (n=2) oraninda dogru yanit vermistir.

Tablo 4.36’de SMA tedavisinde kullanilan ilgalar (tedavide sik kullanilan ilaglar;

Spinraza, Zolgensma ve Erysdi’dir.Bu mutasyona ugramis SMNI1 genini diizeltme veya
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yenileme seklinde etki eder. SMN2 genini etkileyerek daha fazla normal protein yapmasini

saglar ) sorusuna hekimlerin %58.8’1 (n=90), hemsirelerin %42.3’i (n=11), ebelerin

%39.1’1 (n=9) dogru yanit vermistir.

Tablo 4.36. Sipinal Miiskiiler Atrofi Tedavisinde Kullanilan Ilaglara Verilen Cevaplarin
Mesleklere Gore Dagilimi

Meslek Fikrim Yok  Dogru Yanhs Toplam p
Hekim n 61 90 2 153

% 39.9 58.8 1.3 100.0
Hemsire n 15 11 0 26

% 577 42.3 0.0 1000 169
Ebe n 13 9 1 23

% 56.5 39.1 4.3 100.0

“’Tedavide sik kullanilan ilaglar; Spinraza, Zolgensma ve Erysdi’dir. Bu mutasyona

ugramis SMNI1 genini diizeltme veya yenileme seklinde etki eder. SMN2 genini

etkileyerek daha fazla normal protein yapmasini saglar.”” Sorusuna en ¢ok hekimler dogru

yanit vermistir.
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5. TARTISMA

Toplumlarin gelismislik seviyesini gosteren en dnemli parametrelerden biri sagligin
gelistirilmesidir. Saglikli bireyler saglikli toplumlari olusturur. DSO; sadece sakatlik ve
hastalik olmamasini yeterli bulmayip, ruhsal, bedenen ve sosyal acidan tam iyilik hali
olmasimi saglikli olarak kabul etmektedir. Bu kapsamda koruyucu saglik hizmetleri ile
sakatlik ve hastaliklar1 Onlemek, olusabilecek hastaliklarin kisi, aile ve toplumdaki
olumsuz etkilerini gidermek veya azaltmak temel saglik hizmetlerinin en dnemli amacidir

(56, 57).

Yenidogan taramalar1 koruyucu saglik hizmetlerinden biridir. Taramalarda gorev
alan aile hekimi, hemsire ve ebeler bu konunun 6nemini kavramali, sorumluluklarinin
bilincinde olmalidir. Taramanin en basindan tani tedavi asamasina kadar olan biitiin siireci
1yi koordine edebilmelidir. Saglik c¢alisanlarinin bilgi diizeyi ve farkindaligi, taramalarin
saglig agisindan ¢ok 6nemlidir. DSO’niin 21. Yiizyilda herkese saglik hedeflerinin
neredeyse tamaminina yakininda kisilerin hayatlart boyunca saghigin korunmasi ve
gelistirilmesi igin egitilmeleri gerektigi sdylenmistir. Ulkemizde 224 numarali Saglik
hizmetlerinin sosyallestirilmesi kanunu saglik egitimini, birinci basamak saglik
kurumlarmin vermesi gereken temel hizmetleri arasinda belirtmekle kalmamis; 154
numarali yonerge ile aile sagligt merkezinde gorevli hekim, hemsire ve ebeleri
vatandaglarin saglik egitiminde sorumlu tutmustur. Bu kapsamda taramalarda gbrev alan
saglik calisanlarinin oncelikle bilgi diizeylerinin belirlenmesi ve gerektiginde egitimler

diizenlenmesi 6nemlidir (58, 59).

Calismamiza katilanlarin %49.5°1 erkeklerden, %50.5’1 kadinlar olugsmakta olup,
%18.8” bekar iken  9%81.2°si ise evli oldugunu belirtmistir. Saglik ¢alisanlarinin
cogunlugunun (%41.1) 31-40 yas araliginda oldugu goriiliitken, yine biiytlik
cogunlugun(%77.6) cocuk sahibi oldugu tespit edilmistir. Calismaya katilim saglayan
saglik ¢alisanlarmin biiylik ¢ogunlugunun ( %63.9)’sinin 11 yil ve {lizerinde hizmet yili
oldugu gorilmiistiir. Birimlerine kayith DMH tanis1 almis kayitli cocuk oldugunu belirten

katilimei orani ise %40.1 olarak bulunmustur.

Literatiir tarandiginda Beyzadeoglu ve arkadaslarimin calismasinda (11) hizmet
stiresi hekimlerde 7 yil, hemsire ve ebelerde 9 yil olarak bildirilirken, Yildiz ve arkadaslari

(10) ise biitlin katilimcilar1 baz alarak 8 yil olarak tespit etmislerdir. Yine Tung yaptigi
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calismada (9) katilimeilarin yag ortalamasini 35y1l, meslekte hizmet siiresini 10 y1l ve iizeri
(%80.8) olarak bildirirken, Ozdirek galismasinda (60) katilimcilarin biiyiik kisminmn 34

yas ve altinda ve meslekte 10 y1l ve {lizeri hizmet orani ise %48.1 oldugunu bildirmistir.

Bizim ¢alismamizin yas ortalamasi literatiire gore daha yiiksek bulunmustur. 2010
yilinda uygulanmaya baslanan aile hekimligi modeli ile Saglik bakanligi kurum ve
kuruluslarinda ¢alisan acil tip teknisyeni, hemsire, ebe ve saglik memurlar1 kurumlarindan
aldiklar1 muvafakat ile sozlesme imzalayarak aile sagligi calisani olabilmektedir. Aile
hekimliklerine direkt atama yapilmadigindan uzun yillar ikinci basamak saglik
kuruluglarinda calisan saglik calisanlarinin goérevlendirilmesi yas ortalamasinin yiliksek

olmasini agiklamaktadir.

Katilimcilarin = %75.7°si  hekim, %12.9’u hemsire, %11.4’ti de ebelerden
olusmaktadir. Egitim durumlart incelendiginde; hekimlerin %66.0’simin pratisyen,
%34.0’linlin uzman oldugu; aile sagligr calisanlarinin %22.4’4 saglik meslek lisesi,
%20.4’t on lisans, %48.9’u lisans ve %8.1’1 de yiiksek lisans mezunu oldugunu
belirtmistir. Literatiir ile kiyaslandiginda; Yildiz ve arkadaslar1 (10) hekim, ebe, hemsire ve
laborantlardan olusan 150 katilimcidan olusan c¢alismasinda egitim diizeylerini %37.3
saglik meslek lisesi, %39.3 6n lisans, %17.3 lisans, %6.0 yiiksek lisans olarak bildirirken;
Tung (9) hemsire ve ebelerden olusan 182 katilimciyla yaptig1 ¢aligmasinda %35.8 saglik
meslek lisesi, %50.5 6n lisans, %8.2 meslek yliksek okulu, %5.5 saglik yiliksek okulu
olarak bildirmistir. Bayrak (61) %40.1°1 hekim, %25.2’si ebe ve %34.7’si hemsirelerden
olusan 147 saglik ¢alisanindan olusan calismasinda %10.9 saglik meslek lisesi, %7.5 6n
lisans, %38.8 lisans ve %37.4 yiiksek lisans mezunu ve pratisyen hekim, %5.4 uzman
hekim oldugunu bildirmistir. Bizim ¢alismamizda literatiirdeki diger ¢alismalara kiyasla
egitim diizeyleri daha yiiksek bulunmustur. Bunun sebebi son zamanlarda on lisans
mezunu saglik calisanlarinin uzaktan egitimle lisans tamamlama firsati verilmesi olarak

degerlendirilebilir.

Yenidogan taramalarinda amag, metabolik yolaktaki bozukluk sonucu meydana
gelen metabolik hastaliklarin erken tespit edilmesidir. Bu baglamda topuk kani
numunesinin en dogru zamanda (oral beslenmeyi takiben 48 saat sonra) alinmasi ¢ok
onemlidir. Fakat bazen 06zel durumlar olusabilmekte ve numune alim zamanlar
degisebilmektedir (62). Calismamizda tarama i¢in, dogan bebeklerden topuk kani alim

zamani bilgisi sorulmus ve dogru cevap olan dogumu takiben oral beslenmeden 48 saat
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sonra ilk kan numunesi alinmasi gerektigi yanit1 ile % 50.0 orani ile en fazla hemsireler
olmustur. Her bebege ulasabilmek icin saglik kurumlarinda dogan biitiin bebeklerin
kurumu terk ettigi son anda kan numunesi alinmalidir dogru cevabi ile % 60.0 orani ile en
fazla ebeler olmustur. Topuk kani alim zamani sorularina dair saglik c¢alisanlarinin
verdikleri cevap oranina bakildiginda hemsire ve ebelerin daha yiiksek oranda dogru yanit
verdigi goriilmektedir. Bu durum giinliik pratiginde kan aliminin ebe ve hemsire tarafindan
oldugu i¢in hakim olmalarina baglanabilir. Ama hala istenen diizeyde degildir. Bu durum

egitim ihtiyacin1 gostermektedir.

Giines aile hekimleri ile yaptig1 calismasinda aile hekimlerinin %47.4’liniin dogru
cevap verdigini, %5.0 ‘inin de konu hakkinda bilgi sahibi olmadigin1 belirtmistir (63).
Yildiz ve arkadaslari (10) ilk kan numunesi alim zamanini katilimeilarin %70.7’sinin,
Tung (9) ise ¢aligmasinda ebe ve hemsirelerin %83.5’inin dogru bildigini belirtmistir.
Bayrak (61) ¢alismasinda ilk kan numunesi alim zamanini %81.4 ile en ¢ok hekimlerin
bildigini ve yine ayni ¢calismada tarama icin hastaneyi terk ettigi son anda cevabiyla %67.6
orantyla ebeler olarak bulmustur. Calismamiz literatiirle paralellik gostermektedir. Yanlig

cevap veren katilimecilarin DMH ile ilgili egitim alamadigi diistiniilebilir.

Tarama kartlar1 okunakli ve eksiksiz bir sekilde doldurulmali, bilgiler aileye teyit
ettirilmelidir (64, 65). Annenin gerektiginde iletisim kurabilmek i¢in telefon ve TC kimlik
numarast dogru almmalidir. Prematiire ve diisiik dogum agirligr gibi durumlarin
belirlenmesi i¢in gebelik haftasi ve dogum agirligi dogru yazilmalidir gogul gebeliklerde
kaginci bebek oldugu bilgisi de yer almalidir (66) .

Calismamiza katilan saglik calisanlarindan numune kagidinin nasil doldurulacag:
sorularma hekimler %91.5, hemsireler %96.2, ebeler %91.3 oraninda dogru cevap
vermislerdir. En fazla dogru yaniti hemsireler vermistir. Literatiirle kiyaslandiginda Yildiz
ve arkadaslarinin (10) ¢aligmasinda katilimcilarin %881 bu soruya dogru yanit verirken,
Tung (9) ¢alismasinda bu oran1 %40.7, Beyzadeoglu ve arkadaslar1 (11) ¢alismasinda ise
hekimleri (%67.6) hemsire ve ebeleri (%87.3) olarak bildirilmistir. Bu konuda literatiir
calismamizi desteklemektedir. Numune kagidinin doldurulmast konusunda ebe ve
hemsirelerin hekimlere kiyasla daha hakim oldugu goriilmiistiir. Bunun sebebi ebe ve

hemsirelerin bu islemleri oldukga sik yaptiklari i¢in daha hakim olmalari ile agiklanabilir.

Topuk kani numunesi alinacak bolge hazirliginda yapilacak islemler; topugun

1sitilmasi, ayagin kalp seviyesi altinda tutulmasi, kan alinacak yerin %70’lik izopropil
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alkolle silinmesi ve fazlasinin kurutulmasidir (67,68). Calismamizda kan akimim
hizlandirmak i¢in bebegin ayaginin 1ilik havlu ile 1sitilmasmin dogru oldugunu %80.8
orantyla hemsireler, vendz basincin artmasi i¢in ayagin kalp seviyesi altinda tutulmasinin
dogru oldugunu %77.1 ile hekimler, kan alinacak bolge temizligi konusunda ise dogru
cevabt %61.5 oraniyla hemsireler vermistir. Beyzadeoglu ve arkadaslarinin (11)
calismasinda Ornegin alinacagi bolge hakkindaki dogru bilgi diizeyi hekimlerde %26.5,
hemsire ve ebelerde %82.3 olarak bildirilmistir. Yildiz ve arkadaglar1 (10) ise
katilmcilarin = %56’sinin  bebege pozisyon verdigi, %38.7’sinin ayagim 1sittigini,
%66.7’sinin  bolge temizliginde dogru soliisyon kullandigini belirtmistir. Tung (9)
caligmasinda katilimeilarinin tamami temizlemede alkol kullandigini belirtmistir. Bayrak
(61) caligmasinda bebegin ayaginin i1sitilmasinin dogru oldugunu %81.4 ile hekimler,
ayagin kalp seviyesi altinda tutulmasmnin dogru oldugunu %94.6 ile ebeler ve bolge
temizligi konusunda ise %98 ile hemsireler dogru yanit vermistir. Calismamiz literatiir ile
kiyaslandiginda kan numunesi alinacak bolge hazirliklarina verilen dogru cevaplar gayet

yiiksek bulunmugtur.

Numune alim asamasinda temizlenen bolge lansetle cok derin olmayacak sekilde
delinir, akan ilk kan damlas: steril bez ile silinir, topuk sikilmaz, kendi dogal akan kan
tarama kagidina dolana kadar emdirilir ve kagidin arkasina gectiginden emin olunur. Aksi
takdirde uygun alinamayan numuneler test edilemez ve tekrarlanmasi gerekecektir. Bu da
olas1 hastaliklarin teshisinde gecikmeye neden olacaktir (64, 66, 68, 69). Calismamizda
numune alim agamasina verilen dogru cevap yiizdeleri genel anlamda ytiksek bulunmustur.
Bunun sebebi giliniimiizde dogan her bebege uygulanmasidir. Numune alinacak bolge
konusunda ebe ve hemsirelerin bilgi diizeyini Y1ildiz ve arkadaslari (10) %76, Tung (9) ise
%91.2, Bayrak (61) ise hemsireleri %96.5 ebeleri ise %98.4 olarak bildirmislerdir. ilk kan
damlasinin steril bezle silinmesi gerektigini hekimler (%87.5) ve ebeler (%87) oraninda
dogru yanit vermislerdir. Yildiz ve arkadaslarinin (10) ¢alismasinda bu oran %57.3, Tung
(9) ise %64.8 ve Bayrak (61) ise %90’dan fazla bulmuslardir. Calismamizda kan
numunesinin kagidin arka yiiziine de geg¢melidir sorusuna hekimler %92.2, hemsireler
%96.2, ebeler %100 oraninda dogru cevap vermistir.Yildiz ve arkadaslar1 (10) kanin arka
yiiziine ge¢mesini %99.3, Tung (9) %94.5, Bayrak (61) ise hekimlerde %93.2 ve ebelerde

%100 olarak belirtmislerdir. Tespit ettigimiz sonug literatiir ile benzerlik géstermektedir.

Dogru sonuglar i¢in uygun sekilde alinan kan numuneleri oda sicakliginda yatay

sekilde en az 2-3 saat bekletilmelidir. Kagida 6zellikle kan halkalarina dokunulmamali,
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kartlar birbiri ile ayn1 zamanda 1s1 ve 151k ile temasi kesilmelidir. Kuruyan numuneler
uygun sekilde ilgili birime gonderilir (68).Calismamizda numunelerin  kurutulmast
asamasinda bilgi eksiklikleri goriiliirken, muhafaza ve transferinde ciddi bilgi eksikligi
olmadig1 goriilmiistiir. Ebe ve hemsirelerin bu konuda daha fazla bilgi sahibi oldugu
goriilmistiir. Kan numunesinin kurutulma siiresine hekimler %29.4, hemsireler %42.3,
ebeler %52.2 oraninda dogru yanit vermistir. Kurutulmasi kosullarina hekimler %95.4,
hemsireler %100.0, ebeler %100.0 oraninda dogru yanit vermistir. Numunenin transferine

ise hekimler %75.2, hemsireler %92.3, ebeler %95.7 oraninda dogru yanit vermistir.

Yildiz ve arkadaglarinin (10) ¢alismasinda numunelerin kurutulmas: bilgi diizeyi
%84.7 olarak, Beyzadeoglu (11) ve arkadaslarinin ¢alismasinda numune alinma, muhafaza
ve transferi konusunda ebe-hemsireler %37.2, hekimler ise %80.6 olarak bulunmustur.
Tung (9) benzer calismasinda numunelerin zarfa konmadan kurutulmasi %19.2, kurutmada
151k etkisini %58.8 olarak bulurken, Bayrak (61) ise tiim sorular i¢in %90 iizerinde

sonucuna ulagmustir.

Yenidogan endokrin ve metabolik tarama programlarinda bebeklerin sagligi saglik
calisanlarinin sorumluluklari ile yakindan iligkilidir. Saglik ¢alisanlarinin dikkatli ¢aligmasi
numune alimi, ailenin bilgilendirilmesi, lojistik, izlem, geri bildirim ve degerlendirme
stireclerinde programin basarisint dogrudan etkiler. Bu kapsamda siirekli egitim ve is
birligi tarama programlarinin kalitesini artirmak suretiyle toplum sagligina katkida bulunur

(70).

Akraba evliliklerin sik oldugu iilkemizde genetik gegisli hastaliklara daha ¢ok
rastlanmakta olup, topum bu konuda bilinglendirilmelidir. Hemsireligin egitici rolii
sayesinde toplum bilin¢lendirilmekle kalinmayip, hastaliklarin semptom, tedavi ve bakim
konularinda da bilgilendirilme yapilmaktadir. Ebeler de hemsireler gibi aynigorev ve
sorumluluklara sahiptir. Hekimler ise egitimleri geregi hastaliklardaki son gelismeleri takip

etmek ve mesleki olarak kisisel gelisimden sorumludurlar (71-73).

Ulkemizde yenidogan tarama programlar1 1987°de FKU taramasi ile baslamis olup
1993’te tiim iilkeye yayilmistir. Programa yillar icinde KHT, BE, KF, KAH ve en son
2022’de SMA taramasi eklenmistir (74). Ad1 gegen taramalar ile yilda yaklasik 4500 ¢ocuk
hastalig1 erken tespit edilmekte ve olusabilecek engeller ortadan kaldirilmaktadir. Tarama

paneline eklenebilecek hastaliklar i¢in ¢alismalar devam etmektedir (8).
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Calismamizdaki katilimcilara taramadaki hastaliklarin tanimi soruldugunda; FKU
icin hekimlerin %68.6’1i (n=105), hemsirelerin %92.3’lii (n=24), ebelerin ise %82.6’s1
(n=19), KH i¢in hekimlerin %71.7°si (n=109), hemsirelerin %28,0’si (n=7), ebelerin
%17.4’1i (n=4), BE i¢in hekimlerin %62.7°1 (n=96), hemsirelerin %76.9’u (n=20), ebelerin
%47.8’1 (n=11), KF icin hekimlerin %20.3’i (n=31), hemsirelerin %3.8’1i (n=1), ebelerin
%4.3’i (n=1), KAH icin hekimlerin %3.3’ii (n=5), hemsirelerin %0.0’1 (n=0), ebelerin
%4.3’t (n=1), SMA i¢in hekimlerin %83,7’si (n=128), hemsirelerin %80.8’1 (n=21),
ebelerin %52.2’si (n=12) dogru yanmit vermistir. Taramada kullanilan hastaliklarin
tanimlarinin dogru bilinme oranlarinin yapildigr ¢alismalar incelendiginde Demirtag ve
arkadaslar1 (75) KF’yi %89.6, Tung (9) calismasinda FKU’yu %33, Beyzadeoglu ve
arkadaglar1 (11) FKU’yu hekimlerde %86 ebe-hemsirelerde %60 olarak belirtmistir.
Bayrak (61) ¢alismasinda FKU’yu hekimler %78, ebeler %62.2, hemsireler %45.1, KH’y1
hekimler %93.2, ebeler %73, hemsireler %86.3, BE’yi hekimler %74.6, ebeler %40.5,
hemsireler %49, KF’yi hekimler %71.2, ebeler %54.1, hemsireler %56.9, KAH igin ise
hekimler %64.4, ebeler %32.4, hemsireler %19.9, diizeyinde buldugunu belirtmistir.
Saritag’in hemsirelerin taranan alti hastaligi bilme diizeyini sorguladigi c¢aligsmasinda
katilimcilarin yarisina yakin (%43.7) kismimin alt1 hastaligin tamamini bilmedigi ancak,
FKU (%93.2) ve KAH( %098.5) ¢cok yiiksek oranda bilgi sahibi olduklar1 sonucuna
varmistir (76).

Calismamizda topuk kanindan taranan hastaliklarin klinik semptomlarina yonelik
olan sorularin dogru bilinme oranlar sirasiyla; FKU i¢in hekimlerin 9%91.5°1 (n=140),
hemsirelerin %61.5’1 (n=16), ebelerin %56.5’1 (n=13), KH igin hekimlerin %95.4’1
(n=146), hemsirelerin %84.0’si (n=21), ebelerin %87.0’1 (n=20), BE i¢in hekimlerin
%52.9’u (n=81), hemsirelerin %50.0’1 (n=13), ebelerin %17.4’ii (n=4), KF i¢in hekimlerin
%97.40 (n=149), hemsirelerin %69.2’si (n=18), ebelerin %60.9’u (n=14), KAH i¢in
hekimlerin %92.8°1 (n=142), hemsirelerin %53.8’1 (n=14), ebelerin %65.2’s1 (n=15) olarak
bulunmustur. Literatiir taramasinda Demirtas ve arkadaslarinin (75) aragtirmasinda hastalik
semptomlarint KF i¢in %85 olarak belirtirken, Tung (9) yaptig1 calismasinda FKU i¢in
yaklasik %352 olarak belirtmistir.Bayrak (61) ise FKU’ya hekimlerin %71.2, hemsirelerin
%49, ebelerin %64.9, KH’ya hekimlerin %84.7, hemsirelerin %37.3, ebelerin %51.4,
BE’ye hekimlerin %59.3, hemsirelerin %29.4, ebelerin %54.1, KF’ye hekimlerin %83.1,
hemsirelerin %58.8, ebelerin %67.6, KAH’a hekimlerin %52.5, hemsirelerin %33.3,

ebelerin %32.4 oraninda dogru cevap verdigini bildirmistir. Calismamiz literatiirle
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paralellik gostermektedir. Ebe ve hemsirelerin hastaliklarin klinik semptomlari hakkinda

bilgi eksiklikleri oldugu goriilmiistiir.

Tarama sonucu siipheli olan yenidoganlar ilgili birimlere yoOnlendirilmektedir.
Sonug bilgisi aile hekimliklerine Il Saglik Miidiirliikleri tarafindan verilmektedir ve vakit
kaybetmeden bebeklerin ilgili klinige sevki yapilmalidir. Calismamizda yonlendirme
sorularma verilen dogru cevap oranlar;; FKU ig¢in hekimlerin %96.1’1 (n=146),
hemsirelerin %96.2°si (n=25), ebelerin %87.0’1 (n=20), KH i¢in hekimlerin %98.0’1
(n=150), hemsirelerin %88.5’1 (n=23), ebelerin %78.3’i (n=18), BE i¢in hekimlerin
%15.9’u (n=24), hemsirelerin %8.0’1 (n=2), ebelerin %13.6’s1 (n=3), KF icin hekimlerin
%83.6’s1 (n=127), hemsirelerin %56.0’1 (n=14), ebelerin %43.5’1 (n=10), KAH igin
hekimlerin %83.7’si (n=128), hemsirelerin %57.7’si (n=15), ebelerin %34.8’1 (n=8) olarak
belirlenmistir. Demirtas ve arkadaslar1 (75) yonlendirmede KF’yi %62.2 olarak bulmustur.
Bayrak (61) ise FKU’yu hekimler %57.6, hemsireler %60.8, ebeler %40.5, KH’yi hekimler
%71.2, hemsireler %54.9, ebeler %59.5, BE’yi hekimler %50.8, hemsireler %39.2, ebeler
%45.9, KF’yi hekimler %30.5, hemsireler %33.3, ebeler %18.9 1 KAH’1 hekimler %50.8,
hemsireler %51, ebeler %18.9 olarak bulmustur. Literatiirde Demirtag ve arkadaslari (75)

KF i¢in yonlendirmenin dogru bilinme oranin1 %62.2 olarak bildirmistir.

SMA tam kriterlerine hekimlerin %86.9’u (n=133), hemsirelerin %76.9’u (n=20),
ebelerin %39.1°1 (n=9), SMA’nin klinik tiplerine hekimlerin %17.0’1 (n=26), hemsirelerin
%11.5’1 (n=3), ebelerin %8.7’s1 (n=2), SMA tedavisinde kullanilan ilaglara ise hekimlerin
%58.8’1 (n=90), hemsirelerin %42.3’ii (n=11), ebelerin %39.1’1 (n=9) dogru yanit
vermistir. 2022 yilinda tarama programina ilave edilen SMA hakkinda yeterli calisma
olmadigindan literatiir kiyas1 yapilamamistir. Calismamiz bu anlamda ilk olma 6zelligini

tagimaktadir ve literatiire katki saglayacaktir.

Yenidogan taramalar1 kapsaminda olan topuk kani numunesinin alinmast uygun
sartlar ve malzeme ile yapildiginda kalitsal, tedavi edilebilen hastaliklarin tespitinde

kullanilan etkin yontemdir.

Calismamizda topuk kani taramasma hakkindaki sorulara verilen dogru cevap
oranlar yliksek olmasina ragmen 6zellikle hastaliklarin tanimlari, semptomlar: ve sonuca
gore yonlendirme konusunda bilgi eksiklikleri oldugu goriilmiistiir. Hastaliklar konusunda
hekimler daha yeterli bilgiye sahip iken topuk kani1 konusunda ise ebe ve hemsirelerin daha

deneyimli olugu goriilmiistiir. Hekimlerin aldiklar1 e8itim ve sahadaki tecriibeleri, ebe ve
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hemsirelerin ise numunelerin alinmasi ve transferinde birincil sorumlu olmalar1 goz

oniinde bulunduruldugunda bu durumu agiklamaktadir.

49



6. SONUC VE ONERILER

Yenidogan topuk kani taramalarinda gorevli saglik ¢alisanlarinin konu hakkindaki
bilgi ve farkindalik diizeylerini belirlemek igin yapilan ¢alismamizda su sonuglara

ulasilmustir;

. Calismaya katilanlarin %49.5°1 erkek, %50.5°1 kadinlardan olugmakta olup,
%18.8bekar iken %81.2’si ise evli oldugunu belirtmistir.

o Saglik c¢alisanlarinin ¢ogunlugunun (%41.1) 31-40 yas araliginda oldugu
goriiliirken, yine biliyik cogunlugun(%77.6) cocuk sahibi oldugu tespit
edilmistir.

° Katilimcilarin %75.7’si hekim, % 12.9’u hemsire, % 11.4’i de ebelerden
olusmaktadir. Egitim durumlar1 incelendiginde; hekimlerin % 66.0’sinin
pratisyen, % 34.0’linlin uzman oldugu; aile saglig1 calisanlarinin % 22.4’0
saglik meslek lisesi, % 20.4’1 6n lisans, % 48.9u lisans ve % 8.1°1 de yliksek
lisans mezunu oldugunu belirtmistir.

. Calismaya katilim saglayan saglik calisanlarmin biiylik ¢ogunlugunun (%
63.9)’sinin 11 y1l ve tizerinde hizmet yil1 oldugu gorilmiistiir.

. Birimlerine kayith DMH tanis1 almis kayith ¢ocuk oldugunu belirten katilimct

orani ise % 40.1 olarak bulunmustur.

. Dogan tiim bebeklerden dogumu takiben oral beslenmeden ...sonra ilk kan
numunesi alinir sorusuna en ¢ok hemsireler ( hekimler % 44.4, hemsireler %
50.0, ebeler % 34.8) dogru yanit vermistir

. Her bebege ulagsmak adina saglik kurumlarinda dogan bebeklerden ...ilk kan
numunesi alinmali sorusuna en ¢ok ebeler (hekimler % 36.6, hemsireler %
26.9, ebeler % 60.0) dogru yanit vermistir.

. Ozellikle ...TC numarasi basta olmak iizere zorunlu alanlarin tamami eksiksiz
ve dogru doldurulmalidir sorusuna en c¢ok hemsireler (hekimler % 91.5,
hemsireler % 96.2, ebeler % 91.3) dogru yanit vermistir.

. Cogul bebeklerde (ikiz vb.) formun iizerine kaginci bebek oldugu yazilmalidir
sorusuna en ¢ok hemsireler (hekimler % 94.8, hemsireler % 96.2, ebeler %

95.7) dogru yanit vermistir.
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Kanin alinacagi bolgedeki kan akiminin arttirilmasi i¢in bebegin ayag 1lik bir
havlu ile ii¢ dakika boyunca 1sitilabilir sorusuna en ¢ok hemsireler (hekimler %
80.4, hemsireler % 80.8, ebeler % 78.3) dogru yanit vermistir.

Venoz basinci artirmak icin bebek ayaginin kalp seviyesi ...tutulmasi1 daha
uygundur sorusuna en ¢ok hekimler (hekimler % 77.1, hemsireler % 76.9,
ebeler % 73 dogru yanit vermistir.

Bebegin topugu ... ile temizlenir, ciltte kalan alkoliin numuneyi seyreltmemesi
icin kuru steril gazli bezle topuk kurulanir sorusuna en c¢ok hemsireler
(hekimler % 56.2, hemsireler % 61.5, ebeler % 56.5) dogru yanit vermistir.
Uygun bolge term bebeklerde 2 mm, pretermlerde 1 mm’yi gegmeyecek
sekilde,steril bir lanset ile topugun mediyal ve lateral dis kenarlarindan
delinmelidir sorusuna en ¢ok hekimler (hekimler % 88.2, hemsireler % 80.8,
ebeler % 87.0) dogru yanit vermistir.

Topuk kani almaya uygun bolge veya bolgeler sekil iizerindeki harflerden
hangisi veya hangileridir? sorusuna en ¢ok ebeler (hekimler % 39.9, hemsireler
% 34.6, ebeler % 47.8) dogru yanit vermistir.

[k kan damlas1 numunesi, doku sivis1 igerebildiginden ...... silinir sorusuna en
cok hekimler (hekimler % 87.5, hemsireler % 76.9, ebeler % 87) dogru yanit
vermistir.

Ornegin alinacagi alanlar tamamen kan ile doldurulurken, arka tarafa
gectiginden emin olunmalidir sorusuna en ¢ok ebeler (hekimler % 92.2,
hemsireler % 96.2, ebeler % 100) dogru yanit vermistir.

Kan akisi durmussa bolge tekrar delinmemeli, farkli bolge ya da diger ayak
tercih edilmelidir sorusuna en ¢ok hekimler (hekimler % 88.2, hemsireler %
84.6, ebeler % 78.3) dogru yanit vermistir.

Kan numunesi alinan tarama karti, oda sicakliginda diiz bir zemin {izerinde
...kurutulmalidir sorusuna en ¢ok ebeler (hekimler % 29.4, hemsireler % 42.3,
ebeler % 52.2) dogru yanit vermistir.

Kurutulurken 1s1, 151k, nemden korunmalidir sorusuna ebe ve hemsirelerin
tamami1 (hekimler % 95.4, hemsireler % 100 ebeler % 100) dogru yanit
vermistir.

Ornek kuruduktan sonra nemden koruyacak sekilde zarfin i¢ine konulup, il

saglik miidiirliigline ulastirilana dek...bekletilmelidir sorusuna en c¢ok ebeler
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(hekimler % 75.2, hemsireler % 92.3, ebeler % 95.7) dogru yanit vermistir.
. Taramast  yapilan  hastaliklarin ~ tanimlari, klinik  semptomlart  ve
yonlendirilmesine dair sorulara en ¢ok hekimler dogru yanit vermistir.

Yeni dogan sagliginin korunmasinda onemli gorevleri olan aile hekimleri ve aile
saglig1 calisanlarinin, topuk kani taramalar1 ve hastaliklar1 hakkindaki bilgi diizeylerinin
istenilen seviyeye ulasmasi saglandiginda verilen hizmetin kalitesi artacaktir. Taramada
gorevli saglik calisanlarinin bilgi eksiklikleri giderilmesi i¢in sorumlular {izerine diiseni
yapmalidir. Degerlendirme toplantilar1 yapilarak eksiklikler tespit edilmeli ve giderilmesi
icin ¢alisma yapilmalidir. Bu hizmeti verecek olan tiim personellere gerektiginde hizmet ici
egitim verilmelidir. Bu sayede taramada gorevli ebe ve hemsireler yaptiklari uygulamalarin

sorumlulugunu alacak ve mesleki anlamda da gelismis olacaktir.

Egitimlerle verilen bilgilerin kalici olmasini saglamak i¢in saglik g¢alisanlarinin
kitle iletisim araclarindan faydalanarak toplumu bilgilendirmeye tesvik edilmesi

saglanmalidir.

Topuk kani taramalar1 ve hastaliklart hakkinda sertifika egitim programlarinin

diizenlenmesi saglanmalidir.

Saglik personeli yetistiren tiim egitim kurumlarinda bu konu egitim miifredatina
eklenmesi veya daha fazla yer verilmesi saglanmalidir. Ciinkii egitim kurumlarinda yerinde
ve zamaninda alinmis egitimin Onemi ve hizmet i¢i egitimlerin maliyeti gbz Oniinde

bulunduruldugunda g6z ardi edilemeyecek derecede 6nemli oldugu goriilmektedir.
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Ek 1. Etik Kurul Kararn

EKLER
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Ek 2. Anket Formu

YENIDOGAN TOPUK KANI TARAMASINDA GOREV ALAN SAGLIK
CALISANLARININ KONU HAKKINDAKI BILGI VE FARKINDALIK
DUZEYLERINE YONELIK HAZIRLANAN ANKET FORMU

Bu anket calismasi, Malatya ilindeki ASM’ ler de hizmet vermekte olan saglik
calisanlarinin  yeni dogan topuk kani taramalarma yonelik bilgi diizeyleri ve
farkindaliklarinin incelenmesi amaci ile hazirlanmistir. Arastirmanin amacina ulasmasi
anket sorularinin dikkatli okunmasina ve tiim sorularin 6zenle cevaplanmasina baglidir. Bu
dogrultuda vereceginiz cevaplar gerek goriilmesi halinde egitimler planlanmasina ve
literatiire katki saglamaya yardimci olacaktir. Calismaya katihminiz ve degerli
katkilarmizdan dolay1 tesekkiir ederiz.

1- Cinsiyetiniz: oKadin oErkek

2- Medeni Durumunuz: oEvli oBekar

4- Cocugunuz var mi1? oEvet oHayir

5- Mesleginiz: oHekim oHemsire oEbe

a- (Hekim) Tipta Uzmanlik Egitimi aldiniz m1? oEvet cHayir

b- (ASE) Egitim Durumunuz: o Saglik Meslek Lisesi 0On Lisans oLisans oYiiksek Lisans
6- Meslekteki toplam gorev siiresiniz (yil): 0 0-5 yil 0 6-10 yil o0 11 y1l ve iizeri

7- Biriminize kayitl dogumsal metabolik hastalik tanis1 almis cocuk var mi?ocEvet oHayir

8- Tarama sonucu siipheli veya pozitif olan hastalar i¢in neler yapilir? (Birden fazla
isaretleyebilirsiniz)

a) Fikrim yok.

b) Aile uygun sekilde bilgilendirilir.

¢) Ikinci kan 6rnegi alinir.

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

f) Uygun tedavi baslanip pediatri klinigine yonlendirilir.

g) Ilgili iist birime ydnlendirilir.
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TOPUK KANI ALINMADAN ONCE, ALINMA ESNASINDA ve ALINDIKTAN
SONRA YAPILAN ISLEM BASAMAKLARI

1. Dogan her bebekten dogumu takiben oral beslenmenin ardindan .....sonra ilk kan
ornegi alinir.

a) 24 saat b) 12 saat C) 48 saat d) Fikrim yok
2. Her bebege ulasabilmek i¢in saglik kurumlarinda dogan bebeklerin ...... ilk kan 6rnegi
alimmalidir.

a) dogum aninda b)saglik kurumunu terk ettigi son anda c)beslendikten hemen
sonra d) Fikrim yok

3. Ozellikle ...... TC Kimlik Numarasi basta olmak iizere bebege ulasmak i¢in zorunlu
alanlarin tiimiiniin eksiksiz ve dogru doldurulmasina dikkat edilmelidir.

a) annenin b) babanin  ¢) bebegin d) Fikrim yok
4. Cogul bebeklerde (ikiz, tigliz vb.) kaginci bebek oldugu formun tizerine yazilmalidir.
a) yanlis b) dogru c) Fikrim yok

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

a) yanlis b) dogru  c¢) Fikrim yok

6.Venoz basincin artmasi i¢in bebek ayaginin kalp seviyesinin ....tutulmasi daha
uygundur.

a) altinda b) istiinde ¢) hizasinda d) Fikrim yok

7.Bebegin topugu ...... ile temizlenir ve deride kalan alkoliin 6rnegi seyreltmemesi i¢in
topuk kuru steril gazli bir bez ile kurulanir.

a)%96’lik izopropilalkolnb) %70’lik izopropil alkol  ¢) povidon iyot  d) Fikrim yok

8. Uygun bolge lanset yardimiyla term bebeklerde 2 mm, preterm bebeklerde 1 mm’yi
gecmeyecek sekilde steril bir lanset ile topugun mediyal ve lateral dis kenarlarindan
delinmelidir.

a) yanls b) dogru c) Fikrim yok
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9.Topuk kan1 almaya uygun bdlge veya bolgeler sekil tizerindeki harflerden hangisi veya
hangileridir?

a)AveE b)BveD c)CBD d)ABCDE e)SadeceC
10. 1lk kan damlas1 6rnegi, doku sivist igerebildiginden ...... ile silinir.
a) steril gazli bez b) %70’lik izopropil alkol c¢) povidon iyot d) Fikrim yok

11. Ornegin alinacag her alan tamamen kan ile doldurulup arka yiize de gegtiginden emin
olunmalidir.

a) yanlis b) dogru ¢) Fikrim yok

12. Kan akig1 durmus ise ayn1 bolge tekrar delinmemeli, ayagin farkli bolgesi ya da diger
ayak tercih edilmelidir.

a) yanlis b) dogru ¢) Fikrim yok

13. Kan 6rnegi alinan tarama karti, oda 1sisinda diiz bir zemin iizerinde
.....kurutulmalidir.

a)15dk b) 1 saat C) 2-3 saat d) Fikrim yok
14. Kurutulmasi esnasinda 1s1, 1s1k ve nemden korunmalidir.
a) yanlis b)dogru c¢) Fikrim yok

15. Ornek kuruduktan sonra nem almayacak sekilde zarfin i¢ine koyulup il saglik
miidiirliigiine ulastirilana kadar .....bekletilmelidir.

a)oda 1s1sinda b) buzlukta ¢) buzdolabinda d) Fikrim yok
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DOGUMSAL METABOLIK VE ENDOKRIN HASTALIKLAR

Sorular

Dogru

Yanlig

Fikrim
yok

1. FKU, fenilalanin hidroksilaz enzim eksikligine bagli,
otozomal resesif gecisli, dogumsal metabolik bir hastaliktir.

2. FKU’de; tedavi edilmeyen hastalarda idrarda koku, otizm
benzeri davraniglar, nobet, hipopigmentesyon vb gibi bulgular
goriiliir.

3. Hastaligin tanisinin ardindan ¢ocuklar uygun diyetle
saglikli bir hayat siirebilmektedir.

4. KH, tiroid hormon fazlalig: ile karakterize endokrinolojik
bir hastaliktir.

5. KH, yenidogan déneminde belirti ve bulgular vakalarin cogunda
belirgin degildir. Topuk kani 6rneginde olgiilen veya kanda bakilan
tiroid hormonlarinin degerine gore tani konulur. Tedavi edilmeyen
vakalarda ciddi zeka geriligi ve asimetrik clicelik ortaya ¢ikar. Erken
teshis edilmez ise kalici zeka geriligi kaginilmazdir.

6. KH’de; baslangigta belirti vermese de acik arka fontanel,
kaba sesle aglama, kuru deri, Hipotermi, konstipasyon, biiyiik
dil ¢ikik karin, genis diiz burun, umblikal herni, uzamis
yenidogan saril181, letarji, hipotoni, nadiren guatr gibi
bulgular goriilebilir.

7. KH’de erken tan1 konan ¢ocuklarda tedavi oldukga kolay,
ucuz ve etkindir. Piyasada tiroid hormonu igeren farkli ilaglar
mevcut olup, tedavi maliyeti kullanilan ilaca ve doza gore
degismekle birlikte ¢cok diisiiktiir.

8. BE; biotinidaz adli enzimin dogustan eksikligi sonucunda
biyotin isimli vitaminin viicut tarafindan kullanilamadig,
otozomal resesif ge¢isli, sadece sinir sistemini etkileyen bir
hastaliktir.

9. BE i¢in kandan kolorimetrik yontemle biotinidaz aktivitesi
Olciilerek enzim aktivitesinin varligi/yoklugu
belirlenmektedir. Enzim aktivitesi diislik veya yok ¢ikan
bebekler pediatrik beslenme ve metabolizma klinigine sevk
edilmektedir.

10. Biyotinidaz eksikliginde erken tani ve tedavi cok 6nemlidir.
Tani ve tedavi slirecindeki gecikmeler, norolojik bozukluklara ve
olime neden olabilir.Tedavide biyotin isimli vitaminin bebege oral
olarak verilir.

11. KF; tim sistemlerdeki endokrin salgi bezlerinde fonksiyon
bozuklugu ile karakterize yaygin kalitsal bir hastaliktir.

12. KF’de; terde anormal sodyum ve klor konsantrasyonu
yiiksekligi ile beraber yetersiz sindirim islevleri, ekzokrin
pankreas yetmezligi, mukoz bezlerin sekresyonunun
koyulasmasi nedeniyle giderek kotiilesen akciger
enfeksiyonlarina ve ilerleyici akciger hasarina yatkinlik
goriiliir.
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13. KF i¢in topuk kaninda immiinoreaktifTripsinojen (IRT)
degeri dlgiiliir. Sonucun 70’in iizerinde ¢ikmasi durumunda
bebek ter testi i¢in sevk edilir. Ter testinin dogru sonug
verebilmesi i¢in bebegin en az iki haftalik ve 2 kg iizerinde
olmas1 6nemlidir. Ter testi sonucu siipheli ¢ikan bebekler
ilgili klinige sevk edilir.

14. KAH bobrek {istii bezlerinin yasam i¢in gerekli olan
kortizol (ve bazen de viicudun tuz dengesini ayarlayan
hormonu aldosteron) fazla tiretildigi genetik bir hastaliktir.

15. KAH hastaliginda kortizole ilaveten aldosteron eksikligi
nedeniyle agir tuz kayb1 olugan bebeklerde hiponatremi,
hiperkalemi ve hipoglisemi, 6zellikle kiz bebeklerde
goriilmek tizere cinsiyet gelisim anomalileri gibi bulgular
goriiliir.

16. . KAH hastaligin erken tani ve tedavisi ile adrenal kriz kaynakl
Olim onlenebilir. Hormon takviyesi ile cocuklar saglikli yasam sirer
ve yasitlarinin yaptig her aktiviteyi (okul, spor, gezi vs.)
yapabilirler. Kiz bebeklerin dis cinsel yapisini diizeltmek igin
ameliyat gerekebilir.

17. Spinal miiskiiler atrofi (SMA), survival motor ndron
(SMN) genindeki mutasyonlar sonucu gelisen ve ilerleyici
dejenerasyonu ile seyreden siklikla otozomal resesif ge¢isli
noromiiskiiler bir hastaliktir. Erken bebek 6liimlerinin en
yaygin genetik nedeni olan SMA yaklasik 6.000-10.000 canh
dogumda bir goriiliir ve her 40-60 kisiden 1" tastyicidir.

18. SMA tani kriteleri arasinda; konjenital hipotoni, iist ve alt
ekstremitelerde simetrik kas zayiflig1, kontraktiir, skolyoz,
tremor ve dil kaslarinda fasikiilasyon yer almaktadir. Kesin
tan1, kromozom 5ql3 tizerinde bulunan SMN geninin
molekiiler genetik incelenmesi ile konulur.

19. Spinal Miiskiiler Atrofinin Klinik Tipleri Tip 1 (Werdnig-
Hoffmann Hastalig1), Tip 2 (Ara Tip), Tip 3 (Kugelberg-
Welander Hastalig1) ve Tip IV SMA (Eriskin Tip) olup en sik
goriilen tip IV tur.

20. Tedavide sik kullanilan ilaglar; Spinraza, Zolgensma ve
Evrysdi’dir.Bu ilaglar mutasyona ugramis SMN1 genini
diizeltme veya yenileme seklinde etki eder. SMN2 genini
etkileyerek daha fazla normal protein yapmasini saglar.
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