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. GIRIS VE AMAG

Yenidogan taramasi; bebeklerin tedavi edilebilir genetik, endokrinolojik,
metabolik, ve hematolojik hastaliklar agisindan test edilerek bu hastaliklarin
erken saptanmasini, boylece gelisebilecek mortalite ve morbiditenin
Onlenmesini saglayan dnemli bir halk sagligi programidir (1). Bu hastaliklarin
¢ogu yasamin ilk iki haftasi icinde ortaya c¢ikar ve erken taninip tedavi
baslanmadigi takdirde metabolik asidoz, ndbet, koma, norolojik bozukluk
hatta 6lime yol acar. Ancak yasamin ilk iki haftasi iginde tarama programlari
ile erken taninip diyet, hormon ve diger medikal tedaviler baslandiginda bu
cocuklar daha iyi bir yagsam kalitesine sahip olurlar (2).

Metabolizma hastaliklari tek basina ele alindiklarinda oldukg¢a nadir
gorilen hastaliklar olmakla birlikte kimulatif anlamda dusunalduklerinde canh
dogumlarin yaklasik 1:3000 — 4000’nini etkilemektedirler ( 3- 5). Ozellikle
hastaliklarin genetik olarak tagindiklari géz 6nune alindiginda akraba
evliliklerinin dinya ortalamasinin ¢ok Uzerinde gergeklestigi (en dusuk oran
% 12,8 ile Bati Anadolu’da, en yuksek oran ise % 35 ile Glineydogu
Anadolu’dadir, Turkiye genel ortalamasi % 21 olup bu evliliklerin %70’i 1.
derece kuzen evliligidir), perinatal merkez kavraminin yerlesmedigi, antenatal
bakimin ve genetik danismanhgin farkindaliginin ve dneminin saglik
politikalarini belirleyen kanun koyucularca hatta saglik ¢alisanlarinca
hassasiyetle dikkate alinmadigi ulkemizde “metabolik hastaliklarin tarama
programlari “sadece yasamayi degil kaliteli yasamay1 hedefleyenler igin
buayuk 6nem tagimaktadir (6,7).

Diinya Saglik Orgiti Wilson-Jungner kriterlerine gore programina
alinacak hastaliklar su 6zelliklere sahip olmalidir: 1. Toplumda hastalik sikhgi

yuksek 6nemli bir saglik problemi olmalidir(1:20.000 ‘den daha sik); 2.



Patolojik durumun dogal seyri yeterince anlagiimalidir; 3. Erken
asamalarinda taninabilir olmalidir; 4. Uygun bir test proseduru olmalidir; 5.
Test toplumun tum populasyonunu kapsamalidir; 6. Testin tekrarlanacak
araliklari net bir sekilde tespit edilmelidir; 7. Etkin bir tedavisi olmalidir; 8.
Kesin tani imkani olmalidir; 9. Hangi hastaligin tedavi edilecegine yonelik
mutabakata varilmis olmaldir; 10. Test maliyet-yarar orani ekonomik olarak
dengeli olmalidir (8).

Yenidogan taramalarinin ilk érnegini fenilketontiri (FKU) olusturmaktadir.
FKU hastaligini yaklagik 80 yil 6nce Norveg'te ilk kez Folling tanimlamistir.
Bickel (9) tarafindan 1954 yilinda FKU’lii hastalarin diyetle tedavisi gindeme
gelmis, Centerwall tarafindan 1957 yilinda idrarda ferrik klorur testi ile
yenidogan taramasi baslatiimistir. Ancak bu testin guvenilir sonug
verebilmesi igin bebegin 6-8 haftalik olmasi gerekmekte olup, bu donemde
beyin hasari baslamis oluyordu. Mental retarde bir oglu ve FKU'IU bir yegeni
olan Guthrie tarafindan 1961 yilinda halen kullanimda olan bakteriyel
inhibisyon yontemi ve kanin toplandigi filtre kagidi gelistiriimis, 1963 yilinda
da Massachusetts’de ilk tarama programi baslatiimigtir (10). Taranan
hastaliklar 1970’ler ve 1980’lerde yavasga genislemeye baglamig, 1990’larda
ise Ozellikle tek drnekten pek ¢ok hastaligin biyokimyasal olarak taranmasini
saglayan yan ardisik kutle spektrometrisi’'nin kullanima girmesiyle taranan
hastalik sayisi da hizla artmistir (11,12). Ginimuzde bu yontemle 50’nin
uzerinde hastalik taranabilmektedir (11-13).

Fenilketonuri, biotidinaz eksikligi ve hipotiroidi, hemen her tlkede
yenidoganlarin istisnasiz olarak taranma gerekliligi kabul edilmis ¢
hastaliktir . Bu tarama programi ¢ok sayida Ulkede devlet sorumlulugunda
yuritiimektedir (14). Ulkemizde ise yenidogan taramasi ilk kez 1983 yilinda
Hacettepe Universitesi tarafindan TUBITAK destekli FKU insidansini
belirlemeye yonelik bir proje kapsaminda baslamig ve 1990 yilinda da
sadece il merkezlerinin tarandigi program 1994 yilinda ulusal tarama
programina donasturilmustir. Turkiye genelinde 25 Aralik 2006 tarihinde
baslatilan Ulusal Yenidogan Tarama Programi ile tum yenidoganlarin

konjenital hipotiroidi (KH) ve FKU y6niinden taranmasi baglatiimis, 2009



Ekim ayinda biyotidinaz eksikligi tarama programina eklenmis (15), 2015
Ocak ayinda da Kistik Fibrozis hastaligi tarama programina eklenmistir (16).

Ulkemizde yenidogan doneminde yapilan taramalar; Yenidogan Tarama
Programi (NTP), Yenidogan isitme Taramasi Programi (YiTP), Gelisimsel
Kalga Displazisi (GKD) Tarama Programi, Gérme Taramasi Programidir.

Yenidogan taramasi igin kan ornegi ideal olarak dogumdan sonraki 3-
5’inci gunlerde alinmalidir. Fenilketontri taramasi igin bebegdin en az 48 saat
beslenmis olmasi gerekir. Ancak, mimkun oldugunca ¢ok sayida bebege
ulagabilmek i¢in saglik kurumlarinda dogan bebeklerin saglik kurumunu terk
ettigi son anda kan 6rneg@i alinmaya c¢aligiimall, yeterince beslenmeden kan
ornegdi alinmigsa aileye ilk hafta icinde en yakin saglik merkezine basvurarak
yeni kan 6rnegi aldirmasi gerektigi séylenmelidir.

Bebege kan degdisimi yapilacaksa, degisim yapilmadan 6nce veya
yapildiktan sonra 48-72 saat beslenmeyi takiben kan alinmali ve bu durum
filtre kagidi ile birlikte olan bilgi formunda belirtiimelidir.Yogun bakimda
bulunan ve parenteral beslenen bebekler icin oral beslenmeye gectikten 48-
72 saat sonra kani alinarak gonderilmelidir. Bebegin iki ayagi da al¢ida ise ve
topuk kani érnegi alinamiyorsa vendz kan bilgi dahilinde alinabilir. Ancak
tutanak tutularak ve numune kagidi tzerinde de belirtilerek laboratuara
gonderilmelidir. Kistik fibrozis (KF) hastaligi taramasinda, tarama sonucunu
etkilediginden mekonyum ileusu tespit edilmis bebeklerde durum numune
kagidina not alinarak eklenmeli, ayri bir zarf icinde laboratuvara
gonderilmelidir. Antibiyotik aliminin ve prematuritenin galismalara herhangi
bir etkisi yoktur. Calismalari etkileyebilecek tek sey bebegin oral aliminin
olmamasidir. Yagamin ilk alti ayinda saptanan ve daha 6nce kan ornegi
alinmamig her bebekten kan 6rnegi alinmali ve sisteme kaydi yapilmalidir.
Bu kan ornegi Fenilketonuri ve biotidinaz i¢in tarama laboratuarinda
caligilacak ve sonug yayinlanacaktir. Konjenital hipotiroidi i¢in 1 ayini gegen
bebeklerde ilde T4-TSH bakiimasi ve sisteme girilmesi zorunludur. Biotidinaz
enzim eksikligi taramasinda beslenmenin bir etkisi olmadigi igin her bebekten
tek numune taranmaktadir. Supheli bir durum s6z konusu ise ikinci numunesi

taranmaktadir (48 saatlik numune ise mukerrer numunesi, yeni ise tekrar



numunesi). Iki kez stipheli sonucu olan bebekler sevk edilmektedir. 48 saatlik
numunesi gonderilen bebeklerin takibi yapilmali ve en ge¢ 7 gun iginde
mukerrer kan ornegi gonderilmelidir. Bebeklerden bir kez mukerrer kan
ornegi alinmahdir. Tekrar numune istenen bebeklerin takibi yapilmali ve en
gec 7 gun icinde tekrar kan 6rnegdi gonderilmelidir. Tekrar numunenin
mutlaka gonderilmesi gerekmektedir. Tekrar numunesi gonderilmeyip hasta
cikan bebeklerde hukuki sorumluluk Halk Saghgr Mudurltgtne aittir (16).

Yenidogan taramasiyla belirlenen hastalarda yagamin ilk yirmi gunu
icinde tedavi baslanmasi amaglanmaktadir. Bu nedenle yenidoganlardan
alinan ornekler tarama merkezine bekletiimeden gonderilmelidir.

Tarama testleri tanisal testler degildir. Bu nedenle tarama sonrasinda
anormal bir sonug elde edildiginde mutlaka tanisal testler uygulanmalidir.
Ayrica yanlig negatif sonuglarin olabilecedi de g6z dnluine alindiginda, normal
bir tarama testi sonucunun hastaligi kesin olarak diglayamadigi da
unutulmamalidir (17).

Yenidoganlarin tarama testlerinin dogru ve guvenilir sekilde
gerceklestirimesinde saglik profesyonellerinin oldugu kadar ebeveynlerin, 1.
ve 2. derece akrabalarin da sorumluluklari bulunmaktadir. Konjenital
hastaliklarin ve duyu kayiplarinin ortaya ¢ikmasina neden olan risk
faktorlerinin, belirtilerinin ve tedavi slreclerinin bu kisilerce bilinmesi, erken
taninin konulmasi ve tedavi surecinin baslatiimasinda son derece 6nem
tagimaktadir. Bu calisma Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi ve
Hafsa Sultan Hastanesi saglik calisanlari ve idari personelinin neonatal
tarama programlari ile ilgili bilgi dizeylerinin arastiriimasi amaciyla

yapiimistir.



II.GENEL BILGILER

2.1 FENILKETONURI
2.1.1 Fenilketonurinin Tanimi, Biyokimyasal Mekanizmasi ve

Tarihgesi

Fenilketoniri (FKU), hepatik fenilalanin hidroksilazi (FAH, fenilalanin 4-
monooksigenaz, E.C. 1.14.16.1) kodlayan gende meydana gelen
mutasyonlar nedeni ile ortaya ¢ikan ve aminoasit metabolizmasi bozukluklari
arasinda en yaygin olan kalitsal bir metabolik hastaliktir. FAH, fenilalanini

tirozine donusturlr ve kofaktor olarak tetrahidrobiyopterine (BH4) gereksinim

duyar.
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Sekil 1. Fenilalaninin tirozine donustugu metabolik yol (BH2:
Dihidrobiopterin) (18)



Fenilketonuride, FAH enziminin eksikligi veya bu enzimin kofaktoru olan
BH4 Uretiminde ya da dongusundeki bir bozukluk nedeniyle proteinli
gidalarda bulunan fenilalanini sindiremeyen ¢ocuklarin vicutlarinda bu
aminoasit ve artiklar birikmeye baglar. Biriken fenilalanin ve artiklari FKU'li
bireyde geri donugu olmayan, ilerleyici zeka ve norolojik gelisme geriligine
neden olur.

Fenilketonuri ilk kez 1934 yilinda “Asbjorn Folling” tarafindan, ciddi mental
retardasyon gosteren ve idrarlarinda buylk miktarda fenilketon cisimciklerinin
(feniletilamin, fenilpiruvat, fenilasetat) atilmasina bagh olarak olusan kokuya
sahip dort ve yedi yaslarindaki iki kardeste gosterilmigstir (19). 1953'de, Jervis
tarafindan normalde fenilalanini tirozine geviren FAH enziminin FKU de
yetersiz oldugu ve Bickel tarafindan fenilalanin kisith diyetin zeka geriligini
onledigi kesfedilmistir (20,21). 1963’'de Guthrie ve Susie tarafindan,
bakteriyel inhibisyon yontemi ile yari-kantitatif olarak kolaylikla kan
fenilalaninini 6lgebilen bir “Guthrie testi” gelistirilmistir (22). Glinimuzde,
bircok Ulkede Guthrie testi ya da kltle spektrometresi gibi daha modern
sistemler ile yenidogan tarama programi kapsaminda fenilketondrinin erken

teshisi mumkuandur (23).

2.1.2 Fenilketonurinin Goriilme Sikligi ve Genetigi

Fenilketonuri sikhigi Ulkelere gore farklihk gostermektedir. Avrupa’daki
goérilme sikhgi yaklasik 1/10,000 canli dogumdur (24). Ulkemizdeki goriilme
sikhgi ise 4,500 canli dogumda birdir. Turkiye’de bu oranin yuksek olmasinin
sebebi akraba evililiklerinin sikh@i (%21.06) ve her 20-25 kisiden birinin FKU
tasiyicisi olmasidir (25,26). Fenilalanin hidroksilaz geni 12. kromozom
Uzerinde (12g22-g24.1) bulunup, 13 ekzondan olugsmaktadir (27). 2007
yilinda “insan FAH Mutasyon Bilgi Veri Tabani (hPAHdb)” FAH genine ait
toplam 548 ayri mutasyon oldugunu bildirmistir (28). Ulkemizde klasik FKU'li
cocguklarda yapiimis mutasyon incelemelerinde 1IVS10nt546 (IVS10-11G>A)
ve R261Q mutasyonlarinin sikhidi sirasiyla %32 ve %6.8 olarak bulunmustur
(29).



2.1.3 Fenilketonurinin Siniflandiriimasi

Hiperfenilalaninemi (HFA), kan fenilalanin dizeyinin 2 mg/dL’nin Uzerinde
(>120 umol/L) olmasidir (30). HFA, fenilalanin hidroksilaz enzimindeki
bozuklugun tipine bagh olarak farkli fenotipik 6zellikler gdsteren heterojen bir
gruptur (31). HFA hastada var olan enzim aktivitesine, tedavi 6ncesi kan
fenilalanin diizeyine ve hastalarin tolere edilebildikleri guinlik fenilalanin

miktarina gore bes gruba ayrilabilir.

2.1.3.1 Klasik fenilketoniiri: FAH enziminin tam ya da tama yakin eksikligi
s6z konusudur. Tani anindaki kan fenilalanin dizeyi >20 mg/dL (>1200
pmol/L) dir. Hastalarin tolere edebildikleri gtinlik fenilalanin miktari 20 mg/kg
civarindadir.

2.1.3.2 Orta derecede (moderate) fenilketoniiri: Enzim aktivitesi %1’in
uzerindedir. Kan fenilalanin diizeyi 15-20 mg/dL (900-1200 umol/L
arasindadir. Hastalarin tolere edebildikleri ginlik fenilalanin miktari 20-25
mg/kg’dir.

2.1.3.3 Hafif derecede (mild) fenilketondiri: Enzim aktivitesi %5’in
Uzerindedir. Kan fenilalanin dizeyi 10-15 mg/dL (600-900 umol/L)
arasindadir. Hastalarin tolere edebildikleri ginlik fenilalanin miktari 25-50
mg/kg’dir.

2.1.3.4 Hafif derecede (mild) hiperfenilalaninemi (FKU olmayan HFA):
Enzim aktivitesi %30’un Gzerindedir. Kan fenilalanin dizeyi <10 mg/dL (<600
pMmol/L) arasindadir.

2.1.3.5 BH4 metabolizmasi bozukluguna bagli hiperfenilalaninemi: BH4
biyosentezi ya da rejenerasyonunda gorevli enzimlerde meydana gelen
mutasyonlardan dolayr HFA’nin yaklasik %1-3’inde BH4 metabolizma

bozuklugu gorulir (32).
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Sekil 2. Saglik Bakanligi'nin topuk kani Fenilketontri taramasi igin

izledigi glncel akis gizelgesi (33)

2.1.4 Fenilketonurinin Klinik Bulgulari

Fenilketonarili bebek dogumda normaldir. Norolojik etkilenme yavas
yavas gelisir ve ilk aylarda dikkati cekmez. FKU’de en carpici bulgu gelisim
ve zeka geriligidir. Genellikle alti ay civarinda bebegin yasitlarindan geri
kaldigi fark edilir. Eger birkac ay iginde teshis edilemez ve tedavi slrecine
baglanamazsa ilerleyici ve geri ddonisimsiuz mental retardasyon gergeklesir.
Buna ek olarak gorulen klinik bulgular; agik sag, cilt ve goz rengi, genis
aralikh disler, kif benzeri idrar ve ter kokusu, ekzamat6z kasinti,
hipopigmentasyon, otizm, ndbetler ve motor gerilik, gelisim problemleri,
anormal davranislar ve psikiyatrik bozukluklardir. FKU hastalarinin gogunda

yenidogan doneminde hastalik tanisinin konmasi tedaviye erken baslanmasi



nedeniyle tipik klinik bulgularin goéruldigu hastalar azalmistir (18, 23, 30,
34,35).

2.1.5 Fenilketonuri Tedavisi

Fenilketonuri biyokimyasal mekanizmasi iyi anlagilmis ve tedavisi
mimkin olan metabolik bir hastaliktir. FKU tedavisinin émir boyu, titizlikle ve
programli bir sekilde siirdiiriilmesi gerekmektedir. Henliz FKU igin “kir”
olmamasina ragmen, beyindeki etkilerini dnleyebilecek g¢esitli tedavi

stratejileri mevcuttur (28, 36).

Kan Beyin Bariyeri Beyin
NAT1 araciligs ile BNAA’lerin Tim tedaviler beyme gecen
KBB’den geemek i¢in kandaki azalnus FA ile sonuglanir.

yiiksek FA 1ile yarismasi Kan Dolasim
Enjekte edilebilir formda enzim
Karaciger (FAL) replasman tedavis

FAH geni ile gen terapist
Hiicre transplantasyonu
BH;tedavist

Yanls katlannus FAH enzini
1¢1n saperon terapisi

Sindirim Sistemi

Oral formda enzim (FAL) replasman
tedavisi, diisiikk FA 1ceren besinler ve
BNAA ile dolasima katilan FA’nin
inhibisvonu

Kas

FAH gem ve normal BH;
metabolizmasi i¢in gerekli genlerin
kombinasyonu ile alternatif gen
terapist

NATI: Natral amuno asit tastyict-1, BNAA: Biiyilk ndtral amino asit, KBB: Kan beyin bartyer,
FA: Fenilalanin, BH,: Tetralhidrobiyopterin, FAH: Fenilalanin hidroksilaz, FAL: Fenilalanin amino
liyaz

Sekil 3. FKU igin farkli organlara yonelik mevcut tedavi stratejileri (36)

Fenilketonuri hastalarinin tedavisinde en gegerli ve geleneksel yontem,
fenilalaninden kisith ve ayni zamanda diger besinlerin yeterli alimini

saglayacak sekilde yari-sentetik bir diyet uygulamasidir (37, 38).



FKU'li hastalarda yenidogan déneminde tedaviye baslandiginda ve
tedaviye iyi uyum saglandiginda zeka duzeylerinin normal olmasi
beklenmektedir (23, 36, 39).

Klasik FKU diyetinde, hastalar proteinden zengin olan hayvansal gidalar
(et, balik, yumurta, sut drunleri), findik, normal ekmek, aspartam, un, soya,
arpa suyu ve krema igeren yiyecek ve iceceklerden uzak durmak
zorundadirlar. Bu sebeple FKU diyeti diisiik-protein iceren dogal besinlerden
(sebzeler, meyveler ve bazi bakliyatlar), 6zel mamalardan (fenilalaninsiz,
tirozin iceren, mineral ve vitaminlerle zenginlestiriimis amino asit karigimlart)
ve tibbi besinlerden (dusuk proteinli un, ekmek, makarna, piring, biskuvi,
cikolata gibi) olusmaktadir (37, 40).

Tirozin, fenilalaninden sentezlenen ve esansiyel olmayan bir aminoasittir.
Tirozin tim proteinlerin igerisinde bulunur ve tiroksin, melanin, dopamin ve
epinefrinin prekirséridir. FKU'li kisiler hepatik FAH enzimi eksikligi
nedeniyle fenilalaninden tirozini sentezleyemezler. Bu nedenle, bu kisiler icin
tirozin esansiyel bir amino asittir. FKU’li hastalar icin kullanilan 6zel mamalar
fenilalaninsiz, tirozin igeren, eser element, vitamin ve mineral, az miktarda da
karbohidrat ve yag iceren amino asit karigimlarindan olugsmaktadir (39, 41,
42).

2.2 KONJENITAL HiPOTIROIDI

Fetal ve erken yenidogdan donemlerinde noral gelisim igin tiroid hormonlari
sarttir. Bu nedenle dogumsal hipotiroidi (KH) tedavi edilmez ise, zeka ve
motor gelisim geriligi, spastite, ylrlyus ve koordinasyon bozukluklari gibi ¢cok
agir norolojik ve psikiyatrik bozukluklara neden olur.

Fetal tiroid ekseni etkin olarak gebeligin ikinci yarisinda calisir. Gebeligin
birinci yarisinda fetus annenin tiroid hormonlarini kullanir ve bu donemde
tamamen anneye bagimhidir. Gebeligin ikinci yarisinda ise annenin degil,
fetusun tiroid hormonlari fetal dolagsimda belirir (43,44) . Herhangi bir nedenle
fetusun tiroid ekseni ¢calismaz ise annenin tiroid hormonlari fetal dolasima
gecgmeye devam eder ve fetusu hipotiroidinin kotu etkilerinden nisbeten

korur. Bu nedenle konjenital hipotiroidili olgular, eger anne 6tiroid ise
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dogumda normal gorundrler ve zaman iginde hipotiroidinin klinik bulgularini
ortaya cikarirlar. Bulgularin ortaya ¢iktigi zamanda ise beyin gelisimi
donusumsuz bozulmustur. Bu nedenle tarama programlari yapilmaktadir.
Dunyada son 30 yildir, Glkemizde ise 25.12.2006 tarihinden beri yapilan
tarama programlari ile sut gocuklarinin erken tani ve tedavi almalari
saglanmis ve bdylece ciddi nérogelisimsel bozukluklar dnlenmistir.
Dogumdan hemen sonra tedavi edilen olgularin baytk ¢cogunlugunda kognitif
islevlerin normal oldugu, ancak bazilarinda hafif nérokognitif bozukluklarin
bulundugu bildirilmistir (45).

Konjenital hipotiroidi prevelansi, kullanilan metoda gore degismekle
birlikte yaklasik 2000-3000 canh dogumda 1 olarak verilmektedir. Bu oran
tarama déneminden 6nce 6700 canli dogumda 1 olarak bilinmekte idi (45).
Dunyaya gore tarama programina ¢ok daha ge¢ baglanan ulkemizde henuz
KH prevelansi kesin olarak bilinmemekle birlikte, 2008 ve 2010 yillar
arasindaki verilerin degerlendirildigi bir calismada olasi KH insidansinin
bdlgelere ve yillara gore 1/373 ile 1/1112 arasinda degistigi saptanmistir
(46). Son zamanlarda, bazi Ulkelerde primer KH insidansinin arttigi
bildiriimigtir. Kesin nedeni bilinmemekle beraber bu artig, kapiller kan TSH
kesim degerinin disurtlmesi ve prematire doganlarin hayatta kalma
oraninin artmasi ile iligkili olabilir (47-50).

KH’nin %8%’ini tiroid disgenezisi (atrezi %30, ektopi %60, hipoplazi %10),
%?10-15'ini dishormonogenezis vakalari olugturur (51).

Tiroid hormon yapimi gegici veya kalici olarak bozulabilir. Kalici
bozukluklarda hayat boyu tedavi gerekir. Olgularin tiroid islevleri, blyime ve
gelisim evrelerine gore degisken olabilir (52).

‘Gegici primer KH’, izlemde, L-T4 dozunun tiroid iglevlerine gore giderek
dusurulmesi ve sonunda tedavi kesildikten sonra o6tiroidinin devam etmesi
olarak tanimlanir. iyot eksikligi olan bélgelerde sik gériliir (44).
‘Hipertirotropinemi’ bir cesit kompanse hipotiroididir, normal tiroid iglevlerine
ragmen hafif TSH yuksekligi (6-20 mU/L) ile tanimlanir, gegici veya kalici
olabilir (53).
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Tablo 2.1. Konjenital hipotiroidilerin nedensel siniflamasi (54)

Kalici konjenital hipotiroidi nedenleri Gegici konjenital hipotiroidi nedenleri
Disgenetik iatrojenik
Atrezi iyoda maruziyet
Hipoplastik Antitiroid ilaglar
Ektopik Metimazol
Nondescent(Lingual) Propiltiourasil
Maldescent
Tiroglossalkanal boyunca veya Otoimmiin
Trakea Blokan antikorlar
Larinks
Posterior farinks iyot eksikligi
Superior mediasten
Substernal idiopatik
Preaortik

Perikardiak tiroid
Dishormonogenezis

2.2.1 Yenidogan Taramasi

Yenidogan KH tarama programi buttiin dunyada ¢ok basarili olmustur. Tek
bir olguda bile zeka geriliginin dnlenmesinin hi¢cbir maddi karsiligi olamamasi
yaninda, ulke ekonomileri agisindan maliyet etkinligi kargilastirildiginda,
erken tani ve tedavi ile ciddi néro-gelisimsel bozukluklarin ve bakim
masraflarinin dnlenmesi ¢gok daha ekonomik bulunmustur (55).

Ug cesit tarama programi vardir; TSH, T4 veya TSH ve T4 birlikte

Olcumleri

2.2.1.1 Tsh Taramasi
Primer hipotiroidi tanisi i¢in en duyarli test TSH olgimudur (44, 56, 57).

Ulkemizde ve birgok lkede bu tarama ydntemi kullanilmaktadir, éncelikle
TSH sonrasinda gerekli olgularda ven6z T4 ve TSH dlguimu yapilir. Bu
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yontem ile gecikmis TSH yuksekligi, santral hipotiroidi ve hipotiroksinemi
atlanabilir. Ozellikle bazi sendromik durumlarda, prematirelerde ve diisik

dogum agirlikli bebeklerde TSH ylkselmesi gecikebilir (58).

2.2.1.2 T 4 Taramasi

Oncelikle T4, sonrasinda gerekli olgularda venéz TSH ve T4 Slguimleri
yapilir. Bu yontemle kompanse hipotiroidi (baslangi¢ta T4 normal) olgulari
atlanabilir (58).

2.2.1.3 Tsh ve T4 Taramasi

En iyi tarama sekli budur. Ancak maliyeti nedeni ile yaygin olarak
kullanilmayan bu yontem ile her iki tarama ile atlanabilecek olgular tani
alabilirler. Ulkemizde sadece TSH taramasi yapilmaktadir. Bu nedenle
hekimlerin atlanabilecek olgular agisindan dikkatli olmalari gerektigi acgiktir
(58).

Primer KH taramasi i¢in en uygun kan alim zamani dogumdan sonraki 48.
saat ile 4. giin arasindadir. Eger yenidogan hastaneden daha erken ¢ikacak
ise cikmadan once 6rnek almak taninin atlanmamasi agisindan uygun olur.
Kordon kani ve 1. glintin sonunda alinan kan da kullanilabilir (53). Ancak
hayatin ilk 24-48 saati iginde alinan kan drneklerinde yalanci pozitif TSH
yukseklikleri olabilir. Topuktan alinan kan (kapiller kan) filtre kagidi Gzerine
damlatilir, oda 1sisinda kurutulur ve TSH analizi i¢cin gdénderilir. Tarama
programinin duzgun islemesi kan orneklerinin dogru alinmasina baghdir.
Yenidogan tarama programinda kullanilan filtre kagidinda daireler vardir.
Kapiller kan érnegi bu dairenin i¢ini doldurmali ve doyurmalidir. Daha 6nce
alinmis bir kan damlasinin Uzerine veya cift kan damlasi almak sonucu
gecersiz yapar. Bu durumda ornek alimi tekrarlanir ve gereksiz tani
gecikmelerine neden olur (44).

lyot eksikligi, Glkemizde ve diinyada 6nemli bir sorun olarak gérilmeye
devam etmektedir. Iyot eksikligi, sadece hipotiroidi ve guatr degil, birgok
bozukluga (iyot eksikligi bozukluklari; guatr, hipotiroksinemi, nérogelisimsel

hastaliklar, kretenizm, fertilite azalmasi, 6l dogum, prenatal mortalitenin
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artmasi) neden olmaktadir. Butlin dinyada Onlenebilir zeka geriliginin,
gelisimsel bozukluklarin ve gegici KH’nin en sik nedenidir (44, 59).
Yenidogan TSH yuksekligi iyot eksikligi belirteclerinden birisidir, annenin ve
bebegdin iyot alim durumunun duyarl bir géstergesidir (60).

Birinci taramadaki sonuglar normal sinirlarda olsa bile, bazi durumlarda
ikinci kez tarama yapmak gerekir. ikinci kez tarama yapilmasi gereken
durumlar sunlardir: gestasyonel yasi 37 haftadan az olan preterm, disik
dogum agirlikli ve ¢ok dusik dogum agirlikli yenidoganlar (TSH yukselmesi
gecikebilir), yenidogan yogun bakimi gerektirmig olgular (TSH baskilanabilir),
kan ornegi ilk 24 saatte alinanlar (yalanci pozitiflik) ve goklu dogumlar,
dzellikle tek yumurta ikizleri (fetal kan karismasi) (44,53, 61,62). ikinci

ornekleme dogumdan veya ilk 6rnekten sonra 2. haftada alinmalidir.

2.2.2 Tani

Topuk kani TSH, kesim deg@eri programin dinyada basladigi 1974,
ulkemizde basladigi 25 Aralik 2006 tarihlerinden beri degiskenlik gostermistir,
farkh Glkeler farkli kesim deg@erleri kullanmislardir. Kesim degerinin
dusurutlmesi, olgularin atlanmasini azaltirken, yalanci pozitiflik oranini
arttirmistir. Ulkemizde tarama programinin basinda TSH icin kesim degeri 20
mU/L, sonrasinda 15 mU/L4 ve guncel olarak 5,5 mU/L olarak belirlenmistir.
Ulkemizde kullanilacak TSH kesim degeri konusunda farkli gérisler
bulunmakta ve ¢alismalar devam etmektedir (58).

Kapiller kan TSH diizeyi > 40 mU/L ise taninin hipotiroidi olma olasihgi
yuksektir. Bu durumda ayni giinde vendz sonuglar gikmayacak ise tedavi
oncesi kan 6rneginin alinmasi ardindan hemen tedavi baslanmalidir. Kapiller
TSH dizeyi<40 mU/L ise vendz sonuglarin gelmesi icin 1-2 gun beklenebilir
(53).

Ven6z TSH dizeyinden bagdimsiz olarak, sT4 duzeyi normalin altinda ise
tedaviye hemen baglanmalidir. Ven6z TSH dizeyi direngen olarak >20 mU/L
ise serum sT4 duzeyi normal bile olsa tedavi baslanmasi Onerilir. Tedavi

dozu tiroid iglevlerine gore takipte belirlenmelidir.
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Gerekli gorulen olgularda, tedaviyi kesme denemeleri beyin geligimi i¢in
kritik olan ilk 3 yastan sonra yapilmalidir (63).

Saglikli bir bebekte, ventz TSH 6-20 mU/I arasinda ve sT4 dizeyi normal
sinirlarda ise tani koydurucu goérintilemeler yapilmalidir. Serbest T4 normal
sinirlarda olmasina ragmen TSH yuksekligi 3-4 hafta devam ederse tedavi
karari hekime ve aileye gore degisebilir. Bu durumda tedavi verilmeyip 2
hafta sonra testler tekrarlanabilir veya tedaviye baslanip daha sonra kesme
denemesi yapilabilir. Bu TSH arahlgi, gri alani olusturur, tedavi karari olguya,

aileye ve hekime gore degisebilir (53).
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2.2.3 Konjenital Hipotiroidinin Klinik Bulgulari

Hipotiroidinin yenidogan ve erken sut gcocuklugu donemindeki klinik
bulgulari; fazla uyumak, beslenmek i¢cin uyanmamak, yavas beslenmek,
soguk uzuvlar, uzamig yenidogan sariligi, letarji, hipotoni, makroglossi,
umblikal herni, kaba yUz ve kuru deri olarak siralanabilir. Ayrica arka
fontanelin acik kalmasi, genis 6n fontanel ve genis saggital sutur kemik

olgunlasmasindaki gecikmeyi gosterir (58).

2.2.4 Goruntileme

Nedeni aydinlatmak agisindan tiroid bezi gériintilenmelidir. ilk basamak
goruntileme olarak ultrasonografi veya sintigrafi 6nerenler oldugu gibi her
ikisinin birlikte yapilmasi gerektigini belirtenler de bulunmaktadir (44,53).
Gereksiz radyasyona maruz kalinmamasi igin bazi arastirmacilar ise ilk
basamak gériintiileme igin ultrasonografiyi nermektedirler (65-67). Ozellikle
renkli Doppler ultrasonografinin kullaniimasi ile duyarhligin ¢cok arttigi
bildiriimektedir (68). Tiroid ultrasonografisi butlin olgularda mutlaka yapilimaili,
gerekli olgularda sintigrafi ile degerlendirilmelidir. Gortuntilemelerin yapilmasi
beklenmeden tedavi baslanmali asla geciktirmemelidir. Sintigrafi LT-4

tedavisi baslandiktan sonra 1 hafta icinde yapilabilir (58).

2.2.5 Tedavi ve Takip

Tani konur konmaz L -T4 tedavisi baglanmalidir. Tedaviye baglama
zamani ilk 2 haftadan ge¢ olmamalidir. Tedavinin erken baslanmasi beyin ve
zekanin normal gelisimi i¢in ¢cok 6nemlidir (69,70). Baslangig tiroid hormon
dizeylerinin ¢ok duslk olmasi ve diz grafisinde epifizlerin gériilmemesi
intrauterin etkilenmenin 6nemli géstergeleridir (71-73). Tedaviye yuksek
dozla baslayarak, mumkun olan en kisa surede o6tiroidiyi saglamak gerekir.
Hayatin ilk bir yilinda nisbeten yuksek sT4 duzeyleri zeka geligsiminin daha iyi
olmasini saglamaktadir (74,76). Bu donemde tiroid islevleri sik kontrol
edilmeli, tiroid iglevlerine gore doz ayarlanmalidir. Baslangi¢ tedavi dozu 10-

15 mg/kg/gun olarak onerilmektedir. Kalp yetmezligi bulanan ¢ocuklarda
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baslangi¢c dozu % 50 az verilmeli ve sT4 duzeylerine gore doz ayarlamasi
yapilmalidir. Tedavi baslandiktan 1-2 hafta sonra testlerin tekrarlanmasi
gerekir. Tiroid islevleri TSH normallesene kadar 2 haftada bir, 1 yasina kadar
1- 3 ayda bir, 1-3 yas arasinda 2-4 ayda bir ve bliylime tamamlanana kadar
3-12 ayda bir kontrol edilmelidir. Anormal de@erler varsa veya L-T4
kullanimindan suphe ediliyorsa kontrol araliklari daraltilabilir. Doz degigikligi
yapildigi zamanlarda, kandaki dengenin olusma suresi olan 4-6 hafta sonra
testler tekrarlanmalidir (53).

Hayatin ilk 3 yili iginde L-T4 tedavisi ile T4 ve ST4 duzeylerinin referans
araliklarinin Ust yarisinda kalmalari ve TSH nin normallesmesi amaglanir
(44).

2.3 BIOTIDINAZ EKSIKLIGI

2.3.1 Tanimi

Biotinidaz eksikligi (BE)' nde; biotin, biositin ve biotinil peptidlerden
serbestlesemez ve endojen biotin yeniden dongliye katilamaz. Diyetteki
proteine bagl biotin de kullanilamaz. Biotin, idrarda biositin seklinde
kaybedilir ve giderek ilerleyen biotin eksikligi gelisir. Biotinidaz aktivitesi beyin
ve serebrospinal sivida dusuktir. Bu nedenle beyin biotini yeniden dénguye
kazandiramamakta, beynin biotin gereksinimi kan-beyin bariyerinden biotin
transferine bagiml kalmaktadir. BE'de biotin eksikliginin baglangicinda
pirivat karboksilaz aktivitesinde orta derece azalma sonucu beyinde laktat
birikir. Bu lokalize laktik asidoz diger semptomlar gelismeden énce ndrolojik
semptomlarin ortaya ¢ikmasina neden olmaktadir. Biotin eksikligi uzun

surdugunde ketoasidoz ve organik asiduri gelismektedir (77).

2.3.2 Genetigi

Genetik incelemelerde belirgin BE'ye neden olan yaklasik 40 mutasyon
belirlenmistir Yenidogan taramalari ile belirgin BE yani sira kismi BE
hastalari da saptanabilmektedir. Hastaligin sikhgi en saglikli olarak
yenidogan taramalariyla belirlenebilir. Belirgin BE insidansi ortalama
1:112000, kismi BE insidansi ise 1:129000 olarak bildiriimektedir. Belirgin ve
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kismi BE birlikte degerlendirildiginde insidans 1:60 000 olarak
hesaplanmaktadir (78).

2.3.3 Tani

idrarda organik asit incelemesinde en sik rastlanan metabolit
hidroksiizovalerattir. Laktat, 3metilkrotonilglisin, 3-hidroksipropiyonat,
metilsitrat rastlanan diger metabolitlerdir. Hafif hiperamonemi saptanabilir.
Tani, serumda enzim aktivitesinde eksikligin gosterilmesiyle konur. Biotinidaz

aktivitesi amniyon hlcre kualtirinde olculebilir (78).

2.3.4 Klinik Bulgulari

Diyetin serbest biotin miktari ve enzim aktivitesindeki eksikligin siddetine
gore klinik bulgularin belirme yasi degismektedir. BE eksikliginde klinik tablo
cok degiskendir. Baslangi¢ yasi genellikle yagsamin ilk haftalari ile 2 yas
arasindadir (en sik 3-5.5 aylikta).

BE'de klinik bulgular ¢ok sinsi olarak baslar. Bulgularin yavas gelismesi ve
diyette serbest biotin fazlaligi ile ilgili iyilesme dénemleri goériimesi hastaligin
onemli 6zellikleridir. Baglangigta en sik rastlanan bulgular, miyoklonik
konvulziyon ya da hipotoni gibi nérolojik bulgulardir. Ataksi gelisebilir. Stridor,
hiperventilasyon ataklari ve apne gibi solunum sorunlari siktir. Bunlar
ndrolojik kaynakli olabilir. Seboreik veya atopik dermatit seklinde deri
dokuntusu, kismi veya tam alopesi ve konjunktivit gorulebilir. Geg tani
konulan hastalarda psikomotor gerilik ve isitme kaybi, optik atrofi gibi kalici
ndrolojik bozukluklar saptanir. Belirgin BE (enzim aktivitesi normalin %
|IO'undan az) olan birgok hastada ndrolojik bulgular ve deri bulgulari
birliktedir. Enzim eksikliginin tam olmadigi (reziduel enzim aktivitesi normalin
% 10-30'u) vakalarda hastaligin yalnizca deri bulgulari ile ortaya ¢ikabilecegi
disinilmektedir. inatgi seboreik dermatit vakalarinin bir bélimi BE 'ne bagli
olabilir. Boyle vakalarda dermatitin biotin tedavisinden sonra duzeldigi
bildiriimektedir. Ge¢ ¢ocukluk gaginda ekstremitelerde motor gu¢suzlik,

spastik parezi, gorme kaybi ve skotom gibi goz bulgulari ile gelisen BE
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vakalari; akut hastalik sirasinda gelisen ve biotin tedavisi ile dizelen immun

yetersizlik durumlari da bildirilmigtir (79).

2.3.5 Tedavi

Tedavide biotinin serbest sekli kullaniimalidir. BE olan hastalar oral biotin
(10mg/gun) ile basariyla tedavi edilebilmektedir. Biotin tedavisi ile deri
bulgular hizla duzelmekte, konvulziyon ve ataksi genellikle
durdurulabilmektedir. Ancak isitme kaybi ve optik atrofi diger semptomlara
go6re daha az dizelmektedir. Sonuglar metabolik epizotlarin siddet ve sikhgi
ile norolojik tablonun agirlik derecesine gore degismekle birlikte bircok
cocukta gelisme geriliginde dizelme, kaybedilen gelisimsel adimlari yeniden
kazanma gozlenmektedir. Tedavisiz birakilan olgularda ise olduk¢a ge¢
ortaya gikmakla birlikte BE'ye bagl biyokimyasal bozukluklar yagsami tehdit
edicidir ve dlumle sonuglanabilir. Postmortem beyin bulgulari olarak kronik
serebellar dejenerasyon ve atrofi, serebrum, serebellum beyaz madde ve
nikleus dentatus'ta gliyozis, subakut nekrotizan miyelopati, miyelinizasyonda
bozukluk ve fokal vakuolizasyon odaklari saptanmistir. Yenidogan tarama
programi ile BE saptanan hastalara biotin tedavisi uygulandiginda semptom
gelismemektedir. Tarama yontemi, kolay uygulanabilirligi, BE stphelenilen
hastalarda enzimatik tani dncesi yaklagsim saglamasi ile dnemli bir koruyucu

uygulamadir (79).
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Sekil 5. Saglik Bakanligr’nin topuk kani biotidinaz eksikligi taramasi igin
izledigi glncel akis gizelgesi (80)

2.4 KiSTIK FIBROZIS
2.4.1 Tanim

Kistik Fibrozis (KF) otozomal resesif gecis gosteren kalitsal metabolik bir
hastaliktir. Cocukluk caginda, siklikla ilerleyici akciger bulgulari ve ekzokrin
pankreas bez yetersizligi bulgusu (kronik steatore gibi) ile ortaya ¢ikar (81-
84).Tanu, terdeki klor dlcim ile, sonraki asamada ise gen mutasyon testi ile
teyid edilir (81,83,85).

20



2.4.2 Epidemiyoloji ve Etiyoloji

KF’nin yenidoganlarda toplumlara gore sikligi 1/2500 ile 1/20000 arasinda
degismektedir. Muk6z membranlarda, klor iyonlari kanallari ile sivi miktarini
duzenleyen genlerin mutasyonu sonucu ortaya ¢ikar. Yeni dogan
déneminden itibaren mukus miktarinin azalmasi/koyulagmasi ile basta
solunum yolu (epitel hucrelerinin siliyer fonksiyonu bozulur) olmak tzere
bircok organi etkiler. Direng azalir. Bu da enfeksiyonlara agik hale getirir
(81,84).

2.4.3 Klinik

KF’de klinik, mutasyonun derecesine bagli olarak, genis spektrumdadir.
Akciger, bagirsak, karaciger ve safra yolu, pankreas ve ureme organlari
siklikla etkilenir. Solunum bulgulari bebeklik ddneminde ortaya ¢ikar ve
ilerler. Tekrarlayan kronik oksuruk ilk belirtidir. Tekrarlayan ilerleyici akciger
enfeksiyonlari, kalici hasarlara neden olur. Bagirsakta obstriksiyon
(mekonyum tikaci ile) siktir. Rektal prolapsus ile basvurabilir. Obstruktif
hepatit gelisebilir. Blyime geriligi, kronik steatore (yagli/kétl kokulu) ve
emilim bozuklugu (pankreas yetersizligi nedeniyle) sonucu gelisir. Vitamin
eksikliklerine (A, D, E, K) bagli belirtiler ortaya ¢ikabilir. Metabolik alkaloz
(asiri terleme ile tuz kaybi) ve ddem (hipoalbuminemi) gelisebilir. Kronik
siniizit, nazal polip, diyabet sikli§i yasla birlikte artar. infertilite gelisebilir
(84,85).

2.4.4 Kistik Fibrozis Tarama programi

Ulkemizde, 1 Ocak 2015'de tarama programina dahil edilmistir (86). Ozel
filtre kagidina dogumun 3. ya da 5. gunu icinde alinan topuk kani ile
konjenital hipotroidi, fenilketonuri, biotinidaz eksikligi ve kistik fibrozis
taramasi yapilir (86). Tarama sonuglari bir haftada alinir. Prematirelerde,
daha 6nce antibiyotik alan bebeklerde testin 15. gliinde tekrari istenir. Topuk

kanlari gerektiginde ileri metabolizma kliniklerine gonderilir.
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Dogum sonrasi topuk kanindan alinan 6rnekte, IRT olgimu yapilir.
Sonucu egsik degerin Ustiinde saptanan yenidoganlar, 2. kez topuk kanindan
IRT 6lcimu icin davet edilir. Yine yuksek bulunmasi halinde, ter testi yapan
merkeze yonlendirilir (85-87).

Ter testi (ter klorir konsantrasyonu) altin standart olarak aniimaktadir.
Olglim sonuglari:

<30 mmol/L ise; normal

30-59 mmol/L ise; sUpheli

= 60 mmol/L ise KF tanisini guglu bir sekilde destekler. Bu durumda gen

mutasyon analizi yapilir (85-87).
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Sekil 6. Saglik Bakanligr'nin topuk kani kistik fibrozis taramasi igin
izledigi guncel akis gizelgesi (88)

2.4.5 Takip

KF hastalara, tim asilar ve yillik grip asisi yaptirilir. Sigarasiz ortam
saglanmalidir (85-87). Bir ekip ile dmur boyu destek ve tedavi gormelidir.

Yasam suresini ve kalitesini etkileyen en dnemli organ akcigerlerdir. Akciger
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bakimi (koyu balgamin akcigerlerden fizyoterapi ile atilmasi, inhalasyon
tedavisi) verilmelidir (85-87, 89). Beslenmenin duzeni (pankreas enzim,
vitamin, oral tuz replasmani ve yuksek enerjili diyet) ve durumu, biylime
kontrolu ile yakin takip edilmelidir (85-87,90).

Yenidogan doneminde tarama testi sonucu pozitif belirlenir ise gocuk
gogus hastaliklar ve/veya gastroenteroloji klinigine sevk edilir. KF’li gocugu
olan annede, gebelik durumunda, bilgilendirilerek amniyosentez agisindan

degerlendiriimek Uzere sevk edilir (91).

2.5 GELiSiMSEL KALCA DISPLAZISI
2.5.1Tanim

Dogumda femur basinin asetabulum iginde olmayip, farkli bir pozisyonda
bulunmasina ‘Gelisimsel Kalca Displazisi’'(GKD) denir. Bu durum igin daha
onceleri “Dogustan Kalga Cikig1” ifadesi kullanilirken ginimuzde “Geligimsel
Kalga Displazisi” terimi daha uygun ve yerinde bir tanimlama olarak kabul
edilmektedir. Clnku bu patolojinin hemen dogumda meydana gelmesi sart
degildir. Gelisim surecinde kalga ekleminde olusan bir uyumsuzluk sonucu
olusan klinik bir tablodur (92).

Geligsimsel kalga displazisi dogumda tanimlanabildigi gibi, hayatin ilk 1
yilinda belirginlesebilir, veya adolesan ve erigkin donemde de semptom
verebilmektedir (93).

2.5.2 Epidemiyoloji

Tarkiye’de GKD gorilme sikhdinin 1000 canli dogumda 5 ile 15 arasinda
oldugu bildiriimektedir. Bu da Ulkemizde her yil tedavi edilmedigi takdirde
sakat kalma olasiligi yaklasik 14-18 bin yenidogan ile karsilasildigi anlamina
gelmektedir (94). Turkiye’de GKD prevalansi 2011 yilinda Songur ve ark.
calismasinda bin kiside 5,9, Ankara ve Konyada yapilan benzer
¢alismalarda bu oran bin kiside 15,7 ve 13,4 olarak bildirilmistir (95).

23



2.5.3 Siniflandirma
2.5.3.1 Teratolojik (atipik) kalga ¢ikigi: Konjenital malformasyonlarla

seyreden agir bir tiptir. Gortlme sikligi %2-5 oranindadir.
Lumbosakralagenezis, kromozom anomalileri, miyelomeningosel gibi
malformasyonlara eslik edebilir. Redukte edilemez.

2.5.3.2 Tipik kalca ¢ikigi: En sik gorulen kalga ¢ikigidir.%95-98 oraninda
go6rilmektedir. Prognozu iyidir. Normal infantlarda gérlir. Ug klinik tablo
halinde gorulir (96,97).

2.5.3.2.1 Dislokasyon (tam ¢ikik): Femur bagi tamamen asetabulumun
disindadir.

2.5.3.2.2 Subluksasyon (yan ¢ikik): Eklem ylzleri arasinda tam olmayan
sinirh bir temas vardir.

2.5.3.2.3 Disloke edilebilir kalga: Femur bagsi asetabulum icindedir fakat

Barlow testi ile ¢ikartilabilir.

2.5.4 Etiyoloji

Kesin etiyolojisi bilinmemekle birlikte GKD’nin nedeni pek ¢ok faktore
baglanmaktadir. Bu faktorler aile dykasu, ligamentdz laksite, ilk dogum,
makat gelis, kiz gocuk, oligohidramnios, ikiz veya ¢oklu gebelik, yuksek
dogum tartisi, kundak uygulamasi, konjenital diz ¢ikigi, larsen sendromu,
yenidodan pes kalkaneovalgus veya tortikollis gibi intrauterin durus
bozukluklari sayilabilir (98,99).

2.5.5 Tani

GKD zamaninda tani konulup tedavi edilmelidir. Erken donemde
saptandiginda konservatif ydontemlerle basariyla tedavi edilebilmektedir. 6-8
haftadan 6nce tani aldiginda basari sansi yuksekken, 18 ayliktan bluyuk
cocuklarda cerrahi tedavinin bazi guglukleri vardir (100,101).

Yenidogan doneminde, fizyolojik kal¢a ve diz kontraktlirinun olmamasi,
abduksiyon kisitlihgi, Ortolani ve Barlow bulgusu ve pili asimetrisi

degerlendirilerek tani konulabilir.
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Ortolani ve Barlow testleri dogumda ve 6. Haftada muayenenin bir pargasi

olarak yapilir (100).

2.5.5.1 Ortolani Testi, hekim uylugu yukariya kaldirarak, arkaya ¢ikmig
femur basini asetabulumun kargisina getirir. Ayni anda uylugu nazikge
abduksiyona zorlar ve bu anda femur basinin asetabuluma girmesini saglar.
Muayene eden hekim bu rediksiyonu eliyle hisseder ve genelde ‘klik’ sesini
kulagiyla duyar. Bu durumda Ortolani mUspettir.

2.5.5.2 Barlow Testi, hekim bebegi uyluklarindan kavrar, asagiya dogru
nazikge basing uygularken kalga eklemlerini adduksiyon hareketine zorlar.
Bu esnada femur bagsi asetabulumdan disari ¢ikar. Bu duruma Barlow
muspet denir (97).

2-3.aydan sonra Ortolani ve Barlow testleri tani igin yeterli olmayabilir. Bu
donemden sonra kalga 90°fleksiyondayken abduksiyon kisithligr dnemli bir
bulgudur.

Kalcga ve dizler 90°fleksiyonda iken her iki dizin ayni seviyede olmasi
gerekir. Sayet tek tarafli kalga ¢ikigi varsa o taraf diz digerine gére daha
asagida gorulur. Buna Galeazzi bulgusu denir. Bilateral kalga ¢ikikligi varsa
bu testin degerlendiriimesi uygun olmaz. Ayrica tanida perine mesafesinin
artmasi, asimetrik deri katlantilari, bacak uzunluklarindaki farklilik 6Gnemli
olabilir, ancak bu bulgular duyarli ya da 6zgul degildir. Asimetrik deri
katlantisi normal bebeklerin %25’'inde de goérulebilir. Tanida ge¢ kalinmig
cocuklarda etkilenmig taraf parmak ucunda yurime, kalca fleksiyon

kisithligina bagli artmis lordoz, érdekvari yirame goraltr (97,100).

2.5.6 Tani yontemleri

2.5.6.1 Oykii ve fizik muayene: Otuz arastirmanin incelendigi bir meta-
analiz ¢alismasinda en dnemli risk faktorlerinin makat gelis, aile dykusda,
dogum sekli, kiz cinsiyet oldugu bildirilmistir. Ayrintili dyku ve taniya yonelik

Ozenli fizik muayene de tanida 6nem tagimaktadir (99).
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2.5.6.2 Radyoloji:

2.5.6.2.1 Direkt grafi: Ik 3 ayda rontgenle gelisimsel kalga displazisi teshisi
zordur. Bunun nedeni ilk 3 ayda kikirdak ve yumusak dokularin agirlikta
olmasidir. Bu yapilar rontgende zor gorulur.

2.5.6.2.2 Ultrasonografi: Gelisimsel kalga displazisinin izlenmesinde
noninvaziv, radyasyon igermeyen guvenli bir metod olup kalga ¢ikiginin
erken dénemde taninabilmesi ve tedavi edilebilmesi igin gereklidir. GKD’nin
tanisinda ultrasonografinin 6zgulligu ve duyarlihdr %90’in Gzerindedir (96).
Kalga ultrasonografisi ilk 12 ayda uygulanabilen, 6zellikle ilk 4 ayda
radyografiden daha Ustln tani1 olanagi saglayan bir tani yontemidir. Ultrason
yenidogan kalcasinin sekil ve stabilitesinin saptanmasini saglar. Bilgisayarli
tomografi ve manyetik rezonans goéruntileme gibi tani ydntemlerine goére
ultrasonografinin daha kisa surede yapilmasi, ucuz, noninvaziv ve dinamik
olmasi ustunluguduar (102,103).

En ideal degerlendirme slresi 1-3 aylar arasidir. Gelisimsel kalca
displazisi tanisinda ultrasonografik en yaygin kullanilan yéntem Graf
yontemidir. Graf yonteminde alfa agisi iliak kemik kenari ile asetabuler tavan
arasindaki acidir. Normalde 60 derece Uzerinde olmalidir.

Beta agisi iliak kemikle labrum aksi arasindaki agidir. Normalde 55
derece altinda olmalidir (104).
2.5.6.2.3 Bilgisayarl tomografi: Kemiksel yapilari iyi degerlendirir. Alti
aydan sonra kullanilabilir. Radyasyona maruz kalma, yumusak dokulari iyi
gostermemesi, sedasyon gerekliligi dezavantajlaridir (96).
2.5.6.2.4 Manyetik Rezonans: Yumusak dokulari iyi gésterir, invaziv
degildir. Radyasyona maruz kalmamak olumlu yontudur ama pahali olmasi,

sedasyon gerektirmesi ve pratik olmamasi dezavantajidir (96).

2.5.7 Gelisimsel Kalga Displazisi Taramasi
Son yillarda tlkemizde tim yenidoganlarin klinik olarak taranmasi ve riskli
yenidoganlarin hepsine kalga ultrasonu yapilarak onlenebilir bir sakatlik olan

gelisimsel kalga displazisinin en aza indirilebilmesi igin girisimlerde
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bulunulmus, Saglik Bakanhgi tarafindan 2010 yilinda, Ulusal Geligsimsel
Kalga Displazisi Erken Tani ve Tedavi Programi hayata gegcirilmigtir (94).

Yenidogan kalgasi, GKD agisindan iki yontemle taranabilir: Evrensel
taramada, tim yenidogdan kalgalari yasamin en geg ilk 4-6 haftasinda USG
olarak taranir.

Secici taramada ise, risk faktoru tagiyan ve/veya en az bir fizik baki
bulgusu olan bebekler, yasamlarinin en geg ilk 4-6 haftasinda USG olarak
taranir (105). Evrensel tarama, GKD’sini saptamada, tek basina klinik
muayene veya yuksek riskli bebekleri inceleyen segici taramaya gore daha
yuksek duyarlihga sahiptir. Bu sayede, ge¢ donem GKD cerrahi
gereksiniminde 6-10 kat azalma saglanir. Aimanya’da evrensel tarama ile

GKD’ye yonelik cerrahi girisim oranlarinda %80 azalma saglanmistir (106).

2.5.8 Tedavi

GKD’nin tedavisi hastanin yasina ve kalganin sublukse veya disloke
olmasina gore degismekle birlikte bireysel olmaldir.
2.5.8.1 Yenidoganda tedavi: Bazi kalcalardaki ¢ikiklar 2-3 hafta icinde
kendiliginden dizelir. 3 hafta sonraki kontrol muayenesinde diizelme yoksa
hemen tedaviye baglanir. Standart tedavi ‘Pavlik bandajr’dir. Bu iglevsel bir
tedavidir. Erken donemde tani alan gelisimsel kalga displazili bazi olgularda
kalin ara bezi (abduksiyon bezi) kullanmanin etkin oldugu yontnde celigkiler
olmakla birlikte yapilan bazi ¢alismalar ve genel kani abduksiyon bezi
kullanmanin gelisimsel kalga displazisinde etkili olmadigi yonundedir (92).
Bunun olasi nedenleri arasinda bezin yumusak olmasi nedeniyle kalga
ekstansiyonunu engellememesi ve ailelerin yeterince kullanmamasi olabilir.
Ucli cocuk bezi kalgalarin pozisyonuna etkili olmadidi icin iyi sonuglar
vermediginden terk edilmigtir. Pavlik bandaji uygulamasi sonlandirildiktan
sonraki izlem, 3-4 ay sonra direkt grafi, bir yasinda ve iskelet gelisimi
tamamlanincaya kadar her yil kontrol muayenesi seklindedir. Ayrica Pavlik
bandajinin meningomiyelosel gibi kas hastaliklarinda kullanilmamasi
gerektigi akilda tutulmalidir (107,108).
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2.5.8.2 1-6 ay arasinda tedavi: Ug aylik ve daha kiigiik bebeklerde en az 3
ay; 4 ay ve uzerinde yasin iki kati kadar sure Pavlik bandaji uygulanir. Dort
aya kadar klinik degerlendirme ve ultrason kontrolu ile izlenir. dort aydan
sonra direkt grafi ile degerlendirilerek, kalga redikte ve asetabller gelisme
tam ise bandaj uygulamasina son verilir (92,107,108).

Pavlik bandaji ilk 7 hafta icinde uygulanirsa basari yuzde yuze yakindir.
Tedavi bagarisi 6-9 aydan sonraki uygulamalarda dugsmektedir. Pavlik
bandajinin 7 haftadan blyuk bebeklerde, bilateral ¢ikiklarda ve Ortolani
bulgusunun olmadigi olgularda basarisiz oldugu sdylenebilir.

Pavlik bandaji basaril bir tedavi sekli olmakla birlikte komplikasyonlari da
vardir. Bunlar arasinda avaskuler nekroz (%0-15), rediksiyonda basarisizlik,
kalcanin asagi dogru cikigi, femoral sinir felci sayilabilir. Bandaj
uygulamalarinin bagarisiz olmasi durumunda traksiyon (traksiyonla evde
veya hastanede U¢ hafta takip edilen bebegin femur basi asetabulum altina
inince yavas abdulksiyon ve i¢ rotasyonla kalcalar redikte edilir ve algilanir)
uygulanir.

Ayrica genel anestezi altinda kapali reduksiyon, pelvipedal algi, nadiren
de acik rediksiyon uygulanir.
2.5.8.3 6 ay-2 yas arasinda tedavi de kapali cerrahi rediksiyon tercih edilir.
Egder redUksiyon zamaninda onemli bir instabilite varsa, agik reduksiyon
endike olabilir.

2 yas ve uzerinde tedavi bagarisi sinirhdir. Agik rediksiyon,
pelvikosteotomi, femur Ust u¢ osteotomileri gibi (kisaltma, agilandirma) gibi

cerrahi yontemler denenebilir (92,107,108).

2.6 YENIDOGAN iSITME TARAMA PROGRAMI

Bebeklerde isitme kaybinin erken tani ve tedavisi, cocugun; konusma ve
dil becerisinin, gevre ile uyum ve iletisiminin ve akademik performansinin
gelismesi agisindan énemlidir. Yenidogan her 1000 bebekten 1-6 tanesinde
30 dB ve Uzeri isitme kaybi oldugu bildirilmigtir (109,110).Bu nedenle erken
tani igin, her yenidogan bebek isitme taramasindan gegiriimelidir. Amerikan

Pediatri Akademisi tarafindan tim yenidogan bebeklerin dogum sonrasi ilk ay
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icinde taranmasi varsa isitme kaybinin Gg ay i¢cinde dogrulanmasi ve alti ay
icinde de gerekli tibbi girisimin yapilmasi dnerilmektedir (111).

Yenidogan isitme taramalarinda siklikla otoakustik emisyon (OAE) ve
isitsel beyin sapi yaniti (ABR, auditory brain response) dlgimleri tek tek yada
birlikte kullaniimaktadir. OAE testi; gecici otoakustik emisyon (TEOAE,
Transient OAE) ve bozulmus otoakustik emisyon (DPOAE, Distortion
Product) olmak Uzere iki sekilde yapiimaktadir. Her ikisi de yenidogan isitme
taramalarinda kullanilabilmesine ragmen TEOAE, DPOAE’ye gore teknik
olarak daha basit olmasi, daha kisa surede yapilabilmesi ve ¢ok hafif
derecedeki isitme kayiplarini bile saptayabilmesi nedeniyle tercih
edilmektedir (112,113).

OAE testi kokleanin dis tliysu htcrelerine kadar olan periferik isitsel
sistemin durumunu yansitirken, otomatik ABR testi periferik isitsel sistem,

sekizinci sinir ve beyin sapi isitsel yolaginin durumunu gostermektedir (114).

2.6.1 Ulusal igsitme Tarama Programi

Butin yenidoganlarin (YYBU’de yatanlar veya saglikli) ilk taramasi,
dogumun gergeklestirildigi saglik kurulugunda taburcu edilmeden once
yapilmalidir. Taramanin dogumdan en az 12-24 saat sonra, emzirildikten 30
dk ile 1 saat icinde ve dogal uykuda iken yapilmasi, sedasyon igin ilag
kullaniimamasi énerilmektedir (115,116). ilk taramadan “kalan’lar hastanede
kalis suresine gore, taburcu olmadan 6nce bir kez daha taranmaktadir. Her
taramada her iki kulak da taranmalidir. Clinkul yapilan ¢alismalarda iki tarafli
isitme kaybi sikligi 1.000 canl dogumda 1,6 iken, tek tarafli isitme kaybi
sikhg@r 1.000 canli dogumda 0,5 olarak bildiriimektedir (117,118,115). Bebek
her iki kulaktan da gectiginde “SAGLAM” olarak kabul edilmelidir. Bebegin
tarama testlerine iligkin tim sonuglar T.C. Saglik Bakanhgi web uygulamalari
bolimii icerisinde “Ulusal isitme Tarama Programi” sayfasina kayit edilir
(119,115). Ulusal isitme Tarama Programi’nda yenidogan éncelikle risk

faktoru agisindan degerlendiriimektedir (115)
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2.6.2 isitme Kaybi Risk Faktorleri

1. Ailede ¢ocukluk ¢agi sensorinoral igitme kaybi oykusd,

2. Ailenin veya bakicinin gocugun isitme, konugma veya genel gelisimi
uzerine kaygilarinin olmasi,

3. YYBU’de >5 giin kalma veya siireye bakmaksizin; ECMO, mekanik
ventilasyon, ototoksik ilag (gentamisin, tobramisin vb.), loop dilretik
(furosemid) veya kan degisimi gerektiren hiperbilirubinemi gibi faktorlerden
birinin varligt,

4. Intrauterin enfeksiyon (TORCH),

5. Kraniyofasiyal anomali (“pinna”, kulak éntinde deri katlantisi ve gamze,
temporal kemik anomalisi) olmasi,

6. Sensorinoral veya iletim tipi sagirligin eslik ettigi bilinen sendrom
bulgulari (Usher sendromu, Waardenburg sendromu, Alport sendromu,
Pendred sendromu, Jervell sendromu, Lange-Nielsen sendromu),

7. Norodejeneratif hastaliklar (Hunter sendromu) veya sensdérimotor
ndropatiler (Fredrich ataksisi, Charcot-Marie-Tooth sendromu),

8. Bakteriyel ve viral menenijit,

9. Kafa kaidesi ve temporal kemigi tutan ve hastaneye yatmayi gerektiren
kafa travmalari,

10. En az Ug ay sureli tekrarlayan otitis media veya eflizyonlu persistan
otitis media,

11. Kemoterapi (sisplatin) (116,117).

Belirtilen risk faktorlerinin varligi, isitme kaybi riskini bu kisilerde en az 10
kat artirmaktadir (119).

Pozitif aile dykusu, intrauterin enfeksiyon, sendromik stigma,
kraniyofasiyal anomali, nérodejeneratif hastalik veya menenijit gecirenler ilk
taramada igitme testinden gecseler dahi geg¢ baslangicli isitme kaybi gelisme
riski nedeni ile U¢ yasina kadar alti ayda bir odyolojik degerlendirmelerinin
yapilmasi dnerilmektedir. Bunun disinda herhangi bir risk faktoru tagiyan
bebegdin, 24-30 aylik iken en az bir kez tanisal odyolojik degerlendirmeden
gegcirilmesi uygun goérulmektedir (117,120). Risk faktéru tagiyanlar ABR
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yontemiyle, risk faktori olmayanlar ise OAE veya ABR ile teste tabi tutulur,
ancak ABR ile teste baslanmigsa ABR ile devam edilmelidir (115).

Risk faktért olmayanlar OAE ile bilateral isitme testinden gegcmisse
saglam kabul edilir. Bir kulak dahi testten kalsa test gecgersiz sayilir ve en
erken bir hafta sonra tekrar her iki kulak da OAE ile degerlendirilmelidir.
Tekrar degerlendirmede her iki kulak da testten gegerse saglam kabul
edilmeli, bir kulak dahi kalsa ABR ile degerlendiriimeye alinmali ve bu
islemler dogum sonrasi ilk bir ay icerisinde tamamlanmalidir. Bu bebek
ABR’den de kalirsa referans merkeze sevk edilmelidir.

Risk faktoru olan bir bebek mutlaka ABR ile degerlendirilmeli, her iki
kulak ABR’den gecerse saglam, bir kulakta dahi kalsa en az bir hafta sonra
her iki kulak da ABR ile tekrar degerlendirilmelidir. Tekrar ABR testinde her
iki kulak da gecerse saglam, bir kulak dahi kalsa referans merkeze sevk
edilmelidir (115).

Sonug olarak, batin yenidoganlarin yasamin ilk ayi icerisinde isitme testi
ile taranmasi, taramadan gegemeyen bebeklerin t¢ ay1 gegmeden dnce
odyolojik ve tibbi inceleme ile tanilanmasi ve tanisi kesinlesenlerin alti aydan
once gerekli midahalesinin yapilmasi dnerilmekte ve bunun bebeklerin tim
gelisim alanlarindaki basarisi igin gerekli oldugu unutulmamalidir
(117,119,121).

2.7 GORME TARAMASI

Okul 6ncesi yas grubu ¢ocuklarda sik gorulen gorme kusurlarina yonelik
tarama calismalarinin da 1 Ocak 2016 itibariyle bu programlara eklenmesine
karar verilmigtir. Gorme taramasinin amaci gérmenin normal gelisimini
engelleyecek risk etmenlerini saptamak ve yetersiz gdormesi olan olgulari
erken donemde tanimaktir.

Cocuklarda yapilacak goz taramalari ile taninabilen hastaliklarin basinda
sasllik, refraksiyon kusurlari (siklikla hipermetropik izoametropi ve
anizometropi seklindeki) veya katarakt ya da korneal skar gibi deprivasyona

yol agan bazi durumlara bagl olarak gelisebilen ampliyopi gelmektedir.
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+ 0-3 aylik bebeklere “Cocuk izlem Protokolleri” kapsaminda Aile
Hekimlerince gz taramasi yapilmalidir. Bir Ust merkeze sevk edilen bebek
ve ¢ocuklara ise g6z hastaliklari uzmanlari tarafindan uygulanir.

» 36-42 aylik gcocuklara Aile Saglhgi Merkezlerinde (ASM), Aile Hekimi
tarafindan kirmizi refle testi yapiimasi ve Aile sagligi Elemanlarinca (ASE)
“Lea Sembol Testi” ile ilgili ailelere egitim verilmesi, ASE tarafindan,
annesinin kucaginda, tek goz kapatilarak, 3 metre mesafeden “Lea Sembol
Testi” ile goérme keskinligi testinin yapilmasi uygundur. Teste uyum
gOstermeyen gocuklar, aileleri tarafindan evde Lea Sembol Testi ¢galigtirilarak

tekrar test igin 1 hafta icinde ASM’ye ¢agriimalari gerekir.

2.7.1 Tarama metodlan

2.7.1.1 GOz muayenesi

2.7.1.2 Kirmizi Refle Testi: Ortam opasiteleri ve refraksiyonla ilgili degerli
bulgular verir. Test pupillerin genislemesine izin vermek amaciyla los bir
odada yapilir. Damla konmasi gerekmez. Hekim bebekten yaklagik 75-80 cm
uzakta, direkt oftalmoskopun is1d1 her iki pupillayr da ayni anda aydinlatacak
mesafede bebedin karsisinda durur. Muayene sirasinda bebegin dikkati
doktora yonlendirilir. Her iki pupilladan gelen refle dlzeyi gozler arasinda
kargilastirir. Ortam opasitesi varsa o gézden gelen refle siddeti azalmis
olarak bulunur.

Sasilik varsa kayan gozde 1s1k daha parlak ve pupil hafif biylk olarak
gOrulur. Ayrica saslilik yaninda kayan gézde ambliyopi varsa, i1sik gozler
uzerine teker teker dusurildugunde tembel g6zin orta hatta gelmedidi
goruldr.
2.7.1.3 Lea Sembol Testi: lyi aydinlatiimis odada (test vertikal yerlesimli
oldugundan ampul aydinlatmasi degil gun 1s1gi1 tercih edilir) anne ¢ocugu
kucagina oturtur. Test panosu veya panoyu tutan ikinci kisi anne-gocugun
bulundugu koltuktan/yerden 3 metre mesafede yer alir. Gérme 6nce ¢gocugu
alistirma amacli binokiler olarak (iki g6z agikken) 1-2 sira olarak
degerlendirilir. Cocugun alistigina kanaat getiriimesi sonrasi gocugun énce

sag g6z sonra sol gézu, diger goz tercihen yapiskan bant ile ya da ¢ocugun
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¢ok Urkek oldugu durumlarda annenin avucunun gozu kapatmasi sonrasi
degerlendirilir. Her sirada 5 ortotipin (sembolin) % 50 sinden fazlasinin
gorulmesi (5 sembolin 3’0), test edilen duzeyde (sirada) gérme olduguna
karsilik gelir ve bundan sonra alttaki siraya gegcilir. Okunabilen en son
siradaki deger ondalik (Decimal) veya logaritmik olarak (LogMAR) olarak
yazilir. Bir siranin timunun harflerinin okunamamasi ambliyopi (g6z
tembelligi) lehine olabilir; bu durumda gozler arasi 2 sira gérme farki olmasi
sartl aranmaz.

32 hafta ve altindaki tim prematureler ve 1500 gram ve altinda dogan
tum bebekler 4. haftada Prematlre Retinopatisi agisindan degerlendiriimek
Uzere g6z muayenesi i¢in sevk edilmelidir. Retinoblastom, Konjenital Glokom
ve Konjenital Katarakt suphesi olan bebekler acilen goz hastaliklari

uzmanina sevk edilmelidir.

2.7.2 Riskli Gruplar ve Sevk Kriterleri

Prematurite, Spastik Palsi, Down Sendromu, ailede gézde kayma, g6z
tembelligi, 5’in tGzerinde goézlik numarasi kullanma 6ykusu, metabolik
hastaliklar, sensorindral isitme kaybi, 6zellikle Refsum Hastahgi varligi,
ailede bebeklik ve ¢ocukluk doneminde glokom ve katarakt bulunma éykusd,
bebek veya ¢ocukta kranofasial anomali, kapak dusuklugu, pitozis,
hemanjiom, nazolakrimal kanal patolojisi dykusu, ailenin bebek ya da ¢ocukta

g6z patolojisi olmasini distinmesi (122).
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0-3 AY BEBEKLER iCIN GOZ MUAYENESI AKIS SEMASI

Oftalmoskop 1511 ile bakildiginda

' ¥

Gozler yapisal olarak dogal Goler yapisal olarak dogal degil
* veya nistagmus veya sasilik var

‘¢ .

var ve simetrik simetrik degil

E E E » Serebral palsi, Down Sendromu, genetik, metabolik

Her ik Heri ginde hastalik varlig, ailede konjenital glokom veya katarakt

B EU;#I“ hikayesi varsa
asimetrik yok * Ailenin bebegin gozleri ile ilgili herhangi bir sikayeti
i ¢ i olmasi halinde
bebekler bir Goz Hastaliklan Uzmanina sevk edilmelidir

32 hafta ve altindaki tiim prematiireler ve 1500 gram ve altinda dogan tiim bebekler 4. haftada
Prematiire Retinopatisi acisindan degerlendirilmek iizere giiz muayenesi icin sevk edilmelidir.

Retinoblastom, Konjenital Glokom ve Konjenital Katarakt siiphesi olan bebekler
acilen giz hastahklar uzmamna sevk edilmelidir.

Sekil 7. 0-3 ay bebekler igin gdz muayenesi akis semasi (122)
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36-42 AY COCUKLAR iCiN GORME MUAYENESI AKIS SEMAS|

—

Sistemik hastali, kaltimsal hastallk, sasiik veya Hikaye dogal
gz tembellifi veya diger gz hastahlan icin aile *
hikayesi veya sikayet var ——

l- K y Pitoz, kapak veya piz adneks

Dogal anarmaliler, gz koroidler
anormalileri, sasik, nistagmus
ik Raaksiyonkan veya kafa pozisyonu oldugunda

K v
DogalSimetrk  Asimetrik yadavyanyok D -

Kirmz Refle Test

¥
) v Simeti Asinetrhvera te/ it refie ok 55 | SEVKEDIN

(Gorme Keskinlig Testi (Lea Esell e

Her iki glizde ayn ayn 0.5 ve Qzerinde Her ki ghade ayn ayn 0.5'den az tek veya
* iki gfiz arasinda 2 sira fark var - -

Sekil 8. 36-42 ay ¢ocuklar igin gérme muayenesi akis semasi (122)
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I GEREG VE YONTEMLER

Calismamiz Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi ve Hafsa
Sultan Hastanesi saglik ¢alisanlari ve idari personelinin neonatal tarama
programlari ile ilgili bilgi dizeylerinin arastiriimasi amaciyla tanimlayici olarak
yapilmig bir arastirmadir.

CBU Tip Fakiltesi ve Hafsa Sultan Hastanesi'nde galisan 6gretim tyesi,
uzman hekim, aragtirma gorevlisi, pratisyen hekim, intorn doktor, hemsire,
ebe, diger saglik personeli, genel idari hizmetler, teknik hizmetler, yardimci
hizmetler sinifinda galigan kisiler arastirmamizin evrenini olusturmaktadir.

Orneklem secilmemis olup 2 aylik bir stirede yaklasik 365 kisiye
ulasiimigtir.

Calismaya dahil edilme kriterleri; TC vatandasi olmak, 18 asindan blyuk
olmak, kurum ¢alisani olmak, gonulli olmak olarak belirlenmigtir.

Arastirmada sosyodemografik bilgiler ve neonatal tarama programlariyla
ilgili bilgi duzeyini 6lcmeye yonelik Arastirma Gorevlisi Dr. Fatma Ay
tarafindan litaratlr taranarak olusturulan 20 soruluk bir anket formu
kullaniimistir.

Bu anket Aragtirma Gorevlisi Dr. Fatma AY tarafindan Mart 2017-Mayis
2017 tarihleri arasinda Celal Bayar Universitesi Tip Fakdiltesi dekanlik binasi
ve Hafsa Sultan Hastanesi’'nde ylzylze goérisme yapilarak gondllilere
uygulanmigtir.

Bu arastirmanin yapilabilmesi igin Manisa Celal Bayar Universitesi Tip
Fakultesi Saglik Bilimleri Etik Kurulundan 01.03.2017 tarihinde onay
alinmigtir.

Arastirmamiz icin Manisa Celal Bayar Univeristesi Tip Fakiiltesi

Dekanligi’ndan 15.02.2017 tarihinde izin onayi alinmistir.
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Arastirmamiz igin Manisa Celal Bayar Universitesi Hafsa Sultan
Hastanesi Bashekimligi'nden 13.02.2017 tarihinde izin onayi alinmistir.

Calisma yurGtularken, arastirmamiza katilmayi kabul eden géndlltlerden
yazili ve s6zlu olarak onamlari alinmigtir.

Calismadan elde edilen veriler “SPSS.15 (Statistical Package for Social
Science) for Windows" programiyla degerlendirilmistir. Verilerin
kargilastiriimasinda Chi-Square testi kullanildi. p<0,05 olan degerler istatiksel

olarak anlamli kabul edildi.
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IV.BULGULAR

Arastirmamiza 375 kisiye ulagiimistir. Bu gruptan 10 kigi calismaya
katiimayi kabul etmemistir. Bu bélimde arastirmaya katilan 365 saglik
¢alisani ve idari personelden elde edilen verilerin analizi sonucu ortaya g¢ikan
bulgular sunulmustur. Veriler, Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakdiltesi
ve Hafsa Sultan Hastanesi saglik ¢alisanlari ve idari personelinin neonatal
tarama programlari ile ilgili bilgi dizeylerinin arastirilmasina yonelik litaratlr
taranarak olusturulan anketlerden elde edilmistir.

Bulgular sirasiyla ¢calismaya katilanlarin;

Sosyodemografik 6zelliklerinin dagilimi

e Hizmet sinifi ve suresine goére dagilimi

e Hizmet sinifi ve daha dnce calistigi kuruma gore dagilimi

e Hizmet sinifi ve cinsiyete gore dagilimi

¢ Meslegine gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi sahibi olma
durumu

e Cocuk sahibi olma durumuna goére yenidogan tarama testleri hakkinda
bilgi sahibi olunmasi

e Cocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda son bir yil iginde
¢ocuk sahibi olma durumuna gore yenidogan tarama testleri hakkinda
bilgi sahibi olunmasi

e Meslek gruplarina gore yenidogan tarama testlerinin neler oldugu
hakkinda bilgi sahibi olma durumu

e Meslek gruplarina gore konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz

eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama zamaninin bilinme

durumu
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Meslek gruplarina gére goére konjenital hipotiroidi, fenilketondri,
biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama yénteminin
bilinme durumu

Meslek gruplarina gére isitme tarama testinin ideal zaman diliminin
bilinme durumu

Meslek gruplarina goére Bebeklerin Gelisimsel kalga bozuklugu
yonunden USG ile goéruntilenmesinde en uygun zaman diliminin
bilinme durumu

Meslek gruplarina gore Yenidogan gorme taramasinin ideal zaman
diliminin bilinme durumu

Tarama programlarinin yapilma nedeninin bilinme durumu

Tarama programindaki hastaliklarin goralme sikhgini azaltmak igin
neler yapilabilecegi hakkinda bilgi sahibi olma durumu

Yenidogan tarama programlarinin hangi kurum tarafindan yapildiginin

bilinme durumu

Tablo 4.1. Calismaya katilanlarin sosyodemografik

ozelliklerinin dagilimi

Sosyo-demografik 6zellikler Sayi %
Yas (OrtxSS,Min,Maks) 33,13+8,59(19-60) 365 100
Kadin 252 69,0
Cinsiyet
Erkek 113 31,0
ilkdgretim 2 0,5
o Ortadgretim 28 7,7
Egitim On lisans 28 7,7
Lisans 140 38,4
Lisansustu 167 45,8
Evli 201 55,1
Medeni durum Bekar 153 41,9
Bosanmisg 11 3,0
Var 164 45,1
Cocuk durumu
Yok 200 54,9
Var 84 34,4
1. ve 2. derece akrabada ¢ocuk
varligi Yok 160 65,6
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Tablo 4.1.de galismaya katilanlarin sosyodemografik 6zelliklerine gore
dagihmi yer almaktadir.Calismaya katilanlarin yas ortalamasi 33,13+8,59 yil
olarak belirlenmis, ¢cogunlugunun kadin (%69), evli (%55,1), lisans ve
lisansustl egitim seviyesinde (%84,2) oldugu gortlmustir. Cocuk sahibi
olanlarin gocugu olmayanlardan az oldugu (%45,1) goérulmus olup, gocugu

olmayanlarin 1.ve 2. derece akrabada ¢ocuk varhgi ise % 34,4 dur.

Tablo 4.2. Calismaya katilanlarin hizmet sinifi ve siiresine

gore dagilimi

Hizmet yili
Hizmet sinifi 5 yildan 5-10 yil 1115yl 16-20 yil 20 yildan
Az arasl arasi arasi fazla
n(%) n(%) n(%) n(%) n(%)
Ogretim 0(0,0) 0(0,0) 1(6,3) 2(12,5) 13(81,3)
liyesi
Uzman hekim 6(40) 5(33) 3(20) 1(6,7) 0(0,0)
Arastirma
gorevlisi 89(85,6) 12(1,5) 3(2,9) 0(0,0) 0(0,0)
Pratisyen
hekim 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(100,0) 0(0,0)
intérn doktor 57(100,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
Hemsire 13(16,0) 23(28,4) 9(11,1) 22(27,2) 14(17,3)
Ebe 2(40,0) 2(40,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(20,0)
Diger saglik
personeli 7(15,2) 12(26,1) 11(23,9) 7(15,2) 9(19,6)
Genel idari
hizmetler 5(14,7) 5(14,7) 6(17,6) 4(11,8) 14(41,2)
Teknik
hzimetler 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 1(100,0)
Yardimci
hizmetler 2(40,0) 1(20,0) 0(0,0) 1(20,0) 1(20,0)
Toplam 181(49,6) 60(16,4) 33(9,0) 38(10,4) 53(14,5)

Tablo 4.2.’de galismaya katilanlarin hizmet sinifi ve suresine gore
dagilimi yer almaktadir. Ogretim Gyelerinin gogunlugunun galisma siirelerinin
(%81,3) 20 yildan fazla oldugu, uzman hekimlerin gogunlugunun (%73)

calisma surelerinin10 yil ve altinda oldugu, arastirma gorevlilerinin
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¢ogunlugunun (% 85,6) calisma suresinin 5 yil ve altinda oldugu, pratisyen
hekimin ¢alisma suresinin 16-20 yil arasinda oldugu, hemsgirelerin
cogunlugunun (% 55,5) calisma surelerinin 15 yil ve altinda oldugu, ebelerin
cogunlugunun ( %80) calisma suresinin 10 yildan az oldugu, diger saglk
personelinin gogunlugunun (%65,2) calisma surelerinin 15 yil ve altinda
oldugu, genel idari hizmetlerde c¢alisanlarin %41,2’sinin ¢alisma suresinin 20
yildan fazla oldugu, teknik hizmetler ¢alisaninin hizmet suresinin 20 yildan
fazla oldugu, yardimci hizmetlerde g¢aligsanlarin gogunlugun (%60) ¢alisma

surelerinin 10 yil ve altinda oldugu gorulmustar.

Tablo 4.3. Calismaya katilanlarin mesleklerine gore

sayilarinin dagilimi

Sayi Yiizde
Meslek n %

Ogretim liyesi 16 4,38
Uzman hekim 15 4,10
Arastirma gorevlisi 104 28,49
Pratisyen hekim 1 0,27
Intérn doktor 57 15,61
Hemsire 81 22,19
Ebe 5 1,36
Diger saglk personeli 46 12,60
Genel idari hizmetler 34 9,31
Teknik hizmetler 1 0,27
Yardimci hizmetler 5 1,36

Tablo 4.3.’de galigsmaya katilanlarin mesleklerine gore sayilarinin dagilimi

yer almaktadir.
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Tablo 4.4. Caligmaya katilanlarin hizmet sinifi ve daha once

calistigi kuruma gore dagilimi

Daha once galistigi kurum

::;rplet 1.basamak | 2.basamak | 3.basamak | Ozel saghk | Diger Daha 6nce
kurumu herhangi bir
kurumda
calismamig
n (%) n (%) n (%) n(%) n (%) n (%)
Ogretim
lyesi 2(12,5) 2(12,5) 9(56,25) 0(0,0) 0(0,0) 3(18,75)
Uzman
hekim 1(6,6) 6(40) 5(33,3) 0(0,0) 0(0,0) 3(20,0)
Arastirma
gorevlisi 14(13,4) 30(28,8) 23 (22,1) | 1(0,96) 1(0,96) 35(33,6)
Pratisyen
hekim 0(0,0) 1(100,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
Intérn
doktor 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 57(100,0)
Hemgire 2(2,4) 5(6,1) 34(41,9) 21(25,9) 0(0,0) 19(23,4)
Ebe 0(0,0) 0(0,0) 3(60,0) 0(0,0) 0(0,0) 2(40,0)
Diger saghk
personeli 1(2,17) 6(13,04) 10(21,7) 7(15,2) 4(8,6) 18(39,1)
Genel idari
hizmetler 1(2,9) 3(8,8) 4(11,7) 3(8,8) 12(35,2) 11(32,3)
Teknik
hizmetler 0(0,0) 0(0,0) 1(100,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0)
Yardimcli
hizmetler 1(20,0) 0(0,0) 0(0,0) 0(0,0) 2(40,0) 2(40,0)
Toplam 22(6,02) 53(14,52) 89(24,3) 32(8,7) 19(5,2) 150(41,09)

Tablo 4.4.’de Calismaya katilanlarin hizmet sinifi ve daha énce calistigi

kuruma gore dagilimi yer almaktadir. Calismaya katilanlarin daha énce 1.

basamak saglik kurumunda ¢alisma durumlari; 6gretim Uyelerinin %15,4°G,

uzman hekimlerin % 41’i, arastirma gorevlilerinin, % 30'u,

hemsirelerin,%34°0, diger saglik personelinin % 3,6’s1, genel idari

hizmetlerde galisanlarin %4,3’U, yardimci hizmetlerde ¢alisanlarin %33,3’U

bulunmustur. Calismaya katilan pratisyen hekim, ebe ve teknik hizmetler

personelinin daha once1.basamakta galismadigi saptanmigtir.
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Tablo 4.5.Caligmaya katilanlarin hizmet sinifi ve cinsiyete
gore dagilimi

Cinsiyet
Erkek Kadin
m n(%) n(%)

Ogretim iiyesi 10(62,5) 6 (37,5)
Uzman hekim 7(46,7) 8(53,3)
Arastirma gorevlisi 37(35,6) 67(64,4)
Pratisyen hekim 0(0,0) 1(100,0)
intérn doktor 21(36,8) 36(63,2)
Hemsire 6(7,4) 75(92,6)
Ebe 0(0,0) 5(100,0)
Diger saglik personeli 12(26,1) 34(73,9)
Genel idari hizmetler 18(52,9) 16(47,1)
Teknik hizmetler 0(0,0) 1(100,0)
Yardimci hizmetler 2(40,0) 3(60,0)
Toplam 113(31,0) 252(69,0)

Tablo 4.5.’de ¢alismaya katilanlarin hizmet sinifina gore cinsiyet dagilimi
yer almaktadir. Caligsmaya katilan 6gretim tGyelerinin gogunlugunun erkek (%
62,5), uzman hekimlerin cogunlugunun kadin (%53,3), arastirma
gorevlilerinin cogunlugunun kadin (%64,4), pratisyen hekimin kadin (%100),
intdrn doktorlarin gogunlugunun kadin (63,2), hemsirelerin cogunlugunun
kadin (% 92,6), ebelerin tamami kadin (%100), diger saglk personelinin
cogunlugunun kadin (%73,9), genel idari hizmetlerin gogunlugunun erkek
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(%52,9), teknik hizmetler ¢calisaninin erkek (%100),yardimci hizmetler
¢alisaninin gogunlugunun kadin (%60), toplamda ise gogunlugun kadin
(69,0) oldugu, ayrica ¢calismaya katilanlar arasinda en blyuk meslek

grubunun arastirma gorevlileri oldugu gortulmektedir.

Tablo 4.6. Calismaya katilanlarin meslegine gore yenidogan
tarama testlerinden haberdar olma durumu

Meslekler Tarama testinden haberdarlik Sayi Yiizde
. evet 16 100,0
Ogretim Uyesi hayir 0 00
evet 15 100,0
Uzman hekim hayir 0 00
evet 104 100,0
Arastirma gorevlisi hayir 0 00
evet 1 100,0
Pratisyen hekim hayir 0 00
] evet 57 100,0
Intérn doktor hayir 0 0.0
evet 81 100,0
Hemsire hayir 0 0,0
evet 5 100,0
Ebe hayir 0 0,0
evet 44 95,7
Diger saglk personeli hayir 2 43
evet 32 94,1
Genel idari hizmetler hayir 2 59
evet 1 100,0
Teknik hizmetler hayir 0 0,0
evet 3 60,0
Yardimci hizmetler hayir 2 40,0
evet 359 98,4
Toplam hay"' 6 1,6

Tablo 4.6.’da ¢alismaya katilanlarin mesleklerine gére yenidogan tarama
testlerinden haberdar olma durumu yer almaktadir. Calismaya katilan

ogretim uyesi, uzman hekim, aragtirma gorevlisi, pratisyen hekim, intorn
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doktor, hemsire , ebe ve teknik hizmetlergalisaninin tamaminin (%100), diger
saglik personelinin cogunlugunun (%95,7), genel idari hizmetler
¢alisanlarinin ogunlugunun (%94,1), yardimci hizmetler ¢aligsanlarinin
cogunlugunun (%60) yenidogan tarama testlerinden haberdar oldugu
gOrulmustur. Yenidogan tarama testlerinden haberdar olmayan %1,6’hk dilimi
olusturan meslek gruplari; diger saglik personeli, genel idari hizmetler ve

yardimci hizmetler grubundan odugu gorulmektedir.
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Tablo 4.7. Cocuk sahibi olma durumuna gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi sahibi

olunmasi
Cocuk Fenilketoniri K.hipotiroidi Biotidinaz eks. Kistik fibrozis Gkd isitme Gorme
sahibi
olma
durumu
Dogru Yanhsg Dogru | Yanhs | Dogru | Yanhs | Dogru | Yanlis | Dogru | Yanlhs | Dogru | Yanhs | Dogru | Yanhs
Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit
n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/%
Var 117/78,5 | 32/21,5 |90/60,8 |58/39,2 |50/33,6 [99/66,4 | 44/29,5 |105/70,5 |109/73,2|40/26,8 |132/88,6 |17/11,4 |97/65,1 |52/34,9
Yok 165/89,2 | 20/10,8 |148/80,0 |37/20,0 |121/65,4 |64/34,6 |115/62,2|70/37,8 |125/67,6(60/32,4 | 148/80 | 37/20 |100/54,1 |85/45,9
Toplam 282/84,4 | 52/15,6 [238/71,5 |95/28,5 |171/51,2 [163/48,8 |159/47,6 |175/52,4 |234/70,1|100/29,9 (280/83,8 |54/16,2 |197/59,0 |137/41,0
P 0,008 0,000 0,000 0,000 0,268 0,034 0,041
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Tablo 4.7.de galismaya katilanlarin gocuk sahibi olma durumuna gore
yenidogan tarama testleri hakkinda bigi sahibi olunmasi durumu yer
almaktadir.

Calismaya katilan ¢ocuk sahibi olan kisilerin fenilketonuriyi bilme orani
%78,5 olup, gruplar arasinda ¢ocuk sahibi olma durumuna gore
fenilketonurinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Calismaya katilan ¢ocuk sahibi olan kisilerin konjenital hipotiroidiyi bilme
orani % 60,8 olup, gruplar arasinda gocuk sahibi olma durumuna gore
konjenital hipotiroidinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme
durumu arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Calismaya katilan ¢ocuk sahibi olan kisilerin biotidinaz eksikligini bilme
orani %33,6 olup, gruplar arasinda gocuk sahibi olma durumuna gére
biotidinaz eksikliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme
durumu arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Calismaya katilan ¢gocuk sahibi olan kisilerin kistik fibrozis hastaligini
bilme orani %29,5 olup, gruplar arasinda ¢gocuk sahibi olma durumuna goére
kistik fibrozis hastaliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme
durumu arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Calismaya katilan ¢ocuk sahibi olan kisilerin gelisimsel kalca displazisini
bilme orani %73,2 olup, gruplar arasinda ¢ocuk sahibi olma durumuna gére
gelisimsel kalga displazisinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
bilme durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamigtir.

Calismaya katilan ¢cocuk sahibi olan kisilerin isitme tarama testini bilme
orani %88,6 olup, gruplar arasinda ¢ocuk sahibi olma durumuna goére igitme
tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Calismaya katilan ¢ocuk sahibi olan kisilerin gérme tarama testini bilme
orani %65,1 olup, gruplar arasinda ¢ocuk sahibi olma durumuna gére gérme
tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu

arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.
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Tablo 4. 8. Cocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda son bir yil icinde ¢gocuk sahibi

olma durumuna gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi sahibi olunmasi durumu

l.ve2.derece Fenilketoniiri K.hipotiroidi Biotidinaz eks. Kistik fibrozis Gkd isitme Goérme
akrabada ¢ocuk
durumu
Dogru Yanhs Dogru Yanhs Dogru Yanhsg Dogru Yanhs Dogru Yanhsg Dogru Yanhsg Dogru Yanhsg
Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit
n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/%
Var 60/77,9 17/22,1 53/68,8 24/31,2 44/57,1 33/42,9 39/50,6 38/49,4 51/66,2 26/33,8 62/80,5 15/19,5 42/54,5 35/45,5
Yok 129/87,8 18/12,2 114/78,1 32/21,9 85/57,8 62/42,2 84/57,1 63/42,9 107/72,8 40/27,2 121/82,3 26/17,7 85/57,8 62/42,2
Toplam 189/84,4 35/15,6 167/74,9 56/25,1 129/57,6 95/42,4 123/54,9 101/45,1 158/70,5 66/29,5 183/81,7 41/18,3 127/56,7 97/43,3
P 0,054 0,130 0,922 0,354 0,307 0,742 0,638
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Tablo 4.8.’de gocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda son bir
yil iginde ¢ocuk sahibi olma durumuna goére yenidogan tarama testleri
hakkinda bilgi sahibi olunmasi durumu yer almaktadir.

Cocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda son bir yil icinde
cocuk sahibi olma durumuna gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi

sahibi olunmasi agisindan gruplar arasinda anlamli fark bulunamamigtir.
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Tablo 4.9. Meslek gruplarina gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi sahibi olma durumu

Meslek gruplari Fenilketondiri K.hipotiroidi Biotidinaz eks. Kistik fibrozis Gkd isitme Gorme
Dogru Yanhsg Dogru Yanhsg Dogru Yanhs Dogru Yanhsg Dogru Yanhsg Dogru Yanhs Dogru Yanhs
Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit Yanit
n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/%
Hekim 169/91,4 16/8,6 159/86,4 25/13,6 132/71,4 53/28,6 118/63,8 67/36,2 132/71,4 53/28,6 147/79,5 38/10,5 96/51,9 89/48,1
Yardimci saghk 107/86,3 17/13,7 72/58,1 52/41,9 38/30,6 86/69,4 39/31,5 85/68,,5 87/70,2 37/29,8 111/89,5 13/10,5 83/66,9 41/33,1
personeli
idari personel 6/23,1 20/76,9 7/26,9 19/73,1 1/3,8 25/96,2 27,7 24/92,3 16/61,5 10/38,5 23/88,5 3/11,5 19/73,1 7/26,9
Toplam 282/84,2 53/15,8 238/71,3 96/28,7 171/51,0 164/49,0 159/47,5 176/52,5 235/70,1 100/29,9 281/83,9 54/16,1 198/59,1 137/40,9
P 0,000 0,000 0,000 0,000 0,592 0,050 0,010
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Tablo 4.9.°da meslek gruplarina gore yenidogan tarama testleri hakkinda
bilgi sahibi olma durumu yer almaktadir.

Fenilketonurinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu hekimlerin
%91,4’0, yardimci saglik personelinin %86,3’U, idari ve teknik personelin
%23,1’i, dogru yanitlamigtir. Meslek gruplari arasinda fenilketonurinin
yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu agisindan
istatiksel olarak aradaki fark anlamli bulunmustur.

Konjenital hipotiroidinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %86,4’t, yardimci saglik personelinin %58,1’i, idari ve teknik
personelin %26,9'u, dogru yanitlamistir. Meslek gruplari arasinda konjenital
hipotiroidinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu
agisindan istatiksel olarak aradaki fark anlaml bulunmustur.

Biotidinaz eksikliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %71,’4’U, yardimci saglik personelinin %30,6’sl, idari ve teknik
personelin %3,8’i, dogru yanitlamigtir. Meslek gruplari arasinda biotinidaz
eksikliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu
agisindan istatiksel olarak aradaki fark anlaml bulunmustur.

Kistik fibrozis hastaliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %63,8’i, yardimci saglik personelinin %31,5'u, idari ve teknik
personelin %7,7’si, dogru yanitlamistir. Meslek gruplari arasinda kisitk
fibrozis hastaliginin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme
durumu agisindan istatiksel olarak aradaki fark anlamli bulunmustur.

Gelisimsel kalga displazisnin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %71,4’04, yardimci saglik personelinin %70,2’si, idari ve teknik
personelin %61,5’u, dogru yanitlamistir. Meslek gruplari arasinda gelisimsel
kalca displazisinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme
durumu agisindan istatiksel olarak aradaki fark anlamli bulunmamistir.

isitme tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %79,5’u, yardimci saglik personelinin %89,5'u, idari ve teknik
personelin %88,5'u, dogru yanitlamistir. Meslek gruplari arasinda isitme
tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu

acisindan istatiksel olarak aradaki fark anlamli bulunmamistir.
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Gorme tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu
hekimlerin %51,9'u, yardimci saglik personelinin %66,9'u, idari ve teknik
personelin %73,1’i, dogru yanitlamistir. Meslek gruplari arasinda gérme
tarama testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu

agisindan istatiksel olarak aradaki fark anlamli bulunmustur.

Tablo 4. 10. Meslek gruplarina gore konjenital hipotiroidi,
fenilketoniiri, biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis
hastaliklarinin ideal tarama zamaninin bilinme durumu

ideal tarama zamaninin bilinme durumu

Meslek gruplar Dogru yanit Yanlis yanit Toplam P
n/% n/% n/%

Hekim 98/50,8 95/49,2 193/100,0

Yardimci saghk 51/39,2 79/60,8 130/100,0 0,001

personeli

idari ve teknik 7/19,4 29/80,6 36/100,0

personel

Tablo 4.10.’da meslek gruplarina gére konjenital hipotiroidi, fenilketontiri,

biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama zamaninin

bilinme durumu yer almaktadir.

Konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis

hastaliklarinin ideal tarama zamanini hekimlerin %50,8’i, yardimci saglk

personelinin %39,2°si, idari ve teknik personelin %19,4’G dogru yanitlamistir.

Meslek gruplari arasinda konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz

eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin bilinme durumu acisindan istatiksel

olarak aradaki fark anlamli bulunmustur.
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Tablo 4.11. Meslek gruplarina gore gore konjenital
hipotiroidi, fenilketonuri, biotidinaz eksikligi ve kistik fibrozis
hastaliklarinin ideal tarama yonteminin bilinme durumu

ideal tarama ydnteminin bilinme durumu
Dogru yanit Yanhsg yanit Toplam P
Meslek gruplan n/% n/% n/%
Hekim 177/91,7 16/8,3 193/100,0
Yardimci saghk 116/89,2 14/10,8 130/100,0 0,000
personeli
idari ve teknik 21/58,3 15/41,7 36/100,0
personel

Tablo 4.11.’da meslek gruplarina gore gore konjenital hipotiroidi,
fenilketonuri, biotinidaz eksikligi ve kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama
yonteminin bilinme durumu yer almaktadir.

Konjenital hipotiroidi, fenilketondri, biotinidaz eksikligi ve kistik fibrozis
hastaliklarinin ideal tarama yontemini hekimlerin %91,7’si, yadimci saglik
personelinin %89,2’si, idari ve teknik personelin %58,3’4 dogru yanitlamistir.

Meslek gruplarina gére konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz
eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama zamaninin bilinme durumu

arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.
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Tablo 4.12. Meslek gruplarina gére isitme tarama testinin
ideal zaman diliminin bilinme durumu

Meslek gruplan isitme tarama testinin ideal zaman diliminin bilinme durumu
Dogru yanit Yanhsg yanit Toplam P
n/% n/% n/%
Hekim 102/52,8 91/47,2 193/100,0
0,050
Yardimci saglik 83/63,8 47/36,2 130/100,0
personeli
idari ve teknik 16/44.,4 20/55,6 36/100,0
personel

Tablo 4.12.°de meslek gruplarina gore isitme tarama testinin ideal zaman
diliminin bilinme durumu yer almaktadir.

isitme tarama testinin ideal zaman dilimini hekimlerin %52,8'i , yardimci
saglik personelinin %63,8’i, idari ve teknik personelin %44,4‘G dogru
yanitlamigtir.

Meslek gruplarina goére isitme tarama testinin ideal zaman diliminin

bilinme durumu arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmamistir.
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Tablo 4.13. Meslek gruplarina gore bebeklerin Geligsimsel
kalga bozuklugu yoniinden USG ile goruntilenmesinde en

uygun zaman diliminin bilinme durumu

Gelisimsel kalga bozuklugu yoniinden USG ile goriintiilenmesinde ideal zaman
diliminin bilinme durumu
Meslek gruplar
Dogru yanit Yanhs yanit Toplam
n/% n/% n/% P
Hekim 92/47,7 101/52,3 193/100,0
0,442
Yardimci saglik 60/46,2 70/53,8 130/100,0
personeli
idari ve teknik 13/36,1 23/63,9 36/100,0
personel

Tablo 4.13.’de meslek gruplarina gére bebeklerin gelisimsel kalca
bozuklugu yoninden ideal tarama zamaninin bilinme durumu yer almaktadir.

Gelisimsel kalga bozuklugu yoninden ideal tarama zaman dilimini
hekimlerin %47,7’si, yardimci saglik personelinin %46,2’si, idari ve teknik
personelin %36,1’i dogru yanitlamistir.

Meslek gruplarina goére gelisimsel kalga bozuklugu yoninden ideal tarama
zamaninin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark

bulunmamistir.
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Tablo 4.14. Meslek gruplarina gore Yenidogan gorme
taramasinin ideal zaman diliminin bilinme durumu

Yenidogan gérme taramasinin ideal zaman diliminin bilinme durumu

Dogru yanit Yanhsg yanit Toplam P
Meslek gruplan
n/% n/% n/%
Hekim 95/49,2 98/50,8 193/100,0
0,783

Yardimci saghk 65/50,0 65/50,0 130/100,0

personeli

idari ve teknik 20/55,6 16/44,4 36/100,0

personel

Tablo 4.14.’de meslek gruplarina gére yenidogan gérme taramasinin ideal

zaman diliminin bilinme durumu yer almaktadir.

Yenidogan gorme taramasinin ideal zaman dilimini hekimlerin %49,2’si,

yardimci saglik personelinin %50,0’1, idari ve teknik personelin%55,6’s1 dogru

yanitlamigtir.

Meslek gruplarina gore yenidogan gérme taramasinin ideal zaman

diliminin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark

bulunmamisgtir.
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Tablo 4.15. Yenidogan tarama programlarinin yapilma
nedeninin bilinme durumu

Hekim Yardimci saghk idari ve teknik
personeli personel
Toplam
Dogru Yanhs Dogru Yanhs Dogru Yanhs
yanit yanit yanit yanit yanit yanit P
n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/%

18a 91/47,2 102/52,8 89/68,5 41/31,5 21/58,3 15/41,7 359/100,0 0,001
18b 116/60,1 77/39,9 63/48,5 67/51,5 12/33,3 24/66,7 359/100,0 0,005
18c 179/92,7 14/7,3 107/82,3 23/17,7 31/86,1 5/13,9 359/100,0 0,015
l8d 71/36,6 122/63,2 47/36,2 83/63,8 11/30,6 25/69,4 359/100,0 0,773

18a. Ender gorulen hastaliklarin erken tani almasini saglama
18b. Fiziksel ve zihinsel gelisimin normal duzeyde olmasini saglamak
18c. Erken tedaviyle sekelleri dnlemek veya en aza indirmek

18d. Izleyen gebelikler igin dogum 6ncesi tani sansini yakalamak

Tablo 4.15.’de meslek gruplarina gére yenidogan tarama programlarinin
yapilma nedenlerinin bilinme durumu yer almaktadir.

Ender gorulen hastaliklarin erken tani almasini saglama secenegini
hekimlerin %47,2’si, yardimci saglik personelinin %68,5’u, idari ve teknik
personelin %58,3’0 dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gére ender
gorulen hastaliklarin erken tani almasini sagladiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Fiziksel ve zihinsel gelisimin normal dizeyde olmasini saglamak
segenegini hekimlerin %60,71’i, yardimci saglik personelinin %48,5'u, idari ve
teknik personelin %33,3’4 dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gore fiziksel
ve zihinsel gelisimin normal dizeyde olmasini sagladiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Erken tedaviyle sekelleri onledigi veya en aza indirmek secenegini

hekimlerin %92,7’si, yardimci saglik personelinin %82,3'0, idari ve teknik

57




personelin  %86,1'i dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gore erken
tedaviyle sekelleri onledigi veya en aza indirdiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

izleyen gebelikler icin dogum éncesi tani sansini yakalamak secenegini
hekimlerin % 36,6’s1, yardimci saglik personelinin %36,2’si, idari ve teknik
personelin %30,6’s1 dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gore izleyen
gebelikler icin dogum oncesi tani sansini yakalamayi sagladiginin bilinme

durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Tablo 4.16. Meslek gruplarina gore yenidogan tarama
programindaki hastaliklarin gorulme sikligini azaltmak igin

neler yapilabilecegi hakkinda bilgi sahibi olma durumu

Hekim Yardimci saghk idari ve teknik
personeli personel

Dogru Yanhs Dogru Yanhs Dogru Yanhs Toplam

yanit yanit yanit yanit yanit yanit

n/% n/% n/% n/% n/% n/% n/%
19a 177/91,7 | 16/8,3 111/85,4 | 19/14,6 30/83,3 6/16,7 359/100,0 0,125
19b 160/82,9 | 33/17,1 94/72,3 36/27,7 19/52,8 17/47,2 359/100,0 0,000
19c 135/69,9 | 58/30,1 66/51,2 63/48,8 10/27,8 26/72,2 359/100,0 0,000
19d 77/39,9 116/60,1 | 58/44,6 72/55,4 17/47,2 19/52,8 359/100,0 0,557
19e 110/57,0 | 83/43,0 96/73,8 34/26,2 20/55,6 16/44,4 359/100,0 0,006
19f 126/65,3 | 67/34,7 96/73,8 34/26,2 20/55,6 16/44,4 359/100,0 0,076
199 128/66,3 | 65/33,7 101/77,7 | 29/22,3 26/72,2 10/27,8 359/100,0 0,086
19h 153/79,3 | 40/20,7 104/80,0 | 26/20,0 27/75,0 9/25,0 359/100,0 0,805

19a.Akraba evliliginin 6nlenmesi
19b.Evlilik 6ncesi egitim

19c¢. Siki kundak yapilmasinin dnlenmesi
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19d. Annenin gebelik doneminde kaza, digme gibi travmalardan
korunmasi

19e.Annenin gebeliginde X-ray isinlarina maruziyetinin nlenmesi

19f. Annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol altinda
tutulmasi

19g. Annenin gebelikte bilingsiz ila¢ kullanmamasi konusunda
bilinclendiriimesi

19h. Genetik yatkinliklarin belirlenmesi

Tablo 4.16.’da meslek gruplarina gore yenidogan tarama programindaki
hastaliklarin goralme sikligini azaltmak igin neler yapilabilecegi hakkinda
bilgi sahibi olma durumu yer almaktadir.

Akraba evliliginin dnlenmesi segenegdini hekimlerin %91,7’si, yardimci
saglik personelinin %85,4’0, idari ve teknik personelin %83,3’U dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gére akraba evliliginin énlenmesinin bilinmesi
durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Evlilik dncesi egitim verilmesi segcenegini hekimlerin %82,9'u, yardimci
saglik personelinin %72,3’0, idari ve teknik personelin %52,8’i dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gore evlilik dncesi egitim verilmesinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmustur.

Siki kundak yapilmasinin énlenmesi segenegini hekimlerin %69,9'u,
yardimci saglik personelinin %51,2’si, idari ve teknik personelin % 27,8’i
dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina goére siki kundak yapiimasinin
onlenmesinin bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark
bulunmustur.

Annenin gebelik ddneminde kaza, dugme gibi travmalardan korunmasi
segenegini hekimlerin %39,9'u, yardimci saglik personelinin %44,6’s1, idari
ve teknik personelin %47,2’si dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina goére
annenin gebelik ddoneminde kaza, dusme gibi travmalardan korunmasinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Annenin gebeliginde X-ray 1ginlarina maruziyetinin dnlenmesi segenegini

hekimlerin %57.0’1, yardimci saglik personelinin %73,8'i, idari ve teknik
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personelin %55,6’s1 dogru yanitlamigtir. Meslek gruplarina goére annenin
gebeliginde X-ray 1sinlarina maruziyetinin dnlenmesinin bilinmesi durumu
arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmustur.

Annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol altinda
tutulmasi segenegini hekimlerin %65,3’U, yardimci saglik personelinin
%73,8'i, idari ve teknikpersonelin %55,6's1 dogru yanitlamigtir. Meslek
gruplarina gore annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol
altinda tutulmasinin bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark
bulunmamistir.

Annenin gebelikte bilingsiz ilag kullanmamasi konusunda bilinglendiriimesi
segenegini hekimlerin %66,3’0, yardimci saglik personelinin %77,7’si, idari
ve teknik personelin %72,2’si dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gére
annenin gebelikte bilingsiz ila¢ kullanmamasi konusunda bilinglendirilmesinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Genetik yatkinliklarin belirlenmesi segenegini hekimlerin %79,3’Q,
yardimci saglik personelinin %80,0'1, idari ve teknik personelin %75,0’l dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gore genetik yatkinliklarin belirlenmesinin

bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Tablo 4.17. Yenidogan tarama programlarinin hangi kurum

tarafindan yapildiginin bilinme durumu

Meslek Dogru yanit Yanhsg yanit Cevapsiz Toplam P
gruplari n/% n/% n/% n/%

Hekim 147]76,2 20/10,4 26/13,5 193/100,0

Yardimci 0,030
saghk 94/71,2 21/15,9 17/12,9 132/100,0

personeli

idari ve teknik | 23/57,5 12/30,0 5/12,5 40/100,0

personel

Tablo 4.17.de yenidogan tarama programlarinin hangi kurum tarafindan

yapildiginin bilinme durumu yer almaktadir.
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Verilen cevaplardan Aile Sagligi Merkezi (Asm), aile hekimi, Turkiye Halk
Saghgi Kurumu, Saglhk Bakanhgi, Saglhk Mudurlaga, Halk saghgi Madurlugu
cevaplari dogru kabul edilmistir.

Yenidogan tarama programalarinin hangi kurum tarafindan yapildigini
hekimlerin %76,2’si, yardimci saglik personelinin %71,2’si, idari ve teknik
personelin %57,5’i dogru yanitlamigtir.

Meslek gruplarina gore yenidogan tarama testlerinin hangi kurum
tarafindan yapildiginin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak aradaki fark

anlamli bulunmustur.
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V. TARTISMA

5.1. Calismaya katilanlarin sosyodemografik 6zelliklerinin

dagilimi

Arastirmamiza katilan 365 saglik personeli ve idari galisanin anketimize
verdikleri yanitlar, bu alandaki litaratir dikkate alinarak karsilastirrmis ve
degerlendirilmigtir.

Calismamiza katilan ¢alisanlarin; %89,04'U saglik personeli, %10,95’i
idari personeldir. Arastirmamiza katilanlarin %69'u kadin, %31’i erkek idi.
Calismamiza katilanlarin; %0,5'i ilkogretim mezunu, %7,7’si ortadgretim
mezunu, %7,7’si On lisans mezunu ve % 84,2'si lisans ve liasansustu egitim
dizeyinde idi. Yas ortalamasi 33,13+8,59 olarak saptandi.

Evcili ve ark.'nin 2014'te yenidogan taramalariyla ilgili postpartum
dénemdeki annelere yonelik yaptiklari bir galismada galismaya katilanlarin
%44'anun ilkokul mezunu oldugu, %89’unun ¢alismadigi , yas ortalamasinin
2715,3 oldugu bildirilmistir (123). Evcili ve ark.'nin ayni konuda 2015'te bagka
bir merkezde postpartum dénemdeki annelere yonelik yaptiklari bir
calismada katilimcilarin %48.7’sinin ilkokul ve altinda egitim dizeyinde
oldugu, %88,7’sinin calismadigi, %52’sinin 26-35 yaslari arasinda oldugu
belirtiimigtir (124).

Arikan ve ark.’nin 2013'te yenidogan bebek sahibi ailelerin Guthrie
tanilama testi hakkinda bilgi duzeyinin belirlenmesine yonelik yaptigi
¢alismada ¢alismaya katilanlarin gogunlugunu babalar (%54,7)
olusturmaktadir. Calisan annelerin orani %52,8 bulunmustur. Annelerin
egitim durumlarina bakildiginda; en fazla tniversite (%64,2) mezunu
olduklari, %64,2’si 29-39 yas araliginda olduklari belirtiimistir. Babalarin
cogunlukla kamu c¢alisani (%96,2) olduklari gorulmustur. Babalarin egitim

durumlarina bakildiginda; en fazla Gniversite mezunu olduklar (%73,6) ,
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%71,7’sinin 29-39 yasaraliginda olduklari gorulmustur. Arastirmada ailelerin
ilk gocuk sahibi olma oraninin %62,3 oldugu goérulmustar (125).

Blyuk’'in 2014'te yaptidi bir calismada, annelerin bebeklerine yapilan
topuk kani alma iglemi hakkindaki bilgilerini 5gmeye yonelik yaptigi
calismada arastirmaya katilan annelerin % 47,5’inin ilkokul mezunu oldugu,
yas ortalamasinin 24,61 + 4,9 olup, % 59.2’si 19- 25 yas araliginda oldugu
belirtiimigstir (126).

Bizim galismamizdaki katilan gonullulerin egitim duzeylerinin yuksek
olmasinin, ¢alismamizin bir Gniversite hastanesinde ve tip fakultesinde
gerceklestiriimis olmasindan kaynaklandigi dustunulmektedir.

Calismamiza katilanlarin %41,9’u bekar idi. Katilimcilarin %55,1'i evli,
%44,9'u bekar ya da bogsanmis oldugu goérulmis olup bu iki gruptaki
dagiimin dengeli oldugu, g¢ocuk sahibi olanlarin %45,1, cocugu olmayanlarin
%54,9 oldugu gorulmastur.

Calismaya katilanlarin %66's1 10 yil ve daha az hizmet yilina sahipken
%44'G 11 yil ve daha uzun sure hizmet yili galisma sureleri vardi.
Arastirmaya katilanlarin gogunlugunun geng yas grubunda oldugu buradan
anlasiimaktadir.

Calismaya katilanlarin iginde en buyuk grup arastirma gorevlileri (%28,4)
olup ikinci biiyiik grup da hemsirelerden (%22,1) olusmaktadir. Genel idari
hizmetler, teknik hizmetler ve yardimci hizmetler toplami %10,94 oranindadir.
Arastirmamiza katilanlarin baylk ¢cogunlugunun saglik personeli oldugu
gOrulmektedir.

CGalismaya katilarin, %10,2'sinin daha 6nce birinci basamak saglik
kurulugunda calistigi gorulmektedir. Daha once ikinci veya Uguncu basamak
saglik kurulusunda ya da 6zel saglik kurusunda galisan veya higbir yerde

calismamis olanlarin orani %89,8'dir.
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5.2.Calismaya katilanlarin hizmet sinifi ve cinsiyete gore

dagilimi

Calismaya katilanlarin %69’unun kadin, %31’inin kadin oldugu
gorulmektedir. Katilimcilarin kadin ylzdesinin yiksek olmasinin arastirma
gorevlileri, intorn doktor, hemsire, ebe, diger saglik personelinin kadin

cinsiyet agirlikta olmasindan kaynaklandigr dusunulmustar.

5.3. Calismaya katilanlarin meslegine gore yenidogan tarama
testlerinden haberdar olma durumu

Arikan ve ark.’nin 2014’te Guthri tanilama testi hakkinda bilgi diizeyinin
belirlenmesine yonelik yaptigi calismada; ailelerin %66’sinin topuk kani
hakkinda bilgi sahibi oldugu, %54,7’sinin ise topuk kani ile hangi testlere
bakildigi hakkinda bilgi sahibi olmadidi belirlenmistir. Guthrie Tanillama Testi
sirasinda kan alimi ile ilgili ailelerin bilgi dizeyinin dagilimi incelendiginde;
calismaya katilan ailelerin %83’U topuktan kan alma isleminin ne amagla
yapildigini, %81,1’i yapilan bu testin cocugunun sagligi icin 6nemli oldugunu,
%79,2’si test i¢in nasil kan alinacagini, %75,5’i test sonuglarinda problem
cikarsa kendilerine geri donus yapilacagini bildiklerini soylemektedir. Ancak
calismaya katilan ailelerin test sonuclarinin ne anlama geldigi, topuk kaninin
neden belirli bir zamanda alindig! ve sonuglarin ne zaman alinacagi
konusunda birbirine yakin bildirimlerde bulunmuslardir (125).

Blyuk’'in 2014'te annelerin bebeklerine yapilan topuk kani alma islemi
hakkindaki bilgilerini 6lcmeye yonelik yaptigi calismada annelerin
sosyodemografik dzellikleri ile topuk kani alma nedenini bilme durumlari
arasinda iligkiye bakildiginda, annelerin %49,2’sinin 19- 25 yas araliginda ve
bebeklerinden nigin topuk kani alindigini bilmedikleri gértlmus olup,
annelerin yaslari ile topuk kani alma nedenini bilme durumlari arasinda
istatiksel olarak anlamli bir iligki saptanmamistir (p>0,05). Annelerin % 39,2’si
ilkokul mezunu ve iglemin neden yapildig! bilmedigi gérulmus olup, egitim
sevileri bakimindan istatiksel olarak anlamli bir iligki saptanmamistir
(p>0,05). Annelerin yasadiklari yere gore topuk kani alma igleminin neden

yapildigini bilme durumuna bakildiginda ise, il merkezinde yasayan annelerin
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%30’unun ve kdyde yasayan annelerin %28,3’Unun islemin yapilma nedeni
hakkinda bilgisinin olmadigi goérulmustir. Annelerin yagadiklari yer ile
bebeklerine yapilan bu iglemin neden uygulandigini bilme durumlari arasinda
istatiksel olarak anlamli bir iligki bulunmamistir (p>0,05). Cekirdek aile
yapisina sahip annelerin %40,8’inin topuk kanini alma nedenini bilmedikleri
saptanmigtir (p>0,05). Annenin ailesinde kalitsal hastalik olma durumu ve
gebelikte sigara icme durumu ile topuk kani alma islemi hakkinda bilgi sahibi
olma durumu arasinda istatiksel olarak anlaml bir iligki saptanmamigtir
(p>0,05) (126).

Evcili ve ark.'nin 2014'te yaptigi bir calismada, yenidogan taramalariyla
ilgili postpartum donemdeki annelere yonelik yaptiklari ¢calismada egitim
oncesi annelerin %43,3’Unun yenidogan tarama testlerine yonelik bilgilerinin
olmadigi, yenidogan tarama testlerine yonelik bilgisi olan annelerin %84’Gnln
bu bilgiyi saglik personelinden aldidi belirlenmig(123).

Evcili ve ark.'nin ayni konuda 2015'te baska bir merkezde postpartum
doénemdeki annelere yonelik yaptiklari bir calismada annelerin %55,3’U
yenidogan tarama testlerine yonelik bilgi aldigini, bilgi alanlarin %51,4’u
bilgilerini kismen yeterli buldugunu, %46’si bilgi edindikleri kaynaklar
arasinda ilk sirada internetin bulundugunu belirtmistir. Arastirmaya katilan
tim annelerin yenidogan tarama testlerine yonelik bilgi edinmek istedikleri
kaynaklar arasinda ilk sirada saglik personelini (%66,3) gosterdikleri
belirlenmistir (124).

Bizim arastirmamizda, Yenidogan tarama testlerinden haberdar olmayan
%1,6’hk dilimi olugturan meslek gruplari; diger saglik personeli, genel idari
hizmetler ve yardimci hizmetler grubundan odugu gorulmektedir .

Calismaya katilanlarin %98,4’Unln yenidogan tarama testlerinden
haberdar oldugu goriimustar.

Calismamizda yenidodan tarama testlerini bilme durumunun ylksek
olmasini, arastirmaya katilanlarin gogunlunun saglik ¢aligani olmasina

bagliyoruz.
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5.4. Cocuk sahibi olma durumuna gore yenidogan tarama

testleri hakkinda bilgi sahibi olunmasi durumu

Calismamizda ¢ocuk sahibi olanlarin fenilketonuri, konjenital hipotiroidi,
biotidinaz eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin yenidogan tarama testleri
arasinda oldugunu bilme oranlari gocugu olmayanlara gore daha dusuk
bulunmus olup aradaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur (p<0, 05).
Gelisimsel kalga displazisi, isitme ve gorme tarama testlerinin yenidogan
tarama testleri arasinda oldugunu ¢ocugu olanlar olmayanlara gore daha
yuksek oranda dogru yanitlamig olup, isitme ve gorme testleri agisindan
aradaki fark istatiksel agidan anlamli bulunmus (p<0,05), gelisimsel kalca
displazisi agisindan aradaki fark anlamh bulunmamistir (p>0,05).

Bulgular ailelerin bu testleri yeterince bilmedigini gostermistir. Bu
bulgunun nedeni ailelere bu konuda yeterince bilgi veriimemesinden
kaynaklanmig olabilecegini dusundurmektedir.

Cocugu olanlarin neonatal tarama programindaki hastaliklari gocugu
olmayanlara gére daha az bildikleri gértlmus olup, bunu yenidodan tarama
programindaki hastaliklarin isimlerinin saglik ¢alisanlar tarafindan
anlatilmamasina ve ailelerin de ilgi duyup arastirmamalarina bagliyoruz.
Cocugu olmayanlarin neonatal tarama programindaki hastaliklari daha iyi
bilmesinden ise her ne kadar kendi cocuklari olmasa da ileride ¢gocuk sahibi
olmayi istemeleri ve bu konulara ilgi duyduklari anlasiimaktadir.

Gelisimsel kalga displazisi, isitme ve gérme testlerini gcocugu olanlarin
daha fazla bilmesini ise bu iglemlerle ilgili ayrica randevu alinip somut bir
uygulama yapilmasi nedeniyle akilda daha ¢ok kalmasina bagliyoruz.

Arikan ve ark’nin 2013'te guthri tanilama testi hakkinda bilgi dizeyinin
belirlenmesine yonelik yaptigi calismada ailelerin ilk cocuk sahibi olma
oraninin %62,3 oldugu, ailelerin cogunlugunun (%66) topuk kani hakkinda
bilgi sahibi oldugu ancak topuk kani ile hangi testlere bakildigi hakkinda ise
bilgi sahibi olmadigi (%54,7) belirlenmistir. Ailelerin, topuk kani ile bakilan
fenilketonuri testini %62,3’U, konjenital hipotiroidi testini %66’sI ve biyotidinaz

testini %79,2’sinin bilmedigi géralmustur.
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Ailelerin %94,3’anun topuktan kan almanin énemli bir test oldugunu ve
yararli bilgiler sagladigini, %92,5’inin topuktan kan alma testinin tanimlanmis
bir saglik sorununu saptadigini bildigi bildirilmistir. Ancak ailelerin
%50,9’unun topuktan kan alma isleminin ¢ocuk icin aci verici bir islem

oldugunu dusundugu gorulmustar (125).

5. 5. Cocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda
son bir yil iginde ¢ocuk sahibi olma durumuna gore
yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi sahibi olunmasi
durumu

Cocugu olmayip birinci ve ikinci derece yakinlarinda son bir yil iginde
¢ocuk sahibi olma durumuna gore yenidogan tarama testleri hakkinda bilgi

sahibi olunmasi agisindan gruplar arasinda anlamli fark bulunamamistir
(p>0,05).

5.6. Meslek gruplarina gore yenidogan tarama testleri

hakkinda bilgi sahibi olma durumu

Meslek gruplarina goére fenilketonuri, konjenital hipotiroidi, biotidinaz
eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin yenidogan tarama testleri arasinda
oldugunu bilme durumu agisindan istatiksel olarak anlamli fark bulunmus
olup (p<0,05), hekimlerin daha ylksek oranda dogru yanitladigi gérulmustar.
Hekimlerin bu konularda daha fazla bilgi sahibi olmasini tibbi terminolojiye
hakim olmalari nedeniyle konuya ilgi duymalarina ve aldiklari tip egitimine
bagliyoruz.

Meslek gruplarina gore gelisimsel kalga displazisi ve isitme tarama
testinin yenidogan tarama testleri arasinda oldugunu bilme durumu agisindan
istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir (p>0,05). Bu konudaki bilgi
duzeyinin dagihminin dengeli olmasini gelisimsel kalga displazisi ve igitme
taramalarinin somut uygulamalar olmasi ve akilda kalici olmasi nedeniyle
toplumu yansitan idari ve teknik personel tarafindan da bilinmesine

bagliyoruz.
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Meslek gruplarina gére gorme tarama testinin yenidogan tarama testleri
arasinda oldugunu bilme durumu agisindan istatiksel olarak aradaki fark
anlamli bulunmus olup (p<0,05), idari ve teknik personelin daha ylksek
oranda dogru yanitladigi, bunu yardimci saglik personelinin takip ettigi,
hekimlerinse bu konuda daha az bilgi sahibi oldugu gértlmustir. Bu sonucu
gOrme tarama testinin yeni uygulanmaya baslanmasi nedeniyle Universite
hastanesindeki hekimler tarafindan fazla bilinmemesine; idari ve teknik
personelin, yardimci saglik personelinin ise bu konuda daha fazla bilgi sahibi
olmasini ise isin uygulama kisminda yer almalari nedeniyle konudan daha

once haberdar olmalarina bagliyoruz.

5. 7. Meslek gruplarina gore konjenital hipotiroidi,
fenilketoniiri, biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis

hastaliklarinin ideal tarama zamaninin bilinme durumu

Konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz eksikligi, kistik fibrozis
hastaliklarinin ideal tarama zamanini hekimlerin %50,8'’i, yardimci saglik
personelinin %39,2°si, idari ve teknik personelin %19,4’4 dogru yanitlamistir.

Meslek gruplari arasinda konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz
eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin bilinme durumu acisindan istatiksel
olarak aradaki fark anlamh bulunmustur.

Elde edilen bulgulara bakildiginda hekimlerin topuk kanindan bakilan
hastaliklarin ideal zamanini daha iyi bildikleri goriimekle beraber bu
konudaki bilgi dizeyinin genel olarak yetersiz oldugu anlasiimaktadir.

Evcili ve arkadaslarinin 2014’te yenidogan tarama testleriyle ilgili
postpartum dénemdeki annnelere yonelik yaptigi calismada topuk kaninin
dogumdan sonraki 3. ve 5. gunler arasinda alindigini annelerin %53,4’Gnun
bildigi belirtilmigtir (123).

Evcili ve arkadaslarinin 2015’te ayni konuda bagka bir merkezde
postpartum dénemdeki annelere yonelik yaptigi calismada annelerin %
40,2’sinin topuk kani alinmasi i¢in bebegin beslenmeye baglamasi
gerektiginin bildigi, %46,7’sinin kararsiz oldugu belirlenmisg, topu kani

alinmasi i¢in en uygun zamanin bebek beslenmeye basladiktan sonraki 3.ve
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5.gunler arasi oldugunu sadece %16,1’inin dogru yanitladigi, %48,2’sinin

kararsiz oldugu belirtilmistir (124).

5.8. Meslek gruplarina gore gore konjenital hipotiroidi,
fenilketoniiri, biotidinaz eksikligi ve kistik fibrozis

hastaliklarinin ideal tarama yonteminin bilinme durumu

Konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz eksikligi ve kistik fibrozis
hastaliklarinin ideal tarama yontemini hekimlerin %91,7’si, yadimci saglik
personelinin %89,2’si, idari ve teknik personelin %58,3’0 dogru yanitlamistir.

Meslek gruplarina gore konjenital hipotiroidi, fenilketonuri, biotinidaz
eksikligi, kistik fibrozis hastaliklarinin ideal tarama zamaninin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Bulgulara bakildiginda topuk kanindan bakilan hastaliklarin ideal tarama
yonemini biirnci sirada hekimlerin ikinci sirada yardimci saglik personelinin iyi
duzeyde yanitladigi gérulmus olup idari ve teknik personelin bu konuda
yeterli bilgiye sahip olmadigi gérilmastur. Bu sonucu hekimlerin ve yardimci
saglik personelinin bu hastaliklarin taramasinda daha etkin rol almasina
baglyoruz. idari ve teknik personelin ise yeterli bilgiye sahip olmamasini
topuk kani iglemi sirasinda hastaliklarla ilgili yeteri kadar
bilgilendiriimemelerine bagliyoruz.

Evcili ve arkadaslarinin 2014’te yaptigi ¢galismada; annelerin %51,9’'unun
fenilketonlri hastaliginin tanisi igcin bebegin topugundan alinacak iki damla
kanla tani konulabildigini bilmedigi belirtilmistir (123).

Evcili ve arkadaslarinin 2015’te ayni konuda bagka bir merkezde yaptigi
¢alismada ; annnelerin %48.0’inin bebegin topugundan alinan iki damla
kanla kaltsal gegisli hastaliklarin tanisinin konulabildigini bildigi, %30,2’sinin

ise kararsiz oldugu belirtilmistir (124).

69



5.9. Meslek gruplarina gére isitme tarama testinin ideal

zaman diliminin bilinme durumu

Isitme tarama testinin ideal zaman dilimini hekimlerin %52,8’i , yardimci
saglik personelinin %63,8'i, idari ve teknik personelin %44,4‘G dogru
yanitlamigtir.

Meslek gruplarina gore isitme tarama testinin ideal zaman diliminin
bilinme durumu arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmamistir.

Bulgulara bakildiginda isitme tarama testinin ideal tarama zamanin
bilinme durumu agisindan bilgi duzeyinin yeterli olmadigi gorulmustuar.

Evcili ve arkadaslarinin 2014’te yaptigi calismada; annelerin %75,4’Gnln
her yenidogan bebege ilk bir ay i¢inde isitme tarama testinin yapiimasi
gerektigini bildigi, %70,7’sinin isitme testinin bebede hicibr zarar vermedigini
bildigi ,%71,3’Unun igitme testinin birka¢ dakika suren basit bir dlgim
oldugunu bildigi, %59,3’Unun bebek tarama testinden ¢ kez kalirsa ileri bir
tetkik gerektiginin bildigi, %59,3’4nun 35. gebelik haftasindan énce dogan
bebeklerde isitme problemlerinin gorulebilecegini bilmedigi belirtiimistir(123).

Evcili ve arkadaslarinin 2015’te ayni konuda bagka bir merkezde yaptigi
calismada ; annnelerin %39,9’'unun her yenidogan bebebge ilk bir ay i¢cinde
isitme tarama testi yapilmasi gerektigini bildigi,%43,5’unun kararasiz oldugu
belirtilmigtir (124).

Yilmaz ve arkadaslarinin Bolu izzet Baysal Kadin Dogum ve Cocuk
Hastaliklari Hastanesi’nde yenidogan isitme tarama testi protokolleri ve
sonuglarini degerlendirmek amaciyla yaptigi galismada tarama testi sonuglari
incelendiginde birinci taramada; 12232 yenidogan bebekten, 10036 tane
bebek (%82,1) testi gecip, 2196 bebek (%17,9) testten kalmistir. Testten
kalan bebeklere yapilan ikinci test tekrarinda, 2196 bebekten, 2118 tane
bebek (%96,4 ) testi gecip, 78 bebek (% 3,6) testten kalmistir. 2. kez de
testten kalan 78 bebek, isitme kaybi stphesi ile ileri tetkik ve tedavi amagli 3.
basamak saglik kurulugsuna sevk edilmistir. Sevk edilen bebeklerin sonugclari
takip edildiginde 13 bebekte tek tarafli isitme kaybi, 9 tane bebekte ise gift
tarafli isitme kaybi oldugu izlenmigtir. Bes yillik isitme tarama sonuglari

toplam olarak incelendiginde ise; 12232 yenidodan bebekten 12111 bebek
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(% 99,8) testi gegmis olup, 13 bebekte (% 0,1) tek tarafli, 9 bebekte (% 0,07)
ise ¢ift tarafli olmak Uzere 22 bebekte (% 0,17) isitme kaybi oldugu tespit
edilmistir (127).

Bebeklerde isitme kaybi erken donemde tespit edilip, gerekli mudaheleler
yapilmaz ise konusma-dil gelisimi ve buna bagli olarak da ¢ocugun gevre ile
olan iletisimi, uyumu ve akademik performansinin gelisimi olumsuz yonde
etkilenir (109,110). isitme kaybi, 1000 canli dogumda 1-3 insidansla en
yaygin gorilen dogumsal defekttir. Bu oran, yenidogan taramasinin
uygulandigi metabolik bozukluklar ve konjenital anomalilerle
karsilasgtinidiginda (1000 canli dogumda; konjenital hipotroidi 0.25,
fenilketonlri 0.08 ayrica 750 canli dogumda 1 oraninda trizomi 21 ve yarik
damak) isitme kaybinin ge¢ tanisinin kabul edilemez oldugunu
gostermektedir (128,129).

5.10. Meslek gruplarina gore bebeklerin Gelisimsel kalga
bozuklugu yonunden USG ile goruntiulenmesinde en uygun
zaman diliminin bilinme durumu

Gelisimsel kalga bozuklugu yéninden ideal tarama zaman dilimini
hekimlerin %47,7’si, yardimci saglik personelinin %46,2’si, idari ve teknik
personelin %36,1’i dogru yanitlamigtir.

Meslek gruplarina goére gelisimsel kalga bozuklugu yoninden ideal tarama
zamaninin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark
bulunmamisgtir.

Bulgulara bakildiginda bu konudaki bilgi dizeyinin dagiliminin yeterli
duzeyde olmadigi goérulmustar.

Kulcu ve ark.’nin pediatristlerin gelisimsel kalga displazisi hakindaki
bilgilerini dlgmeye yonelik yaptiklari gcalismada, kalganin ultrasonografi (USG)
ile ideal olarak 4-6 hafta arasinda goruntilenebilecegi %71,7 oraninda kabul
edilildigi bildirilmistir. GKD’nin bireysel ve toplumsal etkilerini, en aza indirmek
icin, %63,3 oraninda tim yenidoganlara kalgca USG yapilmasinin, en etkili
yontem oldugu bildirilmigtir. Bebegin yasinin buyumesi ile kalga patolojik

anatomisindeki ilerleyici bozulmaya bagli olarak, GKD tedavisinin
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guglesecegi ve bu sebeple, GKD tedavisinde istenilenin, en erken yasta
tedavi oldugunun benimsendigi bildirilmistir (%86,7) (130).

5.11. Meslek gruplarina gore Yenidogan gorme taramasinin

ideal zaman diliminin bilinme durumu

Yenidogan gorme taramasinin ideal zaman dilimini hekimlerin %49,2’si,
yardimci saglik personelinin %50,0'1, idari ve teknik personelin%55,6’s1 dogru
yanitlamigtir.

Meslek gruplarina gore yenidogan gorme taramasinin ideal zaman
diliminin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark
bulunmamisgtir.

Bulgulara bakildiginda bu kunudaki bilgi dizeyinin yeterli duzeyde
olmadigi gorulmustar.

Gorme taramasi 1 Ocak 2016’da yururluge giren bir tarama uygulamasi
olmasi nedeniyle bu konudaki bilgi duzeyinin yetersizligini henuz tam

anlamiyla yayginlagsmamis olmasina bagliyoruz.

5.12. Yenidogan tarama programlarinin yapilma nedeninin

bilinme durumu

Ender gorulen hastaliklarin erken tani almasini saglama secenegini
hekimlerin %47,2’si, yardimci saglik personelinin %68,5’u, idari ve teknik
personelin %58,3'U dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gore ender
gorulen hastaliklarin erken tani almasini sagladiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Fiziksel ve zihinsel gelisimin normal dizeyde olmasini saglamak
secenegini hekimlerin %60,1’i, yardimci saglik personelinin %48,5’u, idari ve
teknik personelin%33,3’U dogru yanitlamigtir. Meslek gruplarina gore fiziksel
ve zihinsel gelisimin normal duzeyde olmasini sagladiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

Erken tedaviyle sekelleri 6nledigi veya en aza indirmek segenegini

hekimlerin %92,7’si, yardimci saglik personelinin %82,3’(, idari ve teknik
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personelin %86,1’i dogru yanitlamigtir. Meslek gruplarina gore erken
tedaviyle sekelleri 6nledigi veya en aza indirdiginin bilinme durumu
arasindaki fark istatiksel olarak anlamli bulunmustur.

izleyen gebelikler icin dogum éncesi tani sansini yakalamak secenegini
hekimlerin % 36,6’s1, yardimci saglik personelinin %36,2’si, idari ve teknik
personelin %30,6’s1 dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gére izleyen
gebelikler igcin dogum oncesi tani sansini yakalamayi sagladiginin bilinme
durumu arasinda istatiksel olarak anlaml fark bulunmamistir.

Evcili ve Ark.’nin 2014’te yenidogan tarama testleriyle ilgili yaptigi
calismada annelerin %60,6’sinin fenilketonurinin bebekte geri donugsiuz
beyin hasari biraktigini bilmedigi, %55’inin erken tedaviye baglanmazsa
hastalik bulgularinin siddetlendigini bildigi belirtilmistir (123).

Evcili ve ark.’nin 2015’te yenidogan tarama testleriyle ilgili baska bir
merkezde yaptigl galismada annelerin %51,3’Unun kalitsal gegisli
hastaliklarin bebekte zeka geriligine neden olabilecegini bildigi, %42,0’inin
kalitsal gecisli hastaliklarin bebekte buyume ve gelisme geriligine neden
olabilecegini bildigi, %27,4’Unun kararsiz oldugu, %44,5’unun kalitsal gegisli
hastaliklarin bazi testler aracihgiyla belirlenebilecegini bildigi, %34,2’sinin
kararsiz oldugu belirtilmistir (124).

Timuragaoglu ve ark.’nin Kistik fibrozisli cocuklarin klinik ve laboratuar
Ozelliklerinin degerlendiriimesine yonelik yaptigi calismada olgularin Kistik
fibrozise bagli gelisen komplikasyonlar incelendiginde 25 vakada
komplikasyonlarin gelistigi gorulmektedir. Kistik Fibrozis birgcok organ ve
sistemi etkileyen, hastalarin yagsam kalitesini disuren, uzun sureli tedavi
gereksinimi nedeniyle hastalarin tedaviye uyumunun zorlastigi, erken tani ve
tedavi ile komplikasyonlarin azaldigi bir hastaliktir (131).

Kullcl ve ark.’nin pediatristlerin gelisimsel kalga displazisi hakindaki
bilgilerini dlgmeye yonelik yaptiklari galismaya katilan hekimlerin %86,7’sinin
bebegdin yasinin buyumesi ile kalga patolojik anatomisindeki ilerleyici
bozulmaya baglh olarak, GKD tedavisinin guglesecegini; bu sebeple, GKD
tedavisinde istenilenin, en erken yasta tedavi oldugunu bildigi belirtiimistir.

Uygun tedavi edilmediginde GKD’li bireyler, toplumda toplam saglikli yasam
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gunu ortalamasinin dugsmesine, sosyal guvenlik kurumu yukinun artmasina

ve ciddi ig gucu kayiplarina neden olmaktadir (130).

5.13. Meslek gruplarina gore yenidogan tarama
programindaki hastaliklarin goriilme sikhigini azaltmak igin

neler yapilabilecegi hakkinda bilgi sahibi olma durumu

Akraba evliliginin dnlenmesi segenegdini hekimlerin %91,7’si, yardimci
saglik personelinin %85,4’1, idari ve teknik personelin %83,3’0 dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gore akraba evliliginin dnlenmesinin bilinmesi
durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Evlilik dncesi editim verilmesi segcenegini hekimlerin %82,9'u, yardimci
saglik personelinin %72,3’U, idari ve teknik personelin %52,8’i dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gore evlilik oncesi egitim verilmesinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmustur. Bu
durum, idari ve teknik personele yonelik "evlilik dncesi egitimin" dnemini
vurgulayan yaygin egitim uygulamalarina gereksinim oldugunu
gOstermektedir.

Siki kundak yapilmasinin dnlenmesi segenegini hekimlerin %69,9'u,
yardimci saglik personelinin %51,2’si, idari ve teknik personelin % 27,8’i
dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gore siki kundak yapiimasinin
Oonlenmesinin bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlaml fark
bulunmustur. Bu durum, idari ve teknik personelin siki kundak yapiimasinin
yanlis oldugu hususunda yaygin egitime gereksinimleri oldugunu
gOstermektedir.

Annenin gebelik ddneminde kaza, dugme gibi travmalardan korunmasi
segenegini hekimlerin %39,9'u, yardimci saglik personelinin %44,6’s1, idari
ve teknik personelin %47,2’si dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina goére
annenin gebelik ddoneminde kaza, dusme gibi travmalardan korunmasinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Annenin gebeliginde X-ray 1ginlarina maruziyetinin dnlenmesi segenegini
hekimlerin %57.0’1, yardimci saglik personelinin %73,8’i, idari ve teknik

personelin %55,6’s1 dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gére annenin
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gebeliginde X-ray 1sinlarina maruziyetinin dnlenmesinin bilinmesi durumu
arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmustur.

Annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol altinda
tutulmasi segenegini hekimlerin %65,3’U, yardimci saglik personelinin
%73,8'i, idari ve teknikpersonelin %55,6’s1 dogru yanitlamistir. Meslek
gruplarina gore annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol
altinda tutulmasinin bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark
bulunmamistir.

Annenin gebelikte bilingsiz ilag kullanmamasi konusunda bilinglendirilmesi
segenegini hekimlerin %66,3’U, yardimci saglik personelinin %77,7’si, idari
ve teknik personelin %72,2’si dogru yanitlamistir. Meslek gruplarina gére
annenin gebelikte bilingsiz ila¢ kullanmamasi konusunda bilinglendirilmesinin
bilinmesi konusunda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Genetik yatkinlklarin belirlenmesi se¢enegini hekimlerin %79,3°0,
yardimci saglik personelinin %80,0'1, idari ve teknik personelin %75,0’l dogru
yanitlamistir. Meslek gruplarina gore genetik yatkinhklarin belirlenmesinin
bilinmesi durumu arasinda istatiksel olarak anlamli fark bulunmamistir.

Evcili ve Ark.’nin 2014’te yenidogan tarama testleriyle ilgili yaptigi
calismada annelerin %42,2’sinin fenilketonurinin kalitsal gegisli bir hastalik
oldugunu bildigi, %45,3'Unln akraba evliliginin fenilketondrinin ortaya
cikmasinda etkili oldugunu bildigi belirtilmistir (123).

Evcili ve ark.’nin 2015’te yenidogan tarama testleriyle ilgili baska bir
merkezde yaptigl galismada annelerin %54.8'i bazi hastaliklarin anne ya da
baba araciligi ile bebegde gegebilecegini, %56.0’1 kalitsal gegisli hastaliklarin
ortaya ¢gikmasinda akraba evliliginin etkili oldugunu, %51.3’G bu hastaliklarin
bebekte geri donlgsiz beyin hasarina %42’si fiziksel bluyume ve gelisme
geriligine yol actigini, %48.0’1 bebegin topugundan alinacak iki damla kan ile
tani konulabildigini bilmektedir. Calismaya katilan annelerin
sosoyodemografik 6zellikelrine bakildiginda %11,6’sinda akraba evliligi
oldugu belirtilmistir (124).

Timuragaoglu ve ark.’nin kistik fibrozisli gocuklarin klinik ve laboratuar

Ozelliklerinin degerlendiriimesine yonelik yaptigi calismada olgularin anne
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baba akrabaliklari incelendiginde; 30'unun (%62,5) akraba oldugu, 18’inde
(%37,5) akrabalik olmadigi belirlendigi, anne baba akrabaliinin cinsiyete
goOre, hastaneye yatis sayisina gore ve tani yasina gore incelendiginde
istatistiksel degerlendirmede anlamli bulunmadigi belirtimistir Olgularin Kistik
Fibrozis kardes oykusu incelendiginde 14 hastanin (%29,2) KF nedeniyle
takip edilen kardesi oldugu belirlendi. Kistik fibrozis kardes dykusu ve balgam
sikayeti incelendiginde istatistiksel degerlendirmede anlamli bulundugu
belirtilmigstir (131).

Farahmand ve arkadaglarinin Kistitk fibrozis hastaliginin klinik
prezentasyonunu de@erlendirmeye yonelik yaptigi calismada anne baba
akrabaliklari incelendiginde 134’Gnln (%68) birinci derece akraba oldugu,
27’sinde kistik fibrozis hastaligi éykusu oldugu, kistik fibrozis nedeniyle 17
0lum vakasi oldugu bildirilmigtir (132).

Ulkemizde akraba evliliklerinin fazla olmasi, genetik gegisli hastaliklar
agisindan ciddi risk olusturmaktadir. Bu nedenle akraba evliliklerinin
onlenmesi 6nem tagimaktadir.

Kullcl ve arkadaslarinin pediatristlerin gelisimsel kalga displazisi
hakkindaki bilgilerini 6lgmeye yonelik yaptigi calismada ailede GKD varligi,
kundaklama, makat gelig, kiz cinsiyet ve oligohidroamnios hekimlerin
%70’den fazlasinin bildigi risk faktorleriydi. Diger risk faktdrlerinden
Metatarsus adduktus, Larsen sendromu ve konjenital diz ¢ikigi en az oranda
(%10’dan az) bilinmekteydi. Asistan ve uzman hekimler arasinda, tortikollis,
¢ogul gebelik, birinci bebek, metatarsus adduktus’un bilinme oranlarinda
istatistiksel olarak anlamli (p<0,05) fark saptandigi belirtilmistir (130).

Ulkemizde, kiltiirel kaynakli kundaklamak, yenidoganin ayaklarindan
tutularak bas asagi sarkitiimasi, bebegin bacaklari dizgin olsun diye kalga
ve dizlerin ekstansiyona alinmaya c¢alisiimasi veya bebegin siki giydiriimesi
gibi olumsuz uygulamalar nedenleriyle, GKD goértlme sikliginin daha fazla
oldugu dugunulmektedir (105). Kundaklama ile GKD geligimi arasinda
anlamli bir iligki vardir. Bacak hamstring kaslari ve iliopsoas kasinin

gerilmesi, kalga ¢ikigina sebep olabilir (133).
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Kdseglu ve arkadaslarinin Mugla Sitki Kogman Universitesi Egitim ve
Arastirma Hastanesi yenidogan igitme taramasi sonuglarinin belirlenmesine
yonelik yaptigi calismada kalici isitme kayipli hastalarin risk faktorlerine
bakildiginda ailede isitme kaybi olanlarin sayisi 3 (%17.6), akraba evliligi 3
(%17.6), dusuk dogum agirligi 1 (%5.9), hiperbiliribinemi 2 (%11.8), dusuk
APGAR skoru + ventilator desteg@i 1 (%5.9) ,mekonyum aspirasyonu 2
(%11.8), yenidogan yodun bakim unitesine yatis 6 (%35.3) , risk faktort yok
5 (%29.4) oldugu belirtilmistir (134).

Simsek ve arkadaslarinin yenidogan igitme tarama sonuglarinin
belirlenmesine yonelik yaptigi calismada direk ABR isitme-tarama testi ile
taranan yenidogan bebeklerde saptanan risk faktorleri ve oranlarina
bakildiginda; yogun bakimda mekanik ventilasyon dykusu 137 (%17.97),
mikrotia veya dis kulak atrezisi 20 (%2.62), kan transflzyonu gerektirecek
hiperbilirubinemi 208 (%27.29), ailede isitme kaybi 320 (%41.99), anneye ait
risk faktorleri (atesli hastalik gegirme, X isini maruziyeti ve ototoksik ilag
kullanimi) 22 (%2.88), bas-ylz anomalileri (Down/Turner sendromu, yarik
damak-dudak, kromozomal anomali) 55 (% 7.21) olarak saptandigi
belirtilmigtir (135).

5.14. Yenidogan tarama programlarinin hangi kurum

tarafindan yapildiginin bilinme durumu

Yenidogan tarama programalarinin hangi kurum tarafindan yapildigini
hekimlerin %76,2’si, yardimci saglik personelinin %71,2’si, idari ve teknik
personelin %57,5’i dogru yanitlamigtir.

Meslek gruplarina gore yenidogan tarama testlerinin hangi kurum
tarafindan yapildiginin bilinme durumu arasinda istatiksel olarak aradaki fark
anlamli bulunmustur. Bu soruyu en ylksek oranda hekimlerin ve yardimci
saglik personelinin bilmesi, saglik bu konuda uygulayici konumda olmasina
bagliyoruz.

Evcili ve ark.’nin 2015’te yenidogan tarama testleriyle ilgili yaptigi

calismada annelerin postpartum taburculuk sonrasi yenidogan tarama
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testlerini yaptirmak amaciyla gergeklestirdikleri ikinci izlemde %76,7’sinin aile

saghgl merkezine, %23,3’Unun hastaneye bagvurduklari belirtilmistir (124).
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VI. SONUG VE ONERILER

Arastirmamiz sonuglarini degerlendirdigimizde; yenidogan tarama
testleriyle ilgili konu ve uygulamalar hakkinda gerek hekimlerin gerek
yardimci saglik personelinin yuksek oranda bilgi sahibi olmalari sevindirici bir
durumdur. Ancak ¢calismamiza katilan idari ve teknik personelin bir kisminin,
yenidogan tarama testleriyle ilgili ” siki kundak uygulamasinin dogru bir iglem
oldugunun” ve “evlilik 6ncesi egitimin gerekliliginin” farkinda olunmayisi gibi
bazi uygulamalar hakkinda yanhs bilgi ve dusuncelere sahip olmasi, bu

konuda yapilmasi gereken yaygin egitimin nemini ortaya koymaktadir.
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VIl. OZET

MANISA CELAL BAYAR UNIVERSITESI TIP FAKULTESI VE
HAFSA SULTAN HASTANESI SAGLIK CALISANLARI VE
IDARi PERSONELININ NEONATAL TARAMA PROGRAMLARI
ILE ILGILi BiLGi DUZEYLERININ ARASTIRILMASI

Yenidogan tarama testleri, bebeklerin tedavi edilebilir genetik,
endokrinolojik, metabolik, ve hematolojik hastaliklar agisindan test edilerek
bu hastaliklarin erken saptanmasini saglayan énemli bir koruyucu halk
sagligi programidir. Yenidoganlarin tarama testlerinin dogru ve guvenilir
sekilde gergeklestirimesinde saglik profesyonellerinin oldugu kadar
ebeveynlerin, birinci ve ikinci derece yakin akrabalarin da sorumluluklar
bulunmaktadir. Konjenital hastaliklarin ve duyu kayiplarinin ortaya ¢ikmasina
neden olan risk faktorlerinin, belirtilerinin ve tedavi sireclerinin bu kisilerce
bilinmesi, erken taninin zamaninda konulmasi ve tedavi surecinin
baglatiimasinda son derece dnem tasimaktadir.

Bu calisma Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi ve Hafsa Sultan
Hastanesi saglik calisanlari ve idari personelinin neonatal tarama
programlari ile ilgili bilgi dizeylerinin arastiriimasi amaciyla yapilmistir.

Arastirmamiz tanimlayici tipte bir calismadir. Orneklem secilmemis olup
yaklasik 2 aylik bir surede 365 kigiye anket uygulamasi yapiimigtir.
Arastirmada kullanilan anket formu sosyodemografik bilgiler ve neonatal
tarama programlariyla ilgili bilgi duzeyini dlcmeye yonelik literatur taranarak

olusturulan 20 sorudan olugsmaktadir.
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Calismamiza katilan galisanlarin; %89,04'G saglik personeli, %10,95’i
idari personeldir. Arastirmamiza katilanlarin %69'u kadin, %31’i erkek idi.
Calismamiza katilanlarin; %0,5'i ilkdgretim mezunu, %7,7’si ortadgretim
mezunu, %7,7’si 6n lisans mezunu ve % 84,2'si lisans ve liasansustl egitim
dizeyinde idi. Yas ortalamasi 33,1318,59 olarak saptandi. Calismaya
katilanlarin %66's1 10 yil ve daha az hizmet yilina sahipken %44'G 11 yil ve
daha uzun sure hizmet yili galisma sureleri vardi. Calismaya katilanlarin
icinde en buyuk grup arastirma gorevlileri (%28,4) olup ikinci baylk grup da
hemsgirelerden (%22,1) olusmaktadir. Genel Idari hizmetler, teknik hizmetler
ve yardimci hizmetler toplami %10,94 oranindadir. Calismaya katilanlarin,
%10,2'sinin daha dnce birinci basamak saglik kurulusunda galistigi
gorulmektedir.

Calismaya katilanlarin %98,4’Unun yenidogan tarama testlerinden
haberdar oldugu gorulmustur. Yenidogan tarama testlerinden haberdar
olmayan %1,6’lik dilimi olusturan meslek gruplari; diger saglk personeli,
genel idari hizmetler ve yardimci hizmetler grubundan odugu gorulmektedir.

Yenidogan tarama programindaki hastaliklarin gérilme sikhgini azaltmak
icin idari ve teknik personelin sadece %27,8’i siki kundak yapiminin
onlenmesinin gerekliligini kabul etmig, evlilik dncesi egitimin gerekliligini ise
%52,8’i kabul etmistir.

Arastirmamiz sonuglarini degerlendirdigimizde; yenidogan tarama
testleriyle ilgili konu ve uygulamalar hakkinda gerek hekimlerin gerek
yardimci saglik personelinin yiksek oranda bilgi sahibi olmalari sevindiricidir.
Ancak calismamiza katilan saglik personeli olmayan ¢aligsanlarin bir
kisminin, yenidogan tarama testleriyle ilgili bazi uygulamalar hakkinda yanhsg
bilgi ve duguncelere sahip olmasi, bu konuda yapilmasi gereken yaygin

egitimin dnemini ortaya koymaktadir.

Anahtar kelimeler: Neonatal tarama testleri, yenidogan tarama testleri,

saglik calisanlari ve idari personelin saglik hizmetlerine iliskin bilgi duzeyi
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VIIl. ABSTRACT

THE INVESTIGATION OF THE KNOWLEDGE LEVELS OF
HEALTH WORKERS AND ADMINISTRATIVE PERSONNEL ON
NEONATAL SCREENING PROGRAMS IN MEDICAL FACULTY
OF MANISA CELAL BAYAR UNIVERSITY AND HAFSA
SULTAN HOSPITAL

Newborn screening tests are an important preventive public health
program that provides early detection of these diseases by testing infants for
treatable genetic, endocrinologic, metabolic, and hematological diseases.
Parents, first and second degree close relatives as well as the health
professionals also have responsibilities for the implementation of the
accurate and reliable screening tests of newborns. Their identification of risk
factors, symptoms and treatment processes that cause congenital diseases
and sensory loss are of great importance in early identification in time and
initiation of treatment process.

This study was carried out to investigate the knowledge levels of health
workers and administrative personnel on neonatal screening programs in
Medical Faculty of Manisa Celal Bayar University and Hafsa Sultan Hospital.

Our research is a descriptive type of work. The sample was not selected
and a questionnaire was conducted to 365 people in a period of
approximately 2 months.

The questionnaire used in the research consists of 20 questions prepared
by searching the literature to measure the knowledge levels about

sociodemographic information and neonatal screening programs.
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89.04% and 10.95% of the employees participating in our study are
health personnel and administrative personnel, respectively. 69% of the
participants were female and 31% were male. 0.5%, 7.7%, 7.7% and 84.2%
of the participants were primary school graduates, secondary school
graduates, associate degree graduates and undergraduate as well as
postgraduate education level, respectively. The average age was 33,13 £
8,59. 66% of the participants in the study had service years of 10 years or
less while 44% had service years of 11 years and longer. The largest group
of the participants in the study is research assistants (28.4%) and the second
largest group is nurses (22.1%). The total of General Administrative services,
technical services and auxiliary services is 10,94%. It is seen that 10.2% of
the participants in the study have worked in the primary healthcare
organization before. It was seen that 98.4% of the participants were aware of
the newborn screening tests. Occupational groups forming a 1.6% slice that
are not aware of newborn screening tests are seen to be other health
personnel, general administrative services, and assisted services. Only
27.8% of administrative and technical personnel accepted the necessity of
prevention of strict swathing to reduce the incidence of diseases in the
newborn screening program and 52.8% accepted the necessity of premarital
education.

When we evaluate the results of our research; it is pleasing that both
physicians and assistant health personnel have high knowledge about
subjects and applications related to newborn screening tests.

However, the fact that some of the non-health staff members have
inaccurate knowledge and thoughts about some applications related to
newborn screening tests reveals the importance of non-formal education in
this regard.

Key Words: Neonatal screening tests, newborn screening tests, the
knowledge levels of health workers and administrative personnel on health

services
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Ek-4 Anket formu

1) Cinsiyetiniz : 1. Erkek 2. Kadin
2) Yaginiz: ............ (y1l)
3) Medeni durumunuz : 1. Evli 2. Bekar 3. Bosanmig
4) Egitim Durumunuz :

1. ilkégretim (ilkokul-ortaokul) mezunu

2. Ortadgretim (lise) mezunu

3. On lisans mezunu

4. Lisans mezunu

5. Lisansustl (yuksek lisans / doktora / uzmanlik)
5) Hizmet sinifiniz

1. Ogretim Uyesi
. Uzman hekim
. Arastirma gorevlisi
. Pratisyen hekim
. intérn doktor
. Hemsire
Ebe

. Diger saglik personeli

© ® N O O A W N

. Genel idari hizmetler

10. Teknik hizmetler

11. Yardimci hizmetler
6) CalistiIGINIZ bOIUM: ... e
TYHIizmet yIlINIZ: ...
8) Daha 6nce caliStigiNIZ Kurum: ..........cooiiiiiiiiiiiiir e
9) Cocugunuz var mi? a) Evet b) Hayir
10) 9. Soruya yanitiniz hayir ise, 1. ve 2. derece akrabalarinizda son bir
yil igcinde dogum yapan var mi?
a) Evet  b) Hayir
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11) Yeni dogmus ¢ocuklara bazi tarama testleri yapiimaktadir, bu

konuda bilginiz var mi?

a) Evet

b) Hayir

12) Asagidakilerden hangisi uilkemizde rutin olarak yapilan neonatal

tarama programlar arasinda bulunmaktadir? (Birden fazla segenek

isaretlenebilir)

a) FenilketonUri

c) Biotinidaz eksikligi

e) Gelisimsel kalga displazisi
g) Gorme testi

1) Konjenital adrenal hiperplazi

j) Bilmiyorum

b) Konjenital hipotiroidi
d) Kistik fibrozis

f) isitme testi

h) Galaktozemi

i) Dogumsal kalp hastaliklari

13) Konjenital hipotiroidi, fenilketoniiri, biotinidaz eksikligi, kistik

fibrozis hastaliklarinin ideal tarama zamani hangisidir?

a) Dogar dogmaz
b) ik 3-5 giin

c) ilkk 15 giin

d) ik 1 ay

e) Bilmiyorum

14) 13. Soruda tanimlanan bu 4 hastaligin rutin taramasi nasil

yapilmaktadir?

a) Ter testi ile

b) Topuk kani alinarak

c) Tukdruk analizi ile

d) Radyolojik ydontemlerle

e) Bilmiyorum



15) igitme tarama testinin ideal zaman dilimi hangisidir?

a)llk 1 ay

b) 30-90 gun
c) 3-6 ay

d) ik 1 yil

e) Bilmiyorum

16) Bebeklerin Gelisimsel kalga bozuklugu yoniinden USG ile

goruntiilenmesinde en uygun zaman dilimi hangisidir?

a) 0-7 gun

b) 4-6 hafta

c) 0-16 hafta

d) 2-6 ay

e) Her yasta uygulanabilir.

17) Yenidogan gorme taramasinin ideal zaman dilimi hangisidir?

a) 0-3 ay b) 4-6 ay
c) ik 1 yas d) 1-2 yas
e) Bilmiyorum

18) Sizce bu tarama programlari neden yapilmaktadir? Birden fazla

segenegi igaretleyebilirsiniz.

a) Ender gorulen hastaliklarin erken tani almasini saglama
b) Fiziksel ve zihinsel gelisimin normal diizeyde olmasini saglamak
c) Erken tedaviyle sekelleri dnlemek veya en aza indirmek

d) izleyen gebelikler igin dogum dncesi tani sansini yakalamak
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19) Tarama programindaki hastaliklarin goriilme sikligini azaltmak igin

sizce neler yapilabilir? Birden fazla segenegi isaretleyebilirsiniz.

a) Akraba evliliginin 6nlenmesi

b) Evlilik 6ncesi egitim

c) Siki kundak yapilmasinin dnlenmesi

d) Annenin gebelik doneminde kaza, digme gibi travmalardan
korunmasi

e) Annenin gebeliginde X-ray 1ginlarina maruziyetinin dnlenmesi

f) Annenin diyabet, hipertansiyon gibi hastaliklarinin kontrol altinda
tutulmasi

g) Annenin gebelikte bilingsiz ila¢ kullanmamasi konusunda
bilinglendiriimesi

h) Genetik yatkinliklarin belirlenmesi

20) Yenidogan tarama programlar hangi kurum tarafindan

yapimaktadir?............coooooiiiiii s
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