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Cocuk Saghg1 ve Hastaliklar1 Asistanlarinin Metabolik Hastaliklar
Hakkinda Farkindahg

Awareness in Pediatrics Residents About Inborn Errors of Metabolism
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Amag: Kalitsal metabolik hastaliklar, ¢ocuk sagligini tehdit eden 6nemli bir hastalik grubunu olusturur. Calismamiz, ¢ocuk
saglig1 ve hastaliklari asistanlarinin metabolik hastaliklar hakkinda farkindaligini artirmalarinin kritik roliine odaklanmaktadir.
Bu hastaliklarin inceliklerini anlamak, erken uyart isaretlerini tanimak, uygun bakim saglamak ve etkilenen ¢ocuklar igin daha
iyi bir yasam kalitesi saglama agisindan bilyiikk onem tasir. Calismamiz, T.C.S.B. Ankara Etlik Sehir Hastanesi Pediatri
Asistanlar1 temel alinarak gergeklestirilmis olup, pediatri asistanlarinin metabolik hastaliklar hakkindaki farkindaligini
degerlendirmeyi amaglamustir.

Yontem: Calisma, 6 aylik bir siiregte online anket yontemiyle gergeklestirilmistir. Katilimeilar, yas, cinsiyet, egitim durumu,
pediatri asistanliginda gegirdikleri siire, metabolik hastaliklari klinigi deneyimi gibi demografik bilgileri saglamis ve metabolik
hastaliklarla ilgili algilar1, ydnetim ve goriisleri degerlendirilmistir.

Bulgular: Calismaya 112 katilimer dahil olmus, ¢ogunlugunu kadinlar olusturmugtur. Katihmeilarin yag ortalamasi 28.48'dir.
Katilimcilarin ¢ogu Ankara Etlik Sehir Hastanesi'nde pediatri asistanligi yapmaktadir ve cogunlugu yiiz ylize pediatri staji
almigtir. Ayrica, katilimeilarin biiyiik bir kismi meslek hayatlarinin herhangi bir evresinde kalitsal metabolik hastalik tanisi
olan bir hastay! degerlendirmis veya tartigmustir. Asistanlik yillar1 ve metabolik hastalik bilgisi arasinda puan bakimindan
istatistiksel olarak anlamli fark saptanmigtir (p<0.001).

Sonug¢: Metabolik hastaliklarin farkindaligi, erken tani ve tedavi igin kritik bir oneme sahiptir. Calismanin sonuglari, pediatri
asistanlarinin egitim programlarinin ve klinik deneyimlerinin metabolik hastaliklarin taninmasi ve yonetimi konusundaki
yeterliliklerini artirmak igin degerlendirilmesi gerektigini gostermektedir. Ayrica, pediatri asistanlarinin bu konuda daha fazla
egitim almak istediklerini belirtmeleri, egitim programlarinin gézden gegirilmesini tesvik etmektedir.

Anahtar Kelimeler: Kalitsal metabolik hastaliklar, Pediatri egitimi, Yenidogan taramasi.

ABSTRACT

Objective: Hereditary metabolic diseases constitute an important group of diseases that threaten children's health. Our study
focuses on the critical role of increasing pediatric residents' awareness of metabolic diseases. Understanding the intricacies of
these diseases is crucial to recognizing early warning signs, providing appropriate care, and ensuring a better quality of life for
affected children. Our study, T.C.S.B. It was conducted based on Ankara Etlik City Hospital Pediatric Assistants and aims to
evaluate the awareness of pediatric assistants about metabolic diseases.

Method: The study was conducted using the online survey method over a 6-month period. Participants provided demographic
information such as age, gender, educational status, time spent as a pediatric assistant, and metabolic diseases clinic experience,
and their perceptions, management, and opinions regarding metabolic diseases were evaluated.

Results: 112 participants were included in the study, the majority of whom were women. The average age of the participants
is 28.48. Most of the participants are pediatric assistants at Ankara Etlik City Hospital and the majority of them have received
a face-to-face pediatric internship. Additionally, the majority of participants had evaluated or discussed a patient with a
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diagnosis of inherited metabolic disease at some point in their professional lives. A statistically significant difference was found
between the years of residency and metabolic disease knowledge in terms of score (p<0.001).

Conclusion: Awareness of metabolic diseases is of critical importance for early diagnosis and treatment. The results of the
study indicate that the educational programs and clinical experiences of pediatric residents should be evaluated to increase their
competence in the recognition and management of metabolic diseases. Additionally, pediatric assistants' stated that they want
to receive more training on this subject encourages the review of training programs.

Key words: Inborn errors of metabolism, Pediatric training, Newborn screening.

1. GIRIS

Cocuk sagligi, biiyiik 6neme sahip bir konudur ve en gen¢ neslin refahi, diinya
genelindeki toplumlarin ortak sorumlulugudur. Cocuklar yalnizca gelecegin degil ayni
zamanda toplumumuzun en savunmasiz uyeleridir (1). Cocuk sagligini tehdit eden kritik
hastalik gruplarindan biri de kalitsal metabolik hastaliklardir (2). Kalitsal metabolik hastaliklar
(KMH) viicuttaki biyokimyasal siireglerin genetik degisiklikler sonucu bozulmasi ile ortaya
¢ikan hastaliklar olarak tanimlanir (3). Bu hastaliklarin ¢ogu nadir ya da asir1 nadir olsa da
tanimlanmis 1000’in iizerinde kalitsal metabolik hastalik olmasi nedeniyle toplam insidanslari
yiiksek olabilmektedir. Oziinde bir halk sagligi sorunu olan kalitsal metabolik hastaliklar
siklikla pediatrik yasta goriilmektedir (4).

Bu ¢alisma, Cocuk Sagligit ve Hastaliklar1 asistanlarinin, ¢ocuklardaki metabolik
hastaliklarin farkindaligini ve anlayigini artirma konusundaki kilit roliine odaklanmaktadir.
Metabolik hastaliklar genis bir yelpazeyi kapsar ve her yas grubunda goriilebilir (5-7). Bu
kosullarin inceliklerini anlamak, erken uyari isaretlerini tanimlamak, uygun bakim saglamak ve
etkilenen ¢ocuklar igin daha iyi bir yasam kalitesi saglamada kritik bir dneme sahiptir (8).

Calismalar1 sirasinda, gelecegin pediatri hekimlerine genellikle bir hastayi
degerlendirirken nadir gdriilen bir taniy1 degil, yaygin bir tan1y1 géz onilinde bulundurmalari
bir kalitsal metabolik teshisi veya tedavisiyle karsi karsiya kalacak olsa da, bircogu belirli bir
metabolik bir hastayla asla karsilasamayacaklarini varsayar. Bu nedenle pediatri hekimlerinin
farkindalig1 erken tani ve tedavi igin 6nem arz etmektedir (9).

Bu calisma, metabolik hastaliklarin ana bilesenlerine, ¢ocuk sagligi iizerindeki
etkilerine ve Cocuk Saglig1 ve Hastaliklar1 asistanlarinin metabolik hastaliklarin farkindaligini
artirmanin énemine odaklanmistir. Bu saglik profesyonellerini, metabolik hastaliklari tanima,
yonetme ve ebeveynleri ve bakicilart metabolik hastaliklar hakkinda egitme konusunda bilgi ve
araglarla donatarak, ¢ocuklarimizin sagligini ve refahini iyilestirme yolunda 6nemli adimlar
atabilmek miimkiin olacaktir (10).

Bu calismanin amaci iilkemizin en biiyiik pediatri kliniklerinden biri olan Ankara Etlik
Sehir Hastanesi Pediatri Asistanlarin1 temel alarak genel pediatri asistan toplumunda kalitsal
metabolik hastaliklar hakkindaki farkindaligini degerlendirmektir.

2. GEREC VE YONTEMLER

Online anket ile 01.01.2023 tarihinden itibaren 6 aylik siire¢ igerisinde; Ankara Etlik
Sehir Hastanesi’nde ve diger kliniklerde pediatri asistanlik egitimine devam eden ve bir kalitsal
metabolik hastalig1 olmayan kisilerin yas, cinsiyet, egitim durumu, pediatri asistanliginda
gecirdigi siire, metabolizma hastaliklar1 klinigini yapip yapmadigi gibi demografik verileri,
katilimcilarin kalitsal metabolik hastaliklarla ilgilili algilari, KMH yonetimi ve ilgili goriisleri
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degerlendirildi. Bu ¢alisma i¢in T.C.S.B. Ankara Etlik Sehir Hastanesi Girisimsel Olmayan
Kinik Arastirmalar Etik Kurulunun onay1 alindi (14.06.2023, Karar No:AESH-EK1-2023-087).
Tiim istatiksel analizler ‘SPSS for Windows v22.0° programi kullanilarak yapildi. Kisilerin
demografik 6zellikleri arasindaki iligkiler belirtilirken frekans gibi tanimlayici istatistikler
kullanildi. Nitel veriler arasindaki iliskiler i¢in ki-kare testi kullanildi. p degerinin 0.05’in
altinda olmasi istatistiksel anlamlilik olarak kabul edildi.

3. BULGULAR

Tablo 1. Katilimcilarin Demografik Bilgileri.

Say1 %*

Cinsiyet (n=112)

Kadin 78 69.6

Erkek 34 30.4
Ankara Etlik Sehir Hastanesi’nde Calisma Durumu (n=112)

Evet 52 46.4

Hayir 60 53.6
Katihmcilarin egitim aldiklar pediatri klinikleri

Ankara Etlik Sehir Hastanesi 52 46.4

Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi 18 16.1

Necmettin Erbakan Universitesi Meram Tip Fakiiltesi 9 8

Zeynep Kamil Kadin ve Cocuk Hastaliklar1 Egitim ve Arastirma 9 8

Hastanesi

Ankara Bilkent Sehir Hastanesi 8 7.1

Ege Universitesi Tip Fakiiltesi 5 4.5

Ankara Universitesi T1p Fakiiltesi 3 2.7

Biilent Ecevit Universitesi T1p Fakiiltesi 3 2.7

Ankara Dr.Sami Ulus Cocuk Sagligi ve Hastaliklar1 Egitim Ve 2 1.8

Arastirma Hastanesi

Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi 1 0.9

Istanbul Umraniye Egitim ve Arastirma Hastanesi 1 0.9

Ankara Atatiirk Sanatoryum Egitim ve Arastirma Hastanesi 1 0.9
Pediatri Asistanhgimin Kaginer Yilinda Oldugu (n=112)

1. Yil 37 33.0

2. Y1l 16 143

3. Y1l 20 17.9

4. Y1l 39 34.8
Medeni Hali (n=112)

Evli 46 41.1

Diger 66 58.9
Ailede Metabolik Hastalik Durumu (n=112)

Var 1 0.9

Yok 111 99.1

*Stitun Yiizdesi

Calismaya toplamda 117 kisi katildi. Bes katilimcinin pediatri uzmani oldugunun
anlasilmasi iizerine ¢caligmadan dislanildi. Toplam 112 katilimci istatistik incelemelerine alindi.
Katilimeilarin %69.6'sin1 (78 kisi) kadinlar ve %30.4'lUnti (34 kisi) erkeklerin olusturdugu
goriildii. Arastirmaya katilanlarin yas ortalamasi 28.48+2.43, ortancas1 28 (24-41) yil olarak
bulundu. Arastirmaya katilanlarin puan ortalamasi 225.55+24.45, ortancas1 227 (150-270) puan
olarak bulundu. Yine katilimcilarin %46.4'liniin Ankara Etlik Sehir Hastanesi'nde pediatri
asistanlig1 yaptigr goriildii. Katilimcilarin %93.8’inin yiiz ylize pediatri staji aldig1 saptandi.
Tip egitimi igerisinde ¢ocuk metabolizma teorik dersi alma oranm1 %76.8 idi. Katilimcilarin
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%93.8’inin meslek hayatlarinin herhangi bir evresinde kalitsal metabolik hastalik tanisi olan bir
hastay1 degerlendirme sansina sahip olduklari goriildii. Katilimeilarin %98.2’°sinin sahada aktif
ve bagimsiz ¢ocuk hekimligine baslamadan dnce sik goriilen metabolik hastaliklarla ilgili
meslek i¢i egitim alma istegi oldugu saptandi. Katilimcilarin demografik bulgulari, egitim ile
ilgili bilgi ve goriisleri Tablo 1 ve Tablo 2’de 6zetlendi.

Tablo 2. Katilimcilarin Egitim Bilgileri.

Say1 %*
Yiiz Yiize Pediatri Staji Alma Durumu (n=112)
Evet 105 93.8
Hay1r 7 6.2
Egitim Alinan Tip Fakiiltesinde Cocuk Metabolizma
Bilim Dali Bulunma Durumu
Evet 65 58.0
Hayir 47 42.0
Tip Egitiminde Cocuk Metabolizma Teorik Dersi
Alma Durumu (n=112)
Evet 86 76.8
Hayir 26 23.2
Asistanlik Esnasinda Cocuk Metabolizma Rotasyonu
Yapma Durumu (n=112)
Evet 28 25.0
Hayir 84 75.0
Meslek Hayatinda Kalitsal Metabolik Hastalik Tamis1 Olan
Hasta Degerlendirme/Tartisma Durumu (n=112)
Evet 105 93.8
Hayir 7 6.2
Sahada Aktif Hekimlige Baslamadan Once Sik Gériilen
Metabolik Hastahklarla flgili Meslek ici Egitim
Alma isteme Durumu (n=112)
Evet 110 98.2
Hay1r 2 1.8

Katilimcr hekimlerin yenidogan tarama testlerinin ebeveyn kararma birakilmasi
hakkindaki diislincesi sorgulandiginda, %2.7 (ii¢ katilimc1) "ebeveyn kararina birakilmali"
derken, %93.7's1 (109 katilimc1) bu fikre karsi oldugunu ifade ettigi goriildii. Yine ulusal
yenidogan taramasinda taranan metabolik hastaliklarin sayisinin yeterli olup olmadig:
hakkindaki diistince sorgulandiginda, %86.6 (97 katilimc1) "arttirilmali" derken, %13.4"i (15
katilime1) mevcut diizeyin yeterli oldugunu ifade etti. Katilimcilarin %91.1°1 (102 kisi)
Metabolik hastaliklar i¢in evlilik dnce tarama yapilmasini destekledigi saptandi. Katilimci
hekimlerin goriigleri Tablo 3’te 6zetlendi.

Tablo 3. Katilimeilarin Kalitsal Metabolik Hastaliklar Hakkindaki Goriisleri.

Ulusal Yenidogan Taramasindaki Metabolik Hastaliklar
Hakkindaki Diigiince Durumu (n=112)
Arttirilmali 97 86.6
Yeterli 15 13.4
Metabolik Hastahklar I¢in Evlilik Once Tarama Yapilmasi
Hakkindaki Diigiince Durumu (n=112)
Yapilmali 102 91.1
Yapilmamali/Fikrim Yok 10 8.9

Yenidogan Tarama Testlerinin Ebeveyn Kararina Birakilmasi
Hakkindaki Diisiincesi (n=112)
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Ebeveyn Kararma Birakilmali 3 2.7
Ebeveyn Kararina Birakilmamali 109 93.7
*Siitun Yiizdesi

Tablo 4. Asistanlik Y1l1 ve Metabolik Hastalik Egitimi Durumu ile Kalitsal Metabolik Hastalik Bilgi Testi Puantaji
Arasindaki Tliski.

N Puan Ortanca (Min-Max) P
1. Y1l 37 216 (150-246)
. 2.Y1l 16 226 (202-258)
Asistanhk Yih 3 vil 20 232 (180-268) <0.001°
4. Y1l 39 246 (170-270)
Tip Egitiminde Cocuk Evet 86 228 (150-270)
Metabolizma Teorik Dersi Hayir 26 226 (160-260) 0.871P
Alma Durumu
Asistanhk  Esnasinda Cocuk Evet 28 246 (200-270)
Metabolizma Rotasyonu Hayir 84 226 (150-268) 0.008P

Yapma Durumu
aKruskal-Wallis Testi, ® Mann-Whitney U Testi

Katilimecr  hekimlerin ~ kalitsal —metabolik  hastaliklar  hakkindaki  bilgilerini
degerlendirmek amaciyla ¢oktan se¢gmeli bir test uygulandi. (Ek 1). Bu testin toplam puan1 300
puan olarak degerlendirildi. Asistanligin 1. yilinda olanlarin puan ortancast 216 (150-246), 2.
Yilinda olanlarin 226 (202-258), 3. Yilinda olanlarin 232 (180-268), 4. Yilinda olanlarin 246
(170-270) puan olarak bulundu. Asistanlik yillar1 arasinda puan bakimindan istatistiksel olarak
anlamli fark saptanmadi (p<0.001). Yapilan ikili karsilastirmada bu 1. Yil ile 4. Yil
asistanlariin puanlari arasinda istatistiksel olarak anlamli fark bulundu (p<0.001). Asistanlig1
esnasinda ¢ocuk metabolizma rotasyonu yapan asistanlarin puan ortancast 246 (200-270),
yapmayanlarin puan ortancasi 226 (150-268) puan idi. Cocuk metabolizma rotasyonu yapan ve

yapmayan asistanlar arasinda puan bakimindan istatistiksel olarak anlamli fark bulunmadi.
(p=0.008).

4. TARTISMA

Calismamiz, pediatri asistanlarinin kalitsal metabolik hastaliklar (KMH) konusundaki
farkindalik diizeylerini arastirarak, bu konuda egitimin ve klinik deneyimlerin kritik roliinii
vurgulamaktadir. KMH’ler, genetik temelli nadir hastaliklar olup, ¢ogu zaman erken ¢ocukluk
doneminde klinik belirtilerle ortaya ¢ikar ve zamaninda tani konulmadiginda ciddi saglik
sorunlarina yol acabilir (11). Bu nedenle, saglik profesyonellerinin, &zellikle pediatri
asistanlarmin, KMH’leri tanima ve yonetme konusundaki yetkinlikleri biiyiikk ©nem
tagimaktadir.

Calismamiz, metabolizma rotasyon egitimi almis pediatri asistanlarinin, almayanlara
gore daha yiiksek bilgi diizeyine sahip oldugunu gostermektedir. Bu, klinik rotasyonlarin, KMH
farkindaligin1 artirmadaki roliinli agik¢a ortaya koymaktadir. Destino ve ark.’nin caligsmasi,
pediatri egitim programlarina dahil edilen rotasyonlarin ve klinik uygulamalarin, pediatri
asistanlarinin nadir hastaliklar konusunda daha bilingli hale gelmelerini sagladigim
vurgulamaktadir (12).

Calismamizda tip egitimlerinin herhangi bir alaninda kalitsal metabolik hastaliklari
acisindan teorik egitim alan katilmecilarin bilgi ve farkindalik diizeylerinin almayan
katilimcilarla benzer oldugu goriilmiistiir. Ancak sonug istatistiksel olarak anlamli

41



Adnan Menderes Universitesi Saglik Bilimleri Fakiiltesi Dergisi 2025: 9(1); 37-48
Journal of Adnan Menderes University Health Sciences Faculty

bulunmamaistir. Bu durum katilimci sayisinin kisith olmast ile agiklanabilir. Biitiinciil bir gozle
bakildiginda tip egitiminde metabolik hastaliklar ile ilgili temel bilgiler ve sik goriilen
metabolik hastaliklarin ¢ekirdek egitim kapsamina alinmasi kalitsal metabolik hastaliklarin
mezuniyet Oncesi ve sonrasi ve siirekli egitim kapsamina alinmasi, hekimlerin ve saglik
calisanlarinin farkindaligini artirmak, kalitsal metabolik hastaliklarin erken tani ve tedavisinin
saglanmasinda en 6nemli basamagi arz edecektir. Ozellikle gelecegin pediatri uzmanlar
arasinda farkindaligi arttirmak bu stirece katki saglayacaktir.

Calismamiz Tirkiye’de bu konuya deginen ilk c¢alisma olmasi nedeniyle dikkat
¢cekmektedir. KMH basta olmak iizere diger nadir hastaliklar i¢in de farkindalik ¢alismalarinin
yapilmasi iilke genelinde de farkindaligi artiracaktir. Caligmamizda elde edilen bulgular,
pediatri asistanlarinin énemli bir kismmin KMH tanis1 almis hastalarla klinik deneyime sahip
oldugunu gostermektedir. Bu bulgu, pediatri asistanlarinin, nadir de olsa KMH vakalariyla
karsilagsma olasiliklarinin yiiksek oldugunu ve bu hastaliklarin taninmasi konusunda yeterli
bilgiye sahip olmalarinin gerektigini ortaya koymaktadir. Pediatri asistanlarinin ¢ocuk
metabolizma teorik dersi alma durumu incelendiginde, katilimeilarin %76.8'1 bu dersi almigtir.
Bununla birlikte, pediatri asistanlarinin énemli bir kisminin daha fazla egitim almak istedigi
tespit edilmistir. Bu talep, mevcut egitim programlarmin KMH’yi tanima ve ydnetme
konusunda yetersiz kaldigin1 diisiindiirmektedir. Bu baglamda, tip egitim miifredatinin gézden
gegirilmesi ve klinik uygulama siirecinde KMH’nin daha fazla yer almasi gerekmektedir.

Calismamiz, pediatri asistanlarinin metabolik hastaliklar konusundaki farkindaligini
artirmanin erken tani1 ve etkili tedavi siireclerinde kritik bir rol oynadigin1 vurgulamaktadir.
Literatiirde de, metabolik hastaliklarin taninmasi1 ve yonetimi i¢in egitimin kritik dneme sahip
oldugu sik¢a vurgulanmistir (13). Tablo 4’te goriildiigii lizere, ¢ocuk metabolizma rotasyonu
yapan asistanlarin bilgi puanlari istatistiksel olarak daha yiiksek cikarken, teorik dersler alanlar
ile almayanlar arasinda anlamli bir fark bulunmamistir. Bu durum, olgular aktif olarak goriip
takip etmenin, teorik derslerden daha faydali olabilecegini diisiindiirmektedir; ancak teorik ve
pratik egitimin etkinligi arasindaki bu farkin, egitim siirecinin yapisina ve bireysel 6grenme
tercihlerine bagh olarak degisebilecegi unutulmamalidir. Literatiirde de benzer sekilde, klinik
uygulamalar ve rotasyonlarin pediatri asistanlarinin nadir hastaliklar konusunda
farkindaliklarin1 ve yonetim becerilerini gelistirdigi belirtilmistir (12). Bu bulgular, egitim
programlarinin gézden gegirilerek, klinik deneyimlerin artirilmasinin ve uygulamali egitimlerin
oneminin vurgulanmasi gerektigini ortaya koymaktadir.

Metabolik hastaliklarla ilgili olarak, katilimecilarin ¢ogunlugu meslek hayatlarinda
kalitsal metabolik hastalik tanisi olan hastalar1 degerlendirmis veya tartismistir. Bu, pediatri
asistanlarinin bu hastaliklarin tanisina ve yonetimine daha fazla katilim gostermelerinin,
hastalara erken miidahale ve uygun bakim saglama agisindan olumlu bir etki yaratabilecegini
gostermektedir (14, 15).

5. SONUC VE ONERILER

Sonug olarak, pediatri asistanlarinin metabolik hastaliklarla ilgili farkindalig1 ve egitimi,
cocuklarin saglig1 ve yasam kalitesi agisindan kritik bir rol oynamaktadir. Bu bulgular, pediatri
asistanlarinin egitim programlarinin ve klinik deneyimlerinin, metabolik hastaliklarin
taninmasi ve yonetimi konusundaki yeterliliklerini artirmak i¢in degerlendirilmesi gerektigini
gostermektedir.
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EKLER

Ek 1
Kalitsal Metabolik Hastalik Bilgi Diizeyi Anketi

1. Ulkemizde kahtsal metabolik hastahklarinin insidansi 1:4000-5000° dir-.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Evet

Hayir

Fikrim yok

2. Metabolik hastaliklar i¢in tamisal incelemelerde hangi biyolojik érnekler kullamilir

10 puan

Uygun olanlarin tiimiinii isaretleyin.

Kan (serum veya plazma )

Idrar

Fibroblast

Gaita

Sa¢/ tirnak

3. Ulkemizde ulusal yenidogan taramasinda kan drnegi asagidaki seceneklerden hangisine alimir?

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Heparinli kan tiipii EDTA'l1 kan tiipii

Sodyum sitratli kan tiipii

Guthrie kagidi

Jelli Serum ayirma tiipii

4. Kalitsal metabolik hastaliklarin en sik goriilen kalitim paterni asagidakilerden hangisidir?

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Otozomal dominant Otozomal resesif X'e bagli dominant X'e bagl resesif

De-novo

Diger:

5. Metabolik hastaliklar yasamin hangi déneminde bulgu verir?

12 puan

Uygun olanlarin tiimiinii isaretleyin.

Yenidogan

Okul 6ncesi ¢ocugu

Okul ¢ag1 cocukluk donemi

Adodlesans

Geng erigkinlik

Yaslilik

6. Asagida verilen hangi belirti/bulgularla gelen hastalarda metabolik hastalik diisiiniilebilir?

26 puan

Uygun olanlarin tiimiinii isaretleyin.

Biiyiime geriligi

Geligsme geriligi

Nobet

Hipoglisemi

Asidoz

Makrosefali

Ensefalopati/biling bulaniklig1

Sepsis

Katarakt

Gorme kaybi

Isitme kayb1

Kas gii¢siizliigii

Kalp yetmezligi
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7. Entoksikasyon tip metabolik hastahklarda achk, katabolizma, ates, infeksiyon veya besin metabolik
krizi baslatir

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlis

8. Enerji metabolizmasi1 bozukluklarinda enerjiyi ¢ok kullanan organlar daha c¢ok etkilenir ve bu
organlarin tutulumu ile klinik tablo ortaya cikar (Hepatomegali, Myopati, kardiyomyopati, optik atrofi,
ani 6liim)

10 puan

Yalnuzca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

9. Kompleks molekiil metabolizmasi / organel disfonksiyonu bozukluklarinda 10 puan
Genellikle semptomlar kalicy, ilerleyicidir

10 puan

Yalnuzca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

10. Kompleks molekiil metabolizmasi / organel disfonksiyonu bozuklar1 pek cok sistemi (iskelet, kalp,
beyin, goz) etkileyebilir.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

11. Kalitsal metabolizma hastaliklar1 akut ensefalopati tablosu ile prezente olabilir.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

12. Coklu sistem tutulumu olan hastalarda dismorfik bulgularin varhgr kalitsal metabolizma
hastaliklarimin varhgim diglar

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

13. Tiim metabolik hastaliklar yalmzca akut dekompanzasyon tablosu ile aci8a ¢cikar

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

14. Belirli gidalardan kacinma (protein icerigi/meyve-meyve sekeri) kalitsal metabolik hastalik isareti
olabilir.

10 puan

Yalnizca bir sikki isaretleyin.

Dogru

Yanlig

15. Hi¢ bir kalitsal metabolik hastaligin tedavisi yoktur.

10 puan

Yalnizca bir sikki isaretleyin.

Dogru

Yanlig

16. Kalitsal metabolik hastalik siiphesi olan hastalarda tam genetik olarak kesinlesene kadar tedavi
girisimi yapilmamasi esastir

10 puan

Yalnizca bir sikki isaretleyin.

Dogru

Yanlig
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17. Tiirkiye'de Ulusal Yenidogan taramasi ile ilgili dogru olanlar isaretleyin

10 puan

Uygun olanlarin tiimiinii isaretleyin.

Tim metabolik hastaliklar taranir

Hayatin 15.giinlinde tarama baglar

Ulusal yenidogan taramasi iicretsizdir

Yenidogan taramasi sadece il merkezlerinde yapilir

18. Asagida verilen hangi hastaliklar ulusal yenidogan tarama program kapsaminda taranir?

10 puan

Uygun olanlarin tiimiinii isaretleyin.

Fenilketoniiri

Biotinidaz eksikligi

Kistik fibrozis

Hipotiroidi

Yag asidi oksidasyon defektleri

Organik asidemiler

Kobalamin metabolizma bozukluklar:

Konjenital glikozilasyon defektleri

Wilson Hastalig1

Konjenital Hemokromatozis

19. Metabolik hastaliklar yasam boyu siiren kronik hastaliklardir

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlis

20. Tiirkiye'de en sik goriilen kalitsal metabolik hastalik asagidakilerden hangisidir?

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Fenilketoniiri

Propionik asidemi

Mukopolisakkaridoz Tip VII

Pompe Hastalig1

Arjininaz eksikligi

21. Tiirkiye'de kalitsal metabolik hastaliklar icin ulusal kayit sistemi mevcuttur.

10 puan

Yalnizca bir sikki isaretleyin

Evet

Hayir

Fikrim yok

22. Ulkemizde 2018 TNSA verilerine gore akraba evliligi oram yiizde kactir?

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

7%

10%

16%

19%

23%

23. Ulkemizde her egitim merkezinde (Tip Fakiiltesi/Egitim Arastirma Hastanesi/Sehir
Hastanesi/Enstitii) Cocuk Metabolizma Hastalhig: Klinigi Mevcuttur.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlig

Fikrim yok

24. Akraba evliligi, kalitsal metabolik hastaliklarin ortaya c¢ikma riskini arttirir

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Evet
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Hayir

Fikrim yok

25. Kalitsal gecisli hastaliklar, bebekte biiyiime ve gelisme geriligine neden olabilir.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Dogru

Yanlis

Fikrim yok

26. Entoksikasyon tipi metabolik hastaliklarda erken tam ve tedavi, hastaligin ilerlemesini engeller.

10 puan

Yalnizca bir sikki igaretleyin.

Evet

Hayir

27. Ulkemizde ulusal yenidogan taramasi icin hangi merkezlerde kapiller kan numunesi alinabilir?

12 puan

Uygun olanlarn tiimiinii igaretleyin.

Aile saglig1 merkezleri

Devlet Hastaneleri

Ozel Hastaneler

Egitim ve Aragtirma Hastaneleri

Universite Hastaneleri

28. Ulkemizde yenidogan tarama programm devlet tarafindan sosyal giivencesi bakilmaksizin tiim
yenidoganlara iicretsiz uygulanir.

Evet

Hayir

Fikrim yok
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