1. GIRIS

Geligmis iilkelere oranla iilkemizde akraba evliliklerinin ve dogum sayisinin
yiikksek olmast sonucu dogumsal metabolizma hastaliklarina sik rastlanmaktadir.
Genelde 1:10000 siklikta goriilen fenilketoniiri iilkemizde 1:4500 oraninda
goriilmektedir (1,2).

Fenilketoniiri, fenilalanin hidroksilaz enziminin eksikligi ile gelisen
entellektiiel fonksiyonlarda bozulma ile ilerleyen ve tedavi edilmez ise agir mental
motor gerilikle sonuglanan otozomal resesif gecisli dogustan metabolik bir hastaliktir
(3,4).

Dr. Robert Guthrie 1969’da Fenilketoniiri i¢in duyarli, basit uygulanabilen ve
ucuz bir tarama testi gelistirmistir. Bu tarama testi, filtre kagidindaki kurumus kan
orneklerinin fenilalanini 6l¢gmek i¢in kullanilan bakteriyel inhibisyon analizine dayali
Guthrie Testi’dir (5,6).

Hastaligin oneminin anlagilmasinin ardindan tarama testi tiim iilkelerde
yaygin olarak uygulanmaya baglamistir. Yurdumuzda ilk olarak 1983’te Ankara’da
pilot bir calisma ile fenilketoniiri insidansi arastirilmis ve yiiksek oldugunun
saptanmasi iizerine 1986 yilindan itibaren Saglik Bakanligi’nin organizasyonu ile 36
il merkezinde tarama programi uygulanmaya koyulmustur. Ardindan tarama
programi tiim illeri kapsayacak bi¢cimde yayginlastirilmistir. Saglik merkezlerinde
dogan tiim yenidoganlardan kan 6rnekleri alinarak Ankara’da Hacettepe Universitesi,
Istanbul’da Istanbul Universitesi, Izmir’de Dokuz Eyliil Universitesi ve Sivas’da
Cumhuriyet Universitesi biinyesinde kurulan tarama merkezlerine gonderilmesi
zorunlu hale getirilmistir (7).

Fenilketoniiride amag; erken tani ve tedavisi ile mental geriligi onlemektir
(8). Erken tani, yenidogan taramasi ile kan fenilalanin diizeyinin belirlenmesiyle
yapilabilmektedir (1). Giiniimiizde uygulanan tedavi diyet tedavisidir ve yasam boyu
siirdiiriilmelidir. Beyin hasarinin 6nlenmesi icin tedavi hayatin ilk 20 giinii i¢inde
baslatilmalidir (9).

Cagimizda saglikli toplumlarin olusmasi; birey, aile ve toplum gruplarina,
bircok alanda biitiinciil bir saglik bakiminin sunulmasi ile miimkiin olmaktadir.

Genel olarak kabul goren saglik hizmet anlayisi, 6ncelikle toplumun saglik diizeyinin



yiikseltilmesi ve bu kapsamda koruyucu saglik, erken tam1 ve tedavi hizmetlerine
agirlik verilmesi olarak ifade edilmektedir (10).

Fenilketoniiri Tarama Programini1 Tiirkiye’de aktif olarak yiiriiten hemsire ve
ebelerdir. Fenilketoniiride en 6nemli hemsirelik/ebelik rolii erken tarama testinin
dogru uygulanmasidir (11). Hemsire/ebeler, diger disiplinlerle isbirligi yaparak,
biitiinciil ve aile merkezli bakim uygulayarak fenilketoniirili cocugun tam ve tedavisi
siirecinde onemli yer almaktadirlar. Hemsire/ebeler egitici, koruyucu, destekleyici,
danisman ve bakim verici hemsirelik rollerini kullanarak fenilketoniirinin énlenmesi,
erken tam1 ve tedavisinin saglanmasi, hastaligin aile sagligi iizerindeki olumsuz
etkilerinin azaltilmasi ve bakimin siirdiiriilmesinde sorumluluk almalidirlar (12).

Toplumu akraba evliliklerinin sonuglart  konusunda bilinglendirme,
fenilketoniirili cocuklar1 yada hastalik olasiligi tasiyan aileleri belirleme ve bu
aileleri genetik danismanlik icin yonlendirme, FKU tarama programlarina, etkin
olarak katilma hemsire/ebenin koruyuculuk roliine uygun diisen islevleridir (12).

Stiphesiz, diinya niifusunun hizla arttigi, artan niifusun sosyal ve ekonomik
kalkinmay1 tehdit ettigi, issizlik, i¢ ve dig gocler, alt yapr hizmetlerinden yoksun
carpik kentlesme, beslenme yetersizligi, ana ve c¢ocuk Oliimlerinin ¢ogunlukla
onlenebilir hastaliklardan kaynaklandigi, ¢cevre sorunlarinin artan bir bigimde sagligi
tehdit eder boyutlara ulastifi, kronik saglik sorunlari nedeniyle tibbi bakimin
maliyetinin arttifi cagimizda, hemsirelik/ebelik hizmetlerinin 6nemi tartigilamaz
(10).

Calismamizda; FKU Tarama Programina aktif olarak katilan hemsire ve
ebelerin fenilketoniiri hastalig1 ve tarama uygulamasi konusunda ne bildiklerini ve
sosyo-demografik  ozelliklerinin bilgi diizeylerini etkileyip etkilemediginin

saptanmasi amaglandi.



1.1. DOGUMSAL METABOLIZMA HASTALIKLARI

Dogumsal metabolizma hastaliklari; bir enzimin, kofaktoriin eksikligi yada
aktivitesinde azalmasi sonucu ortaya c¢ikan biyokimyasal bozukluklardir ve ¢ogu
otozomal resesif kalitim gostermektedir (1,13). Ilk kez 1908’de Garrod tarafindan
tanimlanmis olan dogumsal metabolizma hastaliklari, gelismis {ilkelere oranla
tilkemizde akraba evliliklerinin ve dogum sayisinin yiiksek olmasindan dolay1 daha
sik goriilmektedir (1,14).

Son yillarda yenidogan tarama testlerinde kaydedilen ilerlemeler sayesinde
bir ¢cok metabolik hastaliga erken donemde tani konulup tedavisi baslanmakta ve
mental-motor retardasyon gibi geriye doniisiimsiiz sonuglar1 engellenebilmektedir
(6,13).

Metabolik hastaliklarda genel olarak sagaltim yontemleri; toksik maddelerin
birikmesinin onlenmesi, son iriiniin yerine konmasi, kofaktoriin yerine konulmasi,

gen tedavisi ve organ nakli olmak iizere siralanabilmektedir (13).

1.1.1. AMINO ASIT METABOLIZMA HASTALIKLARI

Amino asit metabolizma hastaliklari, enzimlerin diizgiin ¢aligmamasindan
kaynaklanan, kiz ve erkekleri esit oranda etkileyen genellikle otozomal resesif gegisli
nadir goriilen, kalitimsal hastaliklardandir. Amino asitler proteinlerin kiiciik yapi
taglaridir ve viicut tarafindan kullanilabilmeleri i¢in ¢ok farkli enzimlere ihtiyac
duyarlar. Amino asit bozukluguna sahip insanlarda bu hastaliklar enzimlerin
eksikliginden yada enzimlerin ¢alismamasindan kaynaklanmaktadir. Bu amino asitler
viicutta diger toksik maddelerle birlikte yapilanarak bazi problemlere yol agarlar.
Ortaya ¢ikan semptomlar ve uygulanan tedavi farkli amino asit bozukluklarinda
cesitlenmektedir. Hatta aym1 hastalia sahip insandan insana bile farklilik
gostermektedir. (4,15,16).

Amino asit metabolizmas1 bozukluklarinda genel olarak kullanilan sagaltim
bicimi 6n madde aliminin kisitlanmasidir. Hastalifa yol agan bir yada daha fazla
esansiyel amino asitin alimi, en diisiik gereksinimi karsilayacak bigimde azaltilirken,

enerji-vitamin-mineral ve eser element alimi1 dogal biiyiime ve gelismeyi saglayacak



bicimde ayarlanmalidir. En sik gorillen amino asit bozukluklar1i arasinda
hiperfenilalaninemiler yer almaktadir (13).

Hiperfenilalaninemi, plazma fenilalanin degerinin 20 mg/dl iizerinde
olmasidir (1). Hiperfenilalaninemi saptanan hastalarda hastaligin biyokimyasal
fenotipini saptamak onem tasir. Hiperfenilalaninemi tiplerine bagli olarak hastalarin
giinliik tolere edebildikleri fenilalanin miktarlarinda farklilik vardir (17).

Hiperfenilalaninemiler 5 gruba ayrilir:

1. Klasik Fenilketoniiri: Tedavi oncesi kan fenilalanin diizeyleri >20
mg/dl’dir.

2. Orta Derecede Fenilketoniiri: Tolere edebildikleri kan fenilalanin diizeyleri
20-25 mg/kg/giin kadardir.

3. Hafif Fenilketoniiri: Tolere edebildikleri kan fenilalanin miktar1 25-50
mg/kg/giin arasinda degisir.

4. Hafif Hiperfenilalaninemi: Bu cocuklarda serbest diyet altinda kan
fenilalanin diizeyi 10 mg/dl’'nin altindadir. Bu gruptaki hastalara diyet tedavisi
uygulanmas1 gerekmez.

5. Tetrahidrobiopterin Metabolizmas1 Bozukluguna Bagli: Enzim bloklarimin
oldugu bir bozukluktur. Tamsinda BH4 (tedrahidrobiyopterin) yiikleme testi
kullanilmaktadir.

Klasik fenilketoniiri, tam veya tama yakin enzim eksikliginden kaynaklanan
tedavi edilmediginde ciddi entelektiiel fonksiyon bozukluklarina neden olan en ciddi

durumdur (17,18,19).

1.1.2. FENILKETONURI

1.1.2.1. Fenilketoniirinin Tanim

Fenilketoniiri, fenilalanin hidroksilaz enzimi veya bunun kofaktorii olan BH4
yetersizligi sonucu normal kan tirozin diizeyleri varhiginda kan fenilalanin
diizeylerinin artisi, asir1 fenilketon ve fenilamin iiretimi ve bunlarin viicut sivilar ile
dokularda birikimi ile karakterize bir hastaliktir (8,18,20). Diyetle alinan

fenilalaninin biiyiik bir kism1 karacigerde tirozine doniismektedir (1). Fenilketoniiri



otozomal resesif olarak kalitilir ve fenilalanin hidroksilaz enziminin yapimini
kodlayan geni 12. kromozom “12q q22-q24.1” tizerindedir (9, 20-23).

Fenilalanin hidroksilaz eksikligi multifaktoriyel bir durumdur yani hastaligin
olusmasi i¢cin hem cevresel faktorler (fenilalaninin diyetle alinmasi) hem de genotip
(gende mutasyon) hastaligin olusmast igin gereklidir. Fenilalanin hidroksilaz
eksikligindeki cesitli metabolik fenotipler; fenilalanin hidroksilaz genindeki baglica

farkli mutasyonlardan dolay1 olugmaktadir (19).

1.1.2.2. Fenilketoniirinin Tarihcesi

Fenilketoniiri ilk kez 1934 yilinda Asbjorn Folling tarafindan, mental gerilige
neden olan fenilalanin metabolizmasit bozuklugu olarak ortaya atilmistir (17,24).
Norvecli doktor Asbjorn Folling tarafindan bulunan fenilketoniiri “Folling Diease”
olarak adlandirilmistir (7,25,26).

Amerika’da Dr. George Jervis, fenilketoniirili hastalarda herediter bir
enzimatik defektin karacigerde fenilalaninin tirozine cevrilmesini engelledigini
birdirmistir (7). Lionel Penrose durumu Fenilketoniiri olarak adlandirmis ve mental
gerilik icin kimyasal agiklamasi olan bir bozukluk oldugunu gézlemlemistir. 1951°de
Woolf ve Vulliamy, fenilalaninden kisith diyetin norolojik hastalik etkilerini
onleyebilecegini ileri stirmiistiir (24).

Prof. Dr. Hors Bickel ve arkadaslar fenilketoniirili hastalar i¢in fenilalanin
icermeyen ilk formula mamay: iiretmistir (7,17). Iki yil sonra iki yasindaki
fenilketoniiri hastasinda fenilalaninden kisitli kazein hidroksilat kullanilmasiyla
biyokimyasal ve klinik basar1 ancak gelisimsel gecikmenin hastalarda baslamasindan
sonra saglanabilmistir. Bozuklugun presemptomatik safhasi boyunca tanilamayi
yapmak icin daha fazla basarili calismalara gereksinim duyulmustur (24).

Fenilketoniiri icin toplumsal taramaya yonelik ilk test Dr. Willard Centerwal
tarafindan 1957 yilinda uygulanmaya baglanmistir. Bu test, hastamin idrarina
damlatilan demir-3-kloriir ¢ozeltisinin fenilpiruvik asit ile reaksiyona girmesi
sonucunda yesil renk almasina dayanmaktaydi. Ancak testin pozitiflesebilmesi icin
gerekli olan fenilpiruvik asit, bebek ancak birka¢ haftalik oldugunda yeterli miktara
ulagiyordu. Bu nedenle yeterince erken donemde hastalara tam1 konulamiyor ve

tarama testi olarak uygulanamiyordu. 1959 yilinda fenilketoniirili hastalar1 tedavi



eden ve kan fenilalanin miktarinin 6lciilebilmesi icin her seferinde 15-20 cc kan
ornegi almak zorunda olan Dr. Robert Warner, bir kanser arastirmacisi olan Dr.
Robert Guthrie’den kan fenilalanin diizeyinin izlenebilecegi basit bir test iiretmesini
istemistir (7).

Glinlimiizde en yaygin kullanilan bakteriyel inhibisyon analizi 1969’da Dr.
Robert Guthrie tarafindan gelistirilmis ve “Guthrie testi” olarak adlandirilmistir.
1970’lilerin erken donemlerine kadar, diinyanin bir¢ok gelismis kesiminde
uluslararast tarama programi etkili diyet tedavisiyle birlikte ortaya konulmustur

(17,24).

1.1.2.3. Fenilketoniirinin Goriillme Sikhig

Fenilketoniiri, diinyada 10.000-15.000 dogumda bir goriilmektedir (1,20,24).
Amerika, Kuzey Avrupa’da yasayan beyaz irkli cocuklarda insidansi yiiksektir.
Afrikali, Musevi ve Japon niifusunda nadir, (8,23) tilkemizde ise 4.500 dogumda bir
goriilmektedir (1,20).
Tablo 3.1: Tiirkiye’de ve Bazi1 Ulkelerde Fenilketoniiri Goriilme Siklig

Ulke Sikhk
Tiirkiye 1:4500
ABD 1:13000
Ingiltere 1:10000
Almanya 1:9000
Irlanda 1:6110
Italya 1:7000
Fransa 1:18000
Cin 1:20000
Japonya 1:60000
Finlandiya <1:71000

Her yil iilkemizde 250-300 ¢ocuk bu hastalikla dogmaktadir. Her 20-25
kisiden birinin hastalig1 tasiyor olmasi ve iilkemizde akraba evliliklerinin yiiksek
oranda olmasi fenilketoniirinin sik goriilmesine neden olmaktadir (7,20). Tiirkiye’de

hastaligin tagiyicilik orani ise %4 tiir (7).

1.1.2.4. Fenilketoniiride Klinik Bulgular
Dogumda normal olan bebekte beslenmeye basladiktan sonra metabolize

olamayan, biriken fenilalanin ve metabolitleri beyin dokusuna toksik etki gosterirler



(1,7,20). Beyin dokusundaki amino asit transportu etkilendiginden miyelinizasyon
kusurlar1 ve katekolamin sentezinde bozukluklar olusur (18,27). Fenilalanin birikimi
ve azalmig norotransmitter diizeyi (dopamin ve triptofan) normal beyin geligsimini ve
santral sinir sistemini etkiler. Sonuc¢ olarak hasarli miyelinlesme, gri ve beyaz
maddede kistik dejenerasyonlar olusur (8,20).

Vakalarin 1/3’iinde EEG’de hipsaritmi bulgular ile birlikte infantil spazm
gelismektedir. Nadiren pilor stenozunu diisiindiirebilen siddetli kusmalar goriiliir (1).

Fenilalanin hidroksilaz enzimi veya kofaktorii olan tetrahidrobiopterin
eksikligi sonucunda, tirozine metabolize olamayan fenilalanin, organizmada fenil
piirivik asit, fenil laktik asit seklinde birikmeye baslar (20,28).

Genel olarak alti ay civarinda, fenilketoniirili ¢cocukta yas gruplarina gore
biiylime-gelisme geriligi oldugu fark edilmeye baslanir. Bas kontrolii, oturma ve
yiirtime evreleri gecikir. Cocuk etrafla ilgisizdir. Klasik ve ciddi fenilketoniirisi olan
bir cocuk erken tedavi edilmediginde mental fonksiyonlarda 6nemli gerilik izlenir.
Mikrosefali, konviilsiyon, egzamatdz deri lezyonlari, bazi1 vakalarda sac, deri ve goz
renginin agik olmasi ve idrarda kiif kokusu tedavi edilmemis hastalarda izlenen diger
bulgulardir (7,8,20). Genetik olarak koyu ciltli cocuklar kizil sa¢h olabilmektedir (8).

Fenilketoniirinin klinik belirtileri sik kusma, irritabilite, hiperaktivite ve
onceden belli olmayan dengesiz davranislan igerir. Biiyiik ¢cocuklar genellikle tuhaf
oynarlar veya reaksiyonlardan korkarlar; bagirma nobetleri vardir, baslarim sallarlar,
kollarini 1sirirlar ve oryante degildirler. Basarisizliklara giiclii uyarnyla yanit verirler
ve hareketsiz pozisyonda dururlar (8,18,20). Sizofreniye benzer semptomlar da
tanimlanmistir. Tremor, yiiriime ve postiir bozuklugu, tikler ve belirgin parkinsonizm
gelisebilir. Mental gerilik ve norolojik bulgular yas ilerledikge artmaktadir (1).

Fenilketoniiride metabolik bozukluk ve sonuglari sekil 1’de gosterilmistir (12).



Sekil 1: Fenilketoniiride Metabolik Bozukluk ve Sonuglar
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1.1.2.5. Genetik ve Akraba Evliligi

Fenilketoniiri, diger tiim genetik hastaliklar gibi, genetik ve klinik ¢esitlilikler
gostermektedir. Mutasyonlar, biyokimyasal heterojeniteye katkida bulunmakta ve
biyokimyasal fenotip i¢in sorumlu olabilmektedirler. Fenotipe genetik katki,
fenilalanin ~ hidroksilaz genindeki tanimlanmis alel hetorojeniteden
kaynaklanmaktadir. Fenilketoniiri i¢in molekiiler heterojenite; biyokimyasal
ozgiinliige katkida bulunan, genis fenotipik heterojeniteye sebep olmaktadir. Ayni
fenilalanin hidroksilaz genotipini paylasan kardesler arasinda uyumsuz fenotiplerin
var olmasi, genetik ve cevresel faktorlerin klinik fenotipi etkiledigini gostermektedir

(26).



Otozomal resesif kalitim, mutant gen etkisinin ancak geni homozigot olarak
tagiyanlarda ortaya c¢iktigi kalitim big¢imidir. Fenotip olarak normal olan, ancak
mutant geni heterozigot olarak tasiyan anne ve babadan dogan cocuklara hastalik
%25 olasilikla gecer. Boyle bir anne ve babadan genotipi normal olan ¢ocuk dogma
olasilig1 ise %50’dir. Tasiyicilarin da fenotipi normal oldugundan, tasiyici bir anne
ve babadan normal ¢ocuk dogma olasilign %75’ tir (19,29).

Akrabalik kavrami ve akraba evliliklerine kiiltiirel yaklasim, iilkelere gore
farklihik gostermektedir. Daha ¢ok sikligi ve olasi olumsuz sonuglart nedeni ile
akraba evlilikleri, sadece iilkemizde degil, sosyoekonomik kosullar1 iyi olmayan
bagka iilkelerde de genetik danigsmanlik agisindan Onemli bir sorun olmaya devam
etmektedir. Mendelyen toplum icin gerekli sartlarin basinda evliliklerin rastgele,
secicilik olmadan yapilmas: gerekmektedir. Es bulmada kisilerin sosyal, fiziksel,
kiiltiirel baglamda benzerlerini daha ¢ok secme egiliminde olduklar
disiiniilmektedir. Egitimsiz, erken yasta evlilik yapan, dar cevrede yetisen, ekonomik
ve sosyal sartlar1 iyi olmayanlar daha fazla akraba evliligi yapmaktadirlar (30).

Otozomal resesif hastaliklarda akraba evliliginin riski; ortak ata nedeniyle
eslerden gelen genlerin ayni olmasiyla, cift dozla ¢ekinik bir niteligin belirgin hale
getirme yetisine dayanmaktadir. Bu nedenledir ki; akraba evlilikleri genelde ender
goriilen tek gen hastaliklarindan resesif nitelikli olanlarda 6nemli role sahiptir.
Akraba evlilikleri yapanlarda ender rastlanan genetik hastaliklarin goriilme riski
artmaktadir (30). Aym tip hastalikli genle karsilagsma riski akrabalik oldugunda daha
yiikksek olacagindan, ozellikle ailesinde otozomal resesif gegisli hastalik bulunan
bireylerin mutlaka genetik danmigmanlik almalar1 ve yakin akrabasi ile evlenmis
olmalar1 durumunda ortaya ¢ikacak tehlikeler hakkinda bilgilenmeleri gerekmektedir

(31).

1.1.2.6. FENILKETONURIDE TANI

1.1.2.6.1. Tam Yontemleri

Fenilketoniiri goriilme sikliginin yiiksek olmasi ve erken tespit edildiginde

tedavi edilebilirligi agisindan giiniimiizde taranmasi Onerilen hastaliklarin basinda



10

yer almaktadir (20). Fenilketoniirinin geriye doniisiimsiiz hasarlarinin 6nlenmesi i¢in
erken tan1 ve tedavisi sarttir (1).

Tarama; asemptomatik hastalarda subklinik donemde tam1 amaciyla fizik
muayene, laboratuar ve radyolojik inceleme islemlerinin yapilmasidir. Taramada
kullanilan testlerle tam1 amacl testler arasindaki farklilik iyi bilinmelidir. Tarama
testi saglikla ilgili bir sorun olabilecegi konusunda uyarir. Tek basina kesin olarak
hastaligin oldugunu sdylemez. Siiphe edilen saglik sorununun olup olmadiginin
anlasilabilmesi icin kesin tan1 koydurucu testlerin uygulanmasi gerektigini bildirir.
Bu nedenle sadece tarama testi sonuclarina dayanarak ailelere genetik danigma
verilmemeli, konvansiyonel laboratuar testleri ile taninin dogrulanmasi beklenmelidir
(20,32).

Dr. Robet Guthrie 1969’da Fenilketoniiri i¢cin duyarli, basit uygulanabilen ve
ucuz bir tarama testi gelistirmistir. Bu tarama testi filtre kagidinda ki kurumus kan
orneklerinin fenilalanini 6l¢gmek i¢in kullanilan bakteriyel inhibisyon analizine dayali
Guthrie Testi’dir (5). Tarama laboratuarlarinda 6rnekler Basillus Subtilis iceren besi
ortamina almir. Basillus Subtilis fenilalanin igermeyen bir kiiltiir ortaminda
yasayamamaktadir. Fenilalaninin analogu olan beta-2-tiyenilalanin besi yerine
eklenir ve boylece bakterilerin fenilalanin kullanimi engellenir. Hiperfenilalaninemi
varsa fazla fenilalanini basil kullanir ve bebegin kan Orneginin cevresinde kan
fenilalanin diizeyiyle orantili bir tireme alam izlenir (18,20,33,34).

Son yillarda kitlesel tarama amaci ile bircok Avrupa iilkesi ve Amerika’da
yaygin olarak kullanilan en son teknik ‘Tandem Mass Spektrometrisi’ adim
almaktadir. Bu yontem ile Guthrie kagidina alinan oOrnekle iizerinde sadece
fenilketoniiri degil, dogumda tan1 konulabildigi taktirde bebegin yasaminin ve
zekasimin kurtarilabilecegi bir ¢ok hastaliklar (aminoasidopatiler, galaktozemi,
konjenital hipotiroidizm vb) taranmaktadir. Birkag¢ saat icerisinde sonuglanan bu test
ne yazik ki maliyetinin yiiksek olmasi nedeniyle rutin tarama testi haline
getirilememistir (7,20). Fenilketoniiri taramasi i¢in Tandem Mass Spektrometrisi
testinin duyarlilig1 bakteriyel inhibisyon analizinin goreceli duyarliligindan dolay1
daha fazladir (34).

Aile 6ykiisii olan cogu vakada, amniyosentez yada koryon villiis 6rneklemesi

ile prenatal tan1 miimkiindiir. (18,33,35).
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Baska bir tarama testi de idrar 6rnegi yada idrarl beze %10’luk demir kloriir
soliisyonundan birkag damla damlatilir. Derin mavimsi yesil bir renk idrarda
fenilpiriivik asit oldugunu gosterir. Tarama testleri florometrik yontemler yada iyon
degisimi siitunlu kromatografi kullanilarak daha kesin testlerle dogrulanmalidir (33).
Teknolojideki ilerlemelere paralel olarak yeni tarama yontemleri gelistirilmistir
(florometri, kromatografi, enzimatik yontem veya tandem mass yontemi) (20).

Guthrie Testi 30 y1l1 agkin zamandan bu yana fenilketondiiri i¢in temel tarama
testi olarak kullanilmaktadir. Her ne kadar testin duyarlilik ve 6zgiinliigi hakkinda
cok iyi tasarlanmis calismalar yapilmasa da milyonlarca yenidogan iizerindeki
uluslararast tecriibeler, testin yanlis negatif sonu¢ vermesinin olduk¢a ender
oldugunu gostermektedir. Tarama duyarlilign >%90 olarak tanimlanmaktadir. 3-14.
giinler arasinda uygulandiginda hastalikli bebekleri belirleme yiizdesi %99.7°dir (7).

Guthrie testinin duyarliligi 6rnegin alindigi donemdeki yenidoganin yasindan
etkilenmektedir. Hastanelerden anne ve bebeklerin miimkiin oldugunca erken taburcu
edilme egilimi testin alim zamam ile ilgili bir takim problemleri beraberinde
getirmistir. Proteinle beslenme ile siki iligkide olan kan fenilalanin diizeyi bebeklerin
bir kisminda 2-4 mg/dl’lik siir degere ulasamamaktadir. Ik 24 saat yalanci negatif
sonu¢ orami %?2-31 arasinda degisirken bu deger ikinci 24 saatte %0,6-%2’ye, 3.
giinde %0,3’e diismektedir (7).

Guthrie testi pozitif bulunan her olgu, klasik fenilketoniiri hastas1 degildir.
Bebekte fenilketoniiri ve diger kalici hiperfenilalaninemilerden biri olabilecegi gibi,
gecici hiperfenilalaninemi yada yalanci pozitiflik olabilir. Ilk Guthrie testi taranan
bebeklerin ortalama %1’inde pozitif olarak degerlendirilirken bu bebeklerin sadece
%10’una ileri testlerle fenilketoniiri tanis1 konulmaktadir. ilk tarama testi ve 2. kez
yinelenen test pozitif olarak degerlendirilecek olursa, kantitatif yontemle hastanin
kan fenilalanin ve tirozin degeri c¢alisilmalidir. Prematiirelik, intravenéz beslenme,
sepsis, karaciger hastalig, tirozinemi ve galaktozemi gibi sekonder nedenler mutlaka

dislanmalidir (7).
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1.1.2.6.2. Kan Orneklerinin Toplanmas:

Metabolik tarama amach kan 6rnegi alinmasi i¢cin en ideal zaman bebegin
proteinli besinler almaya baslamasindan 24 saat sonrasi, ilk 72 saatlik siiredir ve
hicbir olguda 7 giinii agsmamalidir (7,20).

Fenilketoniiri taramasi icin bebegin en az 48 saat siireyle enteral beslenmesi
tercih edilir. Yeterli beslenmeden s6z edebilmek i¢in bebek giinde 75 kcal/kg enerji
aliyor olmahdir (20). Amag; anne siitii yada mama ile beslenen bebegin kan
fenilalanin diizeyinin yiikselmesi i¢in bebege gerekli siire tanimaktir (7).

Proteinle beslenmeye baslanmamis olsa bile fenilketoniiride dogumdan sonra
4. saatte Guthrie testinin pozitiflestigi bildirilmektedir. Pozitiflik sinir1 4 mg/dl olarak
kabul edildiginde, ozellikle ilk 24 saatte alinan orneklerde yalanci pozitiflik orani
%33’e kadar yiiksek olabilir. Tarama Orneginin yeterli protein alimindan sonra
yasamin 48-72. saatinde alinmasi ve pozitiflik sinirinin 2mg/dl olarak kabul edilmesi
ile yalanci negatiflik ve yalanci pozitiflik biiyiik 6lciide onlenebilir (21).

Ideal olam fenilketoniirili bebeklerin ilk 15 giin icersinde tanimlanip tedaviye
alimmasidir. Bunun i¢in ¢ocugun topuk kaninin 48 saatten sonra ilk bes giin icinde
alimmas1 ve ilk hafta icersinde tarama laboratuarina gonderilmesi gerekir.
Giiniimiizde bebeklerin ¢ogu dogumu izleyen ilk 24 saat icerisinde taburcu
edilmektedirler. Boyle vakalara ilk 2-3 hafta icersinde ikinci bir tarama yapilmasi
gerekmektedir (7,20).

Asagidaki durumlarda yenidogan bebekten tarama igin kan Ornegi alinip
alimmadig biiyiik bir titizlikle sorgulanmalidir.
¢ Evde dogan bebekler
e Dogduklarinda bagka bir hastalig1 olan bebekler
e Hayatin ilk giinlerinde bir bagka hastaneye nakledilmesi gereken bebekler

Her yenidogandan yasina, beslenme durumuna ve sekline bakilmaksizin
taburcu olmadan yada bir bagka yere nakledilmeden hemen Once Ozel filtre
kagitlarina kan 6rnegi alinmalidir (20).

Daha once oOrnek alinmadiysa, beslenme durumlarina bakilmaksizin
prematiirelerde, parenteral beslenme uygulanan bebeklerde ve hastaliklar1 nedeniyle
tedavi almakta olan bebeklerde yedinci giin civarinda kan 6rnegi alinmalidir.

Bebegin total parenteral besleniyor olmasi fenilketoniiri ve diger bazi amino asit
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metabolizma bozukluklar1 icin yalanct pozitif sonucglar alinmasina yol
acabilmektedir. Eger 6rnegin alinmasi gereken donemde bebegin transfiizyon almasi
veya bebege diyaliz uygulanmasi zorunlu ise ve bebegin durumu uygun ise hemen bu
islemden 6nce 6rnek alinmalidir. Bu sirada 6rnek almak miimkiin olmaz ise bebegin
plazma ve/veya eritrositlerinin kendi metabolik durumunun yansitmaya basladigi en
erken donemde 6rnek alindigindan emin olunmalidir. Ik kan 6rnegi transfiizyon
sonrasi alinmis ise test altinci, 30. ve 60. giinlerde tekrar edilmelidir. Her seferinde
en son transfiizyonun ne zaman yapilmis oldugu ornek {izerine isaretlenmelidir
(7,20,22,36).

Durumu kritik bir yenidoganin veya prematiire bebegin bir baska hastanenin
yenidogan yogun bakim initesine gonderilmesi gerekiyorsa, devir notlar1 iginde
tarama i¢in kan ornegi alinip alinmadigi belirtilmelidir. Hastay1 devir alan hastane bu
konuyu gozden gecirmeli, eger drnek bebegin geldigi hastanede alinmadiysa, bu ilk
yedi giin i¢inde alinmali, hastanin dosyasina kaydedilmeli ve hastayr devreden
hastane bilgilendirmelidir. Hastanede kalma siiresi 14 giinden daha uzun ise bebek
taburcu olacag sirada yeni bir 6rnek daha alinmalidir (20,22,36).

Bebek yenidogan yogun bakim iinitesinde kaybedilirse, eksitus olduktan
hemen sonra tarama i¢in kan 6rnegi alinmalidir. Taramanin bu bebege yarar1 olmasa
da metabolik hastaliklarin biiyiik ¢ogunlugu genetik gecisli olduklart icin alinan
sonucun izleyen gebeliklerde yarari olacaktir (20).

Ailede daha 6nceden saptanmis bir metabolik hastalik olmasi halinde 6nerilen
zamanda tarama icin kan 6rnegi alinmalidir. Buna ek olarak daha 6nceden saptanmis
metabolik hastaliga yonelik spesifik metabolit 6l¢iim yapilmalidir. Fenilketoniiride
fenilalanin diizeyine bakilmasi i¢in serum ornegi de istenmelidir (20).

Kan o6rneklerinin toplanmasinda; steril lanset, steril %70’lik alkol, steril gazl
bez, ilik havlu veya kompres, bugiinkii kullanilan kan ornegi alim formu, steril
eldiven kullanilir (22,36).

Bebegin ayaginin plantar yiizeyinin lateral kisimlar1 kan alimi i¢in en uygun
bolgelerdir. Ayak tabaminin orta kisimlarindan veya parmaklardan kan alinmaya
calisiimamalidir. Daha once lansetle delinmis bir bolge varsa burasi yeniden

delinmemelidir (20,22,36).
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Kan 6rnegi formu, bugiinkii kullanilan giincel form olmalidir. Kan toplama
formunun igerdigi tiim bilgiler; mavi veya siyah silinmeyen kalemle, kan Ornegi
alimmadan ©nce, okunakli, dogru ve giincel bilgiler iceren sekilde doldurulmalidir
(36). Ulkemizde yenidogan taramalarinda kullanilan Guthrie kart1 ve bilgi formu ek-
2’de sunulmustur.
® Annenin adi-soyadi, yazisma adresi ve telefon numarasi (ailenin telefonu yoksa

bir komsusunun veya yakin akrabasinin telefon numarasi),

e Bebegin dogdugu hastane adi ve oradaki kayit numarasi,

® Cocuk bagka bir hastaneye gonderilmisse gonderildigi hastanenin ismi,

e Bebegin dogum tarihi,

e  Ornek alinma tarihi,

e Almakta oldugu ilaglar,

® Prematiire olup olmadig1 tarama formlarina kaydedilmelidir (20,36).

Bebegin antibiyotik alip almadig1 da belirtilmelidir. Bakteriyolojik inhibisyon
assay seklinde yapilan taramalar1 antibiyotikler (penisilin G, kanamisin, metisilin,
klofamfenikol, ampisilin, tetrasiklin) etkiler. Bu bebeklerde tarama testi
antibiyotiklerin kesildigi donemde tekrar edilmelidir. Bebegin transfiizyon alip
almadigi, beslenme sekli (anne siitii, mama), mama aliyorsa hangi mamay1 aldigi
belirtilmelidir (20).

Kan 6rnegi alimi basit olmakla birlikte yanlis sonuclarin olmamasi i¢in
ornegin dogru alinmasina dikkat edilmelidir. Bu amagcla su basamaklar izlenmelidir.
1- Bebegin bacagi, vendz basinci arttirmak amaciyla kalp seviyesinden asagiya

dogru pozisyon verilmelidir.

2- Kan akimini arttirmak amaciyla 42 dereceden fazla olmamak kosuluyla 1slatilmig
havlu bebegin topuguna sarilir ve 3 dakika kadar bekletilebilir.

3- Kan oOrnegi alinacak, delinecek bolge %70’lik izopropil alkol ile silinmelidir.
Gecersiz 0rnege sebep olmamak icin alkoliin fazlasi gazli bezle silinmeli yada
topuk kurumaya birakilmalhidir (alkol kan Orneginin hemolizine ve Ornegin
seyrelmesine neden olabilir).

4- Steril bir lanset ile 2,5 mm’den daha derin olmayacak sekilde ve 90 dereceden
biraz az aciyla delinmelidir. Gazli bezle ilk kan damlasi (doku sivisi igerebilecegi

i¢in) silinmelidir.
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5- ikinci biiyiik kan damlasinin filtre kagidina akmasi saglanmalidr.

6- Filtre kagidina biiyilkk kan damlasinin yavasca temasi saglanmali ve filtre
kagidinin kan1 emmesine izin verilmelidir. Kan akisimi arttirmak ic¢in ¢ok nazik
delinmis alanin etrafina aralikli basing uygulanmalidir. Kapiller tiip veya enjektor
kullanilmamalidir. Kesinlikle bebegin topugu asir1 sikilmamalidir (topugun
nekroze olmamasi, 6rnegi seyrelten doku sivis1 bulasmamasi icin).

7- Olusan kan damlasin filtre kagidindaki isaretli bolgenin ortasina degdirerek
kartin uygun miktarda kan damlasin1 emmesi saglanmalidir. Taramaya uygun kan
Orneginin ¢apt 6 mm’den kiiciik olmamalidir ve kagidin arka tarafina da esit
miktarda gecmis oldugundan emin olunmalidir.

8- Eger kan akimi durdu ise bu yarim kalan filtre kagidi yeniden kullanilmamali ve
bir bagka filtre kagidina yeniden kan alinmalidir (7,22,36).

Doku yikimina yol acan islemler sirasinda, yenidoganlar1 ve bebekleri
agridan korumak oOnemlidir (37). Bebeklerden topuktan kan alma isleminde
anneleriyle deri temasi agr1 deneyimlerini azaltmaktadir. Kanguru bakimi kolay
uygulanabilen bebek icin agriyla bas etmede etkili bir yontemdir (38). Anneleri,
bebeklerin topuklarindan kan 6rneginin alinmasi sirasinda bebegiyle cilt temasinda
bulunurken emzirmeleri konusunda cesaretlendirilmelidir (39). Emzirme Kkan
toplama esnasinda aglama ve yiiz burusturmayi %84-91 oraninda azaltmaktadir (40).
Bebegin agzina sukroz ve yalanci emzik verilmesi agriy1 azaltmada etkili ve basit bir
yontemdir (41). Preterm bebeklerde topuktan kan alimirken lokal anestetik agriyi
azaltmada giivenilir ancak etkisiz bir yontemdir ve kan ornegini kontamine edebilir
(22,42). Hemsirelerin bebekleri kendi kucaklarmma almalari ve bebekleri
kundaklamalar1 uygulanabilir bir yontemdir (43).

Kan ornegi alma islemi tamamlandiktan sonra ponksiyon yapilan bolgeye
steril bir gazli bez yada pamuk tampon uygulanarak ve ayak kalp seviyesinden
yukarida tutularak kanama kontrolii saglanmalidir. Yenidoganlarda yapiskan bant
uygulamast onerilmez (20,22).

Kan alinan bolgeye elle dokunulmamali, su, mama, antiseptik soliisyonlar ve
diger cevresel ajanlarla kontaminasyonu onlenmelidir (derideki yag kanin emilimini
bozarak 6rnegi kontamine edebilir) (20,36). Ornek alma sirasinda eldiven giyilmesi

ve kullanilan lanset gibi kesici objelerin uygun sekilde uzaklastirllmasina 6zen
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gosterilmelidir. Lateks eldivenlerde pudra bulundugundan eldivenle bile kan

orneklerine dokunulmamalidir (20).

Kan ornekleri alindiktan sonra en az 3 saat yatay pozisyonda tutulmali ve
emici olmayan yiizeyde oda sicakliginda kurumasina izin verilmelidir, direkt sicaklik
ve gilines 1s1mina maruz birakilmamalidir. Dogrudan 1s1 6zellikle galaktoz-1-fosfat
iiridil transferaz aktivitesini yok eder. Ornekler alindiktan sonra dondurulmamali ve
plastik bir torbaya da konulmamalidir. (plastik torba bakteriyel kontaminasyona yol
acabilir) Eger zarfa birden fazla drnek konulacaksa birbirleri ile temas etmemesine
0zen gosterilmelidir. Diger hastanin kan 6rnegi bir onceki hastanin kan icermeyen
kismu ile temas eder durumda olmalidir (20,22,36).

Tarama yapilmis oldugu ve sonucu hasta dosyasinin kolayca goriilebilecek bir
yerine mutlaka yazilmahdir. Ev dogumlarinda kan Orneginin alinarak tarama
laboratuarina gonderilmesi dogumu yaptiran kisinin sorumlulugunda olmalidir.
Taramanin 6nemi konusunda aileye bilgi, varsa brosiir verilmelidir (20).

Eger anne, baba 6rnek alinmasina karsi ¢ikmigsa bu belgelendirilmeli, imza
alimmal1 ve bebegin izlem dosyasinda saklanmalidir. Kan 6rnegi aldigimiz bebegin
ailesini tamiyor olsak bile istenilen bilgiler eksiksiz doldurulmalidir. Ciinkii bizim
bulunmadigimiz bir sirada aileye ulagsmak gerekebilir veya aym isimde bebekler
bulunabilir (20,22). Saglik kuruluslarinda, fenilketoniiri kayit defterleri tutulmal ve
kuruyan kan ornekleri 24 saat i¢inde tarama merkezlerine gonderilmelidir (7,36).

Yenidogan tarama programi merkezleri, bircok kan 6rneginin test i¢in kabul
edilemez, hatali laboratuar sonuglart verdigini bildirmektedirler. Laboratuar
kurallarina uymayan, gecersiz Ornekler test edilememektedirler. Bu durum
yenidoganin taramasinin gecikmesine ve tekrarlanmasina neden olmaktadir.

Orneklerin gegersizlik nedenleri:

1- Yetersiz kan miktari: Filtre kagidindaki dairelerin tamamen doygunca
doldurulmamasi, kanin siringa veya kapiller tiiple alinmasi, filtre kagidindaki
dairelerin yiizeyinin kotaminasyonu, basarisiz kan alinmasidir.

2- Kan orneklerinin c¢izilmis veya asmnmis goriilmesi: Kanin diizensizce kapiller
tiiple veya benzeri seylerle alinmasidir.

3- Kan 6rneklerinin 1slak veya soluk olmasi: Ornegin postalanmadan 6nce diizgiince

kurutulmamasidir.
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4- Kan orneklerinin asir1 doygun olmasi: Asirt kanin (genellikle kapiller tiip veya
enjektorle) alinmasi ve filtre kagidinin her iki yiizilnden doldurulmasidir.

5- Kan o6rneklerinin sulandirilmig goriinmesi: Kan orneklerinin direkt 1siya maruz
birakilmasi, kan Orneklerinin alinmasindan ©Once ve sonra filtre kagidinin
eldivensiz elle veya alkol, mama, antiseptik soliisyon, el losyonu, pudra vb.
maddelerle kontaminasyonudur.

6- Kan oOrneklerinin serum halkas1 gibi (seyreltilmis) goOriinmesi: Topugun
delinmeden once alkoliin kurutulmamasi, filtre kagidinin alkol, su vb. maddelerle
kontaminasyonu, delinmis alamin asirn  sikilmasi, Ornegin  diizgiince
kurutulmamasi ve kanin kapiller tiiple alinmasidir.

7- Kan orneklerinin pithtili veya katmanli goriinmesi: Bircok kere kan damlasinin
isaretli filtre kagidindaki dairelere dokundurulmasi, filtre kagidinin her iki
yonden doldurulmasidir.

8- Kan orneklerinin laboratuara 14 giin sonra ulagmasi: Ornegin postalanmasindan
once hastanede tutulmasi, postane veya diger dagitim servisleri tarafindan
ulasimin gecikmesidir (22,36).

Tarama sonucu normal bulunmamasi durumunda mutlaka dogrulayici testler
yapilmalidir. Tarama sonuclarinda bozukluk saptanan bebeklerde kisa siirede

ayrintili fizik muayene de yapilmalidir (20).

1.1.2.6.3. Fenilketoniiri Tarama Program

Hastaligin oneminin anlagilmasinin ardindan tarama testi tiim iilkelerde
yaygin olarak uygulanmaya baglamistir. Yurdumuzda ilk olarak 1983’te Ankara’da
pilot bir calisma ile fenilketoniiri insidansi arastirilmis ve yiiksek oldugunun
saptanmasi iizerine 1986 yilindan itibaren Saglik Bakanligi’nin organizasyonu ile 36
il merkezinde tarama programi uygulanmaya baglanmistir. Ardindan tarama
programu tiim illeri kapsayacak bicimde yayginlastirilmistir. Saglik merkezlerinde
dogan tiim yenidoganlardan orneklerin alarak Ankara’da Hacettepe Universitesi,
Istanbul’da Istanbul Universitesi, izmir’de Dokuz Eyliil Universitesi ve Sivas’ta
Cumhuriyet Universitesi biinyesinde kurulan tarama merkezlerine gonderilmesi

zorunlu hale getirilmistir (7).
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Hastaligin “Ulusal Fenilketoniiri Taramas1” kapsaminda iilkemizde dogum
hizmeti veren tiim saglik kuruluslarinda taranmasi zorunludur . Fenilketoniiri tarama
programi uygulayan tiim iilkelerde oldugu gibi bizim tilkemizde de bildirimi zorunlu
hastaliklar arasindadir (12). Her yil Haziran ayimin ilk giinii " Ulusal Fenilketoniiri
Giinii", 28 Haziran tarihi ise "Avrupa Fenilketoniiri Giinii" olarak
degerlendirilmektedir. Haziran ay1 boyunca diizenlenen toplanti1 ve panellerle hem
saglik calisanlart1 hem de halk konu ile ilgili bilgilendirilmeye ¢alisilmakta, her yil
dogacak 350-400 fenilketoniirili ¢ocuga gecikmeden ulasabilmek icin her dogan
bebege tarama testi uygulanmasi gerektigi anlatilmaya ¢alisilmaktadir (44).

Fenilketoniiri hastaligina bagli zeka geriliginin Onlenmesi amaci ile
faaliyetlerde bulunan “Fenilketoniirili Cocuklar1 Tarama ve Koruma Dernegi” Saglik
Bakanligr’nin organizasyonu ile iilkemizde dogan her cocugun bu hastalik yoniinden
taranmasi i¢in ¢aba sarf etmektedir (44).

Tiirkiye’de 1983 yilinda cikarilan 2771 sayih yasa ile FKU tedavisinde
kullanilan mamalar “hayati Oonem haiz” ilaglar kapsamina alinmistir. Sosyal
giivencesi olan ailelerin cocuklarimin masraflar devlet tarafindan karsilanmaktadir
(11).

Ulkemizde fenilketoniirili hastalara yardim amacli “Fenilketoniirili Cocuklar
Tarama ve Koruma Dernegi” ile “Fenilketoniiri ve Diger Kalitsal Metabolik
Hastalikli Cocuklar Vakfi-METVAK” adli sivil toplum Oorgiitleri de vardir.
Fenilketoniirili ¢ocuklart tarama ve koruma dernegi ‘“Ulusal Fenilketoniiri
Taramas1”nin parasal giderlerini karsilamakta, METVAK sosyal giivencesi olmayan
hastalara diyet tedavisi i¢in destek saglamaktadir (44).

Fenilketoniiri tarama programi, Aydin ilinde 1993 yilindan itibaren
uygulanmaktadir. Program Ana Cocuk Saghigi ve Aile Planlamasi Genel
Miidiirliigii’niin  kontroliinde yiiriitiilmektedir. Aydin ilinde tarama programi iki
asamada gerceklesmektedir. 1. asama; dogum hizmetinin verildigi kurumlarda ilk
kan 6rneginin bebek taburcu olurken alinmasi, 2. asama ise; saglik ocaklarinda 24
saatten sonraki ilk 15 giin icinde alinmasi (hi¢ kan alinmadigi tespit edilen
bebeklerden ise hangi ay olursa olsun mutlaka kan alinmasi). Kan ornekleri tarama
programiyla ilgili verilen egitimler dogrultusunda uygun bir yontemle alimmakta,

bebegi tanitici bilgilerin yazdigi formlarla birlikte il saghik miudiirliigiine giinliik
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gonderilmektedir. Ayrica 15 giin icersinde Il Saghk Miidiirliigii tarafindan Ankara

Hacettepe Universitesi’ne kan 6rnekleri topluca gonderilmektedir.

1.1.2.7. FENILKETONURIDE TEDAVi

Fenilketoniirinin tedavisi;
¢ Diyet tedavisi
¢ Gen tedavisi
¢ Enzim tedavisi
e Madde birikiminin 6nlenmesi
¢ Olusmayan son iiriiniiniin yerine konulmasi olmak tizere 5’e ayrilir.
Gen ve enzim tedavisi rutine girecek kadar gelistirilinceye kadar, fenilalanin

kisith diyete devam etmek gerekmektedir (45).

1.1.2.7.1. Diyet Tedavisi

Tibbi besin kisitlamasi uygulanan hastalik gruplarinin onemli bir Srnegi
dogumsal metabolik hastaliklardir. Bu hastaliklarda kabaca enerji eksikligi olusturan
toksik metabolitlerle zehirlenme tablosu yaratan veya degisimi saglanamadigindan
cesitli organlarda metabolitlerin depolanmasina neden olan hastalik tablolar1 ortaya
cikar (45).

Yenidogan doneminde ortaya cikan metabolik bozukluklarin cogu agir
hastaliklardir. Ozgiil etkin tedavi hemen baslatilmadiginda ©liimle sonuglanabilir.
Genlerdeki bozukluk nedeniyle enzim eksikligi ve yoklugunda gelisen hastaliklarin
bazilar1 metabolize olmayan besin Ogelerinin diyetten ¢ikarilmasi yada miktarinin
kisitlanmasiyla tedavi edilebilir. Uygulanacak diyet hastaligin koétii  gidisini
durdurmalidir. Aksi halde gereksiz ve pahali bir tedavi uygulanmis olur. Diyet
tedavisinin amaci; santral sinir sisteminin korunmasi, normal biiylime gelismenin
saglanmasi, biyokimyasal parametrelerin diizeltilmesi, diyetle yeterli miktarda
protein, enerji, vitamin, mineral ve eser elementlerin verilmesidir. Onerilen diyet,
hasta icin tat ve cesitlilik yoniinden kabul edilebilir olmalidir (9).

Fenilketoniirili bireyler, miimkiin oldugunca erken baslanmasi gereken

fenilalaninden kisith diyete ihtiya¢ duyarlar. Diyet, tibbi protein kaynagi ve hazir
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diisiik proteinli 6zel gidalarin kullanimimi gerektirir (26). Tiim dogal protein gidalar
yaklagik %15 fenilalanin icerir, bu yiizden yenidoganlar icin 6zel hazirlanmig
mamalar recete edilir. Biiyiilk ¢ocuklarda fenilalanin icermeyen daha dogal, diisiik
fenilalaninli gidalarin degisimine izin veren iiriinler kullanilir (8).

1950’1lerin baslarinda fenilketoniirili ¢ocuklarin yasamlarinin ilk bir haftasi
icinde, fenilalaninden kisith diyete baslamalar cocuklarin noérolojik durumlarinda
yararli etkilerle sonuglanmistir. Diyet tedavisinin baglamasiyla bir¢cok uzman
diyetisyen, bu diyet tedavisinin ne kadar siirdiiriilmesi konusunda tartismaya
diigmiistiir. Ik baglarda yasamm ilk 10 yilinda diyet uygulamas: diisiincesinin yerini,
son giinlerde ¢ocukluk yillarinin yaninda tiim “Yasam Boyu” fenilalaninden kisith
diyet uygulamasi almistir. Bu diisiince ve wuygulama degisiklikleri klinik
gozlemlemelere ve hayvanlar iizerinde yapilan deneylere dayanmaktadir. Klasik
fenilketoniiri hastaliginda beyin hasarinin onlenmesi i¢in tedavinin hayatin ilk 20
giinii icinde baslamas1 6nemlidir (9,17,46,47).

Kan fenilalanin diizeyi 10 mg/dl den fazla olan fenilketondirili bebekler, 7- 10
giinlik olana kadar fenilalanin diizeyinin metabolik kontrolii icin tedaviye
baslanmalidir (26).

Tedavi bagslangicta dokularda biriken fenilalaninin beyin ve diger viicut
dokularina zarar vermemesi icin bosaltilmasi gerekmektedir. Bu diyete “bosaltma
diyeti” denir. Kandaki fenilalanin diizeyine gore 3-7 giin siireyle hastaya “0” mg
fenilalanin, 2 g/kg protein verilerek takip edilir. Serum fenilalanin seviyesi istenilen
diizeye geldiginde hastanin gereksinimlerine uygun diizeyde fenilalanin iceren diyete
baslanir (9).

Diyet, serum fenilalanin diizeyini 2-8 mg/dl arasi siirdiirmek i¢in giinliik kg
basina 20-30 mg fenilalanin igcerecek sekilde hesaplanir (8). Normalde 3 mg/dl
altinda olmasi gereken serum fenilalanin diizeyi klasik fenilketoniiride 20 mg/dl’nin
izerindedir (9).

Higbir diisiince fenilalaninin optimal diizeyde olmasim istemez (26).
Fenilketoniirili hastalarda istenilen kan degerleri 1-10 yas i¢in 2-6 mg/dl, 11-16 yas
icin < 10 mg/dl, 16 yas iistii icin < 20 mgdl’dir (9). US’de klinikler yaygin olarak
fenilalanin diizeylerini 12 yasindan 6nce cocuklarda 2-6 mg/dl, 12 yasindan biiyiik
cocuklarda 2- 10 mg/dl 6nermektedirler. Fakat NIH (National Institutes of Health)12
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yasindan sonraki c¢ocuklarda fenilalanin diizeyinin 2-15 mg/dl siirdiiriilmesi
gerektigini soylemektedir (26).

Kan fenilalanin diizeyinin periyodik Ol¢iimiinde; besin aliminin analizi,
beslenme durumunun goézden gecirilmesi ile beraber hastanin bunlara yanitinin
izlenmesi kullanilir (26).

Genellikle beyin hasari, 10-15 mg/dl fenilalanini gecince 6nem kazanir. 2
mg/dl nin altina diisiince viicut protein depolarm katabolize etmeye baslar, sonug
olarak gelisme geriligi olusur. Her cocuk icin giinliik miktar bireysel olarak; istaha,
biilylime ve gelisime, kan fenilalanin ve tirozin seviyesine gore degisir (8).

Tedavi hastanin klinik durumuna gore degisim gostermekle birlikte; ilk yil
haftada bir, 1-12 yaslar arasinda ayda iki kez, 12 yastan sonra ayda bir ve gebelik
doneminde haftada iki kez izleme yapilmalidir. US. klinikleri 18 yasina kadar
yaklagik ayda bir izlem yapmaktadirlar (26).

Beslenme tedavisinde temel amaglar sunlardir:

1- Kan fenilalanin diizeyini normal biiylimeyi saglayacak, beyin harabiyetini
onleyecek veya en aza indirecek diizeyde tutmak

2- Cocugun normal bilyiimesini ve gelismesini saglayacak miktarda protein, enerji,
vitamin ve mineralleri saglamak

3- Hastanin izlem sirasinda agirhk kayb1 ve diger katabolik olaylardan
etkilenmemesini saglamak (zira viicut proteinlerinin yikimi fenilalanin aciga
cikmasini saglar)

4- Hasta icin diyetin tat, cesitlilik gibi yonlerden kabul edilebilir olmasini saglamak,
listeleri ile diyetin tek diizeligini yok etmek, en 6nemlisi hastay1r doyurmak

5- Hasta ve ailesine hastalik, beslenme tedavisi ve kullanilan amino asit karisimlari,
diisiik proteinli iirinler ve degisim listeleri hakkinda gerekli egitimi vermek
olmalidir (9).

Fenilalanin tiim proteinli besinlerde bulunan elzem bir amino asittir ve
diyetten tiimden cikarilmasi sakincalidir. Yetersiz alinmasi da biiylime geriligi,
protein malniitrisyonu, deri dokiintiileri, megaloblastik anemi, osteolitik lezyonlar,
konviilsiyon, ishal, saglarda dokiilme gibi ciddi semptom ve bulgularin gelismesine

yol agar (17).
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Giinliik verilecek fenilalanin miktar1 giin i¢in esit dagitilmalidir. Bebeklerde
6-8 dgiinde, cocuk grubunda 3-4 6giinde vermek ve dogal protein kaynakl besinlerle
titketimini saglamak onemlidir. Diyette protein ve fenilalanin igerigi yiiksek et, balik,
tavuk, yumurta, siit, peynir, yogurt gibi baz1 besinler yer almamalidir (17). Cocugun
biiylimesi icin gerekli ve metabolize etme yetenegine gore fenilalanin dogal
kaynaklardan (sebze, meyve gibi) karsilanmali, kalan protein gereksinmesi
fenilalanin igcermeyen yada protein igerigi diisiik, enerji icerigi yiiksek, tirozin ve
diger elzem aminoasitler eklenmis, vitamin, mineral ve eser elementlerle
zenginlestirilmis, 6zel olarak iiretilmis aminoasit karisimlarindan saglanmalidir (9).

Fenilalaninden kisith diyette siv1 yaglar ve saf karbonhidratlar nemli enerji
kaynaklarnidir. Bu amagla ¢ocuklara yaslarina gore seker, bal, pekmez, nisasta,
limonata, 1hlamur, cay verilebilir. Yapay tatlandiricilardan aspartam metabolize
edildiginde %56 fenilalanine doniistiigii icin kagimilmalidir (17). Fenilalanin ve
protein igerigi cok diisiik, enerji igerigi yiiksek ©zel iirtinlerin (makarna, sehriye, un,
biskiivi vb) kullanimi enerji a¢igim kapamada Onemli yer tutmaktadir.
Fenilketoniirili hastalarin diyetlerinde yag kisitlamasi yapilmamasina ragmen,
yagdan zengin hayvansal kaynakli besinlerin kullammmi kisitlandigi  igin
diyetlerindeki yag oram1 normalden az oldugu vurgulanmistir. Ozellikle coklu
doymamis yag asitlerinin eksikligi saptanmistir. Santral sinir sistemi ve retina igin
onemli olan bu elzem yag asitlerinin deste8inin 6zellikle, bebeklik doneminde ve
maternal fenilketoniirili hastalarda 6nemli oldugu belirtilmistir (9).

Anne siitiiniin fenilalanin igerigi diisiiktiir ( anne siitiiniin her 100 ml’si 46 mg
fenilalanin igerirken, whey bazli formula mamalarda bu miktar her 100 ml’de 60
mg’dir). Anne siitiiniin icersinde uzun zincirli ¢oklu doymamis yag asitleri bulunur.
Emzirmek, anne ile bebek arasinda siki bir bag kurulmasini ve annenin bebegin
beslenmesinde bir miktar kontrol kazanmasim saglamaktadir (13). Son yillarda
yenidogan doneminde anne siitiiniin ve normal bebek mamalarinin 6l¢iilii miktarda
fenilketoniirili hastalarda kullanilmasi iyi bir izlemle uygun goriilmektedir. Olgun
anne siitiindeki fenilalanin miktar1 giin i¢inde degisiklik gostermekte ve aldigi
miktarin hesaplanmasi zor olmakla birlikte hasta ¢ocugun kan fenilalanin diizeyleri

sik araliklarla takip edilerek anne siitiiniin verilmesi yararhdir (9,17,27,47).
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Yenidogan doneminde kan fenilalanin diizeyi >1000pumol/l (>17mg/dl) ise
sadece fenilalaninsiz diyet verilir, bu arada annenin siitiinii sagmas1 saglanir. Boylece
giinde ortalama 5-10 mg/dl diisiis saglanmir. Kan fenilalanin diizeyi <1000pumol/l
altina diiserse anne siitii yada 50 mg/kg/giin fenilalanin icerecek tarzda normal
formula mama da diyete eklenir. Bu donemde giinliikk fenilalanin diizeyi ol¢iimii
yapilir. Fenilalanin diizeyi 600-1000 pmol/l ise fenilalanin kaynagini tamamen
kesmeye gerek yoktur. Tan1 konulur konulmaz ya anne siitii ve fenilalaninsiz diyet
mama yada 50 mg/kg/giin fenilalanin karsilayacak bi¢imde normal formula ve
fenilalaninsiz diyet mamasi birlikte kullanilmaya baslanir. Fenilalanin diizeyi 400-
600 pumol/l ise eger haftalik fenilalanin kontrollerinde diizey hep 400 umol/I’nin
izerinde saptaniyorsa diyete baslanir. Bazen cok az miktarda kisitlama yeterli
olabilmektedir. Ancak bu kisitlamalar yapilirken mutlaka 6zel diyet mamasi da
kullanilmaktadir (13).

Ek gidaya gecis zamaninda baslatilmalidir. Dogal protein iceren gidalarin
kiigiik miktarlar1 tarafindan ek gidaya baslanirken, degisimler normal bebek mamasi
gibi verilir (24).

Fenilketoniirili ¢ocuklarda eser element ve minerallerin ana kaynagi olan
dogal protein kaynaklart siirlandirildigi igin, selenyum, c¢inko, bakir, demir,
kalsiyum ve icme suyu florlanmamis ise flor yetersizligi goriilmektedir. Hastaya

vitamin ve mineraller yoniinden destek verilebilir (9).

1.1.2.8. MATERNAL FENIiLKETONURI

Fenilketoniirili kadinlar, bebek sahibi olabilirler ancak gebelik donemlerinde
diyet takibi ¢cok onemlidir (26). Fenilketoniirili anne adaylari konsepsiyondan once
diisiik fenilalaninli diyete alinmali ve kan fenilalanin diizeyi yakindan izlenmelidir
(47).

Planli gebelik, gebelikten 6nceki fenilalanin diizeyinin kontrollii olmasini
saglarken plansiz gebelik ise anne ve bebek i¢in tehlikeli olabilmektedir (26).

Gebelikten en az 3 ay once fenilalanin diizeyi 6 mg/dl den az oldugunda
basart saglanabilmektedir. Gebelikte tavsiye edilen kan fenilalanin diizeyi 2-6

mg/dl’dir (26). Kan fenilalanin diizeyi 5 mg/dl ge¢meyecek sekilde tedavi
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saglanmalidir (17). Kullanilan aminoasit karisimlar1 da goz Oniine almarak 1-1,3
g/kg/giin protein Onerilmektedir (9). Gebelik siiresince en fazla 15 giin aralarla kan
fenilalanin diizeyinin Olciilmesi maternal fenilketoniirinin Onlenmesinde esas
olmalidir (3).

Fenilalaninin fetlise ge¢isi, fetiisiin gelisimini 1,5 kez daha fazla
etkilemektedir (24). Fetiisteki yiiksek fenilalanin diizeyleri mikrosefali, mental
gerilik, konjenital kalp hastaligi, diisiik dogum agirlig1 acisindan risklidir (19,26,47).
Ayrica dogumsal anomaliler (kardiyak lezyon, 6zefajiyal atrezi, intra uterin bilyiime
geriligi) meydana gelebilmektedir. Olii dogum ve diisiik dogum riski yiiksektir (17).
Hiperfenilalaninemili adodlesan kizlar, plansiz gebeliklerin riski (fétal anomali) i¢in
damismanlik almali ve fenilalanin diizeyinin takibinin siirdiiriilmesi igin
cesaretlendirilmelidirler (24). Fenilketoniirili kiz cocuklarina 10-12 yasindan
baslayarak maternal fenilketoniiri ve gebelik siiresinde siki diyet tedavisinde
bulunmanin 6nemi konusunda egitim yapilmalidir (17). Tiim aile i¢in psikososyal
destek saglanmali, bebegin bakiminin devamliligi gelistirilmeli ve takip edilmelidir
(26). Bebegin dogumdan sonra anne siitii almasinda da bir sakinca yoktur (18).

Maternal fenilketoniiride diyetin amaci; kan fenilalanin seviyesini normal
sinirlarda tutabilmek, saglikli bebeklerin diinyaya gelmesini saglamak ve yasam

kalitesini arttirmaktir (9).

1.1.2.9. FENILKETONURIDE HEMSIRE VE EBELERIN GOREV VE
SORUMLULUKLARI

Hemsire ve ebeler her yenidogandan kan oOrnegi alinmasi gerektiginin
farkinda olmalidirlar. Kan Orneginin alinmasi i¢in en uygun zamanin bebek
beslendikten en az 24 saat sonra oldugunu bilmelidirler. Hastanelerde kan 6rneklerini
bebegin taburculuguna yakin yada bebek taburcu olurken almalidirlar. Kan ornegi
alman her bebegin ailesine kanin ne amacla alindigi, gerekliligi, sonucu nasil
ogrenecekleri anlatilmalhidir ve gerekli izin alinmalidir. Kan 6rnegi alinmis her
bebegin kaydinin tutuldugu bir kayit sistemi olusturmalidirlar. Kan 6rnekleri analiz
icin en kisa siirede laboratuara gondermelidir. Hemsire ve ebeler yeniden taramanin

gerekliligine inanmalidirlar. Erken taburculuktan dolayr yanlis negatif sonug
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cikabileceginden aileleri yeniden tarama yapilmasi i¢in uyarmalidirlar. Yeniden
taramas1 yapilacak bebegin ailesini bebek 15 giinliikk oldugunda evlerine en yakin
temel saglik hizmeti veren kuruma giderek kan Ornegi aldirmalari konusunda
uyarmalidirlar. Ailelere sozlii uyarimin yaninda hatirlatict yazili sevk formu da
verilmelidir (11).

Cok boyutlu bir sorun olan FKU’de ailenin bu durumla bas edebilmesi,
cocugun tedavisini basar ile yiiriitebilmesi, ¢ocuk ve ailenin duruma en iist diizeyde
uyumlarinin saglanmasi i¢in ekip yaklasimi gereklidir. Gelismis merkezlerde ekip;
genetik danigman, pediatrist, diyetisyen, hemsire, sosyal ¢alisman ve psikologdan
olusmaktadir (12).

Hemsire ve ebeler fenilketoniirili ¢ocuklarin tedavisinin basarili diyet
uygulamast oldugunun farkinda olmalidirlar. Bu diyetin, ¢ocugun biiylime ve
gelismesi i¢cin giivenli oranda fenilalanin igermesi gerektigini, diyetin
siirdiiriilmesinin aile icin zor, mamalarin cok pahali oldugunu bilmelidirler.
Cocuklarin idrar ve kan fenilalanin diizeylerinin siki takibinin, boy/kilo kayitlarinin
diizenli Ol¢timiiniin diyet izlemi agisindan onemli oldugunun farkinda olmalidirlar.
Hemgire ve ebeler diger saglik personeline ve hasta cocugun ailesine tedavinin
anlamim aciklamalidirlar. Basarilhi diyet kontroli icin ailelerin sunlan 6grenmesini
saglamalidirlar; bebek diyet plani, besin aliminin izlenmesi, kan 6rnegi alimi, saglik
durumunun ve besin aliminin dogru kaydinin yapilmasi, hastalik geligsim safhasiyla
basedilmesi, ailelerin sug¢luluklarini, korkularimi ve kizginliklarini agiklamalar icin
terapotik iletisimin gerekliligi. Ayrica aileler; ¢ocukta yetersiz fenilalanin alimi
belirtilerini (anoreksiya, kusma, halsizlik), artmig fenilalanin miktarinin gerektirdigi
durumlan (hizli biiylime ve atesli hastalik periyodu), protein kisitlamasinin ciddi
oldugunda hemoglobin diizeylerinin yakindan takibi, 6zel tiretimli proteinden diistik,
karbonhidrattan yiiksek gidalarin alinmasi, diisiik fenilalaninli degisim listelerinin
nasil oldugu ve diyet tedavisinin yasam boyu siirdiiriilecegi konularim bilmelidirler.
Hemgire ve ebeler, ailelerin diyet tedavisini 6grenmeleri i¢in cesaret verici olmali ve
ailelerden gelebilecek sorulara karsi danisman rollerini bilmelidirler (48). Annenin
tekrarlanan gebeliklerindeki hasta dogma riski konusunda anlayabilecekleri ifadelerle

bilgi verilmesi gereken noktalardan birisidir (17).
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Cocuklar biiyiiditkkce ailelere denetimin azaldigi, c¢ocuklarin yasak
yiyeceklerden yedikleri ve diyetle verilenlerden daha fazlasim almalar ile kan
fenilalanin diizeylerinin yiikseldigi siklikla izlenmektedir. Bunu Onlemek igin
cocuklarin anlamaya bagladiklar1 yastan itibaren diyetleri konusunda siirekli
egitilmeleri, bilinglendirilmeleri gerekmektedir. Hasta cocuk sadece ozel diyeti
uygulanan degil, kendiside giderek diyetin uygulayicisi olmalhidir. Bu egitim
verildiginde hasta 0©zel diyette olmanin da bir yasam bicimi oldugunu
benimseyecektir (17).

Hemsireler, diger disiplinlerle isbirligi yaparak ve biitiinciil, aile merkezli
bakim uygulayarak fenilketoniirili ¢cocugun tani ve tedavi siirecinde dnemli bir yer
alabilirler. Hemsireler egitici, koruyucu, destekleyici, danigman ve bakim verici
hemgirelik rollerini kullanarak fenilketoniirinin énlenmesi, erken tan1 ve tedavisinin
saglanmasi, hastaligin aile sagligi iizerindeki olumsuz etkilerinin azaltilmasi ve
bakimin siirdiiriillmesinde sorumluluk alabilirler (12).

Toplumu akraba evliliklerinin sonuglar1  konusunda bilinglendirme,
fenilketoniirili ¢ocuklar1 yada hastalik olasilig tasiyan aileleri belirleme, bu aileleri
genetik danmismanlik igin yonlendirme, FKU tarama programlarina, etkin olarak
katilma hemsirenin koruyuculuk roliine uygun diisen islevlerdir (12,29).

Ailenin genetik damigmanlik gereksinimini belirleyen hemsireler bu siirecin
baslangicinda yer alirlar. Hemsireler, ailenin genetik damismanlik almaya iliskin
duygularin1 tartigarak, aileyi genetik danmismanlik siirecine iligkin bilgilendirerek
ailenin danmisma hizmetlerinden daha etkin yararlanmasin1 saglayabilirler.
Cocuklarinda kalict bir bozukluk oldugunu ve bunun kendilerinden gectigini
ogrenmekle baslayan aci cekme ve yas siirecinde ebeveynleri duygularini ifade
etmeye cesaretlendirerek aileyi destekleyebilirler. Hemsireler, aile {iyelerinin
gelisimsel gereksinimlerini, durumdan etkilenimlerini, yeterliliklerini ve destek
kaynaklarini tanimalarina yardim edebilirler.Hemsire, bozukluga ve seceneklere
iliskin verilen bilgileri ailenin tam ve dogru olarak anlaylp anlamadigin
degerlendirmelidirler. Ailenin soru sorabilecegi bir ortam bu degerlendirmeye izin
verir (12).

FKU diyeti, aileyi bilissel, sosyal, psikolojik ve ekonomik olarak bircok

alanda zorlayabilir. Aile, giinliik bakimi siirdiiriirken direkt damismanlik almaya,
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onerilere ve desteklenmeye gereksinin duyabilir. Gerek hastanede, gerekse halk
saglhigl alaninda calisan hemsire ve ebeler aileye fenilketoniirili cocuga evde bakim
verebilme yetenegi kandirmada ve aileyi desteklemede 6nemli bir role sahiptir (12).
Hastaligin gerektirdigi degisimlere uyum saglamada ailenin yasadigi
giicliikler ve hemsirelik bakim gereksinimleri hastaligin ve ailenin 6zelliklerine gore
degisebilir. Bu nedenle fenilketoniirili ¢cocugu olan ailenin 6zelliklerinin ve aile
iyelerinin psikososyal gereksinimlerinin kapsamli bir sekilde degerlendirilmesi

hemsirelik bakiminin temelini olusturur (12).
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2. GEREC VE YONTEM

2.1. Arastirmanin Tiirii

Kesitsel tipte bir aragtirmadir.

2.2. Arastirmanin Yapildigi Yer ve Zaman

Aydin il merkezinde FKU tarama programunin yiiriitiildiigii merkez ve
merkeze bagh Saglik Ocaklari, Aydin Dogum ve Cocuk Bakim Evi, 82. Y1l Devlet
Hastanesi’nde, 1 Mart 2006-31 May1s 2006 tarihleri arasinda yapilmistir.

2.3. Arastirmanin Evreni

Aydin ilinde FKU kan o6rneklerinin alimmdan saglik ocaklarinda ebeler
sorumludur. Hemsireler, poliklinik hizmetlerinde calistiklarindan FKU kan
orneklerini almamaktadirlar. Saglik personeli yetersizliginden dolay1 ebelerinde bir
kismi poliklinik, laboratuar hizmetlerinde gorev almaktadir. Saglik ocaklarinda gorev
dagilimi, kurumun ihtiyacina goére sorumlu hekim tarafindan belirlenmektedir. Bu
durumda gorevlendirme degisikligine bagh olarak FKU kan 6rneklerini alan ebeler
de degisebilmektedirler. Normalde ebeler bebeklerden FKU kan o6rneklerini ev
ziyaretlerinde veya ailenin bebegini saglik ocagina getirdigi sirada almaktadir. Eger
aile bebegini FKU kan 6rnegi alinmast igin saglik ocagina getirdiginde, ebesi saglik
ocaginda degilse mutlaka bir bagka ebe tarafindan FKU kan 6rnegi alinmakta ve
kayd: tutulmaktadir. Ayrica belli nedenlerden dolayr (dogum izni, yillik izin vb.)
gorevini  gecici olarak siirdiremeyen ebelerin yerine bir baska ebe
gorevlendirilmektedir. Arastirmaya saglik ocaklarinda calisan, FKU kan ornegini
caligma hayatinda almis ve almakta olan tim ebeler dahil edilmistir. Saghk
ocaklarinda calisan ebeler arasinda daha 6nceden FKU kan 6rnedi almayan ebe
bulunmamaktadir. Aydin il merkez ve merkeze bagh saglik ocaklarinda arastirmanin
yiirtitiildiigii tarihlerde 126 ebe caligmaktaydi (bu sayiya baska kurumlara gecici
gorevle gidenler, dogum veya yillik izne ayrilanlar dahil edilmemistir). Ebelerden
110 kisi arastirmaya goniilliiliik esasina uygun olarak katilmistir. Bu sayi, saglik

ocaklarinda calisan ebelerin %87’ sidir.
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Aydin Dogum ve Cocuk Bakim Evi'nde, FKU tarama programmin
yiiriitiilmesinden calisan tiim hemsire ve ebeler sorumludur. Ancak hafta ici 8-16
saatleri arasinda FKU kan 6rneklerini bir FKU hemsiresi almaktadir. Hafta sonlar1 ve
resmi tatillerde hastanede sorumlu hemsire-ebe gorevini iistlenen 12 saglik calisani,
sorumlu-ambulans nébetini tuttuklar1 zaman FKU kan orneklerini almaktadirlar. Bu
sorumlu hemsire-ebe, 24 saatlik nobetleri esnasinda eger ambulansla sehir disina
hasta sevkine giderse FKU kan orneklerini almasi igin hastane calisanlarmdan biri
gorevlendirilmektedir. Arastirmanin yapildigi tarihten bir yil Oncesine kadar
hastanede calisan tiim hemsire ve ebeler calisma saatlerinde FKU kan 6rneklerini
almaktaydilar. Bu nedenle arastirmaya hastanede calisan bashemsire ve yardimcilari
haricindeki 70 ebe ve hemsire dahil edilmek istenmistir. Calisan ebe ve
hemsirelerden toplam 57 kisi arastirmaya goniillillik esasina uygun olarak
katilmistir. Bu say1 ¢alisanlarin % 81’idir.

Aydin 82. Yil Devlet Hastanesi’nde FKU Tarama Programini yiiriitmekten
sorumlu kadin-dogum servisinde 15 ebe bulunmaktadir. Bu ebelerin hepsi calisma
saatlerinde bebeklerden FKU kan 6rnegi almaktadir. Serviste ¢alisan tiim ebelerle

goriisiilmils ve arastirmaya goniilliilitk esasina uygun katilmalar saglanmistir.

2.4.Arastirmanmn Orneklemi

Aragtirmada 6rneklem yapilmaksizin Aydin il merkezinde FKU tarama
programim yiiriiten merkez ve merkeze bagh Saglik Ocaklari, Aydin Dogum ve
Cocuk Bakim Evi, 82. Yil Devlet Hastanesi’nde calisan hemsire ve ebelere

ulasilmas1 hedeflenmistir.

2.5. Veri Toplama Yontemi

Verilerin toplanmasinda, hemsire ve ebelerin birbirleriyle etkilesimini
engellemek i¢in yliz yiize goriisme yontemi uygulanmistir. Arastirma katilimcilarina
Fenilketoniiri hastali§i ve taramasi ile ilgili literatiir dogrultusunda hazirlanan 42

soruluk anket, bizzat arastirmaci tarafindan uygulanmistir.
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2.6.Veri Toplama Araci

Arastirmada veri toplama araci olarak; arastirmaci tarafindan hazirlanmis
olan hemsire ve ebelerin sosyo-demografik oOzellikleri, fenilketoniiri hastalifi ve
tarama uygulamasi konusundaki bilgi durumlarim saptamaya yonelik ¢esitli sorulara

yer verilmis olan anket formu (Ek) kullanilmstir.

2.7. Verilerin Degerlendirilmesi

Verilerin degerlendirilmesinde anket sorularindan sadece bir dogru cevabi
bulunan 20 bilgi sorusu almip puanlama sistemi olusturulmus ve her bir soruya 5
puan verilerek 100 puan iizerinden degerlendirme yapilmistir. Bu 20 soru, 10 soru
fenilketoniiri hastaligi ve 10 soru fenilketoniiri tarama uygulamasi olmak iizere iki
bolime ayrilmistir. Her bir bolim icin puanlama sistemi 50 puan iizerinden
hesaplanmistir. Sorulara dogru cevap verenlere 5, yanlis cevap verenlere 0 puan
verilerek degerlendirmeye gidilmistir.

Anketteki ~ Fenilketoniiri ~ hastaligt ~ ile  ilgili  secgilen  sorular
6,7,9,10,11,14,16,17,18,19 numarali ve Fenilketoniiri tarama uygulamas ile ilgili
secilen sorular 26,27,28,31,33,34,35,37,40,42 numarali sorulardir.

Hemsire ve ebelerin bilgi puan ortalamalan ortalamaztstandart sapma olarak
verilip, verilerin istatistiksel analizinde Mann Whitney U testi ve ki-kare testi

kullanilmigtir. Anlamlilik seviyeleri p<0,05 olarak alinmistir.

2.8. Smirhhiklar

Arastirmanin  planlanmas1 asamasinda Aydin il merkezinde saghk
kurumlarindaki FKU tarama programim yiiriiten hemsire ve ebelerin tiimiiyle
goriisiilmek istenmistir. Aydin 11 Saglik Miidiirliigii ve Aydin Adnan Menderes Tip
Fakiiltesi Hastanesi yetkililerinden FKU tarama programim yiiriiten hemsire, ebe
sayilar1 ve arastirmay1 siirdiirebilmek icin yazili izin alinmistir. Anket uygulamak
icin gidildiginde, Aydin Adnan Menderes Tip Fakiiltesi Hastanesi’'nde FKU kan
orneklerini asistan doktorlarin aldiginin  6grenilmesi ve ACS/AP’ta FKU kan
orneklerinin alinmamasi iizerine arastirmaya sadece Aydin Il Saghk Miidiirliigii’ne
bagl kurumlarda FKU kan 6rneklerini alan hemsire ve ebeler dahil edilmistir. Anket

uygulandig: tarihlerde 29 hemsire ve ebe izinli oldugundan/arastirmaya katilmak
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istemediginden 23 hemsire ve 159 ebe olmak iizere toplam 182 katilimciya
ulagilabilmistir. Ayrica yaptiZimiz arastirmanin  konusu ile ilgili yapilmig

calismalarin yetersizliginden kaynakl tartismada sikinti ¢ekilmistir.
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3. BULGULAR

Tablo 3.2: Hemsire ve Ebelerin Sosyo-Demografik Ozelliklerinin Dagihm

Ozellikler Say1 Yiizde
Yas

<35 95 52,2
>35 87 47,8

Medeni Durum

Evli 162 89,0
Bekar 20 11,0
Meslek

Hemsire 23 12,6
Ebe 159 87,4

Meslekte Calisma Siiresi

<10 yil 35 19,2
>10 y1l 147 80,8
Kurum

Saglik Ocagi 110 60,5
Aydin Dogum ve Cocuk Bakim Evi 57 31,3
82. Y1l Devlet Hastanesi 15 8,2

Kurumda Calisma Siiresi

<Syil 86 47,3
>5 yil 96 52,7
Egitim Durumu

Saglik Meslek Lisesi 65 35,8
Acik Ogretim Onlisans 92 50,5
Meslek Yiiksekokulu 15 8,2
Saglik/Hemsirelik Yiiksekokulu 10 5,5
Toplam 182 100,0

Arastirmada 23 hemsire ve 159 ebe olmak iizere toplam 182 saglik calisanina

ulasilmistir. Katilimcilarin %87,4’tinii ebeler olusturmaktadir.
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Tablo 3.2 incelendiginde hemsire ve ebelerin yarisinin 35 yas ve iistiinde
oldugu goriilmektedir. Katilimcilarin yag ortalamasi 35,1+5,9 olup, en geng¢ katilimci
25, en yash katihmei ise 53 yasindadir. Hemsire ve ebelerin biiyiik ¢cogunlugunun
evli oldugu tespit edilmistir.

Ortalama meslekte calisma siiresi 15,7+5,8 olup meslekte en kisa ¢alisanin 5
yil, en uzun c¢alisamin 33 yil calistigi hesaplanmistir. Katilimcilarin %80,8’inin
meslekte calisma siirelerinin 10 y1l ve daha fazla oldugu saptanmistir. Saghk
Ocaginda ¢alisan katilimcilarin hastanelerde ¢alisanlara gore sayilariin daha yiliksek
oldugu goriilmektedir.

Ayn1 kurumda ¢alisma siirelerine bakildiginda hemsire ve ebelerin yarisinin 5
yil ve tistiinde calistigl saptanmistir. Ortalama kurumda calisma siiresi 7,946,1 olup
en az calisanin 1 y1l, en fazla calisanin 28 yil oldugu tespit edilmistir.

Katilimcilarin  %64,2’sinin {iniversite mezunu oldugu ve bunlarin biiyiik
cogunlugunu agik Ogretim Onlisans mezun grubunun olusturdugu saptanmistir.

Hemsirelerin %82,6’s1, ebelerin ise %61,6’s1 iiniversite mezunudur.

Tablo 3.3: Hemsire ve Ebelerin FKU Taramasi1 Gorev Ozelliklerinin Dagihm

Ozellikler Say1 Yiizde
FKU Taramasi Gorev Siiresi

<Syi 50 27,5
>5 yil 132 72,5
Hizmet ici egitim

Alan 65 35,7
Almayan 117 64,3
Bakim/egitim/damsmanhk

Veren 10 5.5
Vermeyen 172 94,5
Toplam 182 100,0

Aragtirmaya katilan hemsire ve ebelerin FKU taramasi uygulama siiresinin

cogunlugunun 5 yil ve iizerinde oldugu saptanmustir. FKU taramas1 uygulama siiresi
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ortalamasimin 8,243,7 yil oldugu, bu goérevi en az uygulayanin lyil, en fazla
uygulayanin 13 yil siirdiirdiigii hesaplanmstir.
Katilimcilarin = %35,7’sinin  hizmet i¢i egitim aldigi tespit edilmistir.
Hemsirelerin %52,2’si HIE alirken ebelerin sadece %33,3’ii HIE almustir.
Katilimcilarin %35,5’inin ise fenilketoniirili bir bebege/cocuga bakim ayni

zamanda ailesine egitim/danigsmanlik verdigi tespit edilmistir.

Tablo 3.4: Katihmcilarin Fenilketoniiri Konusundaki Bilgi Kaynaklarmin

Dagilim

Bilgi Kaynag Say1 Yiizde
Okul yillart 27 14,8
Hizmet i¢i egitim 56 30,8
Bakanliga ait dergi, brosiir 61 33,5
Medya/tv/internet 8 4.4
Kendi kendine uygulayarak 30 16,5
Toplam 182 100,0

Fenilketoniiri konusunda bilgi kaynaklarinin en ¢ok bakanhia ait dergi,
brosiire ve ardindan hizmet i¢i egitime dayali oldugu belirlenmistir. Yapilan
istatistiksel analiz sonucunda hizmet i¢i egitim alanlarin tiimiiniin fenilketoniiri

konusundaki bilgi kaynagim1 HIE’e dayandirdig1 ortaya ¢ikmustur.
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Tablo 3.5: Katimcilarin Tamtiaa  Ozelliklerine Gore Fenilketoniiri

Konusundaki Genel Bilgi Puan Ortalamalarmin Karsilastirilmasi

Ozellikler Puan P

Ortalamasi

Yas <35 57,4+13,7 0,906
>35 57,2+16,8

Medeni Durum Evli 58,1+15,1 0,115
Bekar 50,8+14,9

Meslek Hemsire 61,9+15,4 0,070
Ebe 56,6+15,1

Meslekte Calisma Siiresi <10 Yil 55,9+12,9 0,550
>10 Yil 57,7+15,7

Kurum Saglik Ocaklar 54,8+13,8 0,006
Hastaneler 61,1+16,5

Kurumda Cahsma Siiresi <5 Y1l 56,0134 0,421
>5 Y1l 58,4+16,7

Egitim Durumu Saglik Meslek L. 54,0£15,3 0,013
Universite 59,1+14.,9

FKU Taramasi Gorev <5 Y1l 60,2+14,7 0,083

Siiresi >5 Yil 56,2+15,3

Hizmet ici Egitim Alan 62,6+16,1 <0,001
Almayan 54,4+13,9

Bakimm/Egitim/Damsmanhk Veren 62,5+19,6 0,277
Vermeyen 57,0+14,9

Hemsire ve ebelerin fenilketoniiri konusuna iligkin genel bilgi puan

ortalamasi 100 iizerinden 57,3+15,2 olarak hesaplanmistir.

Tablo 3.5 incelendiginde yas, medeni durum, meslek, meslekte ¢alisma

siiresi, ayn1 kurumda calisma siiresi, FKU taramasi uygulama siiresi, fenilketoniirili

bir bebege/cocuga bakim ve ailesine egitim/damismanlik verilmesi ile FKU

konusundaki genel bilgi puan ortalamalar1 arasinda istatistiksel bir iliski olmadig

goriilmektedir (p>0,05).

Kurum ile fenilketoniiri konusundaki genel bilgi puan ortalamasi istatistiksel

olarak iligkili saptanmistir (p=0,006). Saglik ocaklarinda ¢alisan katilimcilarin bilgi
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puan ortalamasi 54,8+13,8 iken hastanelerde calisanlarin bilgi puan ortalamasi
61,1£16,5’dir. Hastanelerde calisanlarin puan ortalamalarinin daha yiiksek oldugu
sekil 2°de de gosterilmektedir.

Saglik meslek lisesi mezunlan ile tiniversite mezunu hemsire ve ebelerin
fenilketoniiri konusundaki genel bilgi puan ortalamalar1 arasindaki fark istatistiksel
olarak anlamli tespit edilmistir (p=0,013). Universite mezunlarinin saglik meslek
lisesi mezunlarina gore FKU konusunda genel bilgi puan ortalamalarmin daha
yiiksek oldugu sekil 3’te de gosterilmektedir.

Hizmet ici egitim alma ile fenilketoniiri konusundaki genel bilgi puan
ortalamasi istatistiksel olarak iligkili bulunmustur (p<0,001). Sekil 4’te de hizmet i¢i
egitim alanlarin puan ortalamasinin hizmet i¢i egitim almayanlara gore daha yiiksek

oldugu gosterilmektedir.

Sekil 2: Katilmcillarin Calistiklari Kurumlara Gore Fenilketoniiri

Konusundaki Genel Bilgi Puanlari
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ndaki

Konusu

Gore Fenilketoniiri

Sekil 3: Katimcilarin Egitim Durumlarima

Genel Bilgi Puanlar1
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Sekil 4: Katiimcilarin Hizmet I¢i Egitim Durumlarina
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Konusundaki Bilgi Puan Ortalamalarimin Karsilastirilmasi

Ozellikler Puan P
Ortalamasi

Yas <35 25,1+8,8 0,333
>35 25,9+10,9

Medeni Durum Evli 25,7499 0,593
Bekar 23,6%11,5

Meslek Hemsire 28,0+9,9 0,197
Ebe 25,1499

Meslekte Calisma Siiresi <10 Yil 23,9+8,1 0,272
>10 Y1l 25,9+10,3

Kurum Saglik Ocaklarn ~ 23,6+8,6 0,003
Hastaneler 28,3+11,1

Kurumda Cahsma Siiresi <5 Y1l 24,248 4 0,097
>5 Yil 26,7+10,9

Egitim Durumu Saglik Meslek L. 23,8+8,4 0,082
Universite 26,4+10,6

FKU Taramasi Gorev <5 Y1l 26,8+9,2 0,282

Siiresi >5 Yil 25,0+10,2

Hizmet igi Egitim Alan 28,5+10,3 0,001
Almayan 23,8494

Bakim/Egitim/Damismanhk Veren 25,3+9,7 0,137
Vermeyen 28,5+12,2

Hemsire ve ebelerin fenilketoniiri hastaligi konusundaki bilgi puan ortalamasi
50 iizerinden 25,5+9,9 olarak hesaplanmistir.

Tablo 3.6’da goriildiigii gibi yas, medeni durum, meslek, meslekte ¢alisma
siiresi, aym kurumda ¢aligma siiresi, egitim diizeyi, FKU taramas1 gorev siiresi ve
fenilketoniirili bir bebege/cocuga bakim ve ailesine egitim/danismanlik verilmesi ile
FKU hastaligt konusunda alinan bilgi puan ortalamasi arasinda istatistiksel bir
anlamlilik saptanmamustir (p>0,05).

Fenilketoniiri hastaligi konusundaki bilgi puan ortalamalar ile kurum

arasinda istatistiksel bir iliski tespit edilmistir (p=0,003). Saghk Ocaklarinda
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calisanlarin FKU hastalig1 konusundaki aldiklari bilgi puan ortalamasi 23,6+8,6 iken
hastanede calisanlarin bilgi puan ortalamalar1 28,3+11,1 olarak hesaplanmstir.
Hizmet ici egitim alma ile FKU hastaligi konusundaki bilgi puan ortalamasi
istatistiksel olarak anlamli bulunmustur (p=0,001). Hizmet i¢i egitim alanlarin
hizmet i¢i egitim almayanlara gére FKU hastaligi bilgi puan ortalamalar1 daha

yiiksek hesaplanmistir.

Tablo 3.7: Katthmcilarin Tamtici Ozelliklerine Gore Fenilketoniiri Taramasi

Konusundaki Bilgi Puan Ortalamalarimin Karsilastirilmasi

Ozellikler Puan P
Ortalamasi

Yas <35 32,3+7.9 0,471
>35 31,3+8,9

Medeni Durum Evli 32,4+8,2 0,077
Bekar 27,5+9,4

Meslek Hemsire 33,948,5 0,115
Ebe 31,5+8,3

Meslekte Calisma Siiresi <10 Yil 32,0+£6,9 0,993
>10 Yil 31,8487

Kurum Saglik Ocaklar1 31,2479 0,221
Hastaneler 32,848,9

Kurumda Calisma Siiresi <5 Y1l 31,9+8,1 0,809
>5 Y1l 31,8487

Egitim Durumu Saglik Meslek L.  30,2+9,1 0,056
Universite 32,7+7,8

FKU Taramasi Gorev <5 Yil 33,448,2 0,131

Siiresi >5 Y1l 31,2484

Hizmet Ici Egitim Alan 32,248,2 0,005
Almayan 30,5+8,2

Bakim/Egitim/Damismanhk Veren 31,7+8,3 0,473
Vermeyen 34,0+9,7

Hemsire ve ebelerin fenilketoniiri taramasi konusundaki bilgi puan ortalamasi

50 tizerinden 31,8+8,3 olarak hesaplanmistir.
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Tablo 3.7°de goriildiigii gibi fenilketoniiri taramasi konusunda alan bilgi
puan ortalamasi ile yas, medeni durum, meslek, meslekte ¢alisma siiresi, kurum, ayni
kurumda calisma siiresi, egitim diizeyi, FKU taramas1 gorev siiresi ve fenilketoniirili
bir bebege/cocuga bakim ve ailesine egitim/damismanlik verilmesi arasinda
istatistiksel bir iliski saptanmamaistir (p>0,05).

Katilimcilarin hizmet ici egitim alma durumu ile FKU taramasi konusunda
alman bilgi puan ortalamasi istatistiksel agidan anlamli bulunmustur (p=0,005).
Hizmet ici egitim alanlarin hizmet ici egitim almayanlara gére FKU taramasi bilgi

puan ortalamasinin daha yiiksek oldugu goriilmektedir.

Tablo 3.8: Katihmcilarin Fenilketoniiri Hastaliginin  Tanimlanmasi

Konusundaki Verdikleri Yamtlarin Dagilim

Fenilketoniiri ne tiir bir hastaliktir? Say1 Yiizde
Metabolik 105 57,7
Hormonel 33 18,1
Otoimmiin 12 6,6
Bilmiyorum 32 17,6
Fenilketoniiride eksik olan enzim nedir?

Fenilalanin hidroksilaz 39 21,4
Fenilalanin 120 66,0
Bilmiyorum 23 12,6
Fenilalanin viicutta nerede doniisiime ugrar?

Karaciger 47 25,8
Bilmiyorum 135 74,2
Fenilketoniiri kalitsal olarak gecer mi?

Evet 75 41,2
Hayir 79 43,4
Bilmiyorum 28 15,4
Toplam 182 100,0

Tablo 3.8’de goériildiigii gibi katilimecilarin = %57,7°si  fenilketoniirinin
“metabolik” bir hastalik oldugunu dogru bilmistir.

Fenilketoniiride eksik olan enzimin “fenilalanin hidroksilaz” oldugunun
bilinme orani ise %?21,4’tiir.

Fenilalaninin “karacigerde” doniisiime ugradigi dogru yaniti katilimcilarin

%?25,8’1 tarafindan bilinmistir.
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kalitsal olarak gectigini katilimcilarin %41,2’si dogru

bilmistir. Hastaligin kalitsal oldugunu ifade eden katilimcilarin ancak %12’si

fenilketoniirinin “otozomal resesif gecisli” oldugu gecerli yanitin1 vermistir.

Tablo 3.9: “Akraba Evliligi Fenilketoniiri Hastali@imin Goriilme Sikhigim

Arttirir Mi?” Sorusuna Verilen Yamtlarin Katihmeilarin Ozelliklerine Gore

Dagilim
Ozellikler Yanitlar
Egitim Dogru Yanlis Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Meslek L. 11 16,9 54 83,1 65 100,0 0,113
Universite 32 27,4 85 72,6 117 100,0
Kurum
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde
Saglik Ocaklari 23 20,9 87 79,1 110 100,0 0,286
Hastaneler 20 27,8 52 72,2 72 100,0
FKU taramasi
gorev siiresi
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
<S il 14 28,0 36 72,0 50 100,0 0,393
>5 Yil 29 22,0 103 78,0 132 100,0
Hizmet ici Egitim
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde
Alan 20 30,8 45 69,2 65 100,0 0,091
Almayan 23 19,7 94 80,3 117 100,0
Toplam 43 23,6 139 76,4 182 100,0

Hemsire ve ebelerin %23,6’s1 akraba evliliginin fenilketoniirinin goriilme

sikligini arttirdigini dogru bilmistir.

“Akraba evliligi fenilketoniiri hastaliginin goriilme sikhigint arttirr mi?”

sorusuna verilen yanitlar katilmecilarin egitim diizeylerine, calistiklar1 kurumlara,

FKU taramasi gorev siirelerine ve hizmet ici egitim alma durumlarma gore

dagilimlar1 incelendiginde istatistiksel acidan bir anlamlilik tespit edilmemistir

(p>0,05).
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Tablo 3.10: Katihmcilarin Fenilketoniirili Cocuklarda Goriilen Degisiklikler

Konusundaki Bilgi Durum Dagilim

Fenilketoniirili yenidoganlar dogustan hastaliga 6zgii Say1 Yiizde

belirti verirler mi?

Evet 39 21,4
Hayir 107 58,8
Bilmiyorum 36 19,8
Hastaliga 6zgii idrar kokusunda degisiklik olur mu?

Evet 88 48,4
Hayir 11 6,0
Bilmiyorum 83 45,6

Fenilketoniirili cocuklarin cilt, goz ve sa¢ renginde

degisiklik olur mu?

Evet 93 51,1
Hayir 25 13,7
Bilmiyorum 64 35,2

Tedavi edilmemis Fenilketoniirili cocuklarda

zihinsel-motor gerilik goriiliir mii?

Evet 137 75,3
Hayir - -
Bilmiyorum 45 24,7
Toplam 182 100,0

Hemsire ve ebelerin %58,8’i fenilketoniirili yenidoganlarin dogustan
hastaliga 6zgii belirti vermedigini dogru bilmistir.

Hastaliga 6zgii idrar kokusunda degisiklik oldugu ise katilimcilarin %48,4’i
tarafindan bilinmistir. Idrar kokusunda degisiklik oldugunu belirten katilimcilarin
%34,1°1 idrarda “kiif/fare lesi kokusu” olur dogru yanitin1 vermistir.

Fenilketoniirili cocuklarin cilt, gz ve sac¢ renginde degisiklik oldugu dogru
yamitini katilimcilarin %51,1°1 belirtmistir. Soruya dogru yanit verenlerin %43’
fenilketoniirili ¢ocuklar1 “sarisin, mavi gozlii, beyaz tenli” olarak tanimlamistir.

Katilimecilarin %75,3’11 fenilketoniirili ¢ocuklarda ‘“zihinsel-motor gerilik”

goriildiigiinii ifade ederek beklenene uygun yanit vermistir.



43

Tablo 3.11: Katilmcilarin Fenilketoniirili Cocuklarin Tedavisi Konusundaki

Bilgi Durum Dagilim

Fenilketoniiri hastaligimin tedavisi var mdir? Say1 Yiizde
Evet 175 96,2
Hayir -

Bilmiyorum 7 3,8
Fenilketoniirili cocuklarin 6zel bir diyeti var mdir?

Evet 169 92,9
Hayir - -
Bilmiyorum 13 7,1

Fenilketoniirili bebekler tedavi altinda anne siitii

alabilirler mi?

Evet 83 45,6
Hayir 72 39,6
Bilmiyorum 27 14,8

Fenilketoniirili bebeklerin ek gidaya gecis zamaninda

bir degisiklik var mdir?

Evet 68 37,3
Hayir 52 28,6
Bilmiyorum 62 34,1
Toplam 182 100,0

Hemsire ve ebelerin biiyiikk ¢ogunlugu fenilketoniiri hastaliginin tedavisinin
oldugunu dogru bilmistir.

Katilimcilarin fenilketoniirili cocuklarin 6zel bir diyetinin oldugunun bilinme
orant %92,9’dur. Diyet tedavisinin oldugunu ifade edenlerin %55’i diyet igerigini
“proteinden/fenilalaninden fakir” olarak dogru tanimlamistir.

Fenilketoniirili bebeklerin tedavi altinda anne siitii alabilecegi dogru yanitinin
verilme oram %45,6’dir. Ayrica ek gidaya gecis zamaninda bir degisiklik olmadigi

dogru yanit1 hemsire ve ebelerin %28,6’s1 tarafindan verilmistir.
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Tablo 3.12: “Diyet Tedavisi Ne Kadar Siirdiiriilmelidir?” Sorusuna Verilen

Yamtlarin Katiimcilarm Ozelliklerine Gore Dagilim

Ozellikler Yanitlar

Egitim Dogru Yanlis Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde

Saglik Meslek L. 20 32,3 42 67,7 62 100,0 0,006

Universite 58 54,2 49 45,8 107 100,0

Kurum

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde

Saglik Ocaklari 38 36,5 66 63,5 104 100,0 0,002
Hastaneler 40 61,5 25 38,5 65 100,0
FKU taramasi

goreyv siiresi

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

<SSyl 25 52,1 23 47,9 48 100,0 0,330
>5 Yil 53 43,8 68 56,2 121 100,0
Hizmet Ici Egitim

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Alan 37 61,7 23 38,3 60 100,0 0,003
Almayan 41 37,6 68 62,4 109 100,0
Toplam 78 46,2 91 53,8 169 100,0

Hemsire ve ebelerin %46,2’si diyet tedavisinin “yasam boyu” siirdiiriilecegi
dogru yanitin1 vermistir.

“Diyet tedavisi ne kadar siirdiiriilmelidir?” sorusuna verilen yanitlarla
katilimcilarin egitim diizeyi arasinda istatistiksel agidan bir farklilik oldugu tespit
edilmistir (p=0,006). Saglik meslek lisesi mezunlarinin %32,3’ii dogru yanit verirken
iniversite mezunlarinin %54,2’si dogru yanit vermistir.

Tablo 3.12°de goriildiigii gibi katilimcilarin ¢alistiklart kurumlara gore soruya
verdikleri yanitlar arasinda istatistiksel acidan bir iligki tespit edilmistir (p=0,002).
Hastanelerde calisanlarin  %61,5’i dogru yanit verirken saghik ocaklarinda
calisanlarin %36,5’1 dogru yanit vermistir.

Soruya verilen yamtlar ile FKU taramasi gorev siiresi arasinda istatistiksel

olarak bir farklilik saptanmamstir (p=0,330).
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Katilimcilarin hizmet i¢i egitim alma durumlar ile soruya verdikleri yanitlar
arasinda istatistiksel bir iliski bulunmustur (p=0,003). Hizmet ici egitim almayla

beraber soruya dogru yanit verme oraninin arttigi goriilmektedir.

Tablo 3.13: Ailelere FKU Taramasi Neden Yapildigi Anlatilmali Midir?

Sorusuna Verilen Yanitlarin Dagilinm

Yamt Say1 Yiizde
Evet 169 92,9
Hayir 3 1,6
Bazen 10 5,5
Toplam 182 100,0

Hemsire ve ebelerin biiyiik cogunlugu FKU taramasmin neden yapildigiin

aileye anlatilmasi gerektigi goriisiine sahiptir.

Tablo 3.14: FKU Taramasi Yapilmadan Once Bebegin Ailesinden izin Alinmali

Midir? Sorusuna Verilen Yanitlarin Dagilin

Yanit Say1 Yiizde
Evet 95 52,2
Hayir 61 33,5
Bazen 26 14,3
Toplam 182 100,0

Hemsire ve ebelerin yarisi FKU taramasi yapilmadan once ailelerden izin

alinmasi gerektigi goriistinii bildirmistir.

Tablo 3.15: Hemsire ve Ebelerin Fenilketoniiri Tarama Testi Formundaki

Tanitici Bilgiler Konusundaki Bilgi Durum Dagilim

Fenilketoniiri tarama testi formunda yer alan Say1 Yiizde
bilgiler nelerdir?

1,2,3,4,5,6,7,8,9 74 40,7
1,2,3,4,8,9 41 22,5
2,34,89 67 36,8
Toplam 182 100,0

1. Gonderen Kurumun Adi
2. Annenin Ad1 Soyadi
3. Bebegin Dogum Tarihi

4. Kan Alinma Tarihi
5. Antibiyotik
6. Prematiire

7. Kan Degisimi
8. Ailenin Adresi
9. Ailenin Telefon Numarasi
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“Fenilketoniiri tarama testi formunda yer alan bilgiler nelerdir?” diye
soruldugunda katilimcilarin  %40,7’si FKU tarama testi formunda doldurulmasi

gereken bilgilerin tiimiinii bilmistir.

Tablo 3.16: “Fenilketoniiri Taramas1 Yenidoganlara Ne Zaman Yapilmahdir?”

Sorusuna Verilen Yamtlarin Katihmecilarin Ozelliklerine Gore Dagihm

Ozellikler Yanitlar

Egitim Dogru Yanls Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

Saglik Meslek L. 49 75,4 16 24.6 65 100,0 0,028

Universite 103 88,0 14 12,0 117 100,0

Kurum

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

Saglik Ocaklar 94 85,5 16 14,5 110 100,0 0,384
Hastaneler 58 80,6 14 19,4 72 100,0
FKU taramasi

gorev siiresi

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

<5 Yil 38 76,0 12 24,0 50 100,0 0,093
>5 Yil 114 86,4 18 13,6 132 100,0
Hizmet Ici Egitim

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde
Alan 57 87,7 8 12,3 65 100,0 0,258
Almayan 95 81,2 22 18,8 117 100,0
Toplam 152 83,5 30 16,5 182 100,0

FKU taramasinin “ilk 48-72 saat icinde” yapilacagi dogru yanit1 hemsire ve
ebelerin %83,5’i tarafindan verilmistir.

“Fenilketoniiri taramasi yenidoganlara ne zaman yapilmalidir?” sorusuna
verilen yanitlarin katilimcilarin egitim diizeylerine gore dagilimlari incelendiginde
istatistiksel agidan bir iligki tespit edilmistir (p=0,028). Egitimle beraber dogru yanit
verme oraninin arttigi goriilmiistiir.

Tablo 3.16’da goriildiigii gibi katilimcilarin galigtiklart kurumlara, FKU
taramas1 gorev siirelerine ve hizmet ic¢i egitim alma durumlarina gore soruya

verdikleri yanitlar arasinda istatistiksel olarak bir farklilik bulunmamaistir (p>0,05).
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Tablo 3.17: Katihmcilarin Fenilketoniiri ikinci Tarama Zamam Konusundaki

Bilgi Durum Dagilim

Bebeklerden fenilketoniiri taramasi icin ikinci kan 6rnegi Say1 Yiizde

hangi durumlarda tekrar alinmahdir?

Erken taburculuk 72 39,5
Yeterince anne siitii almadan ilk kan 6rnegi alindiysa 44 24,2
[k kan 6rnegi ilk 24 saat icinde alindiysa 50 27,5
Bilmiyorum 16 8,8
Toplam 182  100,0

“Bebeklerden fenilketoniiri taramasi i¢in ikinci kan 6rnegi hangi durumlarda
tekrar alinmalidir?” sorusuna katilimcilarin %39,5’i “erken taburculuk” yanitini

verirken katilimcilarin %91,2’si soruyu dogru yanitlamistir.

Tablo 3.18: “Fenilketoniiri Taramasi Prematiire Bebeklere Ne Zaman
Uygulanmahdir?” Sorusuna Verilen Yamtlarin Katiimcilarin Ozelliklerine

Gore Dagilim

Ozellikler Yamtlar
Egitim Dogru Yanhs Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Meslek L. 28 43,1 37 56,9 65 100,0 0,066
Universite 67 57,3 50 42,7 117 100,0
Kurum
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Ocaklar 60 54,5 50 45,5 110 100,0 0,433
Hastaneler 35 48,6 37 51,4 72 100,0
FKU taramasi

gorev siiresi

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde

<5 Yil 22 44.0 28 56,0 50  100,0 0,173
>5 Yil 73 55,3 59 447 132 100,0
Hizmet ici Egitim

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Alan 41 63,1 24 36,9 65 100,0 0,029
Almayan 54 46,2 63 53,8 117 100,0

Toplam 95 52,2 87 47,8 182 100,0




48

Katilimcilarin %52,2’si fenilketoniiri taramasinin prematiire bebeklere “ilk 7-
15. giinler” arasinda yapilmasi gerektigi dogru yanitin1 vermistir.

Tablo 3.18’de goriildiigii gibi egitim diizeyi, kurum ve FKU taramas1 gorev
siiresi ile prematiire bebeklerden kan alinma zamaninin dogru bilinmesi arasinda
istatistiksel bir iliski saptanmamaistir (p>0,05).

Soruya verilen yanitlarin hemgire ve ebelerin hizmet i¢i egitim alma
durumlarina gore dagilimi incelendiginde istatistiksel olarak bir farklilik
bulunmustur (p=0,029). Hizmet ici egitim alanlarin soruya dogru yanit verme orant
daha yiiksektir.

“Bebege kan degisimi yapilmast kan Ornegi alim zamanmi etkiler mi?”
sorusuna hemsire ve ebelerin %60,4’ 1 “evet” dogru yanitin1 vermistir.

“Bebegin antibiyotik kullanmasi kan 6rnegi alim zamanini etkiler mi?” diye

LEANT3

katilimcilara soruldugunda %61,5’1 “evet” dogru yanitin1 vermistir.

Tablo 3.19: Katiimcilarin Kan Ornegi Ahrken Bebegin Agri ile Bas Etmesi icin
Neler Yapildig1 Konusundaki Bilgi Durum Dagilim

Kan ornegi alimirken bebegin agr1 ile bas Say1 Yiizde

etmesi icin neler yapilmahdir?

Anne Kucagi 127 69,9
Emzirilmesi 9 4,9
Bilmiyorum 35 19,2
Diger 11 6,0
Toplam 182 100,0

“Kan 6rnegi alinirken bebegin agn ile bas etmesi i¢in neler yapilmalidir?”

sorusuna hemsire ve ebelerin %69,9’u “anne kucag1” yanitim1 vermistir.
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Tablo 3.20: Katlmclarm FKU Taramasim Etkileyecek Uygulamalar

Konusundaki Bilgi Durum Dagilim

Dogru Yamt Yanhs Yamt Toplam

Say1 | Yiizde | Say1 | Yiizde | Say1 | Yiizde

FKU taramasi icin bebegin en
sik hangi bolgesinden kan

166 91,2 16 8,8 182 | 100,0
alimir?

FKU taramasi yaparken
eldiven kullamlmah nmudir? 122 67,0 60 33,0 182 | 100,0

Topugun delinmesinden 6nce
alkoliin fazlas1 kurumaya

birakilmah mdir? 163 89.6 | 19 10,4 | 182 | 100,0

FKU taramasi bebeklerden
ne kadar kan alinmahdir? 172 94,5 10 5,5 182 | 100,0

FKU taramasi yaparken ilk
kan damlasi filtre kagidina

almabilir mi? 118 | 648 | 64 | 352 | 182 | 100,0

Kan filtre kagidinin her iki
yiiziine aliabilir mi? 121 66,5 61 33,5 182 | 100,0

Kan alirken bebegin
topugunun asir1 sikilmasi kan

sonucunu etkiler mi? 76 41,8 106 58,2 | 182 | 100,0

Kan ornekleri kurutulmasi
icin ne kadar siire

bekletilmelidir? 35 | 192 | 147 | 808 | 182 | 100,0

Kan 6rneginin
kurutulmasinda giines
15181mn olumsuz etkisi olur
mu?

107 58,8 75 41,2 | 182 | 100,0

Hemsire ve ebelerin  %6,6’s1 tablo 3.20°deki sorularin hepsini dogru
yanitlamistir.
Fenilketoniiri taramasi i¢in bebeklerin en sik topuk dis yan kenarlarindan kan

ornegi alinacag katilimeilarin %91,2’si tarafindan bilinmistir.
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Katilmcilarin -~ %67’si  FKU taramas1 yaparken her zaman eldiven
kullanilmalidir diyerek dogru yanit vermistir.

Kan 6rnegi alinmadan 6nce bebegin topugu “alkol” ile silinmeli dogru yaniti
katilimcilarin %100’ tarafindan belirtilmistir. Topugun delinmesinden 6nce alkoliin
fazlasinin kurumaya birakilmas1 gerektigi dogru yanitinin verilme orami ise
%89,6’dir. Dogru yanit verenlerin %76,7’si alkoliin fazlasinin kurutulma nedenini
alkol kani1 seyreltir/alkol kan1 ¢okeltir diyerek beklenene uygun yanit vermistir.

Katilimcilarin %94,5°1 fenilketoniiri taramast i¢in bebeklerden alinacak kan
miktar1 i¢in isaretli daireler tam olarak doldurulmali ve arkasina ge¢melidir dogru
yanitinl vermistir.

Fenilketoniiri taramasi yaparken ilk kan damlasimin filtre kagidina
alinmamas1 gerektigini hemsire ve ebelerin %64,8’1 bilmistir. Dogru yanit verenlerin
%38,5°1 ilk kan damlasinin alinmama nedenini ilk kan damlasinda doku s1vis1 olabilir
olarak dogru tanimlamuistir.

Almacak kan Orneginin filtre kagidinin her iki yiiziine de alinmamasi
gerektiginin bilinme oram %66,5’dir.

Hemgsire ve ebelerin %41,8’1 kan 6rnegini alirken topugun asir1 sikilmasinin
tarama sonucunu etkileyecegini dogru ifade etmistir. Dogru yanit verenlerin %15,8’1
topugun asirt sikilmasiyla kan Ornegine doku sivisinin karisabilecegini dogru
bilmistir.

Kan orneklerinin zarfa konulmadan 6nce kurumasi icin 3 saat bekletilmesi
gerektigini bilenlerin orani ise %19,2’dir.

Kan orneklerinin kurutulmasinda giines 1s18inin olumsuz bir etkisinin
oldugunu katilimcilarin %58,8’1 dogru ifade etmistir.

Alinmig kan oOrneklerinin su, mama, antiseptik soliisyon vb. cevresel

etkilerden korunmasi gerekliligi katilimcilarin %100’i tarafindan belirtilmistir.
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Tablo 3.21: “Ailelere Fenilketoniiri Taramasi Sonucunu Nasil Ogrenecekleri Ne
Sekilde Aciklanmahdir?” Sorusuna Verilen Yamtlarin Katihmcilarm

Ozelliklerine Gore Dagihmu

Ozellikler Yamtlar
Egitim Dogru Yanls Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Meslek L. 30 46,2 35 53,8 65 100,0 0,019
Universite 75 64,1 42 35,9 117 100,0
Kurum
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Ocaklari 61 55,5 49 44,5 110 100,0 0,450
Hastaneler 44 61,1 28 38,9 72 100,0
FKU taramasi

gorev siiresi

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

<5 Yl 30 60,0 20 40,0 50 100,0 0,698
>5 Yil 75 56,8 57 432 132 100,0
Hizmet Ici Egitim

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde
Alan 40 61,5 25 38,5 65 100,0 0,434
Almayan 65 55,6 52 444 117 100,0
Toplam 105 57,7 77 42,3 182 100,0

Hemsire ve ebelerin %57,7’si FKU taramasi sonrasi ailelere tarama sonucunu
nasil 6grenecekleri konusunda agiklamayr “siipheli durumda, il saglik miidiirliigii
aileye telefonla/adresle ulasacaktir” seklinde yapilacagini dogru bilmistir.

“Ailelere fenilketoniiri taramasi sonucunu nasil Ogrenecekleri ne sekilde
aciklanmalidir?” sorusuna verilen yanitlarin katilimcilarin egitim diizeylerine gore
dagilimlan incelendiginde istatistiksel agidan bir anlamlilik tespit edilmistir
(p=0,019). Saglik meslek lisesi mezunlarimin %46,2’si soruya dogru yanit verirken
iniversite mezunlarinin %64,1’i dogru yanit vermistir.

Soruya verilen yanitlar hemsire ve ebelerin ¢alistiklart kurumlara, FKU
taramas1 gorev siirelerine ve hizmet i¢i egitim alma durumlarina gore dagilimi
incelendiginde istatistiksel olarak bir iliski bulunmamustir (p>0,05).

“Kurumlarda fenilketoniiri taramas1 yapilmis bebeklere ait bir kayit sistemi

olmali midir?” sorusuna katihimeilari %100°1 “evet” dogru yanitin1 vermistir.
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Tablo 3.22: “Ahnan Kan Ornekleri Ne Kadar Zaman icerisinde Tarama
Laboratuarina Gonderilmelidir?”” Sorusuna Verilen Yamtlarin Katihmcilarin

Ozelliklerine Gore Dagihmu

Ozellikler Yamtlar
Egitim Dogru Yanls Toplam p
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Meslek L. 9 13,8 56 86,2 65 100,0 0,105
Universite 28 23,9 89 76,1 117 100,0
Kurum
Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde
Saglik Ocaklari 13 11,8 97 88,2 110 100,0 0,001
Hastaneler 24 33,3 48 66,7 72 100,0
FKU taramasi

gorev siiresi

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Say1 Yiizde

<5 Yil 11 22,0 39 78,0 50 100,0 0,730
>5 Yil 26 19,7 106 80,3 132 100,0
Hizmet ici Egitim

Say1 Yiizde Say1 Yiizde Sayr Yiizde
Alan 17 26,2 48 73,8 65 100,0 0,146
Almayan 20 17,1 97 82,9 117 100,0
Toplam 37 20,3 145 79,7 182 100,0

Alman kan Orneklerinin laboratuara gonderilme zamami konusunda
katilimcilarin %20,3’i “giinliik”, %45,1°1 “haftalik”, %8,2’si 15 giinde bir, %9,9’u
aylik, %16,5’1 bilmiyorum yanitin1 vermistir.

“Alinan kan oOrnekleri ne kadar zaman igerisinde tarama laboratuarina
gonderilmelidir?” sorusuna verilen yanitlarin katilimcilarin egitim diizeylerine, FKU
taramas1 gorev siirelerine ve hizmet i¢i egitim alma durumlarina gére dagilimlar
incelendiginde istatistiksel agidan bir farklilik tespit edilmemistir (p>0,05).

Tablo 3.22°de goriildiigii gibi katilimcilarin ¢alistiklart kurumlara gore soruya
verilen yanitlar arasinda istatistiksel bir iliski bulunmaktadir (p=0,001). Hastanelerde
calisanlarin %33,3’ti dogru yanit verirken saglik ocaklarinda ¢alisanlarm %11,8’1

dogru yanit vermistir.
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4. TARTISMA

Hastalik ve sakatliklari onlemek, hastaligin birey, aile ve toplum {izerine
olumsuz etkilerini azaltmak temel saglik hizmetlerinin ana hedeflerinden birisidir.
Bu hedef dogrultusunda, fenilketoniirinin yol actig1 geri doniisiimsiiz hasarlarin
onlenmesi icin FKU’li cocugun erken donemde taninmasi, tedavisinin saglanmasi ve
cocugun evde bakiminin etkin bir sekilde siirdiiriilmesi gereklidir (12).

Diinya Saglik Orgiitii’niin 21. Yiizyilda Herkes Icin Saglik temel hedeflerinin
hemen hepsinde, bireylerin yasamlart boyunca sagligim korunmasi ve
gelistirilmesinde sorumluluk almalar1 igin egitilmeleri geregi vurgulanmistir.
Tiirkiye’de 224 sayili Saglik Hizmetlerinin Sosyallestirilmesi yasasinda saglik
egitimi, birinci basamak saghk kuruluslarinda sunulmasi gereken Onemli
hizmetlerden biri olarak belirtilmistir. Aym yasada; saglik ocaklarinda gorev yapan
hekim, hemsire, ebe ve saglik memuru 154 sayili yonerge ile halki saglikla ilgili
konularda egitmekle gorevlendirilmistir (49).

Erken tam konulmasi halinde tedavi edilebilecek bir metabolizma hastaligi
olan fenilketoniiri gerek ailelerin gerekse saglik calisanlarmin hastalik hakkinda
yeterli bilgi sahibi olmamalarn sonucunda iilkemizde tiim yenidoganlara
ulagilamamaktadir. Testin yasal bir zorunluluk haline getirilmesinin yani sira
ailelerinde bu konu hakkinda bilin¢lendirilmeleri 6nemlidir (2).

FKU’li cocugun tani1 ve tedavi siirecinde hemsire ve ebeler en uygun
konumda ¢alisan saglik personelleridir. Hemsire ve ebelerin temel saglik hizmetleri
dogrultusunda koruyucu, egitici, danisman, bakim verici rolleriyle etkin
olabilecekleri bir gergektir (12).

Ulkemizde yenidoganlarin hayata saglikli baslayabilmeleri igin yiiriitiilen
“Fenilketoniiri Tarama Program1” i¢in hedef yenidoganlarin tamamina ulasilmasidir.
FKU taramasi yapilan yenidoganlarm oram 2002 yilinda %59,2, 2003 yilinda %70,3
iken 2004 yilinda %81,3’e ulasmistir (50). FKU tarama programinda uygulayici
hemsire ve ebeler programa entegre edilmeli, tarama programinin optimum diizeyde
yiiriitiilmesi icin hastalik ve tarama uygulamasi konusunda ne bildikleri bilinmelidir.

Arastirmaya katilan toplam 182 hemsire ve ebenin yas ortalamasinin

(35,145,9) yiiksek oldugu dikkat cekmektedir. Ozdirek calismasinda katilimcilarin
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biiyiik cogunlugunu 34 yas ve altinda, gen¢ hemsirelerden olustugunu belirtmis
ayrica yas ortalamasini 29,1+1,7 olarak hesaplamistir (11). Bu farkliligin olasi nedeni
son donemlerde saglik kuruluslarina yeni hemsire/ebe alimlarinin azalmasi ve
calismanin batida yapilmis olmasiyla birlikte buralardaki kurum kadrolarinin dolu
olmasidir.

Calismamizda ebeler katilimcilarin = bilyilk  ¢ogunlugunu  (%87.4)
olusturmaktadir. Saglik ocaklarinda sayilar1 hemsirelere gore daha yiiksek olan
ebeler ana-cocuk sagligi konusunda daha fazla hizmet vermektedir. Bu yiizden
fenilketoniiri kan ornekleri saglik ocaklarinda ebeler tarafindan alinmaktadir.

Hemgire ve ebelerin meslekte ¢alisma siiresi ortalamasinin (15,745,8) yiiksek
oldugu goriilmektedir. 10 y1l ve iizerinde calisma siiresi oran1 %80,8’dir. Ozdirek’in
aragtirmasinda bu oran %48,1 bulunmustur (11). Bu farklilik giderek hemsire ve
ebelerin yas ortalamasimin artmasma baglanabilir. Kurumda c¢alisma siirelerine
bakildiginda; katilimcilarin yarisinin 5 yil ve iizerinde ¢alistigi ortaya ¢ikmaktadir.
Kurumlarin yetismis personeli bagka bir kuruma gondermek istememesine
baglamaktayiz.

Tiirkiye’de hemsirelik meslegi tiniversite diizeyinde Ogretimi ve akademik
kadrolart ile biiyiikk gelismeler gostermektedir. Ulusal saglik programlarinda soz
sahibi olan Tiirk hemsireleri, uluslararas1 alanda da ¢alismalarim siirdiirmektedirler
(51). Arastirmamizda hemsire ve ebelerin egitim diizeyleri giiniimiiz egitim
seviyesine gore beklenenden diisiik bulunmustur. Lisans mezunu ancak 10 hemsire
ve ebe katilmis ayrica yiikseklisans mezunu da yoktur. Saglik meslek lisesi ve agik
Ogretim Onlisans mezunlarinin sayilarinin fazla olmasi aragtirmanin yiiriitiildiigii
yerlerin Saglik Bakanligi’'na bagli kurumlar olmasindan kaynaklanmaktadir.
Universite mezunu katilimcr sayisinin diisiikliigiinii Saglik Bakanli§i’ nin atamalarda
kendi mezunlarma oOncelik vermesine bagladik. Ozdirek’in ¢alismasinda saglik
meslek lisesi mezunlarinin orani (%48,1) bizim ¢alismamiza gore daha yiiksek
bulunmustur (11). Arastirmamizdaki saglik meslek lisesi mezunu oraninin diisiikliigii
son yillardaki hemsire ve ebe egitim seviyesinin giderek yiikselmesine baglanabilir.

FKU tarama programini 5 y1l ve iizeri yiiriiten hemsire ve ebe oraninin %72,5
oldugu dikkat cekmektedir. Bu durum, kurumlarda hizmete ©zel deneyimli

personelin calisigini diisiindiirmektedir. Ozdirek’in ¢alismasinda FKU taramasi
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gorev siiresini 1 yildan az yiiriitenlerin oram1 %48,1 iken bizim c¢aligmamizda 1
yildan az bu gorevi yiiriiten tespit edilmemistir. Bu farklilign kurumlarda hizmetin
kaliteli ve eksiksiz siirdiiriilebilmesi i¢in deneyimli, uzman personele daha fazla yer
verilmesine bagladik.

Katilimcilarin genel olarak hizmet ici egitim alma oraninin diisiik oldugu
(%35,7) goriilmektedir. Ayrica fenilketoniiri ile ilgili verilen hizmet i¢i egitimlerin
icerigi ve verilme siklig1 bilinmemektedir. FKU kan 6rnegi alacak personelin HIE
den gecirilmesi gerektigi kacinilmazdir. Hizmet ici egitim alanlarin tamaminin bilgi
kaynagmi HIE’ye dayandirmasi ise hizmet igi egitimin konu ile ilgili bilgilenmede
etkili oldugunu bize dogrulamaktadir. Ozdirek’in ¢alismasinda hizmet ici egitime
katilma oran1 (%?22,2) daha diisiik bulunmustur (11). Hizmet ici egitimlerin 6neminin
anlasilmasiyla giderek calisan personelin katilim orani artmaktadir.

Fenilketoniiri ile ilgili bilgi kaynaklarinin basinda Saglik Bakanligi’na ait
dergi, brosiir gelmesi (%33,5) hemsire ve ebelerin bilgilenmesi yolunda bakanliktan
gelen yaymlarin daha etkili oldugunu gosteriyor. Program etkinligi ve basarisinin
artmast icin bakanlhigin bir standardizasyonu siirekli hale getirmesi gerektigi
disiiniilebilir. Okul yillar yanit1 (%14,8) oraninin az olmasi fenilketoniiri hastaligi
ve taramasit uygulamasi ile ilgili egitimin temelde verilmesi gereken yerlerde
alimmadigimm ve uygulamaya yonelik egitimin daha kalic1 olabilecegini
diisiindiirmektedir. Cagimizda one ¢ikan teknolojiyle birlikte medya/tv ve internet 6n
plana ciktigi halde bu kaynaklardan bilgilenme oran1 oldukca (%4,4) diisiik
bulunmustur. Basm-yayin kuruluglarinin konuya yeteri kadar yer vermedikleri de
disiiniilmektedir. Oysaki hemsireler kitle iletisim araclarin1 kullanarak, halk
egitimleri diizenleyerek toplumu bilinglendirip daha duyarli bir toplum olusmasinda
katkida bulunabilirler (10).

Hemsire ve ebelerin fenilketoniiri konusundaki genel bilgi puan ortalamasi
100 iizerinden 57,3%15,2 olarak hesaplanmistir. Aydin ilinde 13 yildir yiiriitiilmekte
olan FKU tarama programi acisindan alinan puanlarin diisiik oldugu kanaatindeyiz.

Katilimcilarin yas ortalamasinin artmasiyla mesleki yeterliliklerinin ve kisilik
gelisimin de artacagr diistiniildiigiinde fenilketoniiri hastaligi, taramasi ve genel
bilgilerinin daha fazla olmas1 beklenmekle birlikte istatistiksel analiz sonucunda yas

ile aralarinda anlamlilik bulunmamistir. Bu durumu hemsire ve ebelerin gecen yillara
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ragmen kendilerini konu hakkinda yeterince gelistirmemelerine baglamaktayiz.
Kelleci’nin ¢alismasinda ise 30 yas ve altindaki hemsirelerin kendilerini sorun ¢6zme
konusunda daha basarili algiladiklar1 bildirilmistir (52).

Hemsirelerin daha fazla oranda HIE almasi ve iiniversite mezunu olma
oraninin daha fazla olmasi nedeniyle hemsirelerin ebelere gore fenilketoniiri
hastaligi, taramasi ve genel bilgi puan ortalamasi1 daha yiiksek bulunmustur. Ancak
meslek ile alman bilgi puan ortalamalar1 arasinda istatistiksel bir anlamlilik tespit
edilmemistir. Bu durumu hemsire ve ebe sayilarindaki biiyiikk farkliliga
baglamaktay1z.

Meslegin  baslangicindaki ilk yillarda, ©grenilen bilgilerin ¢ogunun
hatirlandig1 ve caligsanlarin mesleki heyecan duygusunu daha yogun yasadigi, sonrasi
icinde meslekte gegen yillarin bilgi ve deneyimi arttirdigi diisiiniilerek meslekte
caligma siiresine bagl incelendigi bu sorularin hemsire ve ebelikte bilgi diizeylerinin
farklilik gostermedigi sonucuna varilmistir. Bu durumu mesleki calisma siiresine
bagh kalmaksizin kisinin kendisini yetistirmesine ve istegine bagli oldugu
diisiincesindeyiz. Arastirmamizi bu yoniiyle Ozdirek’in ¢alismasi destekler
niteliktedir (11). Kelleci’nin calismasinda ise ¢aligma deneyimi az olan hemsirelerin
meslegin bir iiyesi olarak kendini kamitlama cabasi ile daha aktif calistiklar
gosterilmistir (52). Hurst ve arkadaslan yaptiklan ¢aligmada deneyimli hemsirelerin
sorunlari elestirel bir bakis acis1 ile ele almaktan uzak olduklarini, daha ¢ok rutin bir
sekilde bakim vermeye yogunlastiklarin1 ve bu sekilde davranmalarinin hemsireleri
diistinmekten uzaklastirdigini belirtmislerdir (53).

Hemsire ve ebelerin calistiklart kurum neresi olursa olsun iglerini severek
yapmalar1 ve islerine bagli olmalar is yerindeki motivasyonunu arttirir. Bu yiizden
saglik personeli siirekli egitim programlarina alinmali, yeni bilgi ve teknolojik
gelismelerden haberdar edilmelidir (54). Kurum ile katitlimcilarm FKU hastalig1 ve
genel bilgi diizeyleri arasinda istatistiksel bir iliski tespit edilmistir. Bu durum
hastanelerde hizmet i¢i egitim birimlerinin olmasi, ¢alisanlarin hizmet ici egitimlerde
hastalik hakkinda da bilgi almasi1 ve saglik ocaklarina oranla daha diizenli egitim
programlarini  uygulamasi olarak diisiiniilmektedir. Teorik bilgi eksiklikleri

uygulamada yanlighklara sebep olabileceginden saglik ocaklarinda calisanlarin bu



57

yoniiyle bilgilendirilmesi gerektigi goriisiindeyiz. FKU taramasindaki istatistiksel
farkliligin olmamasi bu nedene baglanabilir.

Calistign kurumda uzun yillarin1 vermis, kurumsal isleyisi bilen deneyimli
personelin verilen hizmetin islerligi acisinda daha bilgili olacagini diisiindiirmektedir.
Kurumda c¢alisma siiresi ile fenilketoniiri hastaligi, taramas1 ve genel bilgi diizeyi
konusundaki alinan bilgi puan ortalamasi arasinda istatistiksel olarak anlamlilik
goriilmemistir. Bu durumu kurumlararas1 personel degisikligine, gecici
gorevlendirmelere ve tayinlere baglamaktayiz.

Universite mezunlar1 saglik meslek lisesi mezunlarma goére FKU genel bilgi
diizeyi konusunda daha yiikksek puan ortalamasi almistir ve egitim diizeyi ile
istatistiksel olarak iliskili bulunmustur. Katilimcilarin egitimi ne olursa olsun hastalik
yada tarama konusunda benzer diizeyde bilgiye sahiptirler ancak egitim diizeyi
arttikca genel bilgileri de yiikselmektedir. Dolayisiyla bu alanda ¢alisacak hemsire ve
ebelerin tarama ve hastalik konusunda 6zel hizmet ici egitime alinmalar hizmet
sunumunu olumlu etkilemektedir. Saglik meslek lisesi egitiminin hemsire ve ebelik
icin yetersiz olabilecegi ve bu mesleklerde farkli diizeylerde egitim diizeylerinin
olusu verilen hemsirelik ve ebelik kalitesini olumsuz etkiledigi diisiincesindeyiz.
Kelleci’nin ¢aligmasinda ise lisans mezunu ve saglik meslek lisesi mezunlarinin
benzer sekilde problem c¢ozdiikleri saptanmistir. Bu durum lisans mezunlarinin
hemgirelik siirecini kullanarak bakim vermeleri beklenirken klinikteki hemsirelerin
Ogrenciler icin uygun rol modeli olmamalar1 ve egitimin amacina ulasmasini
engelleyici bir faktor olarak goriilmiistiir (52).

FKU taramas1 gorev siiresinin fenilketoniiri hastalig1, taramas1 ve genel bilgi
konusundaki puan ortalamasi istatistiksel olarak etkilemedigi tespit edilmistir.
Hizmete 6zel gecen yillarin hizmete iligkin bilgi ve uygulamalar etkilemesinin ancak
konuyla ilgili egitim alma, ilgili yazilar1 okuma, kendi kendini yenileme gibi egitsel
yonlendirmelerle miimkiin olabilecegini diisiindiirmektedir. Ozdirek’in ¢alismas1 bu
yoniiyle calismamizi desteklemektedir (11).

Hizmet ici egitim alma ile FKU hastalifi, taramasi ve genel bilgi diizeyi
konusunda alinan puan ortalamasi istatistiksel olarak anlamli bulunmustur. Hizmet
ici egitim alanlarin bilgi puan ortalamalar1 hizmet ici egitim almayanlara gore daha

yiiksek saptanmistir. Beyzadeoglu ve arkadaglar1 da ¢aligmalarinda hizmet i¢i egitim
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almanin fenilketoniiri konusundaki bilgi acigim 6nemli Olciide etkiledigini
belirtmislerdir (55).

FKU’li bir bebege/cocuga bakim vermis aym1 zamanda ailesine
egitim/danismanlik vermis olma durumu ile FKU hastaligi, taramasi ve genel bilgi
diizeyi konusunda istatistiksel bir iliski saptanmamistir. Bu hizmeti veren personelin
fenilketoniiri konusunda edinmis oldugu bilgi ve deneyim ile birlikte bilgi diizeyinin
daha fazla olacag diisiiniilse de FKU’li bir bebege/cocuga bakim vermis ayni
zamanda ailesine egitim/danigsmanlik vermis olan katilimcilarin sayica az olmasina
ve verdikleri hizmeti dogru yapmamais olabileceklerine bagliyoruz.

Calismamizda katilmecilarin  fenilketoniiri  hastaligimin -~ tanimlanmasi
konusunda dogru yanit verme oranlar1 diisiik bulunmustur. Fenilketoniiride eksik
olan enzimin katilimecilarin biiyiik ¢cogunlugu tarafindan fenilalanin olarak bilinmesi
hastaligin tanimlanmasi konusunda celiskiye diistiigiinii gostermektedir.

Fenilketoniirinin kalitsal bir hastalik oldugunun bilme oran1 ¢alismamizda
%41,2 olarak saptanmistir. Tomatir ve arkadaslarinin yaptigi calismada ebelerin
fenilketoniiri hastalifinin genetik bir hastalik oldugunu bilme orani ise %61,1
bulunmustur. Ebelerin hicbirisi kendisini genetik hastaliklar ve danigmanlik verme
konusunda yeterli gormemis %76,4’4i bu konuda egitici kurslarin diizenlenmesini
istemistir (56). Akraba evliliginin fenilketoniiri goriilme sikligini arttirdigin1 hemsgire
ve ebelerin %23,6’s1 dogru olarak bilmistir. Daha ¢ok sikligi ve olasi olumsuz
sonuclart nedeni ile akraba evlilikleri, sadece iilkemizde degil, sosyoekonomik
kosullart iyi olmayan bagka iilkelerde de genetik danismanlik ac¢isindan onemli bir
sorun olmaya devam etmektedir. Egitimsiz, erken yasta evlilik yapan, dar ¢evrede
yetisen, ekonomik ve sosyal sartlar1 iyi olmayanlar daha fazla akraba evliligi
yapmaktadirlar. Ulkemizde akraba evliliginin sikhigi ile ilgili yapilan 1998
calismasinin sonuglart Tuncbilek tarafindan belirtildigi gibi 1968’den 1998’e kadar
gecen siire icinde diisiis ve yeniden artisla birlikte giiniimiizde %?25,1 olarak
goriilmektedir. Bu dagilim iginde en diisik %16,3 batida goriiliirken en yiiksek
9%39,2 doguda %?29,9 giineydoguda verilmistir (30). Toplumu akraba evliliklerinin
sonuglar1 konusunda bilinglendirme, FKU’li ¢cocuklar1 yada hastalik olasihig1 tasiyan
aileleri belirleme, bu aileleri genetik danismanlik icin yonlendirme, FKU tarama

programlarina, etkin olarak katilma hemsirenin koruyuculuk roliine uygun diisen
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islevlerdir (12,29). Hemsire ve ebelere fenilketoniiri, genetik ve akraba evliligi
konusunda daha fazla bilgi verilmesi gerektigi kanaatindeyiz.

Erken tam1 ve tedavisi gerceklesmeyen bebeklerde zihinsel-motor gerilik
olacagimin katilimcilarin %75,3’1i tarafindan bilinmesi bize bu durumun HIE’lerde
izerinde durulmasi gereken bir konu oldugunu gostermektedir. Hemsireler tarafindan
tiim toplumun, 6zellikle anne ve anne adaylarinin fenilketoniiri hastaliginin nedenleri
ve hangi sorunlara yol agtig1r konusunda bilin¢lendirilmesi onemlidir (50). Ailelere
yonelik yapilan ¢alismalarda gebelerin ve yeni dogum yapmis annelerin fenilketoniiri
hastaligi duyma oranlarin, tan1 ve tedavisi hakkinda bilgilerinin yetersiz olmasi
dikkat cekmektedir (57,58,59). Bu durumda iireme ¢agindaki kadinlarin fenilketoniiri
hakkinda bilgi diizeyleri i¢in konuyu hemsire ve ebelerin yeteri kadar bilmemesi
veya ailelere verdikleri egitimlerin etkisizligi diisiiniilebilir.

Calismamiz bize hemsire ve ebelerin fenilketoniirinin tedavisi konusunda
bilgilerinin tekrar gozden gecirilmesi gerektigini gostermektedir. Hastaligin
nedenleri, sonuglan ve tedavi edilebilirligi hakkinda kapsamli bilgiye sahip doktor,
hemsire ve tiim diger saglik personelinin aileleri uyarmalari, bilgilendirmeleri ve bu
programa gerekli 6nemi gostermeleri olgularin atlanma riskini en aza indirecektir (7).
Disiplinleraras1 takimin bir iiyesi olan hemsire, hasta ve ailesine fenilketoniiri ile
ilgili bilinmesi gereken konularda yol gosterici olmalidir (60).

Diyet tedavisinin yasam boyu siirmesi gerektigi dogru cevabim katilimcilarin
%46,2’sinin bilmesiyle birlikte soruya dogru cevap verme ile egitim durumu, kurum
ve hizmet ici egitim arasinda istatistiksel olarak anlamlilik bulunmustur. Universite
mezunlarinin saglik meslek lisesi mezunlarina gore soruyu dogru cevaplama orani
yiiksektir. Hastanelerde calisanlar da saglik ocaklarinda ¢alisanlara gore daha yiiksek
oranda soruyu dogru cevaplamislardir. Hizmet i¢i egitim alanlarin hizmet ici egitim
almayanlara gore daha fazla dogru cevap vermis olmasi bize konunun HIE’lerde
onemle durulmasi gereken bir konu oldugunu dogrulamaktadir.

Ailelerin ¢esitli nedenler 6ne siirerek bebeklerinden kan Ornegi alinmasina
izin vermemeleri de tarama testinin gerceklestirilmesi Oniindeki en Onemli
engellerden biri olmaya devam etmektedir (7). FKU kan 6rnegi almadan once bu
taramanin neden yapildigi ailelere anlatilmali diyen hemsire ve ebe orant %92,9’dur.

Bunun yaninda aileden tarama Oncesi izin istenmeli diyen hemsire ve ebe orani ise
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%52,2’dir. Bu uygulamalar, aile danismanliginin bir parcast oldugundan ortaya ¢ikan
oranlarin daha da arttirilmast gerekmektedir. Saglhigin gelistirilmesi i¢in egitim ve
damigsmanlik yapan hemsire ve ebeler bireylerde saglik bilinci gelismesinde rehberlik
etmelidirler (10). Eger anne, baba Ornek alimmasina karsi c¢ikmissa bu durum
belgelendirilmeli, imza alinmali ve bebegin izlem dosyasinda saklanmalidir (21,22).
Amerika’nin 51 eyaletinde yapilan bir calismada ailelerin fenilketoniiri konusundaki
bilgilendirilmelerinin kan 6rnegi alimindan kisa bir zaman 6ncesinde yapildigi ve
ailelere bununla birlikte brosiir verildigi ve kisa konusmalarin yapildigi ortaya
cikmigtir (61).

Calismamizda kan Orneginin alindigr tarama testi kartindaki bilgi formunda
doldurulmas1 gereken bilgilerin tiimiiniin birlikte bilinmesi oram %40,7’dir.
Beyzadeoglu’'nun caligmasinda da hizmet i¢i egitim sonrasinda bu konudaki bilgi
aci181 hekim, hemsire ve ebelerde %4 oranina diigmiistiir (55).

FKU tarama zamanim hemsire ve ebelerin %83,5’i 48-72 saat icinde yaniti
vererek dogru bilmistir. Egitim diizeyi ile fenilketoniiri tarama zamanini bilme
istatistiksel acidan anlamli tespit edilmistir. Ozdirek’in ¢alismasinda bu oran %63
olarak bulunmustur ancak egitim diizeyi ile istatistiksel bir farklilik saptanmamistir
(11). Biz bu farkliligr calismamizdaki e§itim seviyesinin yiiksekligine ve bu bilginin
rutinde sik kullanimina dayandirmaktayiz.

Amerikan Pediatri Akademisyenleri erken taburcu olan bebeklerin kan
orneklerinin ilk 24 saatten once alinmasindan dolay1 bebek bir haftalik olunca tekrar
almmas1 gerektigini bildirmektedir. Coody ve arkadaslarinin yaptiklart c¢alismada
yenidogan taramalarinin yasamin 24 saatinden Once yapilan bebeklerin %40’ min
vajinal dogumla diinyaya geldigi saptanmistir. Devletin metabolik tarama sonug¢larini
denetlemesi ve basarili halk sagligi calismalariyla erken taburculugun anne ve
bebekler icin giivenli oldugu disiiniilmektedir (62). Hemsire ve ebelerin
fenilketoniiri taramasi icin hangi durumlarda bebeklerden tekrar kan alinacagini
bilme durumlarina bakildiginda %39,5’1 erken taburculuk, %27,5’1 ilk kan 6rnegi ilk
24 saat icinde alindiysa, %24,2’si ise yeterince anne siitii almadan ilk kan ornegi
alindiysa dogru yanitlarim1 vermislerdir. Calismamizda dogru yamit verme oran
%91,2 olarak tespit edilmistir. Ozdirek’in ¢alismasinda ise %64 oraninda dogru yanit

almmigtir (11). Son yillarda postpartum donemde hastanede yatis siiresinin
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kisalmasina yonelik bir egilim bulunmaktadir. Ayn1 zamanda erken taburculugun
anne-bebek sagligi acisindan sonuglart hakkinda bazi endiseler yasanmaktadir.
Hemgireler tarafindan yiiriitilen evde bakim hizmetleri ile desteklenen erken
taburculuk programlarinin anne ve bebekler icin giivenli oldugu bildirilmektedir
(63,64). Ulkemizde de dogum hizmeti veren kurumlarda vajinal dogum sonucu erken
taburculugun yaygin olmast saglik personelinin bu konudaki bilingliligini
arttirmaktadir.

Hizmet i¢i egitim alan katilimcilarin hizmet i¢i alamayanlara gore prematiire
bebeklerden kan alinma zamanini dogru bilmeleri arasinda istatistiksel bir anlamlilik
tespit edilmistir. Hizmet ici alanlarin %63,1’1 dogru bilirken hizmet ic¢i almayanlarin
%46,2’si dogru bilmistir. Bu bulgu hizmet i¢i egitimin ne kadar etkili oldugunu bir
kez daha gostermektedir.

Yenidoganlardan kan 6rnegi alinmasi sirasinda bebegin agn ile bas etmesi
icin hemsire ve ebelerin neler yapilmasini bilme dagilimlar arasinda anne kucagi
yanitt %69,9, bebeklerin emzirilmesi yaniti ise %4,9 olarak saptanmistir. Yilmaz ve
arkadaslarin yaptig1 calismada, muayene masasinda yatirilarak topuk kanmi alinan
bebeklerin aglama siirelerinin hemsire kucaginda kan alinan bebeklere gore belirgin
olarak uzun oldugu goriilmiistiir. Bebeklerin anne kucagi yerine hemsire kucaginda
tutulmasinin nedenini annelerin kan alinma sirasinda bebegin yaninda durmayi tercih
etmemeleri, sakinlesmelerinin gii¢ olmasi olarak belirtmislerdir Yapilan calismalarda
bebeklerin agri duymalarin1 engellemek igin gerek anne babalarin gerekse
doktorlarin sukroz iceren soliisyonlarin veya emzik kullanilmasinda isteksiz oldugu
ve uygulanmadig gosterilmistir (37). Beyzadeoglu ve arkadaglarinin calismasinda
bebegin canmmin yanmasi1 nedeniyle ailelerin kan alinmasina isteksizliklerini
katilimcilarin %61°1 en sik karsilagilan sorun olarak belirtmislerdir (55). Saglik
personeli topuk kan Ornegi alirken bebegin agr ile bas etmesi i¢in tiim dogru
yontemleri bilmeli ve uygulamalidirlar. Calismamizda vardigimiz sonuca gore
hemsire ve ebelerin bu konuda bilingliliginin arttirillmaya ihtiyaci bulunmaktadir.

FKU kan ornegi alirken hemsire ve ebelerin dikkat etmesi gereken bazi
noktalarin oldugu bilinmektedir. Yenidogan tarama programi merkezleri, bircok kan
orneginin test icin kabul edilemez, hatali laboratuar sonuglart verdigini

bildirmektedirler. Laboratuar kurallarina uymayan, gecersiz Ornekler test
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edilememektedirler. Bu durum yenidoganin taramasimin gecikmesine ve tekrar
taranmasina neden olmaktadir (36). Fenilketoniiri olgularinin ¢ogu, tarama testinin
yanlis negatiflerden degil de, tarama testinin kan alimi, saklama ve gonderme
hatasina, pozitif sonu¢ alinmasina ragmen bebegin ailesine ulagilamamasina yada
bebekten tarama testi icin hi¢ kan alinmamis olmasmna bagh olarak, ge¢
tamlandirabilmektedir (7). Calismamizda katilimecilarin FKU taramasini etkileyecek
uygulamalar konusunda dogru yanmit verme oranlar1 yeterli bulunmamistir.
Katilimcilarin ancak %6,6’st FKU kan 6rnegi almirken dikkat edilmesi gereken
noktalarin tiimiinii dogru bilmistir. Hemsire ve ebelerin ¢ogunun bu uygulamalar
konusundaki bilgilerinin teorik ve aragtirmadan ziyade geleneklere dayandig: ileri
siiriilebilir. Beyzadeoglu ve arkadaslar1 calismalarinda FKU testini etkileyecek
etmenler konusunda bilgi acigin1 yaptiklar1 egitimle 6nemli oranda giderdiklerini
belirtmislerdir (55).

Ailelere fenilketoniiri tarama sonucunu nasil Ogrenecekleri ne sekilde
aciklanacagi konusunda dogru cevap verme oramt %57,7’dir. “Siipheli bir durum
oldugunda aileye telefonla yada adresle ulasilacak” mesajinin aileye iletilmesi ailenin
kaygisim gidermek acisindan onemlidir. Katilimcilarin egitim durumu ile soruya
dogru yamt verme arasinda istatistiksel olarak farklilik bulunmustur. Universite
mezunlarinin dogru mesajin nasil oldugunu bilme oram saglik meslek lisesi
mezunlaria gore daha yiiksektir. Ozdirek’in calismasinda aileye verilmesi gereken
mesajin bilinme oram daha yiiksek bulunmus ve egitim diizeyi ile istatistiksel olarak
anlaml tespit edilmistir (11).

Saghik kuruluslarinda kuruyan kan Ornekleri 24 saat iginde tarama
merkezlerine gonderilmelidir (36). Fenilketoniirili bebeklerin ilk 15 giin igersinde
tanimlanip tedaviye alinmasi i¢in topuk kaminin 48 saatten sonra ilk bes giin
icersinde almmmas1 ve ilk hafta igersinde tarama laboratuarina gonderilmesi
gerekmektedir (7,20). Hemsire ve ebelerin kan 6rneklerinin laboratuara gonderilme
zamanim1 dogru bilme oram %20,3’tiir. Ozdirek’in calismasinda fenilketoniiri kan
orneklerinin laboratuara gonderilme zamaninin bilinme oran1 da %66,7 olarak tespit
edilmis olup calismamizdaki degerden oldukca yiiksektir (11). Bu farkliligi bizim
calismamizin yapildigi yerin c¢ogunlugunu saglik ocaklarinin olusturmasina

bagliyoruz. Hastanelerde calisanlar saglik ocaklarinda c¢alisanlara gore daha yiiksek



63

oranda soruya dogru yanit vermislerdir. Saglik ocaklarinda FKU kan 6rneklerini il
saglik miudirliigiine saglik memurlarinin veya yazi islerine bakan sekreterlerin
gondermesi saglik ocaklarinda calisan katilimcilarin bu konuda yeterli bilgiye sahip

olmadiklar1 yada konuya yeterince 6nem vermediklerini diisiindiirmektedir.
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5. SONUCLAR VE ONERILER

* Aydin il merkezinde fenilketoniiri tarama programinin Yyiiriitiillmesinden
sorumlu hemsire ve ebelerle yapilan bu ¢alismada katilimeilarin FKU konusundaki
genel bilgi puan ortalamalart kurum, egitim diizeyi ve hizmet i¢i egitim alma
durumlan ile istatistiksel olarak anlamli bulunmustur. Hastanelerde ¢alisanlar saglik
ocaklarinda calisanlara, {iniversite mezunlar1 saglik meslek lisesi mezunlarina ve
hizmet igi egitim alanlar HIE almayanlara gore daha yiiksek puan almis olup konu
hakkinda daha genis bilgiye sahiptirler.

* Her seye ragmen yenidoganlarin sagligmin korunmasi ve yiikseltilmesinde
onemli rolleriyle ¢ocuk saglhiginin daha etkin bir sekilde yiikselmesi ve verilen
hizmetin devamlilif1 icin hemsire ve ebelerin bilgi diizeylerinin FKU konusunda
istenilen diizeye ulastirilmasi gerekmektedir.

* Giincel bilgileri aktarmak, edinilmis bilgileri tekrarlamak ve yenilemek
amach diizenlenen hizmet i¢i egitimler calismamizda da 6nemini gostermektedir.
Hizmet ici egitim almis olan tiim hemsire ve ebeler FKU konusundaki bilgi
kaynaklarim hizmet ici egitime dayandirmislardir. Hizmet i¢i egitim ile fenilketoniiri
hastaligi, taramasi ve genel bilgi diizeyleri arasinda istatistiksel agidan iliski tespit
edilmistir.

* Fenilketoniiri hastalig1, taramasi ve genel bilgi diizeyi ile FKU taramasi gorev
siiresi istatistiksel olarak anlamsiz bulunmustur. Akraba evliliginin FKU goriilme
sikligint arttirdiginin  dogru bilinmesi ile ¢alisilan kurum arasinda bir iliski
goriilmemistir. Egitim diizeyinin yiiksek olmasi ile FKU tarama zamanm dogru
bilme arasinda anlamlilik saptanmistir. Katilimeilarin bityiik ¢cogunlugu, bebeklerden
hangi durumlarda ikinci kez kan Ornegi alinmasi gerektigini dogru belirtmistir.
Hemsire ve ebelerin ancak %6,6’s1 FKU tarama uygulamasini etkileyen faktorlerin
hepsini dogru bilmistir. Katilimcilarin ailelere FKU taramasi sonucunu nasil
ogrenecekleri konusunda dogru acgiklamayi bilmeleri ile egitim diizeyi arasinda
olarak anlamlilik tespit edilmistir.

* Dogru bilgi eksikliginin dogru uygulamayi, verilecek hizmeti etkileyebilecegi
unutulmamalidir. Calisan personelin eksikliklerinin giderilmesinde sorumlulara

bilyiik gorev diismektedir. Yapilacak degerlendirme toplantilariyla konuyla ilgili
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eksikler saptanmali ve bu eksikler giderilmelidir. Kendinden beklenen hizmeti yerine
getirecek durumda olan veya olmayan tarama programina yeni baslayacak personelin
konu ile ilgili eksikliklerinin giderilmesi icin hizmet ici egitime alinmasi
gerekmektedir. Boylece hemsire ve ebelerin mesleki uygulamalar yerine getirmede
kendilerine duyduklarn giiven giiclenecek ve yaptigr uygulamalarin sorumlulugunu
alabilen, karar verme becerisi gelismis saglik personelleri yetismis olacaktir. Ayrica
hizmet i¢i egitim programlarinin akademisyen-klinisyen isbirligi cergevesinde
yiiriitiilmesiyle dogru teorik bilginin uygulamaya yansitilmasi saglanmig olacaktir.
Egitim diizeyini arttirmaya yoOnelik caligmalara (kurs, seminer vb.) hiz
kazandirilmalidir. Hemsire ve ebelerin konu ile ilgili mesleki kongre ve
sempozyumlara katilmalar1 kurumlar tarafindan desteklenmelidir.

* Saglik kurumlarinda tarama programlarini yiiriiten personelin sik gorev
degistirmesi engellenmelidir. FKU kan orneklerinin saglik ocaklarindan il saglik
midiirliigiine ulastiran personelin bu hizmetin dogru bir sekilde yapilmasi,
aksamamasi icin egitilmesi diistiniilmektedir.

* Ozellikle topluma fenilketoniirinin genetik bir hastalik oldugunu, akraba
evliliginin bu hastaligim goriilme sikligim arttiracagr konusunda danigmanlik
verecekleri servisler agilmalidir. Bu durum fenilketoniirinin saglik personeli
tarafindan bile yeterince bilinmeyen bir yiiziinii aydinlatmis olacaktir. Kitle iletisim
araclarindan faydalanarak hemsire ve ebeler konu ile ilgili halki bilinglendirmek
amach toplantilar diizenlemelidirler. Boylece hem kendileri de arastirmaci olmus,
bilgilerini pekistirmis olacaklardir.

* Saglk personeli yetistiren her egitim kurumunun egitim miifredatinda FKU
konusuna daha fazla yer verilmesi saglanmalidir. Hizmet ici eg8itim veya kurslarin
maliyeti arttirdigi da bir gergektir. Egitim kurumlarinda alinmis, yerinde ve
zamaninda verilmis egitimin Onemi kacimilmazdir. Fenilketoniiri ile ilgili teorik
bilginin isin neden yapildiginin bilinmesi agisindan 6énemli oldugu hatirlanmalidir.

* Yiiksek lisans programlariin yayginlasmaya basladigi giiniimiizde daha iyi
egitim i¢in hemsire ve ebelerin bu programlara 6zendirilmesi uygun olacaktir. Ayrica
bircok bolimde (diyaliz, diyabet vb.) artik sertifika programlart genis yer
tutmaktadir. FKU hastali1 ve taramasiyla ilgili bilgi eksikliklerinin giderilmesinde

boyle bir sertifika uygulamasi anlamli olacagi diisiincesindeyiz.
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* Hastanelerde yenidoganlarin kalis siiresinin kisa olmasindan dolayi, tarama
uygulamast maliyet yoniinden gézden gecirilmeli, hastanelere danismanlik roliiniin

verilebilecegi diistiniilmektedir.
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7. EKLER
Ek-1
Anket Formu

Aydin 11 Merkezinde Fenilketoniiri Tarama Programini Yiiriiten Hemsire ve
Ebelerin Fenilketoniiri Konusundaki Bilgi Diizeylerinin Saptanmasi
Ka¢ Yasindasimz? ..............

Medeni haliniz nedir?
a. BEvli b.Bekar

Mesleginiz nedir?
a. Hemgire b. Ebe

Meslekte kac yildir ¢alisiyorsunuz? ...............

Hangi kurumda calisiyorsunuz?
a. Saglik Ocagi  b. Dogum ve Cocuk Bakim Evi d. 82. Y1l Devlet Hastanesi

Kurumda kag yildir ¢calistyorsunuz? .....................

En son hangi okuldan mezun oldunuz?
a. Saglik Meslek Lisesi  b. Agikogretim Onlisans  ¢. Meslek Yiiksekokulu
d. Saglik/Hemsirelik Yiiksekokulu  e. Yiikseklisans f. Diger............

1-Fenilketondiiri taramasini kag yildir uyguluyorsunuz?....................

2-Fenilketoniiri ile ilgili hizmet ici egitim aldiniz m1?
a. Evet b. Hayir

3-Fenilketoniiri hakkindaki bilgileriniz en ¢cok nereden kaynaklidir?
a. Okul yillann ~ b.Hizmet ici egitim  c. Bakanliga ait dergi, brosiir
d. Medya, TV  e. internet  f. Kendi kendime uygulayarak  g.Diger..........

4-Fenilketoniirili bir bebege/¢ocuga bakim verdiniz mi?
a. Evet b. Hayir

5-Fenilketoniirili bebege/cocuga sahip bir aileye egitim/danigsmanlik verdiniz mi?
a. Evet b. Hayir

6-Fenilketoniiri ne tiir bir hastaliktir?
a. Bulasici b. Otoimmiin c. Hormonel d. Metabolik
e. Bilmiyorum f.Diger..........

7-Fenilketoniiride eksik olan enzim nedir?
a.Tirozin b. Fenilalanin c. Fenilalanin Hidroksilaz
d. Bilmiyorum e. Diger..........

8-Fenilalanin viicutta nerede doniisiime ugrar?
a. Karaciger b. Bobrek c. Hipofiz d. Hipotalamus
e. Bilmiyorum f.Diger.........
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9-Fenilketoniiri kalitsal olarak gecer mi?
a. Bilmiyorum b. Hayir c.Evet................... (nas1l gegislidir)

10-Akraba evliligi fenilketoniiri hastaliginin goriilme sikligini arttirir mi?
a.Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

11-Fenilketoniirili yenidoganlar dogustan hastaliga 6zgii belirti verirler mi?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

12-Fenilketoniirili bebekte/cocukta hastaliga 6zgii idrar kokusunda degisiklik
olur mu?
a. Bilmiyorum b.Hayir cEvet......ooooiiiii (nasil bir koku)

13-Fenilketoniirili ¢ocuklarin cilt, goz ve sa¢ renginde degisiklik olur mu?
a. Bilmiyorum b. Hayir c.Evet.............................(nas1l bir goriiniim)

14-Fenilketoniiri hastaliginin tedavisi var midir?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

15-Tedavi edilmemis FKU’li ¢ocuklarda zihinsel-motor gerilik goriiliir mii?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

16-Fenilketoniirili ¢ocuklarin 6zel bir diyeti var midir?
a.Bilmiyorum b.Hayir c. Evet..............o.o (diyet igerigi)

17-Diyet tedavisi ne kadar siirdiiriilmelidir?
a. Adolesana kadar b. Yasam boyu c. ik 1 yil
d.Bilmiyorum e.Diger...............

18-Fenilketoniirili bebekler tedavi altinda anne siitii alabilirler mi?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

19-Fenilketoniirili bebeklerin ek gidaya gecis zamaninda bir degisiklik var midir?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

20-Ailelere Fenilketoniiri taramasi neden yapildigi anlatilmali midir?
a. Evet b. Hayir c. Bazen

21-Fenilketoniiri taramasi1 yapilmadan Once bebegin ailesinden izin alinmali
midir?
a. Evet b. Hayir c. Bazen

22-Fenilketoniiri tarama testi formunda yer alan bilgiler nelerdir?
[0 Gonderen kurumun adi  JAnnenin adi-Soyad: [ Bebegin dogum tarihi

O Kan alinma tarihi O Antibiyotik O Prematiirite
O Kan degisimi OAilenin adresi O Ailenin telefon numarasi
O Bilmiyorum ODiger.......ovvvnennnn.

23-Fenilketoniiri taramasi bebeklere ne zaman uygulanmalidir?
a. Dogar dogmaz b.llk 24 saat i¢inde c. llk 48-72 saat iginde
d. Bilmiyorum e.Diger................
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24-Bebeklerden fenilketoniiri taramasi i¢in ikinci kan 6rnegi hangi durumlarda
tekrar alinmalidir?

a. Erken taburculuk b. Yeterince anne siitii almadan ilk kan 6rnegi alindiysa

c. IIk kan 6rnegi ilk 24 saat icinde alindiysa ~ d. Bilmiyorum e. Diger.........

25-Fenilketoniiri taramas1 prematiire bebeklere ne zaman uygulanmalidir?
a.7.glinde b.10. giinde c. 15 giinde d.Bilmiyorum e. Diger..............

26- Bebege kan degisimi yapilmasi kan 6rnegi alim zamanim etkiler mi?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

27-Bebegin antibiyotik kullanmas1 kan 6rnegi alim zamanim etkiler mi?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

28-Fenilketoniiri taramasi i¢in bebegin en sik hangi bolgesinden kan alinir?
a. Topugun dis yan bolgelerinden  b. Topugun orta kismindan
c. Topugun her bolgesinden d. Bilmiyorum e. Diger............

29-Kan 6rnegi alirken bebegin agri ile bas etmesi i¢in neler yapilmalidir?
OAnne kucagi CDEmzik verilmesi CSukroz verilmesi CJKundaklama yapilmasi
OEmzirilmesi [ Lokal anestetik uygulanmasi OBilmiyorum [ODiger..........

30-Fenilketoniiri taramasi yaparken her zaman eldiven kullanilmali midir?
a. Evet b. Hayir c. Bazen

31-Kan 6rnegi alinmadan dnce bebegin topugunu ne ile silinmelidir?
a. Steril %70’lik alkol ~ b. %0.9 NaCL  c. Sodyum Bikarbonat
d. Bilmiyorum e. Diger.........

32-Lansetle topugun delinmesinden once alkoliin fazlasi kurumaya birakilmah
midir?
a. Bilmiyorum b. Hayir c.Evet........................... ( nedenini agiklayimniz)

33-Fenilketoniiri taramasi i¢in bebeklerden ne kadar kan alinmalidir?
a. Isaretli daireler tam olarak doldurulmal ve arkasina ge¢melidir

b. 2 damla alinmalidir

c. Isaretli dairelerin sadece 6n yiizleri doldurulmalidir

d. Bilmiyorum e. Diger............

34-Fenilketoniiri taramasi yaparken ilk kan damlasi filtre kagidina alinabilir mi?
a. Bilmiyorum b. Evet cHayir........................ (nedenini agiklayiniz)

35-Fenilketoniiri taramasinda alinan kan filtre kagidinin her iki yiiziine de
almabilir mi?

a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

36-Kan alirken bebegin topugunun asir1 sikilmasi kan sonucunu etkiler mi?

a. Bilmiyorum b. Hayir c. Evet..............c..c..ooil. ( nedenini agiklayiniz)
37-Kan ornekleri zarfa konulmadan kurumasi i¢in ne kadar siire bekletilmelidir?
a. Hemen zarfa konulabilir b. 1 saat c. 2 saat

d.3 saat e. Bilmiyorum f.Diger.........

38-Kan 6rneginin kurutulmasinda giines 151g1n1in olumsuz bir etkisi olur mu?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum
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39-Alinmis kan ornekleri su, mama, antiseptik soliisyon vb. ¢evresel etkilerden
korunmali midir?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

40- Ailelere fenilketoniiri taramasi sonucunu nasil Ogrenecekleri ne sekilde
aciklanmalidir?

a. Siipheli bir durum oldugunda aileye telefonla yada adresle ulasilacak

b. Feniketoniiri taramasinin sonucu aileye bildirilecek

c. Bilmiyorum d. Diger................

41-Kurumlarda fenilketoniiri taramas1 yapilmis bebeklere ait bir kayit sistemi
olmali midir?
a. Evet b. Hayir c. Bilmiyorum

42-Alinan kan 6rnekleri ne kadar zaman igersinde tarama laboratuarina
gonderilmelidir?

a. Giinliik b. Haftalik c. 15 giinde bir

d. Aylik e. Bilmiyorum f. Diger............
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Ek-2

Sekil 5: Ulkemizde Fenilketoniiri Icin Yenidogan Taramalarinda Kullanilan Guthrie

Kart1 ve Beraberindeki Bilgi Formu (1)

OO

FENILKETONURILI COCUKLARI
TARAMA ve KORUMA DERNEGI
Tel & Fax : (0.312) 310 08 63

Gonderen KUrUm : ......erenieeecnmenmennan

Dogum Tarhi .../ o/ 19...
Kan Alinma Tarihi : ...... /.. /19
Antibiyotik[_] Prematiirite[] Kandegigimi[_]
AENin Adresi : ..ouvvveeeeivccccecrennrennerennsrereessenes

‘& Q
Q hy N DE&
X UYGUN DE3IL

Kan érnegini topugun isaret edilen béigesin-
den, topudu alkolle silip kuruttuktan sonra

. kagidin arka ytiziine de gegecek gekilde em-
dirarek alimz.



