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1. GiRis

Cocuk Metabolizma Hastaliklari yan dal uzmanlik egitimi, bu alandaki tiim klinik, laboratuvar ve
girisimsel uygulamalari gercgeklestirebilecek yeterlilikte uzman yetistirilmesini amaclayan bir
programdir. Bu program dahilinde Cocuk Saghg ve Hastaliklari uzmanlik egitiminden sonra
Cocuk Metabolizma Hastaliklari yan dal uzmanlk egitimine baslanir. Bu egitimin hedefi,
yenidogan doneminden itibaren tim vyas gruplarinda (eriskin dahil) kalitsal metabolik
hastaliklarin tani, tedavi ve yonetimi ile ilgili bir klinik ve laboratuvari yonetecek diizeyde bilgi,
beceri ve tutum kazandiriimasidir. Ayrica bu yan dal uzmanlk egitiminde gebelikten baslayarak
tiim ¢ocukluk yas gruplarinda (yenidogandan eriskinlige kadar) saglikli (anne siiti ile beslenme
ve tamamlayici beslenme dabhil) ve kalitsal metabolik hastalikli bireylerin beslenmesi ile kronik
hastaliklarin énlenmesi icin saglkli beslenme planlarinin yapilmasi, beslenme bozukluklarinin
yonetimi ve bu konularda ilgili laboratuvar yontemlerinin uygulanmasi hedeflenir. Bu egitim
slireci tim Cocuk Sagligi ve Hastaliklari yan dal uzmanlik alanlari, Beslenme ve Diyet uzmanligi,
Cocuk Ruh Saghgi uzmanligi, Sosyal Hizmetler ve kalitsal metabolik hastaliklarla iliskisi olabilen
diger tim saglik alanlari ile isbirligi icinde multidisipliner bir yaklasimla yaratalir. Bu
mifredatin amaci Ulke genelinde kalitsal metabolizma hastaliklarinin tani dlgitlerini ve tedavi
yontemlerini standardize etmektir. Yine bu silirec icinde saglklh bireylerin topluma
kazandirilabilmesi icin kalitsal metabolizma hastaliklarinin kapsamina giren yenidogan tarama
programlari, molekller tani ve prenatal tani uygulamalari dahil koruyucu hekimlik
uygulamalarinin benimsenmesi, uygulanmasi ve bu konuda giincel ilerlemelere uygun yeni
laboratuvar yontemlerinin gelistirilmesi hedeflenmektedir.

2. MUFREDAT TANITIMI

2.1. Mifredatin Amaci ve Hedefleri

Bu mifredatin amaci giriste detaylari verilen kalitsal metabolik hastaliklar ve beslenme ile ilgili
konularda tani, tedavi, koruma ve izlem yapabilecek niteliklere ve bir metabolizma klinik ve
laboratuvarini yonetebilecek donanima sahip, cagdas tibbin gereksinimlerini karsilayabilen,
hekimligin gerektirdigi bilimsel ve ahlaki sorumlulugun farkinda olan, giincel tibbi ve
gelismeleri takip eden ¢ocuk metabolizma hastaliklari uzmani yetistirmektir.

2.2. Mifredat Calismasinin Tarihsel Sireci

ilk kez 2002 Tipta Uzmanlik Tiizigi’'nde ayri bir yan dal olarak kabul edilen Cocuk Metabolizma
Hastaliklari egitim mifredati 2010 Ocak ayinda Antalya’da birinci TUKMOS calistayinda taslak
olarak hazirlanmis, Ankara’da 2011 yilinda v.1.0 sekline donistirilmis, Nisan 2013 tarihinde
de v.2.0 mifredati olusturulmustur. Cocuk Metabolizma Hastaliklari yan dal uzmanlhk egitimi
mifredatinin hazirlanmasi sirecinde komisyon uyeleri olarak Prof. Dr. Alev Hasanoglu
(Baskan), Dog. Dr. Halil ibrahim Aydin, Prof. Dr. Turgay Coskun, Prof. Dr. Mahmut Coker, Prof.
Dr. Mibeccel Demirkol, Prof. Dr. Fatih S. Ezgl, Prof. Dr. Glilden Gokgay, Prof. Dr. Mustafa
Kendirci, Prof. Dr. H. Serap Sivri, Prof. Dr. Fatos Tanzer ve Prof. Dr. Aysegil Tokath gorev
almistir. 11.05.2016 tarihinde Prof. Dr. Mahmut Coker, Prof. Dr. Fatih Stheyl Ezgi, Prof. Dr.
Fatos Nese Tanzer, Prof. Dr. Hatice Serap Sivri, Prof. Dr. Mustafa Kendirci tarafindan v.2.1
miufredat taslagi olusturulmustur.
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2.3. Uzmanlik Egitimi Siireci

Mevcut mevzuat geregince yan dal uzmanlik egitimi stiresi 3 yildir.
Laboratuvarlara ait yetkinliklerin kazanilmasi igin egitim sliresinin en az 3 ayini metabolik
testler ve molekdler analizlerin yapildigi laboratuvarda gegirir.

2.4, Kariyer Olasiliklari

Kalitsal metabolik hastaliklar, Ulkemizde sik rastlanan, yeni gelistirilen tani ve tedavi
yontemleriyle de her gecen giin sayi ve cesitliligi artan hastalik grubudur. Cocuk metabolizma
hastaliklari bu nedenle gelismeye c¢ok acgik bir yan dal alanidir. Bu yan dalin uzmanlari,
gorevlerini yerine getirebilmek icin klinik ve laboratuvar alt yapisi mevcut tiim saglk kurum ve
kuruluslarinda hizmet verir, istenen konstltasyonlari gerceklestirir. Gerektiginde metabolizma
laboratuvari kurar, yénetir ve sonuglari degerlendirir; tiniversitelerde ve diger egitim kurum ve
kuruluslarinda 6gretim elemani, egitici ve danisman olarak gorev yapabilir.

3. TEMEL YETKINLiKLER

Yetkinlik, bir uzmanin bir is

ya da islemin gerektigi gibi

Hizmet
Sunucusu

yapilabilmesi igin kritik deger
tasiyan, egitim ve Ogretim

Bifrenen Ve yoluyla kazanilip

Ogreten iyilestirilebilen, gozlenip

Olcllebilen, o6zellikleri daha

Deger Ve
Sorumluluk
Sahibi

onceden tarif edilmis olan,

bilgi, beceri, tutum ve

davranislarin toplamidir.
Yetkinlikler 7 temel alanda

Saglhk
Koruyucusu

Ekip Uyesi Yonetici

toplanmuglardir.

Sekil 1- TUKMOS’un Yeterlilik Uggeni (Yedi temel yetkinlik alani)

Her bir temel yetkinlik alani, uzmanin ayri bir roliini temsil eder (Sekil 1). Yedinci temel alan
olan Hizmet Sunucusu alanina ait yetkinlikler klinik yetkinlikler ve girisimsel yetkinlikler olarak
ikiye ayrilirlar. Saglk hizmeti sunumu ile dogrudan iliskili Hizmet Sunucusu alanini olusturan
yetkinlikler diger 6 temel alana ait yetkinlikler olmadan gercek anlamlarini kazanamazlar ve
verimli bir sekilde kullanilamazlar. Baska bir deyisle 6 temel alandaki yetkinlikler, uzmanin
“Hizmet Sunucusu” alanindaki yetkinliklerini sosyal ortamda hasta ve toplum merkezli ve etkin
bir sekilde kullanmasi icin kazanilmasi gereken yetkinliklerdir. Bir uzmanlik dalindaki egitim
slirecinde kazanilan bu 7 temel alana ait yetkinlikler uyumlu bir sekilde kullanilabildiginde
yeterlilikten bahsedilebilir. Bu temel yetkinlik alanlari asagida listelenmistir;
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3.1.Yénetici

3.2.Ekip Uyesi

3.3.Saglik Koruyucusu

3.4. iletisim Kuran

3.5. Deger ve Sorumluluk Sahibi
3.6. Ogrenen ve Odreten

3.7. Hizmet Sunucusu

Hizmet sunucusu temel yetkinlik alanindaki yetkinlikler, kullanilis yerlerine gore iki tiirdir:

Klinik Yetkinlik: Bilgiyi, kisisel, sosyal ve/veya metodolojik becerileri tibbi kararlar konusunda

kullanabilme yetenegidir;

Girisimsel Yetkinlik: Bilgiyi, kisisel, sosyal ve/veya metodolojik becerileri tibbi girisimler
konusunda kullanabilme yetenegidir.

Klinik ve girisimsel yetkinlikler

Hizmet | Sunucusu edinilirken ve uygulanirken Temel

Yetkinlik alanlarinda belirtilen diger

Klinik Girisimsel
yetkinlikler yetkinlikler

yetkinliklerle uyum icinde olmali ve
uzmanhga  6zel  klinik  karar
sureglerini kolaylagtirmalidir.

Sekil 2- TUKMOS yedinci temel yetkinlik
alani: Hizmet Sunucusu

3.7.1. KLiNiK YETKINLIKLER

Uzman Hekim asagida listelenmis klinik yetkinlikleri ve egitimi boyunca edindigi diger
batinleyici “temel yetkinlikleri” es zamanli ve uygun sekilde kullanarak uygular.

KLiNiK YETKINLiK iCiN KULLANILAN TANIMLAR VE KISALTMALARI

Klinik yetkinlikler icin; dort ana diizey ve iki adet ek diizey tanimlanmistir. Ogrencinin ulasmasi
gereken dizeyler bu dort ana diizeyden birini mutlaka icermelidir. T, ETT ve TT diizeyleri A ve K
ile birlikte kodlanabilirken B dizeyi sadece K dizeyi ile birlikte kodlanabilir. B, T, ETT, TT
diizeyleri birbirlerini kapsadiklari icin birlikte kodlanamazlar.

B: Hastaliga 6n tani koyma ve gerekli durumda hastaya zarar vermeyecek sekilde ve dogru
zamanda, dogru yere sevk edebilecek bilgiye sahip olma diizeyini ifade eder.

T: Hastaya tani koyma ve sonrasinda tedavi icin yonlendirebilme diizeyini ifade eder.

TT: Ekip ¢alismasinin gerektirdigi durumlar disinda herhangi bir destege gereksinim duymadan

12.10.2017’den itibaren gegerlidir. TUKMOS, GOCUK METABOLIZMA HASTALIKLARI GEKIRDEK MUFREDATI, v.2.3



hastanin tani ve tedavisinin tim silrecini yonetebilme diizeyini ifade eder.

ETT: Ekip calismasi yaparak hastanin tani ve tedavisinin tim siirecini yonetebilme dizeyini
ifade eder.

Klinik yetkinliklerde bu dizeylere ek olarak gerekli durumlar icin A ve K yetkinlik dizeyleri
eklenmektedir:

A: Hastanin acil durum tanisini koymak ve hastaliga 6zel acil tedavi girisimini uygulayabilme
diizeyini ifade eder.

K: Hastanin birincil, ikincil ve Giglincll korunma gereksinimlerini tanimlamayi ve gerekli
koruyucu onlemleri alabilme diizeyini ifade eder.

KLiNiK YETKINLIK

AKUT ENSEFALOPATI
(STUPOR, KOMA VB)

NOROLOJIK HASTALIKLAR
(RETARDASYON, PROGRESYON
GOSTEREN NOROLOJIK
BULGULAR, KAZANILAN BECERI
KAYBI, KONVULSIYON, DIRENGLI ETT, A, K 1 | BE-YE-UE
KONVULSIYONLAR, iINME,
HAREKET BOZUKLUKLARI,
MiYOPATI GiBi BULGULARIN
VARLIGINDA)

ETT,A,K 1 BE-YE-UE

PSIKIYATRIK BOZUKLUKLAR = ETT,A, K @ 1 = BE-YE-UE

BESLENME VE BUYUME
SORUNLARI

AKUT KARACIGER
KALITSAL METABOLIK HASTALIK YETERSIZLIGINi DE ICEREN ETT,A,K 1  BE-YE-UE
BAKIS ACISIYLA DEGERLENDIRILEN ~ KARACIGER HASTALIKLAR
DURUMLAR HEPATOMEGALI,

SPLENOMEGALI VE ETT,A, K 1  BE-YE-UE
HEPATOSPLENOMEGALI

KARDIYOVASKULER
HASTALIKLAR

ETT, A, K 1 | BE-YE-UE

ETT,A, K 1  BE-YE-UE

GOZ HASTALIKLARI ETT,A K 1 BE-YE-UE
iISITME BOZUKLUKLARI ETT,A,K 1  BE-YE-UE
DISMORFiK BULGULAR ETT,A,K 1  BE-YE-UE
iSKELET BOZUKLUKLARI ETT,A,K 1  BE-YE-UE

DERI VE DERI EKLERI

BULGULARI ETT,A, K 1  BE-YE-UE
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KLINiK YETKINLIK

RENAL VE UROGENITAL

BOZUKLUKLAR ETT,A,K 1 BE-YE-UE

KAS HASTALIKLARI ETT, A, K 1  BE-YE-UE

GASTROINTESTINAL
BULGULAR
HEMATOLOJiIK BULGULAR
VE/VEYA TROMBOEMBOLIK =~ ETT,A,K = 1  BE-YE-UE

ETT,A, K 1  BE-YE-UE

OLAYLAR
IMMUN BOZUKLUKLAR ETT, A, K 1  BE-YE-UE
ENDOKRINOPATILER ETT, A, K 1  BE-YE-UE

SOLUNUM BOZUKLUKLARI ETT, A, K 1 | BE-YE-UE

PERINATAL SORUNLAR

- AR ETT,A,K 1 BE-YE-UE
(FOTAL-MATERNAL-YENIDOGAN)

ANi OLUM SENDROMU ETT,A,K = 1 @ BE-YE-UE

ROMATOLOJIK SORUNLAR ETT, A, K 1 | BE-YE-UE

AGIZ VE DiS SORUNLARI ETT,A,K 1  BE-YE-UE
ANESTEZi SORUNLARI ETT,A,K =1  BE-YE-UE
SIVI-ELEKTROLIT VE ASIT-

BAZ DENGESI ETT,A,K 1  BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI

UREME SAGLIGINI
iLGILENDIREN SORUNLAR

ERISKIN DONEMDEKI
KALITSAL METABOLIZMA ETT, A, K 1  BE-YE-UE
HASTALIKLARI

GLIKOJEN DEPO HASTALIGI

ETT,A, K 1  BE-YE-UE

VE ILGILI DIGER TT,A,K 1  BE-YE-UE
_ . BOZUKLUKLAR
KARBONHIDRAT METABOLIZMASI -
GALAKTOZ METABOLIZMA
BOZUKLUKLARI AT AR TT,A,K 1  BE-VE-UE

PENTOZ FOSFAT YOLU

BOZUKLUKLARI TT,A,K 2  BE-YE-UE
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KLINiK YETKINLIK

FRUKTOZ METABOLIZMA
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

GLUKOZ TRANSPORT
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

DIGER KARBONHIDRAT
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

MITOKONDRIYAL YAG ASIDi
OKSIDASYONU VE iLGiLi METABOLIK
YOLLAR

PIRUVAT METABOLIZMA VE
TRIKARBOKSILIK ASIT
DONGUSU BOZUKLUKLARI

T, A, K

BE-YE-UE

MITOKONDRIYAL YAG ASiDi
OKSIDASYONU
BOZUKLUKLARI

T, A, K

BE-YE-UE

KETOGENEZ VE KETOLIizZ
BOZUKLUKLARI

1T, A, K

BE-YE-UE

SOLUNUM ZIiNCIRi
BOZUKLUKLARI

1T, A, K

BE-YE-UE

KREATIN EKSIKLiGi
SENDROMLARI

T, A K

BE-YE-UE

DIGER MIiTOKONDRIYAL
HASTALIKLAR VE YAG ASIDi
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

1T, A, K

BE-YE-UE

AMINO ASIiT METABOLiZMASI VE
TRANSPORTU BOZUKLUKLARI

FENILKETONURI VE DIGER
HIPERFENILALANINEMILER

T, A K

BE-YE-UE

AMINOASIT TASINMA
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

TIROZIN METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

ORGANIK ASIDURILER /
ASIDEMILER

T, A K

BE-YE-UE

URE DONGUSU
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

SULFURLU AMINOASIT
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

ORNITIN METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

SEREBRAL ORGANIK
ASIDURILER VE LiZIN
KATABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE
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KLINiK YETKINLIK

NONKETOTIK
HIPERGLISINEMI

BE-YE-UE

PROLIN, SERIN VE
GLUTAMAT
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

DIGER AMINOASIT
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

TT, A, K

BE-YE-UE

VITAMINE YANITLI HASTALIKLAR

BiYOTINIDAZ EKSIKLIGI VE
DIGER BiYOTINE YANITLI
BOZUKLUKLAR

T, A, K

BE-YE-UE

KOBALAMIN VE FOLAT
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

T, A, K

BE-YE-UE

VITAMINE YANITLI DIGER
HASTALIKLAR

1T, A, K

BE-YE-UE

NOROTRANSMITTER VE KUCUK
PEPTIT BOZUKLUKLARI

NOROTRANSMISYON
BOZUKLUKLARI

1T, A, K

BE-YE-UE

GLUTATYON VE iMIiDAZOL
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

DIGER NOROTRANSMITTER
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

T, A K

BE-YE-UE

TRIMETILAMINURI VE
DIMETILGLISIN
DEHIDROGENAZ EKSIKLIGI

BE-YE-UE

LiPiT VE SAFRA ASIiDi
METABOLIZMASI BOZUKLUKLARI

DiSLiPIDEMILER

BE-YE-UE

KOLESTEROL SENTEZI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

SAFRA ASIDIi SENTEZI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

DIGER LIPIT VE SAFRA ASIDI
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

NUKLEIK ASIT VE HEM
METABOLIZMASI BOZUKLUKLARI

PURIN VE PIRIMIDIN
METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE

HEM BiYOSENTEZI
BOZUKLUKLARI

BE-YE-UE
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KLINiK YETKINLIK

DIGER NUKLEIK ASIT VE
HEM METABOLIZMASI TT, A, K 2 BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI

BAKIR METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI

CINKO METABOLIZMASI
BOZUKLUKLARI
METAL TRANSPORT BOZUKLUKLARI  MAGNEZYUM
METABOLIZMASI TT, A, K 2 BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI

DIGER METAL TRANSPORT
BOZUKLUKLARI
SFINGOLIPIT
METABOLIZMASI TT, A, K 2 BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI

MUKOPOLISAKKARIDOZLAR
VE OLIGOSAKKARIDOZLAR

T, A K 2 | BE-YE-UE

T, A K 2 | BE-YE-UE

1T, A, K 2 | BE-YE-UE

1T, A, K 1  BE-YE-UE

PEROKSIiZOMAL
TT, A, K 2 BE-YE-UE
ORGANEL BOZUKLUKLARI VE HASTALIKLAR
DiGERLERI DOGUMSAL
GLIKOZILASYON TT, A, K 2  BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI
SISTINOZIS TT, A, K 2  BE-YE-UE
HIPEROKZALURI TT, A, K 2 BE-YE-UE

KALSIYUM, FOSFOR VE D
VITAMINI METABOLIZMASI TT, A, K 1 | BE-YE-UE
BOZUKLUKLARI

DIGER METABOLIK TEMELLI MOLiBDEN
HASTALIKLAR METABOLIZMASI TT, A, K 1 BE-YE-UE

BOZUKLARI

KONNEKTIF DOKU
BOZUKLUKLARI

EKZOJEN OBEZITE VE
BESLENME BOZUKLUKLARI METABOLIK SENDROM

YEME BOZUKLUKLARI
(ANOREKSIYA, BULUMIYA VB.)

MiKROBESIN OGESi
EKSIKLIKLERI/FAZLALIKLARI

PROTEIN-ENERJi
MALNUTRiISYONU

T, A K 1  BE-YE-UE

1T, K 1  BE-YE-UE

ETT, A, K 2 | BE-YE-UE

1T, K 2  BE-YE-UE

TT,A,K 1 BE-YE-UE

12.10.2017’den itibaren gegerlidir. TUKMOS, GOCUK METABOLIZMA HASTALIKLARI GEKIRDEK MUFREDATI, v.2.3



11

KLINiK YETKINLIK

Yontem

ENIDEN BESLENMEYE . L
ECIS (REFEEDING) ~ TT,AK 1  BE-YE-UE
. SENDROMU

3.7.2. GIRiSIMSEL YETKINLIKLER

Uzman Hekim asagida listelenmis girisimsel yetkinlikleri ve egitimi boyunca edindigi diger
bltinleyici “temel yetkinlikleri” es zamanli ve uygun sekilde kullanarak uygular.

GiRiSIMSEL YETKINLiK iCiN KULLANILAN TANIMLAR VE KISALTMALARI

Girisimsel Yetkinlikler igin dort diizey tanimlanmistir.

1: Girisimin nasil yapildig konusunda bilgi sahibi olma ve bu konuda gerektiginde agiklama
yapabilme diizeyini ifade eder.

2: Acil bir durumda, kilavuz veya yonerge esliginde veya gézetim ve denetim altinda bu girisimi
yapabilme diizeyini ifade eder.

3: Karmasik olmayan, sik goriilen tipik olgularda girisimi uygulayabilme diizeyini ifade eder.

4: Karmasik olsun veya olmasin her tiir olguda girisimi uygulayabilme diizeyini ifade eder

GIRISIMSEL YETKINLIK

" IDRAR ORNEGINDE KALITSAL METABOLIK
HASTALIKLAR YONUNDEN YAPILAN

ANALIZLERI (TAM IDRAR TETKIKI, KOKU, RENK, = 2 1 YE-UE
SPOT TESTLER VB.)
AMINOASIT ANALIZI (PLAZMA, IDRAR, BEYIN- . VE.UE

OMURILIK SIVISI VB.)

BEYiN-OMURILIK SIVISI VE DIGER SIVILARDA
NOROTRANSMITTER VE BiYOJENIK AMIN 1 2 YE-UE
METABOLITLERI ANALIZI

ORGANIK ASITLERIN
GAZKROMATOGRAFiI/KUTLESPEKTROMETRI
(GC/MS) VE YUKSEK BASINGLI LiKIT 1 1 YE-UE
KROMATOGRAFI (HPLC) iLE VUCUT
SIVILARINDA ANALIZi

KALITSAL METABOLIK HASTALIKLAR

AMONYAK ANALIZi 2 1 YE-UE

ARA METABOLITLERIN (GLUKOZ, SERBEST YAG

ASITLERI, LAKTAT, KETONLAR) ANALIZi ! 1 YE-UE
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GIRiSIMSEL YETKINLIK

| KARNITINLER VE KARNITIN ESTERLERININ

(MSMS, HPLC VB. ILE ) ANALIZi YE-UE
ENZiM CALISMALARININ (0ZGUN VE 0ZGUN AR
OLMAYAN YONTEMLER iLE) ANALIZI

GLIKOZAMINOGLIKANLARIN

(MUKOPOLISAKKARIDLER, YE-UE
OLIGOSAKKARIDLER, SIALIK ASIT VB.) ANALIZzi

LIPIDLER VE LIPOPROTEINLERIN ANALIZI YE-UE
PEROKSIZOMAL ENZIMLER VE

METABOLITLERIN (VLCFA, PRISTANOIK ASIT, YE-UE
FITANIK ASIT, PLAZMALOJENLER, VB.) ANALIZi

PURINLER VE PiRIMIDINLERIN ANALIZi YE-UE
VITAMIN, MiNERAL VE DiGER BESIN

OGELERININ (BAKIR VE SERULOPLAZMIiNi DE YE-UE
ICEREN) ANALIZI

KOLESTEROL VE DIGER STEROLLERIN ANALIZi YE-UE
PORFIRINLER, BILIRUBIN VE SAFRA U
ASITLERININ ANALIZI

SIALOTRANSFERRINLERIN ANALIZi YE-UE
VUCUT SIVILARINDA NMR (NUKLEER

MANYETIK SPEKTROSKOPI) iLE YE-UE
GERCEKLESTIRILEN ANALIZI

ARA METABOLIZMA BOZUKLUKLARINDA U
ACLIK TESTININ UYGULAMASI

ALLOPURINOL TESTININ UYGULAMASI YE-UE
GLUKAGON TESTININ UYGULAMASI YE-UE
KOFAKTORE YANITLI HASTALIKLAR iCIN

TESTLERIN (ORN. MMA’DA B12 TESTI, AT
TETRAHIDROBIOPTERIN(BH4)) VB.

UYGULAMASI

YUKLEME TESTLERININ (PROTEIN, AMINO

ASIT, ORTA ZINCIRLI TRIGLISERID (MCT),UZUN VELUE
ZINCIRLI TRIGLISERID (LCT), GLUKOZ,

GALAKTOZ, FRUKTOZ VB.) UYGULAMASI

TARAMA TESTLERI (YENIDOGAN VELUE
TARAMALARI, SELEKTIF TARAMALAR VB.)

EGZERSIZ TESTI YE-UE

12.10.2017'den itibaren gegerlidir.
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GIRiSIMSEL YETKINLIK

| KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARLA iLGILi

ANALIZ VE TESTLERIN YORUMLANMASI 4 1 YE-UE
DERI BiYOPSISi (FIBROBLAST KULTURU ICIN) 4 1 YE-UE
KARACIGER BiYOPSISi 1 1 YE-UE

DIGER TANISAL GIRISIMLER (KEMIK iLiGi, LENF
NODU LOMBER PONKSIYON, SiNiR VE DIGER 3 1 YE-UE
ORGAN BIiYOPSILERI VB.)

POST MORTEM PROTOKOL 4 1 YE-UE
KAS BiYOPSISi 1 1 YE-UE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARDA 5 5 AR
MOLEKULER GENETIK ANALIZLERi

KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARIN

SPESIFiK TEDAVISI = 2 UECLE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARIN DESTEK

TEDAVISI 4 1 BE-YE-UE
TOKSIK MADDE UZAKLASTIRILMASI 3 1 BE-YE-UE
SUBSTRAT ELIMINASYONU 4 1 BE-YE-UE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARIN p 1 SRR

BESLENME DESTEGI

ERiISKIN DONEMDEKI KALITSAL
METABOLIZMA HASTALIKLARDA AKUT 4 1 BE-YE-UE
METABOLIK KRiZiN YONETiIMi

KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARDA

GENETIK/PRENATAL TANI DANISMANLIGI 4 1 | BEYE-UE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLI GEBENIN

iZLEM VE DANISMANLIGI 4 1 BEYE-UE
KALITSAL METABOLIK HASTALIKLI FETUS

TASIYAN GEBE VE FETUSUN iZLEMI 4 1 | BEYEUE
ANNE SUTU VE TAMAMLAYICI BESLENME 4 1 BE-YE-UE
OYUN VE OKUL COCUGU BESLENMESI 4 1 BE-YE-UE

SAGLIKLI COCUK BESLENMESi

ADOLESAN BESLENMESi 4 1 BE-YE-UE
GEBELIK VE EMZIRMEDE BESLENME 4 1 BE-YE-UE
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GIRiSIMSEL YETKINLIK

NUTRIGENOMIKS VE FONKSIYONEL
BESINLERIN KULLANIMI 4 2 BE-YE-UE
BESLENME TEDAVISi PRENSIPLERIi VE BESIN
OGESi ALIMINDAKI DEGISIKLIKLER 4 1 BEYE-UE
BESIiN TUKETiIMiNi DEGERLENDIRME VE
BESLENME PLANI 4 - IS
BESLENME YONTEMLERI (ORAL, ENTERAL, g . ST
. . PARENTERAL BESLENME)

HASTA COCUGUN BESLENMESI
NUTRIGENOMIK KULLANIMI 4 2 BE-YE-UE
FONKSIYONEL BESINLERIN KULLANIMI 4 2 BE-YE-UE
DIGER HASTALIK DURUMLARINDA BESLENME 4 2 BE-YE-UE

4. OGRENME VE OGRETME YONTEMLERI

TUKMOS tarafindan dnerilen tim egitim/6gretim yontemleri kullanilmaktadir.

TUKMOS tarafindan Onerilen 6grenme ve Ogretme yontemleri (ge ayrilmaktadir:
“Yapilandirilmig Egitim Etkinlikleri” (YE), “Uygulamali Egitim Etkinlikleri” (UE) ve “Bagimsiz ve
Kesfederek Ogrenme Etkinlikleri” (BE).

4.1. Yapilandirilmis Egitim Etkinlikleri (YE)

4.1.1. Sunum

Bir konu hakkinda gorsel isitsel ara¢ kullanilarak yapilan
anlatimlardir. Genel olarak nadir veya ¢ok nadir goriilen
konular/durumlar hakkinda veya sik goriilen konu/durumlarin yeni
gelismeleri hakkinda kullanilan bir yontemdir. Bu yontemde egitici
ogrencide eksik oldugunu bildigi bir konuda ve 06grencinin pasif
oldugu bir durumda anlatimda bulunur. Sunum etkilesimli olabilir
veya hig etkilesim olmayabilir.

4.1.2. Seminer

Sik gorilmeyen bir konu hakkinda deneyimli birinin konuyu kendi
deneyimlerini de yansitarak anlatmasi ve anlatilan konunun karsilikl
soru ve cevaplar ile geg¢mesidir. Sunumdan farki konuyu
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dinleyenlerin de kendi deneyimleri dogrultusunda anlatici ile
karsilikli etkilesim igcinde olmasidir. Seminer karsilikli diyaloglarin
yogun oldugu, deneyimlerin yargilanmadan paylasildigi ve farkl
diizeylerde kisilerin ayni konu hakkinda farkli diizeydeki sorular ile
eksik yanlarini tamamlayabildikleri bir egitim etkinligidir.

Olgu tartismasi

Bir veya birkag¢ sik goriilen olgunun konu edildigi bir kiiglik grup
egitim aktivitesidir. Bu egitim aktivitesinin hedefi, farkli diizeydeki
kisilerin  bir olgunun ¢6zlimlenmesi silirecini tartismalarini
saglayarak, tim katilimcilarin kendi eksik veya hatali yanlarini fark
etmelerini saglamak ve eksiklerini tamamlamaktir. Bu olgularda
bulunan hastalik veya durumlar ile ilgili bilgi eksikliklerinin kiiclik
gruplarda tartisiimasi ile tamamlanmasi veya vyanls bilgilerin
dizeltilmesi saglanir. Ayrica ayni durum ile ilgili cok sayida olgunun
¢ozimlenmesi yoluyla ayni bilginin farkh durumlarda nasil
kullanilacagi  konusunda deneyim kazandirir. Olgunun/larin
basamakli olarak sunulmasi ve her basamak icin fikir Gretilmesi ile
surdurdlur. Egitici her basamakta dogru bilgiyi verir ve dogru karari
aciklar.

Makale tartismasi

Makalenin kanit dizeyinin anlasilmasi, bir uygulamanin kanita
dayandirilmasi ve bir konuda yeni bilgilere ulasilmasi amaciyla
gergeklestirilen bir kiiglik grup etkinligidir. Makalenin tim bolumleri
sirasi ile okunur ve metodolojik acidan dogrulugu ve klinik
uygulamaya yansimasi ile ilgili fikir Gretilmesi ve gerektiginde
elestirilmesi ile strdlralir. Egitici her basamakta dogru bilgiyi verir
ve dogru karart aciklar. Uzman adayina, benzer c¢alismalar
planlayabilmesi icin problemleri bilimsel yoéntemlerle analiz etme,
sorgulama, sonuglari tartisma ve bir yayin haline donlstirme
becerisi kazandirilr.

Dosya tartismasi

Sik gorilmeyen olgular ya da sik goriilen olgularin daha nadir
gorilen farkh sekilleri hakkinda bilgi edinilmesi, hatirlanmasi ve
kullanilmasini amaglayan bir egitim yontemidir. Egitici, dosya
Uzerinden yazi, rapor, gorintl ve diger dosya eklerini kullanarak,
ogrencinin olgu hakkinda her basamakta karar almasini saglar ve
aldig kararlar hakkinda geribildirim verir. Geribildirimler 6grencinin
dogru kararlarini devam ettirmesi ve gelismesi gereken kararlarinin
actk ve anlasilir bir bicimde ifade edilerek gelistirmesi amaciyla

yapilir.
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4.1.6. Konsey

Olgunun/larin farkli disiplinler ile birlikte degerlendirilmesi stirecidir.
Olgunun sik gorinirlagiinden ¢ok karmasik olmasi 6grencinin
karmasik durumlarda farkh disiplinlerin farkli bakis agilarini
algilamasini saglar.

4.1.7. Kurs

Bir konu hakkinda belli bir amaca ulasmak i¢in diizenlenmis birden
fazla oturumda gergeklestirilen bir egitim etkinligidir. Amag
genellikle bir veya birka¢ klinik veya girisimsel yetkinligin
edinilmesidir. Kurs slresince sunumlar, kigiuk grup calismalari,
uygulama egitimleri birbiri ile uyum icinde gerceklestirilir.

4.2. Uygulamali Egitim Etkinlikleri (UE)

4.2.1. Yatan hasta bakimi
4.2.1.1. Vizit

Farkh o6grenciler icin farkli 6grenme ortami olusturan
etkili bir egitim yontemidir. Hasta takibini yapan ve
yapmayan  Ogrenciler  vizitten  farkli  sekilde
faydalanirlar. Hastayi takip eden 6grenci hasta takibi
yaparak ve yaptiklari igin geribildirim alarak 6grenir,
diger 6grenciler bu deneyimi izleyerek 6grenirler. Vizit
klinikte gorilen olgularin hasta yanindan giktiktan
sonra da tartisiimasi ve olgunun gergcek ortamda
gozlemlenmesiyle 6grenmeyi saglar.

4.2.1.2. Nobet

Ogrencinin sorumlulugu yiiksek bir ortamda derin ve
kalict 6grenmesine etki eder. Olguyu vyiksek
sorumluluk durumunda degerlendirmek 6grencinin var
olan bilgisini ve becerisini kullanmasini ve eksik olani
0grenmeye motive olmasini saglar. Nobet, gereken
yetkinliklere  sahip olunan olgularda &zgliveni
arttirirken, gereken vyetkinligin heniz edinilmemis
oldugu olgularda bilgi ve beceri kazanma
motivasyonunu arttirir. Nobetlerde sik kullanilmasi
gereken yetkinliklerin 1’inci kidem yetkinlikleri arasinda
siniflandiriimis olmalari bu agidan 6nemlidir.

4.2.1.3. Girisim

Tani ve tedaviye yonelik tim girisimler, egitici
tarafindan gosterildikten sonra belli bir kilavuz
esliginde basamak basamak gbzlem altinda uygulama
yoluyla 6gretilir. Her uygulama basamag i¢in 6grenciye
geribildirim verilir. Ogrencinin dogru yaptiklarini dogru
yapmaya devam etmesi, eksik ve gelismesi gereken
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taraflarini diizeltebilmesi icin 6grenciye zamaninda, net
ve yapicl midahalelerle tesvik edici ve destekleyici ya
da uyarici ve yol gosterici geribildirimler verilmelidir.
Her girisim icin 6grenciye dnceden belirlenmis yetkinlik
diizeyine ulasacak sayida tekrar yaptirilmasi saglanir.

4.2.1.4. Ameliyat (Cocuk Metabolizma Hastaliklari yan dal uzmanlik
egitiminde uygulanmamaktadir.)

icinde ¢ok sayida karar ve girisim barindiran miidahale
suregleridir. Her karar ve girisimin ayri ayri gereken
yetkinlik diizeylerine ulagsmasi amaciyla en az
riskli/karmasik olandan en riskli/karmasik olana dogru
olacak sekilde ameliyat siirecinin tim basamaklari
yiksek gozlem altinda &gretilir. Ogrencinin  tiim
basamaklarda gereken yetkinlik diizeyine ulasmasi igin
yeterli sayida tekrar yaptirilmasi saglanir.

Ayaktan hasta bakimi

Ogrenci gdzlem altinda olgu degerlendirmesi yapar ve
tani, tedavi seceneklerine karar verir. Ogrencinin
yuksek/orta siklikta gorilen acil veya acil olmayan
olgularin farkh basvuru sekillerini ve farkli tedavi
seceneklerini 6grendigi etkili bir yontemdir. Ayaktan
hasta bakiminda sik kullanilmasi gereken yetkinliklerin
Vinci kidem vyetkinlikleri arasinda siniflandiriimisg
olmalari bu agidan 6nemlidir.

4.3. Badgimsiz ve Kesfederek Ogrenme Etkinlikleri (BE)

4.3.1.

4.3.2.

4.3.3.

12.10.2017’den itibaren gegerlidir.

Yatan hasta takibi

Yatarak takip edilen bir olgu hakkinda yeterlige erismemis bir
Ogrencinin gbdzetim ve denetim altinda, yeterlige ulasmis bir
Ogrencinin gozlem altinda yaptigi ¢alismalar sirasinda eksikligini
fark ettigi konularda 6grenme gereksinimini belirleyerek bunu
herhangi bir egitim kaynagindan tamamlamasi sirecidir. Bu egitim
kaynaklarinin dogru ve glivenilir olmasindan egitici sorumludur.

Ayaktan hasta/materyal takibi

Ayaktan basvuran acil veya acil olmayan bir olgu hakkinda gereken
yetkinlik diizeyine erismemis bir 6grencinin gozetim ve denetim
gozlem altinda, egitici esliginde ve gereken yetkinlik diizeyine
ulasmis bir 6grencinin ylksek gozlem altinda yaptigi c¢alismalar
sirasinda eksikligini fark ettigi konularda 6grenme gereksinimini
belirleyerek bunu herhangi bir egitim kaynagindan tamamlamasi
slrecidir. Bu egitim kaynaklarinin dogru ve glvenilir olmasindan
egitici sorumludur.

Akran 6grenmesi

Ogrencinin  bir olgunun ¢dziimlenmesi veya bir girisimin
uygulanmasi sirasinda bir akrani ile tartisarak veya onu
gozlemleyerek 6grenmesi sirecidir.
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4.3.4. Literatiir okuma
Ogrencinin 6grenme gereksinimi olan konularda literatiir okumasi
ve klinik uygulama ile iliskilendirmesi strecidir.

4.3.5. Arastirma

Ogrencinin bir konuda tek basina veya bir ekip ile arastirma
tasarlamasi ve bu sirada 6grenme gereksinimini belirleyerek bunu
herhangi bir egitim kaynagindan tamamlamasi sirecidir.

4.3.6. Ogretme

Ogrencinin bir baskasina bir girisim veya bir klinik konuyu
ogretirken bu konuda farkli bakis acilarini, daha 6nce diisinmedigi
sorulari veya varligini fark etmedigi durumlari fark ederek
ogrenme gereksinimi belirlemesi ve bunu herhangi bir egitim
kaynagindan tamamlamasi stirecidir.

5. EGIiTiM STANDARTLARI

5.1. Egitici Standartlan

| EN AZ DOGENT UNVANINA SAHIP EN AZ BIR EGITiCi BULUNMALIDIR |

5.2. Mekan ve Donanim Standartlari

PROGRAMIN BAGLI OLDUGU KURUMDA COCUK METABOLIZMA HASTALIKLARI ALANINDA
SAGLIK HiZMETIi VEREBILMEK iCiN YATAKLI SERViS BULUNMASI

KURUMDA YENIDOGAN VE FARKLI YAS GRUPLARININ YATIRILABILECEGI YOGUN BAKIM UNITESI
VE COCUK ACIL SERVISi OLMASI

KURUMDA BESLENME VE DIYET UZMANI BULUNMASI

KURUMDA KALITSAL METABOLIK HASTALIKLARIN KLiNiK TANI VE iZLEMi ICIN GEREKLI
BASLANGIC VE iLERi METABOLIK TETKIKLER iLE GENETiIK CALISMALARIN YURUTULEBILECEGI
LABORATUVAR OLANAGI

KURUMDA TANI VE TEDAViI AMAGLI GiRiSIMSEL iSLEMLER iGCiIN MEKANLARIN BULUNMASI

6. ROTASYON HEDEFLERI

ROTASYON SURESi/AY | ROTASYON DALI

1AY COCUK GENETIK HASTALIKLARI
1AY COCUK NOROLOVJISi
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COCUK GENETIK HASTALIKLARI ROTASYONU
KLINIK YETKINLIK HEDEFLERI
Yetkinlik Adi Yetkinlik Diizeyi
Kromozomal bozukluklar T
Tek gen hastaliklari T
Sendromik olan ve olmayan zihinsel yetersizlik T
Mendelian-nonmendelian hastaliklar T
GIRISIMSEL YETKINLIK HEDEFLERI
Yetkinlik Adi
Genetik oykl degerlendirme ve aile agaci gizilmesi 2
Genetik tanisal metodlarin se¢imi ve degerlendirilmesi 2
Dismorfik hastanin degerlendirilmesi 2
Norogenetik hastaya yaklasim 2
Kalitim sekillerine hakimiyet 1
COCUK NOROLOJiSi ROTASYONU
KLINIK YETKINLIK HEDEFLERI
Yetkinlik Adi Yetkinlik Diizeyi
Koma/biling kaybi T
Sererovaskiiler hastaliklar ve inme
Periferik néropatiler T
Kas hastaliklari T
Hareket bozukluklari T
Konviilsiyonlar T
Mental/motor retardasyon T
GIRISIMSEL YETKINLIK HEDEFLERI
Yetkinlik Adi Yetkinlik Diizeyi
Kas biyopsisi 1
Kraniyal goriintilemenin degerlendirilmesi 1

7. OLCME VE DEGERLENDIRME

‘ Egiticinin uygun gordigi olgme degerlendirme yontemleri uygulanmaktadir. ‘

8. KAYNAKCA

TUKMOS, TIPTA UZMANLIK KURULU MUFREDAT OLUSTURMA VE STANDART BELIRLEME
SISTEMI, Cekirdek Miifredat Hazirlama Kilavuzu, v.1.1, 2013
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