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Yeni dogan taramasi hakkinda ebeveynlere yonelik bilgi
Dogustan gelen saglik bozukluklarinin erken teshisi

Sevgili Ebeveynler,

Cocugunuzun dogumu vesilesiyle size ve
¢ocugunuza her seyin gonlinizce olmasini
dileriz!

Dogumdan gelen hastaliklarin teshis edilmesi
icin, dogumdan sonraki ilk ginlerde bazi 6zel
tahliller sunulmaktadir. Yeni doganlara, ¢ogu
kalitimsal olan dogustan gelen hastaliklara
yonelik olarak genisletilmis yeni dogan taramast
yapilmasi, dogumdan sonraki 36 - 72 saat
arasinda uygulanmasi gereken anlamh bir
tahlildir.

Laboratuvar testleri Gen Teshisi Kanunu
(Gendiagnostikgesetz - (GenDG)) hikimleri ve
Hekimler ve Saglk Sigortalari Mdusterek
Kurulunun (G-BA) “Cocuk Direktifleri” uyarinca
uygulanir..

Bir tarama testinin sonucu, hentz bir hekim
teshisi degildir. Test sonuglari, ya tahlili yapilan
ilgili bozuklugu buyuk o6lclide ekarte edebilir ya
da bir hastalik stiphesi olmasi halinde baska bir
teshis incelmesini gerektirebilir. Sadece “Cocuk
direktifleri"nde tespit edilen belirli dogustan
gelen hastaliklar tarama kapsamindadir.

Onleyici tahlil icin gerekli olan kan, dogumdan
sonraki 2. - 3. glinde (dogumdan sonraki 36. - 72
saat arasi)) alinmalidir. Sayet cocugunuz
dogumdan sonra 36 saat dolmadan &nce bagka
bir yere havale edilir veya klinikten taburcu
edilirse, direktifler, bir ilk 6rnedi ve daha sonra
uygun zamanda bir ikinci kan 6rnegi (mesela ebe
veya cocuk doktoru tarafindan) gerektirir, zira
bazi hastaliklar dogumdan sonraki ilk saatlerde
kesin bir sekilde belirlenemez.

Ne aranir?

e Adrenogenital Sendrom (AGS)
Bobrekistl bezlerinin hormon bozuklugu; tuz
kaybi krizinde 6limcil seyir mimkindur

o Akcaadac surubu idrar hastaligt (MSUD)
Amino asit metabolizmasinda bozukluk;
olimcal seyir mimkindur

e Biyotinidaz eksikligi
Biyotin vitamini metabolizma bozuklugu.
Zihinsel 6zur, 6limcil seyir mimkindir

e Karnitin Metabolizma Bozukluklart
Yag asitlerinin metabolizma bozuklugu.
Metabolizma krizleri, koma; 6limcdl seyir
mimkundir

e Galaktozemi
Sut sekeri metabolizma bozuklugu. Korlik,
bedensel ve zihinsel 6zir; 6limcll seyir
mimkindur

o Glutarik Asidtiri Tip | (GA 1)
Amino asit metabolizmasinda bozukluk.
Kalici hareket bozukluklari, ani metabolizma
krizleri

e Hipotroidi
Tiroid bezlerinin dogustan az calismasi.
Zihinsel ve bedensel gelisimin agir hasar
gormesi

o |zovalerik Asidemi (IVA)
Amino asit metabolizmasinda bozukluk.
Zihinsel 6zur, koma

o LCHAD ve VLCAD eksikligi
Uzun zincirli yag asitlerinin metabolizma
bozuklugu. Metabolizma krizleri, koma, kas
ve kalp kasi zayifliklari; 6limcul seyir
mumkindar

o MCAD eksikligi
Yag asitlerinden enerji kazanma bozuklugu.
Metabolizma krizleri, koma; 6limcdl seyir
mumkindar

o Fenilketontiri (PKU/HPA)
Fenilalanin amino asidi metabolizma
bozuklugu. Spastik, kramp krizleri, zihinsel
ozur

e Tirozinemi Tip | (Hiepatorenal tirozinemi)
Tirozin metabolizmasi tasfiye bozuklugu.
Karaciger fonksiyon bozuklugu, karaciger
kanseri, ikter (sarilik), kanamalar, anemi,
olime kadar agir seyir mimkuindur

o Adu Kombine Bagtsiklik Yetmezlikleri (SCID)
Bagisiklik savunmasinin tamamen yoklugu:
bebeklik yasinda bile enfeksiyon
komplikasyonlariyla birlikte enfeksiyon
hassasiyeti

o Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)
Genetik bozukluk. Artan kas zayifligi, motor
beceride azalma, sinirli akciger fonksiyonu

o Orak Hiicreli Anemi (HbS)
Alyuvarlarin hastalanmasi. Kansizlik (anemi),
oksijen yetmezligi, kan damarlarinin
kapanmasi, agri, enfeksiyon, organlara hasar
verme

Her 1000 ¢ocuktan biri, bu hastaliklardan birine
maruz kalmaktadir. Cocuklar, dogumdan kisa
bir sire sonra muhtemelen bir belirti
gostermeyecektir. Zamaninda tedaviyle,
hastaliklarinin agir sonuglarindan korunabilirler.

Onleyici tahlil bir hastaliga isaret ederse ne
yapilir?

Oncelikle cocugun ¢ocuk doktorunda veya bir
6zel klinikte kapsamli bir sekilde muayene
edilmesi gerekmektedir. Burada sikca ilave kan
ve idrar tahlilleri yapilir.

Sayllan  tim  metabolizma  bozukluklari,
endokrin bozukluklar ve bagisiklik bozukluklari,
dogustan gelmektedir ve bu sebeple tedavileri
kismen mimkin degildir. Ancak dogustan
gelen bu bozukluklarin etkileri, erken tedaviyle
engellenebilir veya en azindan azaltilabilir.
Tedavi, bir 6zel diyetten ve/veya mesela belirli
ilaglarin alinmasindan ibarettir.

Laboratuvar kime
verilir?

Tahlil sonuglari, ¢ok gizlidir. Tahlilin sonucu,
hekim sir saklama yiikiimliiliigiine tabidir ve
onayiniz olmaksizin tgtincl kisilere aktarilamaz.
Tarama laboratuvar, bulgular,  6rnekleri
goénderene (mesela dogum klinigi, gocuk klinigi

veya hekim muayenehanesi) iletir. Sizin

tahlillerinin  sonuglari
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onayinizla gocuk doktorunuz da bulgunun bir
kopyasini talep edebilir.

Kan 6rneklerinin kalaniyla ne yapilir?
Cocugunuzun kan o6rnegi olan filtre kagidi,
tahlillerden ya da duruma gére ilave tahlillerden
sonra imha edilir.

Tahlil Masraflan

Yeni doganlar igin tarama tahlilleri, kanuni
saglik sigortalarinin hizmetidir. Ozel hizmetli
("bas hekim tedavisi”) klinik hastalar, ayakta
Ozel hastalar ve masraflari kendileri 6deyenlere,
Hekim Ucret Tarifesine (GOA) gére, minferit
pozisyonlar icin bir fatura verilir. Masraflar, cogu
zaman sigortalar ve/veya yardim yerleri
tarafindan sigorta tarifesine gore en azindan
kismen iade edilir.

Yeni dogan taramasi, kistik fibrozis taramasi ve
diger hedef hastalik taramalarinin uygulamasi
hakkinda (Arastirma)

Asagidaki kisi igin (Litfen uygun olmayani
Gizin):

isim:

Dogum tarihi:

Tahliller konusunda aydinlatildim ve distinmek
icin yeteri kadar zamanim vardi.

“Yeni dogan ve kistik fibrozis taramasi hakkinda
ebeveynler icin bilgileri” okudum (arka sayfada
yandaki metin). Orada aciklanan tahliller ve
yontemler hakkinda soru sorma imkanina
sahiptim.

Ebeveyn bilgilerinin bir kopyasini aldim.
Tahlilin  uygulanmasini  her zaman iptal
edebilirim. Bu durumda tahlillere devam
edilmez.

Bir hastalik stiphesi olmasi halinde uzman bir
kurumun benimle dogrudan iletisime gegmesini
kabul ediyorum. Kisisel bilgilerin bunun igin
gerekli olan aktarimini onayliyorum. Dikkat
cekici bir bulgunun mevcut olmasi halinde ilave
tahlillerin sonuglarinin tarama laboratuvarina
iletilmesini kabul ediyorum.

Yeni dogan taramasini reddetmem halinde,
muhtemelen mevcut olan bir hastaligin

ancak daha sonra teshis ve tedavi
edilebileceginin bilincindeyim.
Tarih, Velayet sahibinin/sahiplerinin
imzasi/imzalarni
Hekim bilgilendirmesini yapan:
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Kistik fibrozis taramasi hakkinda ebeveynlere yonelik bilgi
Kistik fibrozis / Cystischen Fibrose (CF) erken teshisi

Sevgili Ebeveynler,

genisletilmis yeni dogan taramasiyla ayni anada
size, cocugunuzda kistik fibrozis icin bir erken
teshis tahlili sunulmaktadir.

Kistik fibrozis nedir?

Kistik fibrozis (Cystische Fibrose (CF) olarak da
adlandinimaktadir), yaklasik 3300 ¢ocuktan birinin
maruz kaldigr kalitimsal bir hastaliktir. Bir gen
degisikligi, bez hicrelerindeki tuz degisiminde
bozukluga sebep olmaktadir. Bu ise surekli
iltihaplanan nefes yollarinda ve diger organlardaki
yapiskan balgamin sebebidir. Codu zaman
pankreasin  fonksiyonu  sinirlandiriimaktadir.
Boylece bu hastaliga maruz kalan gocuklar sik¢a
zayiftir ve az buydurler. Tekrarlanan agir akciger
iltihabi sonucunda hastaligin k&tl  seyretmesi
halinde, akciger fonksiyonu &nemli &lclide
etkilenebilir.

Kistik fibrozis nasil tedavi edilebilir?

Oncelikle kistik fibroziste iyilestiren bir tedavi
yoktur. Ancak hastalik belirtileri, degisik tedavi
yaklasimlariyla iyilestirilebilir veya azaltilabilir ki
kistik fibrozis hastalarinin yasam beklentisi strekli
artmistir. Kistik fibrozisin tedavisi; inhalasyon,
fizyoterapi, kalori acisindan zengin bir beslenme
ve ilaglardan olugsmaktadir. Ayrica uzmanlasmis
kistik fibrozis kurumlarinin refakati, hastalikli
degisikliklerin zamaninda tedavi edilmesi igin
anlamlidir.

Kistik fibrozis icin toplu tarama neden
anlamhdir?

Erken teshis ve tedaviye zamaninda baslamayla,
hastaliga maruz kalan c¢ocuklarin bedensel
gelisimi iyilestirilebilir. Béylece daha uzun ve daha
saglikli bir hayat sansi artmaktadir.

Kistik fibrozis taramasi nasil uygulanir?
Kistik fibrozis taramasi icin esas olarak ilave bir kan
alinmasi gerekli degildir. Yaklasik 1000 tahlilden

birinde ayni zamanda molekiler biyolojik
inceleme de yapilmaktadir.

Bu sebeple kistik fibrozis taramasindan once,
kanuni direktifler dogrultusunda hekim tarafindan
aydinlatma gereklidir. Eger dogum ebe tarafindan
gerceklestirildiyse, kistik fibrozis taramasi U3
onleyici muayenesine kadar bir cocuk doktorunda

telafi edilebilir.

Tarama sonucu hakkinda nasil
bilgilendirilirsiniz ve daha sonra ne yapilir?
Laboratuvar, kan 6rnegini gonderene 14 gln
icinde sonucu bildirir. Sonucun normal olmasi
durumunda, sadece goénderenden kesin talep
etmeniz halinde bilgilendirilirsiniz. Dikkat cekici
bir sonugta, uzman bir kurum veya kan érnegini
gbnderen tarafindan dogrudan bilgilendirilirsiniz
ve diger tedbirler sizinle konusulur.

Tahlil Masraflar
Yeni dogan taramasi gibi. Bak. arka sayfa.

Diger hedef hastaliklar hakkinda ebeveynlere yonelik bilgi (Arastirma)
Bu arastirmaya katilim gonullilik esasina dayanmaktadir. Onayiniz, herhangi bir sebep gostermeksizin ve sizin veya cocugunuz icin bir
dezavantaj dogurmaksizin her zaman iptal edilebilir. Litfen bunu laboratuvara yazili olarak beyan edin. Katiiminizla, elde edilen verilerin
bilimsel amaclara yonelik degerlendirilmesini onaylarsiniz.

Karnitin Transporter Bozuklugu
Yavas ilerleyen kalp kasi zayifigi ve kas zayifligi ile
karnitin alimi bozuklugu, hipoglisemi, karaciger
yetmezligi. Tedavi: Karnitin verme

Sirtiilinemi

Protein absorbe bozuklugu, kramp krizleri,
emme/icme zayifligi, hayati tehlikeli krizler(koma).
Tedavi: dlstk proteinli diyet, ilaglar

3-Hidroksi-3-Metil Glutaril Koenzim-A Liyaz

Eksikligi
Enerji tedarikgisi olarak ketonlarin  olusum
bozuklugu, emme/icme  zayifligi, kusma,

hipoglisemi, kanin fazla asitlenmesi, biling kaybi,
hayati tehlikeli koma. Tedavi: Katabolik (aclik)
asamalarinin 6nlenmesi

Propiznik Asidemi

Amino asit absorbe bozuklugu; emme/icme
zayifligi, kusma, kanin fazla asitlenmesi, kramp
krizleri ve hayati tehlikeli komaya yol acar. Tedavi:
dusuk proteinli diyet, ilaglar

Multipl Acgil-KoA Dehidrojenaz
(Glutarik Asidiiri Tip 1)

Amino ve yagd asitleri absorbe bozuklugu;
emme/icme  zayifig, kusma, kanin fazla
asitlenmesi, kalp fonksiyonlarinda bozukluk ve
hayati tehlikeli komaya yol acar. Tedavi: Diyet,
ilaglar

Eksikligi

Metil Malonik asidiiri ve

B12 vitamini metabolizmasi bozuklugu
Dogustan protein absorbe bozuklugu veya
annenin B12 vitamini eksikligi (B12 vitamini alimi
bozuklugu, vejetaryen beslenme) sebebiyle, hizla
artan emme/icme zayifligi, kusma, kanin fazla
asitlenmesi, kramp krizleri ve hayati tehlikeli
koma. Tedavi: distk proteinli diyet, B12 vitamini

Remetilasyon bozuklugu (MTHFR, CbID, CblE,
CblG)

Amino asit metiyonun olusumu bozukluguy,
norolojik  krizler, kismen sonradan ortaya
cikabilen, agir zihinsel engel, kan Uretiminde
bozukluklar. Tedavi: Vitaminler, ilaglar
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Hipermetioninemi, homocystinuria

Protein metabolizmasinda bozukluk, degisik
dokulara etki, gdzler, merkezi sinir sistemi (MSS),
iskelet kasi ve bag doku, damarlar, damarlarin
kismen hayati tehlikeli kapanmasi (Trombozlar).
Tedavi: Diyet, ilaglar, vitaminler

Arjininosiiksinat Liyaz Eksikligi

Amino asidi metabolizmasinda nadir bozukluk;
amonyak yukselmesi ve arjinin eksikligi, distk
tansiyon, bilylime durmasi, kusma, davranis
bozukluklari gibi belirtiler gosterir ve hayati
tehlikeli komaya yol acar. Tedavi: dislk proteinli
diyet, arjinin, ilaglar

Aromatik L-Amino Asit Dekarboksilaz (AADC)
Enzim bozuklugu, dopamin yetersizligi, serotonin,
adrenalin  ve noradrenalin;, motor hareket
bozukluklari, goévde vurgulu kas hipotansiyonu,
distoni ve genel gelisim gecikmesine yol agar

Tahlil Masraflari
Arastirma kapsaminda Ucretsiz
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