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Yeni Dogan Bebekleri Tarama Testi Heidelberg tarafindan Anne

ve Babalara Yonelik Bilgilendirme

Sevgili Anne ve Babalar,

oncelikle yeni dogan bebeginizden dolayr sizi kutlariz.
Gogu cocuklar diinyaya saglikli gelir ve dyle de kalirlar. An-
cak yeni dogan bebeklerde ender olarak rastlanan ve belir-
tileri disa vurmayan kimi dogustan hastaliklar s6z konusu
olabilmektedir. Bu hastaliklar, 1500 ¢ocukta bir goriilmekte
olup, tedavi edilmediginde organ bozukluklarina, bedensel
ve zihinsel dzirliiklere yol agabilmektedir. Bu nedenle bu
tlir hastaliklarizamaninda teshis edebilmek amactile biitiin
yeni doganlara erken teshis muayeneleri sunulmaktadir
(yeni doganlar igin kapsamli tarama testleri).

Erken teshis muayeneleri neden uygulanmaktadir?

Ender rastlanan, ancak sindirim sistemini, hormon ireti-
mini ve organ islevlerini etkileyen ve dogustan varolan bu
hastaliklarin neden oldugu bozukluklar, dogumdan hemen
sonra uygulanacak erken tedaviyle ya biitliniiyle yok edile-
bilir ya da belirtileri aza indirgenebilir. Bu nedenle 35 yildan
beri bitiin yeni dogan bebeklerde kan tahlili yapilmaktadir.

Kan tahlili ne zaman ve nasil gerceklesir?

Bebek iki-ti¢ gtinliik iken (yani dogumdan sonraki ilk 36. ve
72. saatleri arasinda), gerektiginde U2 olarak tanimlanan
ikinci muayenesi kapsaminda ayak topugundan veya
toplardamardan birka¢ damla kan alinarak, 6zel kuru kan
damlasi kartinin {izerine damlatilir ve kuruduktan sonra
hemen bir Tarama Merkezine gdnderilir. Bu kan drnekle-
ri orada derhal 6zel ve ¢ok hassas olan test ydntemleriyle
incelenir. Bu analiz i¢in olusan masraflar hastalik sigortasi
veya klinik tarafindan karsilanir.

Tahlilde hangi hastaliklar teshis edilebilmektedir?
Bebekten alinan kan numunesinin analizinin hangi
hastaliklarin teshisi i¢in kullanilabilecegi yasal olarak
baglayici bir Yonergede tespit edilmistir. Teshis edilebilme-
sine izin verilen 12 metabolizma hastaligi ile 2 hormon
bozuklugu s6z konusudur. Bu hastaliklarin sonug ve be-
lirtileri asagida tanimlanmaktadir. Sonucta takriben 1500
yeni dogan bebek arasinda bu hastaliklara rastlanan vaka
sayisi 1’dir. Ilgili ailelerin cogunda bu tiir hastaliklara hig
rastlanmamistir. Ornegin zihinsel ve bedensel gelisimlerini
olumsuz etkileyecek agir hastaliklar zamaninda teshis

edebilmemiz ve bunlarin sonuclarini hafifletebilmemiz igin
dogusta tamamen saglikli oldugu izlenimi verebilen bebek-
ler de dahil tiim yeni doganlara tarama testi uygulamamiz
son derece buyiik bir onem arz etmektedir. Sadece bu
muayeneler yardimiyla ailevi riskler hakkinda herhangi bir
varsayima gidilmesi miimkun degildir.

Test sonucu kimlere bildirilir?

Tarama Laboratuarinin elde ettigi sonug, kan numunesini
gonderen sahsa (dogum klinigindeki hekim, ebe) birkag
giin icerisinde yazili olarak bildirilir. Acil durumlarda buna
ilaveten cocugun anne ve babasiyla da telefonla irtibata
gecilir. Bundan dolayi test kartina, dogumdan sonraki giinl-
erde size ulasabilecegimiz telefon numaranizi ve adresinizi
yazmaniz énemlidir. Zaman kaybi olmadan erken teshis ve
tedavi i¢in anne ve babanin, hastanenin, cocuk doktoru-
nun ve Tarama Merkezinin el ele beraber calismasi gerekiy-
or. Bu sayede tahlil sonuglarinin zamaninda tespit ve kont-
rol edilmesi saglanabilir.

Test sonucu ne anlama gelir?

Tarama testinde elde edilen sonug, heniiz kesin bir tibbi
teshis degildir. Bu test sonucu ile ya teshis edilmek is-
tenen hastaliklarin var olmadigi tespit edilebilir ya da
bdyle bir hastalik stiphesi oldugu takdirde ikinci bir teshis
muayenesinin zorunlu oldugu, yani testin tekrarlanmasi
gerektigi saptanabilir. Ancak testin tekrarlanmasi sadece
hastalik stiphesinde degil, 6rnegin kan numunesinin iyi
alinamamasindan dolayi da gerekli olabilir.

Tespit edilen hastaliklar tedavi edilebilir mi?

S6zu gecen biitlin metabolizma ve hormon bozukluklan
dogustan berivardirve 6mirboyu kalicidir. Ancak dogustan
gelen bu hastaliklarin olumsuz etkilerini, zamaninda ve
erken uygulanan tedaviyle biisbiitiin yok etmek veya en
azindan hafifletmek mumkiindiir. Bu tedavi, hastaligin
cesidine gore 6zel bir perhiz ve/veya ilag kullanimini iger-
mektedir. Cocukluk déneminin metabolizma ve hormon
hastaliklariyla ilgilenen uzmanlar, hastalik kuskusu ve
hastalik aninda her zaman igin ilgi, 6neri ve yardimlaryla
yaninizda olacaklardir.
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Yeni dogan bebeklerde yapilan tarama testleri ile
teshis edilmek istenen hastaliklar

Adrenojenital Sendrom

Bobrek tistii bezinin hormon tretiminde gosterdigi bir
bozukluktur; kiz cocuklarinda erkeksi bir gériiniime neden
olur; elektrolit kaybi nedeniyle éliimle sonuglanabilen bir
hastaliktir; tedavi hormon vermekle uygulanir (sikligi: yeni
doganlarda 1:10 000).

Akcaagac surup hastaligl

Amino asitlerinin yikiminda goriilen bir bozukluktur.
Hastayi komaya siiriikleyen, 6liimle sonuclanabilen, zihin-
sel 6ziirlige yol acan bir hastaliktir; tedavi olarak 6zel bir
perhiz uygulanir (sikligi: yeni doganlarda 1:200 000).

Biotinidaz eksikligi

Biotin vitamininin islenmesinde goriilen bir bozukluk-

tur. Cilt bozukluklarina, metabolizma krizlerine, zihinsel
Ozirlige yol agan ve dliimle sonuglanabilen bir hastaliktir.
Tedavi, Biotin hormonunun verilmesiyle uygulanir (sikligi:
yeni doganlarda 1:80 000).

Karnitin metabolizma bozukluklar

Yag asitlerinin yakiminda bozukluk: Metabolizma
bozukluklari, hastayl komaya siriikleyen, 6liimle so-
nuglanabilen bir hastaliktir; tedavi olarak 6zel bir perhiz
uygulanir (sikligi: yeni doganlarda 1:100 000)

Galaktosemi

Siit sekeri olan galaktozun islenmesinde gorilen bir bozu-
kluktur. Korliik, bedensel ve zihinsel 6zirliluk, karaciger
yetmezligi, 6lim gibi sonuglara yol a¢abilir. Tedavi olarak
6zel bir perhiz uygulanir (sikligi: yeni doganlarda 1:40 000)

Glutarasiddri Tip |

Amino asitlerinin yikiminda goriilen bir bozukluktur: ha-
reket bozukluklari, ani metabolizma krizleri. Tedavi olarak
amino asit takviyeli 6zel bir perhiz uygulanir (sikligi: yeni
doganlarda 1:80 000)

Verilerin toplanmasi ve islenmesi

Heidelberg Universitesi’nin Cocuk ve Geng Yastaki Hastalar
Klinigi Yeni Doganlar Tarama Merkezi’ne gonderilen test karti,
cocugunuzla ilgili veriler icermektedir. Cocugun adinin yani
sira (ki test sonuglarini dogru olarak irtibatlandirabilmemiz
icin son derece o6nemlidir) tahlil sonuglarni dogru
degerlendirebilmemiz i¢in ¢gocugun dogum tarihi ve hangi ha-
milelik haftasinda diinyaya geldigi gibi diger bazi verilere de
ihtiyacimiz vardir. Test kartinda ayrica sizin adiniz, adresiniz ve
telefon numaraniz da istenmektedir. Cocugunuzun biran 6nce
doktor tedavisine tabi tutulmasi gerekiyorsa (ki sadece ender
durumlarda bunaihtiyag olur), size dogrudan haber verebilme-
miz icin bu verileri almamiz gerekiyor. Cocugunuza ait kisisel
verilerle sizin test kartina yazdiginiz veriler, Heidelberg Yeni
Doganlar Tarama Merkezindeki bilgisayarda saklanacaktir. Bu
verilerin saklama siiresi 10 yildir. Bu baglamda tibbi bir bul-
gu soz konusu olup, hekim mesleginin gereksinimlerine gore
bu bulgunun 10 yil saklanmasi gerekmektedir. Yeni Doganlar
Tarama Merkezi ¢alisanlarindan sadece konuyla ilgisi olup go-
revleri kapsaminda bu verilere ihtiya¢ duyanlarin bahse konu
verilere erisebileceklerinden emin olabilirsiniz. Sozli gecen
veriler on yil sonra silinecektir. Size ait verilerle cocugunuza ait
veriler ve kan numuneleri, yukarida belirtilenden baska ama-
clarla kullanilmayacak veya degerlendirilmeyecek olup, yetkisi
olmayan diglincii sahis ve kuruluslara da aktarilmayacaktir.

Arta kalan kan numunesi
So6zii gecen muayenelerde genel olarak test kartindaki kan
numunesinin tiimi harcanmamaktadir. Almanya genelin-

Hipotireoz

Kalkanbezinin (tiroid bezi) kalitsal fonksiyon bozuklugu:
Zihinsel ve bedensel gelisimde agir bozukluklar. Tedavi hor-
mon vermekle uygulanir (sikligi: yeni doganlarda 1:4 000).

izovalerik asidemi

Amino asitlerinin yikiminda gorilen bir bozukluktur.
Zihinsel 6zirliige ve komaya yol acabilir. Tedavi olarak 6zel
bir perhiz ve amino asit takviyesi uygulanir (sikligi: yeni
doganlarda 1:50 000).

LCHAD, VLCAD eksikligi

Uzun zincirli yag asitlerinin yakiminda bozukluk: Meta-
bolizma bozukluklari, hastayr komaya siiriikleyen, kas ve
kalp kaslar zayifligina yol agan ve muhtemelen 6limle
sonuglanabilen bir hastaliktir; tedavi olarak 6zel bir perhiz
uygulanir ve aglik periyotlarinin énlenmesine ¢alisilir
(sikligi: yeni doganlarda 1:80 000).

MCAD eksikligi

Yag asitlerinden enerji kazanmada bozukluk: Metabolizma
bozukluklari, hastayl komaya siiriikleyen ve muhtemelen
olumle sonuglanabilen bir hastaliktir; tedavi olarak Karni-
tin takviyesi uygulanir ve aglik periyotlarinin 6nlenmesine
calisilir (sikligi: yeni doganlarda 1:10 000).

Fenilketoniri

Fenilalanin amino asidinin yakiminda bozukluk: kramp
nobetleri, spastizm, zihinsel 6ziirliik gibi hastaliklara yol
acar. Tedavi olarak 6zel bir perhiz uygulanir (sikligi: yeni
doganlarda 1:10000).

Not

Yukanda belirtilen hastaliklarin hepsinde zamaninda
uygulanacak bir tedavi de hastaligin sonuglarini biitiinii ile
onleyemez. Ancak vakit kaybetmeden uygulanacak bir tedavi,
vakalarin biyiik bir cogunlugunda hastaliktan muzdarip
¢ocugun normal bir gelisme gostermesini mimkdin kilacaktir.

de gecerli bir yonetmelige gore, arta kalan kan numunesi-
ni iceren test kartlarinin azami 3 ay siire ile saklanmasi ve
siire sonunda imha edilmesi 6ngoriilmistiir. Ancak biz, elde
ettigimiz deneyimler temelinde kan numunelerinin daha uzun
bir siire saklanmasi gerektigi goriisiinii savunuyoruz. Yeni
dogan tarama testinde fark edilmeyen bir hastalik séz ko-
nusu olursa, hatanin biinyemizdeki laboratuardan mi yoksa
diger bir yerden mi kaynaklandigini arta kalan kan numune-
sinden tespit edebiliriz. Bundan dolayi 3 aylik siire sonunda
kan numunesi kartinin verileri iceren kismini ayiriyor ve imha
ediyoruz. Kan numunesi ise 10 yil boyunca saklanmaktadir.
Bu zaman zarfinda kisisel verilerle kan numunesi arasinda
irtibat kurulmasi ise, ancak kartin elektronik seklini saklayan
bir yediemin tarafindan miimkiindiir. Yedieminlik miiessesesi
ise Heidelberg Saglik Dairesi Bagkani Sayin Bay Prof. M. Klett
veya onun vekili tarafindan stlenilmis bulunmaktadir. S6zi
gecen zamanda kan numunesinin ¢ocugunuzun kimligi ile
irtibatlandinlmasi ve gerektiginde disan verilmesi, sadece
yazili talep lizerine ve sizin yazili muvafakat beyaninizla mim-
kiin olacaktir. Ancak kan numunesinin burada belirtildigi gibi
daha uzun vadeli olarak saklanmasina itiraz da edebilirsiniz.

itiraz hakki

Yeni dogan tarama testlerine katilim gondllidir. Bu
baglamdaki muvafakat beyaninizi her an geri ¢ekebilirsiniz.
Boyle bir durumda mevcut test kartlar imha edilir, bilgisa-
yarlardaki kisisel veriler de bloke edilir (erisim engellenir) ve
muhtemelen saklanmakta olan arta kalmis kan numunesi de
imha edilir.



Yeni dogan bebegin tarama testine muvafakat edildigine dair beyan
Einwilligungserklarung Neugeborenenscreening fiir

Gocugun adi:
Name des Kindes:

Dogum tarihi:
Geburtsdatum:
(veya etiket)

(oder Klebeetikett)

(O Yeni dogan bebeklere uygulanan tarama testi ile ilgili agiklamalar aldim ve yeterince bilgilendirildim.
Ich habe das Informationsmaterial zum Neugeborenenscreening erhalten und bin ausreichend aufgeklart.

(O Cocugumun yeni dogan bebekler i¢in uygulanan tarama testine tabi tutulmasini kabul ediyorum.
Ich bin mit der Durchfiihrung des Neugeborenenscreenings bei meinem Kind einverstanden.

(O Ikinci bir muayenenin gerekli oldugu konusunda en ge¢ .......cccuveeenee (tarihine kadap) bilgilendirildim. (ikinci bir muay-
ene sadece ¢ok az sayida ¢ocukta gerekli olmaktadir).
Ich wurde tiber die Notwendigkeit einer Zweituntersuchung bis spdtestens ................... (Datum) aufgeklart.

(Eine Zweituntersuchung ist nur bei wenigen Kindern notwendig.)

(O Cocugumun yeni dogan bebekler icin uygulanan tarama testine tabi tutulmasini ret ediyorum. Cocugum icin orta-
ya ¢ikabilecek muhtemel negatif sonuglar (cocugun 6ziirlii olmasina ve 6liimiine yol acabilecek mahiyette teshis
edilmemis bir hastalik) hakkinda aydinlatildim.

Ich lehne das Neugeborenenscreening fiir mein Kind ab. Ich wurde auf die moglichen negativen Folgen fiir
mein Kind hingewiesen (unentdeckte Krankheit, die zu Behinderung und Tod fiihren kann.)

(O Cocuguma ait kan numunesinin anonimize edilmis (kisisel verilerle irtibatlandinlmadan) sekilde saklanmasini kabul
etmiyorum. Test kartinin 3 ay sonra komple imha edilmesini istiyorum. (Bu haneyi isaretlerseniz, beyaninizin imzalanmis
bir fotokopisinin test karti ile birlikte génderilmesi gerekmektedir.).

Ich bin nicht mit der Aufbewahrung der Blutprobe meines Kindes in pseudonymisierter Form (ohne Verkniipfung mit den
personlichen Daten) einverstanden. Die Testkarte soll nach 3 Monaten komplett vernichtet werden.
(Falls angekreuzt muss eine Kopie der Erklarung unterschrieben mit der Testkarte versendet werden.)

Tarih, cocuk iizerinde velayet hakkina sahip sahislardan en az birinin imzasi
Datum, Unterschrift mind. eines/r Personensorgeberechtigten

Universitatsklinik fiir Kinder- und Jugendmedizin Heidelberg
Stoffwechselzentrum - Neugeborenenscreening
Im Neuenheimer Feld 150

69120 Heidelberg



