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Sevgili Ebeveynler,

yakinda cocugunuzu doguracaksiniz ya da yeni dogurdunuz. Cocugunuz icin her seyin en iyisini diliyoruz. Cogu
cocuk saghkli dogar ve dyle kalir. Bununla birlikte, yenidoganlarda dis belirtilerle henliz taninamayan dogustan
gelen nadir hastaliklar vardir. Tedavi edilmedigi takdirde, bu tur hastaliklar cocukta ciddi rahatsizliklara yol aca-
bilir. Bunu onlemek icin, Almanya'daki tim yeni doganlara yasamlariin ilk birkac glinlinde dnemli erken teshis
tetkikleri (yenidogan taramasi) 6nerilmektedir. Tetkik masraflari yasal saglik sigortasi tarafindan karsilanir. Ye-
nidogan taramasina katihm gonulltlik esasina dayanir. Bu tetkiklerin cocugunuz lzerinde yapilabilmesi icin
onay formunu imzalayarak onay vermeniz gerekmektedir. Onayiniz, asagida listelenen taranmasi hedeflenen

hastaliklar icin yenidogan taramasini ve yenidogan taramasinin gerceklestirilmesi amaciyla kisisel verilerin is-

lenmesini kapsar.

Metabolizma, hormon, kan, bagisiklik sistemi ve
néromiiskiiler sistemlerin dogustan gelen bozuk-
luklar bakimindan yenidogan taramasi

Nadir gortlen dogustan gelen metabolik hastaliklar,
hormonal bozukluklar veya kan veya bagisiklik siste-
mi ve noromuskduler sistem bozukluklari, tedavi edil-
medigi takdirde organ hasarina, fiziksel veya zihinsel
engellilige, ciddi enfeksiyonlara ve hatta 6lime yol
acabilir. Bu hastaliklara erken tani konuldugunda
cogu durumda ilac tedavisi, diyet uygulamasi veya
diger 6zel 6nlemler hastaligin sonuclarini 6nleyebi-
lir veya hafifletebilir. Test en iyi sekilde dogumdan
sonraki ikinci veya tclincu glinde bir filtre kagidina
damlatilan birkac damla kandan yapilir ve bir tara-
ma laboratuvarina gonderilir. Tetkike ait ayrintili su-
rec ve munferit hastaliklar sayfa 3'ten itibaren acik-
lanmaktadir.

Kistik fibrozis bakimindan yenidogan taramasi

Dogustan metabolik, hormon, kan, bagisiklik sistemi
ve noromuskdler sistem bozukluklarricin yenidogan
taramasiyla ayni zamanda, ayni kan érneginden co-
cugunuz icin kistik fibroz taramasi da yapilacaktir.
Kistik fibrozisli cocuklarda akcigerlerde ve diger or-
ganlarda yapiskan mukus uretilir. Bu da daimi olarak
iltihaplanmalarina neden olur. Sonuc olarak, cocuk-
lar genellikle distik kilolu olmakta ve zayif blylimek-
tedir. Agir vakalarda akciger fonksiyonunu onemli
olclde yitirebilir. Bu tetkikin amaci, kistik fibrozisin
erken evrede teshis edilerek tedaviye mimkiin olan
en kisa slirede baslanabilmesi ve boylece etkilenen
cocuklarin yasam kalitesinin ve yasam beklentisinin
iyilestirilmesidir. Alman Genetik Teshis Yasasi'nin ya-
sal gereklilikleri uyarinca, kistik fibrozis bakimindan
yeni dogan taramasi yapilmadan énce mutlaka bir
doktora danisilmalidir. Bu hastalik ve kesin tetkik
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prosedurl hakkinda daha fazla bilgiyi sayfa 6'dan
itibaren bulabilirsiniz.

Goze carpan bulgulara rastlanmasi durumunda
gerekli kontrollerin yapildigindan emin olmak icin,
daha fazla aciklamaya muhtac bulgular netlesene
kadar verilerin daha fazla bakim saglayan uzman
kurum tarafindan tarama laboratuvarimiza aktaril-
masina izin vermenizi rica ediyoruz.
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Metabolizma, hormon, kan, bagisiklik sistemi ve noromuskuler
sistemlerin dogustan gelen bozukluklar bakimindan yenido-

gan taramasl

Yenidoganlarda dis belirtilerle hentiz taninamayan dogustan gelen nadir metabolik hastaliklar, hormonal bo-
zukluklar ve kan sistemi, bagisiklik sistemi ve néromuskuler sistem hastaliklari vardir. Bunlar yaklasik her 1000
yenidogandan birinde gorulir. Tedavi edilmezlerse organ hasarina, fiziksel veya zihinsel engellilige, ciddi enfek-
siyonlara ve hatta 6lime yol acabilirler. Bu hastaliklarin tanisinin ortaya konulmasi icin Almanya'da 50 yili askin
bir stiredir tiim yeni doganlara yenidogan taramasi olarak bilinen bir kan testi 6nerilmektedir. Son yillarda bu
testler strekli gelistirilerek diger tedavi edilebilir hastaliklar da yenidogan taramasina dahil edilmistir.

Yenidogan taramasi neden yapilir?

Metabolizma, hormon, kan, bagisiklik sistemi ve
noromuskuler sistemin dogustan gelen hastaliklari-
nin tanisinin zamaninda konulmasi amaclanmakta-
dir. Dogumdan sonra mimkiin olan en kisa strede
erken tedavi genellikle dogustan gelen bir hastaligin
sonuclarini 6nleyebilir veya hafifletebilir.

Tetkik ne zaman ve nasil yapihir?

Dogumdan sonraki ikinci ila ticlinct giinde (dogum-
dan sonraki 37. ila 72. saat), en gec cocugun ikinci
onleyici muayenesinde, yani U2'de birkac damla kan
(damardan veya topuktan) bir filtre kagidina damla-
tilir ve kuruduktan hemen sonra tarama laboratuva-
rina gonderilir. Burada numuneler 6zel, cok hassas
inceleme yontemleri kullanilarak derhal tetkik edilir.
Tetkik masraflar saglik sigortasi tarafindan karsi-
lanmaktadir. Cocugunuzun bu 6nemli tetkiki her za-
man yaptirabilmesini saglamak icin ayrica bir kalite
guvence 6nlemi olarak bir ariza durumu konsepti de
hazirladik. Cok dusuk ihtimalle kendi laboratuvari-
mizin ariza nedeniyle cocugunuzun kan ornekleri-
ni isleyememesi durumunda, is birligi ortaklarimiz
(diger tarama laboratuvarlari) testi devralabilir. Ye-
nidogan taramasi hakkinda baska sorulariniz varsa
doktorunuzla iletisime gecebilirsiniz.

Hangi hastaliklar icin tetkik yapilmaktadir?

Kan orneginin hangi hastaliklar icin tetkik edilebi-
lecegi Federal Doktorlar ve Saglik Sigortalari Ortak
Komitesinin (G-BA) baglayici yonetmeliginde belir-
tilmistir. Bu hastaliklar; 13 metabolik hastalik, 2 hor-
mon bozuklugu, agir kombine immiuin yetmezlikler,
orak hiicre hastaligi (SCD) ve spinal muskiler atro-
fidir (SMA). Bu hastaliklarin sonuclari ve belirtileri
asagida ayrintili olarak agiklanmaktadir.

Toplamda, yaklasik 1000 yenidogandan birinde bu
hastaliklardan birine rastlanmaktadir. Tetkik edilen
hastaliklarin cogu kalitsaldir (genetik). Etkilenen
ailelerin cogu daha 6nce hic boyle bir hastalik ge-
cirmemistir. Etkilenen cocuklar dogumda yine de
tamamen saglkh gorinebildiginden, yenidogan
taramasi zihinsel ve fiziksel gelisim bozukluklarini
onleyebilir. Yalnizca bu tetkikten yola cikarak ailesel
risklere dair bir sonuc cikarilamaz.

Test sonucunu kim 6grenir?

Goze carpan test sonuclarinda derhal sizinle dog-
rudan iletisime gecilecektir. Test karti icin IGtfen do-
gumdan sonraki ilk birkac glin icinde size ulasilabile-
cek telefon numaranizi ve adresinizi girin. Etkilenen
yenidoganlar icin erken teshis ve erken tedavi ancak
ilgili tim taraflar - ebeveynler, klinik veya cocuk dok-
toru ve tarama laboratuvari - zaman kaybetmeden
birlikte calisabildiginde mimkindur. Goze carpma-
yan test sonuclari yalnizca kisisel talebiniz Uzerine
size iletilecektir. Yenidogan taramasinin sonuclari
tibbi sir saklama yukumlaluglne tabidir ve izniniz
olmadan Ucuncu sahislara aktarilamaz.

Test sonucu ne anlama geliyor?

Bir tarama testinin sonucu henlz tibbi bir teshis de-
gildir. Test sonucuyla, tetkik edilen hastaliklar buyuk
olclide onlenebilir veya bir hastaliktan stphelenili-
yorsa, ornegin testin tekrarlanmasi gibi daha ileri
bir tetkik yapilmasi gerekebilir. Ancak, ornegin kan
orneginin alindigl zamanin uygun olmamasi veya
karttaki kanin yetersiz olmasi durumunda da testin
tekrarlanmasi gerekebilir. Bu durumlarda, kabul et-
meniz kosuluyla, testler ayni laboratuvar tarafindan
yapilmalidir.



Goze carpan tarama sonuglari ¢cikarsa ne yapmali-
siniz?

Bir doktor tarafindan, cocugunuzla birlikte hangi
uzman klinikte ayrintili muayene yaptirabileceginiz
size bildirilecektir. Bu, tarama bulgularini kontrol et-
mek ve muhtemelen tedavi onlemlerini baslatmak
icin gereklidir. Bu klinikte muayenenin tirl ve tedavi
secenekleri hakkinda kapsamli bilgi alacaksiniz.

Bu hastaliklar nasil tedavi edilir?

S6zu edilen tim metabolik hastaliklar, immun yet-
mezlikler, orak hucre hastaligl, endokrin ve noro-
muskuler hastaliklar dogustandir ve bu nedenle
cogu durumda tedavi edilemez. Tum hastaliklarda
da erken tedavi hastaligin sonucunu tamamen on-
leyemez. Bununla birlikte, bu dogustan gelen has-
taliklarin etkileri uygun erken tedavi ile onlenebilir
veya en azindan en aza indirilebilir. Acil tedavi, vaka-
larin blytk cogunlugunda etkilenen cocuga normal
gelisim imkani sunar.

S6z konusu hastaliga bagh olarak tedavi 6zel bir di-
yetten, belirli ilaclarin alinmasindan veya ebeveynle-
re onleyici tedbirler konusunda danismanlik ve reh-
berlikten olusabilir. Stiphe veya hastalik durumunda
danismanlik ve destek icin uzmanlar mevcuttur.

Genetik Tani Yasasi'nin 2010 yilinda ydrtirltige gir-
mesinden bu yana Robert Koch Enstitiisti Genetik
Tani Komisyonu (GEKO) tarafindan genetik kaynakli
hastaliklar icin yeni tarama analizlerini degerlendi-
rilmektedir. GEKO, tirozinemi tip | ve agir kombine
immiin yetmezlikler (SCID), orak hticre hastaligi ve
spinal mskiiler atrofi (SMA) icin tarama analizlerinin
yapilmasini onaylamistir.
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Hedef hastaliklar

Adrenogenital sendrom

Bobrekiistl bezi kabugundaki bir bozukluga baglh hormon
bozuklugu: Kiz cocuklarinda erkeklesme, tuz kaybi krizlerinde
olimcil seyir mimkundir. Hormon verilerek tedavi, iyi prog-
noz (siklik: yaklasik 1/15.000 yenidogan).

Akcaagac surubu hastahig

Amino asitlerin parcalanmasinda sorun: Zihinsel engellilik,
koma, 6lumcil seyir mtimkindur. Ozel bir diyetle tedavi, ge-
nellikle iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/180.000 yenidogan).

Biyotinidaz eksikligi

Biotin vitamini metabolizmasinda bozukluk: Cilt degisiklik-
leri, metabolik krizler, zihinsel engellilik, 6limcul seyir mim-
klindir. Biotin uygulamasi ile tedavi, cok iyi prognoz (siklik:
yaklasik 1/28.000 yenidogan).

Karnitin metabolizmasi kusurlan

Yag asitleri metabolizmasinda bozukluk: Metabolik krizler,
koma, 6lumcul seyir mumkiindtr. Ozel bir diyetle tedavi, cok
iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/600.000 yenidogan).

Galaktozemi

Bir laktoz bileseninin (galaktoz) metabolizmasinda bozukluk:
Goz merceginin bulaniklasmasi, fiziksel ve zihinsel engellilik,
karaciger yetmezligi, olimcul seyir mimkindur. Ozel bir di-
yetle tedavi, genellikle iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/77.000
yenidogan).

Glutarik asiduiri tip |

Amino asitlerin parcalanmasinda sorun: Kalici hareket bozuk-
lugu ile ani metabolik kriz. Ozel bir diyetle tedavi, genellikle iyi
prognoz (siklik: yaklasik 1/140.000 yenidogan).

Hipotiroidizm

Tiroid bezinin dogustan islev yetersizligi: Zihinsel ve fiziksel
gelisimde ciddi bozukluk. Hormon uygulamasi ile tedavi, cok
iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/3 000 yeni dogan).

izovalerik asidemi

Amino asitlerin parcalanmasinda sorun: Zihinsel engellilik,
koma, 6lumcil seyir mimkiindtr. Ozel bir diyetle tedavi, cok
iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/90.000 yenidogan).

LCHAD, VLCAD eksikligi

Uzun zincirli yag asitlerinin metabolizmasinda bozukluk:
Metabolik krizler, koma, kas ve kalp kasi zayifligi, 6limciil se-
yir mimkindir. Ozel bir diyetle tedavi, aclik donemlerinden
kacinma, genellikle iyi prognoz (insidans: yaklasik 1/80.000
yenidogan).

MCAD eksikligi
Yag asitlerinden enerji lretiminde bozukluk: Hipoglisemi,
koma, olimcil seyir mimkuindur. Achk donemlerinden kaci-

narak tedavi, cok iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/10.000 yenido-
gan).

Fenilketoniiri

Fenilalanin amino asidinin metabolizmasinda bozukluk: Te-
davi edilmedigi takdirde zihinsel engellilik. Ozel bir diyet ile
basarili tedavi, cok iyi prognoz (siklik: yaklasik 1/10.000 yeni-
dogan).

Tirozinemi tip |

Amino asit tirozinin parcalanmasindaki bozukluk, yasamin ilk
gunlerinden itibaren tedavi edilmezse sarilik ve kanama egi-
limi, bobrek fonksiyonlarinda bozulma ve norolojik krizlerle
birlikte ciddi karaciger fonksiyon bozukluguna yol acabilir. Bir
ilac (nitisinon) ve dustik proteinli diyet ile tedavi, iyi prognoz
(siklik: yaklasik 1/135.000 yenidogan).

Agir kombine immiin yetmezlikler (SCID)

Bagisiklik sisteminin tamamen cokmesi: bebeklik doneminde
bile enfeksiyona karsi ylksek duyarlilik ve enfeksiyon kompli-
kasyonlari. Siki hijyenik dnlemlerle tedavi. Kemik iligi veya kok
hiicre transplantasyonu ile tedavi, enzim replasman tedavi-
si. Emzirmekten, canl asilardan veya tedavi edilmemis kan
urtnlerinin transflizyonundan kaginin. Tedavi edilmedigi tak-
dirde, etkilenen cocuklarin cogu 1 ila 2 yil icinde oltr (siklik:
yaklasik 1/32 500 yenidogan)

Orak hiicre hastahig (SCD)

Kirmizi kan hiicrelerinin (orak htcreler) deformasyonu ane-
miye, kanin viskozitesinin artmasina ve organlara daha az
oksijen gitmesine neden olur. Uzun sureli organ hasari. Akut
komplikasyonlar arasinda beyin enfarktiist, bobrek yetmezli-
gi, dalak enfarktisu, kan zehirlenmesi ve anemi yer almakta-
dir. Tedavi yaklasimi, davranissal 6nlemler konusunda egitim
ve rehberlik, enfeksiyon profilaksisi (6rn. asilar), hidroksikar-
bamid uygulamasi, gerekirse transfiizyon ve gerekirse ek bir
tedavi yaklasimi olarak kok hiicre naklini icerir. Tedavi edilme-
digi takdirde 3 yasindan itibaren semptomlar ortaya cikabilir
(stkhk: yaklasik 1/3 950 yenidogan).

Spinal muskiiler atrofi (SMA)

Belirli bir proteinin (hayatta kalma motor néron (SMN) pro-
teini) eksikligi, motor gelisimde azalma ve akciger fonksiyon-
larinda bozulma ile artan kas zayiflamasina yol acar. Tedavisi
ilagla ve semptomatik terapiyle (fizyoterapi, rehabilitasyon,
ortopedi, psikoloji) ile gerceklestirilir. infantil SMA'li cocuklar-
da (en yaygin ve en siddetli form) hastaligin ilk belirtileri 6 ayi-
na kadar ortaya cikar. Tedavi edilmezse bu cocuklar 1 ila 2 yil
icinde olurler (siklik: yaklasik 1/6.000 ila 1/11.000 yenidogan).



Kistik fibrozis bakimindan yenidogan taramasi

Dogustan metabolik hastaliklar, endokrin, kan, bagisiklik ve noromuskuler sistem bozukluklari bakimindan ye-
nidogan taramasiyla ayni zamanda cocugunuz icin kistik fibroz taramasi da yapilacaktir. Bu tetkikin amac,
kistik fibrozisin erken evrede teshis edilerek tedaviye mimkin olan en kisa strede baslanabilmesi ve bdylece
kistik fibrozisli cocuklarin yasam kalitesinin ve yasam beklentisinin iyilestirilmesidir. Kistik fibrozis icin yenido-
gan taramasi Genetik Tani Yasasi'nin 6zel diizenlemelerine tabidir. Asagidaki bilgiler, doktorunuzla yapacaginiz
gorismeye hazirlanmaniza yardimci olmayr amaclamaktadir.

Kistik fibrozis nedir?

Kistik fibrozis, yaklasik 3.300 cocuktan 1 cocugu et-
kileyen kalitsal bir hastaliktir. CFTRgeni olarak adlan-
dinlan bir gen manipulasyonu, glanduler hiicrelerde
tuz degisiminin bozulmasina yol acar. Bu, solunum
yollarinda ve diger organlarda kalici olarak iltihapla-
nan yapiskan mukus olusumunun nedenidir. Semp-
tomlarin siddeti farkli genetik mutasyonlara bagli
olarak degisebilir. Pankreasin islevi genellikle kisitli-
dir. Bunun sonucunda etkilenen cocuklar genellikle
disuk kilolu olur ve zayif bayur. Agir vakalarda, tek-
rarlayan siddetli akciger iltihaplari sonucunda akci-
ger fonksiyonu 6nemli dlclide bozulabilir.

Kistik fibroz nasil tedavi edilebilir?

Kistik fibrozis semptomlari cesitli tedavi yaklasimla-
riyla iyilestirilebilir veya hafifletilebilir, bunun sonu-
cunda kistik fibrozis hastalarinin yasam beklentisi
surekli olarak artmasi saglanabilir. Kistik fibrozis
tedavisi inhalasyon ve fizyoterapi, ihtiyaca gore be-
lirlenmis diyet ve ilac tedavisinden olusur. Ayrica,
erken degisikliklerin zamaninda tedavi edilebilmesi
icin uzmanlasmis kistik fibrozis kliniklerinde diizenli
kontrol muayenelerinin yapiimasi da mantikhidir.

Kistik fibrozis taramasi neden mantiklidir?

Kistik fibrozis icin yenidogan taramasi erken taniya
olanak saglar. Tedaviye erken baslamak, etkilenen
cocuklarin fiziksel gelisimini iyilestirebilir. Bu ayni
zamanda daha uzun ve saglikli bir yasam sansini da
artirir.
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Kistik fibrozis icin yenidogan taramasi nasil yapilir?

Kistik fibrozis taramasi icin genellikle ek bir kan or-
negi gerekmez. Kistik fibrozis taramasi, dogustan
gelen metabolik hastaliklar, hormon, kan, bagisiklik
sistemi ve néromuskuler sistem hastaliklarina yo-
nelik olarak yenidogan taramasi icin cocugunuzdan
alinan kan 6rnegiyle ayni zamanda ve ayni kan orne-
ginden gerceklestirilir. Bunun icin birkac damla kan
bir filtre kagidi kartina damlatilir ve bir tarama labo-
ratuvarina gonderilir.

Burada ilk olarak immunoreaktif tripsin (IRT) enzimi
belirlenir. Deger yuksekse, ayni kan ornegi Uzerinde
pankreatitle iliskili protein (PAP) icin ikinci bir test
yapilir. kinci test sonucu da yUksekse, kistik fibroz-
da meydana gelen en sik gorilen genetik degisik-
likleri aramak icin ayni ornek Gzerinde bir DNA testi
(genetik test) yapilir. Bir veya iki genetik degisiklik
bulunursa, tarama sonucunun kontrol edilmesi ge-
rekir. ilk test (IRT) zaten cok dikkat cekici ise, sadece
tarama sonucunun kontrol edilmesi gerekir ve diger
testler artik yapiilmaz. Test adimlarinin kombinasyo-
nu, sonuclarin dogrulugunu ve givenilirligini en Ust
dizeye cikarir. Bununla birlikte, bir cocugun kistik
fibrozis hastasi oldugu ve bu erken tanida fark edil-
medigi cok nadiren gorulebilir.

Alman Genetik Teshis Yasasi'nin yasal gereklilikleri
uyarinca, kistik fibrozis bakimindan yeni dogan tara-
mas! yapilmadan once mutlaka bir doktora danisil-
mahdir. Dogum bir ebe tarafindan gerceklestirilirse,
cocugunuzda kistik fibrozis taramasi 4 haftalik ola-
na kadar bir doktor tarafindan (6rnegin U2'de) ya-
pilabilir. Bu amacla daha sonra bir kan ¢rnegi daha
alinmasi gerekir. Kistik fibrozis taramasinin aksine,
dogustan metabolik hastaliklar, hormon, kan, ba-
gisiklik sistemi ve néromuskuler sistem hastaliklar
icin yenidogan taramasi ideal olarak gebeligin 37 ila
72. haftalari arasinda yapilmalidir. Kistik fibrozis ta-
ramasinin aksine, test edilen hastaliklarin cogu icin
tedaviye hemen baslanmasi belirleyicidir.



Cocugunuzun bu 6nemli tetkiki her zaman yaptira-
bilmesini saglamak icin ayrica bir kalite glivence on-
lemi olarak bir ariza durumu konsepti de hazirladik.
Cok dusuk ihtimalle kendi laboratuvarimizin ariza
nedeniyle cocugunuzun kan orneklerini isleyeme-
mesi durumunda, is birligi ortaklarimiz (diger tara-
ma laboratuvarlari) testi devralabilir.

Tarama sonucu hakkinda nasil bilgilendirilirsiniz ve
sonrasinda ne olur?

Laboratuvar, bulgunun normal olup olmadigini
veya kontrol edilmesi gerekip gerekmedigini 14 giin
icinde size bildirecektir. Normal bir sonuc hakkinda
yalnizca acikca talep etmeniz halinde bilgilendiri-
lirsiniz. Kontrol edilmesi gereken bir sonuc cikarsa,
bir doktor tarafindan, cocugunuzla birlikte hangi
uzman klinikte ayrintili muayene yaptirabileceginiz
size bildirilecektir. Bu, tarama bulgularini kontrol et-
mek ve muhtemelen tedavi onlemlerini baslatmak
icin gereklidir. Bu klinikte muayenenin turl ve teda-
vi secenekleri hakkinda kapsaml bilgi alacaksiniz.
Kontrol edilmesi gereken bir sonuc¢ hentiz cocugu-
nuzun kistik fibrozis hastasi oldugu anlamina gel-
mez. Kontrol edilmesi gereken bir sonucu olan her
bes cocuktan yalnizca biri gercekten kistik fibrozis
hastasidir. Bununla birlikte, tasiyici olarak bilinen
durumun ortaya cikma olasiligr daha yulksektir. Tasi-
yicilar sagliklidir, ancak bu ozelligi yakinlarina akta-
rabilirler. Her durumda, bu sonucun 6nemi hakkinda
ayrintili bilgi alabilmenizicin size genetik danisman-
lik sunulacaktir.

Kistik fibrozis alaninda uzmanlasmis klinikte, dnce
genellikle ter testi olmak Uzere dogrulayici bir mu-
ayene yapilir ve diger tim hususlar sizinle gorisu-
[Ur. Bu ter testi zararsiz ve agrisizdir ve cocugunuzu
zorlamaz. Sonuclar en gec testten sonraki giin size
bildirilecektir. Daha ileri tetkikler gerekli olabilir.

Cocugunuz icin karar sizin

Kistik fibrozis taramasina katilim gonullulik esasina
dayanmaktadir. Tetkik masraflari yasal saglik sigor-
tasi tarafindan karsilanir. Tetkik sonuclari tibbi sir
saklama yukumliligune tabidir ve izniniz olmadan
Ucuncl sahislara aktarilamaz. Kistik fibrozis tarama-
siicin verdiginiz onayi istediginiz zaman iptal etme
hakkina sahipsiniz. Kistik fibrozis taramasi lehinde

veya aleyhinde bir karar, temele dayanan bilgiler
esas alinarak verilmelidir. Doktorlarla sorulariniza
dair gorusme firsatiniz her zaman vardir. Onayiniz,
kistik fibrozis icin yenidogan taramasini ve bu amac
icin gerekli kisisel verilerin islenmesini kapsamakta-
drr.

Kistik fibrozis icin bu genetik tarama testi Robert Koch
Enstitlistii Genetik Tani Komisyonu tarafindan oneril-
mektedir.



Kisisel verilerinizin islenmesi hakkinda bilgiler

=] [®] Kisiselverilerinizinislenmesine iliskin bilgilere uke.de/data-protection/patients adresinden veya
. E: yanda yer alan QR kodundan erisebilirsiniz. Talep etmeniz halinde veri koruma bilgilerini basili
®

[=]

olarak da saglayabiliriz.

iptal hakki

Yenidogan taramasina katilim gonulliltk esasina dayanir. Onayinizi gelecekte gecerli olmak Uzere istediginiz
zaman iptal edebilirsiniz.

Kalan kan 6rnegi

Onay vermeniz halinde, kalan kan 6rnegi kalite giivencesi amaciyla ve sonuclarin daha sonraki bir tarihte dog-
rulanmasi amaciyla laboratuvar tarafindan alindiktan sonra 12 ay streyle saklanacaktir. Aksi takdirde, cocugu-
nuzun kan ornegi, tum tetkikler yasal gerekliliklere uygun olarak tamamlandiktan sonra 3 ay boyunca saklana-
cak ve ardindan imha edilecektir.

8  UKE yenidogan taramasi



Yenidogan taramasi icin onay beyani

Cocugunuzun dogustan metabolik hastaliklar, hormon, kan, bagisiklik ve noromuskuler sistem bozukluklar
ve kistik fibrozis bakimindan yenidogan taramasina tabi tutulmasini istiyorsaniz, litfen bu sayfayi imzalayin.

Cocugun adi:
Dogum tarihi: (veya yapiskanli etiket)
O (Gocugumda dogustan metabolik hastaliklar/hormonal bozukluklar/bagisiklik sistemi bozukluklari/kan

sistemi bozukluklari/ndromuskiler sistem bozukluklari ve kistik fibrozis bakimindan yenidogan taramasi
yapilmasina ve bu amacla saglanan bilgi ve verilerin UKE ve UKE'nin is birligi ortaklari tarafindan ariza
durumu konseptinin bir parcasi olarak islenmesine izin veriyorum. Goze carpan bir bulgu olmasi duru-
munda, laboratuvar doktorunun bulgulari bana/bize iletmesini kabul ediyorum. Goze carpan bulgularin
ortaya ctkmasi durumunda, bulgularin tarafimdan/bizim tarafimizdan secilecek ve netlestirme inceleme-
sinin yapilabilecegi uzman bir kuruma iletilmesini ve benimle/bizimle iletisime gecilmesi amaciyla iletisim
bilgilerimin bu kuruma iletilmesini de kabul ediyorum.

Bir bulgunun daha fazla netlestirilmesi icin (6rnegin bir kan 6rneginin cok erken alinmasi, stiphelenilen
bir hastaligin varligina dair kusku durumunda) ve bunun icin gerekli olan ikinci bir tarama kartr alinmazsa,
laboratuvar doktorunun hatirlatma amaciyla benimle / bizimle iletisime gecmesini kabul ediyorum. ileri
tedavi saglayan uzman klinik, netlestirme teshisiicin randevu almadigim veya randevuya gitmedigim tak-
dirde, benimle/bizimle iletisime gecebilmeleri icin tarama laboratuvarini bilgilendirebilir.

ileri bakim hizmetiveren uzman kurum, kalite giivencesi amaciyla netlestirme teshisinin sonucunu tarama
laboratuvarina iletebilir (netlestirme teshisine dair veri iletimi). (Reddedilmesi durumunda, bu durum
tarama kartina not edilmelidir).

Kalan kan orneginin kalite giivencesi amaciyla ve sonuclarin daha sonra dogrulanabilmesi amaciyla labo-
ratuvar tarafindan alindiktan sonra 12 ay stireyle saklanmasini kabul ediyorum. Numune reddedildiginde
tlim tetkikler tamamlandiktan 3 ay sonra drnek imha edilecektir. (Bu durum tarama kartinda da belirtilme-
lidir).

Anonimlestirilmis numunenin tibbi teshislerin daha da gelistiriimesi, kalite glivencesi veya benzer bilimsel
amaclar icin kullanilmasini kabul ediyorum. (Reddedilmesi durumunda, bu durum tarama kartina not edil-
melidir).

Cocugum icin yeni dogan taramasini reddediyorum. Cocugum icin olasi olumsuz sonuclara dair bilgilendi-
rildim (engellilige ve 6lime yol acabilecek tespit edilmemis hastalik).

Tarih, blok harflerle isim, velayet yetkisine sahip en az bir kisinin imzasi

Tarih, blok harflerle isim, GenDG Madde 8 uyarinca bilgilendirme yapan doktorun imzasi

Cocugunuza sadece ayri tetkikler yapiimasini istiyorsaniz, litfen arka sayfadaki beyani doldurun ve imzalayin.

Bu onay beyani numuneyi gonderen kiside kalir.
Yenidogan taramasina onay verildigi veya tarama programinin miinferit boliimlerinin reddedildigi, yenidogan taramasi icin filtre

kagidinda 6ngoriilen alanlara not edilmelidir.



Yenidogan taramasi icin farklilastirilmis onay beyani

Eger teklif edilen tim tetkiklere onay veriyorsaniz, lutfen arka sayfadaki onay beyanini imzalayin.
Yalnizca tarama programina tam olarak onay vermek istemiyorsaniz, liitfen bu sayfayi doldurun.

Cocugun adi:

Dogum tarihi: (veya yapiskanl etiket)

Dogustan gelen metabolik hastaliklar/hormonal bozukluklar/bagisiklik sistemi bozukluklari/kan sistemi bo-
zukluklari/noromuskuler sistem bozukluklariicin yenidogan taramasi ve kistik fibrozis icin yenidogan taramasi
hakkinda bilgilendirildim. Yeni dogan taramasinin bazi bolimlerini reddetmem durumunda cocugum icin olasi
olumsuz sonuclara dair bilgi edindim.

Farklilastirilmis riza beyani

(Lutfen yeni dogan taramasinin kabul ettiginiz bolimuni isaretleyiniz)

O

O

Dogustan gelen metabolik hastaliklar/hormonal bozukluklar/bagisiklik sistemi bozukluklari/kan sistemi
bozukluklari/néromuskiler sistem bozukluklariicin yenidogan taramasi (sayfa 3-5)

Kistik fibrozis bakimindan yeni dogan taramasi (sayfa 6-7)

Cocugumun yeni dogan taramasinin yapilmasina ve bu amacla saglanan bilgi ve verilerin UKE ve UKE'nin
is birligi ortaklari tarafindan ariza durumu konsepti kapsaminda islenmesine izin veriyorum. Goze carpan
bir bulgu olmasi durumunda, laboratuvar doktorunun bulgularriletmesini kabul ediyorum. Goze carpan bir
bulgu olmasi durumunda, bulgularin tarafimdan/bizim tarafimizdan secilecek ve netlestirme incelemesi-
nin yapilabilecegi uzman bir klinige iletilmesini ve benimle/bizimle iletisime gecilmesi amaciyla iletisim
bilgilerimin/bilgilerimizin bu kuruma iletilmesini de kabul ediyorum.

Bir bulgunun daha fazla netlestirilmesi icin (6rnegin bir kan 6rneginin cok erken alinmasi, stiphelenilen
bir hastaligin varligina dair kusku durumunda) ve bunun icin gerekli olan ikinci bir tarama karti alinmazsa,
laboratuvar doktorunun hatirlatma amaciyla benimle / bizimle iletisime gecmesini kabul ediyorum. ileri
tedavi saglayan uzman klinik, netlestirme teshisi icin randevu almadigim veya randevuya gitmedigim tak-
dirde, benimle/bizimle iletisime gecebilmeleri icin tarama laboratuvarini bilgilendirebilir.

lleri bakim hizmeti veren uzman kurum, kalite glivencesi amaciyla netlestirme teshisinin sonucunu tarama
laboratuvarina iletebilir (netlestirme teshisine dair veri iletimi). (Reddedilmesi durumunda, bu durum
tarama kartina not edilmelidir).

Kalan kan orneginin kalite glivencesi amaciyla ve sonuclarin daha sonra dogrulanabilmesi amaciyla labo-
ratuvar tarafindan alindiktan sonra 12 ay sureyle saklanmasini kabul ediyorum. Numune reddedildiginde
tim tetkikler tamamlandiktan 3 ay sonra 6rnek imha edilecektir. (Bu durum tarama kartinda da belirtilme-
lidir).

Anonimlestirilmis numunenin tibbi teshislerin daha da gelistirilmesi, kalite glivencesi veya benzer bilimsel
amaclaricin kullaniimasini kabul ediyorum. (Reddedilmesi durumunda, bu durum tarama kartina not edil-
melidir).

Tarih, blok harflerle isim, velayet yetkisine sahip en az bir kisinin imzasi

Tarih, blok harflerle isim, GenDG Madde 8 Fikra 1 uyarinca bilgilendirme yapan doktorun imzasi

Bu onay beyani numuneyi gonderen kiside kalir. Yenidogan taramasina onay verildigi veya tarama programinin miinferit

béliimlerinin reddedildigi, yenidogan taramasi icin filtre kagidinda dngériilen alanlara not edilmelidir.
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