YENIiDOGAN TARAMA PROGRAMI SEVK
AYDINLATMA VE RED FORMU

................................... IL SAGLIK MUDURLUGU
............................................. AILE HEKIMLIiGI BiRIMi
Bebek Adi-Soyadi : Siipheli Bulunan Hastalik
Bebek T.C.K.N.: [ ] Fenilketoniiri
Dogum Tarihi : [ ] Dogumsal Hipotiroidi
Anne Adi-Soyadi : [ ] Biyotinidaz Eksikligi
Anne T.CK.N. : [ ] Kistik Fibrozis
Baba Adi-Soyadi : [ ] Konjenital Adrenal Hiperplazi
Telefon Numarasi : [] Spinal miiskiiler atrofi (SMA)

Adres

Bebeginiz dogdugunda erken taninin énemli oldugu bazi dogumsal hastaliklarin arastirilmasi i¢in kan alinmistir. Bu
hastaliklar son derece nadir goriiliir ve bebekte hemen bulgu vermeyebilir ancak testlerle ortaya g¢ikarilabilir. Erken
teshis ve tedavi edilmediklerinde ciddi sonuglar dogurabilmekte, erken teshis edildiginde ise kolaylikla tedavi
edilebilmekte, ila¢ tedavisi veya 6zel diyetle de etkili bicimde kontrol altina alinabilmektedir. Bu tarama sonuglarinda
¢ocugunuzda bu hastaliklardan herhangi birisi i¢in test pozitif saptanmasi ¢ocugunuzun hasta oldugu anlamina
gelmez, hastalik stiphesi oldugu anlamma gelir. Tarama testi pozitif olan bebege mutlaka daha ileri incelemeler
yapilmali ve hasta olup olmadig1 anlagilmalidir. Ayrica bu hastaliklarin bircogu zamanla ilerleyici ve geri doniisiimsiiz
zararlar verebildiginden bu inceleme ve degerlendirmeler bir an evvel yapilmalidir.

Fenilketoniiri nedir?

Fenilketoniiri kalitsal bir metabolik hastaliktir. Bu hastalikla dogan ¢ocuklar proteinli gidalarda bulunan fenilalanin
isimli bir amino asidi metabolize edemezler, sonugta kanda ve diger viicut sivilarinda artmis olan fenilalanin ve onun
artiklar1 gocugun gelismekte olan beynine zarar verir ve cocugun ileri derecede zihinsel yetersizligi olmasina ve sinir
sistemini ilgilendiren daha birgok belirtilerin ortaya ¢ikmasina neden olur.

Dogumsal hipotiroidi nedir?

Dogumsal hipotiroidi dogumdan baslayan tiroid hormon eksikligidir. Tiroid hormonlar1 boynun 6n tarafinda yer alan
ve bir i¢ salg1 bezi olan tiroid bezinden salgilanir. Hipotiroidili bebeklerde tiroid bezi hi¢ gelismemis ya da normalden
kiigiik gelismis olabilecegi gibi normal goriinimde olsa da iyi ¢alismadigindan tiroid hormon salinimi yetersizdir.
Tiroid hormonlar1 bebek ve c¢ocuklarda biiylime, bebeklerde beyin gelisiminin normal ilerlemesi i¢in elzemdir. O
nedenle tiroid hormon eksikligi (hipotiroidi) biiyiime ve zihinsel gelismeyi olumsuz etkiler.

Biyotinidaz eksikligi nedir?

Biyotinidaz eksikligi kalitsal bir metabolik hastaliktir. Bu hastalikla dogan ¢ocuklarda dogustan bir vitamin eksikligi
nedeniyle, viicuda yakit iiretimi basamaklarinda aksama vardir. Bu vitamin eksikliginin sonucunda goéz cevresi, agiz
cevresi, burun deliklerinin ¢evresi ve bebek bezi bolgesinde baslayan cilt lezyonlar: kisa siirede viicuda yayilabilir. Bu
cilt bulgular ile es zamanli sag, kirpik ve kaslarda dokiilme baglar. Asit maddelerin birikimi nedeni ile sik ve derin
solumaya baslayan hastada komaya kadar ilerleyen bilin¢ degisikligi gelisir. Tedavi edilmeyen kriz 6liime yol agabilir.
Kriz gelismedigi donemde az da olsa viicutta biriken bazi asit maddelerin, uzun dénemde gérme ve isitme siniri
iizerine olumsuz etkisiyle kalic1 gérme ve isitme kayiplart gelisebilir.

Kistik Fibrozis nedir?

Kistik Fibrozis esas olarak akcigerleri ve sindirim sistemini etkileyen kalitsal bir hastaliktir. Kistik fibrozisli
bebeklerde hastalik ile bulgular cesitli yaslarda ortaya ¢ikabilir. En sik rastlanan sikayetler tekrarlayan akciger
enfeksiyonlari, sik hastalanma ve aldiklar1 besinleri yeterince sindiremedikleri igin bol miktarda yagli pis kokulu
diskilama ve yeterli kilo alamamalaridir. Yenidogan taramasi sayesinde erken tani alan kistik fibrozisli hastalar uygun
diyet, ilaclar ve fizyoterapi ile tedavi edilirler. Kistik fibrozis hastaliginin kesin tedavisi olmamakla birlikte her gecen
giin bulunan yeni tedaviler sayesinde hastalar daha uzun ve saglikli bir hayata sahip olabilmektedir.

Konjenital adrenal hiperplazi nedir?

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) bobrek iistii bezlerinin yasam i¢in gerekli olan kortizolii (ve bazen de viicudun
tuz dengesini ayarlayan hormonu: aldosteron) yeterli liretemedigi bir hastaliktir. Bu hormonlarin yapimi bobrek tistii
bezinde bazi enzimlerin yardimi ile olur ve bu hormonlar viicudun strese karsi savasmasinda, tuz dengesinin
saglanmasinda elzemdir. Eksikliginde, bobrek iistli bezlerinde yetmezlik gelisir ve hayati tehdit eder, fark edilemedigi
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icin ciddi enfeksiyonlara maruziyet ve bebeklik donemlerinde ishal nedeniyle 6liimlere neden olur. Erken tani ile tibbi
ve cerrahi tedavisi miimkiin olup, hastalarin saglikli bir 6miir stirmesi s6z konusudur.

Spinal miiskiiler atrofi (SMA) nedir?

Kalitsal, néromiiskiiler (kas ve sinirler ile ilgili) bir grup hastaliga verilen addir. Hastalik kaslarda ilerleyici tarzda
giicsiizliik ve kas kaybi ile karakterizedir. Hastaligin dort tipi vardir ve en sik goriileni yaklasik %60-70 goriilme orani
ile SMA Tip I’dir. SMA Tip I en sik goriilen form olmakla birlikte, ciddi solunum yetmezligi ve nihayetinde iki
yasindan once hastanin kaybiyla sonuglanan en agir ve 6liimciil formudur. Diger formlar1 daha geg¢ baslangicli ve daha
hafif klinik bulgularla seyreder. Hastaligin erken taninmasi halinde hastalik yeni tedavi secenekleri ile kontrol altina
aliabilmekte ve hastalarin yasam kalitesi artmaktadir.

Sizin bebeginizin yapilan tarama testleri sonucunda ... seenenne olabilecegi saptanmistir.
BEBEGINIZIN EN KISA ZAMANDA ILERI TETKIiK VE KLINiK DEGERLENDIRMEYE iHTiYACI
VARDIR.

Bebeginizin ileri tetkik, tam ve tedavisi igin.. weveeevee e Klinigine  gotiiriilmesi
gerekmektedir. Bebeginizi Klinigine gotiirmeyi kabul etmzyorsamz formu Okuduktan sonra ilgili kismi isaretleyip
imzalamaniz gerekmektedir.

[ ] Bebegimin tarama testi sonucunun siipheli bulundugu, bebegimim ileri tetkik degerlendirmeye ihtiyaci oldugu ve
degerlendirmenin yapilabilecegi klinikler ile ilgili bilgilendirildim, istedigim taktirde sorularima yanit verildi,
yukarida yazan metni okudum, anladim, buna ragmen bebegi ilgili klinige gétiirmeyi KABUL ETMIYORUM.
Bebegim i¢in ortaya ¢ikabilecek muhtemel olumsuz sonuglar ile bebegimin engelli olmasina veya oliimiine yol
acabilecek mahiyette teshis edilmemis hastaliklarin sonuglar ile ilgili hukuki ve cezai tim sorumlulugu kabul
ediyorum.

Bebegin Yakini (Ana-baba-vasi)
Adi- Soyadi :

Yakinligi
Imza

Yukarida bilgileri bulunan bebegin ana/baba/vasisine...... N [oviiiiann tarihinde konu ile ilgili bilgilendirme
yapilmustir.

Saglik calisani Hekim
Adi1 Soyadti : Adi Soyadi

Unvani : imza
Imza

[ ] Kisi, sevkin ger¢eklesmemesi halinde bebek i¢in dogabilecek olumsuz sonuglar ile ilgili bilgilendirildi, sorularina
yanit verildi, yukaridaki metin okutuldu, buna ragmen bebegi ilgili klinige gotiirmeyi ve tutanagi imza altina
almay1 reddetmektedir.

Saglik calisani Hekim
Ad1 Soyadi : Ad1 Soyad1
Unvani : Imza

Imza



