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Ulusal Yenidogan Tarama Programi kapsaminda test edilmek iizere bebeginizin topugundan birka¢ damla kan
alinacaktir. Alinan kan 6rnegi, su an programda yer alan; Spinal Muskuler Atrofi, Fenilketoniiri, Dogumsal (Konjenital)
Hipotiroidi, Biyotinidaz Eksikligi, Kistik Fibrozis ve Konjenital Adrenal Hiperplazi hastaliklar1 agisindan incelenecek
ve bu testler igin sizden iicret talep edilmeyecektir.

Bu hastaliklar son derece nadir goriiliir ve bebekte hemen bulgu vermeyebilir ancak testlerle ortaya c¢ikarilabilir. Erken
teshis ve tedavi edilmediklerinde ciddi sonuglar dogurabilmekte, erken teshis edildiginde ilag tedavisi 6zel diyetle tedavi
edilebilmekte veya kontrol altina alinabilmektedir. Bu nedenle testi yaptirmaniz bebeginizin yararina olacaktir.

Topuk kanlar1 Ankara ve Istanbul’da yer alan Saglik Bakanlig1 Yenidogan Tarama Laboratuvarlarina gonderilmekte ve
buralarda analiz i¢in Fenilketoniiri, Konjenital Hipotiroidi, Biyotinidaz Eksikligi, Kistik Fibrozis ve Konjenital Adrenal
Hiperplazi taramasi i¢in biyokimyasal, Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) taramasi i¢in ise molekiiler genetik yontemler
kullanilmaktadir. SMA taramasinda yalniz SMN1 ve SMN2 genlerinde mutasyon bakilmaktadir. Kan 6rnekleri Kurum
disina ¢ikarilmamakta, tarama sonuglar1 3. sahis ve Kurumlar ile paylasilmamaktadir.

Bebeklerden dogum sonrasi hastaneden taburcu olmadan ve ilk hafta icerisinde olmak iizere iki farkli kan 6rnegi
almmaktadir. Bazen alinan kan miktarmin yetersizligi, siipheli sonuglarda test tekrart veya benzeri nedenlerle
bebeginizden daha ¢ok kez kan alinmasi gerekebilir. Bu testler tarama amagli olup kesin tani igin ileri tetkik ve klinik
degerlendirme gerekebilir.

Fenilketoniiri nedir?

Fenilketoniiri kalitsal bir metabolik hastaliktir. Bu hastalikla dogan gocuklar proteinli gidalarda bulunan fenilalanin
isimli bir amino asidi metabolize edemezler, sonucta kanda ve diger viicut sivilarinda artmis olan fenilalanin ve onun
artiklart gocugun gelismekte olan beynine zarar verir ve ¢ocugun ileri derecede zihinsel yetersizligi olmasina ve sinir
sistemini ilgilendiren daha bir¢ok 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¢ salgi bezi olan tiroid bezinden salgilanir. Hipotiroidili bebeklerde tiroid bezi hi¢ gelismemis ya da normalden
kiigiik gelismis olabilecegi gibi normal goriiniimde olsa da iyi ¢alismadigindan tiroid hormon salinimi yetersizdir. Tiroid
hormonlar1 bebek ve ¢ocuklarda biiyiime, bebeklerde beyin gelisiminin normal ilerlemesi i¢in elzemdir. O nedenle tiroid
hormon eksikligi (hipotiroidi) bilylime 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 tiretimi basamaklarinda aksama vardir. Bu vitamin eksikliginin sonucunda goz ¢evresi, agiz
cevresi, burun deliklerinin gevresi ve bebek bezi bolgesinde baslayan cilt lezyonlari kisa siirede viicuda yayilabilir. Bu
cilt bulgular ile es zamanl sag, kirpik ve kaslarda dokiilme baslar. Asit maddelerin birikimi nedeni ile sik ve derin
solumaya baglayan hastada komaya kadar ilerleyen biling degisikligi gelisir. Tedavi edilmeyen kriz 6liime yol agabilir.
Kriz gelismedigi donemde az da olsa viicutta biriken bazi asit maddelerin, uzun dénemde gérme ve igitme siniri {izerine
olumsuz etkisiyle kalic1 gdrme ve isitme kayiplar gelisebilir.

Kistik Fibrozis nedir?

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

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) bdbrek iistii bezlerinin yasam i¢in gerekli olan kortizolii (ve bazen de viicudun tuz
dengesini ayarlayan hormonu: aldosteron) yeterli iiretemedigi bir hastaliktir. Bu hormonlarin yapimi bobrek iistii
bezinde bazi enzimlerin yardimi ile olur ve bu hormonlar viicudun strese karsi savasmasinda, tuz dengesinin
saglanmasinda elzemdir. Eksikliginde, bobrek {istii bezlerinde yetmezlik gelisir ve hayati tehdit eder, fark edilemedigi
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 siirmesi s6z konusudur.

Spinal miiskiiler atrofi (SMA) nedir?

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

Bebeginizden topuk kami ornegi aldrmayr kabul etmiyorsaniz formu okuduktan sonra ilgili kismi isaretleyip
imzalamaniz gerekmektedir.

[] Topuk kani taramasi ve taranan hastaliklar ile ilgili bilgilendirildim, istedigim taktirde sorularima yamt verildi,
yukarida yazan metni okudum, anladim, buna ragmen bebegimin topuk kani 6rneginin alinmasma IZIN
VERMIYORUM. Bebegim i¢in ortaya ¢ikabilecek muhtemel olumsuz sonuglar ile bebegimin engelli olmasina
veya Oliimiine yol acabilecek mahiyette teshis edilmemis hastaliklarin sonuglari ile ilgili hukuki ve cezai tiim
sorumlulugu kabul ediyorum.
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[ ] Kisi, topuk kam taramas1 ve taranan hastaliklar ile ilgili bilgilendirildi, sorularina yamt verildi, yukaridaki metin
okutuldu, buna ragmen bebegin topuk kani 6rneginin alinmasini ve tutanagi imza altina almay1 reddetmektedir.
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