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Saygideger Velilerimiz,

Cocugunuzun dogumunu bekliyorsunuz ya da yeni dogmus
olabilir. Cocugunuz igin her seyin en iyisini diliyoruz. Cogu
cocuk saglkli dogar ve oyle kalr. Bununla birlikte,
yenidoganlarda higbir dis belirti gostermeyen nadir dogumsal
hastaliklar vardir. Hastalik tedavi edilmezse ¢ocuk ciddi sekilde
engelli olabilir. Bu nedenle, Almanya'daki tim yeni dogan
bebeklerin yasamlarinin ilk birkag glniinde 6nemli erken
teshis  testlerinden  (yenidogan taramasi) gecirilmesi
onerilmektedir. Yenidogan taramasina katilim gonallalik
esasina dayanir. Cocugunuza bu muayenelerin yapilabilmesi
icin onay formunu imzalamaniz gerekmektedir (en azindan
yasal vasilerden birinin imzasi gereklidir).

Konjenital metabolizma bozukluklari, hormonal, hematolojik,
immun ve néromuskiler bozukluklar i¢in yenidogan taramasi
Tedavi edilmedigi takdirde, nadir gorilen dogustan metabolik
hastaliklar, hormonal, hematolojik, bagisiklik ve néromiskiler
bozukluklar organ hasarina, fiziksel veya zihinsel bozukluga,
ciddi enfeksiyonlara ve hatta olime yol agabilir. Cogu
durumda, bu kosullarin erken tespiti, ilag alarak, bir diyet
uygulayarak veya diger 6zel onlemleri uygulayarak hastaligin
sonuglarini 6nlemeyi veya hafifletmeyi mimkin kilar. Tarama
prosediri ideal olarak yasamin ikinci veya Uglincl gliniinde,
birkag damla kan alinarak ve daha sonra bir tarama
laboratuvarina  gonderilen  bir  filtre  kagidi  kartina
yerlestirilerek gergeklestirilir. Muayenenin tam prosediri ve
munferit hastaliklar sayfa 2'de agiklanmistir.

Kistik fibrozis igin yenidogan taramasi

(Kistik fibrozis)

Dogustan metabolizma bozukluklari, hormonal, hematolojik,
bagisiklik ve ndromuskiler bozukluklar igin yenidogan
taramasinin yani sira, ayni kan érneginde ¢ocugunuz igin kistik
fibrozis icin yenidogan tarama testi yaptirma seceneginiz
vardir.
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Kistik fibrozisli cocuklarin akcigerlerinde ve diger organlarinda
yapiskan mukus olusur. Bu da kalici iltihaplanmaya yol agar.
Sonug olarak, gocuklar genellikle disiik kilolu olmakta ve tam
blylime potansiyellerine ulasamamaktadir.

Agir vakalarda, akciger fonksiyonlari dnemli 6l¢tide bozulabilir.
Bu muayenenin amaci, kistik fibrozisin erken teshisi, béylece
tedavinin mimkin olan en kisa slrede baslatilabilmesi ve
bdylece etkilenen g¢ocuklarin yasam kalitesinin ve yasam
beklentisinin iyilestiriimesidir. Genetik Tani Yasasi'nin yasal
gereklilikleri uyarinca, kistik fibrozis igcin yeni dogan taramasi
yapilmadan o6nce bir doktorun ayrintih bilgi vermesi
gerekmektedir.

Tum testler tamamlandiktan sonra, ¢ocugunuzun kan lekesi
ornegi yasal gerekliliklere uygun olarak ¢ ay boyunca
saklanacak ve ardindan imha edilecektir.
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DOGUSTAN GELEN METABOLIK, HORMONAL, HEMATOLOJIK, BAGISIKLIK
VE NOROMUSKULER BOZUKLUKLAR iGiN YENIDOGAN TARAMASI

Yenidoganlarda dis belirtilerle heniiz taninamayan nadir
dogumsal metabolik hastaliklar, hormonal, hematolojik,
bagisiklik ve noéromuskiler bozukluklar vardir. Bunlar
yaklasik olarak her 1.000 yenidogandan birinde gorullr. Bu
kosullar tedavi edilmezse organ hasarina, fiziksel veya
zihinsel bozukluga, ciddi enfeksiyonlara ve hatta 6lime yol
acabilir. Bu hastaliklari tespit etmek igin, yenidogan
taramasi olarak bilinen bir kan testi, 50 yili agskin bir stiredir
Onleyici bir tibbi prosedir olarak tim yenidoganlara
onerilmektedir. Gegtigimiz birkag yil iginde bu testler daha
da gelistirilerek daha fazla tedavi edilebilir hastaligin
yenidogan taramasinin bir pargasi haline getirilmesi
saglanmistir.

Yenidogan taramasi neden yapilr?

Bu dogustan metabolik, hormonal, hematolojik, bagisiklik
ve noromduskiiler bozukluklar zamaninda tespit edilmelidir.
Cogu durumda, dogustan gelen bir hastaligin sonuglari,
dogumdan sonra mimkiin olan en kisa siirede baslatilan
erken tedavi ile 6nlenebilir veya hafifletilebilir.

Muayene ne zaman ve nasil yapilir?

Yasamin ikinci ila Gglnci gininde (dogumdan sonraki 37.
ila 72. saat), en geg¢ ¢ocugunuzun U2 olarak bilinen ikinci
Onleyici tibbi kontrolinden sonra, birkag damla kan
(damardan veya topuktan) bir filtre kagidi kartina konur ve
kuruduktan sonra hemen tarama laboratuvarina génderilir.
Oraya varildiginda, numuneler 6zel, son derece hassas
inceleme yontemleriyle derhal analiz edilecektir. Muayene
masraflari saglik sigortasi tarafindan karsilanmaktadir.

Hangi hastaliklar ve durumlar igin tarama yapilir?

Federal Doktorlar ve Saglik Sigortasi Kurumlari Ortak
Komitesi'nin (G-BA) baglayici bir yodnergesi, kan lekesi
orneginin  hangi hastaliklar igin test edilebilecegini
belirlemektedir. Listede 13 metabolik bozukluk, iki
hormonal bozukluk, agir kombine immin yetmezlik (SCID),
orak hiicre hastaligi (SCD) ve spinal miskdler atrofi (SMA)
yer almaktadir. Bu hastaliklarin sonuglari ve belirtileri
asagida ayrintili olarak agiklanmaktadir.

Toplamda her 1000 yeni dogandan biri bu hastaliklardan
birinden etkilenmektedir. Etkilenen ailelerin ¢ogunlugu
daha 6nce boyle bir durumla hig karsilasmamisti. Etkilenen
cocuklar dogumda tamamen saglikh goriinmektedir, bu
nedenle yenidogan taramasi zihinsel ve fiziksel gelisimdeki
bozukluklari  6nlemenin  tek yoludur. Yalnizca bu
incelemeden aileyle ilgili risklere iliskin herhangi bir sonug
¢ikarilamaz.

Test sonuglari hakkinda kim bilgilendirilecek?

Test sonuglarinin anormal ¢ikmasi durumunda sizinle derhal
iletisime gecilecektir. Bu nedenle, ¢ocugun dogumundan
sonraki ilk birkag glin boyunca sizinle iletisime gegilebilecek
telefon  numaranizi  ve adresinizi  test kartinda
belirtmelisiniz. Lltfen iletisim bilgilerinizin gocugunuzun
kaniyla birlikte kurutulmus kan lekesi kartinda dogru ve
acikga okunabilir oldugundan emin olun. Etkilenen
yenidoganlarin erken teshisi ve tedavisi ancak ilgili tim
taraflarin - ebeveynler, klinik veya ¢ocuk doktoru ve tarama
laboratuvari - test sonuglarinin zamaninda alinabilmesi ve
kontrol edilebilmesi igin gecikmeden isbirligi yapmasiyla
muimkinddr.

Onemli olarak degerlendirilmeyen test sonuglari sadece
talep Ulzerine size verilecektir. Laboratuvarimizin iletisim
bilgilerini g¢ocugunuzun sari muayene kitapgiginda da
bulabilirsiniz.

Test sonucu ne anlama geliyor?
Yenidogan taramasinin sonucu tibbi bir tani degildir:
incelenen hedef hastaliklar biiyik o6lgiide dislanmali veya

baska tibbi muayenelerle dogrulanmalidir. Her hedef
hastalik i¢in  farkh muayeneler gereklidir, 0Ornegin
tekrarlanan testler. Bununla birlikte, kan 6rneginin

zamanlamasi
yetersizse
gerekebilir.

uygun degilse veya karttaki kan miktari
yenidogan taramasinin  tekrarlanmasi da

Bu hastaliklar tedavi edilebilir mi?

Bahsedilen tim metabolik hastaliklar, immiin yetmezlikler,
orak hiicre hastalig, endokrin ve néromuskiler bozukluklar
dogustan gelir ve bu nedenle ¢ogu durumda tedavi
edilemez. Ayrica, zamaninda tedavi, tim tibbi durumlarda
hastaligin sonuglarini tamamen o6nleyemez. Ancak ¢ogu
vakada hizli tedavi, etkilenen cocugun normal gelisimini
saglar. Tedavi, 6zel bir diyet, belirli ilaglarin uygulanmasinin
yani sira ebeveynlere 6nleyici tedbirlerin nasil uygulanacagi
konusunda danismanlik ve egitim verilmesini igerir.
Metabolizma ve hormon wuzmanlar (endokrinologlar),
hematologlar, pediatrik nérologlar veya bagisiklik sistemi
bozukluklari uzmanlari, stpheli veya gercek hastalik
durumlarinda tavsiye ve bakim igin hazirdir.

Genetik Tani Yasasi'nin 2010 yilinda yiiriirliige girmesinden
bu yana Robert Koch Enstitiisii Genetik Tani Komisyonu
(GEKQO) genetik hastaliklar igin yeni kitlesel taramalari
degerlendirmektedir. Genetik Tani Komisyonu'nun GEKO
kilavuzu, tirozinemi tip I, agir kombine immiin yetmezlik
(SCID), orak hiicre hastaligi ve spinal miskiler atrofinin
(SMA) erken teshisi igcin tarama testlerinin kullaniimasini
onaylamistir.



HEDEF HASTALIKLAR

Adrenogenital sendrom

Adrenal kortikal defekte bagh endokrin bozukluk: kizlarda
erkeklesme, hayati tehdit eden tuz kaybi krizleri nedeniyle
olumcul olabilir. Hormonlarla tedavi, iyi prognoz (insidans:
yaklasik 1/15.000 yenidogan).

Akgaagag surubu idrar hastalig

Amino asitlerin parcalanmasinda kusur: zihinsel bozukluk,
koma, potansiyel olarak &limciil. Ozel bir diyet iceren
tedavi, genellikle iyi prognoz (insidans: yaklasik 1/180.000
yenidogan).

Biyotinidaz eksikligi

Biotin vitamininin anormal metabolizmasi: cilt lezyonlari,
metabolik krizler, zihinsel bozukluk, potansiyel olarak
olumcul. Biyotin uygulamasi ile tedavi, ¢ok iyi prognoz
(insidans: yaklasik 1/28.000 yenidogan).

Karnitin metabolizmasi kusurlari

Yag asitlerinin kusurlu metabolizmasi: metabolik krizler,
koma, potansiyel olarak o6liimciil. Ozel bir diyet iceren
tedavi, ¢ok iyi prognoz (insidans: yaklasik 1/600.000
yenidogan).

Galaktozemi

Bir laktoz bileseninin (galaktoz) kusurlu metabolizmasi: goz
merceginin bulaniklagsmasi, fiziksel ve zihinsel bozukluk,
karaciger yetmezligi, potansiyel olarak 6liimciil. Ozel bir
diyet iceren tedavi, genellikle iyi prognoz (insidans: yaklasik
1/77.000 yenidogan).

Glutarik asidri tip |

Amino asitlerin parcalanmasinda kusur: kalci hareket
bozuklugu ile birlikte ani metabolik kriz. Ozel bir diyet
iceren tedavi, genellikle iyi prognoz (insidans: yaklasik
1/140.000 yenidogan).

Hipotiroidizm

Konjenital hipotiroidizm: Zihinsel ve fiziksel gelisimde ciddi
bozulma. Hormon uygulamasi ile tedavi, ¢ok iyi prognoz
(insidans: yaklasik 1/3.000 yeni dogan).

izovalerik asidemi
Amino asitlerin pargalanmasinda kusur: zihinsel bozukluk,
koma, potansiyel olarak &limciil. Ozel bir diyet iceren

tedavi, c¢ok iyi prognoz (insidans: vyaklasik 1/90.000
yenidogan).

LCHAD, VLCAD eksikligi

Uzun zincirli yag asitlerinin kusurlu metabolizmasi:

metabolik krizler, koma, kas ve kalp kasi yetmezligi,
potansiyel olarak dliimciil. Ozel bir diyet, aglik evrelerinden
kaginmay iceren tedavi, genellikle iyi prognoz (insidans:
yaklasik 1/80.000 yenidogan).

MCAD eksikligi

Yag asitlerinin enerjiye donustlrilmesi agisindan kusur:
hipoglisemi, koma, potansiyel olarak o6limcal. Aghk
evrelerinden kaginarak tedavi, ¢ok iyi prognoz (insidans:
yaklasik 1/10.000 yenidogan).

Fenilketondri

Fenilalanin amino asidinin metabolizmasindaki bozukluk:
tedavi edilmezse zihinsel bozukluga yol agar. Ozel bir diyete
dayali basarili tedavi, ¢ok iyi prognoz (insidans: yaklasik
1/10.000 yenidogan).

Tirozinemi tip |

Tirozin amino asidinin pargalanmasinin bozulmasi, yasamin
ilk glinlerinden itibaren tedavi edilmediginde sarilik ve
kanama egiliminde artis, bébrek fonksiyonlarinda bozulma
ve norolojik krizlerle birlikte ciddi karaciger bozukluguna yol
acabilir. ilag (Nitisinone) ve protein kisith diyete dayali
tedavi, iyi prognoz (insidans: yaklasik 1/135.000 yenidogan).

Agir kombine immiin yetmezlik (SCID)

Bagisiklik savunmasinin  tamamen yoklugu: bebeklik
doneminde baslayan bulasici komplikasyonlarla birlikte
enfeksiyonlara kargi yuksek duyarlilik.  Siki  hijyenik
onlemlerle tedavi. Kemik iligi veya kok hicre
transplantasyonu ile tedavi, enzim replasman tedavisi.
Emzirmekten, canli asilardan veya tedavi edilmemis kan
Grtnlerinin transfizyonundan kaginmak. Tedavi edilmedigi
takdirde, etkilenen c¢ocuklarin ¢ogu bir ila iki yil iginde
Slmektedir (goriulme sikhgi: yaklasik 1/32.500 yenidogan).

Orak hiicre hastaligi (SCD)

Kirmizi kan hicrelerinin deformasyonu (orak hcreler)
anemiye, kan viskozitesinin artmasina ve organlara giden
oksijen miktarinin azalmasina neden olur. Uzun siireli organ
hasari. Beyin enfarktlsli, bobrek yetmezligi, dalak
enfarktiisi, sepsis ve anemi gibi akut komplikasyonlar.
Tedavi yaklasimi, hasta danismanligi ve davranissal
onlemlere iliskin talimatlari, enfeksiyon profilaksisini (6rn.
asilar), hidroksitire uygulamasini, gerekirse kan naklini ve
bazi durumlarda ek tedavi yaklasimi olarak kok hiicre naklini
icerir. Tedavi edilmediginde, yasamin Gglinci ayindan
itibaren semptomlar ortaya c¢ikabilir (gortlme sikligi:
yaklasik 1/6.000 yenidogan).

Spinal muskdler atrofi (SMA)

Belirli bir proteinin (hayatta kalma motor néron (SMN)
proteini) eksikligi, motor becerilerde azalma ve akciger
fonksiyonlarinda  bozulma ile iligkili ilerleyici kas
glgsuzluglne yol agar. Tedavi ilag temelli ve semptomatiktir
(fizyoterapi, rehabilitasyon, ortopedi, psikoloji). infantil
SMA'li (en yaygin ve en agir form) ¢ocuklarda hastaligin ilk
belirtileri alti ayhkken ortaya cikar. Tedavi edilmedigi
takdirde bu ¢ocuklar bir ila iki yil icinde 6lmektedir (gérilme
sikligi: yaklasik 1/6.700 yenidogan).




KiSTiK FIBROZIS iCIN YENIDOGAN TARAMASI

Dogustan metabolik hastaliklar, hormonal, hematolojik,
bagisiklik ve noromuskiler bozukluklar igin yenidogan
taramasinin yani sira, gocugunuzun kistik fibrozis taramasini
da yaptirmaniz onerilecektir. Bu muayenenin amaci, kistik
fibrozisin erken evrede teshis edilerek tedaviye mimkiin
olan en kisa slrede baslanabilmesi ve boylece kistik
fibrozisli gocuklarin yasam kalitesinin ve yasam beklentisinin
iyilestirilmesidir. Kistik fibrozis taramasi Genetik Tani
Yasasi'nin 0zel dizenlemelerine tabidir. Asagidaki bilgiler,
doktorunuzla yapacaginiz konsiltasyona hazirlanmaniza
yardimci olmayl amaglamaktadir.

Kistik fibrozis nedir?

Kistik fibrozis, yaklasik 3.300 ¢ocuktan birini etkileyen
kahtsal bir hastaliktir. CFTR geni olarak adlandirilan genetik
mutasyon, salgi bezi hicrelerinde tuz degisiminin
bozulmasina yol agar. Bu da solunum yollarinda ve diger
organlarda yapiskan mukus olusumunu uyararak kalici
iltihaplanmaya neden olur. Semptomlarin siddeti genetik
mutasyonun tlriine bagh olarak degisebilir. Siklikla
pankreasin islevi kisitlanir. Sonug olarak, etkilenen gocuklar

genellikle dustk kilolu olmakta ve tam biylime
potansiyellerine  ulasamamaktadir.  Ciddi  vakalarda,
tekrarlayan siddetli pndomoni ataklari 6nemli akciger
fonksiyon bozukluguna neden olabilir.

Kistik fibroz nasil tedavi edilebilir?

Su anda kistik fibrozis igin iyilestirici bir tedavi

bulunmamaktadir. Bununla birlikte, hastaligin semptomlari
cesitli  terapotik  yaklasimlarla iyilestirilebilir  veya
hafifletilebilir, boylece kistik fibrozlu hastalarin yasam
beklentisi stirekli olarak artmaktadir. Kistik fibrozis tedavisi
inhalasyon terapisi ve fizyoterapi, yiksek kalorili beslenme
ve ilag tedavisini icerir. Ayrica, uzman kistik fibrozis
kliniklerinde dtzenli kontroller, erken degisikliklere karsi
bile tedavinin zamaninda baslatilabilmesini saglamak igin
gereklidir.

Kistik fibrozis taramasi neden énemlidir?

Kistik fibrozis taramasi Genetik Tani Yasasi'nin 0Ozel
dizenlemelerine tabidir. Tedaviye erken bir asamada
baslanirsa,  etkilenen  ¢ocuklarin  fiziksel  gelisimi
iyilestirilebilir. Boylece daha uzun ve saglikli bir yasam
potansiyeli de artar.

Kistik fibrozis taramasi nasil yapilir?

Kistik fibrozis taramasi igin ek kan ornegi gerekmez. Kistik
fibrozis taramasi, ¢ocugunuzda dogustan metabolik
hastaliklar,  hormonal, hematolojik,  bagisikhk  ve
noromdiskiler bozukluklar igin yenidogan taramasi igin
alinan kan drnegiyle ayni zamanda ve ayni kan 6rneginden

yapilir.

Prosediir, birka¢ damla kanin (damar veya topuktan) bir
filtre kagidi kartina yerlestirilmesini ve bir tarama
laboratuvarina goénderilmesini igerir. Burada ilk olarak
immunoreaktif tripsin (IRT) enzimi belirlenir. Sonug yiiksek
bir degere isaret ediyorsa, ayni kan Ornegi Uzerinde
pankreatitle iliskili protein (PAP) icin ikinci bir inceleme
yapilir. ikinci test sonucunun da anormal g¢ikmasi
durumunda, kistik fibrozda en sk gorilen genetik
mutasyonlari belirlemek igin ayni 6rnek tzerinde bir DNA
testi (genetik test) yapilir. Bir veya iki gen mutasyonu
bulunursa, tarama sonucu daha ileri inceleme gerektirir.

Ancak ilk test sonucu (IRT) ylksek derecede anormal
cikarsa, sadece tarama sonucunun dogrulanmasi gerekir ve
baska test yapilmaz. Tim test adimlari, sonuglarin mimkin
olan en yiksek dogruluk ve glvenilirligini saglamak igin
birlestirilmistir. Cok nadir durumlarda, bir ¢ocukta kistik
fibrozisin mevcut olmasi ancak bu erken tarama testi ile
tespit edilememesi hala muimkindir. Genetik Tani
Yasasi'nin yasal gereklilikleri uyarinca, yeni dogan
¢ocugunuzda kistik fibrozis taramasi yapilmadan once bir
doktorun konuyu sizinle goriismesi zorunludur. Dogumda
bir ebe veya dogum hemsiresi varsa, ¢ocugunuzda kistik
fibrozis taramasi dort haftalik olana kadar bir doktor
tarafindan (6rnegin U2 muayenesinin bir parcasi olarak)
yapilabilir. Bu durumda, ek bir kan 6rnegi alinmasi gerekir.
Kistik fibrozis taramasinin aksine, dogustan metabolik
hastaliklar, ~ hormonal, = hematolojik,  bagisikhk  ve
noromuskiler bozukluklar igin yenidogan taramasi ideal
olarak yasamin 37 ila 72. saatleri arasinda yapilmalidir,
¢linkl  kistik fibrozis taramasinin aksine, test edilen
hastaliklarin ¢ogu icin tedaviye hemen baslanmasi g¢ok
onemlidir.

Cocugunuzun kan Ornegi testten sonra i¢ ay boyunca
saklanacak ve daha sonra imha edilecektir.

Tarama sonucu hakkinda sizi kim bilgilendirecek ve takip
prosediri nedir?

Laboratuvar, bulgularin  bagka bir igslem gerektirip
gerektirmedigini 14 gilin icinde size bildirecektir. Sonug
normalse, agikca talep etmediginiz slirece herhangi bir bilgi
verilmeyecektir. ileri tetkik gerektiren sonuglarda,
doktorunuz sizi g¢ocugunuzla birlikte takip muayenesi
yaptirabileceginiz uzman bir kuruma yoénlendirecektir. Daha
ileri tanisal inceleme gerektiren bir sonug, ¢ocugunuzun
kistik fibrozis oldugu anlamina gelmez. Sonuglari ileri tani
incelemesi gerektiren her bes c¢ocuktan yalnizca biri
gercekten kistik fibrozis hastasidir. Bununla birlikte, genetik
yatkinlik olarak adlandirilan olasilik artar. Genetik tasiyicilar
saghkhdir, ancak bu o0zelligi yavrularina aktarabilirler.
Durum ne olursa olsun, bu sonucun 6nemi hakkinda tam
olarak bilgilendirilebilmeniz igin size genetik danismanlik
sunulacaktir. Kistik Fibrozis Merkezi'ndeki ilk adim,
genellikle ter testi olmak Gzere dogrulayici bir muayenedir
ve sonraki tim adimlar sizinle gérugsulir. Ter testi glivenli ve
agrisizdir ve g¢ocugunuza herhangi bir yik getirmez.
Sonuglar incelemeden hemen sonra size bildirilecektir.
Daha fazla arastirma yapilmasi gerekebilir.

Cocugunuz i¢in son sozl siz soylersiniz.

Kistik fibrozis taramasina katiim gonullilik esasina
dayanmaktadir. Muayene masraflari yasal saglik sigortasi
tarafindan karsilanir. Muayene sonuglari tibbi gizlilige
tabidir ve izniniz olmadan Uglinct sahislara aktarilamaz.
Test sonuglarinin anormal ¢ikmasi durumunda sizinle derhal
iletisime gegilecektir. Bu nedenle, ¢ocugun dogumundan
sonraki ilk birkag glin boyunca sizinle iletisime gegilebilecek
telefon  numaranizi  ve adresinizi test kartinda
belirtmelisiniz. Kistik fibrozis taramasi igin verdiginiz onayi
istediginiz zaman geri c¢ekme hakkina sahipsiniz. Kistik
fibrozis taramasi lehinde veya aleyhinde bir karar, kapsamli
ve bilingli bir degerlendirmeden sonra verilmelidir.
Endiselerinizi her zaman doktorlarla gorisebilirsiniz. Kistik
fibrozis ig¢in bu genetik tarama Robert Koch Enstitlisu
Genetik Teshis Komisyonu tarafindan onaylanmistir.



VERi TOPLAMA / ISLEME

Yasal vasilerin iletisim bilgileri ve yeni doganlarin saglik
verilerine iliskin kisisel veriler, Cocuk Direktifi (G-BA)
uyarinca genigletilmis  yeni dogan taramasinin
gerceklestirilmesi amaciyla Madde 9 uyarinca islenir. 9 para.
2 lit. a GDPR. Faturalama, laboratuvar hizmetlerinin
belgelendirilmesi ve kalite glivencesi gibi ek isleme amaglari
Madde 9'a uygun olarak gergeklestirilir. 9 para. 2 lit. b
GDPR. Tarama testi igin alinan kan 6rneginin yani sira test
kartinda su bilgiler yer alir: cocugunuzun adi (6rnegin dogru
atanmasini saglamak icin), dogum bilgileri (gecerliligi veya
tibbi dogrulamayi degerlendirmek igin) ve adiniz ve iletisim
bilgileriniz (anormal bulgular durumunda sizinle iletisime
gecmek, test sonuglarini gondermek, faturalama ve
hatirlatma yonetimi igin). Yukarida belirtilen tim verileri
iceren test karti, genisletilmis yenidogan taramasini ve/veya
kistik ~ fibrozis  taramasini  gergeklestiren  anlagmali
laboratuvara gonderilir. Test kartindaki veriler islenir ve
laboratuvarin BT sisteminde saklanir. Muayene sonuglari,
10 yillik bir slire boyunca takma adla saklanan tibbi
bulgulardir. Kan kalintisi bulunan test kartlari, islemin
tamamlanmasindan Ug ay sonra imha edilir. Verileriniz ve
cocugunuzun  verileri belirtilen  amaglar  disinda
islenmeyecek ve yetkisiz Uglnclu taraflara ifsa
edilmeyecektir.

Asagidakiler veri korumadan bagimsiz olarak sorumludur:
— bilgi, veri toplama, onay alma i¢in kadin dogum
uzmaniniz

— Alici olarak, yenidogan taramasini gergeklestirmek
Uzere gorevlendirilen laboratuvar, bulgularin
aktarilmasi, iletisim ve hatirlatma yonetimi

— anormal bulgular olmasi durumunda, netlestirme

teshisinin uygulanmasi igin segtiginiz uzman bir kurum
— ve muhtemelen ¢ocugunuzun bakimi ile ilgilenen doktor

Siz ve ¢ocugunuz hakkinda saklanan kisisel veriler hakkinda
herhangi bir veri denetleyicisinden bilgi talep etme hakkina
sahipsiniz. Ayrica yanlis verilerin dlzeltilmesini veya
islemenin kisitlanmasini  talep edebilirsiniz. Yenidogan
taramasiyla ilgili veri korumasina iliskin sorulariniz veya
endiseleriniz igin lttfen iletisime gegin:

Heidelberg Universite Hastanesi (UKHD)
Cocuk ve Ergen Tibbi Merkezi

Dietmar Hopp Metabolizma Merkezi
Yenidogan taramasi

Im Neuenheimer Feld 669

69120 Heidelberg

Telefon: 06221 56-8278, -8475

Faks: 06221 56-4069

E-posta: neugeborenenscreening@uni-hd.de
Web: www.ukhd.de/ngs

veya gizli olarak Heidelberg Universite Hastanesi'nin veri
koruma gorevlisine iletebilirsiniz:

E-posta: datenschutz@med.uni-heidelberg.de

Kisisel verilerinizin iglenmesinin veri koruma yasasini ihlal
ettigini diisinliyorsaniz, bir veri koruma denetim makamina
sikayette bulunma hakkina da sahipsiniz. Heidelberg
Universite Hastanesi icin sorumlu veri koruma denetim
makami sudur:

Baden-Wiirttemberg Eyaleti Veri Koruma ve Bilgi
Ozgiirligli  Komiseri  (Landesbeauftragte fiir den
Datenschutz und die Informationsfreiheit)

Posta adresi: Postfach 10 29 32, 70025 Stuttgart
KonigstraBe 10a, 70173 Stuttgart, Almanya

Telefon: 0711 615541-0

Faks: 0711 615541-15

E-posta: poststelle@Ifdi.bwl.de

internet: www.baden-wuerttemberg.datenschutz.de

Veri koruma ile ilgili endiseleriniz bilgi, veri toplama, onay,
bakim veya netlestirme teshisi ile ilgiliyse, litfen sizden
sorumlu kisiyle iletisime gegin.

Cayma hakki

Genigletilmis yenidogan taramasi ve kistik fibrozis taramasi
gondllllik esasina dayanmaktadir. Bu teklifleri kabul etmek
zorunda degilsiniz ve bunlar istediginiz zaman tamamen
veya kismen gelecek igin gecerli olmak Uzere iptal
edebilirsiniz. Halihazirda gergeklesmis olan veri islemenin
yasalligi iptalden etkilenmez. Litfen iptalinizi yukarida
belirtiien Dietmar Hopp Metabolik Merkezi (UKHD) -
Yenidogan Taramasi iletisim  bilgilerine  gonderin.



YENIDOGAN TARAMASI iCIN ONAY BEYANI

Cocugun adi:

Dogum tarihi:
(veya yapiskanli etiket)

Konjenital metabolik hastaliklar, hormonal, immiin, hematolojik, noromuskiler bozukluklar ve kistik fibrozis icin yenidogan
taramasi hakkinda ayrintili olarak bilgilendirildim/bilgilendirildik. Yeni dogan taramasinin miunferit bolimlerinin
reddedilmesi durumunda ¢ocugum/¢ocugumuz igin olasi olumsuz sonuglar hakkinda bilgilendirildim/bilgilendirildik.

Onayim/onayimiz, yukarida belirtilen hedef hastaliklar icin genisletilmis yenidogan taramasinin ve/veya kistik fibrozis
taramasinin yapilmasini kapsamaktadir. Onay her durumda sunlari igerir:
v' Test kartinin (iletisim bilgileri, dogum verileri ve kan érnegi) yenidogan taramasinin gerceklestiriimesi amaciyla kadin
dogum uzmaninizdan anlasmali laboratuvara aktarilmasi.
v' daha fazla inceleme gerektiren bir test sonucu olmasi durumunda: hatirlatma yénetimi de dahil olmak tzere daha
fazla inceleme igin ikinci bir test karti/ikinci kan 6rnegi talep etmek tzere laboratuvar ile sizin aranizda iletisim
kurulmasi.
v" anormal bir test sonucu durumunda: laboratuvar ile sizin aranizda, daha ileri prosediirler hakkinda bilgi vermek ve
teshis arastirmasi icin uzman bir kurum segmek amaciyla kurulan iletisimin yani sira
— test sonuglarinin ve iletisim bilgilerinizin, teshis arastirmasi icin zamaninda ve kolay bir sekilde randevu alinmasi
amaciyla segilen uzman kurulusa aktarilmasi.

— tarama sirasinda ¢ocugunuzun hala hastanede olmasi kosuluyla, tibbi bakimin koordineli bir sekilde saglanmasi
amaciyla test sonuglarinin laboratuvardan hastanedeki ilgili hekime aktarilmasi.

— Aciklayici muayeneye katilmamaniz durumunda hatirlatma yénetimi amaciyla laboratuvar ile sizin aranizda iletisim
kurulmasi.

— Kalite glivencesi amaciyla agiklayici muayene sonuglarinin uzman kurumdan laboratuvara aktarilmasi.

Riza
Bu amaca yonelik her turli veri aktarimi ve Uglncu taraf baglantilari da dahil olmak Uzere asagidaki incelemelerin
yapilmasina izin veriyorum/veriyoruz (litfen uygun kutuyu isaretleyin):

O Listelenen hedef hastaliklar i¢in yenidogan taramasi (sayfa 3)

O Kistik fibrozis taramasi (sayfa 5)

Onay goniilluiliik esasina dayanir ve herhangi bir gerekge gosterilmeksizin her zaman reddedilebilir veya geri cekilebilir. Veri
koruma hakkinda daha fazla bilgiyi sayfa 6'da bulabilirsiniz.

Tarih, blok harflerle isimler, Madde 9 uyarinca yasal vasilerin imzalari. 9 para. 2 lit. a GDPR (en az bir yasal vasi)

Tarih, blok harflerle isim, § 8 paragrafina uygun olarak bilgi veren doktorun imzasi. 1 GenD

Bu onay beyani numuneyi gdnderen kiside kalir.
Yenidogan taramasina riza gosterilmesi veya tarama programinin bir boliminiin reddedilmesi, yenidogan taramasi igin
filtre kagidi kartinda 6ngorilen alanlara not edilmelidir.
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