Genigletilmis

venidogan tarama
programi

Mevcut Norveg yenidogan tarama
programi altinda, tim ebeveynlere
yenidoganlari icin dogustan isitme
kaybi, fenilketonuri (PKU) ve dogus-
tan hipotiroidizm taramasi hizmeti
sunulmaktadir. Bu program, erken
tedavinin hayati 6nem tasidig: 21 adet
ender gorulen, dogustan gelen, gene-
tik hastaligin da taranmasi igin
genigletilmistir

Tarama, dogumdan 48 ila 72 saat sonra bebegin
topugundan alinan kan érnegiyle gerceklestirilir.
Annenin ismi, ulusal kimlik numarasi, adresi ve
telefon numarasi, dogum yeri (hastane/klinik),
dogum tarihi, gebelik stresi, bebegdin dogum
kilosu ve cinsiyetiyle beraber kan érnegi test
edilmek Gzere Oslo universitetssykehus’taki
Nyfadtscreeningen’e (yenidogan tarama Unitesi)
goénderilir.

Bu prosedir i¢in ebeveynlerin tarama ile ilgili bilgi
almis ve onay vermis olmalari gerekir. Bebeklerin-
de bu hastaliklar icin tarama yapilmasini isteme-
yen ebeveynler dogumevi personelini bu konuda
bilgilendirmelidir. Bu kan testiyle tespit edileme-
yen baska dogustan hastaliklarin da oldugu
vurgulanmalidir.

Tarama islemi bebegim icin ne anlama gelebilir?
Bebekler dogduklarindan hemen sonra son
derece saghkli gbzukebilseler de, bazi ender
durumlarda metabolik bozukluk gibi dogustan bir
rahatsizhiga sahip olabilirler. Bebegin tedavisi ne
kadar ertelenirse, kalici 6zir kalmasi veya 6lim
riski de o kadar artar. Dolayisiyla, bebek igin
gerekli tedaviye baglanmasi i¢in olasi bir
hastaligin mimkuan oldugunca erken teshis
edilmesi cok dnemlidir.

Sadece ¢ok az sayida bebek (yaklasik 1000°de 1)
taramasi yapilan bu hastaliklarla dogmaktadir
ancak bu bebekler icin erken teghis hayati 6nem
tasimaktadir.

Testler yapildiktan sonra ne olacak?

Test sonuglari bebegin dogdugu hastaneye/klinige
gbnderilir. Test sonucu normalse, ebeveynlerle
temasa gecilmez. Bebekte herhangi bir hastalik
sUphesi varsa, doktor bagka testlerin yapilmasini
ayarlamak Uzere derhal ebeveynlerle temasa gecer.
Nyfadtscreeningen’in sorunlu bir kan érnegi almasi
halinde, bebegin dogdugu hastane/klinik tarafindan
ebeveynlerle temasa gecilir ve testin tekrarlanmasi
istenir. Test tekrarinin istenmesi illa herhangi bir
sorundan suphelenildigi anlamina gelmez.

Bebeklerinde hastalik teshis edilen ailelerin takibi,
genellikle yerel bir pediatri departmani ve/veya
Oslo universitetssykehus tarafindan gerceklestirilir.
Test sonucu bir hastaligin varligini gdsteriyorsa,
sonraki testler normalde 1-2 hafta iginde yapilir.




Bazi ender durumlarda, 6zellikle erken dogmus
bebeklerde, bebek aslinda normal ve saglikli olsa
dahi, test sonuclari bir hastalik gosterebilir.
Sonraki testler belirsizlikleri cabucak ortadan
kaldirir.

Tarama islemi yapildiktan sonra, kalan kan érnegi
Nyfodtscreeningen’in teshis biyo-bankasinda ilgili
kimlik bilgileri kaldiriimig halde* saklanir. Numune-
nin saklanmasi, teghisle ilgili herhangi bir stiphe
olmasi veya bebek dogdugunda yapilmayan
testlerle takviye saglanmasi durumunda, testin
tekrarlanabilmesine olanak saglar. Kan drnegi
ayrica kalite glivence amaciyla ve yeni tarama
tekniklerinin gelistiriimesinde de kullanilabilir.

Kan 6rnegi 6 yil sonra bertaraf edilir.

Yenidogan taramasinda en iyi klinik
uygulanmalarin temin edilebilmesi igin test
sonuglari, bebege verilen ilaglarin ayrintilari ve
test sonuclarini etkileyebilecek diger faktorler de
dahil olmak Uzere, tarama programina ve ayrica
uygulanmig olan tibbi tedavilere iligkin bilgilerin
kullanilmasi gerekli olacaktir. Amagc, tarama
isleminin mdmkun oldugunca guvenilir sekilde
gerceklestiriimesinin temin edilmesi ve taramasi
yapilan hastaliklarin tedavi kalitesinin izlenmesidir.
Bu bilgiler strresiz olarak saklanir.

Oslo universitetssykehus, yenidogan tarama
programinda yer alan verilerin korunmasindan
yasal olarak sorumludur. Denek, tarama programi-
na kaydolduktan sonra, bu bilgilere erigsim ve bu
bilgileri sildirme hakkina sahip olur (bkz. www.
oslo-universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen).
Herhangi bir kayit hatasi yapilmissa, bu haklar
bilgilerin duzeltiimesini de icerir.

Prosedur, ebeveynlerin tarama ile ilgili bilgi almisg
ve onay vermis olmalarini gerektirir. Bebeklerinde
bu hastaliklar icin tarama yapilmasini istemeyen
ebeveynler dogumevi personelini bu konuda
bilgilendirmelidir.

* Bebegin ismi veya dogum tarihi olmadan, sadece numune koduyla

Bebeklerinin taranmasini isteyen ancak kan
drneginin saklanmasini istemeyen ebeveynler,
Nyfadtscreeningen’i bu konuda bilgilendirmelidir.
Ozel bildirim formlari, bebegin dogdugu dogume-
vinden/hastaneden/klinikten veya www.oslo-
universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen
adresinden elde edilebilir.

Ayrica, kan érneginin ve kisisel bilgilerin kalite
glvence ve tarama programinin gelistiriimesi
amaciyla kullaniimasi igin onayinizi rica ediyoruz.
Bu isleme katihm istege baglidir. Onay vermek
istemeyen ebeveynlerin bu karar i¢cin neden 6ne
sturmeleri gerekmemektedir ve bebegin gérdigu
herhangi bir tedavinin herhangi bir sonucu bulun-
mamaktadir.

Yenidogan Tarama Programi’ndan elde edilen
kan 6rnekleri ve kigisel bilgiler ayrica arastirma
amaciyla da kullanilabilir. Bu iglem, klinik saghk
arastirmasi icin her zamanki kurallara uygun
sekilde ayri bir onay gerektirir (bkz. www.oslo-
universitetssykehus.no/personvern).

Nyfodtscreeningen taramasi yapilan hastaliklarla
ilgili tavsiye ve danismanlik saglayabilir.
Nyfodtscreeningen’in web sitesi www.oslo-
universitetssykehus.no/nyfodtscreeningen, bu
hastaliklara ve nasil tedavi edildiklerine iligkin
aciklamalar sunmaktadir. www.helsenorge.no
adresinde yer alan web sitesi de ender gorilen
hastaliklara ve bu hastaliklar i¢cin sunulan
tedavilere iligkin bilgi sunmaktadir.

Belirli hastaliklar icin tavsiye ve danismanlik
saglamak amaciyla ulusal danismanlik hizmetleri
kurulmustur. Bu hizmetlerin bir listesi icin www.
helsedirektoratet.no/funksjonshemninger adresini
ziyaret edin. Saglik Mudurligla — Rehabilitasyon
ve ender gorllen hastaliklar departmaninin
Ucretsiz yardim hatti da daha fazla bilgi sunabilir.

Ucretsiz yardim hatti: 800 41 710

Nyfodtscreeningen: tel. 02770, e-posta
nyfodtscreeningen@ous-hf.no
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Tarama programi asagidaki hastaliklar teshis etmek lizere testler gerceklestirir: Fenilketoniri (PKU), Dogustan hipotiroidizm (CH), Propiyonik asidemi (PA), Metiimalonik asidemi
(MMA), izovalerik asidemi (IVA), Holokarboksilaz sentetaz eksikligi (HCS/MCD), Biyotinidaz eksikligi (BIOT), Beta-ketotiyolaz eksikligi (BKT), Glutarik asiduri tip 1 (GA1), Orta zincir agil-CoA
dehidrojenaz eksikligi (MCADD), Uzun zincir 3-hidroksiagil-CoA dehidrojenaz eksikligi (LCHAD), Ug islevli protein eksikligi (TFP), Gok uzun zincir agil-CoA dehidrojenaz eksikligi (VLCAD),
Karnitin tasiyicisi eksikligi (CTD), Karnitin palmitoil transferaz | eksikligi (CTP IA), Karnitin palmitoil transferaz Il eksikligi (CTP II), Karnitin agilkarnitin translokaz eksikligi (CACT), Glutarik
asiduri tip 2 (GA2), Akgaagag Surubu idrar Hastaligi (MSUD), Homosistiniiri/Hipermetioninemi (HCU/MET), Tip | tirozinemi (TYR 1), Dogustan adrenal hiperplazi (CAH), Kistik fibroz (CF)
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