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Genetik Dantgmanlike bireye veya bebedin ailesine genetife hastaliklar ile bilgi vermek dedildir. Bu
bir damgmanhik hizmetidir. Genetik Dantsmanlik yaklasim Unitenin kapsams olmaktadur.

Oncelikle danzsmanlik boyutn irdelenmeli, ikna kabul edilemes oldugn, bilgi vermenin itesi,
aydmlatma ve riza almanin onemi belirtilmektedir. Anayasa, Tiirk Ceza Kanunn, 1ibbi
Deontoloji Nigamnamesi, Y onetmelikler ele almmustir. Takiben birey haklar: ve etik ilkeler
sunlarak Danismanhk. Islevi irdelenmektedir.

aghgm sorunlu, kusurlu, engelli veya sekelli olmasi ile, olayin genetik boyutunun
incelenmesi, bilhassa genetik gecisler acisindan sorgulanmasi, danismanlik,
bilgilendirme ve tibbi yaklasimlar i¢in riza alinmasi bakimidan 6nemsenmelidir.

Danismanligin bilgi verme seklinde yapilanmasi degil, bir hekimlik islevi olmasi, bu agidan
hastanin miidavi hekimine belirli danigmalik getirmek oldugu algilanmalidir. Bilginin yararli
olmasi, ancak bireyin algisina bagli ve onunla sinirli olmaktadir. Eger kisi genis bilgiye sahip
ise, verilen bilgi 6tesinde daha dnemli kazanimlarda saglanabilmektedir.

Saglik elemani, kisilerden farkli sorgular ve degerlendirmeler ile daha genis yorumlara
varabilecegi algisinda olmalidir. Buna karsin, olgu temelinde bakilmadike¢a, olay, sorun veya
durum bu agidan bakilmadiginda, teorik ve kitap bilgisi ile siirli kalinmast ile, saglik/tip
egitimi almis olanlarda yanlig anlama ve yanlis yorum olasilig1 olusabilmektedir.

Ozet

Genetik Danismanhk islevi

Amag: Anayasa'nin 17. Maddesi; kisinin yasama, maddi ve manevi varligini koruma ve gelistirme hakki olarak
tanimlanan riza olmadan dokunulmazlik ve varlik boyutunda, yasam hakki temelinde, genetik sorunlar agisindan
yeterli ve etkin farkindalik yaratmak igin danismanlik, bir bakima aydinlatma islevinin islevi vurgulanmaktadir.
Dayanaklar/Kaynaklar: Ulusal ve Uluslararasi Hasta Bilgilendirme ve Riza konusundaki, hukuk temelinde
ve etik ilkeler iginde yaklasim yapilarak, literatiir verileri gzden gegirilmistir.
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Giris: Bilgilendirme ve riza almanin gerekliligi ve riza olmast, buna karsin, ikna boyutunun giindeme gelmedigi
onemli bir yaklasimdir. Konu birey haklar, kisinin civil liberties/hiirriyeti, bagimsizhgi ve yasam hakki
temelinde ele alinmasini zorunlu kilmaktadir. Deontoloji Nizamnamesinde de hekim tedavi garantisi vermese
de insancil yaklasim yapmasi bir meslek zorunluluk ve bireysel sorumlulugudur.

Genel Yaklasim; Uluslararasi ve ulusal hukuk yaklagimlar: ile Hasta Haklari Yonetmeligindeki esaslar
sunulmaktadir.

Yaklagim: Genetik Danismanlik bilgilendirmesinde baslica kapsayan hususlar: 1) Hastanin kendi saglik durumu,
sorunlarinin olasi sebepleri, 2) Kendisine uygulanacak tibbi islemler ve tetkikler konusunda bilgilendirme, 3)
saghk yaklagimlari, 4) Ucret 6denmesi, gerektiginde sevk durumu, iicretin nereden karsilanacagi konusu ve
iicretlendirme konusu, 5) Hasta yararina gére degisim (Dinamik TEDAVI Yaklagimi), Tedavinin gelisen durum
ve hasta yararina gore degisebilecegi konusu, 6) Tedavi siiresi, hedeflenenler (IZLENECEK YONTEM),
Diisiiniilen miidahalenin tiirii ve hedefi {miimkiin oldugunca teknik olmayan bir dille), 7) HASTA
SORUMLULUKLART; Basvurdugu Saglik Kurum ve Kurulusunun Kurallarina Uyma Sorumlulugu, Calisanlara
Karsi Sorumluluklar: ve diger sorumluluklar (Agiklanacaklar tanimlanmalidir), 8) Kendisine alternatif tedavi
segenegi sunulabilecegi, ancak lizerinde deney yapilmayacagi konusu gerekli olursa belirtilmelidir, Alternatif
tibbi miidahale bilimsel olan usulleri, Alternatif yontemlerin prognoz (siiresi, seyri ve tahmini sonucu) ve
rizikolari, 9) ONGORULEN RISKLER VE RAHATSIZLIKLAR (Faydalari ve muhtemel sakincalari /
UYARILAR, RISKLER, KONTRAENDIKASYONLAR, SAKINCALAR, CEKINCELER, 10) Tedavinin palyatif,
semptom giderici veya tedaviye ydnelik olmadigi konusunda bilgilendirme (Yasam Kalitesi Kavrami), 11)
ILACLARIN OZELLIKLERI, 12) Tedaviyi ret edebilecegi, tedavinin kabul edilmemesi halinde ortaya
¢ikabilecek muhtemel sonuglari 13) TEDAVI SONLANMAST, TEDAVI SONRASI YENIDEN TIBBI
YARDIMA ULASACAGT YER, Kontrolleri, Aydinlatma/Bilgilendirme Formlar: kapsamalidir.

Sonug: Genetik Danismanlik yaklagiminda belirgin ilkeler; a) Zararin dokunmamasi, b) Yararhlik ve insancil
olma, c) Gizlilik, 6zerklige saygi, d) hak edise gére davranma, adalet, yasam hakkina tam uyumdur. Etik
Ilkeler; 1) giiven yaratilmasi, 2) sadakat; bilime, insanliga ve yasam hakkina baglilik, 3) bireyin sirlari olarak
irdeleyerek bunlari saklama, muhafaza etme temel ilkelerdendir.

Yorum: Tabip ve dis tabibinin bagta gelen vazifesi, insan saglgina, hayatina ve sahsiyetine ihtimam ve hiirmet
gostermektir. Tabip ve dig tabibi; hastanin cinsiyeti, irki, milliyeti, dini ve mezhebi, ahléki diisiinceleri, karakter ve
sahsiyeti, igtimai seviyesi, mevkii ve siyasi kanaati he olursa olsun, muayene ve tedavi hususunda dzami dikkat ve
ihtimami gostermekle miikelleftir. "Hastamin sagligi benim ilk énceligimdir" ciimlesiyle hekimi baglar. Uluslararasi
Tip Etigi Kodu; "Tibbi hizmetleri verirken, hekimin yalnizca hastanin yararina gére davranmasi gerektigini bildirir.
Anahtar Kelimeler: Genetik Danismanlik Uygulamasi, Hasta Haklar: Etik ve Hukuk Boyutu

Outline

The Process of Genetic Consultation
AIM: At Turkish Constitution, Article 17: the personal life, actual and abstract values, serve and protect, and
developed, progression rights are strictly considered by civil liberties and for to be a member. Even at the
Genetic Counselling Procedures, Informed consent primary important, not to any obligations. The Genetic
Counselling process is discussed in this Unit; thus, physician will not give the guarantees on medical applications,
treatment, except humanistic approaches.
Grounding Aspects: National and International Patient Rights Fundamentals, especially concerning the
Informative Consent and Rights at the Medicine as a patient, is also discussed, even by the literature
confrontations.
Introduction: The presenting ethical concepts are: a) primum non nocere, 2) utility and beneficence of the
Human, c) privacy on the personal information’s, d) justice according the individual rights, on civil liberties. In
ethical principles, by the act of; 1) trust, 2) respect even to medical science and humanity, 3) save the personal
information’s, for the benefit of the person, as individual.
Proceeding: The informative considerations at the Genetic Counselling's are; 1) the health of the individual,
possible groundings, reasoning of them, 2) expected medical procedures and treatment, 3) the medical
approaches to the patient, 4) the economy, as, who is paying the fee, 5) dynamic treatment approach, the positive
differentiation of the patient, according the changes at the person, 6) the duration of the freatment/medical
approaches, that is proceeding, 7) the responsibilities of the patient, must follow the regulations, and be gentle
to the medical staff and other required ones, 8) if required substitute, alternate treatment methods, not an
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research ones, just other kinds of approaches, 9) possible risks and complications, benefit, warnings or advers
effects, counterindications, 10) palliative or just for symptom relive procedures or not, 11) medication
specifications, 12) the rejection of medical procedures are the right, thus, the result if reject, the process and
the survey of the disease in that condition, 12) the ending of the treatment and 13) controls and heath checkups
and the medical unit for the control administration.

Notions: The physician primary duty is, honored, with respect and utmost care for the health of human being,
life, and personality. Physician not considered any separations as: gender, race, nationality, religion, moral
philosophy, character personality the position at the community, administrative position, political decisions etc. at
the medical applications; thus, physician must be as advanced maximum care and precautions for utmost
precautions at physical examination and medical treatment.

Conclusion: "My patient Health is my first and utmost priority " concepts is summaries the Physician act.
Key Words: Genetic Counselling Application, Patient Right from ethical and legal perspective

Giris

Genetik Danigmanlik konusu irdelenmeden once, ilk planda Danigsmanlik konusuna
girilmelidir. Anayasanin 17. Maddesi uyarinca; “I. Kisinin dokunulmazhigi, maddi ve manevi varhg:
MADDE 17- Herkes, yasama, maddi ve manevi varligin1 koruma ve gelistirme hakkina sahiptir”” denilmektedir.
Bu mutlak sahip olma durumunda viicut biitiinliigline dokunulmas1 sartini “Tibbi zorunluluklar ve
kanunda yazili haller disinda, kisinin viicut biitiinliigiine dokunulamaz; rizas1 olmadan bilimsel ve tibbi deneylere
tabi tutulamaz” olarak ifade etmektedir. Burada tibbi zorunluluklarda ve ayrica yazili olarak
belirtilen durumlarda riza sartinin aranmayacagini vurgulamaktadir. Tibbi zorunluluk temel
olarak Yasam Hakki olarak hukukta yerini bulmaktadir.

Bu acgidan Saglik Personeli temel olarak bilgilendirme ve aydinlatma islevini ilk planda
uygulama Oncesi saglamali ve ayrica yetkin ve yeterli oldugu konuda da danigmanlik
yapmalidir. Tkna bir zorlama usulii olup, bu acidan ikna islemi bile yapilmamalidir. Ancak,
yagsam hakki s6z konusu oldugunda, bireyin hukuksal durumu da dikkate alinarak, gerekirse
riza sartt aranmamalidir. Ancak tiim yapilacak tibbi yaklagimlar bilimsel olarak
gerekeelendirilmeli, dayanaklari ile islev ve siire¢ kaydedilmelidir.

ikna

Ikna gesitli yontemlerle yapilmasi kabul edilebilir degildir.

1) Dinde zorlama ve inanci sorgulama bile yoktur. “2/256 Dinde baski-zorlama-tiksindirme yoktur” V€&
ayrica *“38/86 De ki: "Tebligime karsilik sizden bir Ucret istemiyorum. Ben size kendiliimden/zorlamayla yukimlGlik
getirenlerden de degilim” 11€ ““109/6 sizin dininiz size, benim dinim bana”’ Vurgularl a(;lk Ve nettir.

TCK bu yerini bulmaktadir. Gérev sirasinda din hizmetlerini kétiye kullanma: Madde 219- (3) Kendi
sifatlarindan istifade ederek kanuna gore kazanilmig olan haklara muhalif is ve s6zlerde bulunmaya, bir kimseyi icbhar ve
ikna eden din reis ve memurlar1 hakkinda dahi baladaki fikrada yazili ceza tertip olunur.

2) lkna irtikap, gbrevi kétiiye kullanma olarak ta yerini almaktadir. TCK karsilig1 “irikap: Madde
250 (2) Gorevinin sagladig giiveni kotiiye kullanmak suretiyle gergeklestirdigi hileli davranislarla, kendisine veya
baskasina yarar saglanmasina veya bu yolda vaatte bulunulmasina bir kimseyi ikna eden kamu gorevlisi, li¢ yildan bes

yila kadar hapis cezasi ile cezalandirilir.” geklindedir.
3) Insanin kendi fikri ve diisiincesini 6rtmek, onu degistirme iglemi olarak ele alarak, bir
bakima bireyin hakkini kullanmasini engelleme niteligi de TCK belirtilmektedir. Burada

Vurgu” Hak kullanimini ve beslenmeyi engelleme: Madde 298 (2) Hiikiimlii ve tutuklularin beslenmesini engelleyenler hakkinda iki
yildan dort yila kadar hapis cezasi verilir. Hitkkiimlii ve tutuklularin aglik grevine veya 6liim orucuna tesvik veya ikna edilmeleri ya da bu

yolda kendilerine talimat verilmesi de beslenmenin engellenmesi sayihr.”’ seklindedir. Burada insanin intihar dahil,
diger su¢ boyutunda olmasi, tesvik etmek olarak ta belirtilebilir.

Danismanlik
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Konsiiltan,  miidavi/sorumlu  hekimler  arasindaki  iligkiler = Tibbi = Deontoloji
Nizamnamesi/tliziigii temelinde incelenmesi gerekmektedir. Bu Tiiziige gore;

Tibbi Deontoloji Nizamnamesi (Tiiziigii) temel alindig1 zaman, konsiiltasyon veya danismanlik
konusundaki maddeler sunlardir:

1. Konsiiltasyon TALEBI

a. Hasta/aile talep edebilir.

b. Hastaya bakan hekim (miidavi-sorumlu hekim) konsiiltasyon isteyebilir ve
bunun i¢cin hastadan izin almasi gereklidir.

c. Kurum i¢i diizene gore yapilmahdir. Pediatrik Genetik Bilim Dali olugmasi
ile burada dogrudan Tibbi Genetikten tetkik talepleri, Cocuk Genetik Bilim Dali
ile iletisime gegirilerek, buranin gereksinimine gore iletilmesi glindeme
gelmektedir. Ancak, yukaridaki durumlarin da gegerli oldugu dikkate
alimmalidir.

DAYANAK

MADDE 24- Hasta, konsultasyon yapilmasini arzu ederse, midavi tabip veya dis tabibi bu talebi
kabul eder.

Midavi tabip veya dis tabibi, konsultasyon yapilmasina lizum goérdtigi takdirde, keyfiyeti hastaya
bildirir. Bu teklifin kabul edilmemesi halinde, miidavi tabip veya dis tabibi, hastasini birakabilir.

Bu Nizamnamenin yirmi birinci maddesinde yazili saglik tesislerinde, konsultasyonun hangi
hallerde ve ne suretle yapilacagi, Hastahaneler talimatnamelerinde gosterilir.

2. Konsiiltasyon USULU

a. Hastanmin/ailenin anlamayacagi, duymayaca@ tarzda Hekime/Saghk
elemanina irdelemeler, degerlendirmeler yapilir.

Usul tibbi etik ve meslek olgunluguna gore yapilmasi gereklidir.

C. Acik ve net kanaati soylenmelidir. Konsey tarzindaki raporlarda da hekimlere
yapilan Oneriler, gerekceli ve detayli olarak yapilabilir. Bunlar Oneridir.
Uygulama miidavi-sorumlu hekime aittir.

DAYANAK

MADDE 25- Konsiltasyonlarda miinakasa ve misavereler hasta ile etrafindakilerin duyup
anlayamayacaklari sekilde yapilir.

Minakasa ve miisavere esnasinda, meslek vakarinin muhafaza edilmesine dikkat olunur.
Konsiiltasyona istirak eden tabip veya dis tabibinin, bir meslektasi himaye maksadi ile veya bagka
bir hissi sebeple, lizumsuz metihlerden kaginarak kanaatina agikga sdylemesi lazimdir.

3. Konsiiltasyon YAZILI BILGILENDIRMEDIR

a. Oneriler yazili olarak yapilmaldir.
Hekime 6zellikle ve hastaya/aileye Bilgilendirme yapilmahdir.
Bilgiler bu konuda en kidemli tarafindan verilmesi beklenilmelidir.
Bilgilendirme Hasta Haklarina uygun olmahdir.
Riza hastaya/aileye/anne-babaya aittir.

® Q9 0T

DAYANAK

MADDE 26- Konsiltasyonda varilan neticeler, bir konstultasyon zapti ile tespit ve bu zabit
mustereken imza olunur.

Konsitltasyon neticesi, ayrica en yagl tabip veya dis tabibi tarafindan hastaya bildirilir. Netice
bildirilirken hastanin veya yakinlarinin maneviyatini bozacak veya kendilerini tereddiit ve stipheye
distirecek miiphem ve imali s6zler sarf edilmesi caiz degildir.

Sayfa. 175




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidogan Dereisi No 2019/]

4. Konsiiltasyonu yapan Hekim
a. Yapilan tedavi ve yaklasimi uygun gormedigi zaman yazih olarak belirtir.
b. Tedaviye veya uygulamaya miidahalede bulunamaz.

DAYANAK
MADDE 27- Konstltan tabip veya dis tabibi, yapilan tedaviyi uygun gérmedigi takdirde, kanaatini
konslltasyon zaptina yazmakla iktifa eder. Yapilan tedaviye miidahalede bulunamaz.

5. Konsiiltasyon sonucunda Kkonsiiltasyonu yapan ile miidavi/sorumlu hekim
arasinda uyumsuzluk oldugunda;
a. Hasta/ailenin secimi/rizasina gore uygulama yapilir.
b. Miidavi/sorumlu hekim i1srar durumunda hastayi birakabilir.
€. Miidavi/sorumlu 1srar ederse, konsiiltan uygun ise, hekim miidavi-sorumlu
hekim olur.

DAYANAK

MADDE 28- Konstltan tabip veya dig tabibi ile midavi tabibin Kanaatlari arasinda aykinlik hasil
olur ve hasta, konsultan tabip veya dis tabibin kanaatini tercih eder ise, mudavi tabip kendi
gOrustnde israr ettigi takdirde hastayi terk edebilir.

6. Konsiiltasyonu yapan Hekim;
a. Konsiiltan, miidavi hekimin oluru yaminda, hastanin israrh talebi
olmadikca hastayi tedavi edemez
b. Konsiiltan hekim hastayi izleyebilir. Miidavi tabibin muvafakati olmadan,
hastanin yanmina aym hastalik icin mesleki bir maksatla sonradan girmesi
caizdir. Burada bir defa miidavi/sorumlu hekimden izin aldigi i¢in, her seferinde
izin almasinin gerekli olmadig1 anlagilmaktadir.

DAYANAK

MADDE 29- Konsiiltan tabip veya dis tabibi hastanin israrl talebi olmadikga hastayi tedavi
edemez.

Konstltan tabip veya dis tabibin konstltasyonu icap ettirmis olan hastaligin devami middetince,
midavi tabibin muvafakati olmadan, hastanin yanina ayni hastalik icin mesleki bir maksatla
sonradan girmesi caizdir.

7. Konsiiltasyon ayr olarak iicretlendirilir.
a. Konsiiltan iicreti ayridir, hekim iicreti ile birlestirilemez.
b. Konsiiltasyon yapilmasi1 bu hakki dogurur.

DAYANAK

MADDE 30- Yapilan konsiiltasyonda her tabip veya dis tabibi, ticretini ayri ayri alir. Ucretin bir
elden alinarak taksimi caiz degildir.

Konsiltasyon, miidavi tabibe, konsiiltan tabip veya dig tabibi gibi, Gcret almak hakkini verir.

YORUM: Hasta Haklar1 temelde Hekimin goérevlerini, hekimin hakki da hastanin gorevlerini
tanimlayict unsurlardir. Bu agidan hekimler arasindaki iliski ve iletisimlerde de Deontoloji
Tiiziigii temelindeki yaklagimlarin 6zellikleri sunlardir.

e Hasta/aile konsiiltasyonu talep edebilir.

e Hastaya bakan hekim konsiiltasyon isteyebilir

e Kurum i¢i diizene gore konsiiltasyon iglemi yapilmalidir.

e Hastanm/ailenin anlamayacagi, duymayacagi tarzda irdelemeler, degerlendirmeler

yapilir.
e Usul tibbi etik ve meslek olgunluguna gore yapilmasi gereklidir.
e Acik ve net kanaati sdylenmelidir.
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e Oneriler yazili olarak yapilmalidir.

e Hastaya/aileye Bilgilendirme yapilmalidir.

¢ Bilgiler bu konuda en kidemli tarafindan verilmesi beklenilmelidir.

¢ Bilgilendirme Hasta Haklarina uygun olmalidir.

e Riza hastaya/aileye/anne-babaya aittir.

e Yapilan tedavi ve yaklagimi uygun gérmedigi zaman yazil1 olarak belirtir.

e Tedaviye veya uygulamaya miidahalede bulunulmaz.

e Hasta/ailenin se¢imi/rizasina gére uygulama yapilir.

e Miidavi/sorumlu hekim 1srar etmesi durumunda hastay1 birakabilir.

e Miidavi/sorumlu 1srar ederse, konsiiltan uygun ise, hekim miidavi-sorumlu hekim olur.

e Konsiiltan, miidavi hekimin oluru yaninda, hastanin 1srarli talebi olmadik¢a hastayi
tedavi edemez

e Konsiiltan hekim hastay: izleyebilir. Miidavi tabibin muvafakati olmadan, hastanin
yanina ayni hastalik i¢in mesleki bir maksatla sonradan girmesi caizdir.

e Konsiiltan ticreti ayridir, hekim iicreti ile birlestirilemez.

e Konsiiltasyon yapilmasi ticret alma hakki dogurur.

Bilgiler
1) istemedigimiz ve arzu etmedigimiz bir seyin zorla égrenilmesi, sindiriimeyen gidanin kusulmasi veya ishal
olarak gikmasi seklindedir.
2) Toplumlarin kabul etmedikleri uygulamalarin, isyan veya ihtilal seklinde boyut kazanabildikleri
unutulmamaldir.
3) Zalim israrla zorbalik yapan ve zarari kendi lehine topluma yansitan kisidir. Her hata yapan kisi zalim kabul
edilemez.
4) Gudilenmeyen bir 6grenme bir bakima bosa vakit gegirmektir.
5) Etkin iletisim kurulmasi, arzunun iligkisel boyuta getirilmesi, kisaca 6grenmenin motive edimesi ile

olusabilmektedir.

Sorgular

?) Konsiiltan hastanin tibbi islem ve tedavilerinden sorumlu tutulamaz

?) Miidavi hekim hastaya bakan hekimdir.

?) Sorumlu hekim tibbi yaklagim ve uygulamalardan sorumlu olan hekimdir.

?) Konsiiltan bu nedenle goris iletir ve bu onerilere gerekgeli olarak uyum, uymama sorumlu/midavi
hekimin sorumlulugundadir.

?) Hasta zararina olusacak durumda TCK gore zaten 6nerilere uymak zorunluluk tagimaktadir.

?) Konstiltan, belirli bir uzmanlik alaninda gorUs ileten, bilirkisi niteligindeki hekimdir.

Degerlendirmeler

---) Hekim arasindaki degerlendirmeler, belirli bir bilim dali/uzmanhk konusu oldugu i¢in, hastalarin anlayabilecegi dilde
yapilmaz

---) Goriigler netlestirdikten sonra hastanmin anlayacag bir dilde bilgilendirme yapilr.

---) Hastanin anemisi tani olarak vardir, ancak aileye kansizhik ve demir azhgindan oldugu seklinde soylenir.

---) Konsiiltan hastay izleyebilir, takip edebilir, ama sorumluluk paylasmas: durumunda etkin tedaviden sorumlu olur.
---) Gerektiginde konsiiltan sorumlu olursa, miidavi/sorumlu hekim tibbi yaklagimlardan gekilir.

NOTLAR

Yenidogan Yogun Bakim Unitelerinde sorumluluk Neonatoloji Yandal uzmani olan hekime
aittir. Danigman olarak yorumlanamaz. Ancak, sorumluluk kademesi acisindan her bebege
gerekli hekimlik yaklasimi yapabilmesi icin, pediatri uzmanlari ile birlikte calismaktadir. Bu
nedenle hastaya/prematiire bakan hekim ile bu bebegin Neonatolojik agidan izleyen farkli
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olabilir, ancak tibbi yaklasim tek boyutludur. Neonatoloji Yandal Uzmanin _goriisii
gecerlidir, ancak ortak is birligi ve esglidiim i¢inde yapilmalidir.

Danigmanlik/konsiiltanlik bir uzmanlik yaklasimi olup, bir bakima bilirkisi olarak goriis
iletilmesidir. Konsiiltan hekim hastanin bakimi, tedavisi veya miidavisi olamaz. Onerilerini
yapar, bilgilendirme ile sorumludur. Onerilerine uyulmasi veya uyulmamasindan sorumlu
olamaz, sorumlu tutulamaz. Neonatoloji Yogun Bakimda bu kabul edilemez durumdur.

Neonatoloji de ayrica miidavi Neonatolog hekim disinda baska Neonatolog ve farkli Bilim
Dallar1 uzmanlarindan da goriis alinabilir. Goriislerini yazili, hasta haklarina uygun olarak
yapmalidir. Yapilacaklari, kisaca hemsirenin alacagi order, miidavi/hastaya bakan Neonatoloji
uzmaninin yazdigi olacaktir.

Onerilerin KONSEY tarzinda olmasi etkinligi arttirmakta ve iletisim ve iliskileri saglamast
acgisindan 6nemlidir.

Karar Olusturma

Konsiiltan karar olusturmasi agisindan bazi konulara dikkat etmesi gerekmektedir. Bu agidan
KARAR bir bilimsel felsefenin {iriinii, hukuksal bir yap1 ve etik ilkeler temelinde olusmalidir.

Bilimsel yaklagim

Bilimsel olarak yaklasimlar farkliliklar gostermektedir. Bunlar Bilimsel Kanitlara gore
degismektedir. Baslica gruplandirma;

Kanit Dizeyleri (amag ve gidiyl yonlendiren)
A GRUBU: YAP-Sistematik derleme, Randomize klinik ¢aligsmalar
+ B GRUBU: YAPMAK UYGUNDUR Kontrolli Caligsmalar

— Sistematik derlemeler, Kohort
— Kohort ¢alismalar, izlemde kalan %80 olan randomize klinik ¢alismalar

« € GRUP: KiSIYE GORE ONERI -Olgu Kontrollii Calismalar

— Sistemik derleme, olgu kontrol ¢alismalar
— Olgu kontrol ¢alismalar

* D GRUP: TARISMALI KONU- Olgu serileri, kontrolsiiz Kohort veya randomize
klinik ¢calismalar
« E GRUP: SADECE GORUS- Uzman goriisii, elestirel deger bigmeye dayali olmayan

calismalar

Konsiiltan bu agidan yaptig1 onerilerin hangi bilimsel kategoride oldugunu ifade etmelidir. A
grubu yaklasim yapilmaz ise TCK gore su¢ duyurusunda bulunmasi gerekmektedir.

Felsefi agidan Karar olusturma

KARAR OLUSTURMA: Kararlarin Tutarhhig

(ideal Gdzlem Teorisi)

e Omniscience: Karar, tani her kesim tarafindan kolay kabul edilebilir olmalidir.

e Omnipercipience: Karar, tani, ilgili kisilerce empati yapar gibi degerlendirilmeli,
benimsenmelidir.
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e Disinterest: Karar, tani, kabul gormeyen veya ilgi duyulmayan temellere
dayandirilmamahldir. Bilim dis1 dayanak kabul edilemez.

e Dispasion: Karar, tedavi sekli, asirt gergin ve ruhsal sikintili donemde alinmamali,
saghkh diisiinebilecek ortamda alinmahdir.

e Consistency: Etik olarak, benzer durumlarda kararlar aym veya uyum ic¢inde

olmahdir.

Kararlarin hastaya aciyarak (sempati) alinacak kararlar olamaz. Uluslararasi nitelikte, global
ilkelere uyum icinde, ancak bireyin haklar1 gézetilerek alinmasi gerekir.

Yargitay, kararlarin bagimsiz kisilerce alinmasiin énemi iizerinde durmaktadir. Onemli olan
kararin en azindan zarar olusturmamasidir ki bu islevden sonra belli olur. Kararin dogru veya
hatali oldugunun sonucunu hasta/veri tanimlayacaktir. Bu nedenle hastaya bakarak karar
irdelenmelidir. Gelecek higbir sekilde bilinmez, tahminler de yanilinabilinir ve saglikta bu
acidan izlem Onemli, kararda tam ters boyuta yaklasim yapabilecek bir yapilanma icinde
olunmalidir.

Etik ve Hukuk Agisindan Karar Olusturma

Uluslararasi insan Haklari ile insan Haklari Avrupa Sozlesmesi

Temel alinan vurgu asagida sunulmaktadir;

e Insan Haklarina Saygi Zorunlugu: Her bireyin hiir ve esit onuru ve haklar oldugu
belirtilmektedir. Birbirleri ile kardeslik bagi ile bagh oldugu belirtilmektedir.

e HER BIiREY AYNIDIR, HAKLARDA ESITTiRLER. HER BiREY AYNI TURUN
ELEMANIDIR.

e Her bireyin yasam hakki, hiirriyeti/ozgiirliigii ve birey olarak giivenligi olmahdir.
Iskencenin yasaklanmasi da bu kapsamdadar.

Avrupa Konseyinin YASAM HAKKI konusundaki belirtikleri sunlardir;

1. “Yasam’in ne oldugu ya da ne zaman baslayip ne zaman sona erdigi —agikliga
kavusturulmamistir

2. Eger biri yasam hakkindan keyfi olarak mahrum birakilirsa diger tiim haklar anlamsiz
olacaktir

3. Devletler 6liim olaylarini arastirmalidiriar; “pozitif yiikiimliiliik”

4. Dogmamis yasama kapsaminda koruma yollari verildigi agiktir

5. Hamileligin sonlanmasinin sadece annenin 6zel hayatinin bir meselesi oldugu seklinde
yorumlanamaz

AVRUPA SOZLESMESi
Avrupa Anayasasinda ilk (birinci) “TEMEL”1 temsil eden Temel Haklar Ana Sozlesmesi,
e - Bu haklar vatandashgin iizerindedir ve kisilere ayni sekilde baglanmaktadir.
51.maddeye gore ulusal kanunlar Nice Statlisline uygun olmalidir
o Ulusal anayasayi gegersiz kilmamalidir (Madde 53).
o Sonug olarak, Nice Statlisiinde 6ne siiriilen sartlardaki agiklarin kapatilabilmesi
icin bazi haklar genis kapsamli olarak yorumlanmahdir.
e - Statlinin 35. maddesi saghgi koruma hakki vermektedir “koruyucu saglk tedavisi
hakki ve ulusal kanun ve uygulamalar tarafindan olusan sartlar kapsaminda tedaviden
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yararlanma hakki”. 35. madde Birligin “insan saghginin yiksek diizeyde korunmasini”
garanti etmesi gerektigini belirtir.

o Burada saglik hem bir birey ve sosyal iyilik olarak hem de saglik tedavisi
anlamina gelmektedir. Bu tanim (formil) ulusal hikimetler igin bir
yonlendirme (kilavuz) standardi ortaya sermektedir: hizmet agisindan ¢esitli
sistemlerin kapasite farklarina bakmaksizin “garanti edilen minimum
standartlar” katinda durmayin her zaman hedefiniz en yiiksek diizey olsun.

Hukuksal olarak bazi 6rnekler: ABD Baby Doe davasil

e 1982 Yilinda Down Sendromlu, Ozefegeal arazili, trakeo Ozefegeal fistiilii olan olgunun,
besin ve sivi verilmesi kesilerek, 6liime terk edilmesidir; (Letting to die)

e 1982 yilinda Baskan Reagan, kendileri konusamadigi, kendilerini ifade edemeyenler
icin Etik Kurullarin devreye girmesini ve “Saglik Bakim Kararlarinin Olusturulmasini”
etik kurullara birakilmasi

e Savci 1973 Rehabilitasyon Yasasini temel alarak konuyu “gocuk istismari nedeniyle sug
duyurusu yapmistir.

e 1984 KARAR, 1985 yirirlige girmistir. 1986 yilinda ABD Yargitay’

o Bebek geriye doniilmez olarak komada veya

o “Gergekten yarasiz/anlamsiz” tedavi ise kabul gorilecegini belirtmistir.

e Ancak Yargitay’in kararinda Tedavisi varsa Tedavi geri ¢cekilemez denilmektedir.

2002 Cocuk istismari ve 2004

Cocuk Istismar1 Hakkinda 2002 yilinda Canli Dogan Bebeklerin Korunma Yasasti; tiim canli
doganlar koruma altina almistir.

2004 yilinda YASAL kurallarin esit olmadig ve soyut kavramlar oldugunu tanimlanmustir.

ABD (AAP) Amerikan Pediatri Akademisi
2007 Amerikan Pediatri Akademisi “best interests standard —ilgilive en iyi standardini”
koymustur.

ACOG: Amerikan Kadin-Dogum
¢ Recommendations for End-of-life Care in the intensive Care unit: a consensus

statement by the American College of Critical Care Medicine. Critical Care Med 2008
e 2009 ACOG Life-limiting ilinesses or conditions
¢ National Consensus Project for Quality Palliative Care; 2009

YORUM: Yasalarimizda “Wrongful life-HATALI YASAM, yasam Kkalitesi” ve “BEST
INTEREST STANDART-en iyisini isteme” gibi YASAM STANDARDI GIBI bir yaklagim
olmadig1 gibi, dogan tiim engellilerin gereken bakimi géstermesi yasal bir zorunluluktur.

e FEtik ile Yasa kars1 karsiya gelmektedir.

e Avrupa’da Otenazi uygulanmasi agisindan; Groningen Protokolii disina olumlu bir yazi
olmadigini gérdiim ve bu Protokol Avrupa’da da dava acilmasini engelleyen bir durum
olusturmamaktadir. Bu protokolde; a) Umitsiz ve giderilemeyen, dayanilmaz eziyetin varlig,
b) Ailenin yasami sonlandirma bilgilenme sonrasi rizalarimin olmasi, ¢) Tibbi danigmaniigin
yapulmig olmasi, d) Yasam sonlanmasimin dikkatli ve usule uygun yapilmasi yaklagimi vardir.
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Palyatif tedavilerde, agr1 so6z konusu ise, bunu engelleyecek yaklagimlar yapilabilmektedir.
Tim bu gerekgelerin Avrupa Konseyinde belirtilen sekilde; Yasam Hakkinin alinmasi
olarak yorumlanamaz.

e Halen lilkemizde, Gtenazi, bilerek ve kasten adam 6ldiirme anlamindadir (TCK 80-81)

VURGU (Hekim Hakki)

Hastay1 Iyilestirme Garantisi Vermeme Hakki: Hasta ve hekim arasindaki hukuki iliskinin
vekalet sozlesmesi olarak kabul edildigi durumlarda vekalet sdzlesmesinin niteligi geregi
hekim, hastasini iyilestirmek i¢in tiim tibbi bilgi ve becerisini kullanarak sadakat ve 6zen borcu
cergevesinde calismakla yilikiimlii olup basarili sonug elde edilememesinden sorumlu degildir.
Ayni1 husus T1ibbi Deontoloji Nizamnamesi ’nin 13.maddesi ile de hiikiim altina alinmistir

Deontoloji Nizamnamesi
e “Yeter derecede tecriibe ederek faydali olduguna veya zararh neticeler tevlit
etmeyecedine kanaat getirmedikge, tatbik veya tavsiye edemez
e Hastanin hayatini kurtarmak ve sihhatini korumak miimkiin olmadigi takdirde dahi,
istirabini azaltmaya veya dindirmeye ¢alismakla miikelleftir

sue

e Ananin hayatini kurtarmak igin yegdne ¢are teskil ettigi takdirde, avortman
yapilmasi caizdir

Helsinki Bildirgesi
Hastamin saglhigt benim ilk onceligimdir" ciimlesiyle hekimi baglar.
Uluslararasi Tip Etigi Kodu
"Tibbi hizmetleri verirken, hekimin yalnizca hastanin yararina gore davranmast gerektigi
‘ni bildirir.
1983 Sterilizasyon
e Gebeligin onuncu haftasi doluncaya kadar kadinin saghgi agisindan tibbi sakinca

olmadigi takdirde, istek iizerine rahim tahliye edilir.

e Gebelik siiresi on haftayi gegcen kadinlarda, rahim tahliyesi yapilamaz.

e Ancak, Tiiziik'e ekli (2) sayili listede sayilan hastaliklardan birinin bulunmasi halinde
kesin klinik ve laboratuvar bulgulara dayanan, gerekgeli raporlarla saptanmasi
zorunludur.

RAHIM TAHLIYESI VE STERILIZASYON HIZMETLERININ YORUTULMESI VE DENETLENMESINE ILISKIN TOZUK: Karar
S.: 83/7395, Resmi Gazete: 18.12.1983 / 18255)

RAHIM TAHLIYESI: ON HAFTAYl GECMEYEN GEBELIKLERDE RAHIM TAHLIYESI

Madde:3-Gebeligin onuncu haftasi doluncaya kadar kadinin saghgi agisindan tibbi sakinca olmadigi takdirde, istek tizerine rahim
tahliye edilir...

Madde:5-Gebelik siiresi on haftayi gegen kadinlarda, rahim tahliyesi yapilamaz. Bu durumdaki kadinlarda, ancak, Tiiziik'e ekli (2)
saylil listede sayilan hastaliklardan birinin bulunmasi halinde ve kadin hastaliklari ve dogum uzmani tarafindan rahim tahliyesi
yapilabilir. Hastaligin, kadin hastaliklari ve dogum uzmaniyla bu hastaligin iligkin oldugu uzmanlik dalindan bir hekimin birlikte
hazirlayacaklari, kesin klinik ve laboratuvar bulgulara dayanan, gerekgeli raporlarla saptanmasi zorunludur.

RAHIM TAHLIYESINI GEREKTIREN ACIL HALLER: Madde:8-Rahim tahliyesini gerektiren acil haller sunlardir:

a) Servikal internal os kapali olsa bile, kadinin yagsamini tehlikeye sokacak 6lgtide vajinal kanamalar,

b) Servikal internal osun agik oldugu haller,

¢) Uterusta ki gebelik GriGiniintn bir béliminin distigu ve kanamanin devam ettigi haller ya da enfeksiyon tehlikesi.
STERILIZASYON: STERILIZASYON AMELIYATI

Madde:10-Sterilizasyon ameliyati, tibbi sakinca olmamasi kosuluyla ve resit kisinin istegi Gzerine yapilir.

Kadinlara sterilizasyon ameliyati, kadin hastaliklari ve dogum ya da genel cerrahi uzmanlarinca yapllir.

Erkeklere sterilizasyon ameliyati, Uroloji, kadin hastaliklari ve dogum ya da genel cerrahi uzmanlariyla bu konuda Bakanlikga
acilan egitim merkezlerinde kurs gorerek yeterlik belgesi almig pratisyen hekimlerce yapilir.

iZIN BELGESI: Madde:13-On haftay gegmeyen gebeliklerde yapilacak rahim tahliyesinde, gebe kadin,

a) Resitse kendisinden,

Sayfa. 181




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidogan Dereisi No 2019/]

b) Kugiikse kendisinin rizasi alinmakla birlikte velisinden,

c) Vesayet altinda bulunup da resit ya da mimeyyiz degilse, kendisinden ve vasisinden (Bu halde ayrica sulh hakiminden de izin

alinmasi gerekir),

d) Evliyse esinden, 6rnegi Tuzuk'e ekli izin belgesinin alinmasi gerekir.

(2) SAYILI LISTE

On haftanin tzerindeki gebeliklerde rahim tahliyesini gerektiren, kadinin hayatini ya da hayati organlarindan birini tehdit eden ya

da ¢ocuk icin tehlikeli olan hastaliklar ve durumlar:
A-DOGUM VE KADIN HASTALIKLARINA BAGLI
NEDENLER
1) Daha 6nceki major uterin harabiyet ve hasarlari
a) Sezaryen Ameliyati,
b) Miyomektomi,
c) Uterus ripturd,
d) Genis perforasyon,
e) Gegirilmis vajinal plastik operasyonlar.
2) Rekuren preeklampsi - eklampsi
3) izoimmiinizasyon
4) Mole hidatidiform
B-ORTOPEDIK NEDENLER
1) Osteogenezis imperfekta,
2) Agir kifoskolyoz,
3) Dogumu guglestiren osteomiyelit,
4) Faaliyet halinde butiin mafsallari ilgilendiren
osteoartikiller hastaliklar.
C-KAN HASTALIKLARINA BAGLI NEDENLER
1) Lésemi.
2) Kronik anemiye neden olan hastaliklar.
3) Lenfomalar.
4) Pihtilagsma defektleri.
5) Hemolitik sariliklar.
6) Agrandlositozis.
7) Tromboembolik hastaliklar.
8) Hemoglobinopatiler ve thalasemi sendromlari (agir klinik
ve hematolojik bozukluga neden olan).
9) Gamaglobulinopatiler.
D-KALP VE DOLASIM SISTEMI HASTALIKLARI
1) Dogumu engelleyen konjenital ve akkiz kalb hastaliklari.
2) Kalp yetmezligi, perikardit, miyokardit, miyokarad
enfarktlisu asikar koroner yetmezligi, arteriyel sistem
anevrizmalari.
3) Agir tromboflebitler ve lenfatik sistem hastaliklari.
4) Agir bronsektaziler.
5) Solunum fonksiyonunu bozan kronik akciger hastaliklari.

1989 Cocuk Haklart

E-BOBREK HASTALIKLARI
1) Akut ve kronik bobrek hastaliklari.
F-GOZ HASTALIKLARI
1) Dekolman.
2) Renal hipertansif ve diyabetik retinopatiler.
G-ENDOKRIN VE METABOLIK HASTALIKLAR
1) Feokromositoma.
2) Adrenal hiperfonksiyon ya da yetmezIigi.
3) Kontrol altina alinamayan hipotiroidi veya hipertiroidi.
4) Pratiroid hiperfonksiyon ya da yetmezIigi.
5) Agir hipofiz hastaliklar.
H-SINDIRIM SISTEMINE BAGLI NEDENLER
1) Gebeligin devamini engelleyen sindirim organlari
hastaliklar.
i-IMMUNOLOJIK NEDENLER
1) Immiin yetmezIigi hastaliklari.
2) Kollajen doku hastaliklari.
J-BUTUN MALIGN NEOPLASTIK HASTALIKLARI
K-NOROLOJIK NEDENLER
1) Grand mal epilepsi.
2) Multipl skeleroz.
3) Muskuler distrofi.
4) Hemipleji ve parapleji.
5) Gebeligin devamini engelleyen agir nérolojik hastaliklar.
L-RUH HASTALIKLARINA BAGLI NEDENLER
1) Oligofreni.
2) Kronik sizofreni.
3) Psikoz manyak depresif (PMD).
4) Paranoya.
5) Uyusturucu bagimliliklari ve kronik alkolizm.
M-ENFEKSIYON HASTALIKLARI
1) Teratojen intra uterin enfeksiyonlar.
a) Kizamikgik.
b) Toksoplazmozis.
c¢) Sitomegalovirus.

“Cocugun gerek bedensel gerek zihinsel bakimdan tam erginlige ulasmamis olmast
nedeniyle dogum sonrasinda oldugu kadar, dogum éncesinde de uygun yasal korumay
da iceren ozel giivence ve koruma gereksiniminin bulundugu”

1995 Bali

“Ozellikle tedavi bakimindan hizmet simirliligi olan durumlarda potansiyel hastalar
arasinda bir secim yapilmasi gerekiyorsa, bu secimin biitiin hastalarin hakkini dikkate
alarak esit bir sekilde yapilmast gerekir. Bu secim tubbi élgiitlere gire ve ayirim

yapiumaksizin yapimahdir”

Nufus Planlamasi 98
GEBELIGIN SONA ERDIRILMESI:

e Madde 5- Gebeligin onuncu haftasi doluncaya kadar annenin saghgi agisindan tibbi

sakinca olmadigi takdirde istek Gizerine rahim tahliye edilir.
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Gebelik sliresi, on haftadan fazla ise rahim ancak gebelik, annenin hayatini tehdit
ettigi veya edecegi veya dogacak cocuk ile onu takip edecek nesiller icin agir
maluliyete neden olacagl hallerde dogum ve kadin hastaliklari uzmani ve ilgili
daldan bir uzmanin objektif bulgulara dayanan gerekgeli raporlari ile tahliye edilir.
GEBELIGIN SONA ERDIRILMESI:
Derhal miidahale edilmedigi takdirde hayati veya hayati organlardan birisini tehdit eden
acil hallerde durumu tespit eden yetkili hekim tarafindan gerekli miidahale yapilarak rahim
tahliye edilir. Ancak, hekim bu miidahaleyi yapmadan 6nce veya miimkiin olmadigi
hallerde miidahaleden itibaren en ge¢ yirmi dort saat iginde miidahale yapilan kadinin
kimligi, yapilan miidahale ile miidahaleyi icap ettiren gerekgeleri illerde saglik ve sosyal
yardim miidiirliiklerine, ilgelerde hiikiimet tabipliklerine bildirmeye zorunludur.

Hasta Haklari Yonetmeligi 98
Tibbi Gereklilikler Disinda Miidahale Yasag
e Madde 12- Teshis, tedavi veya korunma maksadi olmaksizin, 6liime veya hayati

tehlikeye yol agabilecek veya viicut batlnligini ihlal edebilecek veya akli veya
bedeni mukavemeti azaltabilecek hicbir sey yapilamaz ve talep de edilemez.

Otenazi Yasag
e Madde 13- Otenazi yasaktir.

Tibbi gereklerden bahisle veya her ne suretle olursa olsun, hayat hakkindan
vazgecilemez. Kendisinin veya bir baskasinin talebi olsa dahil, kimsenin hayatina son
verilemez.

e Madde 11- Hasta, modern tibbi bilgi ve teknolojinin gereklerine uygun olarak

teshisinin konulmasini, tedavisinin yapilmasini ve bakimini istemek hakkina
sahiptir.

e Madde 25- Kanunen zorunlu olan haller disinda ve dogabilecek olumsuz
sonuglarin sorumlulugu hastaya ait olmak iizere; hasta kendisine uygulanmasi
planlanan veya uygulanmakta olan tedaviyi reddetmek veya durdurulmasini
istemek hakkina sahiptir. Bu halde, tedavinin uygulanmamasindan dogacak
sonuglarin hastaya veya kanuni temsilcilerine veyahut yakinlarina anlatilmasi ve
bunu gosteren yazili belge alinmasi gerekir.

2001 Barcelona
e Uluslararasi insan Haklari Bildirgesindeki insan haklari yasamin tiim evrelerini

tanimlar

e Gebe bir kadinin yasamla bagdasmayan anomalili bebegi tasiyorsa, gebelige
devam etme hakki veya her iilkede yasal sinirlar icinde gebeligin
tahliyesine, riza gosterme hakki vardir

e Yasam sinirlari altinda olan immatiir herhangi bir yenidogani canl tutmak igin
gayret godsterilmemelidir. Bu olgularda, dogumun yapildigi yerel, sosyal ve
ekonomik durumlar hukuksal hak edise basvurmadan énce dikkate alinmalidir.

YORUM: Buradaki tanimlamayi genis olarak yorumlamamak gereklidir. Yasamla
bagdagmayan anomalili bebekler, yasalarimizda da 1998 Yo6netmeliginde de ailenin rizasi
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ile sonlanma veya gebeligin devam etme kararini alma hakki bulunmaktadir. Bu yaklagim,
bebeklerin yagam hakkinin elinden alinmasi anlaminda yorumlanamaz.

2002 ROMA Sozlesme
Bu haklar vatandashgn iizerindedir

1998 Hasta Haklari (2003 Yonerge)

“Herkesin yasama, maddi ve manevi varligini koruma ve gelistirme hakkini haiz oldugu ve
hi¢chir merci veya kimsenin bu hakki ortadan kaldirmak yetkisinin olmadig bilinerek,
hastaya insanca muamelede bulunulur”

2005 TCK; (2004 CMK)
e “Tibbi zorunluluk bulunmadigi halde, rizaya dayali olsa bile, gebelik siiresi on
haftadan fazla olan bir kadinin ¢ocugunu diisiirten kisi
e Kadinin magduru oldugu bir sug¢ sonucu gebe kalmasi halinde, siiresi yirmi
haftadan fazla olmamak ve kadinin rizasi olmak kosuluyla, gebeligi sona erdirene
ceza verilmez

2006 BM Oziirli Haklari
Basta c¢ocuklar ve oziirliiller olmak iizere tiim hastalarin danmismanhgint ve
savunuculugunu yapmak

2011 Turk Ticaret Kanunu

Aksine bir hiikiim bulunmadigi takdirde, ticari hiikiimlerle yasaklanmugs islemler ve sartlar
batildir

YORUM: Daha once yiiriirliikte olan Tiirk Ticaret Kanunu’nda 19 ve 20. Maddesinde,
hukuka uygun olmayan eylemlerin batil oldugu vurgusu bulunmaktadir. Burada HUKUKA
UYGUNLUK kavrami tartismaya neden olmaktadir. Bu Yasa ile YASAKLANMIS
ISLEMLER ve SARTLAR kavramu getirilmektedir. Birey, genel haklar cercevesi iginde,
yasaklanmamis yaklasimlart yapmasi, kendi otonomisi i¢cinde kabul gérmesi agisindan
onemli bir hak kazanisi olmustur.

Yasaklanmamis bir islevi yapmak su¢ olmadigi gibi, ticari olarak ta engellenmesi veya
yasaklanmas1 olanaksizlastirilmistir. Bu durum hekimlik meslegi icinde gecerlidir.
Yasaklanmis, zarar unsuru olusturmus bir seyi yapmak batil, gecersiz ve dogru kabul
gormemelidir.

Avrupa insan Haklari Sézlesmesi YORUMU
8.1. Maddesi prensip olarak, hamileligin sonlanmasinin sadece annenin ozel hayatinin bir
meselesi oldugu seklinde yorumlanamaz

Karar olusturma Boyutu

Karar olusturma her birey ve her durum i¢in ayr1 ve 6zel olmali, bir bakima bir innovasyon
/ bulug olusturmalidir. Bilgi ile bilim/etik boyutlarin bir empati temelinde boyutlanmasidir.

Kisaca bir¢ok faktdrlerin dengelenmesidir (Sekil 1).
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DENGELEME
ORTAK nokta: Innovasyon-bulus-karar

-y

Bilgi iicgeni

\

Sekil 1: Karar olusturma iicgenleri: 1) Bilgi Uggeni, 2) Bilim/Etik Uggen

Bilim Adami =

KARAR OLUSTURMA ASAMALARI
1) Bilgi Ucgeni
a) VERI: Bireysel Verileri elde edin (SOAP=Siibjektif/Hikaye, Objektif/Bulgular,
Applications/tetkik, girisimler, Procedures/uygulamalar, tedavi)
Teknolojik kanit toplama
b) BILGI: Kanita Dayali Tip Kavraminda sorunlara 6zgiin ve 6zel yaklagim
c) KARAR: Bilimsel, mantik ve 6ngoriilen tedavi yaklasimlari
2) Bilim Uggeni
a) ETIK DEGiSIM: Dogru nedir kavramu ile saptanan segenekleri, ne yapmaliyim cercevesinde bir yaklagim
ongormek
Etik secenekleri toplama
b) EMPATI: Ben olsam, benim bebegim olsa ne 6ngoriiriim, yaparim yaklasim
¢) KARAR: Logic/mantik + Empati + Ozerk/Ozgii karar. Bilimsel, mantik ile értiigmelidir
3) KARAR-BULUS-INNOVASYON
Her olgu/durum farkli (Hastalik YOK, Hasta VAR)

Karar mekanizmasinda verilerin irdelenmesi gereklidir. Bu saglikta hasta olan, prematiire
ve karar almaniza sebep olan acisindan empati yaparak olmalidir. Baslica iki agis1 vardir;
a) bilgi licgeni, b) etik licgenidir.

Bilgilendirme/Aydinlatma ve Riza

Hasta Haklar1 yonetmeligi temelinde BILGILENDIRME ve RIZA ALINMASI
GEREKLIDIR. Bu konudaki yaklagimlar asagida ¢ikarilmaktadir.

BiLGILENDIRME ve RIZA (onam)
BiRiNCi_BC')_Ll'.'IM _
Yeterli BILGILENDIRME ve sonrasi YAZILI RIZASI alinma zorunlulugu (Yasa: 6225) vardir.

Kurul arastirmaya katilan gonillulerin saglhigi, haklari ve guvenligini gdzetmeli, etkilenebilir 6znelerin katildigi
arastirmalarda 6zel dikkat gostermelidir. Etik Kurul, génillilerin haklari, guvenligi ve esenligine anlamli bir
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katkisi olacagina kanaat getirirse; bilgilendirilmis gondlli olur formundaki bilgilerden daha fazlasini talep

edebilir.

Planlanan arastirmaya iligkin bolimler, mahremiyetin korunmasi, sigorta ve genel konular ve sistemlere iligkin
bilgiler 3 nisha hazirlanir, biri hastaya, biri calismaciya verilir, digeri de dosyada saklanir.

DEONTOLOJIK TEMEL iLKEI__ERE UYUM ZORUNLUDUR: a) giiven, b) sadakat ve c) sir saklama.
UYGULAMALARDAKI TEMEL ILKELER: a) Yararlilik, b) zarar vermeme, c) 6zerklige saygi ve d) adalet.

BILGILENDIRME

Bilgilendirilmis onay: Yapilmasi planlanan ve onerilen her tirli tibbi midahale ve/veya girisimsel tani ve tedavi
oncesinde saglik ¢calisaninin kapsaml olarak yaptigi bilgilendirmenin, hasta tarafindan yeterince anladigina
dayanarak; hastanin, higcbir baski altinda kalmadan serbest iradesiyle dnerilen tibbi uygulamayi bilingli ve
gonullu olarak kabul etmesini belirtir. Resit olmayan ve dogmamisin hakki gergevesinde varisler gocuklarin
aleyhine aldiklari karar hukuk sitizgecinden sonra gecerli olabilir. Zarar ve yasam hakki en ylice haklardandir.

NOT: Onay yerine riza daha hukuksal gegerli tanim olmaktadir.

ARASTIRMA VE CALISMA

BILGI SUNUMU
BASVURU SAHIBININ KIMLIK BILGILERI:
Adi, Soyadi:
ARASTIRMADA: Gonullinin adi / soyadi / imzasi /
tarih yer almal
Dogum Tarihi, Yeri:

HASTA, SAGLIK SORUNLU

BiLGI SUNUMU
Hasta ile ilgili bilgiler ya da basiimis etiket Kayit
Numarasi (Dosya No): __
CINSIYET: K/ E
T.C. Kimlik Numarasi:
Dogum Tarihi, Yeri:

Kurum Adi:
Yer ve Zaman:

Hastanin Izlendigi Yer:

CALISMACI olan Dr. Adi, Soyadi ve Uzmanlik
Calismay yapabilecek yeterlilik ve etkinlik olmali
Hastanin Biling Durumu: Agik/Kapali

Fiili Ehliyet durumu/HUr karar verme: Evet/Hayir:

Not: Cocuklarda vasi (ailesinin) rizasi gereklidir. 6
yasindan sonra ¢ocuklardan alinmali, 12 yasindan
sonra ise rizasi ayrica gereklidir.

ARASTIRMADA: Arastirma ekibinde yer alan ve yetkin
bir arastirmacinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almal,
(Hekim diploma, uzmanlik, st uzmanlik alani / Kagesi):
Hastanin 24 saat basvuracagi hekim ve telefon
numarasi:

Eger Konsiiltan/Danigsman hekim ise Dr. Adi, Soyadi
(uzmanlik)

MUDAVI olan Dr. Adi, Soyadi ve Uzmanlik
Hastanin Biling Durumu: Agik/Kapali

Fiili Ehliyet durumu/HUr karar verme: Evet/Hayir:
Not: Cocuklarda vasi (ailesinin) rizasi gereklidir. 6
yasindan sonra ¢ocuklardan alinmali, 12 yasindan
sonra ise rizasi ayrica gereklidir.

Yasam Hakki durumunda RIZA sarti aranmaz
Hastanin 24 saat basvuracagi hekim ve telefon
numarasi:

Eger Konsiiltan/Danisman hekim ise Dr. Adi,
Soyadi (uzmanlik)

ILETISIM

Gonillindn arastirma hakkinda veya arastirmayla ilgili
herhangi bir advers olay hakkinda daha fazla bilgi temin
edebilmesi igin temasa gegebilecedi kisiler ve/veya
arastirmaci ile bunlara gtiniin 24 saatinde erisebilecegi
telefon numaralari

ILETISIM
Anne, baba aile veya iletisim igin ailenin ilettigi
telefon ve adres

HHY: Hasta Haklari Yénetmeligi

(ARASTIRMALARDA BiLGILENDIiRME)
Bilgilendirilmis Gonulli Olur/Riza Formu

(HASTA HAKLARI TEMELINDE)
HASTA OLANLARDA UYGULANACAK FORM

BILGI: 1. Aragtirmanin amaci

Katildigi galismanin bir arastirma oldugu; Arastirmada
uygulanacak tedavi(ler), farkli tedaviler icin géndilliilerin
arastirma gruplarina rasgele (randomize) atanma
olasiliginin bulundugu

DIKKAT: Aydinlatma sadece hastalara degil, sagliki
olan ve kontrolle gelenlere de yapilmasi gerekir. Bu
acidan saglik durumu kavrami hastanin durumu
kavramindan daha genigtir.

1-Saglik durumunu

1-a) HASTALIK/SORUN/BASVURU

(ESIT SAGLIK HAKKI CERCEVESI: Teshis konusunda
aydinlatma: Hastanin saghk durumu ve konulan tani)
a) Bu probleme ne ad vermektesiniz? Hastalik midir,
bulgu mudur? Hastalik ise ne tip hastaliktir? b)
Hastaligin sebepleri nelerdir? c) Nasil baslamis ve nasil
gelisim gostermistir? d) Bedeni nasil etkilemistir? e)
Hastaligin siddeti nedir? Nasil gelisim géstermektedir?

HHY Aciklama: Hastanin durumu, hastaligi
{mimkin oldugunca teknik olmayan bir dille):
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B) Calismanin neden planlandigi, amaci, hedefleri,
yontemleri

1-B) HASTALIGIN OLASI SEBEPLERI

BILGI: 2. MADDE arastirmanin Y éntemi-metodolojisi

2.TANI'ICIN GIRISIMLER

Tani icin yapilacak gerekli girisimler kim tarafindan
nerede ne sekilde ve nasil yapilacagi ne kadar
surecegi, hastanin neler hissedecegi, isleme bagl
¢ikabilecek komplikasyonlar, alternatif igslemler ve
maliyetinin ne kadar oldugunu,

BILGI: 3. MADDE A) Arastirmada uygulanacak
tedaviler-yaklagimlar

Arastirma sirasinda uygulanacak olan invazif
yoéntemler dahil olmak iizere izlenecek veya
goniilliiye uygulanacak yéntemlerin tiimd,
Aragtirmanin deneysel kisimlari

3-Kendisine uygulanacak tibbi islemler (TEDAVI)
3-A) Tedavi segenekleri ve bu segeneklerin
getirecegi fayda ve riskleri ile hastanin saghigi
Uzerindeki olasi etkilerini

B) TETKIKLER

B1) Gonlllilerden elde edilecek olan biyolojik
materyallerin hangi amagla kullanilacagi, Biyolojik
materyallerin analizlerinin yurtdisinda yapilip
yapilmayacagi hususunun agiklanmasi,

3-B) Tetkiklerde bilgilendirme ile yapiimalidir.

B2) Gondllilerden elde edilen biyolojik materyaller
Uzerinde genetik arastirma yapilabilmesi igin;
“[Arastirmanin A¢ik Adi] arastirmasi kapsaminda alinan
biyolojik 6rneklerimin (kan, idrar vb.); “Sadece yukarida
bahsi gegen arastirmada kullaniimasina izin veriyorum”
veya “lleride yapilmasi planlanan tiim arastirmalarda
kullaniimasina izin veriyorum” veya “higbir kosulda
kullanilmasina izin vermiyorum” seklinde uygun ifadenin
isaretlendigi bilgi yer almaldir.

C) BILGILENDIRMENIN DEVAMLI OLDUGU
Arastirma konusuyla ilgili ve gonullinun arastirmaya
katilmaya devam etme istegini etkileyebilecek yeni
bilgiler elde edildiginde gonullinin veya yasal
temsilcisinin zamaninda bilgilendirilecegi

3-C) TEDAVI ve GELISMELER HAKKINDA
BILGILENDIRME (Devami Bilgilendirme)

BILGI: 4. MADDE (icret 6denmesi
A) ilgi mevzuat geregince gerekiyorsa, goniilliiye
verilecek tazminat ve/veya saglanacak tedaviler

B) Varsa, gondllilere yapilacak ulasim, yemek gibi
masraflara iliskin 6demeler hakkindaki bilgiler

4-Ucret 6denmesi-sevk durumu
Ucretin nereden karsilanacagi konusu ve
Ucretlendirme konusu

BILGI: 5. MADDE Varsa, farkl tedaviler igin géniilliilerin
arastirma gruplarina rastgele atanma olasiliginin
bulundugu

5-Hasta yararina gére degisim (Dinamik TEDAVI
Yaklasimi)

Tedavinin gelisen durum ve hasta yararina gore
degisebilecegi konusu

BILGI: 6. MADDE IZLENECEK YONTEM

A) Arastirma sirasinda uygulanacak olan invazif
yontemler dahil olmak lzere izlenecek veya gondulliye
uygulanacak yéntemlerin timi

6-Tedavi suresi, hedeflenenler (iZLENECEK
YONTEM)

HHY Aciklama: Dusunilen miidahalenin tiirii ve
hedefi {mimkuin oldugunca teknik olmayan bir
dille)

(ESIT SAGLIK HAKKI CERCEVESI: Tedavi ve siireci
hakkinda aydinlatma: olasi tedavi segenekleri ve riskleri,
6nerilen tedavi yénteminin tiirt, basari sansi ve siiresi)
En uygun ve en etkin tedavi yaklagimlari nelerdir,
gerekgeleriniz?
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C) Gondllinun arastirmaya devam etmesi igin
Ongorulen sire,

Tedavi Siresi

C) Arastirmaya katilmasi beklenen tahmini géndllt
sayisl,

BILGI: 7. MADDE Géniilliiniin sorumluluklari

7- HASTA SORUMLULUKLARI

A) Basvurdugu Saglik Kurum ve Kurulugunun
Kurallarina Uyma Sorumlulugu

B) Calisanlara Kargi Sorumluluklari

C) Diger sorumluluklar (Asagida agiklanmaktadir)

BILGI: 8. MADDE Arastirmanin deneysel kisimlari
(DENEY: Etkisi ve sonucu belli olmayan bir yaklasimi
yapmak anlamindadir. Bu agidan buradaki deney
kavrami kismen FAZ Il ve temelde FAZ IV anlaminda
ele alinmalidir)

8-Kendisine alternatif tedavi secenegi
sunulabilecegi, ancak Uzerinde deney
yapillmayacagi

BILGI: 9. MADDE ONGORULEN RISKLER VE
RAHATSIZLIKLAR

A) arastirmanin beklenen yararlari, dngérulebilir riskleri,
zorluklari ve komplikasyonlarin tedavisi

(Tedavinin sonuglarn hakkinda aydinlatma: verilen
ilaglarin kullanilisi ve olasi yan etkileri) Tedavi yaparken
¢ekindiginiz veya dikkat edilmesi gerekenler nelerdir?
B) Gonullinin (arastirma hamilelerde veya logusalarda
yapilacak ise embriyo, fetlis veya siit cocuklarinin)
maruz kalacagdi éngoértlen riskler veya rahatsizliklar

C)Arastirmanin kisinin sagligi ve sahsi 6zellikleri
bakimindan uygun olmayan yénleri ve ¢ézumleri

9- ONGORULEN RISKLER VE RAHATSIZLIKLAR
(RISK TABLOSU ASAGIDA SUNULMAKTADIR)

A) Faydalari ve muhtemel sakincalar (UYARILAR,
RISKLER, KONTRAENDIKASYONLAR,
SAKINCALAR-CEKINCELER)

Tedavinin sekli, suresi, olasi komplikasyonlarini
Alternatif yaklagimlarin makul él¢iide beklenen
yarar/yararlarla ilgili olarak géniillii agisindan
hedeflenen herhangi bir klinik yarar
olmadiginda géniilliiniin bu durum hakkinda
bilgilendirildigi

HHY Aciklama: Miidahalenin biitiin bedensel
rizikolari

BILGI: 10. MADDE KLINIK YARAR OLMAYAN
YAKLASIMLAR

Arastirmadan makul dlgtide beklenen yararlarla ilgili
olarak gonilli agisindan hedeflenen herhangi bir klinik
yarar olmadiginda goénuillinin bu durum hakkinda
bilgilendirildigi,

10-Tedavinin palyatif, semptom giderici veya
tedaviye ydnelik olmadigi konusunda bilgilendirme
(Yasam Kalitesi Kavrami)

BILGI: 11. MADDE ALTERNATIF YONTEM ve

TEDAVILER

A) Gonilliye uygulanabilecek olan alternatif yontemler
veya tedavi semasi ve bunlarin olasi yarar ve
riskleri,

B) Arastirmaya katilmasi beklenen tahmini génallu
sayisi

11-Alternatif tibbi mudahale usulleri NOT:

Apandisit alternatifi, ameliyat tipindedir. Tip

Bilimi diginda olanlar alternatif olamazlar.

a) Goénlilliiye uygulanabilecek olan alternatif
yéntem(ler) veya tedavi semasi ve bunlarin
olasi yarar ve riskleri

HHY Agiklama: Midahalenin alternatifleri ve

mudahale edilmemesinin sonuglari

B-Alternatif ydntemlerin prognoz (suresi, seyri ve

tahmini sonucu) ve rizikolari

BILGI: 12. MADDE RET HAKKI

GOndllindn arastirmaya katilminin istege bagli oldugu
ve gonlllinln istedigi zaman, herhangi bir cezaya veya
yaptirima maruz kalmaksizin, hi¢bir hakkini
kaybetmeksizin arastirmaya katilmayi reddedebilecegi
veya arastirmadan cekilebilecegi,

12-Tedaviyi ret edebilecegi

(Hasta kendi kararini verebilecek durumda ise
gecgerli olup, resit olmayan veya bilinci
olmayanlarin gériisii dikkate alinmaz. Veliler
cocuklarinin zararina olacak bir durumda
tedaviyi ret etme hakkina sahip degildir.

NOT: Yasam hakki en temel haktir. Riza sarti
aranmaz. Dogmamisin hakki bu kapsamdadir.)

BILGI: 13. MADDE GIZLILIK

A) Izleyiciler, yoklama yapan kisiler, Etik Kurul,
Bakanlik ve diger ilgili saglik otoritelerinin
gondllindn orijinal tibbi kayitlarina dogrudan
erisimlerinin bulunabilecegi, ancak bu bilgilerin gizli

13-Gizlilik temel ilkelerdendir
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tutulacagi, yazili bilgilendirilmis géndllt olur
formunun imzalanmasiyla goénlli veya yasal
temsilcisinin s6z konusu erisime izin vermis
olacag,

B) ligili mevzuat geregince géndillinin kimligini ortaya
cikaracak kayitlarin gizli tutulacagi, kamuoyuna
aciklanamayacagi; arastirma sonuglarinin
yayimlanmasi halinde dahi génullinin kimliginin
gizli kalacag,

BILGI: 14. MADDE Kullanilacak ilaglarin ézellikleri,
suresi, kullanim sekli, yan etkileri ve ilaglarin
etkilesimlerini

14.ILACLARIN OZELLIKLERI

BILGI: 15. MADDE arastirmanin yapilacagi ve devam
ettirilecegi sartlar

(Tehlikeler hakkinda aydinlatma: tedavi yénteminin
hastanin saghgdi igin tasidigi riskler)

a) Hastalikta en ¢ok cekindiginiz ve korktugunuz
gelisme nedir? b) Hastaligin olusturdugu temel sorunlar
nelerdir?

15-Hastaligin seyri ve neticeleri
(KOMPLIKASYONLAR ve YASAMSAL
SAGKALIM)

Hastaligin nasil seyredebilecegini
Aclklama:

BILGI: 16. MADDE

A) Gonullindn arastirmaya katiliminin sona
erdiriimesini gerektirecek durumlar ve/veya
nedenler,

B) Tedavi sonrasi saghgdi icin istenilen yasam tarzi ve
evde bakim seklini

16A). TEDAVI SONLANMASI
16B) TEDAViI SONRASI

BILGI: 17. MADDE Gerektiginde yeniden ayni konuda
tibbi yardima nasil ulasacagini icerir

17.YENIDEN TIBBI YARDIMA ULASACAGI YER
(YASADA ISTENEN)

BILGI: 18. MADDE arastirmadan cekilme hakki
Bilgilendirilmis Géniillii Olur Formundaki tiim
acgiklamalari okudum. Bana, yukarida konusu ve
amaci belirtilen arastirma ile ilgili yazili ve sézlii
aciklama asagida adi belirtilen hekim tarafindan
yapildi. Arastirmaya goéniillii olarak katildigimi,
istedigim zaman gerekgeli veya gerekgesiz olarak
arastirmadan ayrilabilecegimi biliyorum.

Goniilliiyii arastirmaya katilmasi veya devam etmesi
yoéniinde zorlamamali veya uygunsuzca
etkilememelidir.

(Tedaviyi kabul etmemesi durumunda hastaligin
yaratacagi sonuglar)

Hastaligin olusturacadi stregteki sorunlar?

18-Tedavinin kabul edilmemesi halinde ortaya
¢ikabilecek muhtemel sonuglari

Goniilliiniin sorumluluklari

Tedaviyi kabul veya reddetme durumlarinda ortaya
¢ikabilecek fayda ve risklerini
Aciklama:

Belirtiimesi Gereken Hususlar

HHY NOT AYDINLATMA ve RIZA FARKLI KURUL veya HEKIM TARAFINDAN YAPILMASI:
Rizayi alan hekimden farkliysa, miidahaleyi yapacak hekimin kimligi: Hastanin Ozel Durumu Nedeniyle

ARASTIRMADA: Gerekiyorsa olur igslemine tanik olan kiginin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almall,
ARASTIRMADA: Gerekiyorsa yasal temsilcinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almal

ARASTIRMADA: Ayrica, BGOF, gonullu ve/veya yasal temsilcisinin yasal haklarini ortadan kaldiracak bir
hikim veya ifade igeremez ayrica arastirmaciyi, kurumu, destekleyici veya bunlarin temsilcilerini kendi
ihmallerinden kaynaklanan herhangi bir yukumlilikten kurtaracak hiikim veya ifade tagsiyamaz.

DANISMAN/KONSULTAN GORUSU

Hastanin sorunlarinin ¢oklu izlem gerektirdigi durumlarda ek konstdltan gérisleri de dikkate alinabilir.

Dr. Notu/Yorumu:

Aciklama:
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NOT: a) HHY= Hasta Haklar Yoénetmeliginde belirtilenler, AYRICA 19 Agustos 2011 gin ve 28030 Sayih
Ydnetmelige Eklenenler,

b) Acgiklamalar = “Esit Saghk Hakki Formu/EXPLANATORY Model'den de Yasa ve Yénetmelikler yaninda
ayrica yararlaniimistir. (Behrman, R.E. Kliegman, R.E. et all. Nelson Textbook of Pediatrics, 16th ed. W.B.
Saunders Company, Philadelphia, 2000, sayfa.10)

c¢) Gondlliler Gzerinde yapilacak galismalarda etik agidan sorgulanmasi istenenler de ayrica eklenmistir.

YASAL AYDINLATILMA Bi¢ciMi ONGORUSU

SAYIN ILGILI (Hasta, Hasta yakini veya ilgili birey) Hasta haklari Yénetmeligi (01.08.1998 tarihli ve 23420
Sayili Resmi Gazete) gergevesinde asagidaki agiklamalar yapilmaktadir. Bu yaklagim ile yapilmasi éngoérilen
tibbi islemler hakkinda bilgi vermek amacini gutmektedir. Sizin sadlhk personeli ile yapacaginiz gérismenin
usullerini tanimlamaktadir. Sizinle birlikte, sizin bilginiz dahilinde, sizin igin en uygun olan yéntemi gérisulecek
ve planlanan girisimin riskleri ve yan etkileri hakkinda detayl aciklama yapilacaktir. Bilgilendirmeyi takiben
yaplilacak iglemle ilgili olarak sizin talebiniz ve onayiniz yazili olarak alinacaktir. Ayrica sormak istediginiz ve
belirtiimeyen seyleri de sorabilirsiniz.

Bilgilendirme usull; gerektiginde terciman kullanilarak, hastanin anlayabilecegdi sekilde, tibbi terimler mimkan
oldugunca kullaniimadan, tereddiit ve siipheye yer veriimeden ve hastanin ruhi durumuna uygun ve nazik bir
ifade ile olmalidir. Arastirmaci veya arastirmaci tarafindan gdrevlendirilen ve arastirma ekibinden olan bir kisi,
gonulliyt veya yasal temsilcisini ilgili mevzuat dogrultusunda, arastirmanin ilgili bitin yonleri hakkinda
bilgilendirmelidir. Bilgilendirilmis gondilli olur formu dahil olmak tzere arastirma hakkindaki s6zl{ bilgi ve yazili
bilgi/belgelerde kullanilacak dil, gonilli/yasal temsilcisi ve/veya tarafsiz tanigin anlayabilecegi sekilde, teknik
terimlerden olabildigince uzak ve kullanilan bir dil olmalidir. Bilgilendiriimis gonilli oluru alabilmek igin,
arastirmaci veya arastirmaci tarafindan gérevlendirilen arastirma ekibinden bir kisi, arastirmanin ayrintilari
hakkinda soru sormak ve arastirmaya katilip katilmama kararini verebilmesi icin gonulliye veya yasal
temsilcisine genis bir zaman tanimalidir. Aragtirmaya iliskin butiin sorular gérevli tarafindan goéndlliyd veya
yasal temsilcisini tatmin edecek duzeyde cevaplandiriimalidir.

Hasta riza formu 6ncelikle sahis kendisi, gerektiginde birinci derecede yakini sorumlu bir kisi veya veli-vasisi
imzalar. Bu formda sahsin acik kimligi, protokol numarasi, bilgilendirme formunda belirtilen hususlardan
haberdar oldugunu gésteren ifadesi yaninda kendisine bu belgeleri veren ve imzalatan sahsin ismi ve imzasi
bulunur.

Kanuni temsilciden veya mahkemeden izin alinmasi zaman gerektirecek ve hastaya derhal mudahale
edilmedigi takdirde hayati veya hayati organlarindan birisi tehdit altina girecek ise, izin sarti aranmaz. Hayati
veya hayati organlardan birisini tehdit eden acil haller haricinde, rizanin her zaman geri alinmasi mimkundar.
Rizanin geri alinmasi, hastanin tedaviyi reddetmesi anlamina gelir. Rizanin miidahale basladiktan sonra geri
alinmasi, ancak tibbi ydnden sakinca bulunmamasi sartina baghdir.

NOT: Yazili bilgilendirilmis génulli olur formu dahil olmak lzere arastirmaya iliskin s6zlu bilgilerin ve/veya
yazili belgelerin higbirisi gonulli/yasal temsilcisinin yasal haklarini ortadan kaldiracak bir hikim veya ifade
iceremez; ayrica arastirmaciyi, kurumu, destekleyici veya bunlarin temsilcilerini kendi ihmal/ihmallerinden
kaynaklanan herhangi bir yikimlulik/yGkimluliklerinden kurtaracak hikiim veya ifade tasiyamaz.

ONAM (RIZA)

RIZA EHLIYETI

e  Hastanin yeterligi olmadigi durumlarda bilgilendirilmis onayi, hasta yakinindan veya kanuni
temsilcisinden alinir.

e  Kanuni temsilcinin onayinin gerektigi ve yeterli oldugu hallerde dahi, miimkiin oldugu kadar 18 yasin
altindakilerin bilgilendirilmesi saglanir. 7 yagindan biiyiik ¢cocuklarin anlatilanlar1 anlayabilecekleri
olgiide kiiciik veya kisitli olan hastanin dinlenmesi suretiyle tibbi miidahaleye katilimi saglanir.

e Tedavinin sonucunu biitiin yonleriyle anlamaya muktedir olan temyiz kudretine sahip (15 yas iizeri)
yetiskin ¢ocuklarin onayi, zaruri hallerde uygulanacak tedavinin ailenin iznini aramayi
gerektirmeyecek nitelikte diisiik riskli ve standart bir tedavi olmasit durumunda yeterli olur.

e  Yeterligin zaman zaman kaybedildigi tekrarlayici hastaliklarda, hastadan yeterligi oldugu donemde onu
kaybettigi donemlere iligkin kararlar almasi istenebilir. Hasta yeterligi oldugu donemde gegerli
bilgilendirilmis onayini verdiginde, yeterligini kaybettiginde kendisini temsil edecek kisiye yol
gosterici ilkeler birakarak, kendi degerleriyle tedavisini yonlendirmeyi isteyebilir.

RIZA (HASTANIN BEYANI)

Asagida Adi ve Soyadi olan ben (veya hasta sahibi veya yakini/ailesi olarak)

1. HHY gore Hastanin bilmesi gereken husus:
NOT: Basariya yonelik bir taahhit veya garantinin bulunmadiginin belirtiimesi: Higbir tibbi midahale
(tani, tedavi, uygulama ve tim tibbi yaklasimlar katilarak) higbir hekim sonugta basari ve garanti gibi
taahhitte bulunamayacaginin hasta/hasta yakinlarinin bilmesi gerekmektedir. Hekim uygulamasinda
dikkat, 6zen eksikligi, ihmal gibi yaklasimlarindan dolayi sorumlu olmaktadir.

2. HHY gore Sormak istediginiz baska seyler varsa sorun. Ne zaman isterseniz, hatta bu formu

imzaladiktan sonra bile fikrinizi degistirme hakkiniz vardir.
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3. HHY gore "Bilgilendirilmis Onay Formunun” ne anlama geldigini biliyorum.

NOT: Hastanin ne anlama geldigini bilmesi ve algilamasi bircok nedenlerden dolayi tam bekleniimemesi
hukuksal agidan dogrudur. Bu agidan bu yaklasim, “bilgilendirilmis riza formunun ne anlama geldigi
tarafima anlatildi ve sormak istedigim sorulari sordum ve gereken cevaplar tarafima iletildi, bunlar ekte
sunulmaktadir” seklinde ifade edilmesi gerektigi disunulmektedir.

4. HHY gore bana verilen bilgilerin tamamini anladim ve bunu ifade edebilirim
NOT: Yukarida da ifade edildidi gibi hasta anladigi beyaninda bulunsa bile hukuken bu beyanin eksik ve
daha sonradan kabul edilmeme olasiiginin oldugu bilinmelidir. Hekim sadece yazili verdigi beyani
belirtmeli, anlama veya anlamama bireye kalmalidir. Anlama boyutu subjektif bir yargi olasiligini
glindeme getirmektedir.

5. HHY gore Yapilacak islemden once anestezinin ayrintilari konusunda bir anestezi uzmaniyla
konusma firsatina sahip olacagimi biliyorum. (Bu yalnizca genel veya bélgesel anestezi yapilacak
hastalar igin gecerlidir)

NOT: Sadece anestezi degil, tim uzmanlk gerektiren islemlerde ayrica o islemi yapacak uzmaninda
bilgilendirmesi veya bilgilendirme olusturan kurula katilip, katkida bulunmasi gereklidir.

6. HHY goére Onceden ongériilemeyen nedenlerle su asamada bilinmeyen bir tibbi miidahalenin
hayatimin kurtariimasi veya sagligima gelebilecek agir bir zarari 6nlemek amaciyla gerekli olmasi
halinde bu tibbi miidahaleye
NOT: Bir dava nedeniyle riza almadan uterusu alinan bir kadinin agtigi davada Yargitay hekimi suglu
buldugu bilinmelidir. Bu agidan daha énceden hayati riskler anlatiimali, nadir durumlarin olusmasi
durumunda ise Prima Facie (acil durum) gerekgesi ancak kabul gorebilir.

RIZA KABUL BOLUMU

O A)Bilgi edindigimi,

O B)islemin yapiimasini talep ettigimi (ARASTIRMALARDA: “S6z konusu arastirmaya,
higbir baski ve zorlama olmaksizin kendi rizamla katilmayi kabul ediyorum.” benzeri
ifadenin yer almasi)

O O Oneriyilislemi  kabul  etmedigimi  ve her  tirlii  sorumlulugu
yliklenecegimi/sonuglara katlanacagimi

HASTA HAKLARI YONETMELIGINE GORE

A) -Misaade ediyorum (ARASTIRMALARDA: Bilgilendirilmis Goéniillii Olur Formundaki tiim

aciklamalari okudum. Bana, yukarida konusu ve amaci belirtilen arastirma ile ilgili yazili ve sézlii

actklama asagida adi belirtilen hekim tarafindan yapildi. Arastirmaya goniillii olarak katildigimi,

istedigim zaman gerekgeli veya gerekgesiz olarak arastirmadan ayrilabilecegimi biliyorum)

B) Yakinlarimdan riza alinmasi halinde misaade ediyorum. Misaade etmiyorum

C) Tedavim sirasinda uygulanmasi gerekebilecek ek islemler hakkinda bana bilgi verildi.

D) Bu formda tanimlanan islemi veya tedavi bi¢imini kabul ediyorum / kabul etmiyorum.
NOT: Misaade (onay) verme ile riza (talepte bulunma=0ONAM) farkli hukuksal boyuttadir. Bu agidan
dikkat edilmesi gerekir. Ayrica bilgi verildi degil, verilen bilgi sunulmasi gereklidir. Ayni sekilde kabul
etme veya etmeme degil, talep etme ve talep etmeme durumunda karsilagsacadi sorunlari
(bilgilendirmede sunulan) eklemesi gereklidir.

Belirtirim (beyan ederim).”

HHY gore: Tarih (giin/ay/yil ve saat)

ADI ve SOYADI iMZA
El yazisi ile adini soyadini yazip imzalayacaktir.

Yakinlik Derecesi: (Kendisi, Hasta Yakin, Veli, Vasi)

HHY Sahidin imzasi:

O Kabul etmeme gerekgesi (Hasta veya ailenin ifadesi)
NOT Bazi istisnalarda riza beklenmeden iglev yapilmasi gerekebilir.

SAGLIK PERSONELININ/HEKIMIN ONAYI
Yapilacak girisim, sonuglarini ve 6zellikle bagvurani ilgilendiren riskleri anlattigimi onaylarim.

Basvurana soru sorma firsatim verdim ve bu sorulari cevapladim. Tarih: ___/ /200
Adi Soyadr:
Uygulayan Personelin/Hekimin imza

NOT: Formda hekimlerinde imzalarinin bulunmasinin gerekli oldugu belirgindir. Bu eklenmelidir.

GEREKTIGINDE BAGIMSIZ UCUNCU KISILERIN IMZALARI (Hasta ve hekim ile dogrudan baglantisi
olmayan, doktor, hemsire, sekreter, avukat, noter gibi)
ADI ve SOYADI (Bilim Dali/meslegi)

NOT Etik Kurulumuzun genel olarak vurguladigi noktalar agsagida belirtiimektedir.
= USULE UYGUN: Yukarida belirtilen konular Hasta Haklari Yonetmeligine uygun olarak verilmistir.
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=  DANISMANLIK: Saglik Personeli/Hekimden danigsmanlik hizmetini aldim. Sordugum 6zel sorulara
da ayrica cevap aldim. Konuyu anladim.

* BILGILENDIRME: Yukarida belirtilenleri okudum, hekiminden gerekli aciklamalari aldim,
anlamadigim veya aklima takilan konulari da tam olarak ilettigimi,

= TALEP ETME: Yapilacak veya hastaligi ile ilgili konulari/iglevi anladigimi; talep ettigim girisimler
/tedavi ile meydana gelebilecek istenmeyen durumlar tarafima anlatildi. Durumuma 6zel riskleri
o6grendigimi, hekimin karariyla gerekli gorilebilecek acil ek islemleri kabul ettigimi

= SONUCLAR: Yapilacak islemlerden sonra, bazi yakinmalarimin olabilecegi, bunlarin da ayrica
yapilmasi gereken ek tibbi yaklagimlar oldugunu

NOT: 1) Turk Deontoloji Nizamnamesinde s6zli olabilecegdini belirtirken, Yargitay girisilen islemler igin Yazili
olmasinin gerektigini vurgulamaktadir. 2) Danistay rizanin Gglncu taraf kisilerce yapilmasini gerekli
gOrmektedir. 3) Onay ve Onam (riza) hukuksal olarak farklidir. 4) Bilgilendirme yapilmadan riza alinmasinin
gecerli olmayacagi 6ngoérulmektedir.

BILGILENDIRME USUL VE ESASLARI

e Bilgi, hastanin anlayabilecegi sekilde, sosyal ve kiiltiirel diizeyine uygun, tibbi terimler kullanilmadan,
miimkiin oldugunca sadelestirilerek, tereddiit ve siipheye yer verilmeden, hastanin ruhi durumuna
uygun ve gerektiginde soru sormasim tesvik edecek tarzda nazik bir ifade ile verilir.

e Hasta, saglik durumu konusunda sozlii olarak, tibbi miidahaleyi yapacak saglik calisani tarafindan
bilgilendirilir. T1ibbi miidahaleyi bagka bir saglik ¢alisani yapacaksa -bu durumu da i¢eren- hususlar
bilgilendirilmis onay formuna yazilir ve sahitle birlikte imza altina alinir. Hastanin talep etmesi
halinde, bizzat tibbi miidahaleyi yapacak saglik calisani tarafindan bilgilendirilmesi ve sorularin
cevaplandirilmasi saglanir.

e Hasta, yapilacak tibbi miidahale hakkinda bilgilendirilerek, varsa kendisine taninan miidahale
secenekleri arasindan se¢im yapabilmesine imkan taninir.

e () Hastaya anlatilanlar1 anlayip anlamadigi sorularak, kendi ifadesiyle tekrar ettirilir ve anlasiimayan
hususlar tekrar anlatilir.

e  Saglik durumu ile ilgili gereken bilgi bizzat hasta tarafindan istenebilir. Hastanin, kii¢iik, ayirt etme
giiclinden yoksun veya kisitli olmasi halinde yakini veya kanuni temsilcisi tarafindan bilgi istenir.

e Hasta, saglik durumu hakkinda bilgi almak ve tibbi miidahaleye Onay gostermek tizere bir baskasina da
yetki verebilir. Verilen yetkinin belgelendirilmesi gereklidir.

e Hasta, tedavisi ile ilgilenen hekim diginda bir bagka hekimden de saglik durumu hakkinda ikinci bir
goriis talep edebilir.

e  Saglik calisani, hastay1 bilgilendirirken uygun ortami saglar ve hastanin mahremiyetine riayet eder.

KABUL EDILEMEYEN RIZA

Asagida belirtilen durumlarda bilgilendirilmis onaylar kabul edilemez, gecersizdir.

Birinci fikrada belirtilen Bilgilendirilmis Onay Formundaki standartlara aykiri olarak alinan,
Bilgilendirme yapilmadan alinan,

Hasta haklarina ve yasalara uygun olmayacak sekilde alinan,

C) Belli bir siireyi agmig gebeligin, tibbi zaruret olmadan sonlandirilmasi i¢in verilen,
Otenazi, DNR (Do not Resiisite = Resiisitasyon yapmayin talimat1) igin verilen,

Baski, tehdit, eksik bilgilendirme ya da kandirma yoluyla alinan onaylar

HEKIMIN VE CALISANLARIN SORUMLULUKLARI

Hekimin ve Diger Calisanlarin Sorumluluklari

e Tedaviden sorumlu hekim, hastanin bilgilendirilmis onayinin alinmasindan dogrudan sorumludur.

e Hastayi bilgilendiren hekim ile tedaviden sorumlu hekimin farkli olmasini zorunlu kilan durumlarda,
bilgilendirmeyi yapan hekim bu durumu hastaya anlasilir bir bicimde agiklar.

e Bilgilendirme yapildiginin ve onaymin almdiginin ispat saglik ¢alisaninin sorumlulugundadir

HASTA SORUMLULUKLARI

Hastanin bir saglik kurum ve kurulusuna, ya da tababet icra edilen herhangi bir yere basvurmadan dnce ve
basvurduktan sonraki siiregte asagidaki sorumluluklarini yerine getirmis olmasi gerekmektedir.
Bagvurdugu Saglik Kurum ve Kurulugunun Kurallarina Uyma Sorumlulugu
e  Hasta; bagvurdugu saglik kurum ve kurulusunun hasta haklarina aykiri1 olmamak kaydiyla koydugu
kural ve uygulamalarina uymak zorundadir.
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e Hasta, varsa Bakanlik ve Sosyal Giivenlik Kurumunca belirlenen sevk zincirine uymalidir.

e Hasta; merkezi randevu sisteminden veya miistakil olarak randevulu hizmet veren bir saglik kurum
ve kurulugundan saglik hizmeti talep ediyorsa randevunun tarih ve saatine uymasi ve degisiklikleri
ilgili yere bildirmesi gerekir.

e  Hasta; saglik kurum ve kurulusunun donanim, arag-gereg, tibbi cihaz ve malzemelerine gereken
0zeni gostermek zarar vermesi halinde verdigi zararlar1 karsilamak zorundadir.

Calisanlara Kars1 Sorumluluklari

e Hasta, bagvurdugu saglik kurum ve kurulusundaki tiim calisanlara karsi saygili olmak zorundadir.

e Hasta, bagvurdugu saglik kurum ve kurulusunun giivenliginden sorumlu personelin talimat ve
yonlendirmelerine uymak, genel giivenligi aksatacak hareketlerden uzak durmak zorundadir.

e Hasta, kayit kabul vb. idari islemler sirasinda diger hastalarin da haklarini gézetmek zorundadir.

e Hasta; yakinmalarini, daha &nce gecirdigi hastaliklari, yatarak herhangi bir tedavi goriip
gormedigini, eger varsa halen kullandigi ilaglar1 ve tiim sagligiyla ilgili bilgileri tam, eksiksiz
vermelidir.

e Hasta;  bilgilendirilmis onay1r alindiktan sonra tedavi, bakim ve rehabilitasyon
stiresince kendisine yapilacak her tiirlii islem ve miidahalede saglik ¢aliganlari ile is birligi i¢inde
olmalidir.

e Hasta, bagvurdugu saglik kurum ve kurulusunun genel temizlik ve hijyen sartlarina uymak,
temizlikten sorumlu ¢alisana gereken kolayliklar1 gostermek zorundadir.

e Hasta, acil servise bagvurmasi halinde hastaliginin hayati tehlikeye yol agip agmayacagi veya daha
da agirlagip agirlagsmayacagi hususlarinda saglik ¢aliganinca verilen karara ve belirlenen aciliyet
sirasina uymak zorundadir.

e Hasta, hasta haklan veya sosyal hizmet birimlerine basvurmasi halinde gercege aykiri beyan
vermemekle yiikiimlidiir.

Tedavisi Ile ilgili Onerilere Uyma Sorumlulugu

e Hasta; tedavisi ve ilaglarla ilgili tavsiyeleri dikkatle dinlemeli ve anlayamadig1 yerleri sormalidir.

e Hastanin; tedavisiyle ilgili Onerilere uyum saglayamama durumu séz konusu ise bunu saglik
calisanina bildirmesi gerekir.

e  Hasta saglik bakim ve taburculuk sonrast bakim planini beklendigi gibi dogru anlayip anlamadigini
belirtmesi gerekir.

e Hasta; uygulanacak tedaviyi reddetmesi veya onerilere uymamasindan dolay1 dogacak sonuglardan
kendisi sorumludur.

e Hastalar, saglik ¢alisanlarindan tip mesleginin etigine, ilgili mevzuata ve toplum ahlakina aykiri
taleplerde bulunamazlar.

Diger Sorumluluklar
e Hasta; saglik, sosyal giivenlik ve kisisel bilgilerindeki degisiklikleri zamaninda bildirmek
durumundadir.

e Hastalar somut olay ve belgelere dayanmaksizin saglk calisanlarim ve kurumlarini yipratacak
sekilde kamuoyu oniinde hakaret ve suglayici beyanatta bulunamazlar.
e  Hastalar ziyaretcilerini, saglik kurulusu tarafindan belirlenen kurallar ¢ercevesinde kabul etmelidir.

Hastalar genel sorumluluklari kapsaminda; kendi sagligina dikkat etmek igin elinden geleni yapmali ve saglikli
bir yasam igin verilen tavsiyelere uymali, basit durumlarda kendi bakimlarini yapmali ve uygunsa kan ya da organ
bagisinda bulunmalidir."

EK VERILEN BILGILER

HASTANIN AYRICA SORDUGU SORULAR ve ACIKLAMALAR:
SORU 1ve CEVAP.
SORU 2 ve CEVAP. ____
Diger sorular ve cevaplari

YASAL BILGILENDIRME ve ONAMIN HUKUKSAL ONGORUSU

YASAL DAYANAK: 1. Anayasanin 17. Maddesi, 2. 5237 Sayili Turk Ceza Kanunu, 3. 4721 Sayili Medeni
Kanun, 4. 1219 Sayili Tababet ve Sua-bati Sanatlarinin Tarzi icrasina dair Kanunun 70. maddesi, 5. Tibbi
Deontoloji Nizamnamesi (Resmi Gazete: 19.2.1960, No: 10436); 13-14/2. Maddesi, 6. 2238 Sayili Doku ve
Organ Alinmasi, Saklanmasi, Asilanmasi ve Nakli Hakkindaki Kanunun 7. Maddesi, 7. Hasta Haklar
Yonetmeligi, Resmi 1998, Sayi: 23420, 15, 18, 26, 30-31 Maddeleri, 8. 2827 Nifus Planlamasi Hakkindaki
Kanunun 4-6 Maddeleri
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ULUSLARARASI DAYANAK: 1. 1981 Lizbon Bildirgesi: Hasta Haklari, 2. Ams_te_rda(n, 28-30 Mart 1994, 3.
1995 Diinya Tabiple_r Birligi, Bali/Endonezya Bildirgesi, 4. HASTA HAKLARINA ILISKIN AVRUPA STATUSU
(ANA SOZLESMESI) * Roma, Kasim 2002.

Arastirma ve Calismalarda Yaklasim

GCALISMACILAR TARAFINDAN OLUSTURULACAK METIN* (Yargitay, yazili olmasinin zorunlu
oldugunu belirtmigtir)

IKINCI BOLUM (Ortak Genel Bilgiler)

Gonulli haklari, saghgi ve glvenliginin korunmasi icin ilgili mevzuat hikimlerini daha ayrintili bir sekilde ele

alabilir veya aciklayabilir. Kalite kontroll, kalite glivencesi ve kaynak veri dogrulama icin ihtiyaglarinin yani

sira; kisisel bilgileri, etiketleme sistemlerini, verilerin analiz edilmesi ve yayimlanmasini, sigorta ve/veya
tazminat sistemlerinin mevcudiyetini korumak icin alinacak énlemler

e Yaralanma durumunda ve/veya arastirmayla ilgili daha fazla bilgi elde edilebilecek ve 24 saat
ulagilabilecek bir temas noktasi

e Arastirmacilarin, arastirma hemsgiresinin ve diger ilgili kisilerin isimleri ve iletisim bilgileri

e Arastirmanin sona ermesinden sonra takip igin planlanan herhangi bir yontem (6rnegin gen transferi tibbi

Urinlerini kapsayan arastirmalarda gonullinin takibi) ve/veya takip sureci sirasindaki bulgulara bagh

olarak gerekebilecek ilave bakima iligkin planlar

Mali kaynaklar

Etik Kurulun olumlu gérisu

Gonullinin mahremiyet haklar ve kisisel verilerinin korunmasini saglayacak yontemler:

Kodlamaya iligkin yontemler,

Kod anabhtarlarti ile ilgili dizenlemeler (anahtari saklamaktan sorumlu ve erisimi yapacak olan kisinin ismi),

Gonulli numunelerinin ve bilgilerinin sakli tutulmasi durumunda:

Veri ve numunelere kimin erisebilecegi,

Sakl tutulma siresi ve yeri,

Numuneler ve sonuglari saklamaktan sorumlu kisi/kigilerin ismi,

Alikoyulmus, teshis edilebilir bir numunenin analizine iligkin yontem,

Analizden sonra numunelerin bir araya toplanmasi veya imhasina iligkin ydntemler.

Gonullinin, kendisine ait hangi verilerin kaydedildigi hakkinda bilgi elde etme hakkinin yani sira; kayitlara

ait hatalar varsa bunlarin dizeltiimesini isteme hakki,

Gonullinin ve/veya yasal temsilcisinin arastirmaya katilma olurunu geri gekme hakki.

e Arastirmaya katilma olurunun geri cekilmesi durumunda veri tabanina yeni higbir verinin ilave
edilmeyecegi ve ilgili mevzuat hikimlerine gére génullinun velveya yasal temsilcisinin daha fazla analiz
yapilmasini 6énlemek icin 6nceden alinmis teshis edilebilir biitin numunelerinin imha edilmesini gerekli
gorebilecegi hakki

e Gonllliden alinmis materyal(ler) Uzerinde, arastirma planlanirken 6ngoriilmemis ancak arastirma
sirasinda ihtiyag duyulmus yeni analiz(ler) hakkinda gondlliniin ve/veya yasal temsilcisinin bilgilendiriime
hakki. (Bu durumda, arastirmaci, goénulliden yeni bir izin almak zorunda kalabilir ve géndllt ilgili mevzuata
gore kendisine ait numune(ler) Uzerinde daha fazla analiz yapiimasini reddetme hakkina sahiptir.)

e ODEMELER: Etik Kurul, géniillilere yapilacak édemelerin géniiller lizerinde herhangi bir zorlamaya
sebep olmamasi veya olumsuz bir etki yapmamasi ydninden 6deme tutarini ve éddeme ydntemini
incelemelidir. Gondllilere yapilacak édemeler gonilliler arasinda esit olmali, salt olarak gonullinin
arastirmayl tamamlamasi kosuluna bagl olmamalidir. Etik Kurul, gondilliilere yapilacak édemelerin
miktari, yontemleri ve 6deme plani hakkindaki bilgilerin yazih bilgilendirilmis gonulli olur formunda ve
géniillilere saglanacak olan diger yazil belgelerde yer almasini saglamalidir. Odemenin géniilliiler
arasinda esit olarak dagitilmasinin nasil yapilacagi hususu da acikca belirtiimelidir. Aydinlatma ve Onam
Formunda; mevcutsa, goénillinin arastirmaya katihmindan dolay: veriimesi éngdrulen 6deme plani,
Mevcutsa, génillinin arastirmaya katilmindan dolayr maruz kalacagi 6ngérilen masraflar;

e TIBBIi BAKIM: Arastirmaci veya yardimci arastirmaci olan nitelikli bir hekim (veya dis hekimi) arastirmayla
ilgili tibbi (veya Dental) kararlarin alinmasindan sorumludur. Arastirmaci ve arastirmanin ylrutaldigu yer,
g6nullinin arastirmaya katilmasi sirasinda ve sonrasinda, klinik agidan anlamli laboratuvar degerleri de
dahil olmak Uzere arastirmayla ilgili herhangi bir advers etki meydana gelmesi durumunda goénulliye
yeterli tibbi bakim verilmesini saglamalidir. Arastirmaci, seyreden bir hastaliin yani sira, arastirma
sirasinda veya sonradan meydana gelen ve arastirmacinin fark ettigi diger hastaliklar igin bir tibbi bakim
gerektiginde gonilliyid bu konuda bilgilendirmelidir. Gondlllinin tibbi bakimindan sorumlu baska bir hekim
varsa ve gonlli bu hekime arastirmaya katildigina dair bilgi verilmesini kabul ederse, arastirmacinin ilgili
hekime bilgi vermesi 6neriimektedir. Gonulli, arastirmadan erken cekilmesinin nedenlerini belirtmek
zorunda degildir. Ancak arastirmaci, gonullinin haklarina saygi géstermek sartiyla, arastirmadan ¢ekilme
nedeni/nedenlerini anlamak i¢in makul bir caba gdsterebilir.

e KAYITLARIN GIZLILIGI: Hasta ve hekim arasindaki kayitlarin gizliligi esas olmasina karsin, gereken
bilimsel ve etik inceleme yapilabilmesi igin, yetkili mercilerce kayitlarin her zaman incelemeye agik
oldugu kabul ediimelidir. Temel olarak hastanin giiveni ve emniyeti esas alinmalidir. izleyici(ler),

Sayfa. 194




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

yoklama yapan kisi(ler), Etik Kurul, Bakanlik ve diger ilgili saglik otoritelerinin géndllinin orijinal tibbi
kayitlarina dogrudan erisimlerinin bulunabilecegi, ancak bu bilgilerin gizli tutulacagi, yazil bilgilendirilmis
go6nulld olur formunun imzalanmasiyla gonullu veya yasal temsilcisinin s6z konusu erigime izin vermis
olacagi ve ayrica ilgili mevzuat geregince gonullinin kimligini ortaya gikaracak kayitlarin gizli tutulacag,
kamuoyuna aciklanamayacagi; arastirma sonuglarinin yayimlanmasi halinde bile gonallindn kimliginin
gizli kalacagi kabul edilmelidir.

YASAL ONGORU (YONETMELIK)

Yonetmelik 5(c-j): GENEL ESASLAR: Gonulli haklarina ve etik kurallara saygi gosterilir. Arastirmaya istirak
etmek Uzere goénulli olmak isteyen kigi veya yasal temsilcisi, arastirmaya baslaniimadan énce; aragtirmanin
amaci, metodolojisi, beklenen yararlari, 6ngdrilebilir riskleri, zorluklari, kisinin sagligi ve sahsi 6zellikleri
bakimindan uygun olmayan yénleri ve arastirmanin yapilacagi ve devam ettirilecegi sartlar hakkinda, sorumlu
arastirmaci veya arastirma ekibinden yetkili birisi tarafindan yeterince ve anlayabilecegi sekilde bilgilendirilir.
Gondllinlin serbest iradesi ile arastirmaya dahil edilecegine dair oluru alinir ve bu durum (¢) bendinde yer
alan bilgilendirmeye yoénelik hususlari kapsayan Bilgilendiriimis Gonulli Olur Formu ile belgelenir.
Bilgilendirilmis Gonilli Olur Formu ¢ nlisha halinde diizenlenir. Bu niishalardan biri imza karsihiginda
gonulliye verilir, biri arastirma ana dosyasina konulur, digeri ise arastirmacida kalir. Arastirma aciyi,
rahatsizligi, korkuyu, hastanin hastaligi ve yasi ile ilgili herhangi bir riski mimkdin olan en alt diizeye indirecek
bicimde tasarlanir. Cocuklar, gebeler, logusa ve emziren kadinlar ile kisitl gonillilerin istirak ettigi
arastirmalarda, risk ve hastaliga bagli ilerleme safhalari hakkinda gonulli veya yasal temsilcisi 6zel bir bigimde
uyarilir ve bu durum Bilgilendirilmis Goénulli Olur Formu ile belgelendirilir. Gonullinin, kendi sagligi ve
arastirmanin gidisati hakkinda istedigi zaman bilgi alabilmesi ve bu amagla irtibat kurabilmesi igin arastirma
ekibinden en az bir kisi goérevlendirilir. Gondlli, gerekgeli veya gerekgesiz olarak, kendi rizasiyla, istedigi
zaman arastirmadan ayrilabilir ve bundan dolayi sonraki tibbi takibi ve tedavisi esnasinda mevcut haklarindan
herhangi bir kayba ugratilamaz. Sigorta teminati diginda, goénillilerin arastirmaya istiraki veya devaminin
saglanmasi igin destekleyici tarafindan herhangi bir ikna edici tesvik veya mali teklifte bulunulamaz. Ancak
gonullilerin arastirmaya istiraki ile ortaya ¢ikacak masraflar arastirma bitcesinde belirtilir ve bu bitceden
karsilanir. Farmakokinetik ve biyo-esdegerlik calismalarinda goéndillilere lcret 6denmesi s6z konusu olursa,
bunun protokolde belirtiimesi gerekir. Gonullinin hastaliginin gerektirdigi durumlarda Bakanligin verecegi
izinler diginda goénilldler ayni anda birden fazla arastirmaya istirak edemez. Arastirmaya istirak eden
go6nullinln tibbi takip ve tedavisi ile ilgili kararlar, bunlarin gerekli kildigir mesleki nitelikleri haiz hekim veya dis
hekimine aittir. Arastirma sonucunda elde edilecek bilgilerin yayimlanmasi durumunda da génullinin kimlik
bilgileri agiklanamaz.

Yonetmelik 6-9: UYULMASI GEREKENLER: Gonillinin 5 inci maddenin birinci fikrasinin (¢) bendi uyarinca
arastirmaiile ilgili olarak yeterince ve anlayabilecegi sekilde bilgilendiriimesinden sonra yazili olarak oluru alinir
ve bu durum Bilgilendirilmis Gonlli Olur Formu ile belgelendirilir. Taniga ihtiyag duyuldugu durumlarda,
arastirma ile ilgisi bulunanlar taniklik yapamaz. Arastirmalarin bir pargasi olarak goénilliden alinan numunede
genetik arastirma yapilacagi ya da sperm veya ovum gibi germ hiicreleri alinacagi takdirde, génulliden her
calisma igin ayri bir olur alinir. Gondllinin olur verememesi durumunda yasal temsilcisi yetkilidir. Gonulliden
hukuka veya ahlaka aykiri sekilde olur alinamaz. Cocuk kendisine verilen bilgi hakkinda degerlendirme
yapabilecek ve bu konuda bir kanaate varabilecek kapasitede ise, arastirmaya istirak etmeyi reddetmesi veya
arastirmanin herhangi bir safhasinda arastirmadan c¢ekilme yoninde istekte bulunmasi durumunda
arastirmadan cikarilir. Etik Kurul, arastirmayla ilgili klinik, etik ve psikososyal problemler konusunda ¢ocuk
saghgi ve hastaliklari uzmani bir hekim tarafindan bilgilendirilir ve protokol bu yénde degerlendirilir. Cocuklarda
yapilacak klinik arastirmalar igin gocuklarin arastirmaya istiraki ile ortaya gikacak zorunlu masraflarin
kargilanmasi disinda herhangi ikna edici bir tesvik veya mali yonden o6nerilerde bulunulamaz. Gebeler,
logusalar ve emziren kadinlar tzerinde arastirma yapilamaz. Ancak arastirma konusunun dogrudan gebe,
logusa veya emziren kadinlari ilgilendirmesi veya sadece gebe, logusa veya emziren kadinlarda incelenebilir
klinik bir durum olmasi durumunda, arastirma génulli saghgi agisindan éngérilebilir ciddi bir risk tagimiyor ve
arastirmanin génullilere dogrudan bir fayda saglayacadi umuluyor ise, 5 inci maddede belirtilen hususlar da
dikkate alinmak suretiyle asagidaki hususlar cergevesinde gebeler, logusalar ve emziren kadinlar tzerinde
arastirma yapilmasina izin verilebilir: Gebe, logusa veya emziren kadinlar, arastirmaya istirak etmeyi
reddetmeleri veya arastirmanin herhangi bir safhasinda arastirmadan c¢ekilme yonlnde istekte bulunmalari
durumunda arastirmadan ¢ikarilir. Arastirilacak Uriintin gebeler, logusalar ve emziren kadinlar tizerinde bilinen
herhangi bir riskinin olmadigi konusunda genel tibbi bir kanaatin bulunmasi veya arastirilan Grinin gebe,
logusa veya emziren kadina saglayacagi faydalarin bu Griinden kaynaklanacak risklerden daha fazla olmasi
gerekir. Yogun bakimdaki hastalar, askeri gérevini yapan er ve erbaslar dahil olmak uzere 22/11/2001 tarihli
ve 4721 sayih Turk Medeni Kanunu'’nun 405 ila 408 inci maddelerinde tanimlanan kisitlihk halleri
kapsamindaki kisiler Ulzerinde arastirma yapilamaz. Ancak arastirma konusunun dogrudan kisitlilari
ilgilendiren ya da sadece kisitlilarda incelenebilir bir durum olmasi halinde veya kisitlinin hastaligiyla ilgili
mevcut tedavi seceneklerinin tamamen tiketildigi durumlarda, arastirma kisith saghgi acisindan éngérdlebilir
ciddi bir risk tagimiyor ve arastirmanin kisithlara dogrudan bir fayda saglayacagi umuluyor ise, 5 inci maddede
belirtilen hususlar da dikkate alinmak suretiyle, asagidaki hususlar ¢ergevesinde kisithlar lizerinde arastirma
yapilmasina izin verilebilir: Kisitli ve/veya yasal temsilcisi 5 inci maddenin birinci fikrasinin (¢) bendi uyarinca
bilgilendirildikten sonra yasal temsilcinin yazili oluru alinir. Kisith, kendisine verilen bilgi hakkinda
degerlendirme yaparak bu konuda kanaate varabilme kapasitesine sahip ise, arastirmaya istirak etmeyi
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reddetmesi durumu veya arastirmanin herhangi bir sathasinda arastirmadan ¢ekilme yénindeki istedi dikkate
alinir ve arastirmadan cikarilir. Aragtirilacak drinin kisithilar tzerinde bilinen herhangi bir riskinin olmadigi
konusunda genel tibbi bir kanaatin bulunmasi veya arastirilan Grindn kisithya saglayacagi faydalarin bu
Uriinden kaynaklanacak risklerden daha fazla olmasi gerekir. Kisitlilarda yapilacak klinik arastirmalar igin
kisithlarin arastirmaya istiraki ile ortaya gikacak zorunlu masraflarin karsilanmasi diginda herhangi ikna edici

bir tesvik veya mali yonden onerilerde bulunulamaz.

GONULLULER ILGILI TEMELLER

Gonulld olmasi hakkinda (ayr belge veya arastirma protokoliinde ayrintili verilmeli); a) Yontemler (farkh
merkezlerde ayri ise belirtiimelidir), b) llanla génilli aranmasi (6nerilen yontemler agiklanmalidir),

RiSK TABLOSU (19 Agustos 2011 giin ve 28030 Sayili Yonetmelik)

Risk yok ya da minimum risk

Minimum riskte kiigiik artis

Minimum riskte

- Venipunktir*

- Topuktan kan alma

- Parmaktan kan alma*

- Subkutan enjeksiyon

- Torbaya idrar toplama*

- Solunum havasinin nemini toplama

- Tukdruk ya da balgam toplama

- Sag Ornegi alma

- Tibbi tedavinin pargasi olarak vicuttan doku
ornegdi alma*

- Topik analjezi*

- Gaita testleri

- Biyoempedansmetre

- Transkutan oksijen satlirasyonu
monitdrizasyonu (pals oksimetre) *

- Kan basinci moniterizasyon

- Elektroansefalografi

- Elektrokardiyografi

- Gérmeligitme testleri

- Oftalmoskop

- Timpanometri

- Akciger islev testleri (pik akimi, disari verilen
NO, spirometri)

- Oral glikoz tolerans testi

- Ultrason taramasi

- Dijital amplifikasyonlu g6gis ya da kol-bacak
rontgeni*

- Kararli izotop muayenesi

kiicik artistan
fazlasi

- Anamnez alma - Endo luminal ya da - Kalp

- Klinik muayene suprapubik sondayla idrar kateterizasyon

- Oksolojik élgtimler toplama - Endoskopi

- Tanner evreleri - Arteriyel ponksiyon - Biyopsi

- Davranis testi - Umblikal kateter - Tibbi tedavi

- Psikolojik test* - pH 6lgimi kapsaminda

- Yasam kalitesi degerlendirmesi - Nazogastrik tup takiimasi ve yapilan

kullanimi

- Trans kutan oksijen ya da
karbondioksit basincinin
moniterizasyon

- Elektro fizyolojik élgtimler
(uyarimla)

- Egzersiz testleri 8ergometri,
spiro-ergometri)

- Yuksek volimli pulmoner
islev testi (bebeklerde)

- Periferal damar yollari

- Polisomnografi

- Acglik kosullari (= yemek)

- Omurilikten sivi gekme (CSF)

- Kemik iligi aspirasyon

- MRI taramasi

- Dijital amplifikasyonlu gégus
ya da kol-bacak réntgenleri
disindaki réntgen cekimleri

- CT taramasi*

- Réntgenli DEXA kemik
yogunlugu dlcimu

- Kontrast madde kullanimi

- Parasentez

- Deri punch biyopsisi

- Hava yolu ya da deri
hiperreaktivite yikleme testi

ameliyatlar ya da
standart cerrahi
prosedurin
degistiriimesi
- Sedasyon
- Anestezi
- Sistemik analjezi
- Hipoglisemi testi
- Kararli olmayan
izotop kullanimi
- PET taramasi

19 Agustos 2011 giin ve 28030 Sayili Ydnetmelik geregi iletilen form (Ornektir)

Bilgilendirilmis Gonilli Olur Formu (BGOF) asgari olarak asagida belirtilen bashklari icermelidir:

Calismanin bir arastirma oldugu,
Arastirmanin amaci,
Arastirmada uygulanacak tedaviler,

agrLODOPE

uygulanacak yontemlerin timd,
GOondllinin sorumluluklari,
Arastirmanin deneysel kisimlari,

No

Varsa, farkli tedaviler icin génullulerin arastirma gruplarina rastgele atanma olasiliginin bulundugu,
Arastirma sirasinda uygulanacak olan invazif yontemler dahil olmak UGzere izlenecek veya gonulliye
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10.

11.
12.
13.

14.

15.

16.

17.

18.
19.
20.
21.
22.
23.

24.

25.
26.
27.
28.
29.

30.

Gondllinin (arastirma hamilelerde veya logusalarda yapilacak ise embriyo, fetlis veya sit
gocuklarinin) maruz kalacagi éngérilen riskler veya rahatsizliklar,

Arastirmadan makul élgude beklenen yararlarla ilgili olarak génulli agisindan hedeflenen herhangi
bir klinik yarar olmadiginda génullindn bu durum hakkinda bilgilendirildigi,

Gonulliye uygulanabilecek olan alternatif yontemler veya tedavi semasi ve bunlarin olasi yarar ve
riskleri,

ilgi mevzuat geregince gerekiyorsa, goniilliiye verilecek tazminat ve/veya saglanacak tedaviler,
Varsa, gonlllulere yapilacak ulagim, yemek gibi masraflara iliskin 6demeler hakkindaki bilgiler,
Gonullinin arastirmaya katiliminin istege bagl oldugu ve goénullinin istedigi zaman, herhangi bir
cezaya veya yaptirrma maruz kalmaksizin, higbir hakkini kaybetmeksizin arastirmaya katilmayi
reddedebilecedi veya arastirmadan c¢ekilebilecegi,

izleyiciler, yoklama yapan kisiler, Etik Kurul, Bakanlik ve diger ilgili saglik otoritelerinin géniilliiniin
orijinal tibbi kayitlarina dogrudan erisimlerinin bulunabilecegi, ancak bu bilgilerin gizli tutulacagi, yazih
bilgilendirilmis gonulli olur formunun imzalanmasiyla génilli veya yasal temsilcisinin s6z konusu
erigsime izin vermis olacag,

ligili mevzuat geregince géniilliiniin kimligini ortaya gikaracak kayitlarin gizli tutulacagi, kamuoyuna
aciklanamayacagi; arastirma sonuglarinin yayimlanmasi halinde dahi génillinan kimliginin gizli
kalacag,

Arastirma konusuyla ilgili ve génulliniin arastirmaya katilmaya devam etme istegini etkileyebilecek
yeni bilgiler elde edildiginde gonullinin veya yasal temsilcisinin zamaninda bilgilendirilecedi,
Gonullinin arastirma hakkinda veya arastirmayla ilgili herhangi bir advers olay hakkinda daha fazla
bilgi temin edebilmesi icin temasa gegebilecegdi kisiler ve/veya arastirmaci ile bunlara ginin 24
saatinde erisebilecegi telefon numaralari,

Gonullinin arastirmaya katiiminin sona erdirilmesini gerektirecek durumlar ve/veya nedenler,
Gonullinin arastirmaya devam etmesi icin 6ngorilen sire,

Arastirmaya katilmasi beklenen tahmini gonulli sayisi,

Gonullilerden elde edilecek olan biyolojik materyallerin hangi amagla kullanilacag,

Biyolojik materyallerin analizlerinin yurtdisinda yapilip yapilmayacagi hususunun agiklanmasi,
“Bilgilendirilmis Goéndillii Olur Formundaki tiim agiklamalari okudum. Bana, yukarida konusu ve amaci
belirtilen arastirma ile ilgili yazili ve s6zlii agciklama agagida adi belirtilen hekim tarafindan yapildi.
Aragtirmaya goénlillii olarak katildigimi, istedigim zaman gerekgeli veya gerekgesiz olarak
arastirmadan ayrilabilecegimi biliyorum.” benzeri ifadenin yer almasi,

“S6z konusu arastirmaya, hicbir baski ve zorlama olmaksizin kendi rizamla katiimayi kabul
ediyorum.” benzeri ifadenin yer almasi,

Gonullinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almal,

Arastirma ekibinde yer alan ve yetkin bir aragstirmacinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almal,
Gerekiyorsa olur igslemine tanik olan kisinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almali,

Gerekiyorsa yasal temsilcinin adi / soyadi / imzasi / tarih yer almali,

Gonullilerden elde edilen biyolojik materyaller Uzerinde genetik arastirma yapilabilmesi igin;
“[Arastirmanin Acgik Adi] arastirmasi kapsaminda alinan biyolojik drneklerimin (kan, idrar vb.);
“Sadece yukarida bahsi gegen arastirmada kullaniimasina izin veriyorum” veya “lleride yapilmasi
planlanan tiim arastirmalarda kullaniimasina izin veriyorum” veya “hicbir kosulda kullaniimasina izin
vermiyorum” seklinde uygun ifadenin isaretlendigi bilgi yer almahdir.

Ayrica, BGOF, gonlilli ve/veya yasal temsilcisinin yasal haklarini ortadan kaldiracak bir hikkim veya
ifade iceremez ayrica arastirmaciyl, kurumu, destekleyici veya bunlarin temsilcilerini kendi
ihmallerinden kaynaklanan herhangi bir yikumlilikten kurtaracak hiikim veya ifade tagiyamaz.

YORUM: Hasta Haklar1 temelde Hekimin gorevlerini, hekimin hakki da hastanin
gorevlerini tanimlayici unsurlardir. Bu ag¢idan hekimler arasindaki iligki ve iletisimlerde de
Deontoloji Tiiziigii temelindeki yaklasimlara dikkat edilmelidir ve uygulanmalidir.

Resmi Gazete: 18255, 14 Kasim 1983, No: 83/7395

Genetik Danismanlik sonucu tahliye dngdren Tiirkge Yasal mevzuat asagida Ingilizce
olarak sunulmaktadir. (NOT: Tiirk¢ce olan yukarida sunulmustur)

Regulation on the Evacuation of Uterus and Sterilization Services; Executions and

Supervisions
14 November 1983, No: 83/7395, Official Gazette No: 18255.

List 1: The equipment, the conditions and personnel; that must be at the operation room for the uterus evacuation
before the 10" gestational age ...

List 2: The requirements for uterus evacuation over the 10" gestational age is; the threatening conditions to mother
life and/or one of the vital organs and the conditions and diseases that are hazardous to babies/fetus
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A — Condition due to Maternal and obstetrical
situations
1) Previous major uterine injuries or
damages
a) C/S operations
b) Myomectomy
¢) Rupture of the uterus
d) Large perforation
e) Passed vaginal esthetic operations
2) Recurrent pre-eclampsia-eclampsia
3) Iso-immunization
4) Mole hydatiforme
B — Orthopedic Conditions
1) Osteogenezis imperfecta
2) Severe kyphoscoliosis
3) Osteomyelitis, causing labor difficulties
4) Other severe osteo-articular diseases
C — Hematological reasons
1) Leukemia
2) Chronic anemia induced diseases
3) Lymphomas
4) Coagulation disturbances
5) Hemolytic jaundice
6) Agranulocytosis
7) Thrombi-embolic diseases
8) Hemoglobinopathies and Thalesemi
syndromes (severe clinical ones)
9) Gama-globulin-pathos
D — Hearth and circulation diseases
1) Congenital and accrued heart diseases
to obstruct labor
2) Heart insufficiencies, pericarditis,
myocarditis, Ml, obscure coronary
insufficiencies, arterial system
insufficiencies
3) Severe thrombi-embolisms, lymphatic
system diseases
4) Sever bronchiectasis
5) The severe chronic lung diseases to
disturb pulmonary functions
E — Kidney diseases
1) Acute and chronic kidney diseases
F — Eye diseases
1) Decolman
2) Retinopathies caused by hypertension
and renal diseases

G — Endocrine and metabolic diseases

1) Pheochromocytoma

2) Adrenal hypo function and
insufficiency

3) Uncontrolled hypo-thyroids or
hyperthyroidism

4) Parathyroid hyper functions or
insufficiencies

5) Severe hypo-thalamus diseases
H — Causes due to gastro-intestinal

1) The conditions that cannot allow the
pregnancy concerning gastro-intestinal diseases
I) Immunological causes

1) Immune insufficiency diseases

2) Collagen tissue diseases
J — All malign, neoplastic diseases
K — Neurologique conditions

1) Grand mal épilepsie

2) Multiple sclerosis

3) Muscular dystrophy

4) Hemiplegic and paraplegias

5) Severe neurological diseases that
restrain pregnancies to follow-up
L — Severe psychiatric conditions

1) Oligophrenia

2) Chronic schizophrenia

3) Psychosis, maniac depression (PMD)

4) Paranoia

5) Chronic alcoholism and drug
dependencies
M — Infectious diseases

1) Teratogenic intra-uterine infections

a) Rubella

b) Toxoplasmosis

c) Cytomegalovirus

d) Herpes and these group infections

2) Lepra

3) Malaria

4) Syphilis

5) Brucella and chronic severe infections
N — Congenital reasons

1) Marphan syndrome

2) Bladder exstrophies

3) Down syndrome

4) Other hereditary diseases; high
probability to have abnormal infants

5) Drugs and x-ray, especially hazardous
to gonads

6) Teratogenic drugs

7) Neurofibromatosis

List 3: The equipment, the conditions and personnel; that must be at the operation room for the uterus evacuation

after the 10" gestational age ...

List 4: The equipment, the conditions and personnel; that must be at the operation room for the sterilization

operations to the woman ...

List 5: The equipment, the conditions and personnel; that must be at the operation room for the sterilization

operations to the man ...

THE INFORMED CONSENTS FOR UTERUS EVACUATION

ID

No: Pregnant:
Surname :
Name

Father’s Name

Birth Place, date

Place of Population records:
City :
County :
Village-district

Volume

Home

Husband: Curator: Tutor:

Sayfa. 198




Tiirk Diinvast Uvenlama ve Arastirma Merkezi Yenidodan Dereisi No. 2019/1

Address
COURT ORDER: Main Record No (fully enclosed): Court Name: Date of Order: Order No:

THE EXPLANATION OF THE PHYSICIAN BEFORE THE INTERVENTION:

It is mentioned (to woman, wife, curator and tutor) that; Medical results of the evacuation of the uterus,
probable complications, severity and importance of them, there will be no interventions without her consent,
there will be not overcome without their information consent

Date: Physician on duty (Name and signature):

CONSENT:

We have listened to all the explanation of the physician on duty, before the intervention. There will be no
interventions, procedures to apply, before our informed consent; the medical results and probable
complications are told to us. We have the conscious that all the responsibilities are on us, we hereby indicate
without any oppression or threatening or inspiration or there is no, whether any financial or spiritual
compulsion to us, for the evacuation of the uterus. We will not use the interventions, against ourselves and
the physician and the institute, due to ending the pregnancy, we indicate that, we will accept and give our
consent for all the outcomes due to the process.

Date: Pregnant: Husband: Curator: Tutor:

NB: | hereby declared that; all the signatures are belonging to my husband, to the curator and to the tutor and
all the legal responsibilities concerning those aspects are belonging to me.
Date: Pregnant Woman

This form, concerning the ending the pregnancy, is prepared under my supervision.
Date: Physician on duty

NOTE: 1 - Signature or left-hand thumb finger print.
2 — Curator; mother-father, in conflicts father, if passed out mother
3 — The one who is unnecessary will be crossed out

THE INFORMED CONSENTS FOR STERILIZATION

ID No: Person who Is going to
sterilization: Husband: Tutor:
Surname :

Name

Father’s Name

Birth Place, date

Place of Population records:

City :

County :

Village-district

Volume

Home No

Address

THE EXPLANATION OF THE PHYSICIAN BEFORE THE INTERVENTION:

It is mentioned (to woman, wife and tutor) that; Medical results of the evacuation of the uterus, probable
complications, severity and importance of them, there will be no interventions without her consent, there will
be not overcome without their information consent

Date: Physician on duty (Name and signature):

CONSENT:

We have listened to all the explanation of the physician on duty, before the intervention. There will be no
interventions, procedures to apply, before our informed consent; the medical results and probable
complications are told to us. We have the conscious that all the responsibilities are on us, we hereby indicate
without any oppression or threatening or inspiration or there is no, whether any financial or spiritual
compulsion to us, for the sterilization. We will not use the interventions, against ourselves and the physician
and the institute, for sterilization, we indicate that, we will accept and give our consent for all the outcomes
due to the process.
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Date: Person: Husband: Tutor:

NB: | hereby declared that; all the signatures are belonging to my husband, to tutor and all the legal
responsibilities concerning those aspects are belonging to me.
Date: The person who are going to sterilization

This form, concerning the sterilization, is prepared under my supervision.
Date: Physician on duty

NOTE: 1 - Signature or left-hand thumb finger print.
2 — The one who is unnecessary will be crossed out

NOTE: The Patient Rights Regulations established at 1998, therefore the consent must be adapted to the new one
(The; Public Gazette: 1998, No: 23420).

In Eskisehir Osmangazi University Perinatology Committee; a) the reasoning of the condition and disease, b) severity
for ending the pregnancy, c) consultation for other specialist (cardiologists, neurologists etc.) decisions, d) legalize
the informed consent and e) the result of the applications/procedure/interventions, not also in medically but also in
ethical reasoning, for all the procedures concerning the pregnancies.

YORUM
10 Gebelik haftasindan once yapilabilecek nedenler Madde 2’de sunulmaktadir.

Ayrica aydinlatma ve riza formlar1 da belirtilmektedir.

Bilgiler
1) Istemedigimiz ve arzu etmedigimiz bir seyin zorla 6grenimesi, sindirimeyen gidanin
kusulmasi veya ishal olarak ¢ikmasi seklindedir.
2) Toplumlarin kabul etmedikleri uygulamalarin, isyan veya ihtilal seklinde boyut kazanabildikleri
unutulmamalidir.
3) Zalim 1srarla zorbalik yapan ve zarari kendi lehine topluma yansitan kisidir. Her hata yapan
kisi zalim kabul edilemez.
4) Gudilenmeyen bir 6grenme bir bakima bosa vakit gegirmektir.
5 Etkin iletisim kurulmasi, arzunun iliskisel boyuta getiriimesi, kisaca 6drenmenin motive
edilmesi ile olugabilmektedir.

Sorgular

?) Bilgilendirme temelinde, hastanin algiladigi 5nem tasimaktadir.

?) Soru, bebeginizin hastaligi nedir? Size ne olarak belirtildi?

?) Bu hastaliga neden yakalanmis, sizce ne olabilir?

?) Tedavi segenekleri neler olabilir, size gore olmasi gerekenler nelerdir?
?) Sorunlar, olasi beklentiler neler olabilir?

?) izleme nerede ve ne zaman gelmeyi diisiinmektesiniz?

?) Olusan sorunlara karsin yapilanlar size gére ne asamadadir?

?) Hastaligin seyri ne olabilir, beklentiniz nelerdir?

?) Yagam kalitesi ve sonucu hakkindaki diistinceleriniz nelerdir?

?) Seklinde sorular yoneltilerek, hasta hakkindaki diistinceleri 6grenilebilir.

Degerlendirmeler

---) Hastalar bilgilendirilmek istememe hakkina da sahiptirler. Bu durumda hastaya bilgi verilmesinden
kagimilmalhdir.

---) Cocuk bile olsa, mutlaka yapilan iglemler hakkinda bilgi verilmesi gerekir.

---) Bir ¢ocuk agizdan ila¢ yerine neden igne yapildigimi kavrar ise, hekime veya hemsireye daha
kolayhiklar saglayacaktir.

---) Hekim ile hasta, ¢ocuk arasinda iligki ve iletisim olmahdir. Bu iletigim empati tarzinda olmalidir.
Sempatide acima duygusu oldugu i¢in istenmemektedir.

---) Hekim eger hastasina kendi ¢cocugu gibi goriiyor ise, hekimlik yapmamalidir.

---) Hekim higbir zaman ikna iglemine girmemelidir.

YORUM: 18 yasimin istiindekiler, kendi yasamlart hakkinda karar verme hakkina
sahiptirler. Ancak 12 yasmin istiinde olmasi durumunda, yine kendi rizasinin alinmasi
yaninda ailenin goriisii de dnemlidir. Yargitay ¢ocuklarin kendi ebeveynlerini se¢ebilmesi
icin, 7 yasindan sonra ¢gocugun goriisiiniin gegerli olmasini kabul etmistir. 6 yas ile 12 yas
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arasindaki siirecte, bilgi verilmesi ile aile goriisii dikkate getirilmektedir. Bebeklerin yagam
hakki nedeniyle, ailelerin yasamlar1 konusunda zararli bir durumu 6ngdérmeleri durumunda
TCK gore sug islemis olmaktadirlar. Bu agidan savcilifa su¢ duyurusu gerekmektedir.
Izmir’de bir aile yogun bakimda yatan ¢ocuklarini/bebeklerini eve ¢ikarmak istedikleri ve
hekimlerin bebeklerini vermedigi i¢in savciliga sikayette bulunmuslar ve saveil, dogrudan
dilekgeyi alip, aileyi tutuklamistir.

NOTLAR
Onerilerin BILGILENDIRME ve ONAM Form 6rnegi yukarida dzet olarak sunulmaktadar.

Bilgilendirme islemi; temel olarak bagimsiz {ciincii kisilerce yapilmasi durumu,
Yargitay’inda onerdigi metot olmaktadir. Oneri temelde bilgilendirme islevidir.

Genetik danismanlik advice/6neri sunmaktir; Hasta bebek veya birey ile ailelerine genetik
hastaliklarin; a) riskleri, b) sorunun dogasi ile izlem/gelisim durumlari, ¢) hastaligin gegis
durumlarini, d) aile planlanmasi ve yapilanmasi konusunda goriislerin aktarilmasi seklinde
Ozetlenebilir. Consent/Riza olmadan verilen bilginin bir anlami olmayacagr da
algilanmalidir.

Genetik damigmanlik tanisal yaklasim ile destekleyici/tedavi edici yaklagimlardan
ayrilmalidir. Hasta bebek veya gebelikte sorunlarin aileye aktarilmasi konusunda hekimlere
de danigmanlik yapar, oneriler sunmaktadir. (Kaynak Wikipedia)

Birey Haklari

Birey Haklart ONCELIKLIDIR ve hicbir sekilde geri plana itilemez. Bu konudaki
yaklagimlar asagida c¢ikarilmaktadir.

Avrupa insan Haklari Mahkemesinin ilk iki temel ilkesi
1) Birey haklari dnceliklidir
“Civil liberties”,

2) Bireyin haklari her tirli zorlamalara karsin korunmalidir

“The right to legal recourse when their rights have been violated, even if the
violator was acting in an official capacity”.

Haklardaki Gelismeler

FAZ 1,0: PATERNALISTIK,

Hekim karar verir ve tedaviyi yapar, hasta uymak zorundadir, hastanin T1p Bilgisi olmadig
icin karisamaz, itaat etmelidir.

FAZ 2,0: YETKI, GOREV, SORUMLULUK ve VAZIFELER gegerlidir.

Hekim gorevini yapar, gorev geregi hastanin onayim almak zorunda degildir. Aci ilaci
icmek hastanin gorevidir.

FAZ 3,0: HASTALIK YOK, HASTA VAR.

fikeler ve sorumluluklar temeldir. Hekim “dogru nedir ve ne yapmaliyim” etik sorgular
icindedir. Yapilacaklar otonomi i¢inde olup, zarar olusturmama temellidir. Bagimsizlik, bireyin
talep etmesi ile gegerli olur, aydinlattiktan sonra riza sart1 vardir.
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Haklarin Yapilanmasi (uluslararasi)

+ 1948-50 Insan Haklar1 Sozlesme

+ 1964-2008 Helsinki

» 1981 Lizbon Bildirge

* 1989 Cocuk Haklar1

* 1994 Amsterdam

« 1995 Bali

« 1997 Oviedo-Biyotip sozlesmesi

* 2001 Barcelona Anne/Bebek Haklari
* 2002-DNRO Florida Supreme/Yargitay Karari
* 2002 ROMA Sozlesme

* 2002 AB Kadina iskence

« 2006 BM Oziirlii Haklar

T.C. Haklar Konusundaki Yapilanmalar

* 1959-1960 Deontoloji Nizamname
+ 1980 Anayasa 17. Maddesi

« 1983 Sterilizasyon

* 1998 Hasta Haklar1 (2003 Yo6nerge)
* 1998 Niifus Planlamasi

» 2003-04-05-07-09 Genelgeler

« 2005 TCK (2004 CMK)

* 2005 Cocuk Haklar1 Kanunu

* 2005 Cocuk Koruma Kanunu
2009 Oziirlii Haklar1 Kanunu

¢ 2011 Yonetmelik (Etik)

* 2011 Tiirk Ticaret Kanunu

Perinatoloji/Neonatoloji Konusunda Haklarin Gelisimi

1989 Cocuk Haklar1

2001 Barcelona

2002 Rights of Embryo and foetus in Private Law (Turkish National Report)

2006 Yasam Hakki (Avrupa Konsey Kilavuzu)

2009 J. Perinat. Med. 37 (2009) N1-N3 ISTANBUL DECLARATION ON ETHICS
IN PERINATAL MEDICINE

2009 J. Perinat. Med. 37 (2009) Women and children first—or last? The New York
Declaration

2010 J. Perinat. Med. 38 (2010) 579-583 Ethical dimensions of periviability

8. 2011 Tiirk Neonatoloji Dernegi Biilteni, Sayi: 23 — 2011 Yasam Hakki ve Yasam

Sinirinda Olanlar I¢in Etik Ilkeler

agrwnE

S

~

YENIDOGAN HAKLARIN EVRELERI

Hicre doneminde Oviedo S6zlesmesine gore

10 Haftalik Embriyo donemi
* 10 Haftalik embriyo anne hakki ile bebek hakki biitiinlesmekte
+ 10 haftadan sonra anne ile dogmamis bebek hakki ayrilmakta
* 10-20 Yasal belirtilenler ve anne yasami tehlikeye diismesi

10 Haftadan buyik, fetal yasamdaki haklar
* 20 haftadan sonra, yasam hakki ancak anne yasami tehlikede ise dikkate alinmalidir.
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* Prematiire bebek tam tibbi yaklasimlara hak kazanir

* Dogumdan sonra 6ziirlii olsa bile tam yasam hakkina ve miras hakkina da sahiptir.

«  Beyin oliimii sadece transplantasyon dngoriilenlere yapilir (Otenazi Yasak)

* «Yasayabilir olma ve yasam Kkalitesi» gibi hususlarin yasalarimizda yeri
tanimlanmamustir.

* Agir anomalili olan bebeklerde tanimlanan “Yanlis dogum ve yanls yasam”™ gibi

kavramlar Ulkemizde bulunmamaktadir.

Groningen Protokoli (2005)

Hollanda Kamu Savcist 12 yas altindaki ¢ocuklarda yagamin sonlanmasinin asagidaki 4
gereksinimin tam olarak karsilanmasi durumunda kabul gormektedir.

Umitsiz ve giderilemeyen, dayanilmaz eziyetin varlig

* Ailenin yagami sonlandirma bilgilenme sonrasi rizalarinin olmast

* Tibbi danigmanligin yapilmis olmasi

* Yasam sonlanmasinin dikkatli ve usule uygun yapilmasi

YORUM: Dava agilmasina engel olmaz

Avrupa Konsey Kilavuzu: YASAM HAKKI-(2006)

* Yasam hakk ilk sayilan haktir. Alindiktan sonra geri verilemez

+ Tlgili Madde kat1 sekilde vorumlanmalidir

*  Dogmamisin yasam da korunmahdir

+  Oliim olaylar arastirilmah (Yiikiimliiliik)

*  Yasamin ne oldugu ne zaman basladi@i ve sona erdigi konular1 acikhga
kavusmamistir

e Hamileligin sonlanmasi sadece annenin 6zel hayatinin bir meselesi seklinde
degerlendirilemez

* Kisi aksini tercih etmedikce, 6liime yaklagsmis veya 6lmek iizere olan bir kisiye
yan etkisi bireyin yasamim kisaltsa dahi yeteri kadar agr1 kesici verilmeli ve
hafifletici tedavi uygulanmahdir.

+  Oliime yaklasmis veya 6lmek iizere olan kisilerin 6lme arzularimin_tek basina
oliimii _amaclayan eylemleri icra etmeyi hukuken hakh gostermeyecegini
tamiyarak

* Yasam tehlikede olmadikc¢a oliimciil gii¢ kullanilamaz (miilkii korumak amach
oldiirme kabul edilemez)

*  Giic kullanma mutlak sekilde gerekli olandan daha fazla olmamahdir.

* Yasam hakkim1 koruma yiikiimliiliigii hastaneler agisindan hastalarim korumak

denetim ve yonetiminin olmasi sart1 ve hastanelerde meydana gelen Ve ilgili tibbi
kisinin sorumlulugunu gerektirebilecek 6liim nedeninin tespit edilmesinde etkili
bir uyari sisteminin olusturulmasi yiikiimliiliigiinii de icermektedir.

AVRUPA SOZLESMESI

- Avrupa Anayasasinda ilk (birinci) “TEMEL”1 temsil eden Temel Haklar Ana
Sozlesmesi,

Bu haklar vatandashgin iizerindedir ve Kisilere aym sekilde baglanmaktadir.
51.maddeye gore ulusal kanunlar Nice Statiisiine uygun olmahdir... Ulusal anayasayl
gecersiz kilmamahdir (Madde 53).

Sonug olarak, Nice Statiisiinde one siiriilen sartlardaki aciklarin kapatilabilmesi icin bazi
haklar genis kapsamh olarak yorumlanmaldir.

- Statiiniin 35. maddesi saghgi koruma hakki vermektedir “koruyucu saghk tedavisi
hakki ve ulusal kanun ve uygulamalar tarafindan olusan sartlar kapsaminda tedaviden
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yararlanma hakki”. 35. madde Birligin “insan saghginin yiiksek diizeyde korunmasini”
garanti etmesi gerektigini belirtir. Burada saghik hem bir birey ve sosyal iyilik olarak hem
de saghk tedavisi anlamina gelmektedir. Bu tamim (formiil) ulusal hiikiimetler icin bir
yonlendirme (kilavuz) standardi ortaya sermektedir: hizmet acisindan cesitli sistemlerin
kapasite farklarmma bakmaksizin “garanti edilen minimum standartlar” katinda
durmayin her zaman hedefiniz en yiiksek diizey olsun.

AVRUPA SOZLESMESINE GORE YASAM HAKKININ iHLALI iLE BIRCOK HAKLARDA IHLAL
EDILMIS OLMAKTADIR. Bunlar;

35.maddeye ilaveten Temel Haklar Statiisiinde dolayh veya direkt olarak hasta haklar
ile ilgili burada tekrarlamaya deger bir¢ok sart ve kosullar mevcuttur:

---insan haysiyetinin dokunulmazhg: (madde 1)

---ve yasama hakki (madde 2);

---dogruluk hakki (madde 3);

---giivenlik hakki (madde 6);

---Kisisel verilen korunma hakki (madde 8);

---ayrim gozetilmemesi hakki (madde 21);

---kiiltiirel, dini ve dil farklihg hakki (madde 22);

---cocuk haklar1 (madde 31);

---yash haklari (madde 25);

---esit ve adil calisma sartlar1 hakki (madde 31);

---sosyal giivenlik ve sosyal yardim hakki (madde 34);

---cevresel korunma hakki (madde 37);

---tiiketici koruma hakki (madde 38);

---tasinma ve ikamet 6zgiirliigii (madde 45).

SONUC

Yasam Hakki temel hak oldugu ve bir defa alindiktan sonra geri vermek olanakli olmadigi
icin, konunun genel olarak yorumlanamayacagi, dar kapsamda tutulmasinin gerekli oldugu,
gelenek hukukunun gecerli olamayacagi dikkate alinacak, mutlaka yasam hakkinin
korunup, savunulmasi gerekmektedir. Bu bir insanlik kavrami olarak goriilmektedir.

Hekimlerin Sorumluluklari

Saglik Bakanliginin genelgeleri temelindeki boyut asagida 6zetlenmeye calisilacaktir.

1. HASTA ODA DUZENI: Her bir hastaligin ve bakimin tiiriine gore belirli standartlarin getirildigi ve
yasta yataklarin ve odalarin buna uygun diizenlenmesini zorunlu olarak tanimlamaktadir. Bir odanin
kapasitesi mithendislik hesab1 (Neufelt; Yap1 Tasarimi, standartlari) temelinde olusmalidir.

GENELGE, 2006/87

Yatakli Tedavi Kurumlar: Isletme Yénetmeliginin 58 inci maddesinde, yatakli tedavi kurumlarinda hasta
odalarinin bir veya iki kisilik olarak diizenlenmesinin esas oldugu ancak, kurumun fiziki sartlar1 dikkate
alinarak daha fazla hasta kalabilen odalar da diizenlenebilecegi belirtilmis ve 6zel, birinci sinif ve ikinci sinif
hasta odalarinin 6zellikleri belirlenmistir.

Bir yatagin hasta yatagi olarak kabul edilebilmesi icin bu yatagin uygun bir hastane altyapisi icinde
yer almasi ve bu yataga uygun saghk calisanlarinin, saghk kurumlari yoneticilerinin, yeterli ekipmanin
bulunmas: gerekir.

Hasta odalarmimn Yonetmeligin 58 inci maddesine uygun olarak diizenlenmesi gerekmekle birlikte
hastanelerimizde halen ¢ok yatakli kogus tipi odalar bulunmaktadir. Fiziki sartlar1 belirtilen madde hiikmiine
uygun olmayan hasta odalarinin en fazla 3-4 yatakli olarak diizenlenmesi ic¢in gerekli ¢aligmalar
yapilmaktadir.

“Bundan boyle hastanelerimizde verilen hizmetler sirasinda kapasitenin en iyi sekilde kullanilmasi ve
Karisikiiga meydan verilmemesi bakimindan, hastane yatak kapasitesi tanimina, mevcut bulunan klinik hasta
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yatagi, yogun bakim (cerrahi, dahili, koroner, re-animasyon, ¢ocuk ve yenidogan), miisahede, diyaliz,
yenidogan ve yanik yataklarinin tamami dahil olup hastanenin “Yatak Sayist” olarak ifade edilecek, “Kadro
Yatak” veya “Fiili Yatak” ifadeleri kullanilmayacaktir.

Ayrica, saghk hizmetlerinin sunumunda herhangi bir aksakliga meydan verilmemesi icin, hizmet alimlarinda
daha énce yayinlanan genelgelerde belirtilen usul ve esaslara gore islem yapilmasi gerekmektedir.

Bu dogrultuda hasta yatak odalarinin Yonetmelige uygun olarak diizenlenmesi ve hastane yatak sayisinin
tespiti yapilarak Bakanligimiza bildirilmesi, konunun biitiin yatakl tedavi kurumlarina duyurularak, yapilan
islemlerde ve yazismalarda hastane yataklart belirtilirken, sadece “Yatak Sayist” ifadesinin kullanilmasi
hususunda bilgilerinizi ve geregini rica ederim.”

YORUM:

A) YATAKLAR STANDARTLARA GORE OLMALIDIR: Bir hastanenin yataklarmin
resmi olarak tanimlanmasi i¢in:” Bir yatagin hasta yatagi olarak kabul edilebilmesi igin
A) bu yatagin uygun bir hastane altyapisi icinde yer almast ve B) bu yataga uygun
saghk calisanlarmmin, C) saghk kurumlar: yéneticilerinin, D) yeterli ekipmanin
bulunmasi gerekir” seklinde olma sartlari net belirtilmektedir. Bu agidan standartlara
uymayan bir yapilanma, daha sonar 6zellikle bir sorun ve zarar olusmasi ile hukuksal
suclu duruma diisiilmesi kaginilmaz olacaktir.

B) SAGLIK HIiZMETi SUNUMU STANDARTLAR ICINDE OLMALIDIR: Ayrica
ongoriillen usul ve esaslar gecerli olup “Ayrica, saglik hizmetlerinin sunumunda
herhangi bir aksakliga meydan verilmemesi icin, hizmet alimlarinda daha once
vayinlanan genelgelerde belirtilen usul ve esaslara gore islem yapilmasi
gerekmektedir” seklinde belirtilmektedir. Bu konuda daha sonar daha net yaklagimlar
sunulmaktadir. Giincel olmasi agisindan bunlar gegerli olmalidir.

C) SERVIS MUDAVI HEKIMI: Bir serviste temel olarak birden fazla miidavi hekim
olusturulmaktadir. Belirtilen yazida “tetkik nedeni ile yatip, heniiz hangi bilim dali
tarafindan takip edilecegi belli olmayan hastalarin Anabilim Dali Baskan: tarafindan
takip edilmesi” ifadesi anlagilamamaktadir. Anabilim Dali veya Bilim Dali1 2547 Sayili
Yasa temelinde is birligi ve esgilidiim yapmak {izere olusturulan yonetim kademesidir.
Saglik agisindan sorumluluk ancak “uygun saglik calisani, saglik yoneticisi”
kapsaminda yer alamaz. Servisler bir uzmanlik yetkisi ile sorumluluk yiiklenebilir. Bu
ifade yanlis olarak tanimlanmis olup, Yonetimin devamli performanstan faydalanmasi
da anlamsiz bulunmaktadir. Bu yazim, “bu hastalarin yapilacak listeye gore
sorumluluk yiiklenecek uzmanlar (ogretim elemanlari) tarafindan yapilmasi” seklinde
olur ise, daha anlami olabilir olarak yorumlanmaktadir. Bu durumda da serviste ayr1 bir
yetkilenme durumu olusacaktir.

D) BILIM DALI TEMELINDE BIR YAPILANMA ILE SERVIS OLUSTURULMASI
OLANAKSIZDIR: Yukaridan da anlasilacagi tizere 2-3 yatak ile bir servis
olusturulmasi sakincalar doguracaktir. Ancak yapilanmaya gore 10 ve {istii bir yatak
kapasiteli, ayr1 ve 6zgiin bir yer/servis olugmalidir.

SONUGC: Tiim bu hususlar DIKKATE ALINDIGINDA Pediatri Genetik Bilim Dali
sadece Miidavi/sorumlu hekime DANISMANLIK YAPABILECEKTIR. Testler Tibbi
Genetik Anabilim Dalinda yapilacagi icin IS BIRLIGI ve ESGUDUM o6nemli rol
oynamaktadir.

Yogun Bakim Unitelerinin Standartlan: 17086, 13.08.2007
GENELGE: 2007 / 73

Ulkemizde mevcut yogun bakimlarin iyilestirilmesi, yetersiz yatak kapasitesinin
ihtiyaca cevap verebilecek diizeye ¢ikarilmasi ve bu vesile ile yogun bakimlarin yeniden
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yapilandirilmasi amaglanmis olup, yogun bakim Unitelerinin blyukligl, calisanlari ve
teknolojik imkanlari hizmet verdikleri hastane ve bolgenin sartlarina gore ayarlanmahdir.

Bu kapsamda yogun bakim lnitelerinin eksikliklerinin giderilerek yapilandirma ile
ilgili yogun bakim agilmasinda asgari esaslar belirlenmistir.

Yogun bakim Unitelerinin yapilanmasi ve kurulusu icin o©ncelikle Saghk
muadirlGginin Gniteyi yerinde incelemesi sonrasi, yogun bakim hizmet ve bakim diizeyi
tespiti yapilarak Bakanliga bildirilecektir.

YORUM:

A) YATAKLARIN STANDARTLARA UYGUNLUGU DENETIME ALINACAKTIR:
Bir hastanenin yataklarinin resmi olarak tanimlanmasi i¢in ilk planda yogun bakimlar
ile baslayan, daha sonra da diger hizmet kalitesi dikkate alinarak yapilanmaya
gidilecektir.

B) YENI UNITELER VE STANDARTLAR GETIRILMEKTEDIR: Bu zamanda birgok
iinite veya birimin alt yapist yeni mihendislik ve tibbi agidan yeniden
olusturulmaktadir.

C) PERSONEL EGITIMI: Yeni yapida personelin hizmete uygun egitimi de
onemsenmektedir. Bunlar “Hemgirelerin tiimii NRP egitimi ile birlikte yenidogan
yogun bakim egitimi almis veya bu Genelgenin ¢iktigi tarihten once yenidogan yogun
bakimlarda bir yil ¢alismis olmalidir. Bu sartlart tasimayan hemsgirelerin 1 yil iginde
egitimleri tamamlanmalidir” seklinde belirtilmektedir. Bu agidan genel pediatri egitimi
almig bir personel ile 6zel bilim dali hizmetini talebinde bulunmak sorunlara neden
olabilecektir.

GENELGE: 2008/53 ilgi:
a) 03.04.2008 tarihli ve 11395 (2008/25) sayil Genelge

Ulkemizde mevcut yogun bakim hizmetlerinin iyilestirilmesi, yetersiz yatak kapasitesinin ihtiyaca
cevap verebilecek diizeye ¢ikarilmasi ve bu vesile ile yogun bakim {initelerinin, nitelik, personel ve donanim
imkanlari ile hizmet verdikleri hastane ve bdlgenin sartlarina gére yeniden yapilandirilmasi hedeflenmis ve
ilgi genelge ile yogun bakim {initeleri standartlarina iliskin esaslar belirlenmisti.

Konuya iligkin olarak gerek illerde yapilan incelemelerde ve gerekse Bakanligimiza iletilen
sorunlarin degerlendirilmesi neticesinde, ilgi Genelge ve ekleri gézden gegirilmis, uygulamada karsilagilan
zorluklarin giderilmesi amaciyla yapilan degisiklikler iligsikte gonderilmis olup uygulamanin degisiklikler
dogrultusunda yapilmasi, konunun ilinizdeki tiim yatakli tedavi kurumlarina tebligi hususlarinda,

EK:1: 03.04.2008 TARIHLI VE 11395 (2008/25) SAYILI GENELGE DEGISIKLIK LISTESI

1.  Yogun bakim nitelikleri boliimii “I” maddesi asagidaki sekilde degistirilmistir. “Yogun bakim
gerektiren ¢ocuk hastalarin bakin ve tedavisi tercihen ¢ocuk yogun bakim iinitelerinde veya
genel yogun bakim iinitelerinin eriskinlerden uygun sekilde ayrilmis béliimlerinde yapilabilir.”

2. Yogun bakim nitelikleri bolimii “s” maddesi asagidaki sekilde degistirilmistir. “Yogun Bakim
Sorumlusu Anesteziyoloji ve Re animasyon, I¢ hastahklari, Gogiis Hastaliklari, Genel Cerrahi
uzmanlari, dal yogun bakimlarda ilgili dal uzmam (Cocuk saghg ve hastaliklar1 uzmani,
kardiyoloji uzmani, kalp ve damar cerrahisi uzmani, néroloji uzmam gibi) veya yogun bakim
deneyimi olan diger uzmanlardan birisi olabilir.

3. Yogun bakim nitelikleri boliimii “u” maddesi asagidaki sekilde degistirilmistir. “Yogun bakim iinitesi
olan hastanelerde, bu iinitelerde hizmet verecek sorumlu doktorlarin 3. basamak yogun bakim
iinitesi olan bir hastanede temel bilgileri almasi bashekimler tarafindan saglanir.”

4.  Yogun bakim iinitelerinin basamaklarina gore asgari standartlari cetvelinde hastanenin personel
durumu, Il. Basamak son siitun asagidaki sekilde degistirilmistir. “Her vardiyada, dort yatak icin en
az bir hemsire”

5. Yogun bakim initelerinin basamaklarina gore asgari standartlar1 cetvelinde hastanenin personel
durumu, ITI. Basamak son siitun asagidaki sekilde degistirilmistir. “Her vardiyada, ii¢ yatak i¢in en
az bir hemsire”

YORUM:
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UZMANLASMA TEMELDE TUM SERVIS ICIN GECERLIDIR. Bir hastanenin
yataklarinin ve sorumlularin yetkilendirilmesinde belirtilen “Yogun Bakim hizmetinde
devamlilik esas oldugundan, asil gorevi nedeniyle ¢ok yogun olan, ilgili dalda ayni isi
vapacak baska hekimin olmadigi uzmanlarin sorumlu atanmasi dogru degildir. Zorunluluk
halinde sorumluluk doniistimlii olabilir. Nobetlerde ise, eger hastane imkdanlart uygunsa
yogun bakim sorumlusu olan uzman hekim ile ayni uzmanlik alanindan, degilse ayni gorevi
vapabilecek yukarida sayilan diger uzmanlik dallarindan bir uzmamn bulunmasi
saglanmalidir” hususu dikkate alinmalidir. Bir nobet sisteminde birden fazla uzman
olmasimi gerekli kilar, tek uzmanin oldugu yerlerde sorumluluk sistemini uygulamak
sakincalar dogurabilir.

2008/56: Ulusal Saglik Bilgi Sistemi/Saghk-NET Entegrasyonu ile ilgili Genelge
2008/56

2008/65: HASTANE HiZMETLERINDE TEMEL KAVRAMLAR

Bu genelgede iizerinde durulan noktalar “HASTA YATAGI, NUFUS BASINA DUSEN HASTA YATAK
SAYISI, YATAN HASTA SAYISI, HASTA YATIRILMA ORANI, CIKAN HASTA SAYISI,
MAKSIMUM YATILAN GUN SAYISI, YATILAN GUN SAYISI, YATAN HASTA ORANI (%), vs.
konularina deginilmektedir.

2010/45: GENELGE: 2010/45

Yatakli saglik tesisleri biinyesinde faaliyet gdsteren yogun bakim {initelerine hastalarin yatirilmast,
takip ve tedavilerinin saglanmasi, bu tinitelerden kurum iginde diger kliniklere veya kurum digina sevklerin
yapilmasi, taburcu iglemleri ve benzeri konulardaki isleyis ve bu igleyise ait yetki ve sorumlulugu iistlenecek
uzman tabibin belirlenmesinde uygulamaya yonelik tereddiitler yasandigi tespit edilmistir. Bu nedenle
konuya aciklik getirilmesi ve uygulamada birligin saglanabilmesi amaciyla Bakanligimizca asagidaki
diizenlemelerin yapilmasi gerekli goriilmiistiir.

Bilindigi iizere, Bakanligimizca yayimlanan 24/10/2008 tarih ve 40370 (2008/65) sayili Genelge
kapsaminda; yatakli tedavi kurumlarinda mevcut yatak ve hizmet kapasitesinin dogru belirlenerek etkin ve
en st seviyede kullanimi ve bunlarin dl¢iilebilir olmasinin saglanmasi maksadiyla hastanelerde tibbi bakim,
tedavi ve rehabilitasyon amaciyla kullanilmakta olan yatak tanimlarina ve bu konudaki farkli yorum ve
tereddiitlere agiklik getirilerek uygulamada birlik saglanmustir.

Mezkiir genelge uyarinca; hasta yatak sayisina, yogun bakim tinitesindeki yataklar, prematiire ve
yeni dogan yogun bakim iinitesindeki yataklar (kuvéz ve agik bebek yatagi) ile yanik merkezi ve yanik
odalarindaki yataklar da dahil edilmistir. Bu nedenle, yogun bakim iinitelerinin hasta yatirilan diger klinikler
gibi degerlendirilmesi ve buralarda verilen hizmetin kapasitesi, mevcut kapasitenin yeterli olup olmadigi ve
birim performansinin 6l¢iile bilirliginin saglanabilmesi i¢in yogun bakima yatirilan hasta sayisi, yatak doluluk
orani, ventilatére baglanan hasta sayist ve siiresi, devir araligi, yatak devir hiz1 ve benzeri istatistik
gostergelerinin yogun bakim {initesi bazinda da tespit edilebilmesi 6nem arz etmektedir.

Diger taraftan yogun bakim iinitelerinin tasimasi gereken fiziki sartlar, tibbi donanim ve personel
standartlari, bunlarin basamaklandirilmasi, nobet esaslar1 ve hizmetin isleyisine iliskin usul ve esaslar
2008/53 ve 2009/56 sayili Bakanlik genelgeleri ile diizenlenmistir.

Genel olarak mevcut uygulamada; hastanelerimiz biinyesinde faaliyet gosteren genel yogun
bakim iiniteleri, cerrahi, dahili, koroner yogun bakim iinitesi olarak yapilandirilan, diger kliniklerin
uzman tabiplerinin sorumlulugunda hasta yatirilarak takip ve tedavisinin saglandigi ve genelgelerimiz
geregi iinite sorumlulugunun anestezi ve reanimasyon, ic hastaliklari, genel cerrahi néroloji,
kardiyoloji gibi branslarda bastabibin uygun gérdiigii uzman tabiplerinden birisi tarafindan
yiiriitiildiigii birimlerdir.

Bu iinitelerde her brans uzmani kendi hastasimi yatirip takip etmekte ve hastasiyla ilgili tani,
tedavi ve gerekli tiim konsiiltasyonlarin saglanmasi, taburcu edilmesi veya kurum disina sevk edilmesi
ile ilgili is ve islemlerin sorumlulugunu tasimaktadir. Ayrica bu islemler hastamin yatisinin yapildig:
ilgili klinik iizerinden yiiriitiilmektedir. S6z konusu uygulamalar benzer sekilde yeni dogan yogun
bakim iiniteleri icin de gegerlidir.
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fleri teknoloji, nitelikli saglk insan giicii, 6zel fiziki diizenleme ve sartlar gerektiren, hayati dnemi
haiz bu birimlerde hastalara verilmesi gereken yogun bakim hizmetlerinin etkin ve kesintisiz yiiriitiilmesi
zorunludur. Bu nedenle, bu birimlerde de diger kliniklerde oldugu gibi bir isleyisin yapilandirilmasinin
gerekliligi ortaya ¢ikmustir. Bu gereklilikten hareketle, yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim
iinitelerindeki isleyisin asagida belirtildigi sekilde diizenlenmesi ve yiiritiilmesi gerekli goriilmektedir.

1- Anestezi ve reanimasyon uzmani bulunan ve sayinin yeterli oldugu genel hastaneler biinyesindeki
genel yogun bakimlarda, uzmanlik egitimleri sirasinda yogun bakimda uzun siireli rotasyon yapan
anesteziyoloji ve reanimasyon uzmani tabiplerin, miimkiin mertebe, yogun bakim sorumlu uzmani olarak
gorevlendirilmesi yoluna gidilmesi, bunun miimkiin olmamasi halinde ilgili Bakanlik genelgeleri uyarinca,
bastabibin uygun gérecegi diger uzman tabiplerden birisinin iinite sorumlusu olarak tayin edilmesi,

2- Brans yogun bakim iinitelerinde birim sorumlulugu ilgili dal uzmani tabiplerce yiiriitiilecektir.

3- Yeni dogan yogun bakim iinitesi bulunan hastanelerde bu iinite sorumlulugu, veni dogan
uzman tabibine, veni dogan uzman tabibinin bulunmadig1 kurumlarda cocuk saghgi ve hastahklari
uzman tabibine verilecektir.

4- Yogun bakim ve veni dogan vogun bakim iinitesine yatirilan hastalarin birincil hekimligi
yogun bakim sorumlusu uzman tabip tarafindan yiiriitiilecektir.

5- Yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim tinitelerine hastanin yatirilmasi, takip ve tedavi islemleri
ile konstiltasyon hizmetlerinin verilmesi, taburcu edilmesi veya kurum digina sevk edilmesi ile ilgili karar ve
buna iligkin is ve islemler, liizumu halinde ilgili dal uzmani tabipler ile birlikte degerlendirilerek karar
verilmesi kaydiyla, sorumlu tabibin yetki ve sorumlulugunda olacaktir.

6- Yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim finitelerine yatisina karar verilen hastalarin, ilgili
klinikten ¢ikisi yapilarak yogun bakim iinitesine girisi yapilacak ve yogun bakim fiinitesinin kendi hastasi
olarak kayit altina alinacaktir. Yogun bakimdan klinige alinacak hastalarin yine ayni usulle yogun bakim
tinitesinden ¢ikis islemi yapilarak ilgili klinige yatis kaydi saglanacaktir.

7- 5 inci maddede belirtilen giris ve ¢ikis islemleri i¢in; diger kliniklerdeki hasta hareketlerini takip
amactyla kullamlmakta olan, Yatakli Tedavi Kurumlari Isletme Yonetmeligi ekinde yer alan “Servise Yatan
ve Servisten Cikan Hastalara Ait Giinlik Kayit Formu” (Form No 54) kullanilacaktir (yanik merkezi
biinyesindeki yogun bakimlar da bu isleme dahildir.).

8- Yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim iinitelerine hasta yatisi, taburcu veya gerekli hallerde
kurum disina sevk islemleri bu birimler iizerinden dogrudan gergeklestirilecektir.

9- Yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim iinitelerinin ¢aligmalarina ait istatistikler ve diger tim
is ve islemler diger kliniklerde oldugu gibi bu birimlere miinhasiran yiiriitiilecektir.

Hastane yoOnetimlerince, yukarida agiklanan konularda gerekli diizenlemelerin, 15/07/2010
tarihine kadar tamamlanmasi ve uygulamanin biinyesinde yogun bakim ve yeni dogan yogun bakim iiniteleri
bulunan tiim saglik kurumlarinda 01/08/2010 tarihi itibariyle baglatilmasi gerekmektedir.

Ayrica, yogun bakim birimlerinde verilmekte olan hizmetlerin istatistiki verilerinin toplanabilmesi
ve degerlendirilebilmesi igin gelistirilen, “Yogun Bakim Calismalar1 Aylhk Bilgi Toplama Formu” na
tedavi.saglik.gov.tr. Adresinden “formlar” meniisiinden ulagilabilmektedir. il saglik miidiirliikleri “il saghk
kontrol” meniisiinden, hastane yonetimleri ise “tedavi formlar1” meniisiinden giris yapacaklardir.

Bir ornegi ilisikte gonderilen forma ait bilgiler, bilgisayar ortaminda, hastaneler tarafindan her ayin
1 ila 5’1 arasinda girilecek, 5 ila 10’u arasinda ise il saglik miidiirliiklerince kontrol edildikten sonra bilgisayar
ortaminda belirtilen adrese gonderilecektir. Bu amagla daha dnce pandemide kullanilmak {izere il saglik
miidirliikleri igin belirlenen sifreler kullanilabilecektir. Forma iligkin bilgi ve agiklamalara, belirtilen adreste
ayrintili olarak yer verilmistir. Bakanlik, tiniversite diger kamu ve 6zel sektore ait tiim hastane yonetimleri
Forma giris yapmakla yiikiimliidiir.
Bilgilerinizi, ig bu genelgenin ilgili kurum bastabipliklerine imza karsiliginda tebligini ve uygulamanin
aksaks1z yiirtitiilebilmesi i¢in titizlikle takibini 6nemle rica ederim.

YORUM:
UNITE SORUMLULUGU ILE BRANSLAR YASTA YATIRMADA FARKLI OLARAK
TANIMLANMAKTADIR. Bir servisin iinite sorumlusu ve ayrica bir brans sorumlusu

olmaktadir. Bu agidan bunlarda tam yatak yetkilenmesinin bransa birakilmasi isletim
acisindan sorunlar olusturulacaktir.
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Hekimlik Yetkilendirilmesi akademik degil Saglik Bakanliginca yapilmaktadir:

Yetkilendirme dogrudan Saghk Bakanlii tarafindan yapilmakta, Egitim Genel Midiirliigii blinyesinde
yiriitiilmektedir. Bunun yapilabilmesi icin, Universite veya diger egitim veren kurumlardan belgelerin
uygun olarak iletilmesi gereklidir.

Akademik olarak is birligi ve esglidim temel olarak sorumluluk kapsamina girmektedir.

AKADEMIK YETKi DURUMU: Akademik tiirdeki yénetimlerde her akademik bireyin kendi icinde
otonomisi, kendi yetkisi boyutu olugsmaktadir ve bu boyut birey haklari, kisaca 6grenci/egitim alanin
haklar ile bir dengededir. Yetki veya yonetim giicli temelinde degil, Sosyokrasi tiiriinde bir yaklasim
ongoriilmektedir.

Sosyokrasi Sociocracy ANLAM socius (companion) kratein (to govern) YONETIMDE ESGUDUMLULUK: Bu
yonetim biciminde riza temelinde olusan ortak yonetim modeli olup, her birey ve kurul/kurum yapisi temelde
kendi kendine yénetim tarzinda olmaktadir. Ademi merkeziyetgilik, giidiim bilimi/kendi kendine y®netim,
sibernetik tiirde yonetim seklinde de adlandirilmaktadir.

Temel ilkeleri sunlardir;

1. Rizaya dayali karar olusturma ilkesi/politikas1

2. Her kiimeye o6zgii/grupsal/kiime diizenlemeleri, Dairesel diizenlemeler: Yar: otonom bir hiyerarsi
durumu olusur. Hiyerarsi gii¢lii yapida olmayan, her halkanin kendi yapilanmasi olusmaktadir. Demokraside
glic secim ve ekseriyette vardir. Otokraside ise gii¢ siilale veya feodal yapidan gelmektedir. Burada gii¢
esgiidiim ve is birligi seklinde riza ile olusmaktadir. Biiyiik organizasyon icinde 6zgiin yapis1 bulunur. i¢
yapisal egitimleri vardir. Neonatoloji egitim ile genetik egitimi farkliliklar gosterir.

3. Cift bagh iliskiler durumu: Her bir halka yonetsel lidere ve dairenin temsilcisine olmak iizere ¢ift bag ile
baghdir. Bu baglar bireylerin karari ile olugsmaktadir. En iistte topik yoneten bulunmaktadir. Her bir birey en
ist halka ile karar olusturmada tam olarak katkida bulunmaktadir. Her bir halka/oba, diger ile cift bag ile
baghdir; a) yonetsel lider ve b) halkanin temsilcisi olmak tizere iki bag ile baghdir. Bu iki bagda da tiim bireyler
tam kararda islevseldir. En tst diizeyde olan “top-en iist halka” ayn1 sekilde yoneticilerin kurulu seklindedir.
Bu baglar organizasyonun kendi ¢evresinde de gelismesine yol agmak i¢indir. Genel yonetim agisindan bir
CEO (en iist yoneticisi) olmaktadir. Tiim bireyler en {ist dahil tiimiinde kararlarda tam etkilidirler.

4. Rizaya dayali secim: Bireyler sorumluluk ve rolleri sec¢imle secilirler. Acik tartisma kararlarda
olusturulmalidir. Degerlendirme ve tartismalar, elestirilerden sonra bireyler siklikla segimlerini
degistirebilmektedirler. Dairede bir bireyin bu agidan seg¢ilmesi gerekli gériilmektedir.

5. llkelerde riza ile karar olusturma durumu: karar eger bir genel itiraz olmadiginda verilmektedir. Tiim
bireylerin bilgilendirmeden sonra rizasi olduktan sonra karar olusmaktadir. Tiim itirazlar gerekgeli ve
tartismali/elestiri yapilarak ve bireylerin kapasitesine gére kurumun/organizasyonun hedeflerine gore
iretici olmalidir. Giinliik kararlar geleneksel anlamda normal olarak yiiriitiilmektedir.

6. Halka/oba icindeki yonetim: Otokritik yapidaki giice dayal hiyerarsi olmadigi, hedefe, amaca dayal olmak
izere olusmakta ve “i¢ egitim tanimlamasi yapilmaktadir. Her bireyin sorumluluk yiiklendigi dikkate
alinmahdir.

HEKIMLIK, DEMOKRASI, OTOKRASI, SOSYOKRASI, RIZAYA DAYALI YAKLASIM:

Hekimlik mesleginde; a) bilgilendirme ve riza alinmasi ve b) diger hekimlerden konsiiltasyon/danismanlik
alinmasi, c¢) Hemsire ve eczaci ile ortak hasta menfaatinde biitiinlesme dikkate alindiginda bu tiirdeki
yaklasimin Sosyokrasi oldugu sdylenebilir. Hekim tek diplomadan gii¢ aldig1 tiiriinde otokritik yaklasimlari
eski hekim felsefesi olmaktadir. Hekim oylama yaparak yaklasim, kisaca demokrasi gibi yaklasim yapamaz.
Hastanin se¢imine uymasi, aydinlattiktan sonra rizasini almasi gereklidir. Acil veya hasta zarar1 olusacak
durumlarda hastanin kararina karsi tibbi yaklasimlarda da hukuksal usul ve esaslari uygulamasi
zorunludur. Etik kurullar bir yaptirim degil bir danisman kuruluslardir. Yaptirim sadece yasal yollardan
almabilir.

UNIVERSITELER: Universitelerde tam ve tek yetkili mercii rektorliiktiir. Ancak, {iniversitedeki bircok
yetkiler kurullarla olugsmakta ve list merci siklikla denetleme islevi yiiriitmektedir. Bu agidan akademik
birey temelde birlikteligi esgiidiim ve is birligi esasinda olmaktadir.

Tip fakiiltesi diplomalari, uzmanlik belgeleri Saglik Bakanlig1 tarafindan imzalanir, tescillenir. Universiteler
bu belgeleri hazirlar, ancak onaylama Bakanliga aittir. Bu agidan iiniversiteler egitim veren yetistiren,
Bakanlik ise tescil eden olmaktadir. Bazi {ilkelerde Saghk Bakanliginin bu islevini bagimsiz
kuruluslar/Tabipler Birligi yapisindaki kuruluslar vermektedir.
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BiLiM VEYA SANAT DALI: MADDE 17 (17.11.1988/19992): Bilim veya sanat dali;
anabilim veya anasanat dali iginde, egitim-6gretim, uygulama yapan bir birimdir.

Bilim veya sanat dali kurulu, o bilim veya sanat dalinda gorevli profesor, dogent, yardimci dogent ile
0gretim gorevlilerinden olusur. Bilim ve sanat dali kurulu, ders programlarinin, arastirmalarin hazirlanma
ve uygulamalari ile ilgili dnerilerini bilim veya sanat dali bagskanina sunar.

Baskanlik temelde esgiidiim ve is birligi esaslarina uyum saglanip saglanmadigl konusunda bir
degerlendirme yapabilir. Bireylerin haklarina karisma hakki bulunmamaktadir. Bu agidan Bagkanlik “kabul
ettigi taktirde” yaklasimlar isleme girer.

Burada dikkate alinmasi gerekir ki “kabul edildigi takdirde” durumu i¢in eger aksi bir durum varsa, gerekce
sunulmasi gerekir. Egitimi engellemenin ve bireyin haklarina haksiz ve hukuksal olmasi agisindan
gerekeesiz engelleme Tiirk Ceza Kanunu ¢ercevesinde bir su¢ unsuru olarak degerlendirilmektedir.

Yetkisiz kararlar gecerli olmadig: gibi, olumsuz kararlar gerekgeli olmalidir. Uzmanlik yapmasina engel
olunmasi i¢in hukuksal dayanak olmalidir. Bu olmadan yapilacak engelleme TCK 112 ve 257 kapsaminda
bir su¢ olmaktadir.

Anabilim Dali Baskaninin hekimlik, servis ve diger yaklasimlarda sorumlulugu ve dolayisiyla yetkisinin
olmadig1 belirgindir. 2547 Sayili Yasaya gore is birligi ve esgiidim konusunda islerlik yapacag:
belirtilmektedir.

2547 Sayili Yasa ile Akademik Teskilat Yonetmeligine gore yapilanma asagidaki sekilde tanimlanmistir. Sadece bir
bilim dalin1 kapsamasi ile tiim 6gretim elemanlarindan olusur.

ANABILIM VEYA ANASANAT DALI: MADDE 16: Anabilim veya anasanat dali, bélimi
olusturan ve en az bir bilim veya sanat dalini kapsayan, egitim-6gretim, uygulama ve

arastirma faaliyetlerinin ylrtildigu akademik bir birimdir.

(17.11.1988/19992) Anabilim veya anasanat dali kuruly, bilim veya sanat dali baskanlarindan olusur.

Anabilim veya anasanat dalinin, yalniz bir bilim veya sanat dalin1 kapsadig1 durumlarda, anabilim veya

anasanat dali kurulu biitiin 6gretim iiyelerinden ve 6gretim gorevlilerinden olusur. Anabilim veya

anasanat dali kurulu, ilgili anabilim veya anasanat dali programlarinin planlanmasi ve uygulanmasinda

anabilim veya anasanat dali bagkanina goriis bildirir.

Bilim dali yapilanmasi da asagidaki sekildedir. Bilim dali i¢indeki egitim, 6gretim, uygulama konusunda 6zerk bir
yapidadir.

BILIM VEYA SANAT DALI: MADDE 17 (17.11.1988/19992): Bilim veya sanat dals;

anabilim veya anasanat dali icinde, egitim-6gretim, uygulama yapan bir birimdir.

Bilim veya sanat dali kurulu, o bilim veya sanat dalinda gorevli profesor, dogent, yardimei dogent ile
ogretim gorevlilerinden olusur. Bilim ve sanat dali kurulu, ders programlarinin, arastirmalarin
hazirlanma ve uygulamalari ile ilgili 6nerilerini bilim veya sanat dali bagkanina sunar.

YUKSEKOGRETIM UST KURULUSLARI ILE YUKSEKOGRETIM KURUMLARI SICiL
YONETMELIGI: Resmi Gazete Tarihi: 24.05.1984 Resmi Gazete Sayisi: 18382 aynen

“MADDE 6. Ogretim elemanlari ile ilgili siciller birinci ve ikinci sicil amirleri tarafindan temmuz ayi icinde
doldurulur.” denilmektedir.

“Egitim sorumlusu” ayrica “miidavi hekim” olarak birinci sicil amirleridir. Cocuk Saghig1 ve Hastaliklar1 Anabilim
Dalinin herhangi bir yetkisi yoktur.

Siciller gizli olmasina karsin yetkisiz birileri tarafindan degerlendirilmeleri su¢ kapsamindadir ve sicillerin gizliligi
bozulmaktadir.

NOTLAR (OZET)
Asagidaki konular dikkate ahnmahdir.
1. Anayasal ve Avrupa Insan Haklar1 Sézlesmesi temelinde, “BIREYIN HAKKI”

temelinde islem yapilmasi zorunluluktur. Hakki vermemek bir ceza niteligindedir. TCK
Madde 26- (1) Hakkini kullanan kimseye ceza verilmez.
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2. Hakkin verilmemesi, magduriyete neden olma TCK bir sugtur. Gérevi kotiiye kullanma:
Madde 257- (1) Kanunda ayrica sug¢ olarak tanimlanan haller disinda, gorevinin
gereklerine aykirt hareket etmek suretiyle, kisilerin magduriyetine

3. liddialarm ispat: Anayasal agidan iddia sahibi tarafindan ispatin1 gerekli kilar. Kanunun
suc saymadigi bir yaklasim i¢in ceza verilemez, magduriyete neden olunamaz. Sugta ve
cezada kanunilik ilkesi: Madde 2- (1) Kanunun agik¢a su¢ saymadigi bir fiil i¢in
kimseye ceza verilemez ve giivenlik tedbiri uygulanamaz.

4. Bir uygulama ancak kanunsuz ise uygulanmaz (Anayasa 137, TCK 24). Ceza
yaklasimlarinda yorum ve kiyasa yer yoktur. Sucta ve cezada kanunilik ilkesi: Madde
2- (3) Kanunlarin su¢ ve ceza iceren hiikiimlerinin uygulanmasinda kiyas yapilamaz.
Su¢ ve ceza iceren hiikiimler, kiyasa yol agacak bicimde genis yorumlanamaz.

5. Yasal islem ytiriitenleri su¢ isleme nedeniyle su¢lamak, gorevi nedeniyle yaptiklarini
su¢ gibi gostermek, uzmanlik Tiizliglinde belirtilen “Egitim Sorumlusu” gibi
nitelememek ve 2547 Sayili Yasada belirtilenlere uymayarak 6zerkligine miidahale
etmek, TCK 131 kapsaminda ele alinabilir. Sorusturma ve kovusturma kosulu: 131- (1)
Kamu _gorevlisine kars1 _gorevinden dolayi islenen hari¢; hakaret sucunun
sorusturulmasi ve kovusturulmasi, magdurun sikayetine baghdir.

6. Bir kisinin hakkini vermeme veya engelleme durumunda “sug islemeye tesvik etmek
veya sug isleme kararini kuvvetlendirmek” TCK 39. Maddesine gore degerlendirilerek
su¢ kapsaminda ele alinabilir.

Bu acidan hekimlik/uzmanlik yetkisi ile akademik unvanlar (docent/profesor) farkh
olup kanistirilmamalar gerekir.

SONUC/YORUM: Hasta Haklarinin gelismesi ile genetik damismanhk kavraminin
KLINIK GENETIK temelinde yapilandiginda; is birligi ve esgiidiim temel gorevidir.

Tan1 koyma, tedavi ve diger yaklagimlarin sorumlulugu ilgili bilim dallarinca yiiriitiilmesi
gerekir.

Sonuc

Danigsmanlik, saglik hizmetlerinde 6nemli bir boyuttadir. Bebeklerde de bebegin tanimi
otesinde, Yasam Hakki ¢ergevesinde yapilanlar ile tedavi garantisi verilemeyecegi, ancak
insanlik yaklasimlar1 temelinde bedensel islevleri yaninda ruhsal ve sosyal boyutlarda da
destek ve danigmanlik yapilabilecegi algilanmalidir.

Ailelerin eger 1000gram altinda dogum agirhigi olan bebekleri dogmus ise, saglik
personelinden Tanr1 rolii beklemeleri bir bakima dogal karsilanmalidir. Bir¢ok mucize
denilebilen iyilesme boyutu 6ne cikarken, bebeklerin kaybedildigi olgularindan ise sz
edilmemektedir. Malpraktis/T1bbi Taksir lilkemizde en fazla Perinatal Dénem igin sz
konusu oldugu, bu oranin Amerika Birlesik Devletlerinden bile sik oldugu, buna karsin
Saglik Personelinin (hekim, hemsire ve eczaci/farmakoloji) ceza almasinin nadir oldugu
gozlenmektedir. Televizyonda dava edilirken, aile c¢ikarilarak iddialar belirtilmekte,
siklikla bunlarin dava konusu olmadig1 da gozlenmektedir. Ayrica Komplikasyonun bir
ceza unsuru olmadigi da hukuk tanimlamasinda belirtilmektedir.

Sonug, danigmanlik bir bilim adamimin siklikla bagvurdugu bir yontem olmasina karsin,
sorumluluk miidavi hekimde, kisaca hastaya bakan veya hastanin yanindaki hekimdedir.
Bir insanin kalbi durduguna miidahaleyi en yakindaki hekim yapar, sorumlusu olur.
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Birey bagimsizligi, yasam hakki oncelikli oldugu, temel odak alinan boyutlar bu
cerceveden, bilimsel ve etik ilkeler ile, insanlik temelinde yaklasimi 6ngérmektedir.
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1)  Anayasanmn 17. Maddesi,

2) 5237 Sayili Tiirk Ceza Kanunu

3) 4721 Sayili Medeni Kanun,
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Maddesi,

6) 2238 Sayili Doku ve Organ Alinmasi, Saklanmasi, Asilanmasi ve Nakli Hakkindaki
Kanunun 7. Maddesi,

7)  Hasta Haklar1 Yonetmeligi, Resmi 1998, Sayi: 23420, 15, 18, 26, 30-31 Maddeleri,

8) 2827 Niifus Planlamasi Hakkindaki Kanunun 4-6 Maddeleri
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Danismanlik Ornekler
Ornek 1

1) Birden fazla bulgulari olanlarin genel olasilik verileri

iLK ASAMA
Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakiiltesi
U Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Genetik Bilim Dali
GENETIK DANISMANLIK/KONSULTASYON
Olgu MA

Hasta gorildu, POSSUM Kayitlarinda belirtilen 6zellikler/major/ belirgin malformasyonlari dikkate alind1.
NOT: Min6ér malformasyonlarin net saptanmamasi s6z konusu olabilecegi dikkate alinmalidir.
BILGI: Majoér malformasyonlari ve yiiz Fotograflari gekilmistir. Pediatri Genetik arsivindedir.
Olgunuzda temel olarak baslica bulgular asagida ¢ikariimistir.
Pozitif Bulgular:
e Sant- VSD, ASD, PDA
e Dandy-Walker Malformasyon
e Hypospadias,
Bu verilere gore 3 parametrenin oldugu baslica sendromlar asagida sunulmaktadir. Olgu iki veya bir bulgusuna
gore de tani alabilecegi dikkate alinmahdir.
NOT:

Genetik malformasyonlarda siklikla “Diagnosis not made” konuldugu ve bulunan bulgulara gére yaklagimlar
yapildi§i dikkate alindidinda, asagdidaki verilere gdre hastanin irdelenmesinin yapilacagi bilgisi
Mudavi/Sorumlu hekime iletilmesi uygun gortlmustir.

BASLICA BU 3 BULGUNUN BIRLIKTELIGINE GORE TANIMLANABILENLER

Score Id OMIM Name

3 3091 613884 Chromosome 13, del 13q '

3118 612337 Chromosome 1, del 1g43-g44 syndrome &’

6279 Chromosome 2, dup 2q21-g33 &

5611 612582 Chromosome 6, terminal deletion 6p &'

5223 212065 Congenital disorder of glycosylation &’

W W w w
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Score

Id OMIM Name
3183 122470 Cornelia de Lange syndrome &
4683 220210 Cranio-cerebello-cardiac syndrome &'

3066 225500 Ellis-van Creveld syndrome [’
3218 100650 Fetal alcohol syndrome
3222 Fetal rubella syndrome '
3650 609442 Fetal Valproate syndrome &'
3179 219000 Fraser syndrome E

3541 147920 Kabuki syndrome E"

3284 248700 Marden-Walker syndrome E
5431 601016 M.C.A., Dincsoy-Salih type "
3287 249000 Meckel-Gruber syndrome &

6170 257300 Mosaic variegated aneuploidy syndrome E'

3337

3239 300000 Opitz-G syndrome &

Oculo-cerebro-acral syndrome "

3048 211750 Opitz trigonocephaly syndrome E"

3384 180849 Rubinstein-Taybi syndrome "
3114 Triploidy &'

W W W W Wwwwwwwwwwwwwow

INCELEMEYi YAPANLAR

(Aile Hekimi) int Dr. FA
Arastirma Goérevlisi Dr. KL ]
Pediatik Genetist: Prof. Dr. M. Arif AKSIT

2) Genel Veriler ve Yapilacaklarin Dokimi

ikinci Asama

Q)

Eskisehir Osmangazi Universitesi Tip Fakltesi
Cocuk Saghgi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Pediatrik Genetik Bilim Dali
GENETIK DANISMANLIK/KONSULTASYON

GENETIK HASTALIKLARIN IRDELENMESI
Olgu:

Adi, Soyadi: Dosya No:

Major Bulgular:
. Shunt- VSD, ASD, PDA
. Dandy-Walker malformation
e  Hypospadias, epispadias
Genel olarak 3 bulguya gére Hastaliklar ve Oneriler

I-Chromosome 13,
interstitial del
13qg12

-Chromosome 13, del
13q14-g21

-Chromosome 13, del
13q14-q32

characteristic facies with
sloping forehead, high
nasal bridge,
upslanting/narrow
palpebral fissures, small
mouth.

--Intestinal atresia and

--Hirschsprung's disease

--with VACTERL
association

Tani Klinik Oneri Fotograf vs. Tetkik Sonug
-Chromosome 13, del | --Severe mental -lUGR --Yiz --Klinik
13q retardation, --POSSUM --Malforme --Kromozom
-Chromosome 13, --marked short stature and | Olgiimleri
interstitial del 13q --shortened survival. --Goz
t-Chromosome 13, --Neural tube/brain and --Yiz
distal del 13q --heart defects, -Gl tarama
t-Chromosome 13, --colobomatous
mosaic 13q microphthalmia,
deletion --anal/genital defects and

BULGULAR ve FOTOGRAFLARI
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/4ed97e7b-37c3-47f1-a8a1-4a898373823a/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/4ed97e7b-37c3-47f1-a8a1-4a898373823a/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d2d7b5a0-84da-44d4-9ab0-0ef9c44bd37d/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.omim.org/entry/300000?possum_id=3239&utm_source=possumweb
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d2d7b5a0-84da-44d4-9ab0-0ef9c44bd37d/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d0dd7fce-87d1-436f-8858-4b17638b25cc/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.omim.org/entry/211750?possum_id=3048&utm_source=possumweb
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d0dd7fce-87d1-436f-8858-4b17638b25cc/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d64b4ec3-b273-497e-9190-e0551881fb35/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.omim.org/entry/180849?possum_id=3384&utm_source=possumweb
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d64b4ec3-b273-497e-9190-e0551881fb35/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/12d1b7ca-2b16-4024-b673-1a93c955d7d5/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/12d1b7ca-2b16-4024-b673-1a93c955d7d5/view_documents?tabIds=MAIN_TABS%3AtraitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/f3edbd77-f034-4da6-99e7-f4ebdf5ddd5c/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/496df2d9-4077-4846-b9b1-7ed33adbecfd/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/44cb1ef1-1ef8-4dee-8b6e-2340874a0877/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/b3503275-740c-4e03-bd70-73e229e65205/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/84abf2e1-ad05-4a02-aa47-a5f2f5143ff9/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/c4969a55-738c-42c9-8d2e-82ee12cf8632/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/0ae9dcb0-d72e-47b9-b0d7-0b397a653427/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/4da1e819-952f-48cf-a786-e4a804408218/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/3fbb6be3-64ed-44a2-b441-ac560a016627/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/be58c567-832b-4f1f-826f-11b0873540b8/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/017c3b14-50fc-474d-bd5a-48c1ccc1263c/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/2e9ed0d1-7165-4e00-9ddb-e653753763af/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/4ed97e7b-37c3-47f1-a8a1-4a898373823a/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d2d7b5a0-84da-44d4-9ab0-0ef9c44bd37d/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d0dd7fce-87d1-436f-8858-4b17638b25cc/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/d64b4ec3-b273-497e-9190-e0551881fb35/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxdoc/default/12d1b7ca-2b16-4024-b673-1a93c955d7d5/view_documents?tabIds=MAIN_TABS:traitSearch&highlight=true
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3) Konsey, Ongoériiler
Uciincii Asama
Genetik KONSEY Raporu

Konsey bir rapor hazirlar ve aileye sunar. Asagida bir konsey raporu ve aydinlatma /
bilgilendirme formu ile birlikte sunulmaktadir.

4) Aydinlatma/Bilgilendirme ve Riza (Konsey Raporu ile birlikte)

Uciincii Asama
Eskisehir Acitbadem Hastanesi Perinatoloji/Neonatoloji
Gebelik sorunlari ile ilgili KONSEY RAPORU (Bilgilendirme ve
Riza) *
*Suriim: Acibadem Eskisehir Hastanesi, 22.11.2016 kabul edilmistir. Eskiler: 2008, 23.5.2011 ve 8.5.2014.

OLGU

e Adi, Soyadi: (Dosya No=Kayit Numarasi):
Dogum Tarihi, Yeri: 34 Yasinda
CINSIYET: K

T.C. Kimlik Numarasi

Hastanin Biling Durumu: Agik/Kapali

Fiili Ehliyet durumu/Hiir karar verme: Evet/Hayir:
Kurum Adi: Eskisehir Aclbadem Hastanesi Konsey Tarihi: 22 Kasim 2016

Tarih: 22 Kasim 2016 Hastanin izlendigi Yer Kadin Dogum

| e  MUDAViI olan Dr. Adi, Soyadi (Uzmanlik) | e  Konseye Katilan Dr. Adi, Soyadi (Uzmanlik) |

BiLGILENDIRME

1-Saghk durumunu (HASTALIK/SORUN/BASVURU)

Kesin tan1 olmasa da Ultrason incelemesi sonucunda goézlenen bulgu: Lissencephaly, intrakaraniyal kitle,

2. HASTALIGIN OLASI SEBEPLERI

12 Yasinda ilk ¢ocugu tanisi lissencephaly (genetik boyutu belirtilmiyor). 100mg Aspirin kullaniyor, uterin arter
DOPPLER bulgu sonucu baglanmig

3. TANI iCiN GIRISIMLER

Bu gebelikte de Ultrason izleminde gozlenmis. 13GH, 20GH, 28GH ultrason bulgularinda sorun saptanmazken, 33GH
sag tempora-parietal bolgede, 3,5 cm hipo-plazik yapu, kitle?

4. TEDAVI

Tedavi tani net olmast ile olusabilir, yapilabilecek bir tibbi yaklasim yasami tehdit edecek 6zellikte ve tanimlanmiyor.
5. Faydalari ve muhtemel sakincalari

Tani kesinlestirilmesi ile bebege fayda olmasi yaklasim ongoriilmesi diisiiniilmemektedir. Bebek gebelik haftasi diigiik
oldugu i¢in, daha matiir olmas1 beklenmesi 6nerilebilir. A) Acil yaklasimda dogurtulmasi, B) Acil sorun olmadiginda
izlem, C) Bir hafta sonra Konsey tekrar1 uygun goriildii.

6. ILACLARIN OZELLIKLERI

Aspirin uygulamasi irdelenmigtir. Endikasyon yaklasimi genis yerine daha kesin olmasi ile baglanmasi 6nerilmektedir.
7. Alternatif tibbi miidahale usulleri: A GRUBU YAP, B GRUBU YAPILABILIR, C GRUBU UZMAN GORUSU, D GRUBU:

ARASTIRMA/izin gerektiren yaklasim/farkh ¢oziim

Alternatif olarak, ultrason yaninda MRI ile daha net doku incelenmesi onerilmektedir. Bu konuda Uzman
Neonatoji/prematiire beyin agisindan olmasa da yakin ortak irdeleneme onerilmektedir.
8. Hastaligin seyri ve neticeleri

Pediatrik Genetik ac¢isindan irdelenmesi: 209 adet lissencephaly bulgusu olan Sendrom olup, OMIM 13 Sendrom
tanimlanmugtir. Klinik 7 tane 6zel tanimli sendrom belirtilmektedir. ilk bebek konusunda yapilan Genetik irdelemenin
Ogrenilmesi ve daha sonra ek bulgulara gore irdeleme i¢in bu konuda bilginin Miidavi Hekime iletilmesi uygundur.

9. TEDAVi SONRASI

Belirgin bir tedavi degil, gelisen bulgulara ve semptomlara gore yaklagim yapilmasi dikkate alinmalidir. Kitle konusu
da tibbi yaklagimin usul ve esaslarini belirtecek husus olarak goriilmektedir.

10. YENIDEN TIBBI YARDIMA ULASACAGI YER: Kontrole gelecegi yer

izlem bir hafta sonra

11. Tedavinin kabul edilmemesi halinde ortaya ¢ikabilecek muhtemel sonuglari

Hekim olmalar dikkate alindiginda, Perinatoloji olan merkezde izlemi dnerilmektedir. Hastanemizde bu agidan
irdeleme yapilacak ve gerekli goriiliirse sevk edilebilecegi de vurgulanmustir.
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ONAM (RIZA)

RIZA KABUL BOLUMU
O  A) Bilgi edindigimi, Tedavim sirasinda uygulanmasi gerekebilecek ek islemler hakkinda bana bilgi verildi. EVET
O  B) islemin yapiimasini talep ettigimi Miisaade ediyorum bu formda tanimlanan islemi veya tedavi bigimini
kabul ediyorum / kabul etmiyorum KONTROL
O  ¢) Bneriyifislemi kabul etmedigimi ve her tiirlii sorumlulugu yiiklenecegimi/sonuglara katlanacagimi
Yakinlarimdan riza alinmasi halinde misaade ediyorum. Miisaade etmiyorum SEVK
Belirtirim (beyan ederim) Adi ve Soyadi el yazilari ile yazilarak iMZA.”

C—Imazalar: Perinatoloji Uzmani, Neonatoloji Uzmani, Kadin Hastaliklar ve Dogum Uzmani, Diger Uzmanlar

Prof. Dr. Turgay SENER Prof. Dr. M. Arif AKSIT Uzm. Dr. Ramazan
Perinatoloji Uzmani Neonatoloji Uzmani Kadin Hast. Dogum Uzmani

Prof. Dr. M. Arif AKSIT Prof. Dr. Demet Ozbabalik Dog. Dr. Kaan TUN

Cocuk Genetik Uzmani Noroloji Uzmani Beyin Cerrahisi Uzmani

Dr. Umit GEDIKOGLU KURTAR
Noroloji Uzmani

Ornek 2

GENETIK DANISMA RAPOR ORNEGI

Olgu Adi 1 Z. K.

Gonderen Doktor :Op. Dr. H. G.

Tarih : Eylil 11, 2006

Konu : Fetuste inv(4)bulunmasi

Otozomal kromozomlarda goriilen inversiyon durumu parasentrik ve perisentrik olmak
Uzere iki farkli sekilde olusabilmektedir. Olgumuzda, sentromerin her iki yaniniilgilendiren
perisentrik inversiyon seklinde bulunmustur.

Bu durumda ortaya cikan olgulara bakildiginda 1,9,16 ve Y heterokromatin ile
inv(3)p11~13q11~12), inv(5)(p13q13) olgularinda genetik bir riskin olmadig
belirtiimektedir (Gardner&Sutherland, 2004).

inversiyon, kromozomda gériilen yeniden diizenlemelerin en sik karsimiza c¢ikan
formudur. inversyonu tasiyan pek cok bireyde herhangi bir sorun bulunmazken bu kisilerin
olusturduklari sperm veya yumurta hiicresi dengesiz genetik materyale sahip
olabilmektedir.

Simdiye kadar yapilan genis kapsamli calismalarda kromozomlardaki yeniden diizenlenme
nedeniyle %5-10 arasinda anormal ozelliklere sahip ¢ocuk dogurma riskinin ailelere
bildirilmesi gerekmektedir (Groupe de Cytogénéticiens Frangais, 1986; Sherman et al,
1986; Stene et al, 1986, Daniel et al, 1988).

Genel kural olarak inversiyona maruz kalan kromozom kismi ne kadar buiylikse risk de o
aranda artmaktadir. Kaiser'e gore involan kromozom uzunlugu totalin 1/3 Gnden daha
kicuk ise yeniden diizenlenme riskinin oldukca disuk oldugunu belirtiyor (Kaiser, 1988).
Onceki cocuklarinda anomali olan gruplar incelendiginde %10-15 kadarindainversiyon
oldugu gorialmistir (Daniel et al, 1989).

Aslinda her inversiyon olgusu kendi durumu gbz Onine alinarak incelenmekte ve
literatirdeki benzerleri ile karsilastirilmaktadir.  Yapmis oldugumuz literatir
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incelemesinde fetlis Z. K.’na ait prenatal tanida bulunan 46,--,inv(4)(p12q21) sonucunda
ortaya ¢ikan kirilma noktalarina birebir uyan bir olguya rastlaniilmadi. Bununla beraber
kirlma noktalarindan sadece birine uyan (pl2) olgu gosterilmis olup bunda
GABA(A)reseptor genindeki probleme bagli olarak otizm saptanmistir (Vincent et al,
2006).

Genetik danisma sonucuna gore:

Aileye anormal ¢ocuk dogurma riskinin % 5-10 arasinda oldugu belirtildi. Bu anomaliler
fiziksel engel seklinde olabilecegi gibi zeka durumunu etkileyen sorunlar seklinde de
ortaya cikabilecegi anlatildi.

Hamileligin (eger devam ettirilecekse) Diizey Il Ultrasonografi ile takip edilmesi 6nerildi.
Saygilarimizla

Uz. Dr. Tufan CANKAYA Prof. Dr. Nurettin BASARAN

Clcelik Konusunda Perinatoloji Bilgi
Talebi ile hazirlanan Bilgiler

Ciicelik konusunda bir olgu nedeniyle genetik verilerin toplu irdelenmesi amaci ile bu
caligma planlanmistir ve Perinatoloji Bilim Dalina sunulmustur.

Olgu: Thanophorik Displazi tanist almis ve 18 GH termine edilmis bir olgu nedeniyle bu
konuda irdeleme yapilmustir.

Cilicelik tanimlamasi ve epifizlerin irdelenmesi
Dwarfism-Ciiceliklerin baslica gruplandirilmasi

e Rhizomelic= root, e.g., bones of the upper arm or thigh

e Mesomelic= middle, e.g., bones of the forearm or lower leg

e Acromelic=end, e.g., bones of hands and feet.

e Micromelic= entire limbs are shortened

@ ©

Rhizomelia

; —\\ Preaxial
Mesomelia - ;
®© ® \

Postaxial

1AM

2/

Acromelia Iinvoilvement Disease Category
A+D Normal
: . B+D Epiphyseal dysplasia
Micromelia C+D Metaphyseal dysplasia
B+E Spondyloepiphyseal dysplasia
C+E Spondylometaphyseal dysplasia
B+C+E Spondyloepimetaphyseal dysplasia

Ciicelik goriilen Genetik hastaliklar
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a) Rhizomeli

Sekil 1: Rhizomeli olgusu/POSSUM. Kokiinde kisalik (root, e.g., bones of the upper arm

or thigh)
Rhizomelia bashginda olanlar A
1) Rhizomelic chondrodysplasia punctata is an autosomal recessive

2)

3)

4)

5)

Chondrodysplasia punctata,
rhizomelic type ' Rhizomelic
chondrodysplasia punctata

Cleft-Limb-Heart
malformation syndrome &'
Cleft lip/palate, limb, heart,
skeletal defects CLH syndrome

Cranioectodermal dysplasia &'
Levin syndrome
Sensenbrenner syndrome
Cranioectodermal dysplasia 1
(CED1) Cranioectodermal
dysplasia 2 (CED2)
Cranioectodermal dysplasia 3
(CED3)

Familial rhizomelic
dysplasia =" Skeletal dysplasia
with rhizomelia, Urbach type

Humero-spinal dysostosis,
congenital heart disease '

peroxisomal disorder characterised by rhizomelia, contractures, congenital
cataracts, facial dysmorphia, severe psychomotor defects and growth
retardation. Biochemically, the levels of plasmalogens (major constituents
of cellular membranes) are low due to a genetic defect in their
biosynthesis. (Huffnagel 2013).

Report (Verloove-Vanhorick 1981) of a brother and sister with lethal
cardiac defect, cleft lip/palate, low set and malformed ears with absent
external auditory meatus; and rhizomelia with poly/oligodactyly, multiple
skeletal and internal anomalies.

The mother had hyperglycemia in pregnancy and subsequently developed
non insulin-dependent diabetes.

Short limb dwarfism, especially upper limb rhizomelia, narrow chest,
dolicocephaly, sparse thin hair, distinctive face, dental Abnor. and
brachydactyly.

Additional features may include nephronophthisis and retinitis
pigmentosa.

Intelligence reported as normal.

Report (Urbach 1986) of siblings (one female and two male) with severe
short stature and rhizomelia of upper limbs, very short humeri, severe
limitation of joint movement, microcephaly, sparse scalp hair,
developmental delay and other defects, with death in childhood.

See report (Viljoen 1987) on possible phenotypic variability with three
siblings and a cousin with variable rhizomelic shortening without facial
dysmorphism. Suggested (Al-Gazali & Al-Asaad 1995) that one of these
cases had Omodysplasia.

Association of congenital heart disease (mitral thickening, tricuspid
incompetence, cardiomyopathy) with skeletal anomalies including short
stature with subluxation of elbows and knees, coronal clefts of vertebrae,
short/bifurcated humeri and talipes.

Not all cases have cardiac involvement (Perez-Aytes 2005).

Follow-up (Perez-Aytes 2005) of a case at 27 years of age (previously
reported by Cortina 1979): he had undergone multiple orthopedic surgical
interventions primarily for leg deformities, had severe spine deformities,
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-spinal%20dysostosis,%20congenital%20heart%20disease@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Chondrodysplasia punctata, rhizomelic type@view_documents?tabIds=:
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Cranioectodermal dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Familial rhizomelic dysplasia @view_documents?tabIds=:
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Rhizomelia bagshginda olanlar A

6)

7

8)

9)

10)

11)

12)

13)

Hutterite cerebro-osteo-nephro
dysplasia &

Lethal skeletal dysplasia,
Dandy-Walker malformation,
heart defects, hypoplastic
genitalia =" Lethal skeletal
dysplasia, Stevens-Lachman

type

Mesomelic dysplasia,
degenerating cartilage type &'
Mesomelic dysplasia, ring
around the cartilage type

Microcephaly, muscular build,
rhizomelia, cataracts &'

Rhizomelia, anal atresia,

anophthalmia &'

Short stature, onychodysplasia,

facial dysmorphism,
hypotrichosis " Turnpenny-
Thwaites syndrome Short
stature, rhizomelic limb
shortness, abnormal facies
SOFT

Skeletal dysplasia with
rhizomelia, Patterson-Lowry

typels"

Spondyloepimetaphyseal
dysplasia, aggrecan type &'

short thorax, and limited movement of the elbow joints. His intellectual
development was normal. There was no cardiac involvement.

Two Hutterite sisters reported (Opitz 1985) with prenatal short stature,
feeding difficulty with growth and mental retardation, moderately severe
short trunk and rhizomelia, seizures/movement disorder, and terminal
nephrotic syndrome suggested in one sibling.

Two further cases have been reported; one a relative of the original cases
(Lowry 1997), the other an unrelated case (Udler 1997) with similar
skeletal and renal Abnor. and borderline intelligence.

Siblings reported (Stevens & Lachman 2010) with a lethal bone dysplasia
with rhizomelic and mesomelic limb shortening, hooked clavicles,
dumbbell femurs, and absence of talus and calcaneus ossification; Dandy-
Walker malformation, congenital heart defects pulmonary stenosis in the
male and tetralogy of Fallot in the female), joint contractures, genital
hypoplasia, and distinctive facial features.

Both sibs had hirsutism, brachycephaly, hypertelorism, short upturned
nose, high nasal bridge, thin lips, posterior cleft or narrow palate, low set
ears, short adducted thumbs, 5th finger clinodactyly.

Report (Brodie) of a 25 week foetus with normal facies, overfolded ears
with prominent superior helices, narrow chest, severe mesomelic short
limbs with mild rhizomelia, ulnar deviation of hands, and talipes.

Report (Verloes 1997) of a boy of consanguineous parents with severe
microcephaly, juvenile cataract, rhizomelic short limbs with muscular
build, advanced skeletal maturation, micropenis and hypoplastic scrotum,
and borderline intelligence.

Report (Ozlem) of a single case from a consanguineous family with
bilateral anophthalmia, anal atresia, short stature with rhizomelia,
dextrocardia and agenesis of the corpus callosum.

Other features included hypotonia, small dysmorphic ears, hypoplastic
nails, bifid sternum, annular pancreas and atrophic kidneys.

Death occurred at 16 days following surgery for the imperforate anus.
This case had three paternal uncles born with bilateral anophthalmia and
who died shortly after birth.

Several families and cases have been reported with short stature (severely
short long bones) distinctive facies and defects of hair and nail
development. Cogntive abilities were reported as normal.

Features include a long, triangular face with prominent nose and small
ears, unusual high-pitched voice, hand anomalies with clinodactyly,
brachydactyly, and hypoplastic distal phalanges, small fingernails, and
postpubertal sparse and short hair. Relative macrocephaly in childhood,
small head circumference in adulthood (Sarig 2012, Shalev 2012).

Moderate rhizomelic short limb dwarfism, particularly affecting upper
limbs, with limited joint mobility; now reported in three unrelated
individuals.

Intelligence normal.

Case reported by Kamoda had respiratory distress and died suddenly of
unknown cause in late infancy.

Report (Tompson 2009) of 2 brothers and a sister with an autosomal
recessive spondyloepimetaphyseal dysplasia.

Features include severe short stature (at ages 16. 19 and 24 height was
between 66 and 71 cm); relative macrocephaly, severe midface hypoplasia
with almost absent nasal cartilage, relative prognathism, slightly low-set,
posteriorly rotated ears., short neck, barrel chest, rhizomelia and
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Rhizomelia bagshginda olanlar A

14) Spondyloepimetaphyseal
dysplasia, Whyte-McAlister "
Spondylo-epi-metaphyseal
with hypotrichosis Whyte
syndrome

15)

Spondylometaphyseal
dysplasia, cone-rod
dystrophy

mesomelia without bowing of limbs, brachydactyly, short broad thumbs,
horizontal nails, telescoping interphalangeal joints.

Report (Whyte 1990) of a family with rhizomelic spondyloepiphyseal
dysplasia and congenital hypotrichosis in three generations.

Features of the SMD include severe postnatal short stature, rhizomelic
shortening of the limbs, early bowing of the long bones of the legs,
platyspondyly and characteristic vertebral body shape, progressive
metaphyseal irregularity and cupping, and shortening of all the tubular
bones.

There was early onset and progressive visual impairment, pigmentary
maculopathy, and electrophysiologic demonstration of cone-rod
dystrophy.

Cicelik goriulen Genetik hastahiklar

b) Mesomelia
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Mesomelia bashginda olanlar A

1)
Acromesomelic dysplasia, Fasanelli type &'

2)

Acromicric dysplasia &'

3)

Brachydactyly, mesomelia, aortic and mitral
anomalies"

Single report of sibs (Fasanelli 1983) with short stature,
severe acro-mesomelic short limbs, distinctive facies
with broad nose, limited elbow and wrist movement.

Autosomal dominant disorder characterized by severe
short stature, short hands and feet, limited joint
movement, and skin thickening. Radiologic features
include delayed bone age, cone-shaped epiphyses,
shortened long tubular bones, and ovoid vertebral
bodies.

Single case report (Stratton 1993) of a male with
brachydactyly, thin build with narrow shoulders,
unusual facies with long chin and obtuse mandibular
angle, beaked nose, mesomelic shortening of arms, and
aortic root dilatation/mitral prolapse.

Report (Fryer 1994) of a girl with many similar
features.
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Mesomelia bashginda olanlar

4)

Brachymesomelia and Peters' anomaly &'

5)

Cardiospondylocarpofacial syndrome "

6)

Facial dysmorphism, pigmented nevi,
osteoporosis, brachydactyly, skeletal
anomalies Facial dysmorphism, pigmented
nevi, osteoporosis, brachydactyly, skeletal
anomalies MCA, Oktenli-Gul type Facial
dysmorphism, pigmented naevi,
osteoporosis, mitral/aortic prolapse,
brachydactyly, skeletal anomalies

7)

Frontonasal dysplasia, Poland anomaly,
unilateral hypoplasia of lower limb "

8)

Lethal skeletal dysplasia, Dandy-Walker
malformation, heart defects, hypoplastic
genitalia =" Lethal skeletal dysplasia, Stevens-
Lachman type

9)
Macrocephaly, mesomelia, talipes "

10)

Megepiphyseal dwarfism =" Megaepiphyseal
dysplasia

11)

Mesomelia, radial hypoplasia, bifid thumb,
unusual facies &'

12)
Mesomelia-synostoses syndrome "

Report (Kivlin 1993) of a single case with congenital
short stature with mesomelia, hands of normal size with
long thumbs and camptodactyly; talipes, dislocated hip;
corneal clouding, Peter's anomaly.

Report (Forney 1966) of a family with conductive
deafness (stapes fixation), mitral valve regurgitation,
short stature, freckled faces, cervical vertebral fusion
and tarsal/carpal fusion.

Single case report (Oktenli) of an adult male with
consanguineous parents, with facial dysmorphism,
multiple pigmented nevi, osteoporosis, brachydactyly,
and other skeletal anomalies. Dysmorphic features
included high prominent forhead, thick eyebrows,
upslanting palpebral fissures, puffy eyelids, low set
ears. There was thoracolumbar kyphosis, mild
scoliosis, short thick hands with mild flexion
contractures of distal interphalangeal joints, broad
dysplastic nails of hands and feet, and mitral and aortic
valve prolapse.

Intellect was normal.

Single case report (Guion-Almeida & Gil da Silva
Lopes) with frontonasal dysplasia, Poland anomaly and
contralateral hypoplasia of lower limb. Features include
hypertelorism, epicanthus, broad furrowed nose with
absent tip, thin lips, prominent ears, asymmetric chest
with winged left scapula, absent pectoral muscles,
rhizo-mesomelia of left arm with ulnar deviation of
hand, three fingers on left hand with duplicated nail on
middle finger, asymmetric lower limbs.

Siblings reported (Stevens & Lachman 2010) with a
lethal bone dysplasia with rhizomelic and mesomelic
limb shortening, hooked clavicles, dumbbell femurs,
and absence of talus and calcaneus ossification; Dandy-
Walker malformation, congenital heart defects
pulmonary stenosis in the male and tetralogy of Fallot
in the female), joint contractures, genital hypoplasia,
and distinctive facial features.

Single case report (Le Marec 1983) with macrocephaly,
prominent forehead, flat nose, bilateral and symmetric
short and bowed forearms, and unusual talipes

Single case report of a boy of consanguineous parents
with unusual facies with snub nose, epicanthic folds
and micrognathia, cleft palate, glaucoma, dislocated
lenses, deafness and characteristic radiological
changes. He also had homocystinuria

Single case report (Brunoni) of a girl with mesomelic
short limbs, hypoplasia of the radii and duplication of
thumbs, and unusual facies with hypoplasia of the
facial bones and micrognathia.

There was an associated ectodermal dysplasia with
sparse hair and dental anomalies

Autosomal dominant mesomelic dysplasia with acral
synostoses, ptosis, hypertelorism, abnormal palate,
congenital heart defects, and ureteral anomalies
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Megepiphyseal%20dwarfism@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelia,%20radial%20hypoplasia,%20bifid%20thumb,%20unusual%20facies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelia,%20radial%20hypoplasia,%20bifid%20thumb,%20unusual%20facies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelia-synostoses%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Cardiospondylocarpofacial syndrome@view_documents?tabIds=:
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal skeletal dysplasia, Dandy-Walker malformation, heart defects, hypoplastic genitalia@view_documents?tabIds=:
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Megepiphyseal dwarfism@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelia, radial hypoplasia, bifid thumb, unusual facies@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelia-synostoses syndrome@view_documents?tabIds=:
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Mesomelia bashginda olanlar

13) Mesomelic dysplasia, Kantaputra type type &'

Kantaputra-Gorlin-Langer syndrome A.D.
mesomelic dysplasia, ankle/carpal/tarsal
synostosis Mesomelic dysplasia, Thai type
Chromosome 2, microduplication 2g31.1

14)

Mesomelic dysplasia, Kohn-Malinger type &’

15)

Mesomelic dysplasia, Savarirayan type &'
Mesomelic dysplasia, absent fibulae and
triangular tibiae

16)

Mitral valve prolapse, short stature, unusual
facies " Polyvalvular heart disease syndrome

17) Oto-spondylo-megaepiphyseal dysplasia
Nance-Sweeney syndrome OSMED syndrome
Insley-Astley syndrome Bone dysplasia,
midface hypoplasia, deafhess
Chondrodystrophy, sensorineural deafness

18)

Robinow syndrome [=" Fetal face syndrome
Mesomelic dysplasia, Robinow type Robinow
syndrome, autosomal dominant form

19)

Robinow syndrome, autosomal recessive
form " Covesdem syndrome Costovertebral
segmentation defect, mesomelia, unusual facies

20)

Spondyloepimetaphyseal dysplasia, aggrecan
type &7

Three generation Thai family (Kantaputra 1992) with
15 affected individuals, with mesomelic dysplasia, and
multiple synostoses. Severe forearm shortening.
Prominent calcanei on ventral surfaces of distal fibulae
are characteristic.

Normal intelligence, no craniofacial Abnor..

Report (Kohn 1995) of three affected sibs of
consanguineous parents with mesomelia of upper limbs
mainly affecting ulna, bilateral club feet,
absent/hypoplastic nails of hands and feet, and severe
mental retardation, with death in infancy/early
childhood.

Report (Savarirayan 2000) of two unrelated cases with
a mesomelic dysplasia with absent fibulae and severely
hypoplastic triangular-shaped tibiae.

Other features include moderate mesomelia of the
upper limbs, dislocated radial heads, pelvic Abnor.
including dislocated hips, bilateral hypoplasia of the
glenoid, and developmental delay.

Autosomal dominant disorder with associated features
of heart valve disorders, short stature, dolicocephaly,
broad forehead, posteriorly angulated ears, long
philtrum, thin upper lip, high arched palate, small
hands, joint hypermobility.

Short stature with short limbs from birth.

Typical rounded facies with hypoplastic midface,
small/hypoplastic nose with depressed nasal bridge,
cleft palate, micrognathia, severe sensorineural
deafness.

Recognizable from birth by moderate mesomelic short
limbs (mainly forearms), brachydactyly, characteristic
facies with frontal bossing, hypertelorism, short
upturned nose, midface hypoplasia and gingival
hyperplasia (giving the "foetal face" appearance), S-
shaped eyelids; hypoplastic genitalia.

Autosomal recessive COstoVErtebral Segmentation
DEfect with Mesomelic (COVESDEM) with
shortening of upper limbs and unusual facies, which
resembles the autosomal dominant Robinow syndrome
(3379).

Mesomelic short limb dwarfism with multiple vertebral
and rib segmentation defects.

Frontal bossing, hypertelorism, S-shaped eyelids, short
upturned nose, midface hypoplasia, tented upper lip
and short neck, barrel chest, genital hypoplasia.

Report (Tompson 2009) of 2 brothers and a sister with
an autosomal recessive spondyloepimetaphyseal
dysplasia.

Features include severe short stature (at ages 16. 19 and
24 height was between 66 and 71 cm); relative
macrocephaly, severe midface hypoplasia with almost
absent nasal cartilage, relative prognathism, slightly
low-set, posteriorly rotated ears., short neck, barrel
chest, rhizomelia and mesomelia without bowing of
limbs, brachydactyly, short broad thumbs, horizontal
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Robinow%20syndrome@view_documents
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20aggrecan%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20aggrecan%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic dysplasia, Kantaputra type type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic dysplasia, Kohn-Malinger type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic dysplasia, Savarirayan type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mitral valve prolapse, short stature, unusual facies@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Oto-spondylo-megaepiphyseal dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Robinow syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Robinow syndrome, autosomal recessive form@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal dysplasia, aggrecan type@view_documents?tabIds=:
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Mesomelia bashginda olanlar A

nails, telescoping interphalangeal joints.

21) Single case report (Leonard 1994) of
spondyloepimetaphyseal dysplasia present from birth,
Spondyloepimetaphyseal dysplasia, Leonard- mildly dysmorphic facies with short upturned nose and
Hughes type " Spondylo-epi-metaphyseal depressed nasal bridge, mild developmental delay,
dysplasia, Leonard-Hughes type sparse and slow growing hair, and positive sweat

electrolyte test without clinical/molecular evidence of
cystic fibrosis.

22) Single case report (Agarwal) with generalized
shortening of all long tubular bones with particularly
marked mesomelic shortening, distal ulnar and pubic
punctate calcifications, mega-epiphyses, platyspondyly,
anterior beaking of the vertebrae, and sensorineural

Spondylo-mega-epiphyseal dysplasia, upper
limb mesomelia, punctate calcifications,
deafness [

hearing loss
23) Report (Silverman 1985) of 8 cases of bone dysplasia
Spondylo-megaepiphyseal-metaphyseal recognizable from birth by severe short trunk and limb
dysplasia dwarfism, limited spinal mobility and severe short neck.

Round face with hypertelorism and short nose.

24) Report (Prasad) of a girl with 3rd cousin parents, with
short stature; cutis aplasia of the scalp; unusual facies with
hypertelorism, prominent eyes with megalocornea, and

Vertebral and eye anomalies, cutis aplasia, pointed chin, nasolacrimal duct obstruction;

short staturel=" kyphoscoliosis with malsegmentation of thoracic
vertebrae, 11 pairs of ribs, and hand anomalies with
underdevelopment of some of the distal interphalangeal
joints.

Cicelik gorilen Genetik hastaliklar:
c) Acromelic

Large boad with
prominent farehead

Narmal-sired forss
with shodt arms
and egs

Sekil 3: Acromelic olgu/POSSUM. Ug kisminda kisalik (end, e.g., bones of hands and
feet)

Acromelic bashginda olanlar

1) Transverse symmetrical reduction defect of upper and lower limbs,
without other anomalies.

Absent hands (forearms and elbows), and feet (abnormal development
of distal tibia, absent fibula) seen in several inbred families in Brazil
(Freire-Maia 1975, Silveira 1998) and reported in two isolated cases
(Horn 1994).

Acheiropody =" Absent hands
and feet Acheiropody,
Brazilian type
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20Leonard-Hughes%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20Leonard-Hughes%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-megaepiphyseal-metaphyseal%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-megaepiphyseal-metaphyseal%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Vertebral%20and%20eye%20anomalies,%20cutis%20aplasia,%20short%20stature@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Vertebral%20and%20eye%20anomalies,%20cutis%20aplasia,%20short%20stature@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Absent%20hands%20and%20feet@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal dysplasia, Leonard-Hughes type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal dysplasia, upper limb mesomelia, punctate calcifications, deafness@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-megaepiphyseal-metaphyseal dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Vertebral and eye anomalies, cutis aplasia, short stature@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Absent hands and feet@view_documents?tabIds=:
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2)

3)

4)

5)

6)

7)

8)

9)

10)

Achondrogenesis 2 (" Langer-
Saldino type achondrogenesis

Achondrogenesis 11

Achondrogenesis type 1A
Parenti-Fraccaro type
achondrogenesis
Achondrogenesis, Houston-
Harris type ACG1A

Achondrogenesis, type 1B '

Achondroplasia

Acro-coxo-mesomelic
dysplasia &

Acrodysostosis '
Acrodysostosis with hormone

resistance Acrodysostosis 2,
with or without hormone
resistance

Acrofacial dysostosis, Arens-
Goodman type E

Acro-fronto-facio-nasal
dysostosis, type 1 =" MCA/MR
syndrome, frontonasal
dysostosis M.C.A., M.R.,
frontonasal dysostosis AFFND

Acromelic frontonasal
dysplasia =" Frontonasal
dysplasia with M.C.A.,
Toriello type

Pregnancy complicated by polyhydramnios or prematurity.

Stillbirth or neonatal death common but survival for weeks is possible.
Severe limb shortening, large head with flat face and square shaped
trunk with prominent abdomen.

Hydrops is frequently present.

Features incude intrauterine growth failure, micromelia, minor facial
anomalies, deficient ossification of the skull, absent or extremely
defective spinal ossification, short beaded ribs, and short deformed
long bones with a stellate appearance (Grigelioniene 2013).

Often premature, stillborn, or neonatal death within minutes.

Severe shortening with , large head, , and protuberant abdomen.
Present with short neck and trunk, narrow thorax and protuberant
abdomen, severe flipper-like short limbs, protruding eyes, flat nasal
bridge, severe midface hypoplasia, short nose with anteverted nares,
low-set ears, and protrusion of tongue.

Lethal newborn skeletal dysplasia presenting with premature delivery,
stillbirth or death within minutes. Severe limb shortening. Large head
with severe midface hypoplasia.

Manifest at birth with rhizomelic short limbs but length may be in
normal range.

Head disproportionately large in relation to height with hypoplastic
midface.

Risk of spinal compression.

Adult height: males 131cm +/- 5.6cm, females 124cm +/- 5.9cm.
For standard growth curves in achondroplasia (Horton 1978).

Single report (Plauchu 1984) of siblings with acromesomelic short
stature, club hands/feet, short malformed fingers, dislocation of radial
head and hip. Normal spine.

Recognizable from birth by small hands and feet, characteristic facial
features with nasal and maxillary hypoplasia, and relative mandibular
prognathism; short stature, spinal stenosis and hypogonadism. Mental
retardation is common.

Progressive rest. joint movement with arthritis described.

There is an association with increased paternal age.

Single case report (Arens 1991) of an infant of consanguineous parents
with severe symmetrical deficiency of 5th digital rays of all 4 limbs,
distinctive face (hypertelorism, short palpebral fissures, small nose
with narrow nares, microstoma, micrognathia), atresia of the external
auditory meati, heart/kidney anomalies, decreased gut motility,
bilateral talipes and dislocated hips.

There was an additional rudimentary finger between 3/4 on one hand.

Fronto-nasal dysostosis, cleft lip/palate, limb hypoplasia and post-
axial polysyndactyly.

Features include mental retardation, short stature, hypertelorism, broad
notched nasal tip, cleft lip/palate, postaxial
camptobrachypolysyndactyly, fibular hypoplasia, and anomalies of
foot structure.

Severe frontonasal dysplasia sequence with epibulbar dermoid,
agenesis of the corpus callosum, Dandy Walker malformation, tibial
aplasia/hypoplasia and duplicated great toes.
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis%20type%201A@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis,%20type%201B@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondroplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-coxo-mesomelic%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-coxo-mesomelic%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acrodysostosis@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acrofacial%20dysostosis,%20Arens-Goodman%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acrofacial%20dysostosis,%20Arens-Goodman%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-fronto-facio-nasal%20dysostosis,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-fronto-facio-nasal%20dysostosis,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromelic%20frontonasal%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromelic%20frontonasal%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis 2@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis type 1A@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis, type 1B@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondroplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-coxo-mesomelic dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acrodysostosis@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acrofacial dysostosis, Arens-Goodman type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-fronto-facio-nasal dysostosis, type 1@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromelic frontonasal dysplasia@view_documents?tabIds=:
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11)

12)

13)

14)

15)

16)

17)

18)

19)

20)

21)

Acromesomelic
chondrodysplasia, genital
anomalies "

Acromesomelic
chondrodysplasia, Hunter-
Thompson type E

Acromesomelic dwarfism,
Ferraz type [

Acromesomelic dysplasia,
Brahimi-Bacha type [

Acromesomelic dysplasia,
Campailla-Martinelli type "
Acromesomelic dysplasia,
Hunter-Thompson

Acromesomelic dysplasia,
Fasanelli type &7

Acromesomelic dysplasia,
Maroteaux type £

Acromicric dysplasia "

Acro-pectoro-vertebral
dysplasia ' F syndrome
Acropectorovertebral
dysplasia, F form

Aphalangy, hemivertebrae,
Potter phenotype &

Astley-Kendall dysplasia &
Lethal chondrodysplasia,
Astley-Kendall type

Single case report (Demirhan 2005) of a girl from a
multiconsanguinous family, with a severe form of acromesomelic
chondrodysplasia.

Features include aplasia of the fibula, severe brachydactyly, ulnar
deviation of the hands, and fusion of carpal/tarsal bones. She also had
genital Abnor. with hypoplasia of the uterus, absent ovaries on
ultrasound, resulting in hypergonadotrophic hypogonadism.

Acromesomelic short limbs with dislocations of ankles, hip, knee, and
elbow joints. Very small hands and feet with short and irregular digits.
Normal craniofacial phenotype, normal trunk.

Corneal opacities reported (Clarke 1995).

Report (Ferraz 1997) of a mother and her son with acromesomelic
dwarfism.

Features include facial dysmorphism with short nose and downslanting
palpebral fissures, short hands and feet with stubby fingers and toes,
and short long bones

Report (Brahimi 1988) of a sister and brother with a distinct mild to
moderate acromesomelic dysplasia: short limbs, very small/deformed
hands, restricted elbow and wrist movements, pes valgus.

Normal intelligence.

Severe short stature from birth, with predominant involvement of
forearms, very small hands and feet: short forearms, stubby fingers
with irregular lengths, frontal bossing and moderate flat face but may
have normal facial phenotype. Dislocations of ankles, hip, knee and
elbow joints.

Single report of sibs (Fasanelli 1983) with short stature, severe acro-
mesomelic short limbs, distinctive facies with broad nose, limited
elbow and wrist movement

Severe short stature from birth, mainly affecting forearms and lower
legs, hands and feet with stubby fingers and toes, frontal bossing and
moderately flat face.

Autosomal dominant disorder characterized by severe short stature,
short hands and feet, limited joint movement, and skin thickening.
Radiologic features include delayed bone age, cone-shaped epiphyses,
shortened long tubular bones, and ovoid vertebral bodies.

Two families have been reported with severely malformed hands and
feet (Grosse 1969, Camera 1995).

Carpal and tarsal synostoses, polydactyly, malformed 1st digits of
hands and feet, sternal deformity, prominent sternum and spina bifida
occulta.

Both normal intelligence and intellectual disability reported.

Report (Johnson 1990) of two brothers and sister with Potter
phenotype, anal atresia, hemivertebrae, missing fingers and toes. The
thumbs were fused to the radial side of the hand or to index finger.

Lethal short-limbed dwarfism with defective ossification and unusual
generalised nodular calcification within cartilage; multiple ossification
centres; normal sized hands and feet.

There are features of a chondrodysplasia punctata and osteogenesis
imperfecta.
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20genital%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20genital%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20genital%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20Hunter-Thompson%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20Hunter-Thompson%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20chondrodysplasia,%20Hunter-Thompson%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dwarfism,%20Ferraz%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dwarfism,%20Ferraz%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Brahimi-Bacha%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Brahimi-Bacha%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Campailla-Martinelli%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Campailla-Martinelli%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Fasanelli%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Fasanelli%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Maroteaux%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic%20dysplasia,%20Maroteaux%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromicric%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-pectoro-vertebral%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-pectoro-vertebral%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Aphalangy,%20hemivertebrae,%20Potter%20phenotype@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Aphalangy,%20hemivertebrae,%20Potter%20phenotype@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Astley-Kendall%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic chondrodysplasia, genital anomalies@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic chondrodysplasia, Hunter-Thompson type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic dwarfism, Ferraz type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic dysplasia, Brahimi-Bacha type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic dysplasia, Campailla-Martinelli type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic dysplasia, Fasanelli type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromesomelic dysplasia, Maroteaux type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acromicric dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Acro-pectoro-vertebral dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Aphalangy, hemivertebrae, Potter phenotype@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Astley-Kendall dysplasia@view_documents?tabIds=:
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22)

23)

24)

25)

26)

27)

28)

29)

30)

31)

Atelosteogenesis, type 2 " de
la Chapelle dysplasia Neonatal
osseous dysplasia 1

Berk-Tabatznik syndrome [
Kyphosis, brachyphalangy,
optic atrophy

Bilateral microphthalmia with
cyst, facial clefts, limb
anomalies [

Borjeson-Forssman-Lehmann
syndrome ="Mental
retardation, microcephaly,
epilepsy, hypogonadism

Brachydactyly, long thumb
type E"Hollister syndrome

Brachydactyly, type A E
Brachymesophalangy

Brachydactyly, type B &

Brachydactyly, type C

Brachydactyly, type D E"

Brachydactyly, type E

Lethal short limb bone dysplasia with deficient ossification of parts of
the skeleton. Features include facial dysmorphism with flat face, cleft
palate (50%), bowed long bones, severe hypoplasia of ulna/fibula,
abducted thumbs and toes, small chest with short ribs, stenosis of
larynx, bronchomalacia; large joint dislocations, club feet, cervical
kyphosis and severe hyperlordosis of lumbar spine.

Report (Berk & Tabatznik 1961) of a single case with the association
of cervical vertebral anomalies, congenital optic atrophy and
hypoplasia of distal phalanges.

Further case reprted (Hartwell 1988).

Single case report (Gupta 2003) with bilateral microphthalmia with
cyst, minor limb anomalies (broad phalanges and small feet), and
multiple facial malformations with cleft lip, cleft nose, low set
posteriorly angulated ears.

Variable phenotype with mental retardation, seizures, coarse facial
features with prominent supraorbital ridge and long ears, obesity, short
stature, tapering fingers, shortened toes and hypogonadism

Family reported (Hollister & Hollister 1981) with small hands and feet
with symmetric brachydactyly, relatively long thumbs, short clavicles,
narrow shoulders, limited joint mobility, pectus excavatum and
possible cardiac conduction defect.

Short middle phalanges; subclassified according to pattern of digital
involvement.

Distal symphalangism occurs in some types.

Mild short stature common.

Can be an isolated malformation with autosomal dominant inheritance
or as part of more complex syndromes.

Hypoplasia or aplasia of distal phalanges and short middle phalanges,
affecting ulnar side of hand more severely. Absent/hypoplastic nails.
Mild syndactyly between digits, symphalangism.

Usually have bifid thumbs and halluces.

Facial characteristics may be down-slanting palpebral fissures, high
nasal bridge, prominent nose with bulbous tip, short philtrum

Deformity of middle and proximal phalanges of fingers 2 and 3, small
middle phalanx of 5th finger, short and round 1st metacarpal.

The 4th finger is usually the longest.

Other findings may include short stature, foot anomalies including
short hallux, and other skeletal Abnor. including hip dysplasia.

Short and broad terminal phalanges of thumbs and big toes.

Occurs as an isolated malformation and in 75% of cases is bilateral.
Review of Brachydactyly syndromes as a molecular disease family
(Mundlos 2009).

Shortness of one or more metacarpals and/or metatarsals, often 4th or
5th.

Usually associated with mild short stature.

Three subtypes were suggested, based on the metacarpal/metatarsal
involved:

E1, limited to the 4th metacarpals/tarsals;

E2, variable combinations of metacarpals with additional shortening of
some phalanges; E3, a combination of E1 and E2.
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41)

Cartilage-hair hypoplasia
Metaphyseal chondrodysplasia,
McKusick type Cartilage hair
hypoplasia

Cerebro-oculo-skeletal-renal
syndrome [

Chromosome 21, tetrasomy
21C

Craniofacial dysostosis,
diaphyseal hyperplasia "
Dominant osteosclerosis,
Stanescu type

Craniosynostosis, Fairbank
type E"Craniosynostosis,
brachydactyly, no tooth
eruption

Desbuquois dysplasia "
Desbuquois syndrome
Spondylometaphyseal
dysplasia, advanced bone age
Chondrodystrophy, joint
dislocation, glaucoma, mental
retardation
Spondylometaepiphyseal
dysplasia, Piussan-Maroteaux
type

Ellis-van Creveld syndrome E
Chondroectodermal dysplasia

Eye, skeletal, cardiac defects,
Santos-Gollop type E

Facio-audio-symphalangism
syndrome [="Symphalangism-
brachydactyly syndrome
Multiple synostosis syndrome
WL syndrome Herrmann
facioaudiosymphalangism
syndrome Herrmann multiple
synostosis syndrome Multiple
synostoses syndrome, type 1

Facio-cardio-melic
dysplasia (" Cantu-Hernandez-
Ramirez syndrome

Short limbed short stature from birth, with relatively long trunk.
Metaphyseal changes may not develop until the 2nd year.

Sparse, fine scalp hair, pudgy hands and feet, brachydactyly, variable
chest deformities, limited extension of elbows, bowed legs, genu
varum, ligamentous laxity, increased lumbar lordosis.

Adult height approximately 120cm.

Single case report (Silengo) of congenital microcephaly, lack of
developmental progress, failure to thrive, congenital optic atrophy,
renal disease and skeletal defects.

Death at 5 months of age.

Severe mental retardation, hypotonia and dysmorphic features reported
(Kwee) with mosaic tetrasomy 21 in one patient.

Short stature with rhizomelic short limbs, marked shortening of upper
arms, brachydactyly, fractures, microcephaly, hypoplastic midface,
protruberant eyes, hypoplastic mandible and dental Abnor..
Premature closure of initially large fontanelles.

Craniosynostosis, brachydactyly, short legs, limited extension of
elbows and knees, failure of tooth eruption.

Moderate short stature of prenatal onset with both short limbs and
short trunk, and advanced bone maturation.

Flat face, prominent eyes, flat nose, relative prognathia.

Mild to severe joint laxity is progressive during childhood with
multiple joint dislocations.

Development is delayed.

An autosomal recessive skeletal dysplasia with associated multisystem
involvement characterized by short limbs, short ribs, postaxial
polydactyly, dysplastic nails, and abnormal teeth, with congenital
heart defects occur in 50-60% of cases (Shen 2011).

Report (Santos 1992) of siblings of consanguineous parents: one boy
with anophthalmia; one boy with buphthalmos, and multiple skeletal,
muscle and cardiac Abnor.; and stillborn girl with anophthalmia,
cardiac and skeletal Abnor..

Multiple joint fusions involving the midphalangeal joints, elbows
(radio-humeral), tarsal and carpal bones, and fusion of auditory
ossicles leading to conductive deafness.

Muscular body build, broad hemicylindrical nose, high nasal bridge,
lack of alar flare, thin upper lip, strabismus and hypermetropia,
brachydactyly, syndactyly, clinodactyly.

Normal stature.

Report (Cantu) of three brothers with consanguineous parents with
acromesomelic short limbs, peculiar facies with microretrognathia,
microstoma, microglossia, webbed neck, congenital heart defects,
hypoplastic thumbs, talipes and early death.
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Fetal warfarin syndrome [
Foetal warfarin syndrome
Vitamin K deficiency
embryopathy Foetal coumarin
exposure

Fibular aplasia

brachydactyly £
Acromesomelic dysplasia, Du

Pan-Grebe type Du Pan
syndrome

Frontonasal dysplasia ="

Geleophysic dysplasia E"
Geleophysic dwarfism

Generalised
enchondromatosis [

Grebe chondrodysplasia
Achondrogenesis, Grebe type
Grebe-Quelce-Salgado
chondrodystrophy

Greenberg dysplasia E'L ethal
chondrodysplasia, Greenberg-
Rimoin type Greenberg-
Rimoin dysplasia Hydrops,
ectopic calcification, moth-
eaten skeletal dysplasia HEM
skeletal dysplasia

Hypochondroplasia E"

Lethal chondrodysplasia with
M.C.A., Dandy-Walker cyst [
Moerman-Vandenberghe-
Fryns syndrome

Lethal short limb dwarf,
McAlister-Crane type E°

Maternal therapy with coumarin derivatives in first trimester of
pregnancy may lead to offspring with facial anomalies including flat
midface, nasal hypoplasia, hypertelorism, various eye Abnor.
(cataract, microphthalmia, optic atrophy), variable degrees of mental
and growth retardation, and less frequently to cardiovascular or CNS
malformations. Other features include stippling of the epiphyses,
variable limb defects ranging from severe rhizomelic shortening to
dystrophic nails and shortened fingers, and spinal anomalies

Short stature, mainly due to short lower limbs with absent or
rudimentary fibulae, dislocated knees, feet more severely affected than
hands, short, stumpy and deviated digits on hands and feet. Mild
midface hypoplasia.

Head and trunk normal.

Normal intelligence.

Note twins discordant for fibular aplasia (Halal).

Report (Guion-Almeida & Richieri-Costa 2006) of a single case with
consanguineous parents, with midline cleft lip/palate, first branchial
arch anomalies, congenital heart defect with tetralogy of Fallot, and
severe CNS developmental Abnor. including polymicrogyria, enlarged
ventricles, cerebellar anomalies, and congenital aqueductal stenosis.

Geleophysic dysplasia is an autosomal recessive disorder characterised
by short stature, small hands and feet, stiff joints, and thick skin; often
present with a progressive cardiac valvular disease which can lead to
an early death (Allali 2011).

Generalized but assymetrically distributed enchondromata affecting
principally the tubular bones, sometimes severe in the hands and feet.
Manifestation in early childhood.

May have dolichocephaly.

Severe dysostosis limited to the limbs with increasing shortening from
proximal to distal segments, rudimentary fingers and toes, frequent
polydactyly; legs more severely affected than arms.

Shortening of some phalanges noted in heterozygotes (Curtis 1986,
Kumar 1984).

Trunk and head are normal.

Normal intellect.

Lethal chondrodystrophy characterised by gross hydrops and dwarfism
with severely shortened limbs, polydactyly, brachydactyly,
platyspondyly, markedly short long bones with unusual modelling and
ectopic ossification centres.

Defect in sterol metabolism; possible deficiency of 3 beta-
hydroxysterol deltal4-reductase as the underlying defect.

Usually manifest in childhood by moderate short stature and
disproportionately short limbs. Stature may be normal at birth; head
circumference is frequently enlarged.

Other features include lumbar lordosis, bowed legs.

Mental retardation is rare.

Lethal short-limbed dwarfism with hydrops, hypoplastic lungs and
severe spondylocostal changes, Dandy-Walker cyst, cleft palate,
cardiovascular anomalies including VSD and pulmonary stenosis and
urogenital anomalies.

Siblings with a lethal short limb dwarfism, and macrocephaly, small
face, depressed nasal bridge, cleft palate, very small bell-shaped chest,
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M.C.A., Carpenter-Hunter
type

MCA, renal-hepatic-pancreatic
dysplasia, short limbs cardiac
anomalies E'MCA, Witters-

Fryns type

M.C.A., Zolotukhina-
Kuznetsov type [

Metaphyseal
acroscyphodysplasia E"

Metaphyseal chondrodysplasia,

Castriota-Scanderbeg type [
Cartilage hair hypoplasia-like
metaphyseal chondrodysplasia

Metaphyseal chondrodysplasia,

Kaitila type "Metaphyseal
chondrodysplasia,
tracheomalacia

Metaphyseal chondrodysplasia,

retinitis pigmentosa

Metaphyseal chondrodysplasia,

Verloes-Maroteaux typel
Metaphyseal dysplasia without
hypotrichosis

Metaphyseal
chondrodystrophy, Sussman

type &

Metaphyseal dysplasia,
deafness, mental retardation

—

hypoplastic lungs, omphalocoele, short bowed limbs, club feet with
wide space between 1st and 2nd toes.

Report (Carpenter) of a stillborn female infant with fragile bones,
fractures, and multiple malformations including occipital
encephalocoele, frontonasal dysplasia, microphthalmia, absent distal
nose, cleft palate, micrognathia; narrow thorax; tetramicromelia; pre-
and postaxial polydactyly of hands and feet; cerebral, cardiac, and
urogenital anomalies.

Report (Witters 2002) of a single case with second trimester prenatal
diagnosis of severe symmetrical limb deficiencies, posterior fossa cyst
and cardiac Abnor..

Post-Postmortem examination revealed additional anomalies including
renal-hepatic-pancreatic dysplasia, cleft palate, and Miillerian duct
anomaly.

Single case report of infant with multiple Abnor. Including
microphthalmia, proboscis-like structure, short and bowed limbs,
missing digits and CNS anomalies.

Mental retardation, short stature, wedge-shaped epiphyses of knees
Mental retardation, short stature., wedge-shaped epiphyses of knees
Bellini disease Metaphyseal chondrodysplasia, cone-shaped epiphyses

Single case report of a girl with failure to thrive, postnatal short stature
with rhizomelic shortness of upper and lower limbs and acromelic
shortness of upper limbs; progressive chest deformity, hypertelorism
and depressed nasal bridge.

There was no immune deficiency or hair Abnormality.

Siblings with severe short limb dwarfism and metaphyseal
chondrodysplasia, progressive scoliosis, tracheobronchomalacia,
brachydactyly, short and broad nails, narrow and deformed thorax.
Normal mental development.

Report (Phillips) of siblings with very mild metaphyseal
chondrodysplasia, small hands and feet with brachydactyly, and
retinitis pigmentosa.

Normal mental development.

Several cases including two siblings have been reported with a
metaphyseal dysplasia mostly affecting distal femur, tibia and ulna
with small hands and feet, normal femoral neck, pelvis and spine and
normal face and hair.

Report (Bonafe) concluded that recessive metaphyseal dysplasia
without hypotrichosis is a variant of CHH, manifesting only as short
stature and metaphyseal dysplasia.

(Sussman) of a brother and sister with short limb dwarfism, short neck,
midface hypoplasia, broad tapering fingers, blue sclerae, hyperopia.
failure of postnatal growth, vertebral segmentation defects, congenital
heart disease and death in childhood. Severe cardiopulmonary
problems due to restricted chest mobility, congenital heart defect and
tracheomalacia.

Abnormal alpha-1(2) collagen in costochondral junction growth plate.

Report (Rimoin & McAlister) of three brothers of consanguineous
parents, with short limbed dwarfism, brachydactyly, metaphyseal
dysostosis, mild mental retardation and conductive deafness.

Sayfa. 228



http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A.,%20Carpenter-Hunter%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A.,%20Carpenter-Hunter%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA,%20renal-hepatic-pancreatic%20dysplasia,%20short%20limbs%20cardiac%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA,%20renal-hepatic-pancreatic%20dysplasia,%20short%20limbs%20cardiac%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA,%20renal-hepatic-pancreatic%20dysplasia,%20short%20limbs%20cardiac%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A.,%20Zolotukhina-Kuznetsov%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A.,%20Zolotukhina-Kuznetsov%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20acroscyphodysplasia%20@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20acroscyphodysplasia%20@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Castriota-Scanderbeg%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Castriota-Scanderbeg%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Kaitila%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Kaitila%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20retinitis%20pigmentosa@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20retinitis%20pigmentosa@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Verloes-Maroteaux%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodysplasia,%20Verloes-Maroteaux%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodystrophy,%20Sussman%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodystrophy,%20Sussman%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20chondrodystrophy,%20Sussman%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20dysplasia,%20deafness,%20mental%20retardation@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal%20dysplasia,%20deafness,%20mental%20retardation@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A., Carpenter-Hunter type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA, renal-hepatic-pancreatic dysplasia, short limbs cardiac anomalies@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/M.C.A., Zolotukhina-Kuznetsov type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal acroscyphodysplasia @view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal chondrodysplasia, Castriota-Scanderbeg type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal chondrodysplasia, Kaitila type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal chondrodysplasia, retinitis pigmentosa@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal chondrodysplasia, Verloes-Maroteaux type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal chondrodystrophy, Sussman type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metaphyseal dysplasia, deafness, mental retardation@view_documents?tabIds=:
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69)

Microcephalic primordial
dwarfism, type 2 E'Majewski
osteodysplastic primordial
dwarfism type 11 Seckel-like
with short limbs
Osteodysplastic primordial
dwarfism, type 2 MOPD2
MOPD II

Microcephaly, colobomatous
microphthalmia, mental
retardation "

Multicentric osteolysis,
nephropathy "

Multiple anomalies, mental
retardation, deafness [
MCA/MR syndrome with
deafness N syndrome

Ophthalmo-acromelic
syndrome =" Anophthalmia-
Waardenburg syndrome
Anophthalmia/microphthalmia,
multiple congenital defects,
Waardenburg type
Waardenburg
ophthalmoacromelic syndrome

Opsismodysplasia &
Chondrodysplasia,

predominant involvement of
hand, vertebrae

Oromandibular-limb
hypogenesis spectrum [
Hypoglossia-hypodactylia
Aglossia-adactylia Hanhart
syndrome

Osebold-Remondini
syndrome Mesomelic short
stature, abnormal carpal/tarsal
bones Brachydactyly, type A6

Intrauterine growth retardation with mesomelic short limbs,
microcephaly with receding forehead, prominent nose and
micrognathia (Seckel-like), mental retardation.
Disproportion improves with age.

Report (Megarbane 1999) of two male cousins from a highly inbred
family with minor facial dysmorphism, microcephaly, colobomatous
microphthalmia, psychomotor retardation, short stature, and skeletal
malformations. The sister of case 1 had mental retardation, and similar
skeletal findings to her brother; a brother of case 2 died at age 7 years
with severe mental rertardation, FTT, and congenital cataracts.

Onset in early childhood with osteolysis progressing to "arthritic"
hand deformity; elbows may be involved.

Typical facies with frontal bossing, protruberant eyes and
micrognathia.

Developmental retardation.

Several years after onset of osteolysis patients often develop
nephropathy with proteinuria, hypertension and renal failure.
Report of case with additional features of corneal clouding and
pulmonary valvular stenosis (Shinohara).

Report (Hess 1974, 1987) of two brothers with mental retardation,
long narrow face, dolichocephaly, hypotelorism, deep set eyes with
megalocorneae, dental anomalies, hypospadias, a spastic quadriparesis
and deafness.

Increased chromosomal breaks were demonstrated in the affected boys
and their mother. All three died of T-cell leukemia.

Recessively inherited anophthalmia/microphthalmia, variable limb
anomalies including syndactyly and oligodactyly, variable mental
retardation and other defects.

One case reported (Tekin 2000) with interruption of the inferior vena
cava with azygos continuation.

A rare skeletal dysplasia involving delayed bone maturation.
Rhizomelic short limbs from birth with short hands and feet, relative
macrocephaly with large anterior fontanelle, facial dysmorphism with
frontal bossing, prominent eyebrows, depressed nasal bridge, small
nose with broad nasal tip and anteverted nostrils, long philtrum;
narrow chest, hypotonia apparent at birth.

May be fatal in infancy due to respiratory insufficiency, but long-term
survival has been reported.

Reported with hydrocephalus (Ramos 2006)

Variable manifestations of tongue Abnor. (absent/small, hypomobile,
ankyloglossia) and limb reduction defects (from syndactyly to split
hands/feet, ectrodactyly, peromelia, absent distal phalanges).

Highly variable severity of phenotype.

Single family reported (Osebold, 1985) with mild to moderate short
stature, mesomelic short limbs, abnormal carpal/tarsal bones and
hypoplastic middle phalanges of the hands and feet.
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephalic%20primordial%20dwarfism,%20type%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephalic%20primordial%20dwarfism,%20type%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephaly,%20colobomatous%20microphthalmia,%20M.R.@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephaly,%20colobomatous%20microphthalmia,%20M.R.@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephaly,%20colobomatous%20microphthalmia,%20M.R.@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multicentric%20osteolysis,%20nephropathy@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multicentric%20osteolysis,%20nephropathy@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multiple%20anomalies,%20mental%20retardation,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multiple%20anomalies,%20mental%20retardation,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Ophthalmo-acromelic%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Ophthalmo-acromelic%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Opsismodysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Oromandibular-limb%20hypogenesis%20spectrum@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Oromandibular-limb%20hypogenesis%20spectrum@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osebold-Remondini%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osebold-Remondini%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephalic primordial dwarfism, type 2@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Microcephaly, colobomatous microphthalmia, M.R.@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multicentric osteolysis, nephropathy@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Multiple anomalies, mental retardation, deafness@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Ophthalmo-acromelic syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Opsismodysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Oromandibular-limb hypogenesis spectrum@view_documents?tabIds=:
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Osteogenesis imperfecta
congenita I1A E"Vrolik disease

Osteogenesis imperfecta
congenita 11B ' Osteogenesis
imperfecta, type IX

Osteogenesis imperfecta
congenita I1C &

Pallister-Hall syndrome [
Hypothalamic-
hamartoblastoma syndrome
CAVE syndrome Ano-cerebro-
digital syndrome

Platyspondylic
chondrodysplasia, Luton

type B

Platyspondylic
chondrodysplasia, San Diego

type B

Polyneuropathy, mental
retardation, acromicria,
premature menopause ="

Postaxial acrofacial dysostosis
syndrome ="Miller syndrome

Genee-Wiedemann syndrome

POADS

Precocious type of
osteodysplasty E'Precocious

osteodysplasty, Danks type

Pseudoachondroplasia
Pseudoachondroplastic type

Normal spine and skull.
Normal intelligence.

This perinatally lethal form of osteogenesis imperfecta results in
stillbirth or early neonatal death.

Polyhydramnios is common and foetal hydrops may be present.

The head and face have characteristic finding of an extremely soft
cranium with multiple small plate (Wormian) bones palpable,
small/beaked nose and small chin.

Short limbs, externally rotated, broad and fixed at right angles to the
trunk, with small hands.

Ol type 2-B is usually clinically indistinguishable from Ol type 2-A.
The cranium is soft with multiple palpable Wormian bones.

The thighs are held externally rotated and fixed in abduction.

Death frequently occurs at birth or in the newborn period.
Occasionally a baby with this severe form of Ol will survive into late
childhood or early adolescence.

Osteogenesis imperfecta type 1IC is a rare variant of lethal Ol with
twisted, slender long bones with dense metaphyseal margins and
normal Vertebral-(Takagi 2011).

Low birth weight for gestation and long, thin, inadequately modelled
long bones and thin beaded ribs.

Rare autosomal dominant disorder, characterized by hypothalamic
hamartoma, central or postaxial polydactyly, bifid epiglottis of cleft
larynx, and various visceral anomalies; frequently neonatally.
Variable skeletal, oro-facial and organ defects have been reported.

Single case report (Winter) of stillborn with short limb dwarfism,
macrocephaly, midface hypoplasia, narrow chest, short digits.

This is one of the lethal short limb platyspondylic dysplasias with
radiological features resembling thanatophoric dysplasia (3411) but
with distinctive chondro-osseous histology.

Report (Jones 1986) of a boy with consanguineous parents with severe
postnatal growth deficiency, mild developmental delay, short trunk,
craniofacial Abnor. with deep-set eyes, prominent nasal bridge,
micrognathia, and unique radiological changes.

Report (Lundberg 1971) of three sisters of consanguineous parents
with short stature, acromelic short limbs, slowly progressive peripheral
neuropathy, mental retardation and early menopause in their 20s.

Variable degree of mandibulofacial dysostosis with malar hypoplasia,
severe micrognathia, downslanting palpebral fissures, cleft lip/palate,
lower lid colobomata, vertebral and rib defects, supernumerary
nipples, ulnar ray defect with absent 5th finger; occasionally
hypoplastic thumbs, post-axial lower limb defects.

Has been reported in infant of diabetic mother.

Report (Danks) of three cases from two families with pre and postnatal
short limb dwarfism, failure to thrive, frequent infections and death in
infancy. Features include round face, low anterior hair line, small
hands, severe brachydactyly, absent fingernails and distinctive skeletal
changes.

Short stature with short limbs, becomes apparent at 1-2 years.
Normal head and facial appearance.
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIA@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIA@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIB@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIB@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIC@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis%20imperfecta%20congenita%20IIC@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pallister-Hall%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20Luton%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20Luton%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20Luton%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Thanatophoric%20dysplasia,%20type%201@view_documents
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20San%20Diego%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20San%20Diego%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic%20chondrodysplasia,%20San%20Diego%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Polyneuropathy,%20mental%20retardation,%20acromicria,%20premature%20menopause@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Polyneuropathy,%20mental%20retardation,%20acromicria,%20premature%20menopause@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Polyneuropathy,%20mental%20retardation,%20acromicria,%20premature%20menopause@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Postaxial%20acrofacial%20dysostosis%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Postaxial%20acrofacial%20dysostosis%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Precocious%20type%20of%20osteodysplasty@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Precocious%20type%20of%20osteodysplasty@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pseudoachondroplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis imperfecta congenita IIA@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis imperfecta congenita IIB@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Osteogenesis imperfecta congenita IIC@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pallister-Hall syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic chondrodysplasia, Luton type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Platyspondylic chondrodysplasia, San Diego type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Polyneuropathy, mental retardation, acromicria, premature menopause@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Postaxial acrofacial dysostosis syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Precocious type of osteodysplasty@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pseudoachondroplasia@view_documents?tabIds=:
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80)

81)

82)

83)

84)

85)

86)

87)

spondyloepiphyseal dysplasia
PSACH

Pyknodysostosis
Osteopetrosis acroosteolytica

RHYNS ["Retinitis
pigmentosa, hypopituitarism,
renal disease Juvenile
nephronophthisis,
retinal/liver/skeletal disease

Roberts syndrome L

Pseudo thalidomide syndrome Cleft

Robinow syndrome [=" Fetal
face syndrome Mesomelic
dysplasia, Robinow type
Robinow syndrome, autosomal
dominant form

Short limb dwarfism

resembling Grebe
chondrodysplasia, type 1 E'

Short limb dwarf resembling
Grebe chondrodysplasia, type
26

Short-rib thoracic dysplasias £
Short-rib thoracic dysplasia 1,
with or without polydactyly,
SRTD1 Asphyxiating thoracic
dysplasia Jeune syndrome
Thoracic-pelvic-phalangeal
dystrophy Short-rib thoracic
dysplasias with or without
polydactyly - SRTD1, SRTD2,
SRTD3, SRTD4, SRTD5,
SRTD6, SRTD7, SRTD8,
SRTD9, SRTD10, SRTD11

Short stature, deafness, cleft
palate, digital anomalies &
Perszyk syndrome

Bowed legs, genu varum, small and broad hand with sausage-like
fingers.

Normal psychomotor development.

During childhood and into adulthood, early osteoarthritis develops,
waddling gait, genu varum/valgum, joint hypermobility.

Rare autosomal recessive skeletal dysplasia characterized by short
stature, osteosclerosis, acro-osteolysis, frequent fractures and skull
deformities (Naeem 2010).

Two unrelated cases reported (Bianchi 1988, Di Rocco 1997) with
retinitis pigmentosa, hypopituitarism, juvenile nephronophthisis, and
mild skeletal dysplasia.

One case had hepatic fibrosis (Bianchi 1988).

Tetramelic, symmetrical limb reduction (upper limbs more severely
affected than lower limbs), radial defects, oligodactyly or syndactyly;
microcephaly; characteristic facies with hypertelorism, cleft lip and/or
cleft palate, prominent premaxilla, simple low set ears.

Other features include pre and postnatal growth retardation, corneal
clouding, delayed permanent tooth eruption, variable brain
malformations, renal and heart defects, hypogonadism, early death in
severely affected patients.

Recognizable from birth by moderate mesomelic short limbs (mainly
forearms), brachydactyly, characteristic facies with frontal bossing,
hypertelorism, short upturned nose, midface hypoplasia and gingival
hyperplasia (giving the "foetal face" appearance), S-shaped eyelids;
hypoplastic genitalia.

16% have a cardiac defect; most are right sided (Sabry 1997, Al-Ata
1998).

Mesomelia is not always present.

Up to 20% of cases may have mental retardation (McPherson 2006).

Single case reported with severe short limb dwarfism of prenatal
onset, flexion contractures, mildly asymmetric face, short/irregular
fingers, deep set nails of hands, and impaired hearing.

Severe short limb dwarfism involving all limb bones, clavicles and
ribs in an asymmetrical and irregular fashion in two unrelated patients
(Romeo 1977).

Both cases had a distinctive facial appearance with hypertelorism,
round face and bulbous nasal tip, and with moderately severe mixed
hearing loss.

Rare autosomal recessive osteochondrodysplasia with characteristic
skeletal Abnor. (Severely constricted thoracic cage, short-limbed short
stature, and occasional polydactyly); and variable renal, hepatic,
pancreatic, and retinal complications.

Report (Perszyk) of a single case with pre/postnatal short stature,
neurosensory deafness, Pierre-Robin sequence, small hands/feet with
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pyknodysostosis@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/RHYNS@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Roberts%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Robinow%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarfism%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarfism%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarfism%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarf%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarf%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20limb%20dwarf%20resembling%20Grebe%20chondrodysplasia,%20type%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Asphyxiating%20thoracic%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20stature,%20deafness,%20cleft%20palate,%20digital%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short%20stature,%20deafness,%20cleft%20palate,%20digital%20anomalies@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Pyknodysostosis@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/RHYNS@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Roberts syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Robinow syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short limb dwarfism resembling Grebe chondrodysplasia, type 1@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short limb dwarf resembling Grebe chondrodysplasia, type 2@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Asphyxiating thoracic dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Short stature, deafness, cleft palate, digital anomalies@view_documents?tabIds=:
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88)

89)

90)

91)

92)

93)

94)

95)

Spondyloepimetaphyseal
dysplasia, Leonard-Hughes
type

Spondylo-mega-epiphyseal
dysplasia, upper limb
mesomelia, punctate
calcifications, deafness "

Spondylometaepiphyseal
dysplasia, short limb-hand
type E'SMED, short limb-hand
type Spondylo-meta-
epiphyseal dysplasia, short
limb-hand type Spondylo-
meta-epiphyseal dysplasia,
short limb, abnormal
calcification type Spondylo-
meta-epiphyseal dysplasia,
Borochowitz type

Spondylometaphyseal
dysplasia, absent distal ulna "

Spondyloperipheral
dysplasia " Short-rib thoracic

dysplasia 1, with or without
polydactyly, SRTD1
Asphyxiating thoracic
dysplasia Jeune syndrome
Thoracic-pelvic-phalangeal
dystrophy Short-rib thoracic
dysplasias with or without
polydactyly - SRTD1, SRTD2,
SRTD3, SRTD4, SRTD5,
SRTD6, SRTD7, SRTDS,
SRTD9, SRTD10, SRTD11

Thanatophoric dysplasia, type
1E

Tibial hypoplasia or aplasia,
polydactyly " Mesomelic
dysplasia, Werner type Tibial
defect, polydactyly,
triphalangeal thumb Tibial
hemimelia-polysyndactyly-
triphalangeal thumb syndrome
THPTTS, THYP

Unknown lethal
acromesomelic

chondrodysplasia &

unusual angulation of digits due to triangular accessory phalanges,
mental retardation and no Func speech.

Single case report (Leonard 1994) of spondyloepimetaphyseal
dysplasia present from birth, mildly dysmorphic facies with short
upturned nose and depressed nasal bridge, mild developmental delay,
sparse and slow growing hair, and positive sweat electrolyte test
without clinical/molecular evidence of cystic fibrosis.

Single case report (Agarwal) with generalized shortening of all long
tubular bones with particularly marked mesomelic shortening, distal
ulnar and pubic punctate calcifications, mega-epiphyses,
platyspondyly, anterior beaking of the vertebrae, and sensorineural
hearing loss.

Severe generalised bone dysplasia, small stature, short limbs with
small hands, broad puffy fingers and hypermobile joints, coarse facies,
broad nasal bridge, short nose, wide nostrils, long philtrum,
micrognathia, narrow chest and pectus deformity.

Diagnosed in infancy or neonatally, with progression of the severity of
the bowing of the lower limbs and the appearance of calcifications.
May die suddenly from atlantoaxial instability, spinal cord
compression from stenosis of foramen magnum, or respiratory failure.
Usually delayed psychomotor development but not in all cases.

Single case report of spondylometaphyseal dysplasia, short stature and
absent distal ulnae.

Rare autosomal recessive osteochondrodysplasia with characteristic
skeletal Abnor. (severely constricted thoracic cage, short-limbed short
stature, and occasional polydactyly); and variable renal, hepatic,
pancreatic, and retinal complications.

In those who survive neonatal period respiratory problems improve;
short stature and distal shortening of limb bones become more obvious
with time. Progressive renal disease/juvenile nephronophthisis, renal
and hepatic fibrosis may develop; retinal degeneration may be a
complicating feature.

Usually perinatally lethal.

Uniformly short extremities, brachydactyly, relatively large head with
frontal bossing, depressed nasal bridge; small narrow chest and
protuberant abdomen. Death from respiratory failure.

Extreme hypo/aplasia of tibia resulting in short stature; triphalangeal
thumbs and preaxial polydactyly of hands and feet; usually normal
forearms.

Also reported with dominant hemimelia (Richieri-Costa 1990) and
with trigonomacrocephaly (Wiedemann 1983).

Report (Kantaputra 2000) of a case whose father had Triphalangeal
thumb-polysyndactyly syndrome (5717), suggesting these may be part
of the same syndrome.

Undiagnosed severe acromesomelic lethal chondrodysplasia
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20Leonard-Hughes%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20Leonard-Hughes%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal%20dysplasia,%20Leonard-Hughes%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal%20dysplasia,%20upper%20limb%20mesomelia,%20punctate%20calcifications,%20deafness@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaepiphyseal%20dysplasia,%20short%20limb-hand%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaepiphyseal%20dysplasia,%20short%20limb-hand%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaepiphyseal%20dysplasia,%20short%20limb-hand%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaphyseal%20dysplasia,%20absent%20distal%20ulna@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaphyseal%20dysplasia,%20absent%20distal%20ulna@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloperipheral%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloperipheral%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Thanatophoric%20dysplasia,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Thanatophoric%20dysplasia,%20type%201@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic%20dysplasia,%20Werner%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic%20dysplasia,%20Werner%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Triphalangeal%20thumb-polysyndactyly%20syndrome@view_documents
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Unknown%20lethal%20acromesomelic%20chondrodysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Unknown%20lethal%20acromesomelic%20chondrodysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Unknown%20lethal%20acromesomelic%20chondrodysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepimetaphyseal dysplasia, Leonard-Hughes type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylo-mega-epiphyseal dysplasia, upper limb mesomelia, punctate calcifications, deafness@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaepiphyseal dysplasia, short limb-hand type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondylometaphyseal dysplasia, absent distal ulna@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloperipheral dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Thanatophoric dysplasia, type 1@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Mesomelic dysplasia, Werner type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Unknown lethal acromesomelic chondrodysplasia@view_documents?tabIds=:
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96) Weill-Marchesani syndrome [

Brachydactyly-spherophakia Moderate short limb short stature, brachydactyly with broad fingers
syndrome Weill-Marchesani and toes, and camptodactyly. Round or broad face with small spherical
syndrome, autosomal recessive lenses which cause myopia, lens dislocation and visual impairment.
(Weill-Marchesani syndrome, Report (Giordano 1997) of a case with 'primary' osteoporosis.

autosomal dominant)

Ciucelik goriulen Genetik hastahklar

d) Micromelia

A ESZRATITE A S5

Sekil 4: Micromelia olgusu/POSSUM. Tiim eklemlerde kisalik (entire limbs are shorte)

Micromelia bashiginda olanlar (tiim kemikleri kisa)

1

3M syndrome E'3M syndrome Three M syndrome
Dolichospondylic dysplasia Dwarfism with
gloomy face Yakut short stature syndrome
Slender-boned nanism Le Merrer syndrome 3M-2
syndrome, 3M-3 syndrome

2)

Achondrogenesis 2 &

3)
Achondrogenesis type 1A E

The 3M syndrome is characterized by poor postnatal growth
and distinctive facial features, including triangular facies,
frontal bossing, short fleshy tipped nose, and fleshy lips.
Other features may include skeletal anomalies and prominent
heels (Hanson 2011).

Pre- and postnatal growth retardation with proportionate
short stature, narrow and triangular face, frontal bossing,
short nose, full lips, broad chest, prominent heels, joint
hypermobility. Gonadal dysfunction in males.

Normal intelligence.

Intracranial cerebral aneurysms described.

Hip dislocation reported - see (Badina 2011)

Pregnancy complicated by polyhydramnios or prematurity.
Stillbirth or neonatal death common but survival for weeks is
possible.

Severe limb shortening, large head with flat face and square
shaped trunk with prominent abdomen.

Hydrops is frequently present.

Cases reported with near normal limb length (Kocakoc &
Kiris 2002).

Features incude intrauterine growth failure, micromelia,
minor facial anomalies, deficient ossification of the skull,
absent or extremely defective spinal ossification, short
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Weill-Marchesani%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN1
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/3M%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis%202@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis%20type%201A@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Weill-Marchesani syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/3M syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis 2@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Achondrogenesis type 1A@view_documents?tabIds=:
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4)

5)

6)

7

8)

Micromelia bashiginda olanlar (tiim kemikleri kisa)

Agyria-pachygyria, absent corpus callosum L

Autosomal recessive omodysplasia =" Congenital
micromelic dysplasia, Borochowitz type
Rhizomelic bone dysplasia, club-like femora
Familial generalised micromelia with dislocated
radius

"Baby rattle" pelvis dysplasia "

Branchio-oto-cardio-skeletal syndrome E'BOCS
syndrome

Chondrodysplasia-pseudohermaphroditism E
Chondrodysplasia-pseudohermaphroditism
Chondrodysplasia, disorder of sex development

beaded ribs, and short deformed long bones with a stellate
appearance (Grigelioniene 2013).

Often premature, stillborn, or neonatal death within minutes.
Severe shortening with , large head, , and protuberant
abdomen.

Present with short neck and trunk, narrow thorax and
protuberant abdomen, severe flipper-like short limbs,
protruding eyes, flat nasal bridge, severe midface hypoplasia,
short nose with anteverted nares, low-set ears, and protrusion
of tongue.

Report (Sztriha) of two siblings and a cousin from a
consanguineous family with cortical dysplasia with agyria-
pachygyria, agenesis of the corpus callosum, apnoeic spells
and cyanosis, hypertonia and neonatal death.

Markedly rhizomelic short limbs with normal size
hands/feet, distinctive round flat face, high forehead, short
nose, anteverted nostrils, long prominent philtrum,
micrognathia, limited extension of elbows and knees,
midline haemangiomas in infants and cryptorchidism in
males.

Delayed motor development but normal intellectual abilities.
One case reported with craniosynostosis (Masel 1998).

Report (Cormier-Daire) of a female foetus with a lethal
skeletal dysplasia with clinical similarities to
achondrogenesis, but with distinctive radiologic and
chondroosseous morphologic features.

Clinical features included micromelia, large fontanelles,
marked midface hypoplasia, short neck, and protuberant
abdomen. There was pulmonary hypoplasia at PM.

Report (Basel-Vanagaite) of a single case with intrauterine
growth retardation, short stature, branchial cyst,
sensorineural deafness, congenital heart defect (ASD,
coarctation of aorta), rib and vertebral Abnor., micromelia,
brachymesophalangia, and absence of phalanges.

Two siblings reported (Nivelon 1992, Thauvin-Robinet
2005, Callier 2014)) with pre- and post natal growth
retardation, mild facial dysmorphism, microcephaly and
hypoplasia of cerebellar vermis, hypoplastic iris and
coloboma of optic disc, narrow thorax, micromelia.

The first sibling (Case 1) displayed severe dwarfism with
generalized chondrodysplasia, a narrow, bell-shaped thorax,
micromelia, brachydactyly, severe microcephaly with
cerebellar vermis hypoplasia, facial anomalies, hypoplastic
irides, and coloboma of both optic discs. On review at 16
years of age confirmed previous clinical observations and
identified mild mental retardation, muscular hypertrophy,
frequent muscle spasms, myopia and facial dysmorphism
including upslanting palpebral fissures, puffy eyelids, large
mouth, and mild prognathism. The karyotype was 46,XY but
the patient exhibited clinical features of a 46,XY disorder of
sex development with complete gonadal dysgenesis,
including normal external female genitalia, lack of pubertal
development, primary amenorrhea, and hypergonadotrophic
hypogonadism. Histology confirmed the testicular
dysgenesis and identified persistent Mullerian and Wolffian
duct structures, in particular epididymal remnants. (Callier
2014).
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Agyria-pachygyria,%20absent%20corpus%20callosum@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Autosomal%20recessive%20omodysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/%22Baby%20rattle%22%20pelvis%20dysplasia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Branchio-oto-cardio-skeletal%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Chondrodysplasia,%20Nivelon-Ayme%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Agyria-pachygyria, absent corpus callosum@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Autosomal recessive omodysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/"Baby rattle" pelvis dysplasia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Branchio-oto-cardio-skeletal syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Chondrodysplasia, Nivelon-Ayme type@view_documents?tabIds=:
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9)

10)

11)

12)

13)

14)

15)

Micromelia bashiginda olanlar (tiim kemikleri kisa)

Craniosynostosis, humero-radial synostosis,
aplastic thumbs E'Samson-Gardner syndrome

DK-phocomelia syndrome " Phocomelia,
encephalocoele, thrombocytopenia Phocomelia,
encephalocele, thrombocytopenia von Voss-
Cherstvoy syndrome

Humero-radial synostosis, microcephaly, short
corpus callosum, abnormal genitalia "

Humero-radio-ulnar synostosis "

Lethal microcephaly-micromelia syndrome E
Lethal microcephaly-micromelia syndrome Ives-
Houston syndrome Microcephaly-micromelia
syndrome

Lethal micromelic short-rib skeletal dysplasia,
triangular-shaped humerus ["Skeletal dysplasia,
Slaney-Hall type

MCA., Basel-Vanagaite type ' Simplified gyral
pattern, micromelia, dysmorphic features, early
death

The second sibling (Case 2) had a 46,XX karyotype with
histologically normal ovaries, and similar phenotypic Abnor.
including severe dwarfism and generalized
chondrodysplasia. This pregnancy was terminated following
ultrasound examination.

Single case report of microcephaly, craniosynostosis,
hydrocephalus with brain Abnor., humero-radial synostosis,
absent thumbs and contractures of elbows and knees.

Phocomelia of upper limbs, thrombocytopenia,
encephalocoele, absent corpus callosum and urogenital
anomalies reported in two cases (Cherstvoy 1980).

Case reported (Bamforth 1997) with parieto-occipital
encephalocoele, absent/hypoplastic 5th fingers, renal
anomalies and del 13q12.

Report of case (Bird 1994) with occipital encephalocoele,
cleft palate, absent left radius and digits 1/2, urogenital
anomalies, abnormal lobation of lungs .

Case reported (Lin 1996) with MURCS association (3535)
and occipital encephalocoele.

Case reported (Brunetti-Pierri 2004) with
meningoencephalocele, absent radii, ambiguous genitalia,
and transient neonatal thrombocytopenia present during the
first 2 weeks of life but not found on subsequent testing. This
case later had normal psychomotor development.

Report (Guilherme 2008) of two male sibling fetuses with
humero-radial

synostosis and thumb hypoplasia, microcephaly with
simplified

gyral pattern, short corpus callosum and genital anomalies
with small penis. Other features included
microbrachycephaly, sloping forehead,

prominent occiput, upslanting palpebral fissures, flat nose
with broad tip, micrognathia, low set malformed ears,
bilateral hypoplasia of the middle phalanx of the5th finger,
large feet with an irregular implantation of the toes and
increased sandal gap.

One sibling had holoprosencephaly with hypotelorism and
cleft lip/palate.

Sporadic occurence of bilaterally symmetric humero-radio-
ulnar synostosis and oligoectrosyndactyly of hands.

Lethal disorder from an inbred community (Ives & Houston
1980).

Severe intrauterine growth retardation, short stature,
microcephaly, micrognathia, microstoma, and severe limb
defects including fused elbows, short forearms and missing
fingers.

Legs are less severely affected.

Report (Slaney 1999) of two brothers with a lethal
micromelic short-rib skeletal dysplasia.

Features include short limbs, narrow thorax and a triangular-
shaped humerus.

Report (Basel-Vanagaite) of two sisters with simplified gyral
pattern, normal head circumference at birth with subsequent
development of microcephaly, intractable seizures, and early
death.
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Craniosynostosis,%20humero-radial%20synostosis,%20aplastic%20thumbs@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Craniosynostosis,%20humero-radial%20synostosis,%20aplastic%20thumbs@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/DK-phocomelia%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MURCS%20association@view_documents
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-radial%20synostosis,%20microcephaly,%20short%20corpus%20callosum,%20abnormal%20genitalia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-radial%20synostosis,%20microcephaly,%20short%20corpus%20callosum,%20abnormal%20genitalia@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-radio-ulnar%20synostosis@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal%20microcephaly-micromelia%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal%20micromelic%20short-rib%20skeletal%20dysplasia,%20triangular-shaped%20humerus@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal%20micromelic%20short-rib%20skeletal%20dysplasia,%20triangular-shaped%20humerus@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA,%20Basel-Vanagaite%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Craniosynostosis, humero-radial synostosis, aplastic thumbs@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/DK-phocomelia syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-radial synostosis, microcephaly, short corpus callosum, abnormal genitalia@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Humero-radio-ulnar synostosis@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal microcephaly-micromelia syndrome@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Lethal micromelic short-rib skeletal dysplasia, triangular-shaped humerus@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/MCA, Basel-Vanagaite type@view_documents?tabIds=:
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Micromelia bashiginda olanlar (tiim kemikleri kisa)

16)

Metatropic dysplasia, Nishimura variant "

17)

Restrictive dermopathy E"Witt-Hayden-Holbrook
syndrome

18)

Skeletal dysplasia, Rosendahl type E'Cerebro-
osseous-digital syndrome

19)

Spondyloepiphyseal dysplasia, Nishimura type E'
Spondyloepiphyseal dysplasia, craniosynostosis,
cataracts, cleft palate

20)

Stuve-Wiedemann syndrome &' Schwartz-Jampel
syndrome type 2

Dysmorphic features included coarse face, hypertrichosis,
short nose, paranasal widening, long philtrum, short neck,
upper limb micromelia, single transverse palmar crease, and
adducted thumbs.

One sister was diagnosed with hypoparathyroidism at age 3
months.

Report (Nishimura) of two sporadic cases and two siblings
with a distinct subtype of metatropic variant, presenting with
micromelia developing in infancy, pectus excavatum and
thoracolumbar kyphoscoliosis.

Distinguishing features included advanced carpal skeletal
age and subluxation of the radial heads.

Lethal genodermatosis in which stiff/tightly adherent skin
results in fetal hypokinesia phenotype (3657).

Distinctive facies, multiple joint contractures, enlarged
fontanelles, dysplastic clavicles and pulmonary hypoplasia.
All cases are born prematurely with IUGR.

Longest survival is 120 days (Verloes 1992).

Note report of Harlequin fetus with micromelia (Charles
2005) which may be in the spectrum of fetal akinesia due to
rest.

Report (Rosendahl 2001) of a single case with neonatal
lethal dwarfism with short trunk, short stick-like tubular
bones, deficient ossification of the axial skeleton, broad
sclerotic horizontal ribs, facial dysmorphism with flattened
nose, prominent eyes and low set deformed ears, and
complex cardiac anomalies.

Two similar unrelated cases have been reported (Scott
1981;cases 1 and 2).

Report (Elliott 2002) of four further cases with marked
macrocephaly, micromelia, similar facial features and
radiological anomalies, without cardiac anomalies.

Report (Nishimura) of 4 Japanese sibs (3 brothers and a
sister) with spondyloepiphyseal dysplasia, craniosynostosis,
cataracts, cleft palate, micrognathia, and mental retardation.
Most clinical manifestations were evident neonatally, but
skeletal changes and cataracts became more prominent in
early childhood. There was mild micromelia in infancy, short
trunk with thoracolumbar kyphoscoliosis in late childhood.
The parents were nonconsanguineous, and had mild mental
retardation.

A severe autosomal recessive condition characterised by
bowing of the lower limbs with cortical thickening, wide
metaphyses, abnormal trabecular pattern, and camptodactyly.
Additional features include dysautonomia symptoms with
temperature instability, respiratory distress and sucking/
swallowing difficulties in the first months of life. (Stuve &
Wiedemann 1971, Buonuomo 2014).

Uzun Siiren izlem Agisindan TR karsilikli Cizelge (Ornek 21 Trizomi)

TABLO (OMIM ve POSSUMWeb’dan alinmigtir)

Sistem incelenecek Bulgu

POSSUM ve OMIM verileri

[Genetik Gegis I[- |[izole olgular
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http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metatropic%20dysplasia,%20Nishimura%20variant@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Restrictive%20dermopathy@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Fetal%20akinesia%20sequence@view_documents
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Skeletal%20dysplasia,%20Rosendahl%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepiphyseal%20dysplasia,%20Nishimura%20type@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Stuve-Wiedemann%20syndrome@view_documents?tabIds=%3A&conversationId=0NXMAIN3
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Metatropic dysplasia, Nishimura variant@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Restrictive dermopathy@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Skeletal dysplasia, Rosendahl type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Spondyloepiphyseal dysplasia, Nishimura type@view_documents?tabIds=:
http://www.possumcore.com/nuxeo/nxpath/default/possum/core/syndromes/Stuve-Wiedemann syndrome@view_documents?tabIds=:
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1. Hidrops fetalis veya asit olmadan
Gebelik plevral efiizyon

Zayif beden, ince yapi, FTT
Biiyiime Uzunluk Kisa boy Genel obez goérunumli
pfak penis
Genitaller Inmemis ektopik testis

Hipogonadizm, gecikmis puberte

Mikrosefali

Diz alin, (braki sefali)
Genis suturler, gecikmis
sutlr/fontanel kapanmasi
Bas ve Boyun Bas Braki sefali] 10. Genis, buyik fontaneller

© @ N G AW N

11. Yuvarlak yiz

12. Duz yiz yapisi

13. Ust palpebral fissiir ve katlanti

14. Orta ylz hipoplazisi, diz ylz, kisa
Yiz Diiz yuz profili orta yliz yapisi

15. Dusuk yerlesimli kulak

16. Anotia, microtia

17. Antiheliks belirgin, kistik kulak

18. Antiheliks hipoplastik veya anormal
19. Kulak lobu anormal hacimde

e Ufak kulaklar 20. Diger kulak anormallikleri
. Katlanmis heliks, katlanti 21. Sinirsel sagirlik
Kulaklar o lletimde isitme kaybi 22. lletim tipi sagirlik

23. Epikantik katlantilar, epikantus

24. Kirpikler yok veya azalmis durumda

25. Katarakt

26. Keratokonus, keratoglobus dahil
olmak tzere

27. Firgcamsi lekeler/Brushfield spots

28. Diger 6n g6z bolgesi anormallikleri

29. Retinal damarsal degisiklikler

e GOz kapaklarinda 30. Abnormal gorlnti
katlanti/Upslanting 31. Okller goz adalelerinde parazi,
e  Epicanthal/epikantal katlanti dusuklik/squint
Gozler e lris fircamsi lekeler 32. Nistagmus

33. Kisa ve ufak burun

34. Burun koku/kemeri basikhgi

35. Koanal atrezi veya stenozu

36. Nazal kartilaj yoklugu

37. Ufak agiz, mikrostoma

38. Agiz acik kalmaktadir

39. Kalin dudaklar

40. Paramedian veya lateral cleft lip
yarik damak (unilateral, bilateral)

41. Orta hatta dudakta yariklik, yarik
dudak

42. Cleft/yarik sert damak

43. Cleft/yarik yumusak damak, bifid
uvula, submucous cleft

44. Kisa damak yapisi

45. Anormal dis pozisyonu,
malokliizyonda, acik isirik

46. Anodontia, oligodontia

47. Digar tasan dil

48. Macroglossia

AgJiz Belirgin, digari ¢ikan dil 49. Dilde catlak, yariklar
50. Santlar; VSD, ASD, PDA
e  Kongenital kalp defektleri 51. Siyanotik ve kompleks kalp
Kardiyovaskiiler Kalp e  Atrioventrikller kanal hastaliklan

52. Pectus carinatum (givercin gogsu)
53. Pectus excavatum (Tunel ¢ikik
Gogis gogus)

54. Amfizem, akciger kisti

55. Diafragmatik hernia veya defekt

e  Duodenal stenozu/atresia 56. Karin adalelerinde yokluk veya
Karin Gastrointestinal Imperforate anus kaybolmasi/bozulmasi
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e  Hirschsprung hataligi 57. Omphalocoele, exomphalos,
gastroschisis
58. Umbilical hernia
59. Abnormal oesophagus tracheo-
oesophageal fistula dahil
60. Duodenal atresia veya stenosis,
annular pancreas
61. Diger intestinal atresia
62. Malrotation veya duplication,
bagirsaklarda
63. Hirschsprung hastalgi
64. Malabsorbsiyon, kronik ishal ve
inflamasyon
65. Safra kesesinde yokluk, anormallik,
safra taslar
66. Imperforate anus veya anal stenosis
67. Farkli yerde olusan anus
68. Ufak ve hipoplazik vertebral gévde
69. Diger spinal veya vertebral
iskelet Vertebra Atlantoaxial dengesizlik abnormalite
70. Abnormal ilium
e Hypoplastic iliac kanatlar 71. Abnormal pelvisin alt kesimi
Pelvik e  Yizeyel, yassi acetabulum 72. Kalga cikikligi
73. Eklemlerde elastisite-kol testi (cm
Eklemler Eklem gevsekligi fark)
74. Hiperektensible veya hiper mobil
eklemler
75. Ufakel
76. Brachydactyly
77. Genis ve ayrik el /Broad or trident
hand
78. Polydactyly- preaxial (radial)
e Kisa, genis el 79. 5imci parmakta Clinodactyly
e  5inci parmak orta falanks 80. Tek transfers avug katlantisi, Simian
hipoplazik crease
e  Tek transferse avug igi 81. Abnormal palmar dermatoglyphics,
Eller katlanti/Simian line abnormal cilt katlantilari
82. Kisa ayak (brachydactyly katilarak)
83. Duz ayak, pes planus
84. Abnormal ayak igi/aya katlantilari
IAyak 85. Syndactyly (2-3 parmak arasi
minimal 6tesinde)
86. 1-2 parmak arasinda genis ara
olmasi
87. Kuru cilt
88. Ichthyosis
89. Cutis marmorata (mermer cilt) or
livedo reticularis
90. Odem, lymphoedema, edema,
lymphedema
91. Gevsek cilt, cutis laksa
92. SAGC/ince sag
93. Seyrek veya kafada sagsiz alanlar
veya generalize sagsizlik
e  Fazla ense cilt kalinligi 94. Abnormal kafa sag yapisi, papagan
e  Tek transfers avug ici ibigi seklinde, horoz ibigi gibi,
Cilt, Tirnak, Sag Cilt katlanti widows peak, cow lick
95. Benekli, noktasal kalsifikasyonlar
(punctata calcifications)
96. Osteopenia, yaygin osteoporosis,
kaba kemik trabekulasyonu
97. Gecikmis iskelet/skeletal
Radyoloji— Genel olgunlasmasi
98. Fazla sayida kaburga, kosta
99. Metakarplarda yokluk veya
anormallik
100. Ufak parmaklar veya ufak, yok

falankslar
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101. Holoprosencephaly, arhinencephaly
102. Mental gerilik; sinirda ve hafif
diizeyde
103. Mental gerilik; ortada agir formuna
. Mental gerilik kadar
. Alzheimer hastaligi 104. Herhangi tur, tipte kasiimalar
Santral Sinir . Hipotonik, zayif Moro 105. Hypotonia
Norolojik Sistemi refleksi 106. Anormal aglama veya ses
107. Hyperthyroidism
Endokrine - Hipotiroidizm 108. Hypothyroidism, tiroid ufak veya yok
109. Sik infeksiyonlar (Bak: paronychia
tirnak)
110. Kirmizi hicre bozukluklari, anemi
111. Nétrofil disfonksiyonu, Nétropeni
112. iImmiinoglobulin disfonksiyonu veya
Hematoloji - Leukemoid reaksiyon azalmasi
e  Leukemia (hem ALL ve 113. Gonadal Malignansi
AML) 114. Norolojik timorler
e Acute megakaryocytic 115. Lymphoma, leukemia
Neoplazma/Kanser - leukemia
. Meiotic orijin >95% 116. Abnormal posture veya durus
maternal, siklikla meiosis | 117. Boyun/kisa
. Artmis parenteral 118. Yele boyun, fazla cilt yapisi, kistik
translokasyonu riski hygroma
. insidans, 650-1000 canli 119. Boyun/atlanto aksiyel dengesizlik,
Gesitli -Diger dogumda bir odontoid hipoplazi
e  Tam trizomi 21, 94% 120. Diger genetik sorunlar
. Mozaik trizomi 21, 2.4%
Molekiiler Temelde - . Translokasyonu 21, 3.3%

Kaynaklar:
PossumWeb ve OMIM ’den yararlaniimistir.

Sonuc

Genetik Danigmanlik, bilgi iletmenin ¢ok Otesinde bir islemdir. Genellikle Google ve
internet kanali ile sorgulanan bilgilerin diizenlenmesi, bireye 6zgii sekle getirilmesi ve yalin
bilgi ile kisiye Ozgli bilgi ve yapimnin irdelenmesi yapilmaktadir. Ancak, temel olarak
genetik internet kanallari; POSSUM, OMIM genel kabul gorenlerdir. Kisisellestirilmesi,
empati yapilmasi, bilim ile hekimlik yaklasimi olarak irdelenmelidir.

Yaklasim boyutu Medical Etik ilkeler olmali, insanlik boyutu ile yapilandirilmalidir

Hekimlik meslegi, kisaca tiim saglik elemanlarinin yaklasimlarinda beklenen boyut
insanlik olmalidir. Insanlik yaklagimi sevgi temelinde olusmasi beklenir. Sevgi yapisinda
olmayan bireylerin saglik hizmetlerinden izole oldugu, biirokratik yaklasimlarda goérev
aldiklar1 gozlenecektir. Bazilar1 da akademik olarak ilerlemeyi tercih edeceklerdir.
Ozellikle cocuk hekimlerinin ¢ocuklar1 sevmesi, olmaz ise olmaz boyutundadir.

Hekimlikte yasam hakki s6z konusu oldugunda riza sarti aranmaz. Ayrica ¢ocuklar ve
bebeklerde de aileden riza sart1 aranmaz. Bilgi verilerek yapilacaklar yapilir. Ancak, sart
olmayan durumlar icin aileden goriis ve riza alinmalidir. Catisma boyutundan da
kagmilmalidir.

Ulkemizde prematiire bebeklerini ventilatorden ¢ikarilarak kendilerine vermeyen hekimleri
zorla alakoymak nedeniyle Savciliga bagvuruldugu, Savcilik yazili fadesini aldiktan sonra,
aileyi tutukladigi ve bebeklerin aileden alinmasi i¢in mahkemeye verildigi bilinmektedir.

Konu ile ilgili dava gerekgesi TCK: 109 bakilacak olunursa; (Kisiyi hiirriyetinden yoksun kilma:
- (1) Bir kimseyi hukuka aykirt olarak bir yere gitmek veya bir yerde kalmak hiirriyetinden yoksun bwrakan
kisiye, bir yildan bes yila kadar hapis cezasi verilir. (2) Kisi, fiili islemek igin veya isledigi sirada cebir, tehdit
veya hile kullanwrsa, iki yildan yedi yila kadar hapis cezasina hiikmolunur. (3) Bu su¢un, b) Birden fazla kisi
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tarafindan birlikte, ¢) Kisinin yerine getirdigi kamu gorevi nedeniyle, d) Kamu gorevinin sagladigi niifuz
kotiiye kullamilmak suretiyle, f) Cocuga ya da beden veya ruh bakimindan kendini savunamayacak durumda
bulunan kisiye karsi, Islenmesi halinde, yukaridaki fikralara gore verilecek ceza bir kat artirilir. (4) Bu sucun
magdurun ekonomik bakimdan onemli bir kaybina neden olmast halinde, ayrica bin giine kadar adli para

cezasina hiikmolunur.)

Hekimlikte basimiza da gelen bir hukuksal boyut olarak, kamu gorevlisi olunmasi ile
hastanin yattig1 siire i¢inde tedavi ve hastane bakimi da olacagi i¢in, zor bir durum olasilig
gibi goriilse de Yasam Hakki en iist hak oldugu i¢in, bu yakinmalarda bulunan aileler imza
ile bebeklerini ¢cikaramazlar. Yasam Hakki ve ciddi sorunlart olmamasi gibi saglik sorunu
icin gecerli olabilir.

Miidavi Hekim hastanin sorumlu hekimidir ve konsiiltanin belirttikleri yapilmayabilir.
Bilgilendirme 6nemlidir, aileler hekimin yasam hakki gibi bir durumdan bahsetmedigi,
sadece zorla alakoymak istedigini sandiklarini ifade edebilirler. Bu agidan yasamsal
sorunlu bebek oldugu agik ve net olarak yazili belirtilmelidir. Hekim her boyutu anlatti,
bizler anladik ve kabul etmiyoruz, hastamizi ¢ikarmak istiyoruz metninin hukuksal agidan
giiclii olmayacag belirgindir.

M, A, Alsit Koleksiyonumdan
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