UKKS tarafindan kullanilan Kriterler ve Tanimlar

1. Tani/ Taninin diglanmasi: Kriterler

KF tanisi:
a. ki ter testi degeri > 59 mmol/L: KF tanisi kabul edilir.
b. Bir ter testi degeri > 59 mmol/L + DNA Analizi/Genotipleme — trans pozisyonda
tanimlanmis iki hastaliga neden olan KF mutasyonu
c. Ter testi degeri 60 mmol/L klorirden klgik veya ona esitse veya rapor edilmiyorsa
asagidakilerden en az 2'sinin karsilanmasi gerekir:
e DNA Analizi/Genotipleme: trans pozisyonda tanimlanmis iki hastaliga neden olan
KF mutasyonu varligi
e NPD (Transepitelyal (Nazal) Potansiyel Farki) veya ICM (Bagirsak akimi 6lglimii)
testlerinde KF tanisiyla uyumlu sonug
e Klinik bulgular: KF'nin tipik 6zellikleri.

KF tanisindan uzaklagilmasi
Asagidaki durumlardan herhangi biri varsa KF tanisindan uzaklasiimalidir.
a. DNA Analizi: hastalik yapici KF mutasyonlarinin saptanmamasi
b. NPD (nazal potansiyel farki) ve/veya ICM (bagirsak akimi 6lglim) test sonuglarinin
KF tanisiyla uyumlu olmamasi
c. Tekrarlanan ter testlerinde normal degerler (klinik ekiple karar verilmeli).

“Kistik Fibrozis Transmembran Kondiiktans Regiilator (KFTR) - iliskili Metabolik Sendrom
(KiMmS) / Kistik Fibrozis Tarama Pozitif, Kesin Olmayan Tani (KFKOT)” (KiMS/KFKOT) (CFSPID /CRMS)
tanisi:

a. Yenidogan tarama testi pozitif (IRT yuksekligi), terde klor < 30 mmol/L, 2 KFTR varyanti (birisi
ya da higbiri KF’e neden olan)

VEYA

b. Yenidogan tarama testi pozitif (IRT ylksekligi), terde klor ara deger: 30-59 mmol/L, bir yada 0
KF’e neden olan varyant

KFTR-iligkili hastalik tanisi:

a. KFTR-iliskili hastalik (KFTR-iH), KFTR-iH diisiindiiren bir ya da birden ¢ok klinik bulgularin ve
KFTR disfonksiyonuna ait kanitlarin oldugu, fakat KF tani kiterlerinin karsilanmadigi durum
olarak tanimlanmaktadir.

b. Bu klinik bulgular siklikla, eriskin cagda goriilen, konjenital bilateral vaz deferens yoklugu, akut
reklrren ya da kronik pankreatit, izole bronsektazi ve rinosinizittir. Daha az sikhkta, KFTR
disfonksiyonu ile baglantisi tam gosterilememis olsa da, alerjik bronkopulmoner aspergillozis,
primer sklerozan kolanjit ve avug iclerinin aquajenik burusmasi KFTR-IH diisiindiirebilecek
klinik bulgulardir.

KFTR-iliskili hastalik tani kriterleri:
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d)

En az 2 degisik KFTR disfonksiyonunu gosteren in vivo ya da ex vivo test (Ter testi, nazal
potansiyel fark 6lgimi, intestinal akim 6l¢lim )

Bir KFTR varyanti ve en az 2 kez yapilmis KFTR disfonksiyonunu gosteren in vivo ya da ex vivo
test

En az bir tanesi KF'e neden olan varyantin oldugu 2 KFTR varyantin gosterilmes

Ter Testi

Tani standartlari: yeterli miktarda ter toplanmalidir.

Toplayarak ter testi (terde klor konsantrasyonu 6lglim) tercih edilmelidir .

Klor degeri: Klor degerini litre basina milimol (mmol/L) cinsinden raporlanmalidir

Tanisal ter testleri icin en yliksek pozitif degeri rapor edilmelidir

Ter klor degerinin >59 mmol/L olmasi KF tanisiyla uyumludur;

Ter klor degerinin <30 mmol/L olmasi KF tanisini disiindiirmez (Ancak, bazi spesifik KF'ye
neden olan mutasyonlarda testi 30 mmol/L'nin altinda olabilir).

"m0 o0 oToO

Not: Klor degerleri icin kabul edilebilir aralik 1-160 mmol/L'dir. Klorir degeri 160
mmol/L'nin Gzerinde bulunursa test tekrar eidlmelidir.

g. Konduktivite ile 6lgllen ter testinde total konduktivite degerinin <50 mmol/L olmasi KF
tanisini distindirmez. Total kondiktivite degerinin >90 mmol/L olmasi KF tanisi ile
uyumludur. Ancak bu yontemle yapilan ter testinin direkt klor 6lcen yontemlerle
(Toplayarak ter testi) (terde klor konsantrasyonu 6l¢limi) dogrulanmasi gerekir.

Beslenme

Spirometre yapildiysa: Boy ve kilo, kaydedilen FEV1 (yilin tahmin edilen en yiiksek %FEV1'i) ile
ayni giine ait olmalidir

Spirometri yapilmadiysa: yilin son kilo ve boy ol¢limleri ve bunlarin 6l¢tldtgi tarih yazilmalidir
Boy ve kilo EuroCareCF yonergelerine uygun olarak olgtlmelidir:

Agirlik: Kiyafetler, ayakkabi ve ¢oraplar ¢ikarilarak 6lgtilmeli

Boy: Ayakkabi ve ¢oraplar ¢ikarilarak dlctlmeli, stadyometre - basin tst kismina hafif basing ile
temas etmeli,

Boy, kilo ve VKI icin Z-skorlari CDC referans degerleriyle hesaplanir [Kuczmarski ve digerleri
(2002)1.

Spirometre

Tim  spirometri  testleri ATS/ERS yonergelerine  uygun olarak  yapilmalidir.
(www.thoracic.org/statements/resources/pfet/PFT2.pdf)

UKKS’ye girilen spirometri degerleri icin asagidaki kriterlerin karsilanmasi gerekir:



http://www.thoracic.org/statements/resources/pfet/PFT2.pdf

Kaydedilen tim spirometri testleri bronkodilator O6ncesi ya da sonrasi degerler
olmahdir.

Tahmini degerlerin hesaplanmasi igin dogum tarihi, cinsiyet, viicut agirligi ve boy
kaydedilmelidir.

Rapor edilecek degerler

a.

Litre cinsinden FEV1: Yilin en yiiksek %FEV1'inin litre cinsinden FEV1'i (2 ondalik sayiya
kadar) olmahdir

FEV1 ve FVC olcimleri litre (L) cinsinden maksimum 2 ondalik basamaga kadar
raporlanmalidir

FVC Litre cinsinden: yilin en yiksek %FEV1'inin FEV1'i ile ayni anda élciilen FVC olmali
ve FEV1 6lciimiinden biyik veya ona esit olmahdir.

Bildirilen spirometri degerleri icin, tahmin edilen degerlerin ve diger degerlerin
ylzdesini hesaplamak icin test tarihi ve hastanin o tarihteki boy ve kilosu da
kaydedilmelidir

Yalnizca ATS/ERS y6nergelerine gore gecerli sayilan testler raporlanmalidir.

5. Alt solunum yollarindaki kronik /intermitan enfeksiyon
Kronik enfeksiyon:

Modifiye Leeds kriterleri: Son 12 ayda alinan solunum yolu érneklerinin %50’den fazlasinin pozitif
olmasi (Bu slre icinde en az 4 balgam 6rnegi olmasi gerekli).
ve/veya lokal laboratuarlarda antipseudomonal antikorlarinda belirgin artis.

intermitan enfeksiyon :

Yilda en az 1 kez tireme olmasi (Kronik degil).

6. Karaciger Hastalig:i:
e Portal hipertansiyon/hipersplenizm ile birlikte siroz:  Gorintileme yoéntemleri
(ultrasonografi, BT, MRI) veya biyopsi ile gosterilen KF ile iliskili multilobtler siroz var.
Beraberinde portal hipertansiyonu ve/veya hipersplenizm var.

e Portal hipertansiyon/hipersplenizm olmadan siroz: Gériintiileme yontemleri
(ultrasonografi, BT, MRI) veya biyopsi ile gésterilen KF ile iliskili multilobiler siroz var.
Beraberinde portal hipertansiyonu ve/veya hipersplenizm yok.

e Siroz, portal hipertansiyon bilinmiyor: Goriintiileme yontemleri (ultrasonografi, BT, MRI)
veya biyopsi ile gosterilen KF ile iligkili multilobiler siroz var. Beraberinde portal
hipertansiyonu ve/veya hipersplenizm olup olmadigi bilinmiyor.



e Siroz olmadan karaciger hastaligi: Asagidakilerden bir veya daha fazlasinin varhgi:

a. Anormal ALT (Ust sinirin 1.5 katindan daha fazla)
i. Persistan (6 aydan daha uzun sirede, art arda 2 veya 3 6lgim)
ii. Intermitan

b. Anormal GGT
i. Persistan (6 aydan daha uzun sirede, art arda 2 veya 3 6lgiim)
ii. Intermitan

c. Ultrasonografide karacigerde ekojenite artisl

d. Hepatik steatoz (yaglanma)

e. Hepatik fibrozis

f. Hepatomegali

e Varis kanamasi

Pankreas Durumu:
1. Pankreas Yetmezligi:
Fekal Yag (2 kez bakilan):
a) Kuclk cocuklar: Fekal yag > 4-5 g/gtin;
b) 10 yasindan biyik cocuklar ve yetiskinler: Fekal yag >7 g/giin ve/veya fekal pankreatik
elastaz< 200 ug/g.
Not: 3 aydan kiiglik bebeklerin diskida yag atimi degerleri geliskilidir.
Pankreas disindaki steatore nedenleri dislanmalidir.

2. UKKS icin pankreas durumu asagidaki sekilde degerlendirilecektir:
- Pankreas yetmezligi: Fekal elastaz <200 ug/g (iki kez) ve fekal yag ylksek (iki kez);
- Pankreas yeterliligi: Fekal elastaz 2200 pg/g (iki kez) ve fekal yag norma (iki kez).

Pseudobartter Sendromu
Kan pH'l > 7,45, serum sodyumu < 130 mmol/l ve serum klorti < 90 mmol/l olan primer
metabolik alkaloz (bunlarin gl de belirgindir).

ABPA (Alerjik bronkopulmoner aspergillozis)

1. Klinikte baska bir nedenle agiklanamayan akut ya da subakut kétilesme (6kstrik, vizing,
egzersiz intoleransi, egzersizle tetiklenen astim, solunum fonksiyon testinde degisiklik veya
artmis balgam miktari)

2. Total Ig E > 5001U/ml

3. Aspergillus antijeni icin pozitif cilt testi ( > 3mm) veya A. fumigatus spesifik Ig E pozitifligi

4. Asagidakilerden biri:

a) A. fumigatus presipitan antikorlar ya da A. fumigatus 1gG antikorlarinin in vitro
gosterilmesi

b) Yeni olusan ya da son zamanda ortaya ¢ikan, antibiyotik ve standart fizyoterapiye
ragmen dizelmeyen rontgen (infiltrasyonlar veya mukus plaklar) veya gogis BT
(karakteristik degisiklikler) bulgulari.



10. Transplantasyon yapilan hastalar:
1) Takip yiliicerisinde nakil yapilan hastalar icin:
a) Oyil transplantasyondan onceki en iyi FEV1 yazilmalidir
b) O yil transplantasyon oncesindeki tedavi, komplikasyonlar ve mikrobiyoloji
kaydedilmelidir.
1. Mevcut takip yilindan énceki yillarda nakil yapilan hastalar igin:
a) Girilen vizit yilindaki mevcut tim bilgileri kaydedin.
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