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Hasta Bilgileri

WES/WGS iSTEK / ONAM FORMU

Gonderen Doktor Bilgileri

Ad Soyad Adi Soyadi

Cinsiyet Hastane / Merkez

Dogum Tarihi Bolum

Adres Adres

Telefon Telefon

E-Posta E-posta
|:|Ti'|m Ekzom Dizileme (WES)

Test Seg¢imi

[ Irim

Genom Dizileme (WGS)

Ekzom Analizi

Calisma Turu

Ornek Alim Solo Analiz
Tarihi / Saati
Ornek Alim Duo Analiz Aile bireyleri igin asagidaki alanlari
Yeri doldurunuz.)

Kan (2 x 4ml EDTA) Trio Analiz Aile bireyleri icin asagidaki alanlari

doldurunuz.)
Numune Turu DNA (3-5 pg)
Diger (c.oveveiiiii )

Aile Bireyleri Bilgileri Dogum Tarihi Hastalik Durumu
Baba Adi
Soyadi
Anne Adi
Soyadi
Kardes -1

Kardes -2
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KLINIK BILGILER
(Bu formu her hasta i¢in doldurunuz)

Klinik Endikasyon / Bulgular (Bu formu her hasta i¢in doldurunuz)

Bulgularin baslangi¢ yasi

Anne & baba akraba mi?

Akraba ise yakinhgi

Baska hasta akraba var ise
aciklayiniz

Siiphelenilen Hastaliklar:

Siphelenilen kalitim modeli

Otozomal ¢ekinik Otozomal baskin X-e bagh Bilinmiyor

(Varsa) Onceki Genetik Test Sonuglari:
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AILE AGACI

(Aile hikayesi var ise doldurunuz)

Sayfa 3
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WES/WGS iSTEK / ONAM FORMU

1. Davranig bozukluklari

1. Iskelet

Anormal kreatin kinaz

Adenomatoz polip

Otizm

Uzuv bozukluklari

Azalmis serum karnitin

Meme karsinomu

Dikkat eksikligi

Omurga bozukluklari

Hiperalaninemi

Kolorektal karsinom

Psikiyatrik hastaliklar

iskelet sistemi bozukluklari

Hipoglisemi

Losemi

2. Beyin gériintiileme

Eklem hipermobilitesi

Artmis bos laktat dizeyi

Miyelofibroz

Abnormal cortical
gyration

Coklu eklem kasilmalari

Artmis serum piruvat

Akciger neoplazmi

Meylinasyon anomalisi Polidaktili Ketoz Cilt neoplazmi
Korpus kallozum agenezi Skolyoz Laktik asidoz Paragangliyom
Beyin atrofisi Sindaktili Organik asiduri Feokromositom
Serebellar hipoplazi Yumru/garpik ayak

Heterotopi 2. Deri

Holoprosensefali

Tirnak bozukluklar

Diyabet

Renal morfoloji
anomalisi

Deri pigmentasyon

Hidrosefali - Hiperparatiroidizm Uriner sistem anomalisi
bozuklugu
Loékodistrofi Hiperekstensiv deri Hipertiroidizm Hidronefroz
Lizensefali iktiyoz Hipoparatiroidizm Renal agenezi
3. Hareket bozukluklari Hipotiroidizm Renal kKist
Ataksi Renal tibdller fonskiyon
boz.
Chorea Yarik dudak Blefarospazm
Distoni Yarik damak Katarakt Genital organ anomalisi
Parkinsonizm iletim tipi isitme kaybi Kolobom Abn_orr_nal internal
genitalia

4. Néoromuskiiler . .
bozukluklar Dis kulak malformasyonlari Glokom Hipogonadizm
Hiperrefleksi Hipodonti Mikroftalmi Hipospadias
Kas hipertonisi Sensdrindral isitme kaybi Nistagmus Kisirlik
Kas hipotonisi Oftalmopleji
Spastisite Optik atrofi

5. Nobet Anjiyobdem Ptosis
Febril ndbet Aort dilatasyonu Retinitis pigmentoza YUz anomalisi
Fokal nébet Aritmi Retinoblastom Biyume geriligi
Jeneralize ndbetler Atrial septal defekt Strabismus Hemihipertofi

6. Diger Aort koarktasyonu Gorme bozuklugu Hidrops fetalis

Kraniyosinostoz

Dilate kardiomyopati

intrauterin gelisme
geriligi

Demans Hipertansiyon Oligohidramnios
Ensefalopati Hipertrofik kardiyomiyopati Asiri blyime
Makrosefali Hipotansiyon Hemoglobin anomalisi Polihidramniyoz
Mikrosefali Lenfédem Pihtilagma anomalisi Erken dogum
inme Kalp malformasyonlari Anemi Boy kisaligi
Zeka geriligi Miyokard enfarktlst Nétropeni Boy uzunlugu
Geligme geriligi Stroke Pansitopeni

Fallot tetralojisi Splenomegali

Vaskiilit

Trombositopeni

Ventrikiler septal defekt

Hasta igin gegerli klinik bulgulan isaretleyiniz
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Yapilacak Test ile ilgili Bilgiler

Tim Ekzom / Genom Dizi Analizi Nedir?

Genom bir canlinin kalitsal materyalinin (DNA) tamamina verilen isimdir. Ekzom ise genom igerisinde bulunan tiim protein
kodlayan dizileri yani ekzonlari tanimlamak amaciyla kullanilan bir terimdir. Viicut fonksiyonlarini diizgiin bir sekilde yerine
getirmek amaci ile ihtiya¢ duyulan proteinleri kodlayan genlerin DNA dizilerinin tamami ekzomu olugturur. Ekzom disinda
kalan genom bdlgeleri genlerin aktivitesini diizenlemekte rol alir. DNA dizisindeki degisiklikler hastaliklara sebep olabilir.
Hastallk yapici DNA degisiklerinin gogunlugunun protein kodlayan bodlgelerde, yani ekzonlarda meydana geldigi
bilinmektedir. Ancak bu bdlgeler disinda meydana gelen degisimler de hastaliklara yol agabilir. Tiim ekzom dizileme ile
protein kodlayan tim bolgelerdeki degisiklikler belirlemektedir. Tiim genom dizileme ile genomun tamamindaki degisiklikler
belirlenmektedir.

Sonug¢ Raporlari Ekzom/genom analizinde sonuglariniz referans insan genomu ile eslestirilip karsilastirimaktadir. Elde
edilen verilerden her zaman kesin taniya ulasilamamaktadir. ISO 15189 Tibbi Laboratuvar akreditasyonuna sahip genetik
tani merkezimizde, analiz sonuglari degerlendirilirken, klinik ve biyoinformatik veri tabanlarindan faydalanilarak veri analizi
tamamlanmaktadir. Ekzom/genom analizi 3 sekilde sonuglanabilir:

Pozitif: Pozitif sonug guncel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden olan hastalik yapici
varyant/varyantlarin tespit edildigini gosterir.

Negatif. Negatif sonu¢ guncel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden olan hastalik yapici
varyant/varyantlarin tespit edilmedigini gésterir. Negatif sonug hastanin bulgularinin genetik bir nedeni olmadigi anlamina
gelmemektedir.

Belirsiz: Belirsiz sonug hastanin bulgulariyla iligkili olabilecek klinik 5nemi belirsiz (VUS) varyant/varyantlarin tespit edildigini
gosterir. Bu tip varyantlarin hastaliga neden olup olmadigini belirlemek igin yeterli bilimsel ve tibbi bilgi yoktur. Belirsiz bir
varyantin etkisini daha iyi anlamak igin aile bireylerinin test edilmesi, sonrasinda guiincel literatiir bilgisi esliginde yeniden
analizi amagli yillik kontroll gerekebilir. Bu ve yeni, ek test (6rnegin anne-baba ve diger aile bireyleri) veya analiz isteminin
yapilmasi takip eden klinisyenin sorumlulugundadir ve ayri onaya tabidir. Verilerin yeniden degerlendiriimesi ek mali
yukumlltkler getirebilir.

Tesadiifi Bulgular Ekzom/genom testlerinde ayni anda birgok gen analiz edilir, bunun sonucunda hastanin mevcut belirti
ve semptomlariyla iligkili olmayan bazi genetik degisiklikler bulmak mimkuindur. Bu tir degisikliklere tesadufi bulgular denir.
Bu bulgularin hastalar ve aile tyelerinin sagliklari icin dnemli etkileri olabilir. Amerikan Tibbi Genetik ve Genomik Koleji
(ACMG), laboratuvarlarin belirttigi tim genlerde tespit edilen bu tip bulgulari rapor etmelerini dnermektedir. Bu genler bazi
kanser sendromlari, belirli kalp hastalidi turleri, yuksek kolesterol ve anesteziden kaynaklanan komplikasyonlara yatkinlik ile
iligkilidir. Tesadiifi bulgular yalnizca hastanin onayl oldugunda incelenmekte ve raporlanmaktadir. indeks olgularda
tanimlanan tesadufi bulgularin aile bireylerinde incelenmesi ayri onaya tabidir.

Tiim Ekzom/Genom Analizinde Ebeveynlere ait Orneklerin Kullanimi Testlere ait Kisitlamalar

Tidm ekzom/genom dizileme testi, mevcut teknik kisitlamalar nedeniyle hedeflenen tim boélgeleri tamamen kapsamayabilir
ve patojenik varyantlar tamamen digslanamayabilir, bununla birlikte her tip genetik degisikligi analiz etmez. Bu nedenle testin
hastanin klinik bulgularinda sorumlu genetik degisikligi saptamamasi mimkundir. Sonuglarin yorumlanmasi giincel genetik
verilere dayanmaktadir. Gelecekte gincel bilgiler ile yeniden analiz sonrasi sonuglarin degismesi muimkindar.
Ekzom/genom testinden elde edilen sonuglari dogru bir sekilde yorumlayabilmek icin dogru klinik bilgiler ve aile éykuisu
oldukca 6nemlidir. Saglanan bilgiler yanhs ve/veya eksikse sonuglarin yanlis yorumlanmasi meydana gelebilir. Yapilacak
olan genetik testin sadece bu formda hekiminiz tarafindan belirtilen hastalik/endikasyon i¢in oldudu, analiz ve raporlamanin
refere edilis sebebini agiklamaya yonelik yapilacagi unutulmamalidir. Test sonuglari ek testlerin dikkate alinmasi gerektigini
gOsterebilir. Yapilan testin bir dizi laboratuvar igslemi gerektirdigi hatirda tutulmalidir. Bu da etiketleme hatasi, sekreterya
hatasi gibi basit hatalar nedeniyle yalanci pozitif/negatif sonug olasiligini dogurabilir. Hekimin, klinik degerlendirme esliginde,
raporla klinigin uyumsuzlugu halinde yeniden analiz ve veya tekrar testi istemesi kendi sorumlulugunda olup, 6nem arz
etmektedir. Tim Ekzom/Genom Dizileme Onay Bélumu Genetik analizleri yasal olarak yirutebilmek igin Genetik Tani
Merkezimiz onayiniza ihtiyag duymaktadir. Tium ekzom/genom Dizi analizi igin hastadan veya velisinden/yasal olarak
yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi zorunludur. Bu form; hasta tarafindan imzalanmis
haliyle gecerlilik kazanir ve imza atan hastanin bu dosyanin igerigini onayladigini ifade eder. Hekimi tarafindan da
imzalanarak teslim edilir. Hekiminiz sizin i¢in (veya velayetiniz altinda olan veya refakat ettiginiz biri icin) bu formda belirtilen
teshis/belirtileri acikliga kavusturmak (izere tiim ekzom/genom dizi analizi yapmay! tavsiye etmistir. Yapilacak iglem: Tim
Ekzom/Genom Dizi Analizi

Numune Ornegi: Genetik Test, kalitsal maddeyi (DNA) arastirmayi amaglamaktadir. Bu amagla kullanilan érnek, gogunlukla
periferik kan 6rnegidir, bu amagla koldaki damarlardan igne araciligiyla 5-10 ml kan alinmasi yeterli olacaktir. Nadiren hafif
morarma, hafif agri ve ¢ok nadiren enfeksiyon kapma, ignenin travmatize edici etkisiyle bir olasi sinir-damar hasari olugsmasi
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diginda bilinen saglik riski yok kabul edilebilir. DNA 6rneginin yeterli olmamasi durumunda veya taninin dogrulanmasi igin
yeniden 6rnek alimi gerekebilir. Yeterli DNA ikincil driinleri elde edilememesi ve/veya istenilen kaliteye ulasilamayan
durumlarda yeniden 6érnek istenebilir.

Sonuglanma Siiresi: Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde veya bilgi aldiginiz hekim veya personelimiz tarafindan
belirtilen sureler, normal sartlar altinda ortalama test sonuglanma sureleridir; ancak hastaya 6zel farkhlklar veya daha ileri
inceleme ihtiyaci veya yurt ici/yurt disi bagka laboratuvarlarla ortak galisma ihtiyaci nedeniyle belirtilen ortalama sonuglanma

sureleri asilabilir.

Saklama Onayi

Kalan kan 6rneginiz yasal siire¢ boyunca saklanacak ve
yok edilecektir. Elde edilen DNA 6rnegi ve veriler 5 yl
sureyle saklanmaktadir. DNA 6rneginin ileride ek genetik
testler igin kullaniimasi gerekebilir. Elde edilen veriler ise
klinik takip icin 6nem arz edecektir.

Ornegin, yeni numune alinmasina veya yeni bir test
yapilmasina gerek kalmadan veriler Uzerinden analiz

tekrarlanabilir ve veya genigletilebilir

[ ] Kabul ediyorum.

|:| Kabul etmiyorum, yasal yakimlGlikler ortadan

kalkinca numunelerim imha edilsin.

Kullanma Onayi

Test sonuglari, hekimler, bilim adamlari ve arastirmacilar
icin, genetik hastaliklari arastirmak ve tanilarinin ve
tedavilerinin gelistiriimesi amaciyla énemli bir kaynaktir.
Bu durumda kisisel veriler anonimlestirilir ve/veya
sifrelenir. Anonim olmayan test verilerinin imha edilmesini
istediginiz an talep edebilirsiniz. Anonimlestirme
sonrasinda ise veri ve materyale iliskin haklar Nesiller
Genetik Hastaliklari Degerlendirme Merkezi’'ne ait

olacaktir.

Test sonuglarimin, bu dogrultuda; bilimsel amagh olarak,
hastaliklarin tanimlanmasini gelistirmek ve kolaylastirmak
icin ve istatistiksel bilgi saglama amagl veri tabaninda

saklanip kullaniimasina onay veriyorum.

|:| Kabul ediyorum.

|:| Kabul etmiyorum, yalnizca tarafimca onayi verilen

ek calismalar icin kullanilmak amaciyla saklansin.

Tesadiifi Bulgular: Hekimimin hastaligim ile ilgili durumlar disinda saptanan rastlantisal bulgularin tarafima veya
hekimime iletiimesine /raporlandiriimasina onay veriyorum. Bu konuyla ilgili bilgilendirme ilgili baslik altinda yapilmistir.

(Prenatal orneklerde tesadiifi bulgular incelenmemektedir)

|:| Kabul ediyorum |:| Kabul etmiyorum

Rapor Teslim Tercihi: Tim genetik veriler kisiseldir ve Gglncu sahislarla paylasilamaz. Merkezimizde sadece test
istegini yapan hekiminize e-posta ile 6n bilgilendirme yapilmaktadir. Sizin onay vermeniz durumunda nihai raporunuz
istegi yapan ve sizi klinik olarak takip eden hekim veya hekimlerinize, size veya yetkilendireceginiz baska bir kisiye
ulastirilabilir. Bunun igin yetkilendirme isteginizi el yazinizla belirtmeniz gerekmektedir.

Sonugla ligili Bilgi Alma Yetkisi:

Literatiire eklenecek yeni gen ve varyant bilgileri g6z 6niinde bulundurularak verilerimin yeniden analiz edilip
genetik danigmanlik! almak i¢in benimle temasa gegilmesine izin veriyorum.

|:| Evet, 6 ayda bir verilerimin yeniden degerlendirilmesini istiyorum
|:| Evet, yilda birkez verilerimin tekrar degerlendirilmesini istiyorum.

|:| Hayir, danigsmanlik hizmetinden yararlanmak istemiyorum.

! Tekrar genetik danismanliklarda, indirimli fiyat uygulanmaktadir. Bilgi aliniz.
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Hastanin veya Velayet Sahibinin Onayi

Tidm ekzom/genom dizi analizi testi ile ilgili bilgi edindim, yazili bir agiklamasini aldim, okudum ve anladim. Analizin teknik
Ozellikleri ve kisitlamalar hakkinda eksiksiz bilgilendirildim. Yalanci pozitif/negatif sonug olasiliklari, testin tekrar
calisiimasi ve/veya analiz edilmesi gerekliligi, yeniden numune alinma ve ek numune istenme ihtimallerinin oldugunu
anladim. Yazidaki tibbi terimler agiklanarak soru sormak ve karar vermek igin yeterli siire tanind\. istedigim zaman ek bilgi

talebinde bulunma hakkina sahip oldugumu biliyorum.

Genetik tani ile ilgili konulardaki sorumluluklarin bana ait oldugunun bilincinde oldugumu, higbir tehdit ve maddi
veya manevi baski altinda kalmaksizin genetik taniyi kabul ettigimi ve bende/dogacak olan

¢cocugumda/gocugumda “tiim ekzom/genom dizi analizi” igleminin yapilmasina izin verdigimi beyan ederim.

Hasta / Velisi Gorevli Hekim

Adi Soyadi

Tarih

imza




