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GENETIK HASTALIKLAR

DEGERLENDIRME

MERKEZ

HASTA BiLGILERi

Adi ve Soyadi

HASTAYA AiT KLiNiK BiLGi

Endikasyonu

Dogum Tarihi (GJA]Y)

I

Aile Oykiisii (Hastanin 1. ve 2. derece akrabalarinda genetik hastalik | engelli cocuk)

Ozel istek

T.C. Kimlik No

iletisim Bilgisi
Telefon

E-Posta

Cinsiyet

K

YAPILACAK | CALISILACAK TEST BILGiSi

NUMUNE TURU: Heparinli Kan

Diger

EDTA'h Kan

Koryon Villus (CVS)

SITOGENETIK | MOLEKULER SITOGENETIK TESTLER

Kromozom Analizi*
SPERM FISH
FISH (belirtiniz)

MOLEKULER GENETIK

QF (13,18,21,X,Y)
QF (13,18,21,X,Y)*
DNA Profilleme (Kimliklendirme)

Trombofili Paneli - 4 mutasyon
(Faktdr 11 G20210A ] Faktdr V Leiden
MTHFR A1298C ve C677T)
Trombofili Paneli - 6 mutasyon
(Faktor 11 G20210A | Faktdr V Leiden
MTHFR A1298C ve C677T | PAI-1
Faktor XIII)

Kardiyovaskiiler Risk Paneli
(12 Mutasyon)

Osteoparoz Paneli -6 Mutasyon
(VDR FOK1/VDR IVS8/CTR/COL1A1
ESR1/ESR1 1VS1)

Ailese Akdeniz Atesi FMF (12 mutasyon)

Hizl Andploidi FISH (13,18,21.X.Y)
DNA Fragmantasyon/Hasar Testi (Tunel)
Molekiiler Karyotipleme (MikroArray)*

Ailese Akdeniz Atesi FMF (122 mutasyon)
Behcet Hastaligi HLA B51

Hemokromatoz (HFE) -3 mutasyon
(C282Y,H63D,S65C)

Alfa Talasemi HBA-Tiim Gen

Alfa Talasemi HBA1-HBA2 MLPA
(DelesyonjDuplikasyon)

Beta Talasemi - HBB Tiim Gen

Beta Talasemi - HBB MLPA
(DelesyonjDuplikasyon)

Kistik Fibrozis (CFTR) Tiim Gen
Kistik Fibrozis (CFTR) MLPA Analizi

Fragile X Sendromu (FMR1)
CGG Tekrar Analizi

Amniyon Sivisi Abort Materyali

Kordosentez

Kromozom Analizi+Hizh Andploidi FISH (13,18,21,X.Y)

Mikrodelesyon SRY FISH
Diger

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)
SMN1-SMN2 MLPA
(DelesyonjDuplikasyon)
Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)
SMN1-SMN2 Tiim Gen

DMD/BMD MLPA Analizi
Delesyon/Duplikasyon

DMD/BMD Tiim Gen

Y Kromozom Mikrodeleksiyon
Analizi (20 STR)

BRCA 1-2 MLPA (DelesyonjDuplikasyon)
BRCA 1-2 Tiim Gen Dizi Analizi

NGS Focus Herediter Kanser Paneli
(113+ Gen)

Kadin infertilite Paneli (105+ gen)
Erkek infertilite Paneli (140+ gen)

Embriyo Arrest Paneli (30+ gen)
Mutasyon Dogrulama*®

NIPT Temel Panel

(Detayh bilgi icin iletisime geciniz)

NIPT Genis Panel

(Detayh bilgi icin iletisime geciniz)

Tiim Ekzom Sekanslama (WES)

(Liitfen ayrintili onam formu isteyiniz)

Tiim Genom Sekanslama (WGS)

(Liitfen ayrintih onam formu isteyiniz)
* Maternal Kontaminasyon: Prenatal
orneklerle birlikte, maternal kontaminasyonu

diglamak amaciyla EDTA'li anne kani da
iletilmelidir.

Diger
Caligilan diger genetik testler icin liitfen
iletisime geciniz.

DOKTOR BiLGiSi

Klinik Adi

Doktor Adi
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R0 nesitler TEST ISTEM VE HASTA BILGILENDIRME ONAM FORMU

GENETIK HASTALIKLAR
DEGERLENDIRME
MERKEZI

BiLGILENDIRME METNi

Yapilacak genetik test sadece yukarida belirtilen hastalik/endikasyon igin gecerlidir. Bu test, bireyin tim genetik yapisi veya diger hastaliklar hakkinda bilgi vermez.
Test sonuclari normal bulunsa dahi hastada genetik ya da genetik olmayan baska hastaliklar ortaya cikabilir.

Alinan numune arastirimakta olan hastalifin veya hastalik yatkiniginin veya merkezimize bagvuru nedeni olan durumunuzun aydinlatiimast icin her tiirlii genetik test,
DNA ve dokunun saklanmasi amaci ile alinmaktadir. Geregi halinde kimlik bilgileri sakl kalmak kosulu ile elde edilen verilerin bilimsel calismalarda kullanilabilecektir.
Teslim edilen numunenin, geredi halinde tamaminin veya bir kisminin yurtici ya da yurtdisinda bir merkezde analizlerinin yapilmasi gerekebilir.

Genetik testler diger laboratuvar testlerine oranla yeni ve gelismekte olan testlerdir. DNA tabanli olarak yapilan bu testlerin cogunlugu yurtdisi kaynakli veri tabanlari
esas alinarak yapiimakta ve bu hastaliklarin cogunda Tark poptlasyonu icin tanimlanmis mutasyon profilleri ve/veya polimorfik dzellikleri bulunmamaktadir. Bu
nedenlerle tek gen hastaliklarinin tanisinda dogruluk calisilan metoda, calisana, klinik taniya ve istenen testin dogasina gére degisebilmektedir.

Yapilar geredi oldukca karmasik olan genetik testlerde yeterli hticre/DNA cogalmasinin saglanamamasi ve gok kiigiik de olsa sonucun hatali olma olasiigi bulunmaktadir.
Bu nedenle testin iyi calismamasi veya sonucun yanlis negatif/pozitif sonug verme ihtimali kiictk de olsa vardir.

Genetik testlerde canli hiicre sayisinin istenilen diizeyde olmasi gerekmektedir. Kiltir calismalari ile yeterli hiicre elde edilemediginde, hazirlanan preparatlar istenilen
kalitede olmadiginda ya da mikrobiyal enfeksiyon sz konusu oldugunda yeniden drnek istenebilir ve test tekrar edilebilir. Herhangi bir siipheli bulgu varliginda, gelen
materyalde yeni bir yontemle ek tcret ile ¢alisma yapilmasi 6nerilebilir.

Belirtilen stireler normal sartlarda ortalama test sonuclanma zamanina gére verilmektedir. Hastaya ya da laboratuvara ait faktérler nedeniyle analizler daha erken ya
da daha gec sonuclanabilir. Bu nedenle bildirilen test stiresinin tahmini olarak verildigi unutulmamalidir. Testlerin sonuglanma stireleri 1-6 hafta arasinda degisebilmektedir.
Sonuglarin farklr bir genetik tani yontemiyle dogrulanmasi gerektigi durumlar olabilir. Hekim tarafindan istenen ek calismalar da ayri onaya ve ek iicrete tabidir.

Bazi durumlarda aile Gyelerine yapilan genetik testlerde belirtilmis olan biyolojik iliskilerle gercek biyolojik iliskilerin 6rtiismedidi ortaya cikabilmektedir.

Bazi testlerde kullanilan metotlar tanisal test olarak kabul edilmis yontemler degildir. Bu tir testler, sadece, tlkemizde degil, tim dinyada cogunlukla alternatifi
olmadidindan kullaniimak zorunda kalinmaktadir. Ancak, bu testler gtvenirlilik dizeyleri bilim camialarinca tanimlanmis tarama testlerdir. Bu tiir metotlar geregi
halinde merkezimizi tarafindan uygulanabilecekir.

Prenatal genetik tani icin gonderilen drnekler, yeniden alinmasi mimkin olmayan orneklerdir. Sitogenetik testlerde, alinan drneklerde yeterli hticre veya dokunun
bulunmamasl, hiicrelerin ogalmamasi veya enfekte olmasi nedeniyle calisma yapilamayabilir. Bazi durumlarda ise hiicrelerde tireme olsa da yeterli kromozom kalitesi
elde edilemeyebilir, bu da incelemelerin yeterli sonug vermemesiyle sonuclanabilir. Bu durumlarda tekrar drnek alinmasi gerekebilir; ancak prenatal drneklerin alinma
zorlugu nedeniyle yeniden numune alinamayabilir. Prenatal rneklerin, numune kaynakli tireme olmamasi ya da analiz edilememesi durumunda Nesiller Genetik sorumlu
tutulmayacaktir.

Testin yapilabilmesi ve gtvenirliligi ancak numunenin uygun kosullarda alinmasi ve saklanmasi halinde mimkundiir. Bu nedenle, baska bir merkez tarafindan alinan
numunenin sorumlulugu Nesiller Genetik'e ait degildir.

Nesiller Genetik'e analiz icin kurye veya kargo yoluyla gdnderilen drnekler, nadiren de olsa 6ngdrilemeyen durumlar nedeniyle gecikme yasayabilir ve tasima sirasinda
hasar gorme riski tasiyabilir. Kargo sirasinda drneklerin kaybolma olasili§i son derece diistk olmakla birlikte, az da olsa mimkandir. Nesiller Genetik, tasima siirecinde
meydana gelebilecek herhangi bir kayip veya hasardan sorumlu tutulamaz.

ONAM METNi

Sahsima ve/veya gocuguma uygulanan genetik testin endikasyonlarini, amacini, ¢zelliklerini, dogruluk ve sinirlamalarini tam olarak anladim.

Test surecinde kargilasabilecegim riskler ve testin sinirlar ile ilgili bilgi aldim. Genetik tani ile ilgili konularda yapilacak olan tim islemlerde sorumlulugun bana ait
oldugunu, yukaridaki bilgileri okuyup anladiktan sonra hicbir etki altinda kalmadan kabul ediyorum.

Tim sorulanma cevap aldim ve sonucun ¢ikmasi icin ne kadar stireye ihtiyacim oldugunu biliyorum.

Test hakkinda baska soru veya endise olmasi durumunda iletisime gecebilecegim kisi hakkinda bilgilendirildim.

Bu formdaki biitiin bilgileri dogru bir sekilde doldurdugumu ve eksik ya da yanlis bilgilerin kendi sorumlulu§umda oldugunu kabul ediyorum.

Test sonuclarimin asagida imzasi bulunan hekimimle paylasilmasini kabul ediyorum.

Genetik testi sonucunu aldiktan sonra genetik danismanlik alma hakkim oldugunu biliyorum.

Burada attigim imza ile genetik testlerimin yapiimasi, materyalimin saklanmasi ve geregi halinde, kimlik bilgilerimin sakli kalmasi kosulu ile, elde edilen verilerin ve
gorsellerin Nesiller Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi tarafindan organize edilen veya desteklenen bilimsel calismalarda kullaniimasini kabul ediyor ve bu onay:
verirken bu metni okudugumu, anladigimi ve kabul ettigimi de tasdik ediyorum.

6698 Sayili Kisisel Verilerin Koruma Kanununa gére bilgilerimin yanetimi ve yayimlanmasi ile ilgili asa§idaki bilgileri okudugumu ve anladi§imi kabul ediyorum: Nesiller
Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi, yasal olarak uygulanabilir anlasmalar yoluyla, laboratuvar faaliyetlerinin yerine getirilmesi sirasinda elde edilen veya
olusturulan tim hasta bilgilerinin yénetiminden sorumludur. Hasta bilgilerinin yonetimi gizlilik ve mahremiyeti icermektedir. Laboratuvarimiz, kamuya agiklamak
istedigi bilgiler konusunda musteriyi ve/veya hastay! 6nceden bildirmektedir. Misterinin ve/veya hastanin kamuya acik hale getirdigi bilgiler disinda veya laboratuvar
ile hasta arasinda mutabik kalindiginda (6rnegin sikayetlere yanit vermek amaciyla), diger tim bilgiler 6zel bilgi olarak dikkate alinir ve gizli olarak kabul edilmektedir.
Laboratuvarimiz, kanunen gizli bilgileri yayinlamasi istendiginde veya sozlesmeye dayali diizenlemelerle yetkilendirildiginde, kanunen yasaklanmadigi strece, ilgili
hastaya yayimlanan bilgiler hakkinda bilgi vermektedir. Hasta hakkinda hasta disinda bir kaynaktan (6rnegin sikayetci, dizenleyici) gelen bilgiler laboratuvarimiz
tarafindan gizli tutulmaktadir. Kaynagin kimligi laboratuvarimiz tarafindan gizli tutulmakta ve kaynak ile mutabik kalinmadikga hasta ile paylasiimamaktadir.

Yukanidaki yazinin tamamini ve anlatilan riskleri okudum, anladim. Bu bilgiler 1siginda test yapilmasini ve kisisel verilerimin belirtilen
amaclar dogrultusunda islenmesini onayliyorum.
Hasta | Velisi (Adi | Soyadi | imza) Tarih (GIA/Y) Doktor (Adi | Soyadi | imza)
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