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A- Yapilacak Test ile ilgili Bilgiler

a) Tasiyicihk Genetik Tarama Testi Nedir?

Bir insan DNA’sinda yaklasik 20.000 gen bulunmaktadir. Bu genlerin bir kopyasi anne bir kopyasi da babadan geldiginden her genden iki kopya vardir.
Cekinik karakterli hastaliklar bir genin hem anneden hem de babadan gelen her iki kopyasi da mutasyonlu oldugunda ortaya ¢ikabildiginden bu
hastaliklarin tastyicilar genellikle bulgu vermezler. Bu nedenle ¢ekinik karakterli hastalik tasiyicilari bu hastaliklar tagidiklarinin farkinda olamazlar.
Yapilan son bilimsel arastirmalar her insanin ortalama 2 gekinik (otozomal resesif) hastalik icin zararli (patojenik) mutasyon tasidigini gostermistir.
Ayni gende zararli mutasyon tasiyan bir gift cocuk sahibi olmak istediginde her gebelikte bu hastali§in %25 ortaya ¢ikma riski bulunmaktadir. Akraba
olmayan bir giftte ¢ekinik karakterli bir hastalik ortaya ¢ikma riski %1 kadarken akraba evlilerinde bu oran 16-17 kat daha ytiksektir. Bu nedenle
akraba olsun ya da olmasin her giftin 6zellikle tasiyicilik sikhgi yiiksek olan genler igin hasta ¢ocuk sahibi olma riski bulunabilmektedir.

Taslyicilik genetik tarama testi, bir kiside olabilecek hastalik tasiyiciliklarini ortaya gikarmak igin hedef alinan genlerin DNA dizilerinin zararl
mutasyonlar agisindan incelenmesi islemidir. Bu genlerin listesine asagidaki web sayfasindan ulasabilirsiniz:

https://www.acibademgenetik.com.tr/tr/Test-Istem-Bilgilendirme-ve-Onam-Formlari

Herhangi bir gende hem anne hem de baba adayinin zararli mutasyon tasidigi tespit edildiginde genetik ve tiip bebek islemlerinin birlikte uygulanmasi
(Preimplantasyon Genetik Test) yontemi ile bu hastaligin fetlslere (bebeklere) gegmesi engellenebilmektedir.

b) Sonug Raporlari
Taslyicihk Genetik Tarama Testinde bireyin hedef genler icin DNA dizisi referans insan genomu ile eslestirilerek varsa zararli degisimler
belirlenmektedir. Bu degisimler arasinda hastalikla iliskili olanlarin bulunmasi, klinik ve molekdiler biyolojik degerlendirmelerle birlikte detayli bir
biyoinformatik veri analizi sonucu mimkiin olmaktadir. Genomunuzdaki varyant (degisim) analizi 3 sekilde sonuglanabilir:
Pozitif: Pozitif sonug glincel bilimsel verilere dayanarak bir hastaliga neden olabilecek varyant/varyantlarin tespit edildigini yani o hastalik igin tasiyici
oldugunuzu gosterir.

Negatif: Negatif sonug giincel bilimsel verilere dayanarak bir hastaliga neden olabilecek varyant/varyantlarin tespit edilmedigini yani o hastalik igin
taslyici olmadiginizi gosterir. Ancak negatif bir sonug kendinizde kesinlikle bir genetik bir hastalik tasiyiciigi bulunmadigi anlamina gelmemektedir.

Belirsiz: Belirsiz sonug kendinizde klinik 6nemi belirsiz (VUS) varyant/varyantlarin tespit edildigini gosterir. Bu tip varyantlarin hastaliga neden olup
olmadigini belirlemek icin henlz yeterli bilimsel ve tibbi bilgi yoktur. Belirsiz bir varyantin etkisini anlamak i¢cin baska aile bireylerinin test edilmesi ya
da tespit edilen varyantlarin bilimsel galismalar 1siginda belirli araliklarla yeniden degerlendirilerek siniflandiriimasi gerekebilir. Bu varyantlar igin
yapilacak ek testler (6rnegin anne-baba ve diger aile bireyleri) veya siniflandirmanin yeniden yaptiriimasi igin DNA verisinin yeniden analizi bireyin
kendisinin sorumlulugundadir ve ayri onaya tabidir. Verilerin yeniden degerlendirilmesi ek mali yikiimlliikler getirebilir.

c) Tastyicilik Genetik Tarama Testinde Diger Aile Bireylerine Ait Orneklerin Kullanimi
Tastyicilik Genetik Tarama Testinde nihai raporun hazirlanmasi agsamasinda, saptanan bazi varyantlarin hastaliga yol agip agmadiginin yani zararh olup
olmadiginin belirlenmesi amaciyla diger aile bireylerine ait 6rneklerin kullanilabilmesi gerektigi durumlara bu islemler ayri onam gerektirmekte ve
ayrica raporlanmaktadir. Bu analiz sirasinda evrensel etik ve hukuki kurallar geregi test edilme amaci disindaki higbir bulgu raporlanmaz.

d) Testlere Ait Kisitlamalar
Taslyicilk Genetik Tarama Testi, DNA dizilemede kullanilan teknik yontemlerdeki kisithliklar nedeniyle genomun tim bdolgelerini yeterli dizeyde
kapsamayabilir ve ayni zamanda, yapilan veri analizi her tirl varyant tipini tespit edemeyebilir. Bu nedenle bu test sonucu raporlananlar disinda
olasi zararl (patojenik) varyantlarin bulunmayacagi anlamina gelmez. Sonuglarin yorumlanmasi giincel genetik verilere dayandigindan, gelecekte
yeni bilimsel gelismelerle birlikte verinin analiz edilmesiyle sonuglarin degismesi mimkindiir.
Test sonuglar, ek yeni testlerin yapilmasi gerektigini gosterebilir. Yapilan testin bir dizi laboratuvar islemi gerektirebilecegi hatirda tutulmaldir.
Etiketleme hatasi, sekreterya hatasi gibi hatalar yalanci pozitif/negatif sonug olasiligini dogurabilir.

e) Arastirma Materyali
Bu testin amaci, bireyin kalitsal DNA materyalinde olasi patojenik varyantlarin belirlenmesidir. Bu amagla, ¢ogunlukla periferik 2-3 ml kan 6rneginin
igne ile koldaki damarlardan alinmasi yeterli olacaktir. Nadiren hafif morarma, hafif agri ve cok nadiren enfeksiyon kapma, ignenin travmatize edici
etkisiyle bir olasi sinir-damar hasari olusmasi disinda bilinen saglik riski yok kabul edilebilir. DNA drneginin yeterli olmamasi, taninin dogrulanmasinin
gerekmesi veya kandan yeterli miktar DNA elde edilememesi gibi istisnai durumlarda yeniden 6rnek alimi gerekebilir.

f) Sonuglanma Siiresi
Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde veya bilgi aldiginiz hekim veya personelimiz tarafindan belirtilen siireler, normal sartlar altinda
ortalama test sonuglanma sureleridir; ancak bireye 6zel farkhliklar veya daha ileri inceleme ihtiyaci gibi siradan olmayan durumlarda siireg uzayabilir.
B- Tasiyicilik Genetik Tarama Testi Onay Boliimii

a) Onay Gerekliligi
Genetik analizlerin Acibadem Labgen’de yasal olarak yiritebilmesi igin onayiniza ihtiya¢ duyulmaktadir. Tasiyicilik Genetik Tarama Testi analizi igin
bireyin kendisi ya da yasal olarak yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi zorunludur. Bu form; bireyin kendi veya
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yasal vasi tarafindan imzalanmis haliyle gegerlilik kazanir ve imza 3 sayfalik dosyanin igeriginin onayladigini ifade eder. Hekim tarafindan da
imzalanarak teslim edilir.

b) Kisisel Onayim
Kan ve DNA 6rneginiz yasal siire¢ boyunca saklanacaktir. Tim genetik veriler kisisel onayim dahilinde bu belgede belirtilen amaglar dogrultusunda
sizin tarafinizdan islenmekte, kayit altina alinmakta ve saklanmaktadir. ilgili mevzuatta ve bu belgede belirtilen amaglar dogrultusunda elde edilen
ve islenen kisisel verilerimin, Acibadem tarafindan Acibadem Grubu'na dahil olan sirketler ile, her tirli yargi makami, yetki verdikleri temsilciler,
danismanlik aldiginiz Gglnci kisiler, diizenleyici ve denetleyici kurumlar, resmi merciler de dahil olmak Gzere sunulan hizmetleri gelistirmek amaciyla
veya yluritmek amaciyla isbirligi yaptiklari is ortaklari ve diger Uglincli kisilerle paylasabilecegi; Acibadem'e ait fiziki arsivler ve/veya bilisim
sistemlerinde, hem dijital ortamda hem de fiziki ortamda muhafaza altinda tutulabilecegi konusunda, 6698 sayil Kisisel Verilerin Korunmasi
Kanunu'nun 11. maddesi kapsaminda ilgili kisi olarak haklarim oldugu konusunda bilgilendirildim.

c) Saklama Onayi

Yukarida belirtilen hususlara riayet edilerek bana ait DNA verisinin saklanmasini
O Kabul ediyorum.

O Kabul etmiyorum, yasal yiikiimliiliikler ortadan kalkinca verilerim imha edilsin.

d) Kullanma Onayi

Test sonuglari, hekimler, bilim insanlari ve arastirmacilar igin, genetik hastaliklari arastirmak ve tanilarinin ve tedavilerinin gelistirilmesi amaciyla
onemli bir kaynaktir. Yukarida belirtilen hususlara riayet edilerek bana ait DNA verisinin herhangi bir kimlik bilgisi olmadan anonimlestirilerek bilimsel
amaglarla kullaniimasini

O Kabul ediyorum.

O Kabul etmiyorum, veriler yalnizca bu test icin kullanilsin.

e) Bireyin veya Yasal Vasinin Onayi

Tasiyicilik Genetik Tarama Testi ile ilgili bilgi edindim, yazili bir agiklamasini aldim, okudum ve anladim. Analizin teknik 6zellikleri ve kisithhklar
hakkinda eksiksiz bilgilendirildim. Yalanci pozitif/negatif sonug olasiliklari, testin tekrar ¢alisiimasi 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 slire
tanind. istedigim zaman ek bilgi talebinde bulunma hakkina sahip oldugumu biliyorum.

Bu test kapsamindaki sorumluluklarin bana ait oldugunun bilincinde oldugumu, higbir tehdit ve maddi veya manevi baski altinda kalmaksizin genetik
taramayi kabul ettigimi ve “Taslyicilik Genetik Tarama Testi” isleminin yapilmasina izin verdigimi beyan ederim.

Rapor Teslim Tercihi: TiUm genetik veriler kisiseldir ve tglinci sahislarla paylasilamaz. Laboratuvarimizda sadece test istegini yapan hekiminize ve
farkh ise degerlendirme yapacak hekime e-posta ile 6n bilgilendirme yapilmaktadir. Islak imzal raporun elden teslim zorunlulugu vardir. 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 ilgili Bilgi Alma Yetkisi Verilen Kisi:

BIREY/YASAL VASI (Ad-Soyad/Tarih/imza) SAHIT (Ad-Soyad/Tarih/imza) HEKIM (Ad-Soyad/Tarih/imza)
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