>>x:<< MEDiPOL ANAMNEZ & ONAM FORMU

ISTANBUL MEDIPOL UNIVERSITESI (MediScreen Ortak Tastyicilik Analizi)
GENETIK HASTALIKLAR

DEGERLENDIRME MERKEZI

BIREY/HASTA VE GONDEREN DOKTOR BILGILERI Tarih: / /
TC Kimlik No :
Adi Soyadi
Anne Adayi Dogum Tarihi: / /

Cep Telefonu :

Numune Alm Tarihi : / /.
TC Kimlik No :
Barkod Adi Soyadi
Baba Adayi Dogum Tarihi: / /

Cep Telefonu :

Numune Alim Tarihi : / /.

Adi Soyadi

Gonderen Doktor | Cep Telefonu:

E-mail

ORNEK TURU

[] Kan EDTA (2-5 ml) L] pirifiye DNA (En az 1 ug) L] Diger (belirtiniz)

(Prenatal 6rneklerde gebelik haftasini liitfen belirtiniz.)

EK AILE ORNEK BILGILERI (ETKILENMIS BIREYLER iCIN)
Adi Soyadi
Varsa indeks
Barkod ) Dogum Tarihi: / /.
birey

Numune Alim Tarihi : / /.
ORNEK TURU
[] Kan EDTA (2-5 ml) L] Pirifiye DNA (En az 1 ug) L] Diger (belirtiniz)

(Prenatal 6rneklerde gebelik haftasini litfen belirtiniz.)
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SIKAYET/ANAMNEZ/KLINIK ENDIKASYON/BULGULAR

BILGILER (Test sonuclarninin dogru olarak yorumlanabilmesi icin dogru klinik bulgular

Prenatal C)yk[j (USG/Tarama Testi vs.):

gereklidir.)

Polihidramnios:

Anne-Baba yakinlik derecesi (Ayni kéy, yakin kéy vb. durumlar varsa belirtiniz.):

Natal Oykii: Dogum Kilosu: . Dogum Boyu: . Dogumdaki Bas Cevresi: ... Dogum Haftasi: ...
Fizik Muayene Bulgular:: Boy: Kilot oo BasCevresi: ..

Ameliyat: Nobet: Kronik Hastalik:

TANI/ONTANI

MAJOR BULGULAR

AILE OYKUSU

Akraba Evliligi [ Evet L] Hayir Etkilenmis Kardes [ Evet L] Hayir

Koken: Anne: Baba:

Hastanin 1., 2. ve 3. derece Akrabalarinda Genetik Hastalklar:

LABORATUVAR SONUCLARI

Kromozom Analizi/CGH Array:

Diger Genetik Testler:

Diger Laboratuvar Sonuglari (Biyokimya, MR, BT, USG, EKO, EEG, EMG, Patoloji vs.):

PEDIGRI CiziNiz
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TANIMLAR VE GENEL BILGILENDIRME;

MediScreen Ortak Tastyicilik Analizi Nedir?

Bircok insan, farkl genetik hastalik/hastaliklar agisindan tastyici olabilir. Bireyde, tastyici oldugu hastaliklar icin, genellikle klinik
bulgu gozlenmezken, cocuklarina bu hastaligi aktarma riski bulunmaktadir. Ozellikle ciftler arasinda bir akrabalik s6z konusu ise,
riskler belirgin olarak artmaktadir. Ortak tasiyicilik durumunda, hastaligin cocuklara gecme riski her gebelik icin V4 (%25)dir. Bu risk
ylksek olarak yorumlanabilir ve ciftin cocuk talep etmesi durumunda prenatal tani ve preimplantasyon genetik tani endikasyonu
bulunmaktadir.

MediScreen Ortak Tastyicilik Analizi, radikal tedavisi miimkiin olmayan, otozomal resesif kalitim modeli ile uyumlu kalitsal hastaliklar
agisindan, bireylerin tasiyicilik durumunun tespit edilmesine olanak saglayan, kapsamli ve giivenilir bir tarama testidir. Yeni Nesil
Dizileme yontemi (YND) ile sorumlu genlerdeki ekzonik ve splice bolgelerdeki (+/-10) varyantlar arastirnimaktadir. ACMG (American
College of Medical Genetics) kriterlerine gorel, patojenik/muhtemel patojenik varyantlar raporlanmaktadir. Belirlenen genler ile
yapilan analizlerde, ciftler arasinda tespit edilen ortak tastyiciliklar raporlanmaktadir. Gen listesi, Avrupa ve Asya toplumlarinda sik
gorilen genetik hastaliklar ve merkezimizde sik raporlanan genler referans alinarak belirlenmistir.

TEKNIK LIMITASYONLAR

Analizler, belirlenen gen listesine gore, giincel veriler isiginda yapilmaktadir. Aile 6ykiisiintin ayrintil sorgulanmasi, analizleri etkileyen
onemli faktérlerdendir. Varsa klinik, laboratuvar ve goriintileme bulgularinin dogru ve eksiksiz tanimlanmasi 6nemlidir. Yeni Nesil
Dizileme yontemleri ile, buytk delesyonlar, duplikasyonlar ve kopya sayi degisimleri (CNV) tespit edilemeyebilir. Raporlanan biiyiik
delesyon/duplikasyonlar, mutlaka ek yontemlerle dogrulanmalidir. Bu test ile derin intronik bolgeler degerlendirilememektedir.
Ekzon inton kavsaklarinin +,-10 bolgeleri, analizlerin kapsama alanina girmektedir. Yapilan test, kapsama alani disinda bulunabilecek
genetik varyantlar dislamaz. Genetik degisimlerin ACMG kriterlerine gore siniflandiriimasi, eklenen yeni bilgiler ile degisebilmektedir.
Ayrica bazi genlerin ps6dogenleri bulunmasindan dolayi, hatali sonuclar s6z konusu olabilir. Bu nedenlerden dolayi, bireydeki biittn
tastyiciliklar bu test ile tespit edilememektedir. Sonuglarin genetik danisma esliginde verilmesi 6nerilir..

GENETIK ANALIZ ONAM FORMU

Not: MediScreen ortak tastyicilik analizi icin, bireylerden yazili onam alinmasi ve formun imzalamasi zorunludur.

Doktorunuz sizin icin (veya velayetiniz altinda olan ya da refakat ettiginiz biri icin) asagidaki teshis/klinik bulgular agikhiga kavusturmak
tizere bu genetik analizi yaptirmanizi tavsiye etmistir:

Doktorunuz sizin icin (veya velayetiniz altinda olan ya da refakat ettiginiz biri icin) asagidaki teshis/klinik bulgulari agikliga kavusturmak
tzere bu genetik analizi yaptirmanizi tavsiye etmistir:

incelenmek istenilen hastalik adi doktor tarafindan doldurulacaktir)

Arastirma materyali cogunlukla kan 6rnegidir. Kan 6rnegi alinmasi hasta icin herhangi bir saglik riski olusturmamaktadir. Bazen kan
alinan yerde bir yaralanmaya sebep olabilmekte veya nadiren sinir/damar hasar olusabilmektedir. Diger bir risk ise numunelerin
kanistinlmasidir. Bu tiir hatalarin olusmamasi igin gerekli her tiirli 6nlem alinmaktadir.

SONUCLARIN ONEM DERECESI

Yapilacak genetik test sadece yukarida belirtilen hastalik/endikasyon icindir. Bu test sizin ve/veya dogacak ¢ocuklarinizin tamamen
saglikli olacagini garantilemez. Test sonuglarinin normal bulunmasina ragmen genetik ya da genetik olmayan baska hastaliklar ortaya
cikabilir. Genetik testler diger laboratuvar testlerine oranla yeni ve gelismekte olan testlerdir. DNA tabanli olarak yapilan bu testlerin
cogunlugu yurtdisi kaynakli veri tabanlari esas alinarak yapilmakta ve bu hastaliklarin cogunda Tiirk popiilasyonu icin tanimlanmis
mutasyon profilleri ve/veya polimorfik 6zellikleri bulunmamaktadir. Bu nedenlerle tek gen hastaliklarinin tanisinda her zaman dogru
ve kesin sonuclara ulasmak mimkiin olamayabilir.

Yapilari geregi oldukca karmasik olan bu testlerde yeterli hiicre/DNA ¢ogalmasinin saglanamamasi ve/veya sonucun hatali cikma
olasiligr bulunmaktadir. Bireyin DNA'sinda az goriilen genetik varyasyonlar ya da testlerin komplike (detayli-cok asamali) olmasindan
dolayi, elde edilen sonuglar %100 dogrulukta olmayabilir. (Tim laboratuvarlar icin kabul edilebilir hata orani yaklasik 1000 6rnekte 1
olarak bilinmektedir.) DNA yeterli olmadiginda ve/veya taninin konfirmasyonu gerektiginde tekrar numune alimi gerekebilir.
Genetik testlerde canli hiicre sayisinin/DNA miktarinin istenilen diizeyde olmasi gerekmektedir. Yeterli hiicre/DNA elde
edilemediginde ya da istenilen kalitede olmadiginda yeniden 6rnek istenebilir ve test tekrar edilebilir (icretsiz). Herhangi bir stipheli
bulgu varliginda anne-babadan ilave test yaptirilmasi 6nerilebilir (Gcretli).

Test sonuglarinin alinmast ile ilgili belirtilen siireler normal sartlarda ortalama test sonuclanma zamanina gore verilmektedir. Hastaya
ya da laboratuvara ait faktérler nedeniyle analizleriniz daha erken ya da daha ge¢ sonuclanabilir. Bu nedenle bildirilen test stiresinin
tahmini olarak verildigi ve sonug almaya gelmeden mutlaka telefon edilmesi gerektigi unutulmamalidir. Bazt durumlarda aile tyelerine
yapilan genetik testlerde belirtilmis olan biyolojik iliskilerle, gercek biyolojik iliskilerin 6rtiismedigi durumlar ortaya ¢ikabilmektedir.
Aile Uyeleri analiz edildiginde, sonuclarin dogru bir sekilde yorumlanmasi, varsayilan iliskileri dogruluguna baghdir. Akrabalik
durumlarinda stiphe olustuysa, bu konuda size ayrica bir bilgilendirme yapilmayacaktir. Ancak istenilen testin tamamlanmasi kesinlikle
gerekli ya da Yasal mevzuat geregi yapilmasinin zorunlu oldugu durumlarda istisna yapilabilmektedir.

'Richards S, et al. Standards and guidelines for the interpretation of sequence variants: A joint consensus recommendation of the American College of
Medical Genetics and Genomics and the Association for Molecular Pathology. Genet. Med. 2015 May; 17(5):405-24.

Tanimlar ve Genel Bilgilendirme formunu okudum, anladim. Hasta/Hasta Velisinin imzasi
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(Litfen dikkatlice okuyunuz)

“Genetik analizlerin yazili agiklamasini aldim, okudum ve anladim. Hastalikla ilgili agiklamalar tarafima yapild:.”

(Yukaridaki ifade hasta/hasta vekili tarafindan aynen yazilacaktir)

Hastahgin genetik temelleri, nlenmesi/tedavi olasiligi, planlanan genetik test(ler)in amaci, kapsami ve 6nemi ve bununla birlikte kan 6rneginin
alinmasiyla ilgili tiim riskler hakkindaki agiklamalar tarafima yapildi. Tim sorularima cevap verildi ve yeteri kadar diisiinme siiresi tanindi.

Orneklerin alinmasi, saklanmasi ve yasal siirenin sonunda imha edilmesi islemleri; 30808 sayili Resmi Gazete'de yayimlanan “Kisisel Saglik Verileri
Hakkinda Yonetmelik” hitkiimlerine uygun olarak Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi tarafindan yuriitiilmesine onay veriyorum.

Gerekli goriiliirse, test sonuclari aile tiyelerime bilgi vermek veya onlari test etmek icin kullanilabilir.

Hasta 0rnegi ve test ile elde edilen verilerin yasal siire¢ boyunca saklanmasina onay veriyorum.

Test sonuglart ayni zamanda, genetik hastaliklarin arastirilmasi, teshis ve tedavisinin gelistirilmesi amaciyla kullanilabilir. Bu durumda kisisel veriler
anonimlestirilir veya sifrelenir (rumuz verilir). Rumuz verilmis veya anonimlestirilmis test sonuclarimin, bilimsel amaclar icin ve diger hastalarda
genetik degisikliklerin ve hastaliklarin tanilamasini gelistirmek, kolaylastirmak icin istatistiki veri tabaninda depolanip kullanilmasina onay veriyorum.

Test sonuglari, doktorlar, bilim insanlari ve arastirmacilar igin, genetik hastaliklar arastirmak, tanilarinin ve tedavilerinin gelistirilmesi amaciyla
yapilacak tibbi arastirma ve calismalar icin 6nemli bir dayanaktir. Kimlik bilgilerim yer almamak kaydiyla, veri tabaninda depolanan sonuglarin,
doktorlar, bilim insanlari ve arastirmacilarla paylasilmasina ve islenmesine onay veriyorum.

Asagidaki imzam ile, yukarida bahsi gecen hastalik/klinik bulgular icin genetik analize ve gerekli kan 6rneginin alinmasina onay veriyorum. Herhangi
bir gerekce gostermeden, istedigim zaman tam veya kismen onayimi geri alabilecegim ve test sonuclari hakkinda bilgi almama hakkim (bilmeme
hakki) oldugu bana anlatilmistir. Anonim olmayan test materyallerinin (toplanan tiim bilesenler dahil) ve o zamana kadar toplanmis tiim sonuglarin
imha edilmesini talep edebilecegimi biliyorum.

Anonimlestirme yapildiktan sonra talebim lizerine anonim raporlari ve 6rnek materyallerin imha edilemeyecegini biliyorum. Dolayisiyla,

anonimlestirme sonrasinda rapor ve materyale iliskin herhangi bir hakkin istanbul Medipol Universitesi Genetik Degerlendirme Merkezi'ne ait
oldugunu kabul ediyorum.

Rastlantisal Bulgular

Anonimlestirme yapildiktan sonra talebim tizerine anonim raporlari ve 6rnek materyallerin imha edilemeyecegini biliyorum. Dolayisiyla,
anonimlestirme sonrasinda rapor ve materyale iliskin herhangi bir hakkin istanbul Medipol Universitesi Genetik Degerlendirme Merkezi'ne ait
oldugunu kabul ediyorum.

[JEvet [J Hayr

[] Yukaridaki agiklama ve bilgilendirme metinlerinin tamamini ve anlatilan riskleri okudum, anladim. Test yapilmasini kabul ediyorum.

Adi Soyadi, Tarih Adi Soyadi, Tarih
Hasta/Hasta Velisinin imzasi Doktorun imzasi
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