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DENGELI YENIDEN DUZENLENMELER iGiN (TRANSLOKASYON,
LG-MG-FR-006 iINVERSIYON) PREIMPLANTASYON GENETIK TANI (PGT) BiLGILENDIRME VE
ONAM FORMU

Calismanin amaci, gebe kalmadan evvel yumurtalarin ve/veya “In Vitro Fertilizasyon (IVF)” yoluyla déllenmis embriyolarin
implantasyon Oncesinde genetik yontemlerle incelenmesidir. Eger basarili olursa, bu teknikler, kromozomal agidan anormallik
tasimayan embriyolarin implantasyon icin secilmesine olanak saglayacaktir. Bu arastirma tekniklerinin tiimiine “implantasyon Oncesi
Genetik Tani” ya da “PGT” denir.

Herhangi bir hastaligin dogumdan 6nce tanisi da miimkindur, koryonik villis toplama (CVS) veya amniyosentez yéntemleri standart
olarak kullanilabilmektedir. Bu iki yéntem de gebeligin ilk U¢ aylk veya ikinci G¢ aylhk donemlerinde anne rahminden bebege ait
hicrelerin bir kisminin alinmasini icermektedir. Alinan hiicreler gelisen bebegin herhangi bir kusura sahip olup olmadigini ortaya
¢ikarmak icin incelenir. Eger genetik bir anormallik bulunduysa, anne ve baba gebeligin devam etmesi ya da sonlandiriimasi
konusunda karar vermek durumundadirlar.

In Vitro Fertilizasyon (IVF-ET)

PGT yonteminde yumurtalarin ve/veya embriyolarin in vitro (laboratuvarda) incelenmelerine olanak saglamak amacyla,
dollenmenin disarida yapilmasi gerektigini biliyoruz. Genetik analiz sonrasi uygun embriyolar anne rahmine yerlestirilir. Bu islem
embriyo transfer (ET) teknigi ile olur.

Yumurtalarin ve/veya Embriyolarin Kromozomlarinin incelenmesi

1) Polar Cisim Analizi

Olgunlasan yumurta, “Birinci Polar Cisim” adi verilen kiiciik bir hiicre Uretir. Daha sonra yumurta déllenmeyi takiben “ikinci Polar
Cisim”i Uretir. Polar cisimler yumurtada bulunan genetik bilgiyi tasidigindan bu hiicrelerde yapilan testler ile yumurtanin genetik
yapisi hakkinda bilgi alinabilir.

Polar cisimler yumurtanin dis tabakasinda olusturulan bir delikten ¢ekilerek disari alinirlar. Bu test ile sadece anne adayinin tasidigi
dengeli translokasyon veya inversiyondan kaynaklanabilecek anormallikler saptanabilmektedir.

2) Blastomer Hiicre Analizi

Déllenmeden yaklasik 68-72 saat sonra ve en az 6-8 hiicre asamasina gelmis embriyolara uygulanan bu yéntem, embriyonik
gelisimin 3. glinlinde blastomer adi verilen hiicrelerden birinin biyopsisi ile gerceklestirilir. Blastomer biyopsisi, hem anneden hem
de babadan kaynaklanabilecek kromozomal anormalliklerin saptanmasinda kullanilir.

3) Trofektoderm Doku Analizi

Trofektoderm doku analizi blastokist asamasina gelen embriyolara uygulanmaktadir. Cogunlukla déllenmeyi takiben 5. gilinde
ortalama 4-5 hiicrenin alinmasi ile yapiimaktadir. Bu yontemle embriyoda hem anneden hem de babadan gelebilecek kromozomal
anomaliler saptanabilmektedir.

4) Translokasyon (Parga Degisimi)
Translokasyonlar genellikle iki gesittir.

a) Robertsonian translokasyonlar bir kromozomun diger bir kromozom ile birlesmesi sonucu olusur. Bu tip translokasyonlar 13,
14, 15, 21 ve 22 gibi akrosentrik kromozomlarin arasinda gorilir. Kromozomlar birlesip yeni tek bir kromozom olusturduklar
icin, robertsonian translokasyon tasiyicilarinin normalden 1 az sayida (45) kromozomlari bulunmaktadir.

b) Resiprokal translokasyonlarda ise iki farkli kromozom birbirleri arasinda parga degisimi yaparlar. Resiprokal translokasyona
katilan kromozomlar mayoz bdéliinme sirasinda gamet hicrelerini (yumurta veya sperm) olusturmak amaciyla normal
olmayan bir yapi igine girerler ve sonucunda kromozomal olarak dengesiz gamet hiicreleri olusturabilirler. Bu durum dengeli
translokasyon tastyicilarinda kisirliga neden olabilir. Translokasyonlar kalitsaldir. Ailesel gegis gosterebilirler.

5) inversiyon (Ters D6nme)

Bir kromozomda iki farkh noktada kirik olmasi ve sonrasinda bu arada kalan parganin kendi etrafinda ters donerek eski yerine
yapismasi olayidir. Dengeli inversiyon taslyicilari genetik materyalde artma azalma olmadigi i¢cin normaldirler fakat dengesiz gamet
hicreleri olusturabilirler.

iki tiir inversiyon vardir:
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a) Parasentrik inversiyon: Sentromeri icine almayan ve kisa veya uzun kollardan birinde olan inversiyonlardir.
b) Perisentrik inversiyon: Sentromeri icine alan, kisa ve uzun kollardaki iki kirilma sonucunda olusan inversiyonlardir.
6) Kromozomlarinin incelenmesi

Mayoz bolinmede gamet hiicreleri olusurken kromozomlar kendi aralarinda gruplasir, karsi karsiya gelir ve sonra iki farkh kutuba
ayrilir (dagilir). Bu dagilma sirasinda translokasyona katilan kromozomlar ve pargalari iki esit gamete paylastirilacaklari yerde
dengesiz bir bicimde de paylastirilabilirler. Bu dengesiz gametlerin déllenmesi sonucu kromozomal olarak dengesiz ve kusurlu
embriyolar olusur. “Segregasyon analizi” denilen yontemle bitiin dengesiz dagilimlar tespit edilir, ve ihtimalleri belirlemek icin ilgili
kromozomlarin bélgeleri incelenir.

Yumurtalarin ve/veya embriyolarin Array CGH yoéntemi ile Karsilastirmali Genomik Hibridizasyon (CGH), DNA miktarindaki
degisiklikleri saptayan molekiler sitogenetik bir yontemdir. Bu teknik ile translokasyon ya da inversiyona katilan kromozomal
bolgelerde ortaya cikabilecek 2Mb ve Uzeri uzunlukta meydana gelebilecek dengesizlikler (artma veya azalmalar) tespit edilebilir ve
bunun yani sira diger tim kromozomlarda meydana gelebilecek sayisal anomaliler de tespit edilebilmektedir. Fakat, her ne kadar
tiim kromozomlar hakkinda sayisal veriye ulasilsa da bu test, mikrodelesyonlar, uniparental dizomi (UPD), triploidi, tetraploidi, tek
gen hastaliklari, mutasyonlardan kaynaklanabilecek bazi fenotipik 6zellikleri ve mozaisizmi ekarte ettirmemektedir.

Genetik tarama sonrasinda embriyolarin tamaminin anormal oldugu tespit edilebilir. Bu durumda transfere uygun hicbir embriyo
olmayacaktir.

7) Transfer Edilmeyen Embriyolarin Dondurulmasi

Genetik testler neticesinde kromozomal agidan normal ancak transfer edilmeyen embriyolar, giftlerden onay alinarak
dondurulacaktir. Dondurulan embriyolar daha sonra yeni bir transfer icin ciftlerin talebi lzerine ¢6zlllip, anne adayina transfer
etmek icin kullanilabilecektir.

Dengeli yeniden diizenlemelerde PGT tekniklerinin sonu¢ verememe ihtimali oldugunu da biliyoruz (yaklasik %5). Eger boyle bir
durum olursa, yapilan testten sonug alinamadigindan haberdar edilecegiz ve asagidaki seceneklerden birini segmek durumunda
kalacagiz:

a) Embriyolarin transfer edilmesi ve gebelik olusmasi durumunda CVS veya amniyosentez yontemlerinden biriyle genetik taninin
konulmasi.

b) Embriyolarin transfer edilmesi ve gebelik olusmasi durumunda CVS veya amniyosentez yontemlerini segmemek.

c) Embriyolarin dondurulmasi. Eger embriyolar ilgili Tip Bebek Merkezinde saklaniyorsa yillik saklama bedelinin 6denmesini
kabul etmek.

d) Embriyolarin kullaniimamak tizere bozulmaya terk edilmesi.

Bu Galismaya Katilanlarin Amniyosentez veya CVS’ye Onay Vermeleri Onerisi

PGT’nin hala yaklasik %95 tani veren bir ¢alisma olarak kabul edildigini biliyoruz. Ayrica, arastirmacilarin, bir gebelik olustugunda ilk
U¢ ayda “CVS” ya da ikinci G¢ ayda “amniyosentez” yontemlerinden birini kullanarak; transfer edilen embriyolarin ¢alisilan
kromozomlar igin bir anormallige sahip olmadiginin dogrulanmasini 6nerdiklerini de biliyoruz. Bu durumda CVS veya amniyosentez
icin baska bir onay formu imzalamamiz istenebilir. Eger bir hastaliga neden olan anormallik saptanirsa, gebeligin sonlandirilmasi da
dahil alternatif eylemler bizimle tartisilabilir.

Eger CVS veya amniyosentez ile tani yaptirmazsak, bu durum bizim dogum 6ncesi andploidi taramasini dogrulama sansimizi ortadan
kaldiracaktir.

Dogan Bebegin Saghgi Hakkinda Arastirmacilara Bilgi Vermek

Bu calismanin katilimcilari olarak, gebeligin sonucunu ve dogan bebegimizin hem saglik hem de genetik durumunu arastirmacilara
iletmeyi kabul ediyoruz. ilgili Tip Bebek Merkezi ile dogumdan 4 hafta sonra ve 6 ay sonra temasa gegecegiz.

KAZANCLAR

Bu ¢alisma, kromozomal anormallige sahip olan fetislerin transferini 6nleyerek, bizi gebeligi sonlandirmak gibi bir kararla karsi
karsiya birakmayacagindan, gebelik ihtimalini arttirip diisiik ihtimalini azaltacagindan bize kazang saglayacaktir.

Bununla beraber, bu calismaya katilmamiz bizim gebelik elde edecegimiz glivencesini ya da fetlisiin herhangi baska bir kromozomal

Revizyon No: 2 SayfaNo:2/3 Revizyon Tarihi : 8.7.2024



ACIBADEM

ACIBADEM&“
LABGEN
DENGELI YENIDEN DUZENLENMELER iCiN (TRANSLOKASYON, iNVERSIYON)

PREIMPLANTASYON GENETIK TANI (PGT) BiLGILENDIRME VE ONAM FORMU

LG-MG-FR-006

anormallige sahip olmayacaginin teminatini vermemektedir. Bu islemler, mikrodelesyonlar, uniparental dizomi (UPD), tek gen
hastaliklari ve mozaisizm gibi fenotipik diizensizliklere neden olabilecek anomalileri ekarte ettirmemektedir.

ALTERNATIFLER

Bu ¢alismaya katilirken sahip oldugumuz alternatif segimler asagidaki gibidir:

1) Turkiye’de bu ¢alismayi yapan baska arastirma merkezleri bulunmaktadir. Baska bir merkezde baska bir PGT arastirmasina
katilabiliriz.

2) PGT arastirmasina ne burada ne de baska bir yerde katilmayabiliriz. Bunun yerine CVS ya da amniyosentez yontemlerinin
kullanildigi prenatal (dogum 6ncesi) taniyi segebiliriz.

3) Preimplantasyon veya prenatal genetik tanilardan hicbirine katilmayabiliriz.
GiZLiLiK
Yasalarda ongorildagi sekilde sizin (ailenizin) kisisel bilgileriniz ve gizliliginiz korunacaktir. Labgen, kanun ve diger yasal
dizenlemelerdeki istisnalar sakli kalmak kaydiyla ve kamuya agik hale gelmis bilgiler hari¢ olmak tizere hizmet siiresince 6grenilmis
ya da gelistirilmis olan hastaya ait 6zel bilgileri, test ve analiz sonuglarini ve yorumlari kesinlikle gizli tutmayi, Gglincii sahislarla
paylasmamayi taahhiit eder. Ancak, bu gizlilige konu olan hususlar, yetkili kurum tarafindan yerine getirilen denetimler, idari

sorusturma ve mahkemeler gibi resmi sireclere konu olmasi ya da bu sireclerde talep edilmesi halinde ve yasal bir engelleme
olmadigi takdirde resmi otorite ile ilgili hususta hastaya bilgi vermeksizin paylasilabilir.

MALIYET

Embriyoda Kromozom Taramasi, implantasyon Oncesi Genetik Tani (PGT) ve IVF/ET maliyetleri hakkinda bilgilendirildik. Odemeyi
taahhiit ediyoruz.

PGT uygulamalarinin yapilma amaci ve olasi riskleri ile ilgili bilgileri okuduk, anladik ve kendi rizamiz ile kabul ediyoruz.

*Hasta Haklar1 Yonetmeligi geregi; formun 1 sureti size verilecektir. Form tarafiniza verilmediginde bildiriniz.

ONAM

Yapilacak olan uygulamalarin ne oldugu, siresi, olasi sonuglari ve komplikasyonlari, riskleri, tedaviyi kabul etmedigimiz takdirde
ortaya cikacak sonuglari ayrintili olarak agiklandi. Higbir baski ve yonlendirme olmadan, tamamen kendi 6zgir irademizle, uygun
gorilen bu uygulamayi serbestce yapmak lzere, bir 6zel hastane oldugunu bildigimiz, ..o Hastanesi’'ni,
hekim, hemsire ve diger saglk calisanlari ile birlikte yetkili kiliyor ve bu uygulamanin yapilmasini talep ediyoruz. Bu uygulamanin
yapilmasina kendi rizamiz ile iZiN VERIYORUZ.

Yukarida belirtilen biitiin asamalari okuduk, anladik ve tiimiyle kabul ettik.

Adi-Soyadi Tarih imza

Bay

Bayan

Terciiman

BELGELENDIRME

Yukaridaki adi gecen eslere danisma verdigimi ve bilgilerim 6l¢lisiinde sorularini cevaplayarak, ilgili prosediirleri, kazanglari, riskleri,
alternatifleri ve masraflari agikladigimi belgelendiriyorum. Onlarin agiklamalarimi ve sorularin cevaplarini tamamen anladiklarina
inaniyorum.

Adi-Soyadi Tarih imza

Hekim
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