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Genigletilmis Yenidogan Genetik Taramasi Nedir?

Genetik hastaliklarin yaklasik %75’i gocukluk ¢aginda baslamakta olup bu hastaliklarin énemli bir kismi ise yagamin ilk birkag yilinda baslamaktadir.
Yenidogan ve erken cocukluk déneminde baslayan noérolojik, metabolik, kas hastaliklari gibi bozukluklarin ¢ok biytk bir kismi DNA’da meydana
gelen mutasyonlara baglh olarak ortaya gikmakta olup tani ve tedavilerinin gecikmesi durumunda hasta hayatini olumsuz etkilemekte ve kalici
hasarlar birakabilmektedir. Genisletilmis yenidogan genetik taramasi, bir bebekte var olan genetik hastaligi, hastalik baslamadan 6nce tespit etmek
amaci ile DNA Gzerindeki hastalikla iligkili genlerin zararli mutasyonlar (varyantlar) agisindan analiz edilmesi islemidir. Bu testte ¢ocugunuzun tim
genomu dizilenerek yenidogan ve erken g¢ocukluk ¢aginda baslayabilen genetik hastaliklarla iligkili 1048 gen taranmaktadir. Bu genlerin listesine
asagidaki web sayfasindan ulasabilirsiniz:

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

Yenidogan ve erken gocukluk donemi baslangigli hastaliklar erken teshis edildiklerinde bir kismi tedavi imkani bulabilmekte veya sagliga kalici hasar
vermesi engellenebilmektedir. Bununla birlikte her gegen glin hen(iz tedavisi olmayan yeni bir genetik hastaliga daha tedavi gelistirildiginden bir
bebegin hangi hastaliktan etkilendiginin ya da etkileneceginin bilinmesi yillar strebilen dogru tani stirecini kisaltmak ve dogru tedaviye erisim igin
oldukga 6nemlidir. Bir baska 6nemli nokta ise ailede kalitsal bir genetik hastalik olsa bile kesin tani konuldugunda “Preimplantasyon Genetik Tan”
ile bu hastaligin diger bebeklere gegmesi engellenebilmektedir.

Sonug Raporlari

Genisletilmis Yenidogan Genetik Taramasi testinde taranan genlerin analizinde sonuglar referans insan genomu ile eslestirilip karsilastiriimaktadir.
Bu degisimler arasinda hastalikla iliskili olanlarin bulunmasi, klinik ve biyoinformatik veri tabanlarindan faydalanilarak veri analizi
tamamlanmaktadir. Bu test 3 sekilde sonuglanabilir: Genomunuzdaki varyant (degisim) analizi 3 sekilde sonuglanabilir;

Pozitif: Pozitif sonug glincel bilimsel verilere dayanarak bebekte klinik bulgulara neden olabilecek hastalik yapici varyant/varyantlarin tespit
edildigini gosterir.

Negatif: Negatif sonug gincel bilimsel verilere dayanarak bebekte klinik bulgulara neden olabilecek hastalik yapici varyant/varyantlarin tespit
edilmedigini gosterir. Negatif bir sonug bebeginizde kesinlikle bir genetik bir hastalik bulunmadigi anlamina gelmemektedir.

Belirsiz: Belirsiz sonug bebekte klinik 6nemi belirsiz (VUS) varyant/varyantlarin tespit edildigini gdsterir. Bu tip varyantlarin hastaliga neden olup
olmadigini belirlemek icin henliz yeterli bilimsel ve tibbi bilgi yoktur. Belirsiz bir varyantin etkisini daha iyi anlamak igin aile bireylerinin test edilmesi
ve sonrasinda giincel literatir bilgisi esliginde yeniden analizi gerekebilir. Bu ve yeni, ek test (6rnegin anne-baba ve diger aile bireyleri) veya analiz
isteminin yapilmasi takip eden hekimin ve/veya ailenin sorumlulugundadir ve ayri onaya tabidir. Verilerin yeniden degerlendirilmesi ek mali
yukimlilukler getirebilir.

Testlere Ait Kisitlamalar

Genisletilmis Yenidogan Genetik Tarama testinde belirtilen genler analiz edilmekte olup bu genler disinda kalan DNA bolgeleri analiz kapsamina
girmez. Mevcut teknik kisitlamalar nedeniyle hedeflenen tim bolgeler tamamen kapsanmayabilir ve patojenik varyantlar tamamen
dislanamayabilir, bununla birlikte her tip genetik degisikligi analiz etmez. Bu nedenle testin taranan genlerde klinik bulgulara yol acabilecek tim
genetik degisiklikleri saptamamasi mimkindir. Sonuglarin yorumlanmasi giincel genetik verilere dayanmaktadir. Gelecekte giincel bilgiler ile
yeniden analiz sonrasi sonuglarin degismesi mimkindir. Test sonuglari ek testlerin dikkate alinmasi gerektigini gosterebilir. Yapilan testin bir dizi
laboratuvar islemi gerektirdigi hatirda tutulmaldir. Bu durum etiketleme hatasi, sekreterya hatasi gibi hatalar nedeniyle yalanci pozitif/negatif
sonug olasihgini dogurabilir. Bu test bir tani testi degildir. Bu nedenle tarama kapsamina alinan gocukta mevcut bir genetik hastalik siiphesi
bulunmasi durumunda bu test kullanilmamali ve tanisal testlere yonlendirilmelidir.
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Genigletilmis Yenidogan Genetik Taramasi Onay Bolimii

Genetik analizlerin Aclbadem Labgende yasal olarak yiritebilmesi icin onayiniza ihtiya¢ duyulmaktadir. Genigletilmis Yenidogan Genetik Taramasi
analizi i¢in ¢ocugun velisinden/yasal olarak yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi zorunludur. Bu form;
ebeveyn/yasal vasi tarafindan imzalanmis haliyle gecerlilik kazanir ve imza 2 sayfalik dosyanin igeriginin onayladigini ifade eder. Hekim tarafindan
da imzalanarak teslim edilir.

Arastirma Materyali: Bu genetik testin hedefi, tiim genomun dizilenmesiyle cocugunuzun DNA’sindaki olasi patojenik varyantlarin belirlenmesidir.
Bu amagla, ¢ogunlukla periferik 0.5-0.75 ml kan 6rneginin igne ile koldaki damarlardan veya topuktan alinmasi yeterli olacaktir. Nadiren hafif
morarma, hafif agri ve ¢ok nadiren enfeksiyon kapma, ignenin travmatize edici etkisiyle bir olasi sinir-damar hasari olugmasi disinda bilinen saghk
riski yok kabul edilebilir. DNA 6rneginin yeterli olmamasi, taninin dogrulanmasinin gerekmesi veya kandan yeterli miktar DNA elde edilememesi
gibi istisnai durumlarda yeniden 6rnek alimi gerekebilir.

Sonuglanma Siresi: Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde veya bilgi aldiginiz hekim veya personelimiz tarafindan belirtilen streler, normal
sartlar altinda ortalama test sonuglanma sireleridir; ancak bireye 6zel farkliliklar veya daha ileri inceleme ihtiyaci gibi siradan olmayan durumlarda
sireg uzayabilir.

Yasalarda 6ngoraldigi sekilde sizin kisisel bilgileriniz ve gizliliginiz korunacaktir. Labgen, kanun ve diger yasal diizenlemelerdeki istisnalar sakh
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, liginci sahislarla paylasmamayi taahhit eder. Ancak, bu gizlilige konu olan hususlar,
yetkili kurum tarafindan yerine getirilen denetimler, idari sorusturma ve mahkemeler gibi resmi slreglere konu olmasi ya da bu sireglerde talep
edilmesi halinde ve yasal bir engelleme olmadigi takdirde resmi otorite ile ilgili hususta hastaya bilgi vermeksizin paylasilabilir.

ilgili mevzuatta ve bu belgede belirtilen amaglar dogrultusunda elde edilen ve islenen kisisel verilerimin, Acibadem tarafindan Acibadem Grubu'na
dahil olan sirketler ile, yetki verdikleri temsilciler, danismanhk aldiginiz tiglinci kisiler de dahil olmak Gzere sunulan hizmetleri gelistirmek amaciyla
veya yuritmek amaciyla isbirligi yaptiklari is ortaklari ve diger tglincii kisilerle paylasabilecegi; Acibadem'e ait fiziki arsivler ve/veya bilisim
sistemlerinde, hem dijital ortamda hem de fiziki ortamda muhafaza altinda tutulabilecegi konusunda, 6698 sayili Kisisel Verilerin Korunmasi
Kanunu'nun 11. maddesi kapsaminda ilgili kisi olarak haklarim oldugu konusunda bilgilendirildim.

Saklama Onayi

Yukarida belirtilen hususlara riayet edilerek cocuguma ait DNA verisinin saklanmasini
o Kabul ediyorum.

0 Kabul etmiyorum, yasal yiikiimliilikler ortadan kalkinca verilerim imha edilsin.
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 ¢ocuguma ait DNA verisinin herhangi bir kimlik bilgisi olmadan anonimlegstirilerek
bilimsel amaglarla kullaniimasini

o Kabul ediyorum.

o Kabul etmiyorum, veriler yalnizca bu test igin kullanilsin.

Rapor Teslim Tercihi: 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:

Ebeveynin veya Velayet Sahibinin Onayi

Genisletilmis Yenidogan Genetik Taramasi ile ilgili bilgi edindim, yazili bir agiklamasini aldim, okudum ve anladim. Analizin teknik ozellikleri ve
kisithliklari 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.

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