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BiLGILENDIRME
Tek Gen Hastaliklari ve/veya HLA Tiplemesi icin Preimplantasyon Genetik Tani (PGT)

Tek gen hastaliklar; hasta kisinin DNA’sindaki spesifik bir gende olusan mutasyon ya da degisimlerden kaynaklanan kalitsal
hastaliklardir. Tek gen hastaliklarina 6rnek olarak Beta Talasemi, Alfa Talasemi, Kistik Fibrozis, Orak Hiicreli Anemi, Spinal Muscular
Atrophia (SMA) ve Wiscott Aldrich Sendromu gibi hastaliklar gosterilebilir. Ailesinde tek gen hastaligi 6ykisi olan kisilerde bu
hastaligin cocuklara aktarilma olasilig daha yuksektir.

Preimplantasyon Genetik Tani sayesinde genetik olarak saglikli ya da hasta embriyolar ayirt edilebilmektedir. Glinimizde PGT,
gebelik 6ncesi bir embriyonun genetik agidan saglikh olup olmadiginin tespit edilmesinde en ¢ok basvurulan yoldur. PGT yapilmadan
once, gorevliler 6ncelikle genetik durumunuzu belirleyici DNA testinin varligina karar vermelidir. Ancak boyle bir test gelistirilebildigi
takdirde belirli bir genetik anomali riskinin olmadigi embriyolar elde edilebilmektedir.

PGT islemini gerceklestirmeden 6nce sizlerden ve akrabalarinizdan alinacak kanlardan elde edilen DNA ile "Hazirhk (SETUP) islemi"
adi verilen bir calisma gerceklestirilmesi gerekmektedir. Bu islemde tasidiginiz hastaliga ve mutasyona 6zgtin kisisel bir test yontemi
gelistirilecek ve bu ydntem PGT islemi esnasinda kullanilacaktir. Bu islem yaklagik 6-8 hafta siirebilmektedir. Bazi nadir durumlarda
bu siire uzayabilmektedir. Bu calisma; Acibadem Labgen tarafindan genetik test yontemleri kullanarak yumurtalarinizdaki ve/veya
embriyoda olasi bir tek gen hastaligini ve HLA tiplendirilmesini belirleyebilmek icin diizenlenecektir. Glvenilir bir molekiler analiz
teknigi tasarlamanin miimkin olup olmadigini belirleyebilmek amaci ile yapilan genetik testlerle sinirhdir.

PGT calismasinda arastirmacilar bu yéntemin size uygun olup olmadigina da karar vereceklerdir. Calismanin sonucunda PGT
calismalarina onay verip vermediginize, riskler, yarar, PGT ve Embriyo Transferi (ET) ile birlikte agiklamalar yapilmis olan kabul
formunu imzalayarak onay vermeniz istenecektir. PGT galismasina sadece bu sekilde onay verdiginiz takdirde katilabilecegiz.

Polar Body Biyopsisi

Olgunlasan yumurta, “Birinci Polar Body” adi verilen kiiciik bir hiicre iiretir. Daha sonra yumurta déllenmeyi takiben “ikinci Polar
Body”yi Uretir. Polar cisimcikler yumurtada bulunan genetik bilgiyi tasidigindan bu hiicrelerde yapilan testler ile yumurtanin genetik
yapisi hakkinda bilgi alinabilir. Embriyonun gelisiminde rolii olmayan polar cisimcikler yumurtanin dis tabakasinda olusturulan bir
delikten cekilerek disari alinirlar. Daha sonra yumurta fertilizasyon (délleme) islemine alinir. Polar bodyler, annenin barindirdigi
genetik hastaliklarda veya risk durumunda kullanilirlar, babadan gelen hastalik veya tasiyicilik durumu hakkinda bilgi vermezler.

Blastomer Hiicre Analizi

Doéllenmeden yaklasik 68-72 saat sonra ve en az 6-8 hiicre asamasina gelmis embriyolara uygulanan bu yéntem, embriyonik
gelisimin 3. gliniinde blastomer adi verilen hiicrelerden birinin biyopsisi ile gergeklestirilir. Blastomer biyopsisi, hem anneden hem
de babadan kaynaklanabilecek tek gen hastaliklarinin saptanmasinda kullanilir.

Trofektoderm Doku Analizi

Trofektoderm doku analizi blastokist asamasina gelen embriyolara uygulanmaktadir. Cogunlukla déllenmeyi takiben 5. glinde
ortalama 4-5 hicrenin alinmasi ile yapilmaktadir. Bu yontemle embriyoda hem anneden hem de babadan gelebilecek tek gen
hastaliklarinin saptanabilmektedir.

Tek Gen Hastaliklarinin Preimplantasyon Genetik Tanisinda Karsilagilabilecek Problemler

Biitlin hastalarin ART uygulamasi sirasinda karsilasabilecekleri problemler vardir. Kisaca, bazi durumlarda hasta ilag tedavisine cevap
vermemekte ve tedavi siklusu yumurtalar toplanmadan iptal edilebilmektedir. Nadir olarak, yumurta gelisimi olmamaktadir. Ayrica
hi¢ bir yumurtanin déllenmedigi dolayisiyla, genetik test yapilacak embriyolarin elde edilemedigi durumlar da olabilmektedir.

Eger inceleme yapilmakta olan hastalik dominant gegisli bir hastalik ise embriyolarin %50'si, resesif gegisli bir hastalik ise %25'i ve
HLA analizi yapilan resesif gegisli bir hastalik ise embriyolarin ancak %18.7'sinin transfere uygun olmasi beklenmektedir. Bu ylzden
biyopsi sonrasi genetik tanimlama yapildiginda embriyolarin tamaminin hasta ve/veya HLA uyumsuz oldugu tespit edilebilir. Bu
durumlarda transfere uygun bir embriyo olmayacagindan transfer gerceklesmeyecektir.

Genetik testler neticesinde bazi embriyolarin ayni anne ve babada oldugu gibi hastalik agisindan tasiyici oldugu tespit edilebilir. HLA
uyumunun sadece taslyici embriyolarda tespit edildigi ve bu embriyolarin transfer edilmesi kararlastirildiginda, dogacak ¢ocugun
ileride yine ayni hastalik i¢in tasiyici bir esle evlendiginde, ¢ocuklarina bu hastaligi aktarma riskinin var oldugu hasta tarafindan
tedaviye baslamadan 6nce bilinmelidir.

Yapilan arastirmalar, rutin ICSI hastalarindan elde edilen embriyolarin da bazen anormal kromozomlar icerebilecegini sdylemektedir.
Ayrica kadin yasi ilerledik¢ge, Down Sendromunda oldugu gibi “kromozomal olarak anormal bebek” sahibi olma riskinin de arttigini
bilmekteyiz. Bu hastalarda yine kromozomal anormalliklerden dolayi disiik yapma riski de artmaktadir. Preimplantasyon genetik
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tani yeni bir teknik olmasi nedeniyle ve %1 civarinda hatali tani riski bulundugundan hastalarimiza hamileligin gerceklesmesi
durumunda, mutlaka Prenatal Tani (Dogum Oncesi Tani) yaptirmalarini énermekteyiz.

Teknik olarak mimkiin oldugu takdirde hedef hastalik (6rn; Talasemi) haricinde embriyoda bazi kromozomal anormallikler i¢in de
tarama yapilabilir. Fakat bunun mimkin olmadigi durumlarda ise yalnizca hedef hastalik i¢in tarama yapilacagi ve dolayisiyla
fetlisiin baska bir hastalik i¢in (6rn; Down Sendromu) incelenemeyecegi unutulmamalidir.

Transfer Edilmeyen Embriyolarin Dondurulmasi

Genetik testler neticesinde HLA uyumlu olmayan saglikli embriyolar ¢iftlerden onay alinarak dondurulabilir. Bununla beraber sadece
mutasyon analizi yapilan durumlarda transfer edilemeyen saglkli embriyolar da dondurulabilmektedir. Dondurulan embriyolar daha
sonra yeni bir transfer igin ciftlerin talebi tizerine ¢6zillip, anne adayina transfer etmek igin kullanilabilir.

Sizi bilgilendirmek icin yazilmis bu formu okuyup anladiysaniz, Preimplantasyon Genetik Tani (PGT) uygulamasinin, dogmasi
muhtemel bebeginizin saghigl acgisindan gerekli oldugunu anliyor ve onayliyorsaniz, litfen asagidaki bosluklara kendi el yazinizla
adinizi ve soyadinizi yazarak imzalayiniz.

Bu stirece katilmamiz diger ciftlere ve/veya tibbi bilimlerde yeni ve kullanilabilir bilgilerin elde edilmesine olanak saglayabilir. Bu
yuzden, kimligimizin agiklanmayacaginin garantisi altinda, ileri tibbi egitim ve arastirma amagli, bizim bu ¢alismaya katimimizla ilgili
laboratuvar islemlerinin fotograf ve/veya gorsel-isitsel kayit yapilmasina ve yayinlanmasina, buna ek olarak, yapilan islemlerin veya
laboratuvar calismalarinin Acibadem Labgen elemanlar tarafindan gézlemlenmesine hasta olarak belirlenen ve/veya transfer
edilmeyecek embriyolarin bilimsel arastirmalarda kullanilmasina izin veriyoruz.

GizLiLiK

Yasalarda 6ngoruldigi sekilde sizin 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, tglincl sahislarla paylasmamayi taahhit
eder. Ancak, bu gizlilige konu olan hususlar, yetkili kurum tarafindan yerine getirilen denetimler, idari sorusturma ve mahkemeler
gibi resmi suireglere konu olmasi ya da bu siireglerde talep edilmesi halinde ve yasal bir engelleme olmadigi takdirde resmi otorite ile
ilgili hususta hastaya bilgi vermeksizin paylasilabilir.

MALIYET

Embriyolarda HLA Doku tiplemesi, implantasyon &ncesi genetik tani (PGT) ve IVF/ET maliyetleri hakkinda bilgilendirildik. Odemeyi
taahhiit ediyoruz.

PGT uygulamalarinin yapilma amaci ve olasi riskleri ile ilgili bilgileri okuduk ve kendi rizamiz ile kabul ediyoruz.
*Hasta Haklari Yonetmeligi geregi; formun 1 sureti size verilecektir. Form tarafiniza verilmediginde bildiriniz.

ONAM

Mikroenjeksiyon (ICSI) uygulamasi ile elde edilecek embriyolarimiza biyopsi sonrasinda Preimplantasyon Genetik Tani (PGT)
ybntemleriyle mutasyon taramasi ve/veya HLA tiplemesi islemlerinin yapilabilmesi igin ......cccooeveveuenee.. Tip Bebek ve Genetik Tani
Merkezi’ne basvurduk.

Konuyla alakall ..o, ile goruserek detayli bilgi aldik. Ayrica PGT hakkindaki genel bilgileri iceren “Hasta
Bilgilendirme Formu”nu da okuduk, anladik.

PGT ve/veya HLA islemlerinin yapilabilmesi igin;
1) ICSI sonrasi fertilizasyonu takip eden 3. glin veya 5. glin, uygun olan embriyolardan 1 ya da -daha ¢ok hicrenin (3. giin 1
hiicre, 5. glin yaklasik 4-5 hiicre) biyopsi ile alinacagini,

2) Biyopsiile elde edilen hiicrelerin;

a) Tasidigimiz genetik hastalik igin incelenecegini,

b) Gerektiginde HLA tiplemesi igin incelenecegini,

3) Yapilan testler sonucunda biitiin embriyolarin hasta olarak bulunabilecegini,

4) Yapilan testler sonucunda biitiin embriyolarin HLA uyumsuz olarak bulunabilecegini,

5) Saglikl embriyonun bulunmadigi veya sadece bir tane bulundugu ve taslyici embriyolarin tespit edildigi durumlarda, eger HLA
uyumu da varsa bu embriyolarin transfer edilebilecegini,
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6) HLA uyumlu ve saglikli embriyo bulma sansi diisiik oldugundan (%18,7) birden fazla ICSI uygulamasi gerekebilecegini,
7) Bu tir islemlerde yaklasik %1 oraninda hatali tani riski bulundugunu,

8) Gebelik olursa taniyi dogrulamak amaciyla prenatal tani (CVS, amniyosentez veya kordosentez) yapilmasi gerektigini ancak bu
islemler sonrasinda %0,2-2 ihtimalle gebeligin sona erme riskinin oldugunu anladik.

Soru sorma ve uygulanacak prosediirler ile ilgili tartisma yapma firsati bulduk ve tatmin edici cevaplar aldik. Bu islemlerin maliyetleri
hakkinda bilgilendirildik.

Yapilacak olan uygulamalarin ne oldugunu, siiresi, olasi sonuglari ve komplikasyonlari, riskleri, tedaviyi kabul etmedigim takdirde
ortaya cikacak sonuglari ayrintilh olarak agiklandi. Higbir baski ve yonlendirme olmadan, tamamen kendi 6zgir irademle, uygun
gorilen bu uygulamayi serbestce yapmak (izere, .....ccccveeeveeruennees Hastanesi’ni ve genetik incelemenin yapilacagi Acibadem Labgen’i,
hekim, hemsire ve diger saglik calisanlari ile birlikte yetkili kilyor 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 gegen eslere danisma verdigimi ve bilgilerim 6lgusiinde sorularini cevaplayarak, ilgili islemleri, kazanglari, riskleri,
alternatifleri ve giderleri agikladigimi belgelendiriyorum.

Onlarin agiklamalarimi ve sorularin cevaplarini tamamen anladiklarina inanityorum.

PGT islemlerinin basindan sonuna kadar her basamaginda, PGT i¢in 6zel hazirlanmis olan Uluslararasi PGT Kilavuzu’na uyularak
calismalar yiritilmektedir. “Biyoloji ve Tibbin Uygulamasi Bakimindan insan Haklari ve Haysiyetinin Korunmasi Sézlesmesi” icerik ve
ilkeleri dogrultusunda insan embriyolarinda tibbi nedenler disinda cinsiyet belirlemesi yapilamayacagi Saglk Bakanligi tarafindan 10
Haziran 1998 tarihli 23368 sayili Resmi Gazete’de yayinlanmistir.

Yapilan tim islemler ve elde edilen bilgiler merkezimiz icerisinde, hasta ve hekim arasinda kalan gizlilik sartlarina bagl kalinarak
korunacaktir. ileride yapilabilecek tibbi ¢alisma ve yayinlar icerisinde hicbir sekilde kisisel kimliginiz tanimlanmayacaktir.

Adi-Soyadi Tarih imza

Hekim
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