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Ekzom Testi ile ilgili Bilgiler:

Tum Ekzom/Genom Dizi Analizi Nedir? Genom bir canlinin kalitsal materyalinin (DNA) tamamina verilen isimdir.
Ekzom ise genom igerisinde bulunan tim protein kodlayan dizileri yani ekzonlari tanimlamak amaciyla kullanilan
bir terimdir. Vicut fonksiyonlarini dizgun bir sekilde yerine getirmek amaci ile ihtiya¢ duyulan proteinleri kodlayan
genlerin DNA dizilerinin tamami ekzomu olusturur. Ekzom disinda kalan genom bolgeleri genlerin aktivitesini
dizenlemekte rol alir. DNA dizisindeki degisiklikler hastaliklara sebep olabilir. Hastalik yapici DNA degisiklerinin
cogunlugunun protein kodlayan bodlgelerde, yani ekzonlarda meydana geldigi bilinmektedir. Ancak bu bolgeler
disinda meydana gelen degisimler de hastaliklara yol agabilir. Tum ekzom dizileme ile protein kodlayan tim
bolgelerdeki degisiklikler belirlemektedir. Tum genom dizileme ile genomun tamamindaki degisiklikler
belirlenmektedir.

Rapor Detaylart:

Ekzom/genom analizinde sonuclariniz referans insan genomu ile eslestirilip karsilastirlmaktadir. Elde edilen

verilerden her zaman kesin taniya ulasilamamaktadir. Genetik tani merkezimizde, analiz sonuglar

degerlendirilirken, klinik ve biyoinformatik veri tabanlarindan faydalanilarak veri analizi tamamlanmaktadir.

Ekzom/genom analizi 3 sekilde sonuglanabilir:

1.Pozitif: Pozitif sonug giincel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden olan hastalik yapici
varyant/varyantlarin tespit edildigini gosterir.

2. Negatif: Negatif sonug giincel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden olan hastalik yapici
varyant/varyantlarin tespit edilmedigini gosterir. Negatif sonug hastanin bulgularinin genetik bir nedeni olmadigi
anlamina gelmemektedir.

3.Belirsiz: Belirsiz sonug¢ hastanin bulgulariyla iligkili olabilecek klinik dnemi belirsiz (VUS) varyant/varyantlarin
tespit edildigini gdsterir. Bu tip varyantlarin hastaliga neden olup olmadigini belirlemek igin yeterli bilimsel ve tibbi
bilgi yoktur. Belirsiz bir varyantin etkisini daha iyi anlamak icin aile bireylerinin test edilmesi, sonrasinda gilincel
literatUr bilgisi esliginde yeniden analizi amach yillik kontrol gerekebilir. Bu ve yeni, ek test (0rnegin anne-baba
ve diger aile bireyleri) veya analiz isteminin yapiimasi takip eden klinisyenin sorumlulugundadir ve ayri onaya
tabidir. Verilerin yeniden degerlendiriimesi ek mali yikimlulikler getirebilir.

Tesadifi Bulgular:

Ekzom/genom testlerinde ayni anda bircok gen analiz edilir, bunun sonucunda hastanin mevcut belirti ve
semptomlariyla iliskili olmayan bazi genetik degisiklikler bulmak mimk{ndur. Bu tir degisikliklere tesadifi bulgular
denir. Bu bulgularin hastalar ve aile (yelerinin sagliklari icin dnemli etkileri olabilir. Amerikan Tibbi Genetik ve
Genomik Koleji (ACMG), laboratuvarlarin belirttigi tim genlerde tespit edilen bu tip bulgular rapor etmelerini
Onermektedir. Bu genler bazi kanser sendromlari, belirli kalp hastahgi tirleri, ylksek kolesterol ve anesteziden
kaynaklanan komplikasyonlara yatkinlik ile iligkilidir. Tesadifi bulgular yalnizca hastanin onayl oldugunda
incelenmekte ve raporlanmaktadir. indeks olgularda tanimlanan tesadiifi bulgularin aile bireylerinde incelenmesi
ayr onaya tabidir. Tum Ekzom/Genom Analizinde Ebeveynlere ait Orneklerin Kullanimi Tim ekzom/genom
analizlerinde nihai raporun hazirlanmasi agamasinda, saptanan bazi varyantlarin ailesel gecislerinin belirlenmesi
amaciyla biyolojik ebeveynlerine ait drnekler de kullanilabilmektedir. Bu islemler ayri onam gerektirmekte ve ayrica
raporlanmaktadir. Bu analiz sirasinda biyolojik ebeveynlidin uyumsuzlugu gibi bir olasi durum da ortaya ¢ikabilir.
Etik ve hukuki kurallar geregi test edilme amaci disindaki veriler raporlanmaz.
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Kisitlamalar:

Tum ekzom/genom dizileme testi, mevcut teknik kisittamalar nedeniyle hedeflenen tim bolgeleri tamamen
kapsamayabilir ve patojenik varyantlar tamamen dislanamayabilir, bununla birlikte her tip genetik degisikligi analiz
etmez. Bu nedenle testin hastanin klinik bulgularinda sorumlu genetik degisikligi saptamamasi mumkunduar.
Sonuglarin yorumlanmasi guncel genetik verilere dayanmaktadir. Gelecekte glncel bilgiler ile yeniden analiz
sonrasi sonuglarin degismesi mimkindur. Ekzom/genom testinden elde edilen sonuglar dogru bir sekilde
yorumlayabilmek icin dogru klinik bilgiler ve aile dykusu oldukca dnemlidir. Saglanan bilgiler yanlis ve/veya eksikse
sonuglarin yanlis yorumlanmasi meydana gelebilir. Yapilacak olan genetik testin sadece bu formda hekiminiz
tarafindan belirtilen hastalik/endikasyon icin oldugu, analiz ve raporlamanin refere edilis sebebini agiklamaya
yonelik yapilacadl unutulmamalidir. Test sonuclar ek testlerin dikkate alinmasi gerektigini gosterebilir. Yapilan
testin bir dizi laboratuvar islemi gerektirdigi hatirda tutulmalidir. Bu da etiketleme hatasi, sekreterya hatasi gibi
basit hatalar nedeniyle yalanci pozitif/negatif sonug olasiigini dogurabilir. Hekimin, klinik degerlendirme esliginde,
raporla klinigin uyumsuzlugu halinde yeniden analiz ve veya tekrar testi istemesi kendi sorumlulugunda olup, 6nem
arz etmektedir. Tum Ekzom/Genom Dizileme Onay Bolimi Genetik analizleri yasal olarak yurutebilmek igin
Genetik Degerlendirme Merkezimiz onayiniza ihtiyag duymaktadir. Tum ekzom/genom Dizi analizi i¢in hastadan
veya velisinden/yasal olarak yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi
zorunludur. Bu form; hasta tarafindan imzalanmis haliyle gecerlilik kazanir ve imza atan hastanin bu onam
formunun icerigini onayladigini ifade eder. Hekimi tarafindan da imzalanarak teslim edilir. Hekiminiz sizin i¢in (veya
velayetiniz altinda olan veya refakat ettiginiz biri igin) bu formda belirtilen teshis/belirtileri agikhda kavusturmak
Uzere tim ekzom/genom dizi analizi yapmayi tavsiye etmistir. Homopolimer bolgelerindeki (ayni nikleotidin birden
fazla kez tekrar ettigi bolgeler) insersiyon / delesyonlar bu ydéntem ile tespit edilemeyebilir. Tespit edilen tim
bulgularin da farkh ydntemle konfirmasyonu gerekebilir. Analiz, klinik bulgular esliginde degerlendiriimeli, gerekli
gorilirse farkh bir ydontemle konfirme edilmelidir. Bu test, her test gibi kendi teknik 6zellikleri / kisitiamalari
dahilinde belirli bir duyarlihk ve 6zgllliikte tani dederine sahip olup, yalanci negatiflik veya pozitiflik olasilig
mevcuttur. Yiksek sekans homolojisine sahip genlerin analizinde énemli zorluklar vardir. Genin tamami veya bir
kismi, veri kalitesine gliven verecek sekilde yeterince yakalanamayabilir veya dizilenemeyebilir. Psédogenler veya
yiksek homolojiye sahip bdlgeler, yanlis eslenmis okumalar nedeniyle yanhs pozitif ve/veya yanhs negatif
sonuglara yol agabilir. Dizi benzerliginin ylksek derecesi nedeniyle gene 6zgl Sanger dizileme primerlerini
tasarlamak zor olabilir. Bu nedenle MLPA ya da long-range PCR gibi ek ydntemler gerekli olabilir.

incelenen Materyal:

Genetik Test, kalitsal maddeyi (DNA) arastirmayl amaclamaktadir. Bu amacla kullanilan 6rnek, cogunlukla
periferik kan Ornegidir ama farh dokulardan da inceleme yapilabilir. Bu amacla koldaki damarlardan igne
araciligiyla 5-10 ml kan alinmasi yeterli olacaktir. Nadiren hafif morarma, hafif agri ve ¢ok nadiren enfeksiyon
kapma, ignenin travmatize edici etkisiyle bir olasi sinir-damar hasari olugmasi digsinda bilinen saglik riski yok kabul
edilebilir. DNA 0drneginin yeterli olmamasi durumunda veya taninin dogrulanmasi i¢in yeniden Ornek alimi
gerekebilir. Yeterli DNA ikincil Uriinleri elde edilememesi ve/veya istenilen kaliteye ulasilamayan durumlarda
yeniden ornek istenebilir.

Raporlanma Siiresi:

Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde veya bilgi aldiginiz hekim veya personelimiz tarafindan belirtilen
sureler, normal sartlar altinda ortalama test sonuglanma sireleridir; ancak hastaya 6zel farkliliklar veya daha ileri
inceleme ihtiyacl veya yurt ici/yurt disi baska laboratuvarlarla ortak calisma ihtiyaci nedeniyle belirtilen ortalama
sonuglanma sureleri asilabilir.
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Benim veya vekalet ettigim aile ferdimin, hekim tarafindan galisilmasi istenen genetik analizin ve bu amagla
yapilacak olan laboratuvar tetkikleri, test ¢cozunirllik, teknik ozellikleri ve kisitlamalari hakkinda eksiksiz
bilgilendirildim. Yalanci pozitif/negatif sonug olasiliklar, testin tekrar ¢calisiimasi ve/veya analiz edilmesi gerekliligi,
yeniden numune alinma ve ek numune istenme ihtimalleri, materyalin uygun olmamasi, ila¢ kullanimi, kisisel ve
hicresel faktorler yada laboratuvar kaynakh kultir basarisizidi ve sonu¢ verilememesi, sonug suresi gecikmesi
gibi nadirde olsa ortaya ¢ikabilecek durumlar tarafima anlatildi. Yazidaki tibbi terimler agiklanarak soru sormak ve
karar vermek icin yeterli stre tanindi. Bu yaziyr okudum (veya sorumlu tarafindan bana okundu) ve anladim.
Ornegimin yénetmelige uygun saklanmasina, testi isteyen veya muayene edildigim hekimler ve rapor teslimi igin
yetkilendirdigim kisi ile paylasiimasina izin veriyorum.

Ornegim, sonuglarim ve bilgilerimin kimligim anonimlestirilerek egitim, bilimsel arastirma, test dogrulama amaciyla
kullaniimasina
iZIN VERIYORUM / IZIN VERMiIYORUM

Tum genetik veriler kisisel onayim dahilinde bu belgede belirtilen amaclar dodrultusunda sizin tarafinizdan
islenmekte, kayit altina alinmakta ve saklanmaktadir. ilgili mevzuatta ve bu belgede belirtilen amaclar
dogrultusunda elde edilen ve islenen kisisel verilerimin, her tirlu yargi makami, yetki verdikleri temsilciler,
danismanlik aldiginiz Gglncu kisiler, duzenleyici ve denetleyici kurumlar, resmi merciler de dahil olmak Uzere
sunulan hizmetleri gelistirmek amaciyla veya yurutmek amaciyla igbirligi yaptiklar is ortaklan ve diger Ggunci
kisilerle paylasabilecegi; Eurogene GHDM'ne ait fiziki arsivler ve/veya bilisim sistemlerinde, hem dijital ortamda
hem de fiziki ortamda muhafaza altinda tutulabilecedi konusunda, Kisisel Verilerin Korunmasi Kanunu'nun
11.maddesi kapsaminda ilgili kisi olarak haklarim oldugu konusunda bilgilendirildim.

Bu bilgiler isiginda bende/vekalet ettigim aile ferdimde

(endikasyon) hastaligini belirlemek amaciyla
istenen testin yapilmasi istedigimin, genetik tani ile ilgili konulardaki sorumluluklarin bana ait oldugunun bilincinde
oldugumun, merkeze bu konuda hiir iradem ile tam izin, yetki ve onay verdigimin ve yukarida belirtilen hususlar
tam olarak anladidimin beyanidir.

Yapilacak Islem:

Okudum anladim kabul ediyorum ( El yazisi ile yazilmadir.)

Hasta/ Velisi{ Ad-Soyad imza) Sahit { Ad-Soyad imza) Hekim ( Ad-Soyad imza)

Rapor Teslim tercihi igin yetkilendirme isteginizi el yazinizla belirtmeniz gerekmektedir.
Sonugla ilgili bilgi alma yetkisi:
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