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GENETIK DANISMA HAKKINDA BILGILENDIRME FORMU

Tibbi Genetik Anabilim Dali, genetik hastaliklarin tani, tarama ve danigsmanhdi ile ilgili sadlik hizmeti veren bir tipta uzmanlik
dalidir. insanlarin genetik yapisindaki bozukluklarin nedenlerini aragtirir, bu bozukluklarin sonuglarini belirler ve onlarla ilgili
onerilerde bulunur.
Genetik yapimiz dinamik bir yapidir, nikleik asit dedigimiz yapilarin olusturdugu DNA ipligi hlcrelerimizin cekirdeginde
bulunur. DNA ipligi tizerinde gen adi verilen fonksiyonel bélgeler vardir. Ayrica DNA ipligi hiicrenin yagam déngUsU sirasinda
kromozom halini alir. Sonugta hastaliklarla iligkili oldugunu distindigimiz DNA yapisi, genler ve kromozomlardaki
dedisiklikler, genetik hastalik nedeni olarak tanimlanir ve bu hastaliklarla ilgili danismanlik, tani ve tarama yontemlerini bizler
yapariz.
Hastalarimiz bize bazen dogrudan bagvurabilir, ancak genellikle bagka bir uzmanlik alaninda inceleme yapilirken genetik
tani gerektiginde yonlendirilirler.
Genetik hastaliklar kalitilabildikleri iin, sonraki kusaklar (dogacak gocuklari) ve ailenin diger bireylerini ilgilendirir. Bu
nedenle tibbi genetik uzmanlari, genetik hastalik stiphesi oldugunda, danisan kisinin en az (¢ kusak aile bireyleri hakkinda
sorular sorarak aile agaci (pedigri) ¢izer ve genetik hastaliklar agisindan analiz yapar. Genetik danisma tibbi genetik
hizmetlerinin icinde 6nemli bir yer alir ve genetik tani yapilmasi gereken hastaya yaklasimda genellikle ilk basamaktir. Diger
uzmanlik dallarindan farkli olarak tibbi genetikte hastanin degerlendirilmesi; hasta ile ilgilenmenin yani sira uzun bir
hazirlanmaya ve hastanin takibine gereksinim olmasi nedeniyle zaman alan bir uygulamadir. Genetik danisma hastaliga
yaklasimin her asamasinda klinik takibin dnemli bir parcasi olmakla birlikte 6zel egitim de gerektirmektedir.
Bir hastaligin kalitsal oldugu anlasildiginda ya da stiphe edildiginde, hastanin ailesi ve gelecekte aileye katilacak fertler igin
bu hastaligin tekrarlama riski glindeme gelir. Kalitsal hastaliklarin, aile bireyleri igin riskini ve bu riskleri degistirecek imkanlari
bildirmek genetik danismanin ana konularindan biridir. Riski degerlendirebilmek icin genetik hastaligin tanisinin konulmus
olmasi ve hastalik hakkinda yeterli bilginin toplanmasi 6n kosuldur.
Genetik danisma, genetik risklerin anlasiimasi ve testler igin bilgilendiriimis olur alinmasi igin ilk ve temel uygulamadir bu
nedenle genetik test gerektiren her durumda uygulanmasi yasal olarak zorunludur. Genetik danisma, istenmediginde ya da
daha sonra alinacak ise yazili olarak bireylerin bu taleplerini bildirmeleri gerekmektedir.
Genetik danigmanin amaci

> Aile agaci ¢izilerek var olan veya olasi diger riskleri belilemek ve gereken tani ya da tarama testlerine karar

vermek.
»  Suphe duyulan veya saptanan hastaligin mevcut ve ortaya ¢ikabilecek sonuglar hakkinda daniganlari
bilgilendirmek.
» Tani veya tarama icin yapilacak genetik test/ testler hakkinda bilgi vermek.
> Aileyi saptanan hastaligin sonuglarina hazirlamak ve sorunla ilgili tibbi gereksinimler agisindan

bilgilendirilerek destek olmak.



Genetik Danismanlik gereken durumlar

> Kalitsal bir hastalik igin stiphe duyulmasi veya varliginin bilinmesi

Genetik test istenmesi

Dogum defektleri, multiple konjenital anomali

Mental retardasyon dykiist

ileri anne yas! ve dider nedenlerden dolayr dogum éncesi /imlantasyon éncesi genetik tani gereken durumlar
Tekrarlayan gebelik kayiplari

Fertilite/ cinsel gelisim problemleri

Akrabag evliligi

Ailesel kanser ykUsu

Genetik danigmanin agamalari
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Genetik danisma genellikle iki asamall bir uygulamadir. Danisma oturumlari igerigine bagl olarak dedismekle birlikte
genellikle 1 saat kadar siirmektedir.
A. Birinci asamada aile bilgileri alinarak pedigri analizi yapilir. Bdylece tanisal yaklagim icin ydntem segimi ve ek risklerin
belirlenebilmesi saglanir.

1. Olasi risk tanimlanir. Neden test yapiliyor

2. Kullanilacak yontem anlatilir. Genetik tani-tarama yéntemleri, nasil yapiliyor, sonug ne zaman gikar.

3. lglemin yapilabilmesi igin bilgilendirilmis onam formu doldurulur. Bu formun kopyas hastaya verimeidlir.
B. ikinci asamada ise sonuglar giktiktan sonra; saptanan bulgularin anlagiimasi, degerlendirilmesi, yeni beliren ek risklerin ve
gerekebilecek ek yontemlerin anlasiimasi i¢in genetik danisma verilir.
Genetik danisma giincel bulgu ve gereksinimlere ait bilgiler icerdiginden her genetik test gerektiren durumda yeniden
verilmelidir.
Genetik danigma ne ige yarar?

» Danigan kisi bir genetik hastalik agisindan kendisi ve ailesinin riski olup olmadigini égrenir.

> Kisiler var olan genetik bozuklugun nedenlerini, kendisi ve ailesi icin yarattigi riski anlar ve buna yonelik sorularina
cevap alir.

» Bu konuda yapilacak tibbi girisimler konusunda bilgilenerek test yaptirip yaptirmama konusunda karar verebilir.

» Yapilan testin sonucu hakkinda bilgi alarak, riskleri dogrultusunda tekrar gebe kalma, gebeligini devam ettirip
ettimeme, evlat edinme gibi konularda kararini verebilir.

»  Genetik tanisi miimkiin olan ve dogacak gocukta hastalik riski yaratan bir genetik hastalik saptanmissa sonraki
gebelikler icin plan yapabilir, ne zaman ve nasil test yapilacagini égrenir.
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