.)

&)  BASKENT UNIVERSITESI _
adls HASTANELERI, UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZLERI
o _ TIBBi GENETiK ANABILIMDALI
DOGUM ONCESI GENETIK TANI AMAGLI iSLEMLER ICiN BILGILENDIRME VE RIZA FORMU

Hastanin

Adl, Soyadi: TANISE ettt s
Protokol No: o, Tani Tanhi: s
Unitenin Adl: s T.C.KIMIKNO: oo

Ailede bilinen genetik hastaligin olmasi ya da takip edilen gebelikte genetik hastalik riski saptanmasi durumunda dogum éncesi donemde
bebege ait hiicreler Amniyosentez (bebegin i¢inde bulundugu sividan émek alinmasi), koryon villus érneklemesi (bebegin plasentasindan
(besleyici doku) érnek alinmasi), kordosentez (kordondan kan alinmasi) islemleri ile elde edilerek genetik tani yapilabilir. Var olan genetik
hastalik riskine badli olarak tlim kromozomlarin eldesi ve analizi veya sadece 13, 18, 21, X ve Y kromozomlarina ait sayisal bozukluklarin
tespiti ya da DNA diizeyinde tani gerektiren islemler bu amagla uygulanabilir. Genetik tani testleri genetik danisma verilerek yapilmalidir.

1- Ik girisimde yeterli miktarda 6rnek alinamaz ya da hiicre kiiltiiriinde reme saglanamaz ise girisimin tekrarlanmasi veya ek baska bir
islem ile drnek alinmasi gerekebilir.

2- Alinan drnekler sadece var olan riske bagli olarak kromozom eldesi ve analizi (Sitogenetik ve/veya Molekiiler Sitogenetik) ya da DNA
eldesi ve analizi i¢in kullanilir.

3- Kromozomal ve molekiller analiz sonuglarini yorumlamak bazen gl¢ olabilir ya da alinan sonuglar gocuktaki gergek durumu
yansitmayabilir. Kromozomlardaki sayisal ya da biylk yapisal anomaliler kolayca taninabilir ancak olumsuz etkileri olabilecek kiiglik
yapisal degisimler ve mozaisizm saptanamayabilir. Bunlar igin ek baska tetkik gerekebilir.

4-Kimi zaman dogum &ncesi tani sirasinda saptanan dengeli goriinen yapisal bozukluk veya sayisal bozukluk ya da tamamen zararsiz
oldugu distinilen degisiklik nedeni ile taniyi desteklemek amaciyla anne-babadan ve gerekirse diger aile bireylerinden kan alinarak analiz
yapilmasi gerekebilir.

5- Yapilan test var olan riske yonelik olup, sadece riskli hastalik hakkinda bilgi verir. Diger hastaliklarla ilgili herhangi bir bilgi veya fikir
vermez. Kromozomal ve molekiiler testlerin normal bulunmasina karsin gocukta genetik veya genetik olmayan baska hastaliklar veya
anomaliler ortaya gikabilir.

6- Testlerde herhangi bir bozuklugun bulunmasi durumunda sonucun dogrulanmasi amaci ile ikinci kez ayni veya farkli bir dokudan 6rnek
alinmasi gerekebilir.

7- Kromozom eldesi ve analizi sonuglari genellikle 2- 4 hafta iginde alinir. FISH ile andploidi taramasi 2 giin, QF PCR ile an6ploidi taramasi
24-72 saat sonra sonuglanir ancak rapor sitogenetik raporu ile birlikte verilir. Bazi 6zel durumlarda bu siireler daha uzun olabilir. Gereken
durumlarda ebeveynlerin ikisinin de katilimini gerektiren genetik danisma oturumu diizenlenebilir.

8- Sonucun normal ¢gikmis olmasi yapilmakta olan rutin gebelik takiplerinin kesilmesini gerektirmez.

9-Sonuglar hasta ve hasta velveya ailesini laboratuvara refere eden hekim disinda Uglinci sahislara kesinlikle aktariimaz. Ancak

mahkeme karari ile yetkili kisilere aktarilabilir.

Yukaridaki yaziyt okuduk, (........ccoevveiriiiieennnn. tarafindan bize okundu) ve anladik. Yazidaki tibbi terimler bize agiklanarak
soru sormak ve karar vermek igin yeterli SUre tanindi. ..o nedeni ile bebek dogmadan 6nce
genetik tani yapiimasi gerektigi ve bu konuda genetik danigma almamiz gerektigi bizlere doktorumuz tarafindan anlatild.

Uygulanmasi planlanan genetik tani/tarama testi
Sitogenetik (Kromozom eldesi ve analizi) [ Molekiiler Sitogenetik (FISH ile andploidi taramasi)
[ Molekiiler Genetik (QF PCR ile andploidi taramas)

Daha sonraki ek galismalar ve bilimsel nitelikli arastirmalarda gerektiginde kullaniimak lizere artan ¢alisma materyalinin saklanmasina:
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