
 BAŞKENT ÜNİVERSİTESİ 
                 HASTANELERİ, UYGULAMA VE ARAŞTIRMA MERKEZLERİ

[bookmark: _GoBack]TÜM EKZOM DİZİLEME (WES) İÇİN BİLGİLENDİRME VE RIZA FORMU
Genom, bir canlının tüm kalıtsal materyalini (DNA) tanımlayan genel bir terimdir. Bu materyal, canlının tüm biyolojik özelliklerini ve fonksiyonlarını yönlendiren genetik bilgiyi içerir. Ekzom, genomun sadece protein kodlayan bölgelerini yani ekzon dizilerini ifade eder. Tüm ekzom dizileme testi, protein kodlayan DNA bölgelerindeki (Gen) değişiklikleri incelemeyi hedefler. DNA dizisinde meydana gelen değişiklikler (varyantlar), çeşitli hastalıklara neden olabilir. Hastalıkların çoğunun, genlerin ekzon bölgelerindeki değişikliklerden kaynaklandığı bilinmektedir. Bununla birlikte, genetik yapının ekzon dışında kalan bölgelerdeki değişikliklerin de hastalık yapıcı olabileceği göz önünde bulundurulmalıdır. 
Tüm ekzom dizileme testi ile 19.000 den fazla genin protein kodlayan tüm dizilerindeki “tek nükleotid varyantlarını (SNV'ler)” ve 50 baz çiftinden daha az artma ve azalmaları (“InDel”) ve gerekirse mitokondriyal DNA’da bulunan değişiklikleri tespit etmeyi amaçlamaktadır. Bu test yapılmadan önce ve test sonuçlandığında genetik danışma alınması gereklidir. Bu test hastanın biyolojik materyalinden elde edilen DNA ile gerçekleştirilecektir. Hasta verileri Kişisel Verileri Koruma Kanunu kapsamında kodlanarak saklanacak olup elde edilen veriler analiz için kullanılan veri tabanlarında anonim hale getirilerek araştırılacaktır. 
          1.Tüm ekzom dizileme testi sonuçlarının yorumlanması
Pozitif sonuç, yapılan analizlerde hastanın mevcut klinik belirtileriyle uyumlu olan hastalık yapıcı genetik varyantların (mutasyonların) tespit edildiğini gösterir. 
Negatif sonuç, analizde hastalık yapıcı genetik değişikliklerin bulunmadığını gösterir. Ancak bu, hastanın belirtilerinin genetik bir nedene dayanmadığı anlamına gelmez. Yani, mevcut tekniklerle tespit edilemeyen ya da o anda bilinen genetik bilgilerle açıklanamayan bir durum olabilir.
Klinik Önemi Belirsiz Varyantlar: Bu sonuç, hastanın belirtileriyle ilişkili olabilecek ancak klinik önemi henüz belirlenememiş genetik varyantların tespit edildiğini gösterir. Varyantların hastalığa neden olup olmadığını anlamak için mevcut bilgiler yetersizdir. Bu tür varyantların klinikle ilişkilendirilmesi için hastanın aile bireylerinin de test edilmesi gerekebilir. Ayrıca, ileride elde edilecek yeni bilimsel veriler ışığında bu belirsiz varyantların yeniden değerlendirilmesi gereklidir.
2.Rastlantısal Bulgular
Hastanın klinik bulgusu ile ilişkili olmayan patojenik varyantlar: Tüm ekzom dizileme testlerinde birçok genin aynı anda incelenmesi sonucunda, hastanın mevcut klinik belirtileriyle ilgisi olmayan ancak sağlığı üzerinde etkili olabilecek bazı genetik değişiklikler tespit edilebilir. Bu değişiklikler, hastada şu anda bir belirti göstermiyor olabilir, ancak ileride bazı hastalıklara yatkınlık oluşturabilir. Bu tür bulgular, hastanın ve ailesinin gelecekteki sağlığı açısından önemli sonuçlar doğurabilir. Örneğin, bazı genetik değişiklikler kanser riskini artırabilir, kalp hastalıklarına yatkınlık oluşturabilir ya da belirli ilaçlara karşı hassasiyet yaratabilir.
Rastlantısal bulgular, Amerikan Tıbbi Genetik ve Genomik Akademisi (ACMG) tarafından önerilen belirli genlerdeki rastlantısal bulguları ve kalıtsal hastalıklar için taşıyıcılık durumlarına ait bulguları içermektedir. Hasta test öncesinde bu bilgilerin raporlanması konusunda tercihini belirtmelidir.  
3.Ebeveyn Örneklerinin Kullanımı
Aile Geçişi İncelemesi: Tüm ekzom dizileme analizleri sırasında, hastada tespit edilen bazı genetik değişikliklerin ailesel geçişini belirlemek amacıyla biyolojik ebeveynlerden alınan örnekler kullanılabilir. Bu süreç, genetik bulguların doğru bir şekilde yorumlanması için gereklidir.
Biyolojik Ebeveynlik Uyumsuzluğu: Bu analiz sırasında biyolojik ebeveynliğin uyumsuzluğu gibi durumlar ortaya çıkabilir. Ancak, bu veriler etik ve hukuki gereklilikler doğrultusunda raporda belirtilmez ve analiz amacının dışında kullanılmaz.
Test öncesinde hasta bireye daha önce organ, kan veya kemikiliği transfüzyonu yapıldıysa bu durum mutlaka belirtilmelidir.
4.Testin Sınırlamaları
Teknik Kısıtlamalar: Teknik nedenlerden dolayı, bu test incelenen ekzomların % 100’ünü kapsamayı garanti etmez. Testin sonuç verme başarısı, yöntemin teknik ve veri analiz programına ait özellikleri ve yeterli klinik bilginin bulunmaması nedenleriyle kısıtlanabilir. Bu test; mozaikliği, kromozom sayı ve yapısal varyasyonlarını ve ilaçlar, radyasyon vb. gibi çevresel ajanların neden olduğu kromozom hasarı gibi faktörlerin neden olduğu genetik hastalıkları tespit edemez.
Bilimsel Verilere Dayalı Yorumlama: Test sonuçları, size ait olduğu anlaşılmayacak şekilde kimlik bilgileriniz saklanarak uluslararası erişime açık veri tabanları ve analiz programları kullanılarak analiz edilmektedir. Sonuçlar, güncel bilimsel verilere dayanarak yorumlanır. Bu veriler zamanla güncellenebilir ve sonuçların ileride yeniden analiz edilmesi gerekebilir. Mevcut bilgilerle tespit edilemeyen bazı genetik varyantlar, gelecekteki klinik tablonun değişmesi ve bilimsel gelişmeler ışığında daha iyi açıklanabilir.
Doğru Klinik Bilgi Gerekliliği: Genetik analizlerin doğru bir şekilde yorumlanabilmesi için hastanın verdiği doğru klinik ve aile bilgileri önemlidir. Sağlanan bilgiler eksik veya yanlış olduğunda, test sonuçları yanlış yorumlanabilir ve klinik olarak hatalı sonuçlar ortaya çıkabilir.
Numune alma işlemi doğru yapılsa bile, numune kalitesinin yetersiz olması ile karşılaşılabilir. Numune, kalite standartları (QC) testini geçemezse, ek bir ücret ödemeden yeniden numune alma talebinde bulunulacaktır, bu durumda raporlama zamanı numune kabul tarihine bağlı olarak uzayabilir.
Test sonuçlarının raporlanma süresi genellikle en erken 8 en geç 12 hafta olarak ön görülmektedir. İstenmesi durumunda teste ait ham veriler uygun koşullarda verilebilir. Nadiren, örnekler kalite standartları ve yöntem kılavuzlarına uyularak çalışılmasına rağmen sonuç verilemeyebilir, bu durumda ücret iadesi söz konusu değildir.
Ek Testler Gerekebilir: Test sonuçları, başka ek genetik testlerin yapılmasını gerektirebilir. Bu tür durumlarda hekimin klinik değerlendirmesi önemlidir. Gerektiğinde verinin yeniden analizi veya ek test yapılması talep edilebilir. 
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TÜM EKZOM DİZİLEME (WES) İÇİN HASTA BİLGİLERİ
Test yapılan kişi/kişiler:         Hasta kişi           Anne -baba (İkili)         Anne-baba-hasta (Üçlü)




Ön tanı:

Klinik bilgi: 

Anne baba akrabalığı:       Yok             Var (derecesi................................................................)



Ailede benzer hasta.         Yok             Var (Açıklama:..............................................................)       



Örnek Tipi:        Periferik kan           Amniyon sıvısı            Koryonik villus biyopsisi        Parafin Blok       Kemik iliği        Diğer...............


 






Hasta Bilgileri

İsim: ___________________________________    Cinsiyet: ____  Doğum tarihi: ________________T.C. kimlik/Pasaport No.:       

Telefon: ________________________________   diğer telefon: _________________________


Test yapılacak aile bireyleri 

İsim:___________________________________  Cinsiyet:____Doğum tarihi:___________T.C.kimlikNo.:
         
Hastayla yakınlık derecesi: □ Anne □ Baba □ Diğer___________



İsim:___________________________________  Cinsiyet:____Doğum tarihi:___________T.C.kimlikNo.: 
        
Hastayla yakınlık derecesi: □ Anne □ Baba □ Diğer___________


İsim:___________________________________  Cinsiyet:____Doğum tarihi:___________T.C.kimlikNo.: 
        
Hastayla yakınlık derecesi: □ Anne □ Baba □ Diğer___________
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TÜM EKZOM DİZİLEME İÇİN RIZA ONAY SAYFASI

Hastanın
Adı, Soyadı:..................………………………………………..		Ön  Tanı:	....................................................................
Protokol No:………………………………………...................				
Tüm ekzom dizileme hakkında verilen bilgileri okudum ve tamamen anladım. Sorularım detaylı olarak yanıtlandı ve ilgili konular açıklandı. Gönüllü olarak "Tüm Ekzom Dizileme" testini yaptırmayı ve sonuçlarını almayı kabul ediyorum. Bu testle ilişkili risklerden herhangi birini üstlenmeye razıyım ve benden istenen ayrıntılı bilgilerin doğru olduğunu kabul ediyorum (yanlış bilgi varsa doğuracağı tüm sorumluluk bana aittir).
Rastlantısal Bulguların Raporlanması Seçimi:           Kabul ediyorum.                Kabul etmiyorum. 


Hastalığım ile ilgili durumlar dışında saptanan rastlantısal bulguların tarafıma veya hekimime iletilmesini / raporlandırılmasını: (Bu konuyla ilgili bilgilendirme sayfa 1, madde 2 de verilmiştir.) Kabul etmediğinizi beyan ettiyseniz seçiminiz; bu genlerdeki varyantları analiz etmeyeceğimiz ve hastanın klinik özellikleriyle ilgili olan gen veya genlerdeki varyantlar dışında test raporunda sonuç bildirilmeyeceği anlamına gelmektedir.
 DNA örneği saklama onayı: Kalan materyaliniz yasal süreç boyunca saklanacak ve sonrasında yok edilecektir. İlgili yönetmelikler gereği elde edilen DNA örneği 5 yıl ve elektronik veriler süresiz olarak saklanmaktadır. DNA örneği ek genetik testler için kalite koşulları uygun olduğu sürece kullanılabilir. Mevcut veriler klinik takip sürecinde yeni numune alınmasına gerek kalmadan tekrar analiz edilebilir.
          DNA örneğimin saklanmasını                Kabul ediyorum.                Kabul etmiyorum, yasal süreç sonrasında numunelerim imha edilsin.           


Test sonuçlarının bilimsel amaçlı kullanma onayı:  Hastalıkların tanımlanmasını geliştirmek ve kolaylaştırmak için ve istatistiksel bilgi sağlama amaçlı  bilimsel çalışmalarda kullanılmak üzere kişisel veriler anonimleştirilerek ve/veya şifrelenerek saklanıp kullanılmasını ifade eder. Eğer istemediğinizi beyan ettiyseniz seçiminiz: bu testin tamamlanmasının ardından numunenizin yasal süreçler doğrultusunda imha edileceği anlamına gelir.
Test sonuçlarımın, bu doğrultuda; bilimsel amaçlı olarak saklanıp kullanılmasını :	
                         Kabul ediyorum.                Kabul etmiyorum.           


 Not: Rastlantısal bulguları almaktan veya anonimleştirilmiş araştırma çalışmalarına katılmaktan vazgeçmek isterseniz bölümümüze yazılı olarak başvurmanız gerekmektedir.
Rapor Teslim Tercihi: Tüm genetik veriler kişiseldir ve üçüncü şahıslarla paylaşılamaz. Merkezimizde sadece test isteğini yapan hekiminize eposta ile ön bilgilendirme yapılmaktadır. Sizin onay vermeniz durumunda nihai raporunuz isteği yapan ve sizi klinik olarak takip eden hekim veya hekimlerinize, size veya yetkilendireceğiniz başka bir kişiye ulaştırılabilir. Bunun için yetkilendirme isteğinizi el yazınızla belirtmeniz gerekmektedir.
Sonuçla ilgili Bilgi Alma Yetkisine Sahip Olan Kişiler:.
............................................................................................................................................................................................................................................................
	
	Adı-Soyadı
	Tarih-Saat
	İmza

	Hasta veya hasta yakını/ vasisi/ velisi
	

	
	

	Yerine rıza veren velisi/ vasisi değilse yakınlığı...............................

	
	Adı-Soyadı
	Tarih-Saat
	İmza

	Tanık
	
	
	

	
	Adı-Soyadı    /    Görevi
	Tarih-Saat
	İmza

	Doktor
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