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HASTANELERI, UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZLERI

o _ TIBBi GENETIK ANABILIM DALI
KLINIK EKZOM DiZiLiMi (CES) iGN BiLGILENDIRME VE RIZA FORMU

Bu test esas olarak, OMIM veri tabanina gére bilinen hastaliklarla iligkili 5642 gendeki anlamli (ekzon)
bélgelerde “tek nikleotid varyantlarini (SNV'ler)” ve 50 baz ¢iftinden daha az artma ve azalmalari (“InDel”)
tespit etmeyi amaclamaktadir. Bu test yapiimadan once ve test sonuglandiginda genetik danisma alinmasi
gereklidir.

Testin sonuglari, ebeveyn-cocuk iligkisi gibi genetik iliskiyi ortaya cikarabilir. Ebeveynlerin biyolojik anne
baba olmamasi yanlis sonuglara yol agacaktir.

1. Teknik nedenlerden dolayi, bu test incelenen ekzomlarin % 100’ln0 kapsamayi garanti etmez. Test, (i)
algilama yonteminin kisitlamalari, (i) veri analizi algoritmalarinin kisitlamalari ve (i) ayrintili klinik bilgilerin
bulunmamasi nedeniyle ekzon bdlgelerinde SNV'leri veya InDel'leri g6zden kagirabilir.

2. Testin dogru sonug vermesi ve bulgularin analiz edilirken dogru siniflandiriimasi igin hasta bireyle birlikte; anne,
baba veya diger bilgi verici aile bireylerinin de test edilmesi uygundur.

3. Bu test, asadidaki faktorlerin neden oldugu genetik hastaliklar tespit edemez: Poliploidi, andploidi,
uniparental disomi (UPD), dengeli kromozom translokasyonlari, inversiyonlar, halka kromozomlari, biylk
bélgelerin kopya sayisi varyasyonu (CNV) (> 50 baz ¢ift) ve kromozom yapisal varyasyonu (SV),
mitokondriyal genom anomalileri ve ilaglar, radyasyon vb. gibi gevresel ajanlarin neden oldugu kromozom
hasar!.

4. Coklu genler test edildiginden, hastalikla iliskisiz gen varyasyonlari testten ¢ikarilacaktir. Hastanin klinigi
ile iligkili olmayan ancak ACMG tarafindan bildirimesi 6nerilen genler (PMID: 23789249) istenmesi halinde incelenir
ve raporlanir.

5. Numune alma iglemi dogru yapilsa bile, numune kalitesinin yetersiz olmasi ile karsilagilabilir. Numune
kalite standartlari (QC) testini gecemezse, ek bir Ucret 6demeden yeniden numune alma talebinde
bulunacagiz, bu durumda raporlama zamani numune kabul tarihine bagl olarak gecikebilir.

6. Test sonucunun yol agabilecedi herhangi bir psikolojik, yasal veya uygulamali sorunlardan merkezimiz
sorumlu degildir.

7. Test sonuglar, size ait oldugu anlasiimayacak sekilde kimlik bilgileriniz saklanarak uluslararasi erisime
aclk veri tabanlari ve analiz programlari kullanilarak analiz edilmektedir. Test sonucu hastanin kendisine
ve doktoruna bildirilecektir.

8. Test sonuglari son klinik taniya ulasmak igin ek bilgi olarak kullaniimahdir. Taniyla iliskilenmeyen
durumda yeniden degerlendirme istenebilir.

9. Gincel gelismeler dogrultusunda hasta verileri tekrar analiz edilebilir. Klinik istem ve metodolojik

yenilikler dogrultusunda veriler yeniden analiz edilerek sonug gtincellenebilir.
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HASTANELERI, UYGULAMA VE ARASTIRMA MERKEZLERI
KLINIK EKZOM DIZILEME iGIN RIZA ONAY SAYFASI

Klinik ekzom dizileme hakkinda verilen bilgileri okudum ve tamamen anladim. Sorularim detayli olarak agiklandi ve
ilgili konular yanitladi. Gondlli olarak "Klinik Ekzom Dizileme" testini yaptirmayi ve sonuglarini almay! kabul
ediyorum. Bu testle iligkili risklerden herhangi birini Ustlenmeye raziyim ve benden istenen ayrintili bilgilerin dogru
oldugunu kabul ediyorum (yanhs bilgi varsa, tim sonuglari bana aittir).

Adi- Soyad Tarih-Saat imza

Hasta veya yakini

Tanik

Doktor

Kurumdan istendigi takdirde; [ Raporum kurumailetilsin -~ 1 Raporum kuruma iletiimesin

ikincil Bulgularin Raporlanmasi Segimi: Su anda onerilen genlerde saptanacak ikincil bulgularin: belirtilen
kosullarda raporlanmasini, L1 Kabul ediyorum. [T istemiyorum.

Eger istemiyorsaniz_segiminiz; bu genlerdeki varyantlan analiz etmeyecegimiz ve hastanin klinik 6zellikleriyle ilgili
olan gen veya genlerdeki varyantlar disinda test raporunda sonug bildiriimeyecedi anlamina gelir.

Kalan DNA’nin Anonimlestirilmis Aragtirma Calismalannda Kullanimi Segimi: DNA ornegimi kullanarak
anonimlestiriimis arastirma ¢alismalarina katilmayi, [ Kabul ediyorum. [ istemiyorum.

Eger istemiyorsaniz segiminiz: bu testin tamamlanmasinin ardindan numunenizin imha edilecedi anlamina gelir. Ttim
numuneler test tamamlandiktan 60 giin sonra atilacaktir.

Not: ikincil bulgulari almaktan veya anonimlestirimis arastirma calismalarina katilmaktan vazgecmek isterseniz
bdlimimiize yazili olarak bagvurmaniz gerekmektedir.

Testin dogru ve etkili sonuglanmasi igin lUtfen yukaridaki bilgilendirilmis onay formunu (6n ve arka) dikkatlice okuyun
ve asagidaki bilgileri dogru bir sekilde saglayin:

Test yapilan kisi/kisiler: ~ [1 Hasta kisi 1 Gift 1 Anne-baba-hasta (iiglii)

Hasta Bilgileri

isim; Cinsiyet.____ Yas: _ Dogum tarihi:
T.C. kimlik No.:

Telefon: diger telefon:

Aile bireyleri (Test gerektiginde doldurulmali)

Isim: Cinsiyet: __Yas: ___ Dogum tarihi:
T.C. kimlik No.:

Hastayla yakinlik derecesi: otAnne oBaba o Diger.

isim: Cinsiyet:___Yas: ___ Dogum tarihi:
T.C. kimlik No.:

Hastayla yakinlik derecesi: cAnne oBaba oDiger

isim: Cinsiyet:___Yas: ___ Dogum tarihi:
T.C. kimlik No.:

Hastayla yakinlik derecesi: cAnne oBaba cDiger
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