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*Klinik bulgular i¢in “Human Phenotype Ontology” (https://hpo.jax.org/) terimlerini kullanabilirsiniz.
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Yapilacak Test ile ilgili Bilgiler

Tiim Ekzom/Genom Dizi Analizi Nedir?

Genom bir canlinin kalitsal materyalinin (DNA) tamamina verilen isimdir. Ekzom ise genom igerisinde bulunan tiim protein kodlayan dizileri yani
ekzonlari tanimlamak amaciyla kullanilan bir terimdir. Viicut fonksiyonlarini diizgiin bir sekilde yerine getirmek amaci ile ihtiyag¢ duyulan proteinleri
kodlayan genlerin DNA dizilerinin tamami ekzomu olusturur. Ekzom disinda kalan genom bolgeleri genlerin aktivitesini diizenlemekte rol alir. DNA
dizisindeki degisiklikler hastaliklara sebep olabilir. Hastalik yapici DNA degisiklerinin ¢ogunlugunun protein kodlayan bolgelerde, yani ekzonlarda
meydana geldigi bilinmektedir. Ancak bu bolgeler disinda meydana gelen degisimler de hastaliklara yol agabilir.

Tim ekzom dizileme ile protein kodlayan tiim bolgelerdeki degisiklikler belirlemektedir. Tim genom dizileme ile genomun tamamindaki
degisiklikler belirlenmektedir.

Sonug Raporlari

Ekzom/genom analizinde sonuglariniz referans insan genomu ile eslestirilip karsilastirilmaktadir. Elde edilen verilerden her zaman kesin taniya

ulagilamamaktadir. Genetik tani merkezimizde analiz sonuglari degerlendirilirken, klinik ve biyoinformatik veri tabanlarindan faydalanilarak veri
analizi tamamlanmaktadir. Ekzom/genom analizi 3 sekilde sonuglanabilir:

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

Negatif: Negatif sonug gincel 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.

Belirsiz: Belirsiz sonug hastanin bulgulariyla iliskili olabilecek klinik 6nemi belirsiz (VUS) varyant/varyantlarin tespit edildigini gosterir.

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 glincel literatir bilgisi esliginde yeniden analizi amagh yillik kontroli gerekebilir. Bu ve yeni, ek test
(6rnegin anne-baba ve diger aile bireyleri) veya analiz isteminin yapilmasi takip eden klinisyenin sorumlulugundadir ve ayri onaya tabidir. Verilerin
yeniden degerlendirilmesi ek mali ylikimlultkler getirebilir.

Tesadiifi Bulgular

Ekzom/genom testlerinde ayni anda birgok gen analiz edilir, bunun sonucunda hastanin mevcut belirti ve semptomlariyla iliskili olmayan bazi genetik
degisiklikler bulmak mimkindir. Bu tir degisikliklere tesadifi bulgular denir. Bu bulgularin hastalar ve aile tyelerinin sagliklari igin 6nemli etkileri
olabilir. Amerikan Tibbi Genetik ve Genomik Koleji (ACMG), laboratuvarlarin belirttigi tim genlerde tespit edilen bu tip bulgulari rapor etmelerini
onermektedir. Bu genler bazi kanser sendromlari, belirli kalp hastahg turleri, yiiksek kolesterol ve anesteziden kaynaklanan komplikasyonlara
yatkinlik ile iliskilidir. Tesadiifi bulgular yalnizca hastanin onayi oldugunda incelenmekte ve raporlanmaktadir. indeks olgularda tanimlanan tesadiifi
bulgularin aile bireylerinde incelenmesi ayri onaya tabidir.

Tiim Ekzom/Genom Analizinde Ebeveynlere ait Orneklerin Kullanimi

Tim ekzom/genom analizlerinde nihai raporun hazirlanmasi asamasinda, saptanan bazi varyantlarin ailesel gegislerinin belirlenmesi amaciyla
biyolojik ebeveynlerine ait 6rnekler de kullanilabilmektedir. Bu islemler ayri onam gerektirmekte ve ayrica raporlanmaktadir. Bu analiz sirasinda
biyolojik ebeveynligin uyumsuzlugu gibi bir olasi durum da ortaya cikabilir. Etik ve hukuki kurallar geregi test edilme amaci digindaki veriler
raporlanmaz.

Testlere ait Kisitlamalar

Tim ekzom/genom dizileme testi, mevcut teknik kisitlamalar nedeniyle hedeflenen tim bolgeleri tamamen kapsamayabilir ve patojenik varyantlar
tamamen digslanamayabilir, bununla birlikte her tip genetik degisikligi analiz etmez. Bu nedenle testin hastanin klinik bulgularinda sorumlu genetik
degisikligi saptamamasi mimkindir. Sonuglarin yorumlanmasi glincel genetik verilere dayanmaktadir. Gelecekte gtincel bilgiler ile yeniden analiz
sonrasi sonuglarin degismesi mimkindur. Ekzom/genom testinden elde edilen sonuglari dogru bir sekilde yorumlayabilmek icin dogru klinik bilgiler
ve aile 6ykisi oldukga 6nemlidir. Saglanan bilgiler yanlis ve/veya eksikse sonuglarin yanls yorumlanmasi meydana gelebilir. Yapilacak olan genetik
testin sadece bu formda hekiminiz tarafindan belirtilen hastalik/endikasyon igin oldugu, analiz ve raporlamanin refere edilis sebebini agiklamaya
yonelik yapilacagl unutulmamalidir. Test sonuglari 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 olasihgini
dogurabilir. Hekimin, klinik degerlendirme esliginde, raporla klinigin uyumsuzlugu halinde yeniden analiz ve veya tekrar testi istemesi kendi
sorumlulugunda olup, 6nem arz etmektedir.

Tiim Ekzom/Genom Dizileme Onay B6limii

Genetik analizleri yasal olarak yuritebilmek i¢in Genetik Tani Merkezimiz onayiniza ihtiyag duymaktadir. Tim ekzom/genom Dizi analizi igin
hastadan veya velisinden/yasal olarak yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi zorunludur. Bu form; hasta
tarafindan imzalanmis haliyle gegerlilik kazanir ve imza atan hastanin bu 4 sayfalik dosyanin igerigini onayladigini ifade eder. Hekimi tarafindan
da imzalanarak teslim edilir. Hekiminiz sizin igin (veya velayetiniz altinda olan veya refakat ettiginiz biri igin) bu formda belirtilen teshis/belirtileri
acikliga kavusturmak tizere tiim ekzom/genom dizi analizi yapmayi tavsiye etmistir.
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Yapilacak islem: Tiim Ekzom/Genom Dizi Analizi

Aragtirma Materyali: Genetik Test, kalitsal maddeyi (DNA) arastirmayi amaglamaktadir. Bu amagla kullanilan 6rnek, ¢ogunlukla periferik kan
ornegidir, bu amacla koldaki damarlardan igne araciligiyla 5-10 ml kan alinmasi yeterli olacaktir. Nadiren hafif morarma, hafif agri ve cok nadiren
enfeksiyon kapma, ignenin travmatize edici etkisiyle bir olasi sinir-damar hasari olusmasi disinda bilinen saglik riski yok kabul edilebilir. DNA 6rneginin
yeterli olmamasi durumunda veya taninin dogrulanmasi igin yeniden 6rnek alimi gerekebilir. Yeterli DNA ikincil Grlnleri elde edilememesi ve/veya
istenilen kaliteye ulagilamayan durumlarda yeniden 6rnek istenebilir.

Sonuglanma Siresi: Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde veya bilgi aldiginiz hekim veya personelimiz tarafindan belirtilen streler, normal
sartlar altinda ortalama test sonuglanma sireleridir; ancak hastaya 6zel farkliliklar veya daha ileri inceleme ihtiyaci veya yurt ici/yurt disi baska

laboratuvarlarla ortak ¢alisma ihtiyaci nedeniyle belirtilen ortalama sonuglanma siireleri asilabilir.

Saklama Onayi

Kullanma Onayi

Kalan kan 6rneginiz yasal slire¢ boyunca saklanacak ve yok edilecektir.
Elde edilen DNA 6rnegi ve veriler 5 yil siireyle saklanmaktadir.
DNA 6rneginin ileride ek genetik testler igin kullaniimasi gerekebilir.

Elde edilen veriler ise klinik takip icin nem arz edecektir. Ornegin,
yeni numune alinmasina veya yeni bir test yapilmasina gerek
kalmadan veriler {zerinden analiz tekrarlanabilir ve veya
genisletilebilir.

o Kabul ediyorum.

o Kabul etmiyorum, yasal yikiimliilikler ortadan kalkinca
numunelerim imha edilsin.

Test sonuglari, hekimler, bilim adamlari ve arastirmacilar igin, genetik
hastaliklari arastirmak ve tanilarinin ve tedavilerinin gelistirilmesi
amaciyla 6nemli bir kaynaktir. Bu durumda kisisel veriler anonimlestirilir
ve/veya sifrelenir. Anonim olmayan test verilerinin imha edilmesini
istediginiz an talep edebilirsiniz.

Anonimlestirme sonrasinda ise veri ve materyale iliskin haklar Acibadem
Labgen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi’'ne ait olacaktir.

Test sonuglarimin, bu dogrultuda; bilimsel amagh olarak, hastaliklarin
tanimlanmasini gelistirmek ve kolaylastirmak igin ve istatistiksel bilgi
saglama amagli veri tabaninda saklanip kullanilmasina onay veriyorum.

o Kabul ediyorum.

0 Kabul etmiyorum, yalnizca tarafimca onayi verilen ek ¢alismalar igin
kullanilmak amaciyla saklansin.

Tesadiifi Bulgular: Hekimimin hastaligim ile ilgili durumlar disinda saptanan rastlantisal bulgularin tarafima veya hekimime iletiimesine
/raporlandiriimasina onay veriyorum. Bu konuyla ilgili bilgilendirme ilgili baslik altinda yapilmistir. (Prenatal érneklerde tesadiifi bulgular
incelenmemektedir)

o0 Kabul ediyorum o0 Kabul etmiyorum

Rapor Teslim Tercihi: Tim genetik veriler kisiseldir ve iglincu sahislarla paylagilamaz. Merkezimizde sadece test istegini yapan hekiminize e-posta
ile on bilgilendirme yapilmaktadir. Islak imzal raporun elden teslim zorunlulugu vardir. Sizin onay vermeniz durumunda nihai raporunuz istegi
yapan ve sizi klinik olarak takip eden hekim veya hekimlerinize, size veya yetkilendireceginiz baska bir kisiye ulastirilabilir. Bunun igin yetkilendirme
isteginizi el yazinizla belirtmeniz gerekmektedir.

Sonugla ilgili Bilgi Alma Yetkisi:

Hastanin veya Velayet Sahibinin Onayi

Tim ekzom/genom dizi analizi testi ile ilgili bilgi edindim, yazili bir agiklamasini aldim, okudum ve anladim. Analizin teknik 6zellikleri ve kisitlamalari
hakkinda eksiksiz bilgilendirildim. Yalanci pozitif/negatif sonug olasiliklari, testin tekrar galisilmasi ve/veya analiz edilmesi gerekliligi, yeniden numune
alinma ve ek numune istenme ihtimallerinin oldugunu anladim. Yazidaki tibbi terimler agiklanarak soru sormak ve karar vermek igin yeterli stire
tanindi. istedigim zaman ek bilgi talebinde bulunma hakkina sahip oldugumu biliyorum.

Genetik tani ile ilgili konulardaki sorumluluklarin bana ait oldugunun bilincinde oldugumu, higbir tehdit ve maddi veya manevi baski altinda
kalmaksizin genetik taniyi kabul ettigimi ve bende/dogacak olan gocugumda/cocugumda “tim ekzom/genom dizi analizi” igleminin yapilmasina izin
verdigimi beyan ederim.

Bu iznimi istedigim an herhangi bir gerek¢e géstermeksizin kismen veya tamamini geri alabilecegimi ve test sonuglari hakkinda bilgi almama
hakkim oldugunu biliyorum.

HASTA/VELISi (Ad-Soyad/imza/Tarih) SAHIT (Ad-Soyad/imza/Tarih) GOREVLi HEKiM (Ad-Soyad/imza/Tarih)
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