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Hastanin dogum oncesi test ile ilgili kapsamli
genetik analiz konusunda bilgilendirilmesi

Fetiiste kramozomal anormallik riskinin yiksek oldugu gebeliklerde fetiise genetik test
yaptiriimasi ¢nerilmektedir. Kapsamli genetik analiz gerektiren bu tedaviyi kabul edip
etmemek sizin tercihinize baghdir. Bunu kabul etmeniz halinde yazil onam vermeniz ve
ayni zamanda alacaginiz geri bildirimler konusunda bazi tercihler yapmaniz gerekir.

Genler ve genetik degisiklikler ile sonrasinda neler olacagina ve kapsamli genetik analiz gerektiren tedavi igin
bilgilendirilmis onam (onam formu) verdikten sonra yapmaniz gereken bazi secimlere dair bilgiler asagida
sunulmustur. Size soru sorma firsati taninacaktir. Bu konuda, Nationalt Genom Center'in (Danimarka Ulusal
Genom Merkezinin) web sitesinde de ayrintili bilgi bulabilirsiniz: www.ngc.dk/patient.

Genler nedir?

Vicutta bulunan tim hicreler genetik materyal icerir. Genetik materyal DNA olarak da adlandirilir. DNA,
vicudumuzun yapisina, fiziksel gértinimiune ve isleyisine iliskin kodu icerir. Gen, BDNA'mizin bir parcasidir.
Her bir hicrede yaklasik 20.000 gen bulunmaktadir. Her genin belirli islevleri bulunmakla birlikte genlerin,
hakkinda halen bilgi sahibi olmadigimiz daha bircok islevi vardir. Genler, anne ve babadan birer gen olmak
tzere ¢cogunlukla ciftler halinde bulunur. Tim insanlarin genlerinde genetik degisiklikler (mutasyonlar /
varyantlar) olur ve bu degisiklikler bazen hastaliga sebebiyet verebilir.

Bir ya da daha fazla genin diizgtin calismamasi halinde hastaliga neden olan bir genetik degisiklik meydana
gelebilir. Bu durum, genin bir kisminin eksik olmasindan veya gende bulunan bilgilerin degismis olmasindan
kaynaklaniyor olabilir. Hastaliga yol acan bir genetik dedisiklik, bircok geni bulunan bir genetik materyalin
alanlarmin eksik olmasiya da ¢ok fazla kopyada bulunmasi halinde de meydana gelebilir. Bir fetiisteki genetik
degisiklik yeni olabilecedi gibi ebeveynlerin birinden ya da her ikisinden kalitim yoluyla da alinmis olabilir.

Hamilelikle baglantili olarak, fettiste bir genetik degisiklik teshis edilmesi ve hekimin bu konuda bilgi sahibi
olmasi size verilen tavsiyenin esasini olusturabilir.

Dogum dncesi testinin temel amac:
» Anne ve babay, 6zel ihtiyaclari olabilecek bir cocuk igin hazirlamak.
* Sadlkcahsanlarini, dogumdan hemen sonra 6zel ihtiyaclari olabilecek bir cocuk icin hazirlamak.
« Dogacak cocugun ciddi bir hastaligi olacaksa ebeveynlere, gebeligi sonlandirmayi talep etme firsati
vermek.

Kapsamli genetik analiz nedir?

Kapsamli bir genetik analiz, bircok genin ayni anda (gen paneli) veya tiim genlerin ayni anda (ekzom veya tiim
genom dizilemesi) ya da gen kopyasi miktarinin (mikrodizi) incelenmesini icermektedir.
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Nasil test yapilir?

Sizden bir kan veya doku 6rnegdi alinmasi gerekir. Bu 6rnekten fettistin DNA'si alinir. Bazi vakalarda hem size
hem de fetiistin babasina ait DNA'yi da incelememiz gerekebilir (kan testi). Boylelikle fetisi muayene etmek
icin daha iyi bir baz elde edilebilir. DNA incelenip analiz edildikten sonra testi yaptiran hekim sonuglari alir ve
sizinle iletisime gecer.

Hangi sonuclar alabilirsiniz?

Dogum dncesi testiile ilgili olarak yapilan kapsamli genetik analizin birkag olasi sonucu bulunmaktadir:

A. Normal
B. Fetliste olasi bir kromozomal anormallik &n stiphesini dogrulayan bir veya birden fazla gen
degisikligi teshis edilir.

Daha nadiren olmakla birlikte sunlar da teshis edilebilir:

C. Etkileri kesin olarak tayin edilemeyen bir ya da birden fazla genetik degisiklik. Dolayisiyla genetik
degisikligin, fettste olasi bir kromozomal anormallik 6n stphesini dogrulayip dogrulamadigi belli
degildir.

D. Rastlantisal bir bulgu olarak adlandirilan, fetisiin incelendigi olasi kromozomal anormallik stiphesi
ile ilgisi olmamakla birlikte hastalik riskini artiran genetik degisiklik bulgusu. Asagida, saglikla
ilgili 6nemli rastlantisal bulgular ve rastlantisal bulgulara dair geri bildirimleri reddetme secenegi
konusunda daha fazla bilgi edinebilirsiniz.

Bir karara varmadan once size soru sorma firsati taninacaktir.

Secimleriniz

Saglik sisteminde tedavi gormek isteyip istemediginize dair karari kendiniz verirsiniz. Bilgilendirilmis
onaminiz olmadan hicbir tedaviye baslanilamaz ya da devam edilemez. Bu ayni zamanda fetisinizin
kapsamli genetik analizini gerektiren tedavi icin de gecerlidir. Bu kapsamda ayrica, saglikla ilgili onemli
rastlantisal bulgulara iliskin olarak alabilecediniz geri bildirim konusunda da bazi secimler yapmaniz gerekir.
Buna badli olarak sizi tedavi eden hekime basvurarak testin durdurulmasini talep edebilirsiniz.

Bu hususta herhangi bir karar vermeden 6nce size distinmeniz i¢in zaman taninacaktir. Fetisinizin
kapsaml bir genetik analizini gerektiren dogum 6ncesi testinin yapilmasini istemiyorsaniz doktorunuz sizi,
diger muayene ve tedavi secenekleri ile kapsamli genetik analiz yaptirmamanin olasi sonuclari konusunda
bilgilendirecektir.

Saghkla ilgili 6nemli rastlantisal bulgular

Genlerin cogunu veya timund incelerken hastalik riskini artirdigi degerlendirilen fakat incelemenin gerekgesi
olan kromozomal anormallik stiphesiile ilgisi bulunmayan genetik degisiklilerin tespit edilmesi mimkdnddr.
Bu tir bulgular, rastlantisal bulgular olarak tanimlanmaktadir. Ornegin bir malformasyon (anomali) tespiti
sonrasinda fetlis muayene edilirken yapilan bir gen arastirmasi, nadir olgularda meme kanseri gibi hayatin
ilerleyen dénemlerinde ortaya ¢ikan hastaliklar da dahil olmak tzere bitundyle farkh ve olasilikli ciddi bir
hastalik riski icerdigi degerlendirilen bir gen varyanti ortaya ¢ikarabilir.
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Bilgilendirilmis onam formunu imzaladiginizda fettsindze ait saglikla ilgili énemli rastlantisal bulgular
hakkinda bilgilendirilmeyi isteyip istemedidinize ve istiyorsaniz, hangi tir rastlantisal bulgular hakkinda
bilgilendirilmek istedidinize karar vermeniz gerekir. Sadece hekimin ciddi saglik sonuclari oldugunu
dustndugd bulgular konusunda bilgilendirme yapilir. Bazi kisiler sadece hastalik daha sonra 6nlenebilecekse
ya da tedavi edilebilecekse geri bildirim almayi tercih etmektedir. Bazilari ise énlenebilir ya da tedavi edilebilir
olup olmadiklarina bakmaksizin saglikla ilgili 6nemli rastlantisal bulgular hakkinda geri bildirim almayi
tercih etmektedir. Buna karsilik saghkla ilgili 6nemli rastlantisal bulgular hakkinda herhangi bir geri bildirim
almayi tercih etmeyenler de bulunmaktadir. Bununla birlikte ¢ok nadir olgularda, sizin ve aileniz icin cok ciddi
saghk sonuclari olan rastlantisal bulgularin varhgr halinde saglikla ilgili 6nemli rastlantisal bulgular hakkinda
bilgilendirilmemeyi tercih etmis olsaniz bile doktorunuzun bu hususta sizi bilgilendirmesinin bir zorunluluk
oldugunu bilmelisiniz.

Testin, fetiisiin babasi ve diger yakin akrabalari bakimindan olasi sonucu

Fetiste bulunan bir kalitsal hastalik, bazi vakalarda sizin, fetisiin babasi veya ayni genetik degisikligi onceki
nesillerden tevariis etmis olabilecek ailenin diger fertleri icin sonuclar dogurabilir. Bu tiir vakalarda genetik
danismanliga sevkiniz onerilebilir.

Yeni bilgi

Celecekte genler ve gen degisiklikleri ile bunlarin etki ve sonuclari hakkinda bilgimiz artacaktir. Dider bir
ifadeyle fetiisiin muayene edildigi hastalik ya da herhangi bir anomali icin 6nem arz edebilecek yeni bilgiler
olabilir. Bununla birlikte yeni bilgiler ortaya ¢iktiginda sizinle iletisime gecilmesini kabul etmenin, fetiisiiniiziin
DNA'sinin duizenli araliklarla yeniden incelenecedi anlamina gelmedigini bilmelisiniz. Arastirma konusunda
karar verme hakkiniz icin ayrica Ek 2'ye bakiniz.

Genetik verileriniz konusunda karar verme hakkiniz

Analiz sonucu elde edilip Nationalt Genom Center'da (Danimarka Ulusal Genom Merkezinde) depolanan
genetik veriler konusunda yasal olarak karar verme hakkiniz bulunmaktadir. Arastirmacilarin, fetsindze
ait genetik verileri bir saglk arastirmasinda kullanmasini istemiyorsaniz Vavsanvendelsesregister'a (Doku
Orneklerinin Bilimsel Amaclarla Kullanilmasina Riza Géstermeme Ulusal Veri Tabanina) kayit yaptirmaniz
gerekir. Arastirmalar konusunda karar verme hakkiniz hakkinda daha fazla bilgi icin Ek 2'ye bakilabilir.

Genetik verilerin saklanmasi ve veri giivenligi

Fetiisiiniizden elde edilen genetik veriler, Nationalt Genom Center'da (Danimarka Ulusal Genom Merkezinde)
CPR-nummer'iniz (kisisel kimlik numaraniz) altinda saklanir. Veriler en tist diizeyde giivenlik altinda saklanir
ve kullanilir. Veri giivenligi ve Nationalt Genom Center (Danimarka Ulusal Genom Merkezi) hakkinda daha
fazla bilgi edinmek icin www.ngc.dk web sitesini ziyaret edebilirsiniz.

Nationalt Genom Center, Danimarka Saghk Bakanhgina bagh bir kurum olup @restads Boulevard 5, 2300
Copenhagen S adresinde bulunmaktadir. Nationalt Genom Center ile e-posta veya telefon yoluyla iletisime
gecilebilir: kantakt@ngc.dk ya da telefon: 24 9717 65.

Genetik verilerinizin saklanmasi ve veri giivenligi hakkinda bilgi icin ayrica bkz. Ek 1.

iletisim bilgileri

Sorulariniz varsa veya verdiginiz onami degistirmek istiyorsaniz tedavi gérdudindz ver ile iletisime
gecebilirsiniz.
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Ek 2: Arastirma konusunda karar verme hakkiniz

Fetisunize ait genetik veriler, tani tetkikinde ve / veya tedavide kullaniimakla birlikte National
Videnskabsetisk Komité (Ulusal Saghk Arastirmalari Etigi Komitesi) gibi ilgili mercilerin onayi ile arastirma
projelerine de dahil edilebilir.

Cenetik veriler arastirmalarda kullanildiginda, mistakbel hastalarin ve hamile kadinlarin yararina olacak yeni
bilgilerin Uretilmesine katki saglar.

Yapilan analizden elde edilen sonuclarin sizin kendi tedavinizin (fetiistiniiz dahil) otesine gecen amaclar ile
tedaviyle dogrudan iligkili amaclar icin kullanilip kullanilamayacagina dair karari kendiniz verirsiniz. Tedaviniz
ile dogrudan iliskili amaclar kalite glivencesi, yontem gelistirme ve saglik calisanlarinin tedavi yerinde egitimi
gibi amaclardir.

Dolayisiyla fetuistintizden elde edilen verilerin 8rnegdin saglik arastirmalarinda kullanilip kullanilamayacagina
siz  karar verirsiniz. Fetlstniize ait verilerin arastirmalarda  kullanilmasini  istemiyorsaniz
Vevsanvendelsesregister'a (Doku Orneklerinin Bilimsel Amaclarla Kullanilmasina Riza Géstermeme Ulusal
Veri Tabanina) kayit yaptirmaniz gerekir. Bu kaydi, NemID ile borger.dk web sitesi tizerinden yapabilir ya da
size verilen veya Nationalt Genom Center'in www.ngc.dk web sitesinden indirebileceginiz formu doldurmak
suretiyle yapabilirsiniz. Bu web sitesinden ayrica, Vavsanvendelsesregister (Doku Orneklerinin Bilimsel
Amaclarla Kullanilmasina Riza Géstermeme Ulusal Veri Tabani) hakkinda daha fazla bilgi edinebilirsiniz.
Kendinizi ve fetiisiiniizii, Veevsanvendelsesregister'a (Doku Orneklerinin Bilimsel Amaclarla Kullaniimasina
Riza Gostermeme Ulusal Veri Tabanina) birbirinden ayri olarak tescil ettirmeniz ya da yaptiginiz tescili bu veri
tabanindan yine birbirinden ayri olarak silmeniz mamkin dedgildir.

Fetistnizden elde edilen genetik veriler bir arastirmada, o arastirma icin gecerli kurallara uygun olarak
kullanilir. Bu ise onam formunda rastlantisal bulgulara iliskin geri bildirim konusunda yapmis oldugunuz
secimlerin, arastirmalar kapsaminda tespit edilen bulgular icin gecerli olmayacagi anlamina gelir. Arastirma
projelerikapsamindatespit edilenrastlantisal bulgular hakkinda pratikte, ancak bu bulgularinsizin, fettistiniiz
veya aileniz icin 6nemli saglik etkilerini haiz olmasi ve bildirimin hastaligi 6nlemede yahut tedavide bir firsat
sunmas! halinde bildirim alabilirsiniz.



