DAMAGEN

Ozel Damagen Genetik Hastaliklar
Tani ve Degerlendirme Merkezi

PREIMPLANTASYON GENETIK TANI (PGT)
TESTi BiLGILENDIiRME FORMU

Bu aydinlatma metninin amaci, PGT testlerine iliskin sizleri bilgilendirmek ve rizanizi almaktir. Saglik hizmeti sunmamizdan énce bu
bilgilendirmeyi yapmak, bizim i¢in bir yGkdmluluk, sizin igin ise bir haktir. Lutfen metni dikkatlice okuyunuz. Sorulariniz olmasi halinde belirtilen
iletisim yollari aracihgiyla bizimle iletisime gegcmekten cekinmeyiniz.

Hasta Adi Soyadi:

TC Kimlik No:

1- PGT Nedir, Ne Zaman Yapilir?

Preimplantasyon Genetik Tani (PGT), tUp bebek tedavisi sirasinda embriyolarda “ailede bilinen tek gen hastaliklar” icin ve/veya “kromozomal
anormallikleri” tespit etmek icin yapilan bir testtir. PGT, embriyo transferinden 6nce genetik olarak saglikli embriyolarin secgilmesini saglar.
Ailedeki genetik risklere gore her aile icin farkl PGT testleri 6zel olarak gelistirilmistir:

PGT Setup Calismasi:

PGT Setup calismasl, laboratuvarda genetik analiz i¢cin gereken altyapinin olusturulmasi ve hastaya 6zel test tasariminin yapilmasi sUrecidir.
Ailede var olan genetik degisikligin kromozom ciftlerinden hangisinde oldugunu ayirmamizi saglayan calismalardir. Bu sebeple bazen eslerin
anne ve babasindan bazen ailede hasta olan diger bireylerden drnek alinmasi gerekebilmektedir. Bu ¢alismalar yapilmadan genetik degisikligin
anneden gelen kromozomda mi babadan gelen kromozomda mi oldugu ayrilamamakta ve bu sebeple embriyolarda da sagliklh embriyonun
secimi yapilamamaktadir. Bu ¢alisma sirasinda:

e Hasta ve aile 6ykUsU dikkate alinarak genetik hastaliklarin analizi icin hazirlik yapilir.

« llgili genetik analiz ydbntemleri belirlenir.

¢ Monogenik hastaliklar icin test spesifik olarak tasarlanir.

PGT Setup galismasi, testlerin dogru sonuglar vermesi ve hastaya 6zel risklerin etkin bir sekilde yonetilmesi igin kritik bir adimdir.

PGT-M (Monogenik Hastalik Tanisi Amagh):

PGT-M, aile dykUsuinde genetik bir hastalik bulunan bireylerde, embriyolarda bu hastaligin varligini tespit etmek igin yapilir. Bu test igin énce
aile ile gorusUlup ailedeki riskler belirlenir. Esler arasinda akrabalik olan aileler basta olmak Uzere tium ailelere bize gelmelerine neden olan
hastalik disinda baska bir hastalik i¢in de riskleri olup olmadigini degerlendirmek icin yapilabilecek ek testlerin bilgisi verilir. Bu ek testleri
istemeyen aileler icin bize bildirilen genetik hastaliga yonelik 6n calismalar yapilir. O aileye 6zel bir ¢alisma stratejisi olusturulur. PGT-M
calismasi yapilirken hem ailede var olan hastalik sebebi olan varyanta bakilmaktadir. Hem de bu gene yakin markerlar belirlenerek testin
guvenilirligi artinlmaktadir. Bu markerlari belirleyebilmek igin aileye yukarida detaylari verilen “setup” ¢alismasi yapilmasi gerekmektedir.
PGT-A (Anéploidi Taramasi Amaglh):

PGT-A, embriyolarda kromozom sayisal anomalilerini (6rnegin, Trizomi 21 - Down sendromu gibi fazla kromozom olmasli veya eksik bir/birkac
kromozom olmasi durumunu) tespit etmek icin kullanilir. Anéploidi, gebelik kayiplarina, embriyonun yasamla bagdasmamasina veya dogumda
ciddi saglik sorunlarina neden olabilen bir genetik degisikliktir.

Eslerden birisinde Robertson tipi translokasyon oldugu zaman da bu ydntem kullanilir. Kromozomlarin sayisal olarak normal olup olmadigina
bakilir. Ancak bu durumda ek olarak basta anormal baslayip sonra kurtulmus olan embriyolari ayirmak ve translokasyona dahil olan
kromozomlar igin birisinin anneden digerinin babadan geldigini test etmek icin bu iki kromozoma “uniparental dizomi” testi yapilmasini da
onermekteyiz. Embriyolardan bu testi yapmak igin bir hazirlik calismasi (Setup ¢alismasi ) yapilmasi gerekmektedir. Trizomi veya monozomiden
kurtulma asamasinin embriyo gelisiminde tam olarak hangi dénemde oldugu bilinmemektedir. Bu sebeple ihtimal dustk de olsa bu testin
yapilmasi onerilmektedir. TUp bebek sirasinda bu testi yaptirmak istemeyen ailelere gebelik olusmasi durumunda dodum oncesi tani
(Amniyosentez veya koryon villus 6rneginden) ve bu sirada UPD c¢alismasi da yapilmasi mutlaka énerilir.
o Embriyolara uniparental dizomi testi de yapilmasini istiyorum.
o Embriyolara uniparental dizomi testi yapilmasini istemiyorum. Sadece kromozomlarin sayisina bakilmasini istiyorum.

PGT-SR (Yapisal Yeniden Diizenleme Galismasi):

Dengeli translokasyon taslyicisi veya inversiyon taslyicisi olan bireylerde, embriyolarda olabilecek klg¢Uk kayip ve kazanglari degerlendirmek igin
yapilan bir testtir. Bu test ebeveynlerden birisinde yapisal bir kromozomal degisiklik varsa dncelikle 6nerilmektedir.

Kombine PGT (Monogenik Hastalik ve Anéploidi Taramasi):

Hem kromozomal anomaliler hem de ailede risk yaratan monogenik hastalik/hastaliklar taranir. Kromozom hastaliklari tUp bebek
galismalarinda her zaman karsimiza ¢ikabilir. Normal yolla olan gebeliklerde spontan olarak elenen bazi kromozomal degisiklikler tip bebek
gebeliklerinde embriyolarda var olabilir. Ailede bir tek gen hastaligi riski varsa bunun riski daha yUksek oldugu i¢in embriyolar 6nce bu hastalik
icin taranir (PGT-M). Tek gen hastaligi tasimayan yani PGT-M c¢alismasi normal olan embriyolara anéploidi testi (PGT-A) uygulanir.

PGT-HLA (HLA Tiplendirmesi Amacgh):

Nakil icin uygun doku tipine sahip embriyo secimini saglar. Ozellikle kardesten kardese nakil dustnulen durumlar icin yani evde var olan hasta
gocuk ile doku uyumu olan embriyonun segimi i¢in kullanilr.

PGT-M-HLA:

Hem ailede risk yaratan monogenik hastalik/hastaliklarin hem de HLA tiplendirmesinin ayni anda yapilmasini saglayan ézel bir testtir. Bu testte
hem ailede var olan hastalik icin PGT-M ¢alismasi yapilir. Hem de bu hastaligi tasimayan embriyolardan doku uygunlugu olan embriyonun

secimiyapilr.
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2- Test Sonuclari Ne Anlama Gelmektedir, Hata Payi Var Midir, Tamamen Glivenilir Oldugu Kabul Edilebilir Mi?
PGT testleri “Ailenin hasta ¢ocuk riskini azaltmak” icin kullanilir. Embriyodan alinan ¢ok az miktarda hucreden elde edilen DNA'dan ¢alisma
yapilmaktadir. Hata payi vardir. Ozellikle 3. Gun (Cleavage evresi) biyopsilerinde 1 (Nadiren 2) hiicre, 4. GUn biyopsilerinde (Alinmasi zordur,
kompakt hucreler vardir-morula evresi) 5-10 hlcre, 5. GUn (Blastokist evresi) biyopsilerinde 5-10 trophektoderm hucresi alinmaktadir.
Guvenilirligi dUsuk oldugu igin merkezimizde 3. ve 4. GUn biyopsilerinden galisma yapilmamaktadir. Genetik sonug olarak en guvenilir ydontem
5. GUn biyopsisidir. Yine de alinan biyopsi &zellikle kromozom hastaliklari agisindan tidm embriyoyu temsil edemeyebilmektedir. Cikan
sonuglarin yorumlanmasi, bireysel duruma ve genetik analizde kullanilan ydntemlere baghdir. Sonuglarin anlamlari su sekildedir:

e Uygun: incelenen genetik problemler acisindan embriyonun nakle uygun oldugunu gésterir. Bu sonu¢c embriyonun tamamen genetik
olarak saglkli oldugu anlamina gelmez. Ancak hastalik riskini ¢cok azaltir. Cikan sonug¢ tum embriyoyu temsil edemeyebilir. Test ¢ok az bir
DNA'dan yapildigi igin yanilabilir. Bu sebeple gebelik olusmasi durumunda prenatal tani onerilmektedir. Bu sonug galisilan hastaliklar
disinda diger genetik hastaliklar veya yeni olusan mutasyonlari gostermez. Otozomal resesif hastaliklar icin “tasiyic1” olan embriyolarin
sonucu “heterozigot” olarak raporda belirtilir. Resesif hastaliklar icin “heterozigot” varyant taslyan embriyolarda klinik bulgu beklenmez.
Ama nadir de olsa bazi vakalarda, bazi varyantlarda hafif klinik bulgular olabilmektedir. Bu degisiklikler icin zaten esler de tasiyicidir.
Otozomal dominant hastaliklar icin eslerden birisinde olan (Bazen iki este de olabilir) genetik varyantin embriyoda olup olmadigina bakilir.
Varyanti taslyan este/eslerde klinik olsa da olmasa da bu grup hastaliklarda embriyo etkilenebilir. Bu sebeple varyantin proteini etkileme
dUzeyine ve hangi gende olduguna goére bu varyanti tastlyan embriyolarin etkilenme ihtimali degismektedir. Bu sebeple genin penetransi ve
varyantin ozelliklerine gore raporda detayli bilgi yazilmaktadir. Bazi genler hem resesif hem dominant kalitilan hastaliklarla iliskili olabilir. Bu
durumda da eslerin genetik sonugclari, genler ve varyantlar detayli olarak degerlendirilip raporda riskler belirtilir. X'e bagli hastaliklarda anne
tastyicidir. Erkek embriyolarin %50'sinde bu varyantla iliskili hastalik riski olur. Hem bu varyanta hem de cinsiyete bakilarak degerlendirme
yapllir. X'e bagh hastaliklari tasiyan kadinlarda da bazen klinik gdzlenebilir. Bu konuda da raporda detayli not yazilmaktadir. Mitokondrial
hastaliklar icin detayli bilgi madde 4.2 de verilmistir.

» Uygun degil: incelenen genetik problemler acisindan embriyonun nakle uygun olmadigini gésterir. Test edilen genetik sorunlarla ilgili
embriyoda calisilan genetik varyantin varligini gosterir. Bu durumda doktorunuz sizinle detayli bir sekilde durumu degerlendirecek ve
alternatif segcenekler sunacaktir.

« Amplifikasyon elde edilememistir: Yetersiz genetik materyal veya teknik nedenlerden dolayl sonug¢ alinamadigi anlamina gelir. Bu
durumda testin tekrarlanmasi gerekebilir. “Re-biyopsi” yapilabilirse yani embriyodan tekrar biyopsi alinabilirse test Ucretsiz tekrar edilir.
Bazen bu mUmkun olamayabilmektedir. (Re-biyopsinin yapilip yapilamayacagdina embriyolog ve klinik¢i karar verir) Boyle bir durumda bu
embriyonun nakledilmesi 6nerilmez.

¢ Aciklamayi okuyunuz: Size yapilan test sonucunda “embriyo nakli konusunda ek bilgilendirme” gereken durumlarda kullanilmaktadir.
Bu 6zel durum size ve klinikgiye anlatilacak ve sizin ve klinikginizin gérusuUyle isleme nasil devam edilecegi belirlenecektir.

3- Teste iliskin Bilmem Gereken Diger Bilgiler Nelerdir?

3.1. Testler igin verilen sure yaklasik sUredir, sonuglar daha kisa ya da daha uzun sUrede ¢ikabilir.

3.2. Test sonrasi artan DNA numuneleriniz, test validasyonu veya egitim icin kullanilmak Uzere suresiz olarak saklanabilir. Yukaridaki talep edilen
testin tamamlanmasinin ardindan laboratuvara basvurarak kan ve DNA &rneginizin imha edilmesini talep edebilirsiniz. Bu formun onay
kisminda da belirtebilirsiniz. Test dogrulama veya egitim icin numunenizin kullanimina izin verilmemesi, test sonucunuzu etkilemez.

3.3. Test sonucunda ¢ikan degisikliklerin bazen ek “tani testleri” ile desteklenmesi gerekebilir. Bu durumda sizlerle iletisime gecilerek bu testler
hakkinda bilgi verilecektir. Onerilen ek testleri yaptirmamaniz durumunda tani basarisi azalabilecektir. Maliyetleri yiksek olan testler icin ek
odemeler gerekebilir.

3.4. Testlerin bir kismi veya tamami, tibben gerekli gorullrse diger bir merkeze gdnderilebilir.

3.5. Nadiren ikinci bir materyal/érnek géndermeniz veya vermeniz gerekebilir. Sonuc elde edilemnemesi durumunda test tekrari yapilabilir.

3.6. Numunenizi merkezimizde vermeyip kargo veya kurye ile gelmesi durumunda 6rnegin merkezimize ulastigi bilgisi mesajla sizlere iletilir.
Mesajda 6deme bilgileri de verilmektedir. Sizlere verilen hesap bilgilerimize ddemeyi yapip dekontu paylastiktan sonra g¢alismalariniz baslatilr.
Bu sirada 6rnek guvenligi merkezimizce saglanir.

3.7. Odemeyi yaptiktan sonra testten vazgecerseniz, testin asamasina bagdl olarak o ana kadar yapilan masraflar disinda kalan kismi iade
edebiliriz ancak testin 6nemli bir kismi tamamlanmissa iade yapabilmemiz s6z konusu degildir.

3.8. Testlerden elde edilen bazi veriler bilimsel ya da etik nedenler ile rapor edilmeyebilir.

3.9. Testiniz, Tibbi Laboratuvar Hizmetleri ve ileri Teknoloji Tibbi Laboratuvar Uygulamalari Hakkinda Yénetmeligin 27.maddesinin 5.fikrasi
uyarinca Saglik Bakanhgi tarafindan ruhsatlandiriilmis bir baska genetik hastaliklar degerlendirme merkezinde yapilabilir. Bunun igin
tarafinizdan ayrica bir Ucret talep edilmez ve test hizmeti alinan merkezin ismi, adresi, degerlendirmeyi yapan uzmanin adi, soyadi raporda yer
alir ve test sonuglariniz Damagen kayitlarinda saklanir.

3.10. Eder materyaliniz Damagen tarafindan alinmadiysa, materyalin dogru alinip alinmadigindan, materyalin uygunlugundan, diger
merkezlerde yapilan bilgilendirmelerden Damagen sorumlu degildir.

3.11. Merkezimiz hekimleri, hekiminiz tarafindan talep edilen test yerine bir baska testin tani saglamaya daha elverisli oldugunu degerlendirirse,
hasta olarak sizin yararinizi korumak ve yeniden numune vermek durumunda kalmamaniz i¢in size ve/veya hekiminize bilgi verilerek uygun
oldugu dusuinulen test onerilir. Tibben yapilmasi uygun olmayan testleri merkezimiz reddetme hakkina sahiptir.

3.12. Talep etmeniz halinde test sonucunuz tarafiniza Whatsapp, Gmail, Hotmail vb. iletisim yollariyla génderilebilir. Ancak, bu gibi
uygulamalarin yurtdisi menseili oldugunu, bunun anlaminin gdénderilen iletinin yurtdisi menseili firmalarin sunucularina (serverlarina) ulasmasi,
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yani yurtdisina aktarilmasi oldugunu bilginize sunariz. Uygulama sahibi firmalarin verilerin gizliligini saglamasi merkezimiz kontrolinde
olmayip, gizlilik politikalarina kendi web sitelerinden ulasabilirsiniz.

3.13. Ruhsatl bir saglik kurulusu olarak genetik test gergeklestirebilmek icin kimlik, iletisim, saglik, genetik verilerini edinmemiz gerekmektedir.
Sir saklama yUukumlulugumuz geregince bu verileri korur ve gizliligini saglariz. Rizaniz ya da hukuki zorunluluk olmadikga verilerinizi GglUncu
kisilerle/kurumlarla paylasmamaktayiz. Eger riza gdsterirseniz, kisisel verilerinizi anonim hale getirmek kosuluyla, ézel hayatin gizliligi hakkiniz
ile kisisel haklarinizi korumak kaydiyla verilerinizi bilimsel amagli olarak yUrittigumuz ¢alismalarda kullanabiliriz. 6698 sayili Kisisel Verilerin
Korunmasi Kanununun 11.maddesi uyarinca: Kisisel verinizin islenip islenmedigini 6grenme, kisisel verileriniz islenmisse buna iliskin bilgi talep
etme, kisisel verilerin islenme amacini ve bunlarin amacina uygun kullanilip kullaniimadigini 6grenme, yurt icinde veya yurt disinda kisisel
verilerin aktarildigi Gguncu kisileri bilme, kisisel verilerin eksik veya yanlis islenmis olmasi halinde bunlarin duzeltilmesini isteme, kanun'un 7.
maddesinde 6ngorulen sartlar gergevesinde kisisel verilerin silinmesini veya yok edilmesini isteme ve bu bilgilerin kisisel verilerin aktarildigi
Uglncu kisilere bildirilmesini isteme, islenen verilerin mUnhasiran otomatik sistemler vasitasiyla analiz edilmesi suretiyle kisinin kendisi aleyhine
bir sonucun ortaya ¢ikmasina itiraz etme, kisisel verilerin kanuna aykiri olarak islenmesi sebebiyle zarara ugramasi halinde zararin giderilmesini
talep etme haklarina sahiptir. Bagvurularinizi 30 gun icerisinde yanitlayacagiz.

3.14. Laboratuvarin kapatilmasi, satin alinmasi veya birlestiriimesi durumunda tutulan hasta numunelerinin ve kayitlarinin surekli
kullanilabilirliginin ve butunlidgunun saglanmasi Numune Saklama Sureleri Listesi ve Kayitlarin Saklama Sureleri Listesi'ne gore yasal mevzuat
ve Turkiye Cumhuriyeti Saglik Bakanligi uygulamalarina uygun olarak saglanacaktir. Merkezimizin kapatilmasi, satin alinmasi veya
birlestirilmesi durumunda hasta/ kurulus/ hekimlere yazili veya sdzIU olarak bilgilendirme yapilacaktir. Sonrasinda numunelerin ve kayitlarin
glUvenli bir sekilde transferi ve muhafazasi tarafimizca saglanacaktir.

4- Genetik Varyantlarin Calismaya Alinma Kriterleri (PGT-M Calismasina Dahil Edilen Genetik Varyantlar):

4.1. Tek gen hastaliklari ve VUS cikan degisiklikler:

Merkezimizde yapilan genetik test sonucu elde edilen sonuglar ve tespit edilen degisiklikler; tum dinyada oldugu gibi bizde de ACMG
standartlari ve rehberi (American College of Medical Genetics and Genomics-ACMG Standards and Guidelines)'ne goére dederlendirilmektedir.
Bu rehbere gore degdisiklikler patojenik-yUksek olasilikla patojenik-klinik dnemi belirsiz degisiklik (VUS)-ylksek olasilikla benign ve benign
degisiklik olarak degerlendirilmektedir. Patojenik ve yUksek olasilikla patojenik sinifinda bulunan degisiklikler hastalikla iliskisi cok guclu oldugu
icin yapilacak calismaya alinmaktadir. Bu degdisikliklerden calismaya almayalim diye dusindugumuz bir varyant sizlerde ¢ikarsa bunun bilgisi
ve sebepleri size verilecektir. VUS seklinde degerlendirilen degisiklikler de artik tum dinyada gUlglU ve zayif olarak ayrilmaya baslanmistir.
Ozellikle gucla VUS'larin Kklinikle iliskili olma ihtimali daha yUksektir. GUcli VUS olarak degerlendirilen bir degisiklige “klinik énemi yoktur”
denmesi mUmkun degildir. Ancak ¢ok genis fonksiyon galismalari, genis segregasyon c¢alismalari vs. sonrasi bu yorumlar degisebilmektedir.
Ozellikle otozomal dominant hastaliklar icin (Var olan iki genden birisinde varyant oldugunda klinik veren hastaliklar) eslerden birisinde bu
varyant olmasina ragmen o kiside hastalik bulgulari olmayabilir. Bu durumda aile bilgileri, ailede bu genle iliskili hastalarin olup olmadigdi bilgisi,
bazen yapilacak aile taramalari, varyanti tasiyan kisinin klinik agidan degerlendirilmesi ile yorum yapilmasi gerekebilir. Bu ek testler size
onerildiginde yaptirmamaniz durumunda testin glvenilirligi dismektedir. Bu bilgiler 1siginda VUS olarak tespit edilen degisiklikler konusunda
size bilgi verilecek ve sizin onayinizla PGT galismasina alinip alinmayacagina karar verilecektir.

Size yapilan risk degerlendirme calismalari sonuglari:

Gen adi/iliskili ACMG kriterlerine goére Genetik danisma aldim (Aldim

hastalik/Kalitim siniflandiriimasi yazin veya “+” isareti koyun) L e IO L e L

4.2. Annenin mitokondrial DNA’da mozaik hastalik mutasyonu tasimasi:

Mitokondriyal genler sadece anneden geger, bu nedenle ailedeki tum g¢ocuklar ayni mutasyonu anneden alir. Annede tum hucrelerde olmayip
belli oranda mutasyon saptandidinda bu degisiklik “heteroplazmik” olarak isimlendirilir. Mitokondriyal hastaliklarda heteroplazmi olmasi
durumunda klinik bireyler arasinda ¢cok degdisken seyir gdsterebilir. Her bireyde normal ve mutant mtDNA karisik olarak bulunur. Kandan
bakilan oranlar tum dokulari ifade edemez. Bu sebeple kanda saptanan oranlarla uyumlu olmayan klinik ifade degiskenligi (klinik varyabilite)
gdzlenebilmektedir. Ayni durum embriyolar icin de gecerlidir. incelenen hicrelerde saptanan mutasyon oraninin distk olmasi riski azaltacaktir
ancak kesin olarak klinik yorumlama yapilmasi mUmkudn olamayacaktir. Bazen varyant orani yuksek olmasina ragmen klinik bulgu
gelismeyebilir. Size dnerecedimiz PGT-M cgalismasinda amag, mutant mtDNA orani dUsUk embriyoyu segerek riski azaltmaktir. Riski tamamen
ortadan kaldirmak mumkun degildir. Bu konuda birgok literatUr verileri de ¢cikmaya baslamistir.
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RIZA FORMLARI

1- Genetik Test Riza Formu

(Hasta tarafindan doldurulmalidir.)

“Genetik test hakkinda bilgilendirme formunu okudum. Tarafima test hakkinda s6zli bilgilendirme yapildi, sorularim yanitlandi, yazil
bilgilendirmeyi okuyabilmem icin makul bir slire tanindi. Testin amaci, sonuglari, glvenilirligi, raporlanma siiresini ve kisisel verilerimin
islenme sureclerini, anladim.”

Sayin Hastamiz; yukaridaki beyan uyarinca, materyaliniz Uzerinde genetik testin, bilgilendirme formunda belirtilen kosullarda yapilmasina riza
gosteriyorsaniz, asagidaki bosluga “TESTIN YAPILMASINA RIZA GOSTERIYORUM” yaziniz:

(Biyotip Sézlesmenin 5.maddesi, Anayasanin 17.maddesi ve Hasta Haklari Yénetmeliginin 5. maddesi geregince sagdlik alaninda herhangi bir mdidahale,
bilgilendirmeye dayali rizanin alinmasindan sonra yapilabilecedinden riza géstermemeniz halinde testi gerceklestirebilmemiz mimkun degildir.)

2- Tibben Gerekli Olmasi Halinde Ek Test Riza Formu

(Hasta tarafindan doldurulmalidir.)

Sayin Hastamiz; bilgilendirme formunda agiklandigi tzere, genetik ¢calismalarda tani konulabilmesi igin tibben gerekli olmasi halinde taniya
yardimci olabilecek ek testler yapilabilmekte ya da belirtilenden baska bir testin yapilmasini sureg icerisinde degerlendirebilmekteyiz. Bunun
yani sira basvuru yapmaniza sebep bulgular yaninda testler sonucunda ortaya cikabilecek ikincil bulgular tibben gerek gdérulmesi
durumunda raporlanacaktir. Bunu kabul ediyorsaniz litfen asagidaki kutucuklardan “Kabul ediyorum” yazani isaretleyin. Ek testlerin
vapilmasini kabul etmiyorsaniz asadidaki kutucuklardan “Kabul etmiyorum” yazani isaretleyin. Onerilen ek testleri yaptirmamaniz
durumunda tani basarisinin azalabilecegini belirtmek isteriz. Ek testlerin Ucretli olmasi durumunda, ekibimiz sizleri bilgilendirecektir.

o Kabul ediyorum. o0 Kabul etmiyorum.

3- Bilimsel Arastirma Riza Formu

(Hasta tarafindan doldurulmalidir.)

Sayin Hastamiz; Damagen Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi olarak kamu sagligini korumak ve gelistirmek i¢cin uhdemizdeki saglik ve
genetik verilerini anonim hale getirerek bilimsel calismalar yapabilmekteyiz. Bu ¢alismalarda 6zel hayatin gizliligi ve kisisel verilerin korunmasi
icin gerekli tum idari ve teknik 6nlemleri almaktayiz. Bu kosullar altinda, bizimle paylastiginiz verilerin bilimsel calismalarda kullanilmasina riza
gosterip gostermediginizi IUtfen asagidaki kutucuklardan birisini isaretleyerek belirtin:

o Riza gésteriyorum. o Riza gdstermiyorum.

4- Test Sonuglarinin Génderilmesi Riza Formu

(Hasta tarafindan doldurulmalidir.)

Sayin Hastamiz; Test sonuclarinizi size iletilecekken kullanmamizi istediginiz yontemin kutucugunu isaretleyin. Bilgilerde degisiklik olmasi
halinde bize mimkun olan en kisa slrede bilgi verin. Raporunuzun doktorunuz/refere eden kurum ile paylasiimasini istemiyorsaniz asadida
belirtiniz. Sunuculari yurtdisinda olan Whatsapp, Gmail ve benzeri yabanci menseili uygulamalar Uzerinden bizimle kurulan iletisimlerde, kisisel
verilerinizin islenme sUrecine iliskin sizleri bilgilendirmek amaciyla asagidaki bilgilendirmeyi yapmaktayiz.

Merkezimize yabanci menseili uygulamalar Gzerinden bir mesaj veya mail génderildiginde, bu mesaj veya mail ile edinilebilecek kimlik, iletisim,
saglik, genetik gibi size ait genel ve dzel nitelikte tum kisisel verileri sir saklama yukumlulugu altindaki bir saghk kurulusu olarak korumakta ve
hukuki zorunluluk olmadigi stirece 3.kisilerle paylasmamaktayiz. Bununla birlikte, bu uygulamalar Gzerinden bir mesaj veya mail génderilmesi,
yalnizca Merkezimiz ile degil uygulamanin gelistiricisi olan Ulkedeki ticaret sirketi ile de mesaj veya mail icerigindeki genel ve 6zel nitelikteki
kisisel verilerin paylasiimasi, yani verilerinizi yurtdisina aktarmaniz anlamina gelmektedir. Bu halde uygulamalar tarafindan edinilen verilerin
gizliliginin saglanmasi Merkezimizin kontrolinde olamamaktadir.

o Telefonuma mesajlasma uygulamasiyla génderilsin. Kullaniimasi istenen uygulama: o Whatsapp o BiP o Diger:

Test raporunun gdnderilecedi telefon:

(Yurtdisi menseili mesajlasma uygulamalarinda verilerin yurtdisina aktarimi séz konusu olabilir.)

o E-Posta adresime génderilsin. E-Posta adresi:

(Yurtdisi menseili e-postalarda verilerin yurtdisina aktarimi séz konusu olabilir.)

Test sonugclarimin sizin belirttiginiz, sizi bize géonderen doktor veya kuruma gonderilmesini ve tibbi sonuglarinizin doktorunuzla paylasiimasini
onayliyor musunuz?

o Riza gésteriyorum. 0 Riza géstermiyorum.

Test sonuglarimin su kisilerle paylasiimasini onayliyorum:

Adi Soyadt: Akrabalik Durumu:

HASTA DAMAGEN ADINA
Ad- Soyad: Ad- Soyad:

Tarih: Tarih:

imza: imza:

Yukaridaki bilgilendirme formu ile agik riza formu, Damagen ve Hasta arasinda, Damagen tarafindan sunulacak hizmetin hukim ve kosullarini belirlemek, Hastayi
buna dair bilgilendirerek rizasini almak amaciyla imzalanmistir.

Adres: Aziziye Mahallesi Muzaffer Sarisézen Sokak No:2/1
4/4 Cankaya/Ankara Telefon: (0312) 440 4575
Website: www.damagen.com e-mail: info@damagen.com
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	Özel Damagen Genetik Hastalıklar Tanı ve Değerlendirme Merkezi
	PREİMPLANTASYON GENETİK TANI (PGT)  TESTİ BİLGİLENDİRME FORMU Bu aydınlatma metninin amacı, PGT testlerine ilişkin sizleri bilgilendirmek ve rızanızı almaktır. Sağlık hizmeti sunmamızdan önce bu bilgilendirmeyi yapmak, bizim için bir yükümlülük, sizin için ise bir haktır. Lütfen metni dikkatlice okuyunuz. Sorularınız olması halinde belirtilen iletişim yolları aracılığıyla bizimle iletişime geçmekten çekinmeyiniz. Hasta Adı Soyadı:                                                                                       TC Kimlik No: 1- PGT Nedir, Ne Zaman Yapılır?  Preimplantasyon Genetik Tanı (PGT), tüp bebek tedavisi sırasında embriyolarda “ailede bilinen tek gen hastalıkları” için ve/veya “kromozomal anormallikleri” tespit etmek için yapılan bir testtir. PGT, embriyo transferinden önce genetik olarak sağlıklı embriyoların seçilmesini sağlar. Ailedeki genetik risklere göre her aile için farklı PGT testleri özel olarak geliştirilmiştir: PGT Setup Çalışması: PGT Setup çalışması, laboratuvarda genetik analiz için gereken altyapının oluşturulması ve hastaya özel test tasarımının yapılması sürecidir. Ailede var olan genetik değişikliğin kromozom çiftlerinden hangisinde olduğunu ayırmamızı sağlayan çalışmalardır. Bu sebeple bazen eşlerin anne ve babasından bazen ailede hasta olan diğer bireylerden örnek alınması gerekebilmektedir. Bu çalışmalar yapılmadan genetik değişikliğin anneden gelen kromozomda mı babadan gelen kromozomda mı olduğu ayrılamamakta ve bu sebeple embriyolarda da sağlıklı embriyonun seçimi yapılamamaktadır. Bu çalışma sırasında:
	Hasta ve aile öyküsü dikkate alınarak genetik hastalıkların analizi için hazırlık yapılır.
	İlgili genetik analiz yöntemleri belirlenir.
	Monogenik hastalıklar için test spesifik olarak tasarlanır.
	PGT Setup çalışması, testlerin doğru sonuçlar vermesi ve hastaya özel risklerin etkin bir şekilde yönetilmesi için kritik bir adımdır.  PGT-M (Monogenik Hastalık Tanısı Amaçlı): PGT-M, aile öyküsünde genetik bir hastalık bulunan bireylerde, embriyolarda bu hastalığın varlığını tespit etmek için yapılır. Bu test için önce aile ile görüşülüp ailedeki riskler belirlenir. Eşler arasında akrabalık olan aileler başta olmak üzere tüm ailelere bize gelmelerine neden olan hastalık dışında başka bir hastalık için de riskleri olup olmadığını değerlendirmek için yapılabilecek ek testlerin bilgisi verilir. Bu ek testleri istemeyen aileler için bize bildirilen genetik hastalığa yönelik ön çalışmalar yapılır. O aileye özel bir çalışma stratejisi oluşturulur. PGT-M çalışması yapılırken hem ailede var olan hastalık sebebi olan varyanta bakılmaktadır. Hem de bu gene yakın markerlar belirlenerek testin güvenilirliği artırılmaktadır. Bu markerları belirleyebilmek için aileye yukarıda detayları verilen “setup” çalışması yapılması gerekmektedir.  PGT-A (Anöploidi Taraması Amaçlı): PGT-A, embriyolarda kromozom sayısal anomalilerini (örneğin, Trizomi 21 – Down sendromu gibi fazla kromozom olması veya eksik bir/birkaç kromozom olması durumunu) tespit etmek için kullanılır. Anöploidi, gebelik kayıplarına, embriyonun yaşamla bağdaşmamasına veya doğumda ciddi sağlık sorunlarına neden olabilen bir genetik değişikliktir.  Eşlerden birisinde Robertson tipi translokasyon olduğu zaman da bu yöntem kullanılır. Kromozomların sayısal olarak normal olup olmadığına bakılır. Ancak bu durumda ek olarak başta anormal başlayıp sonra kurtulmuş olan embriyoları ayırmak ve translokasyona dahil olan kromozomlar için birisinin anneden diğerinin babadan geldiğini test etmek için bu iki kromozoma “uniparental dizomi” testi yapılmasını da önermekteyiz. Embriyolardan bu testi yapmak için bir hazırlık çalışması (Setup çalışması ) yapılması gerekmektedir. Trizomi veya monozomiden kurtulma aşamasının embriyo gelişiminde tam olarak hangi dönemde olduğu bilinmemektedir. Bu sebeple ihtimal düşük de olsa bu testin yapılması önerilmektedir. Tüp bebek sırasında bu testi yaptırmak istemeyen ailelere gebelik oluşması durumunda doğum öncesi tanı (Amniyosentez veya koryon villus örneğinden) ve bu sırada UPD çalışması da yapılması mutlaka önerilir.   ☐ Embriyolara uniparental dizomi testi de yapılmasını istiyorum. ☐ Embriyolara uniparental dizomi testi yapılmasını istemiyorum. Sadece kromozomların sayısına bakılmasını istiyorum.  PGT-SR (Yapısal Yeniden Düzenleme Çalışması): Dengeli translokasyon taşıyıcısı veya inversiyon taşıyıcısı olan bireylerde, embriyolarda olabilecek küçük kayıp ve kazançları değerlendirmek için yapılan bir testtir. Bu test ebeveynlerden birisinde yapısal bir kromozomal değişiklik varsa öncelikle önerilmektedir.  Kombine PGT (Monogenik Hastalık ve Anöploidi Taraması): Hem kromozomal anomaliler hem de ailede risk yaratan monogenik hastalık/hastalıklar taranır. Kromozom hastalıkları tüp bebek çalışmalarında her zaman karşımıza çıkabilir. Normal yolla olan gebeliklerde spontan olarak elenen bazı kromozomal değişiklikler tüp bebek gebeliklerinde embriyolarda var olabilir. Ailede bir tek gen hastalığı riski varsa bunun riski daha yüksek olduğu için embriyolar önce bu hastalık için taranır (PGT-M). Tek gen hastalığı taşımayan yani PGT-M çalışması normal olan embriyolara anöploidi testi (PGT-A) uygulanır.  PGT-HLA (HLA Tiplendirmesi Amaçlı): Nakil için uygun doku tipine sahip embriyo seçimini sağlar. Özellikle kardeşten kardeşe nakil düşünülen durumlar için yani evde var olan hasta çocuk ile doku uyumu olan embriyonun seçimi için kullanılır. PGT-M-HLA: Hem ailede risk yaratan monogenik hastalık/hastalıkların hem de HLA tiplendirmesinin aynı anda yapılmasını sağlayan özel bir testtir. Bu testte hem ailede var olan hastalık için PGT-M çalışması yapılır. Hem de bu hastalığı taşımayan embriyolardan doku uygunluğu olan embriyonun seçimi yapılır.
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	2- Test Sonuçları Ne Anlama Gelmektedir, Hata Payı Var Mıdır, Tamamen Güvenilir Olduğu Kabul Edilebilir Mi? PGT testleri “Ailenin hasta çocuk riskini azaltmak” için kullanılır. Embriyodan alınan çok az miktarda hücreden elde edilen DNA’dan çalışma yapılmaktadır. Hata payı vardır. Özellikle 3. Gün (Cleavage evresi) biyopsilerinde 1 (Nadiren 2) hücre, 4. Gün biyopsilerinde (Alınması zordur, kompakt hücreler vardır-morula evresi) 5-10 hücre, 5. Gün (Blastokist evresi) biyopsilerinde 5-10 trophektoderm hücresi alınmaktadır. Güvenilirliği düşük olduğu için merkezimizde 3. ve 4. Gün biyopsilerinden çalışma yapılmamaktadır. Genetik sonuç olarak en güvenilir yöntem 5. Gün biyopsisidir. Yine de alınan biyopsi özellikle kromozom hastalıkları açısından tüm embriyoyu temsil edemeyebilmektedir. Çıkan sonuçların yorumlanması, bireysel duruma ve genetik analizde kullanılan yöntemlere bağlıdır. Sonuçların anlamları şu şekildedir:
	Uygun: İncelenen genetik problemler açısından embriyonun nakle uygun olduğunu gösterir. Bu sonuç embriyonun tamamen genetik olarak sağlıklı olduğu anlamına gelmez. Ancak hastalık riskini çok azaltır. Çıkan sonuç tüm embriyoyu temsil edemeyebilir. Test çok az bir DNA’dan yapıldığı için yanılabilir. Bu sebeple gebelik oluşması durumunda prenatal tanı önerilmektedir. Bu sonuç çalışılan hastalıklar dışında diğer genetik hastalıklar veya yeni oluşan mutasyonları göstermez. Otozomal resesif hastalıklar için “taşıyıcı” olan embriyoların sonucu “heterozigot” olarak raporda belirtilir. Resesif hastalıklar için “heterozigot” varyant taşıyan embriyolarda klinik bulgu beklenmez. Ama nadir de olsa bazı vakalarda, bazı varyantlarda hafif klinik bulgular olabilmektedir. Bu değişiklikler için zaten eşler de taşıyıcıdır. Otozomal dominant hastalıklar için eşlerden birisinde olan (Bazen iki eşte de olabilir) genetik varyantın embriyoda olup olmadığına bakılır. Varyantı taşıyan eşte/eşlerde klinik olsa da olmasa da bu grup hastalıklarda embriyo etkilenebilir. Bu sebeple varyantın proteini etkileme düzeyine ve hangi gende olduğuna göre bu varyantı taşıyan embriyoların etkilenme ihtimali değişmektedir. Bu sebeple genin penetransı ve varyantın özelliklerine göre raporda detaylı bilgi yazılmaktadır. Bazı genler hem resesif hem dominant kalıtılan hastalıklarla ilişkili olabilir. Bu durumda da eşlerin genetik sonuçları, genler ve varyantlar detaylı olarak değerlendirilip raporda riskler belirtilir. X’e bağlı hastalıklarda anne taşıyıcıdır. Erkek embriyoların %50’sinde bu varyantla ilişkili hastalık riski olur. Hem bu varyanta hem de cinsiyete bakılarak değerlendirme yapılır. X’e bağlı hastalıkları taşıyan kadınlarda da bazen klinik gözlenebilir. Bu konuda da raporda detaylı not yazılmaktadır. Mitokondrial hastalıklar için detaylı bilgi madde 4.2 de verilmiştir.
	Uygun değil: İncelenen genetik problemler açısından embriyonun nakle uygun olmadığını gösterir. Test edilen genetik sorunlarla ilgili embriyoda çalışılan genetik varyantın varlığını gösterir. Bu durumda doktorunuz sizinle detaylı bir şekilde durumu değerlendirecek ve alternatif seçenekler sunacaktır.
	Amplifikasyon elde edilememiştir: Yetersiz genetik materyal veya teknik nedenlerden dolayı sonuç alınamadığı anlamına gelir. Bu durumda testin tekrarlanması gerekebilir. “Re-biyopsi” yapılabilirse yani embriyodan tekrar biyopsi alınabilirse test ücretsiz tekrar edilir. Bazen bu mümkün olamayabilmektedir. (Re-biyopsinin yapılıp yapılamayacağına embriyolog ve klinikçi karar verir) Böyle bir durumda bu embriyonun nakledilmesi önerilmez.
	Açıklamayı okuyunuz: Size yapılan test sonucunda “embriyo nakli konusunda ek bilgilendirme” gereken durumlarda kullanılmaktadır. Bu özel durum size ve klinikçiye anlatılacak ve sizin ve klinikçinizin görüşüyle işleme nasıl devam edileceği belirlenecektir.
	3- Teste İlişkin Bilmem Gereken Diğer Bilgiler Nelerdir? 3.1. Testler için verilen süre yaklaşık süredir, sonuçlar daha kısa ya da daha uzun sürede çıkabilir. 3.2. Test sonrası artan DNA numuneleriniz, test validasyonu veya eğitim için kullanılmak üzere süresiz olarak saklanabilir. Yukarıdaki talep edilen testin tamamlanmasının ardından laboratuvara başvurarak kan ve DNA örneğinizin imha edilmesini talep edebilirsiniz. Bu formun onay kısmında da belirtebilirsiniz. Test doğrulama veya eğitim için numunenizin kullanımına izin verilmemesi, test sonucunuzu etkilemez. 3.3. Test sonucunda çıkan değişikliklerin bazen ek “tanı testleri” ile desteklenmesi gerekebilir. Bu durumda sizlerle iletişime geçilerek bu testler hakkında bilgi verilecektir. Önerilen ek testleri yaptırmamanız durumunda tanı başarısı azalabilecektir. Maliyetleri yüksek olan testler için ek ödemeler gerekebilir. 3.4. Testlerin bir kısmı veya tamamı, tıbben gerekli görülürse diğer bir merkeze gönderilebilir. 3.5. Nadiren ikinci bir materyal/örnek göndermeniz veya vermeniz gerekebilir. Sonuç elde edilememesi durumunda test tekrarı yapılabilir. 3.6. Numunenizi merkezimizde vermeyip kargo veya kurye ile gelmesi durumunda örneğin merkezimize ulaştığı bilgisi mesajla sizlere iletilir. Mesajda ödeme bilgileri de verilmektedir. Sizlere verilen hesap bilgilerimize ödemeyi yapıp dekontu paylaştıktan sonra çalışmalarınız başlatılır. Bu sırada örnek güvenliği merkezimizce sağlanır.  3.7. Ödemeyi yaptıktan sonra testten vazgeçerseniz, testin aşamasına bağlı olarak o ana kadar yapılan masraflar dışında kalan kısmı iade edebiliriz ancak testin önemli bir kısmı tamamlanmışsa iade yapabilmemiz söz konusu değildir. 3.8. Testlerden elde edilen bazı veriler bilimsel ya da etik nedenler ile rapor edilmeyebilir. 3.9. Testiniz, Tıbbi Laboratuvar Hizmetleri ve İleri Teknoloji Tıbbi Laboratuvar Uygulamaları Hakkında Yönetmeliğin 27.maddesinin 5.fıkrası uyarınca Sağlık Bakanlığı tarafından ruhsatlandırılmış bir başka genetik hastalıklar değerlendirme merkezinde yapılabilir. Bunun için tarafınızdan ayrıca bir ücret talep edilmez ve test hizmeti alınan merkezin ismi, adresi, değerlendirmeyi yapan uzmanın adı, soyadı raporda yer alır ve test sonuçlarınız Damagen kayıtlarında saklanır. 3.10. Eğer materyaliniz Damagen tarafından alınmadıysa, materyalin doğru alınıp alınmadığından, materyalin uygunluğundan, diğer merkezlerde yapılan bilgilendirmelerden Damagen sorumlu değildir.  3.11. Merkezimiz hekimleri, hekiminiz tarafından talep edilen test yerine bir başka testin tanı sağlamaya daha elverişli olduğunu değerlendirirse, hasta olarak sizin yararınızı korumak ve yeniden numune vermek durumunda kalmamanız için size ve/veya hekiminize bilgi verilerek uygun olduğu düşünülen test önerilir. Tıbben yapılması uygun olmayan testleri merkezimiz reddetme hakkına sahiptir.  3.12. Talep etmeniz halinde test sonucunuz tarafınıza Whatsapp, Gmail, Hotmail vb. iletişim yollarıyla gönderilebilir. Ancak, bu gibi uygulamaların yurtdışı menşeili olduğunu, bunun anlamının gönderilen iletinin yurtdışı menşeili firmaların sunucularına (serverlarına) ulaşması,
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	yani yurtdışına aktarılması olduğunu bilginize sunarız. Uygulama sahibi firmaların verilerin gizliliğini sağlaması merkezimiz kontrolünde olmayıp, gizlilik politikalarına kendi web sitelerinden ulaşabilirsiniz. 3.13. Ruhsatlı bir sağlık kuruluşu olarak genetik test gerçekleştirebilmek için kimlik, iletişim, sağlık, genetik verilerini edinmemiz gerekmektedir. Sır saklama yükümlülüğümüz gereğince bu verileri korur ve gizliliğini sağlarız. Rızanız ya da hukuki zorunluluk olmadıkça verilerinizi üçüncü kişilerle/kurumlarla paylaşmamaktayız. Eğer rıza gösterirseniz, kişisel verilerinizi anonim hale getirmek koşuluyla, özel hayatın gizliliği hakkınız ile kişisel haklarınızı korumak kaydıyla verilerinizi bilimsel amaçlı olarak yürüttüğümüz çalışmalarda kullanabiliriz. 6698 sayılı Kişisel Verilerin Korunması Kanununun 11.maddesi uyarınca: Kişisel verinizin işlenip işlenmediğini öğrenme, kişisel verileriniz işlenmişse buna ilişkin bilgi talep etme, kişisel verilerin işlenme amacını ve bunların amacına uygun kullanılıp kullanılmadığını öğrenme, yurt içinde veya yurt dışında kişisel verilerin aktarıldığı üçüncü kişileri bilme, kişisel verilerin eksik veya yanlış işlenmiş olması hâlinde bunların düzeltilmesini isteme, kanun’un 7. maddesinde öngörülen şartlar çerçevesinde kişisel verilerin silinmesini veya yok edilmesini isteme ve bu bilgilerin kişisel verilerin aktarıldığı üçüncü kişilere bildirilmesini isteme, işlenen verilerin münhasıran otomatik sistemler vasıtasıyla analiz edilmesi suretiyle kişinin kendisi aleyhine bir sonucun ortaya çıkmasına itiraz etme, kişisel verilerin kanuna aykırı olarak işlenmesi sebebiyle zarara uğraması hâlinde zararın giderilmesini talep etme haklarına sahiptir. Başvurularınızı 30 gün içerisinde yanıtlayacağız. 3.14. Laboratuvarın kapatılması, satın alınması veya birleştirilmesi durumunda tutulan hasta numunelerinin ve kayıtlarının sürekli kullanılabilirliğinin ve bütünlüğünün sağlanması Numune Saklama Süreleri Listesi ve Kayıtların Saklama Süreleri Listesi’ne göre yasal mevzuat ve Türkiye Cumhuriyeti Sağlık Bakanlığı uygulamalarına uygun olarak sağlanacaktır. Merkezimizin kapatılması, satın alınması veya birleştirilmesi durumunda hasta/ kuruluş/ hekimlere yazılı veya sözlü olarak bilgilendirme yapılacaktır. Sonrasında numunelerin ve kayıtların güvenli bir şekilde transferi ve muhafazası tarafımızca sağlanacaktır. 4- Genetik Varyantların Çalışmaya Alınma Kriterleri (PGT-M Çalışmasına Dahil Edilen Genetik Varyantlar): 4.1. Tek gen hastalıkları ve VUS çıkan değişiklikler:  Merkezimizde yapılan genetik test sonucu elde edilen sonuçlar ve tespit edilen değişiklikler; tüm dünyada olduğu gibi bizde de ACMG standartları ve rehberi (American College of Medical Genetics and Genomics-ACMG Standards and Guidelines)’ne göre değerlendirilmektedir. Bu rehbere göre değişiklikler patojenik-yüksek olasılıkla patojenik-klinik önemi belirsiz değişiklik (VUS)-yüksek olasılıkla benign ve benign değişiklik olarak değerlendirilmektedir. Patojenik ve yüksek olasılıkla patojenik sınıfında bulunan değişiklikler hastalıkla ilişkisi çok güçlü olduğu için yapılacak çalışmaya alınmaktadır. Bu değişikliklerden çalışmaya almayalım diye düşündüğümüz bir varyant sizlerde çıkarsa bunun bilgisi ve sebepleri size verilecektir. VUS şeklinde değerlendirilen değişiklikler de artık tüm dünyada güçlü ve zayıf olarak ayrılmaya başlanmıştır. Özellikle güçlü VUS’ların klinikle ilişkili olma ihtimali daha yüksektir. Güçlü VUS olarak değerlendirilen bir değişikliğe “klinik önemi yoktur” denmesi mümkün değildir. Ancak çok geniş fonksiyon çalışmaları, geniş segregasyon çalışmaları vs. sonrası bu yorumlar değişebilmektedir. Özellikle otozomal dominant hastalıklar için (Var olan iki genden birisinde varyant olduğunda klinik veren hastalıklar) eşlerden birisinde bu varyant olmasına rağmen o kişide hastalık bulguları olmayabilir. Bu durumda aile bilgileri, ailede bu genle ilişkili hastaların olup olmadığı bilgisi, bazen yapılacak aile taramaları, varyantı taşıyan kişinin klinik açıdan değerlendirilmesi ile yorum yapılması gerekebilir. Bu ek testler size önerildiğinde yaptırmamanız durumunda testin güvenilirliği düşmektedir. Bu bilgiler ışığında VUS olarak tespit edilen değişiklikler konusunda size bilgi verilecek ve sizin onayınızla PGT çalışmasına alınıp alınmayacağına karar verilecektir.  Size yapılan risk değerlendirme çalışmaları sonuçları:

	Gen adı/İlişkili hastalık/Kalıtım
	ACMG kriterlerine göre sınıflandırılması
	Genetik danışma aldım (Aldım yazın veya “+” işareti koyun)
	Çalışılmasını isteyip istemediği bilgisi
	4.2. Annenin mitokondrial DNA’da mozaik hastalık mutasyonu taşıması: Mitokondriyal genler sadece anneden geçer, bu nedenle ailedeki tüm çocuklar aynı mutasyonu anneden alır. Annede tüm hücrelerde olmayıp belli oranda mutasyon saptandığında bu değişiklik “heteroplazmik” olarak isimlendirilir. Mitokondriyal hastalıklarda heteroplazmi olması durumunda klinik bireyler arasında çok değişken seyir gösterebilir. Her bireyde normal ve mutant mtDNA karışık olarak bulunur. Kandan bakılan oranlar tüm dokuları ifade edemez. Bu sebeple kanda saptanan oranlarla uyumlu olmayan klinik ifade değişkenliği (klinik varyabilite) gözlenebilmektedir. Aynı durum embriyolar için de geçerlidir. İncelenen hücrelerde saptanan mutasyon oranının düşük olması riski azaltacaktır ancak kesin olarak klinik yorumlama yapılması mümkün olamayacaktır. Bazen varyant oranı yüksek olmasına rağmen klinik bulgu gelişmeyebilir. Size önereceğimiz PGT-M çalışmasında amaç, mutant mtDNA oranı düşük embriyoyu seçerek riski azaltmaktır. Riski tamamen ortadan kaldırmak mümkün değildir. Bu konuda birçok literatür verileri de çıkmaya başlamıştır.
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	Özel Damagen Genetik Hastalıklar Tanı ve Değerlendirme Merkezi

	RIZA FORMLARI 1- Genetik Test Rıza Formu (Hasta tarafından doldurulmalıdır.) “Genetik test hakkında bilgilendirme formunu okudum. Tarafıma test hakkında sözlü bilgilendirme yapıldı, sorularım yanıtlandı, yazılı bilgilendirmeyi okuyabilmem için makul bir süre tanındı. Testin amacı, sonuçları, güvenilirliği, raporlanma süresini ve kişisel verilerimin işlenme süreçlerini, anladım.” Sayın Hastamız; yukarıdaki beyan uyarınca, materyaliniz üzerinde genetik testin, bilgilendirme formunda belirtilen koşullarda yapılmasına rıza gösteriyorsanız, aşağıdaki boşluğa “TESTİN YAPILMASINA RIZA GÖSTERİYORUM” yazınız: (Biyotıp Sözleşmenin 5.maddesi, Anayasanın 17.maddesi ve Hasta Hakları Yönetmeliğinin 5.maddesi gereğince sağlık alanında herhangi bir müdahale, bilgilendirmeye dayalı rızanın alınmasından sonra yapılabileceğinden rıza göstermemeniz halinde testi gerçekleştirebilmemiz mümkün değildir.)
	2- Tıbben Gerekli Olması Halinde Ek Test Rıza Formu (Hasta tarafından doldurulmalıdır.) Sayın Hastamız; bilgilendirme formunda açıklandığı üzere, genetik çalışmalarda tanı konulabilmesi için tıbben gerekli olması halinde tanıya yardımcı olabilecek ek testler yapılabilmekte ya da belirtilenden başka bir testin yapılmasını süreç içerisinde değerlendirebilmekteyiz. Bunun yanı sıra başvuru yapmanıza sebep bulgular yanında testler sonucunda ortaya çıkabilecek ikincil bulgular tıbben gerek görülmesi durumunda raporlanacaktır. Bunu kabul ediyorsanız lütfen aşağıdaki kutucuklardan “Kabul ediyorum” yazanı işaretleyin. Ek testlerin yapılmasını kabul etmiyorsanız aşağıdaki kutucuklardan “Kabul etmiyorum” yazanı işaretleyin. Önerilen ek testleri yaptırmamanız durumunda tanı başarısının azalabileceğini belirtmek isteriz. Ek testlerin ücretli olması durumunda, ekibimiz sizleri bilgilendirecektir. ☐ Kabul ediyorum.          ☐ Kabul etmiyorum.
	3- Bilimsel Araştırma Rıza Formu (Hasta tarafından doldurulmalıdır.) Sayın Hastamız; Damagen Genetik Hastalıklar Değerlendirme Merkezi olarak kamu sağlığını korumak ve geliştirmek için uhdemizdeki sağlık ve genetik verilerini anonim hale getirerek bilimsel çalışmalar yapabilmekteyiz. Bu çalışmalarda özel hayatın gizliliği ve kişisel verilerin korunması için gerekli tüm idari ve teknik önlemleri almaktayız. Bu koşullar altında, bizimle paylaştığınız verilerin bilimsel çalışmalarda kullanılmasına rıza gösterip göstermediğinizi lütfen aşağıdaki kutucuklardan birisini işaretleyerek belirtin: ☐ Rıza gösteriyorum.          ☐ Rıza göstermiyorum.  4- Test Sonuçlarının Gönderilmesi Rıza Formu (Hasta tarafından doldurulmalıdır.) Sayın Hastamız; Test sonuçlarınızı size iletilecekken kullanmamızı istediğiniz yöntemin kutucuğunu işaretleyin. Bilgilerde değişiklik olması halinde bize mümkün olan en kısa sürede bilgi verin. Raporunuzun doktorunuz/refere eden kurum ile paylaşılmasını istemiyorsanız aşağıda belirtiniz. Sunucuları yurtdışında olan Whatsapp, Gmail ve benzeri yabancı menşeili uygulamalar üzerinden bizimle kurulan iletişimlerde, kişisel verilerinizin işlenme sürecine ilişkin sizleri bilgilendirmek amacıyla aşağıdaki bilgilendirmeyi yapmaktayız. Merkezimize yabancı menşeili uygulamalar üzerinden bir mesaj veya mail gönderildiğinde, bu mesaj veya mail ile edinilebilecek kimlik, iletişim, sağlık, genetik gibi size ait genel ve özel nitelikte tüm kişisel verileri sır saklama yükümlülüğü altındaki bir sağlık kuruluşu olarak korumakta ve hukuki zorunluluk olmadığı sürece 3.kişilerle paylaşmamaktayız. Bununla birlikte, bu uygulamalar üzerinden bir mesaj veya mail gönderilmesi, yalnızca Merkezimiz ile değil uygulamanın geliştiricisi olan ülkedeki ticaret şirketi ile de mesaj veya mail içeriğindeki genel ve özel nitelikteki kişisel verilerin paylaşılması, yani verilerinizi yurtdışına aktarmanız anlamına gelmektedir. Bu halde uygulamalar tarafından edinilen verilerin gizliliğinin sağlanması Merkezimizin kontrolünde olamamaktadır.  ☐ Telefonuma mesajlaşma uygulamasıyla gönderilsin. Kullanılması istenen uygulama: ☐ Whatsapp ☐ BİP ☐ Diğer:  Test raporunun gönderileceği telefon: (Yurtdışı menşeili mesajlaşma uygulamalarında verilerin yurtdışına aktarımı söz konusu olabilir.) ☐ E-Posta adresime gönderilsin.  E-Posta adresi: (Yurtdışı menşeili e-postalarda verilerin yurtdışına aktarımı söz konusu olabilir.) Test sonuçlarımın sizin belirttiğiniz, sizi bize gönderen doktor veya kuruma gönderilmesini ve tıbbi sonuçlarınızın doktorunuzla paylaşılmasını onaylıyor musunuz? ☐ Rıza gösteriyorum.       ☐ Rıza göstermiyorum. Test sonuçlarımın şu kişilerle paylaşılmasını onaylıyorum: Adı Soyadı:                                                                Akrabalık Durumu:
	HASTA Ad- Soyad: Tarih: İmza:
	DAMAGEN ADINA Ad- Soyad: Tarih: İmza:
	Yukarıdaki bilgilendirme formu ile açık rıza formu, Damagen ve Hasta arasında, Damagen tarafından sunulacak hizmetin hüküm ve koşullarını belirlemek, Hastayı buna dair bilgilendirerek rızasını almak amacıyla imzalanmıştır.
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