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TEST ADI ORNEK TiPi

[] Ttm Ekzom Dizileme (WES) [ ] Postnatal

[ ] Tim Genom Dizileme (WGS) [] Postnatal
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|:| Prenatal

Latfen kit Gzerindeki
barkodu yapistiriniz.

Please place collection kit
barcode here.

Laboratuvar
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Tarihi ve Saati:

DOKTOR BILGILERI

Dr. Ad soyad:*

Dr. Telefonu:*

Dr. e-mail :*

Dr. Kurumu:*

Kasel/imza :

NUMUNE BILGILERI

] Periferik Kan (5-10 ml EDAT’h tup)
[ DNA (Enaz 2 ug)

[ ] Diger
Alim Tarihi ve Saati :

Kabul Tarihi ve Saati :

CALISMA TURU

[ ]soLo

|:| DUO (Aile bireyleri icin asagidaki
alanlari doldurunuz.)

|:| TRIO (aile bireyleri icin asagidaki
alanlari doldurunuz.)

AILE BIREYLERI BILGILERI
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BULGULARI /

ANNE ADI/SOYADI
T.C. NO

DOGUM TARIHi

TANI VAR iSE
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BASLICA BULGULAR ve BASLANGIG YASI :

KLINIK
ENDIKASYON

BULGULAR ETKILENMIS KARDES :

OLGU ETKILENMEMIS ISE ISARETLEYINIZ :

ANAMNEZ, FiZIK MUAYENE ve TEST SONUCLARI:

[ N =1 U 6 TP P OO PSP O PO RET R TPPTRRR
TEST SONUCLARLI:

SOYAGACI :

AKRABA EVLILiGi: 0 VAR O YOK AYNIKOY: O ANNE KOKEN: BABA KOKEN:
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TUM EKZOM DIZILEME (WHOLE EXOME SEQUENCING) / TUM GENOM DiZILEME (WHOLE GENOME SEQUENCING) TESTLERI ILE ILGILI
BILGILER

Tum Ekzom/Genom Dizi Analizi Nedir?

Genom, bir canlinin kalitsal materyaline verilen isimdir. Viicut fonksiyonlarini diizgiin bir sekilde yerine getirmek amaci ile ihtiya¢ duyulan proteinleri

kodlayan genlerin DNA dizilerinin tamamina ekzom adi verilir. Ekzom diginda kalan genom bdélgeleri, genlerin aktivitesini diizenlemekte rol alir. DNA

dizisindeki degisiklikler hastaliklara sebep olabilir. Hastalik yapici DNA degisiklerinin cogunlugunun protein kodlayan boélgelerde meydana geldigi

bilinse de bu bélgeler disinda meydana gelen degisimler de hastaliklara yol acabilir.

Tum ekzom dizileme ile protein kodlayan bélgelerin dizisi, tim genom dizileme ile DNA dizisindeki protein kodlayan ve bunun disinda kalan bélgelerin

dizisi Yeni Nesil Dizileme (Next Generation Sequencing) teknolojisi ile elde edilerek, referans insan genomu ile karsilastirilir. Sonrasinda biyoinformatik

analizler ile stiphelenilen hastaligin/endikasyonun nedeni olabilecek genetik degisiklikler degerlendirilir.

Sonuglar

Tum ekzom/genom analizinde sonuglariniz referans insan genomu ile eslestirilip karsilastiriimaktadir. Elde edilen verilerden her zaman kesin taniya
ulagilamamaktadir. Analiz sonuglari degerlendirilirken, klinik ve biyoinformatik veritabanlarindan faydalanilarak veri analizi tamamlanmaktadir. Bu test
raporlarinda, ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics) kriterlerine gére siniflandiriimis, hastalik/endikasyon ile iliskili oldugu
diistiniilen Patojenik (hastalik yapici), Olasi Patojenik veya Kilinik Onemi Kesin Bilinmeyen Varyantlar (degisiklikler) listelenmektedir. Ayrica, Klinik
Onemi Kesin Bilinmeyen Varyantlar kendi iginde “Giiglii Klinik Onemi Kesin Bilinmeyen Varyantlar ve Zayif Klinik Onemi Kesin Bilinmeyen Varyantlar”
olarak siniflandirilmaktadir. Sonuglarin genetik danisma esliginde verilmesi uygundur.

Patojenik: Patojenik sonug, gtincel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden olan hastalik yapici varyant/varyantlarin tespit
edildigini gésterir.

Olasi patojenik: Olasi patojenik sonug, glincel bilimsel verilere dayanarak hastanin klinik bulgularina neden oldugu kesinlesmemis ancak testi yapilan
kiginin bulgularini agiklama ihtimali olan veya hastalik yapma ihtimali oldugu dugiiniilen varyant/varyantlarin tespit edildigini gosterir.

Negatif: Negatif sonug giincel 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.

Klinik Onemi Kesin Bilinmeyen Varyantlar: Klinik 6nemi kesin bilinmeyen varyant sonucu, hastanin bulgulariyla iliskili olabilecek klinik 6nemi belirsiz
(VUS) varyant/varyantlarin tespit edildigini gésterir. Bu tip varyantlarin hastaliga neden olup olmadigini belilemek igin yeterli bilimsel ve tibbi bilgi
yoktur. Belirsiz bir varyantin etkisini daha iyi anlamak icin aile bireylerinin test edilmesi, sonrasinda giincel literatiir bilgisi esliginde yeniden analiz
amacli diizenli kontrol gerekebilir. Bu ve yeni, ek test (6rnegin anne-baba ve diger aile bireyleri) veya analiz isteminin yapilmasi takip eden hekimin
sorumlulugundadir ve ayri onaya tabidir. Verilerin yeniden degerlendirilmesi ek mali ylikimliiliikler getirebilir.

Test sonuglarinin kigide olusturabilecedi kaygi ve psikolojik durumlardan Ozel Omega-Pro Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi sorumiu degildir.
Tesadufi Bulgular

Tim ekzom/genom testlerinde ayni anda birgok gen analiz edilir, bunun sonucunda hastanin mevcut belirti ve bulgulariyla iliskili olmayan bazi
degisiklikler saptanabilir. Bu degdisikliklerin diger aile bireyleri igin de risk yaratabilecegi g6z éniinde bulundurulmalidir. Bu tiir degisikliklere tesad(ifi
(rastlantisal) bulgular denir. Tesadlifi bulgular yalnizca hastanin onayi oldugunda incelenmekte ve raporlanmaktadir. indeks olgularda tanimlanan
tesadiifi bulgularin diger aile bireylerinde incelenmesi ayri onaya tabidir. Bu sonuglarin kiside olusturabilecegi psikolojik durumlardan Ozel Omega-
Pro Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi sorumlu degildir.

Tiim Ekzom/Genom Analizinde Ebeveynlere Ait Orneklerin Kullanimi

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

Testlere ait Kisitlamalar

Yapilmasi planlanan genetik testin, asagida agiklanan nedenlerle, hastanin klinik bulgularinda sorumlu genetik degisikligi saptamamasi miimkdnd(ir.
Test sonuglarinin hastaliga neden olan degisikligi agiklayamadigi ve normal olarak yorumlandigi hallerde hastada genetik ve/veya genetik olmayan
baska hastaliklar dislanamamaktadir. Bu test; testi yaptiran kigilerin, diger aile (yelerinin ve/veya dogacak ¢ocuklarinin tamamen saglikli olacagini
garantilemez.

Tiim ekzom/genom dizileme testi, mevcut teknik kisitlamalar nedeniyle hedeflenen tiim bélgeleri tamamen kapsamayabilir, hastalik yapici degisiklikleri
tamamen dislamayabilir ve her tip genetik degisikligi analiz edemez. Ekzon, ekzon-intron bileskesindeki nokta mutasyonlari ve kiigiik
delesyon/duplikasyonlari tespit edebilirken; incelenemeyen bdélgelerdeki (regiilatér, promoter, derin intronik vs.) degdisimleri, blyik
delesyon/duplikasyonlari, kompleks yeniden diizenlenmeleri, dengeli translokasyonlari, tekrarlayan dizi bélgelerini, kopya sayisi dedgisimlerini,
mozaisizmleri, mitokondriyal DNA mutasyonlarini, metilasyon bozukluklari gibi epigenetik degisimleri tespit edemez. Ekzon-intron bileske bélgesinin
kapsam ve okunma derinlikleri degiskenlik gésterebilir.

DNA tabanli olarak yapilan bu testin biyoinformatik analizlerinin tamamina yakini yurtdisi kaynakli veritabanlari esas alinarak yapilmakta ve bu
hastaliklarin gogunda (lkemiz niifusu i¢in tanimlanmis mutasyon profilleri ve/veya polimorfik ézellikleri cok az bulunmakta ya da bulunmamaktadir.
Nadir polimorfizmler yanlis pozitif/negatiflige yol agabilir. Bu nedenle pozitif/negatif sonuglarin klinik bulgular dogrultusunda, test yapilan kisiyi takip
eden hekim tarafindan degerlendiriimesi ve gerekli gériildiigii takdirde diger tani yéntemleri ile dogrulanmasi gerekmektedir.

Bu testin dogrulugu, daha énceki kemik iligi nakli, yakin tarihli kan transfiizyonu ve DNA'y1 etkileyebilecek diger tedavi yéntemlerinden etkilenebilir.
Test igin elde edilen DNA, germ hlicrelerinden degil, kan hticrelerinden elde edildigi igcin ¢ok nadir de olsa kimerizme bagli sonug farkliliklari
saptanabilir.

Sonuglarin yorumlanmasi glincel genetik verilere dayanmaktadir. Gelecekte giincel bilgiler ile yeniden analiz sonrasi sonuglarin degismesi
mimkdinddr. Yapilan genetik testin sadece bu formda hekiminiz tarafindan belirtilen hastalik/endikasyon igin oldugu, analiz ve raporlamanin belirtilen
sebebi agiklamaya yoénelik yapilacagi unutulmamalidir. Tiim ekzom/genom testinden elde edilen sonuglari dogru bir sekilde yorumlayabilmek igin
dogru klinik bilgiler, 6nceden yapilmis tiim testlerin sonuglari ve aile éykiisii olduk¢a énemlidir. Saglanan bilgiler yanlis ve/veya eksikse sonuglarin
yanlig yorumlanmasi meydana gelebilir. Test sonuglari, ek testlerin dikkate alinmasi gerektigini gésterebilir. Yapilan testin bir dizi laboratuvar islemi
gerektirdigi hatirda tutulmalidir. Bu da etiketleme hatasi, sekreterya hatasi gibi basit hatalar nedeniyle yalanci pozitif/negatif sonug¢ olasiligini
dogurabilir. Hekimin, klinik degerlendirme esliginde, raporla klinigin uyumsuziugu halinde yeniden analiz ve/veya tekrar testi istemesi kendi
sorumlulugunda olup, énem arz etmektedir.
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Tim Ekzom/Genom Dizileme Onay Bolumu

Genetik analizlerin yapilabilmesi igcin Genetik Dederlendirme Merkezimiz, yasal olarak onayiniza ihtiyag duymaktadir. Tiim ekzom/genom dizi analizi
icin hastadan veya velisinden/yasal olarak yetkilendirilmis bir yakinindan yazili onay alinmasi ve formun imzalanmasi zorunludur. Bu form; hasta/yasal
vasisi 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 i¢in (veya velayetiniz altinda olan veya refakat ettiginiz biri icin) bu formda belirtilen teshis/belirtileri agikliga
kavusturmak lizere tiim ekzom/genom dizi analizi yapmayi tavsiye etmistir.

Tum Ekzom/Genom Dizi Analizi

Arastirma Materyali: Genetik Test, kalitsal maddeyi (DNA) arastirmayi amacglamaktadir. Bu amagla kullanilan érnek, cogunlukla periferik kan drnegidir,
bu amacla koldaki damarlardan igne araciligiyla 5-10 ml kan alinmas: yeterli olacaktir. Nadiren hafif morarma, hafif agri ve ¢ok nadiren enfeksiyon
kapma, ignenin travmatize edici etkisiyle olasi sinir-damar hasari olusmasi disinda bilinen saglik riski yok kabul edilebilir. Alinan érnegin veya DNA
6rneginin yeterli olmamasi durumunda veya taninin dogrulanmasi i¢in yeniden érnek alimi gerekebilir ve test tekrar edilebilir. Y eterli DNA ikincil Urtinleri
elde edilememesi ve/veya istenilen kaliteye ulagilamayan durumlarda yeniden érnek istenebilir. Ik analiz sonrasinda herhangi bir bulgu saptanmasi
veya tasiyicilik analizi gerektiginde anne, baba ve/veya diger aile lyelerinden ilave test yapilmasi énerilebilir.

Sonuclanma Siiresi: Testlerin sonuglandiriimasinda web sitemizde bulunan veya bilgi aldiginiz hekim/personelimiz tarafindan belirtilen siireler, normal
sartlar altinda ortalama test sonuglanma siireleridir; ancak hastaya ézel farkliliklar veya daha ileri inceleme ihtiyaci veya yurt ici/yurt disi baska
laboratuvarlarla ortak ¢alisma ihtiyaci nedeniyle belirtilen ortalama sonuglanma stireleri asilabilir.

Kalan kan érneginiz saklanacak veya yasal saklama stiresinin sonunda yok edilecektir. DNA 6rneginin ileride ek genetik testler igin kullaniimasi
gerekebilir. Elde edilen veriler ise klinik takip icin énem arz edecektir. Ornegin, yeni numune alinmasina veya yeni bir test yapilmasina gerek kalmadan
veriler Gzerinden analiz tekrarlanabilir ve/veya genisletilebilir.

0 Kabul ediyorum.
0 Kabul etmiyorum, yasal yukimlultkler ortadan kalkinca numunelerim imha edilsin.

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

Anonimlegtirme sonrasinda ise veri ve materyale iliskin haklar Ozel Omega-Pro Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi'ne ait olacaktir.

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

o0 Kabul ediyorum.
o0 Kabul etmiyorum, yalnizca tarafimca onayi verilen ek calismalar icin kullaniimak amaciyla saklansin.

Hekimimin hastaligim ile ilgili durumlar disinda saptanan rastlantisal bulgularin tarafima veya hekimime iletilmesine /raporlandiriimasina onay
veriyorum. Bu konuyla ilgili bilgilendirme ilgili baslik altinda yapilmistir.
(Prenatal 6rneklerde tesadfi bulgular incelenmemektedir)

o Kabul ediyorum o Kabul etmiyorum

Tim genetik veriler kigiseldir ve lglincli sahislarla paylasilamaz. Merkezimizde sadece test istedini yapan hekiminize e- posta ile 6n bilgilendirme
yapilmaktadir. Islak imzali 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 kigiye ulastirilabilir. Bunun igin yetkilendirme isteginizi el yazinizla
belirtmeniz gerekmektedir.

Sonucla ilgili Bilgi Alma Yetkisi:

Hastanin veya Velayet Sahibinin Onayi

Tum ekzom/genom dizilemei ile ilgili bilgi edindim, yazili bir agiklamasini aldim, okudum/birine okuttum ve anladim. Analizin teknik 6zellikleri ve
kisitlamalari hakkinda eksiksiz bilgilendirildim. Yalanci pozitif/negatif sonug olasiliklari, testin tekrar ¢alisiimasi ve/veya analiz edilmesi gerekliligi,
yeniden numune alinma ve ek numune istenme ihtimallerinin oldugunu anladim. Kan &rnegimin genetik testini, kendi laboratuvarinda yapmasi ya da
gerekli gériildiigii taktirde yurt ici veya yurt diginda bir laboratuvarda yaptirmasi igin Ozel Omega Genetik GHDM'’ye onay veriyorum.

Yazidaki tibbi terimler agiklanarak soru sormak ve karar vermek igin yeterli siire tanindi. Istedigim zaman ek bilgi talebinde bulunma hakkina sahip
oldugumu biliyorum. DNA tabanli testlerin karmasikligi ve test sonuglarinin 6nemi nedeniyle, sonuglarimin hekimler araciligiyla rapor edilecegini ve
test sonuglari igin hekimlerle iletisime gegmem gerektigini kabul ediyorum.

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

Bu iznimi istedigim an herhangi bir gerekgce gbstermeksizin kismen veya tamamini geri alabilecegimi ve test sonuglari hakkinda bilgi almama hakkim
oldugunu biliyorum.

Hasta /Velisi Adi/ Soyadil imza : Tarih 1 /11| Sahit Adi/ Soyadi/ imza : Tarih: 1/ 1_1

Doktor Kase/imza :
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