Hastalar icin bilgilendirme sayfasi
Genis ¢apli DNA arastirmasi

Doktorunuz sizde genis capli DNA arastirmasini yapiimasini 6nerdi. Bu arastirma hakkinda daha
fazlasini burada okuyabilirsiniz.

Bu arastirma neden yapilir?
Sizde bulunan rahatsizlik/belirtiler, DNA’daki yapisal bir dizim hatasindan kaynaklanmaktadir. DNA
arastirmasinin amaci, bu hatayi tespit etmektedir.

Arastirma icin neler gereklidir?

Arastirma igin sizden kan alinir. Bu islem i¢in sizin karninizin a¢ olmasi gerekmez. Alinan bu kandan
DNA elde edilir. Bazen, ebeveyn ile cocuk arasindaki DNA’yi1 kiyaslamak (izere 6z anne babanizin
kanina da ihtiyag¢ duyulur.

Hangi arastirma?

[ ] Gen paketi: hastali§iniza neden olabilecek bilinen birkag genin arastiriimasi.
] WES (whole exome sequencing): tiim genlerin arastirildigi DNA-arastirmasi.
] WGS (whole genome sequencing): tiim genlerin ve genler arasindaki DNA'nin arastirildig

DNA-arastirmasi.

Sonug ne olabilir?

1. Sebep bulundu
DNA icinde sizin/ rahatsizligina (olasilikla) neden olan yapisal bir dizim hatasi bulundu. Bu
durumda irsiyet konusunda daha fazla bilgi verilebilir. Bazen de durumunuzun ileride nasil olacagi
ve bir tedavinin mimkin olup olmadigi konusunda bir tahminde bulunabilir.

2. Sebep bulunamadi
DNA icinde sizin rahatsizligina (olasilikla) neden olan yapisal bir dizim hatasi bulunamadi. Bunun
iki nedeni olabilir:
1. DNA icinde rahatsizliginiza neden olan yapisal bir dizim hatasi yoktur.
2. DNA icinde yapisal bir dizim hatasi vardir ancak, mevcut arastirma ile bu heniz tespit

edilememistir. Doktor sizinle daha ileri arastirmalarin olasiliklarini gérisur.

3. Sonug belirsizdir
Bir DNA degisikligi bulundu ancak, bunun sizin rahatsizligina neden olmasini belli degildir. Bu
durum hicbir sey ifade etmiyor da olabilir. Bazen diger akrabalarin arastiriimasi faydali olabilir.
Akrabalariniza boyle bir arastirmaya katilmalarini sorup sormadiginiza kendiniz karar verirsiniz.

ikincil bulgular

Yukarida sayilan sonuglarin yaninda DNA icinde sizin rahatsizligina neden olmayan ancak, baska irsi
bir hastalikta rol oynayan yapisal bir dizim hatasi bulunabilir. Bu hususa ikincil bulgu denilir. ikincil
bulgu ihtimali dtgtktlr. Doktor size ikincil bulgularin bazi 6rneklerini verecektir.
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Ne tiir ikincil bulgular vardir ve sizinle goriisiiliir?
1. Tibbitedavi veya kontrol miimkin ise, bir rahatsizligin egilimi size bildirilir. Bu hususu 6grenmek
istemediginiz takdirde bunu belirtebilirsiniz (opt-out).

2. Tibbi tedavi veya kontrol (ilgili rahatsizlik hakkindaki mevcut bilgiye esasen) miimkiin degilse
rahatsizligin egilimi size bildirilmez. Bu hususu 6grenmek istediginiz takdirde bunu belirtebilirsiniz
(opt-in) (dahil olmak).

3. Sizin veya ¢ocugunuzun gelecekteki olasi cocuklari(niz) igin yiksek bir ihtimal (%25 veya daha
fazla) bir klinik tablo ¢ikarsa, durum size bildirilir. Bu hususu 6grenmek istemediginiz takdirde
bunu belirtebilirsiniz (opt-out).

Arastirma neleri yapamaz?

Bu arastirma ile tiim irsi hastaliklar bulunmaz. DNA-arastirmasi sizin rahatsizliginin nedenini
aramaktadir. Bazen bir ikincil bulgu gibi baska husus da bulunabilir ancak, bu tiir hususlar aktif olarak
aranmaz.

Akraba i¢in sonuglar

Sonug akrabalar igin, simdi veya gelecekte, dnemli olabilir. Belki onlarin veya (gelecekteki)
¢ocuklarinin bu rahatsizliga yakalanma riski yiiksek olabilir. Boyle bir durum s6z konusu oldugunda
doktorunuz, akrabalariniza iletmek Uzere size bilgi verir.

Sonucu ne zaman/nasil alirnm?
Doktor sizinle sonucu nasil ve ne zaman alacaginizi gérusar.

Masraflarin karsilanmasi

Masraflar, bazi bitge policeleri harig, saglik sigortasi tarafindan karsilanir. Bu hususu kendi saglik
sigortanizdan arastirabilirsiniz. Siz sadece o yil heniz kullanilmamis olan kendi riziko payinizi
odersiniz. Onlarin DNA’siI sizin DNA'niz ile karsilastiriimak icin ebeveynlerinize DNA arastirmasi mi
yapilir? Bu durumda masraflar saglik sigortaniza girmektedir.

DNA arastirmasi sigortalarimi etkiler mi?

irsiyet arastirmasi, 6rnegin is goremezlik sigortasi veya hayat sigortasi gibi sigortalarin yaptiriimasini
etkileyebilmektedir. Sigortalama ve irsiyet konulari hakkinda daha fazla bilgiyi www.erfelijkheid.nl
adresli web sayfasinda okuyabilirsiniz. Ya da sigortaciniza veya danismaniniza sorabilirsiniz.

Yeniden iletisime gegmek

DNA arastirmasi tamamlandiktan sonra rahatsizligin sebebi daha fazla aktif bir sekilde arastirilmaz.

Gelecekte sizin icin dnemli olabilecek yeni bilgiler yine de ortaya cikabilir.

e Bir sebep bulunmamigsa kendiniz, 3-5 yil sonra bélimimiizle yeniden iletisime gegebilirsiniz. O
zaman DNA arastirmasinin verilerinin yeniden analiz edilmesinde yarar olup olmadigina
bakilabilir.

e Nadir durumlarda Klinik Genetik bolim sizinle iletisime gegecektir. Bunu istemediginiz takdirde
bu hususu izin formunda belirtebilirsiniz.

Mdteakip arastirmasinin olasi masraflari saglik sigortacisina faturalandirilir.
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DNA’nin akibeti nedir?

o Gerektiginde DNA’niz genetik test uygulanmasi icin baska bir ulusal (uluslararasi) laboratuvara
gonderilir. Bu islem sirasinda sizin kisisel bilgilerinin gizliligi teminat alina alinmistir.

o DNA genetik béliminde depolanir. Kanuni kurallara gére saklanir. Bu bilgiler, 6rnegin sigorta
sirketleri gibi baskalarina iletilmez.

e Test sonuglarint mimkin olabildigince iyi anlayabilmek i¢in bu sonuglar baska ulusal (uluslararasi)
laboratuvarlarla paylasilabilir. Bu islem kodlanmis olarak yapilir, yani bu, ad ve dogum tarihi
yerine bir kodun kullanildigi anlamina gelir. Bilgileriniz sadece testi yapan laboratuvarca
izlenebilir. Kisisel bilgilerin gizliligi bu slire¢ esnasinda bu sekilde garanti altina alinmistir.

e Siz DNA’nin dahaileri bilimsel arastiriimasina yonelik kullanilmasina izin verebilirsiniz. Boyle bir
durumda bilgileriniz dikkatle ele alinir. Bu husus size dogrudan bir fayda saglamaz. Pek nadir
durumlarda bir arastirmaci, saghginiz veya akrabalarinizin sagligi icin dnemli olabilecek bir
seylerin izine rastlar. Boyle bir durumda doktor, sizi konu hakkinda bilgilendirecektir.

Sorulariniz var mi?

Bu bilgileri okuduktan sonra halen sorulariniz var mi veya vermis oldugunuz izni degistirmek mi
istiyorsunuz? O halde [tel / emailadres] vasitasiyla [naam ziekenhuis] adli hastanenin Klinik Genetik
bolimine bagh doktorla iletisime gecin.
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