Genetik muayenelerden Once / sonra Genetik Tanllama  Yasasina
uygun Bilgilendirme / Dani  gma Hizmeti konusunda Bilgiler

Sayin Hasta

Kendinizde veya aile fertlerinizde kalitsal (ailevi, irsi) bir hastalik olma ihtimali bulunuyor ya da prenatal tani (dogum
oncesi teshis) koydurmak istiyorsunuz. Tiptaki gelismeler sayesinde kromozom ve gen yapisindaki bircok degisiklik
hastanin viicudundan sadece uygun bir drnegin alinarak incelenmesi ile tespit edilebilmektedir. Ancak, her genetik
muayeneden 6nce hastaya ilgili hekim tarafindan muayenenin 6zelligi, anlami ve ilerideki olasi sonuclari hakkinda
bilgi veriimesi zorunludur (hastay! bilgilendirme yikimlilugi). ister hastalanma tehlikesi altinda olan saglikli
hastalarin muayenesinde (prediktif teshis, 6rnedin nérodejeneratif bir hastalii olan veya kalitsal gecisli bir kanser
hastaligina yakalanma riski bulunan hastalarda), ister dogum o6ncesi tanilama (teshis arastirilmasi ve teshis
koyma) gerceklesecekse, hastalara daima genetik danigsmay! teklif etmek zorundayiz. Danigsma hizmetinin icerikleri
hakkinda size 6nceden aciklamalarda bulunuldugu takdirde ise sizin bu danisma hizmetinden yararlanmaktan
vazgecme hakkiniz vardir. Dolayisiyla bu yazimizin asagidaki kisimlarinda genetik danisma hakkinda size ayrintili
bilgiler vermek, danisma sayesinde neler elde edebileceginizi agiklamak istiyoruz.

Genetik danismanin amaci, kalitsal olabilecedi distnilen hastaliginiz (ya da aile fertlerinizden birinin bu ttr
hastaliklardan olabilecegi dusindlen rahatsizhigi) ile ilgili sorulariniza cevap bulmaniza ve bunun yasam/aile
planlamanizi hangi sekillerde (yani risk yoniinde) olumsuz etkileyebilecedini kavramaniza yardimci olmaktir.
Genetik danismanin hangi seviyede yardimci olacagl ise hem mevcut rahatsizliga hem de cevabini beklediginiz
sorularin mahiyetine baghdir. Genetik danismada gortsulen konular ve genetik riskler hakkinda verebilecegimiz
yorumlarin kesinligi de aynen bu iki faktore gore degisebilir.

Genetik dani sma daima_asagidaki iceriklere sahiptir:

» Cevabini istediginiz sorularin ve danismadan beklenen amacin karsilikli gérismede aydinlatiimasi

» Kendi hasta 6ykiniz ve aile 6ykisit (anamnez)

» Mevcut tibbi bulgularin ve muayene raporlarinin degerlendirilmesi

* Mimkin oldugunca tam ve kesin olmasi hedeflenen bir genetik teshis

» SOz konusu olabilecek hastalik veya 6zurler hakkinda ayrintili bilgiler

« Ozel genetik riskler konusunda tahmini bir degerlendirme

» Mevcut olan genel genetik risklerin agiklanmasi

« Yukaridaki bilgilerin bundan sonraki yasam/aile planlamaniz i¢in ve icabinda sagliginiz konusunda da ne gibi
bir anlam tasiyabilecegi, hangi etkileri dogurabilecegi hakkinda ayrintili bir danisma gorismesi

Gerekli goriildi_qu takdirde genetik dani smaya asagidaki icerikler de dahil olabilir:

« Sizin veya aile fertlerinizin fiziksel muayenesi
* Vliicudunuzdan 6rnek alinmasi (6rnegin kan, tikurik, amniyon sivisi vs.)

Sayet sizinle yapacadimiz gérismede bugiine kadar farkina varmamis oldugunuz ek riskler ortaya ¢ikarsa bunlar
size aciklariz. Bu durumda, size bu konuda bilgi vermeye devam edip etmememize, sizi bilgikendirmekte daha da
ileri gidip gitmememize ve daha ayrintili tibbi-genetik muayenelerin yapilip yapilmamasina sadece siz karar
verirsiniz.

Diger bir deyisle, siz buna bizzat karar vermediginiz takdirde tarafimizca herhangi bir genetik muayene yapilmaz.
Bu degerlendirmeler esnasinda, gunamuziin tibbi bilgilerine gére herhangi bir saglik zarari dogurmadigi bilinen
dikkat cekici durumlar da ortaya cikabilir. Bu tir dikkat ¢ekici durumlar size sadece eder muayene isteminin yerine
getirilmesi icin gerekli ise bildirilir. Mevcut olabilecek her turll rahatsizliklarin birgogunda asil sebebinin ne oldugu
bilinmeyeceginden, hepsinin kapsamli bir sekilde tibbi yonden aydinlatiimasi ve Uzerlerinde ayrintili bir tanilama
(teshis arastiriimasi) yapilmasi mimkin degildir. Ayrica siz veya aile fertleriniz ve tabii ki ¢cocuklariniz icin higbir
hastalanma riskinin bulunmadidini kesin olarak belirlemek de imkansiz bir seydir. Bazi hastalarda belli bir
hastaligin veya 6zriin olugsma ihtimali konusunda tam ve belirgin yorumlar verilemez. Hastalanma (Tekrarlanma)
riskinin distk oldugunu belirtecek olursak dahi yine de bu hastaligin meydana gelme ihtimali vardir. Gebelikte
dogustan hastaliklarin ve deformasyonlarin ortalama siklik orani yiizde 5'tir (yani 20’de 1).

Danismanin en 6nemli icerikleri yazili sekilde belgelenir ve gerekirse sizin igin d6zetlenir. Hangi doktorlara bilgi
verilecegine sadece siz karar verirsiniz. Sizden alinan kan ya da doku 6rnegdinin sadece bir yerde degil cesitli
laboratuarlarda incelenmesi s6z konusu olabilir. Bu incelemelere katilan tim personel, hekimlerin tabi oldugu
sir saklama yukumliligune uymak zorundadir ve 6zellikle kisisel bilgilerin gizliligi olmak Uzere tim yasal
hiakumler yerine getirilir. Herhangi bir sorunuz varsa size her zaman memnuniyetle yardimci oluruz.
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