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GENETIK TESTE AIT BILGILER

1.

Yapilacak genetik testin amaci SMA (Spinal Muskdler Atrofi) hastaliginin olasi en yiiksek tasiyicilik formunu tespit etmek olup
baska genetik hastaliklarin tanisini veya tasiyiciligini kapsamaz. Sonugla birlikte baska bir genetik teste gerek duyulabilir veya
analizin tekrarlanmasi gerekebilir.

Calisilacak yontem kan 6rneginden elde edilen DNA materyalinde uygulanan Gergek-zamanli kantitatif Polimeraz Zincir
Reaksiyonu (gPZR) teknigini kullanir ve SMN1 geni 7. ekzon dozundaki degisikleri tespit etmeye yoneliktir. Bu yontem SMA
hastaligina ait tasiyicihdin yaklasik %90'inda tespit edilen “1+0” olarak tanimlanan formu yaklasik %95 hassasiyette ve
0zgunlikte gosterebilmektedir. Uygulanan bu test diger nadir SMA tasiyiciliklarini (“2+0” formdaki delesyonlari, patojenik dizi
varyantlarini ve mozaikligi), SMN2 geni dozundaki degisiklikleri ve SMA hastaliginin ayirici tanisina giren diger genlerdeki
tasiyiciliklari gésteremez.

Tum diger genetik testlerde oldugu gibi, 6rnek analizinde kiglk bir basarisizlik veya hata olasiligi mevcuttur. Bu durumlar
teknik ya da kisinin DNA’sinda gdérilen nadir varyantlarla iligkili olabilmektedir. Bu durumlarla kargilasmamak icin genis énlemler
alinmakla birlikte % 100 garanti verilemez.

Ornegin yeterli olmadigi, uygun kosullarda alinmadigi/génderiimedigi gibi durumlarda tekrar érnek istenebilir.

Genetik test sonucuna ait bilgiler yalnizca laboratuvarin yetkilileri tarafindan erisebilen bir veri tabaninda saklanir. Ornegin
alindidi bireye ait bilgiler ve sonuglar bireyin kendisi veya yazih izin verdigdi yakinlari, ilgili hekim ve yasal zorunluluklar diginda
Uglincl sahislara aktarilamaz. Ayrica bireyler test sonuglarini bagli olduklari aile saghgi merkezlerinden 6grenebilirler.
Tasliyicilik tespit edilen bireyin genetik danismanlik almasi igin en yakin tibbi genetik poliklinigine bagvurmasi gereklidir.

Ornek Alinan Kisinin Beyani

Yukaridaki aciklamalari érnegimi vermeden énce OKUDUM ve ANLADIM. islemle ilgili bilgiler bana aktarildi, sorularima cevap

verildi.

Bu kosullarda kendime yapilacak SMA hastaligi tasiyiciligini tespit etmeye yonelik genetik analizler icin kan 6érnegi alinmasina,

testin yapilmasina ve test bitiminde benden alinan biyolojik drnegin imhasina, gerektiginde biyolojik érneklerden yapilan testlerin

sonuglarinin etik kurallara uyulmasi kosuluyla bilimsel ¢alismalarda kullanilmasina, hicbir baski ve yukumlulik olmadan kendi

rizamla
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