MIKROGEN

GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZi

Hasta Ad1 Soyadi Tarih: ... J A /20.....
Yas / Cinsiyet .
Gonderen Doktor/Merkez : Ornek Bilgisi
[JKan [J Amnion Sivist
' O Kemik iligi ocvs
Endikasyon [JKord Kant [ Diisiik
Gebelik Haftasi OPGT CIDiger ...,

Sitogenetik Tetkikler
[J Amnion s1visindan kromozom analizi

Molekiiler Sitogenetik Tetkikler (FISH)

[0 Amnion sivisindan hizli andploidi paneli-1 (13,18,21)

O Koryon villus érneginden (CVS) kromozom analizi

[J Amnion sivisindan hizli andploidi paneli-2 (13,18,21,X.Y)!

[ Periferik kandan kromozom analizi

[J Cri du Chat Sendromu

[0 Kordosentez materyalinden kromozom analizi

[ DiGeorge Sendromu

[ Diisiik materyalinden kromozom analizi

[J Prader Willi / Angelman Sendromu

[ Deri biopsi kiiltiiriinden kromozom analizi

[ Philadelphia kromozomu FISH analizi

[ Kemik iligi kiiltiirii [J Hematolojik kanser paneli

1 DEB testi O, Sendromu FISH analizi?
Molekiiler Genetik Tetkikler Molekiiler Mikrobiyoloji Tetkikleri
[J Faktor I (G20210A) [0 Adeno Virus DNA Real Time PCR

[J Faktor V Leiden (G1691A)

[J Brucella DNA Real Time PCR (melitensis, suis, abortus)

[J Faktor V Cambridge (A1299G)

[J Chlamydia trachomatis DNA

COMTHFR ( C677T) [JCMYV DNA Real Time PCR
COMTHFR ( A1293C) CJEBV DNA Real Time PCR
[JFMF Gen Mutasyonu CJHBV DNA Real Time PCR
[JJAK 2 Gen Mutasyonu CJHCV RNA Real Time PCR
[JKistik Fibrozis [JHIV Testi (PCR)

[J Talasemi [JHSV-1,2 DNA Real Time PCR

Y kromozom mikrodelesyonu

[J Human Papilloma Virus DNA Real Time PCR

[ PAI-1 (Plazminojen akivator inhibitor)

[JHuman Papilloma Virus Genotipleme Real Time PCR

[ Spinal Muskiiler Atrofi (SMA)

[J Mycobacterium tuberculosis Complex DNA

[ Trombofili Paneli (Faktor 11, Faktor V, MTHFR)

[ Mycoplasma genitalium DNA

[J Bardet Biedl Sendromu

[J Mycoplasma hominis DNA

[J Gaucher Hastaligi

[J Neisseria gonorrhoeae DNA

[J Kalitsal Isitme Kayb1 (Konjenital Sagirlik)

[ Parvoviriis DNA Real Time PCR

[J Niemann-Pick Hastalig1

[J Rubella Virus RNA Real Time PCR

[J Tay-Sachs Hastaligi

[J Toxoplasma gondii DNA Real Time PCR

[J Wilson Hastaligi

[J Ureaplasma urealyticum DNA

[ Diger?

[ Diger?

Farmakogenetik Panel

Preimplantasyon Genetik Tam (PGT)

Goz Hastaliklar1 Paneli
[JKornea Distrofisi

[0 Optik Atrofi

[J Retinitis Pigmentoza
[J Usher Sendromu

Incelenen ilaclar Genler [ Anéploidi Taramasi - Multicolor FISH
[J Warfarin/Kumadin CYP450 2C9, VKORC1 [J Anoploidi Taramasi - CGH Array (24sure)
[J Venlafaksin, Risperidon, Fluoksetin HCI, [ Translokasyon amagli PGT
Olanzapin, Tramadol, Klozapin, CYP450 2D6 [J Tek Gen Hastaliklari?
Tamoksifen, Propranolol [JEmbriyoda HLA Tiplendirme
[JRifampin, Isoniazid, Pirazinamid, NAT-2
Isosorbid dinitrat, Hidralazin HCI
[JKlopidogrel, Vorikonazol, Omeprazol, CYP450 2C19 [J Familyal Adenomatoz Polipozis - FAP
Pantoprazol, Diazepam [0 Herediter Non-Polipozis Kolon Kanseri (Lynch Sendromu - HNPCC)
[J 5-Fluorourasil DPYD, MTHFR, TYMS [J Mikrosatellit instabilitesi (MSI)
[ Irinotekan UGTI1A1

UYARILAR :

1- Tibbi gereklilik halinde uygulanir.

2- Yukarida listede belirtilen testler disindaki Sitogenetik ve Molekiiler Ge-
netik Testler konusunda Merkezimize bagvurabilirsiniz.

3- Amniosentez materyali gonderirken kesinlikle sivah contah enjektor
kullanmayiniz.

Array (CGH) Analizi
[0 Tiim genom delesyon duplikasyon taramasi (Affymetrix)
[J Mitokondriyal DNA analizi (Affymetrix)
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BILGILENDIRILMIS ONAY FORMU

MIKROCTEN

GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZI

Hasta Ad1 Soyadi

Yag / Cinsiyet

Gonderen Doktor/Merkez :

Yapilacak genetik test sadece yukarida belirtilen hastalik/endikasyon icindir. Bu test sizin ve/veya dogacak ¢o-
cuklariizin tamamen saglikli olacagini garantilemez.Test sonuclariin normal bulunmasina kargilik hastada ge-
netik veya genetik olmayan bagka hastaliklar ortaya ¢ikabilir.

Kan ornekleri venoz damardan alinacaktir. Biopsi, diisiik materyali,amniyon s1visi, koryon villus 6rneklemesi,
blastomer veya polar cisim ornekleri gibi 6zel 6rnekler doktorum tarafindan 6zel kosullarda alinacaktir.

Dogacak c¢ocuk ile ilgili prenatal (dogum Oncesi) tan1 gerekirse amniyosentez veya koryon villus 6rneklemesi
yapilarak elde edilen fetal hiicreler kullanilacaktir. Koryon villus 6rneklemesi sonrasinda patoloji saptandigi hal-
lerde sonucu dogrulama i¢in amniyosentez veya fetusten kordon kani alinmasi (kordosentez) gerekebilir.

Kromozom incelemesinde (karyotip analizi) kromozomlardaki sayisal ve biiyiik yapisal anomaliler kolayca ta-
ninabilir, ancak olumsuz etkilere neden olabilecek kiiciik yapisal degisimler ve mozaisizmler goriilemeyebilir.

Genetik testlerde canli hiicre sayisinin istenilen diizeyde olmasi gerekmektedir. Alinan 6rnegin yetersiz gelme-
si, kiiltiir ortaminda ¢cogalmamasi veya hazirlanan preparatlar istenilen kalitede olmadiginda yeniden ornek iste-
nebilir ve test tekrar edilebilir. Ayrica herhangi siipheli bir bulgu varliginda anne ve babadan ilave test yapilma-
s1 Onerilebilir.

........................................... icin yapilan bu test DNA o6rnegimi kullanarak gende mutasyon olarak adlandirilan
anormalligi test eder. Test prosediirii yukarida tarif edilen genetik duruma spesifiktir ve bireyin tiim genetik ya-
pist hakkinda bilgi vermez.

Bireyin DNA’sinda az goriilen genetik varyasyonlar veya testlerin komplike olmasi nedeniyle sonuglar %100
dogrulukta olmayabilir. Tiim laboratuvarlar i¢cin kabul edilen hata oran1 1000 o6rnekte 1 olarak bilinmektedir.
DNA yeterli olmadiginda ve/veya taninin teyit edilmesi gerektiginde tekrar numune almak gerekebilir.

Preimplantasyon Genetik Tan1 amach yapilan testlerde gebeligin gerceklesmesi durumunda olast embriyonun
mozaik olma ihtimali ve uygulanan testlerin giivenilirilik oranlari g6z oniinde bulundurularak amniyosentez
veya bagka bir prenatal tan1 yontemi ile sonuglar dogrulanmalidir.

Test siireleri normal sartlarda ortalama test sonu¢lanma zamanina gore verilmektedir. Hastaya veya laboratuva-
ra ait faktorler nedeniyle sonuclar daha erken veya daha gec ¢ikabilir.

Sonuglar genetik laboratuvari tarafindan doktoruma bildirilebilir.

Cocugumda/kendimde ..........ccccoceevieiiiiiiinininiiiiicee nun olup olmadigimin aragtirilabilmesi i¢in dogum
oncesi(prenatal) veya dogum sonrasi(postnatal) .........ccccecevveereriienieenenn isleminin yapilmas1 gerektigi ve is-
lem hakkindaki bilgileri okudum. Genetik testin ne amacl yapilacagi ve test sonuglarinin anlami hakkinda bil-
gilendirildim. Yazidaki tibbi terimler bana agiklandi.

Testin yapilmasini kabul ediyorum.

Hasta/Hastanin Velisi Doktor/Hemsire Tarih
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