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(PGS-PRENATAL POSTNATAL GENETiIK HASTALIKLAR)

Cocugumda/bende .......coceeeeeveneninenieeeene endikasyonu nedeni ile dogum 6ncesi (prenatal) veya dogum sonrasi (postnatal)
genetik inceleme (kromozomal, molekiler, biyokimyasal) yapilmasi icin amniyon, koryon villus biyopsisi, kord kani, periferik
kan, diisiik materyali, sperm, vajinal smear, kemik iligi vb. tibbi 6rneklerin alinmasi islemlerinin yapilmasina izin veriyorum. ilgili
doktorlar tarafindan uygulamasinin sekli, riskleri, anlami ve basari sansi ayrintili olarak anlatildi. Ozellikle asagidaki konular
vurgulandi:

1. ilk girisimde yeterli miktarda doku alinamaz ya da hiicre kiltiirinde ireme saglanamaz ise &rnek alinma isleminin
tekrarlanmasi gerekebilir.

2. Kromozomal, biyokimyasal ve molekiler analiz sonuglarini yorumlamak bazen gii¢ olabilir ya da alinan sonuglar kisideki
gercek durumu yansitmayabilir. Kromozomlardaki sayisal ya da buyik yapisal anomaliler kolayca taninabilir, ancak olumsuz
etkilere neden olabilecek kiigik yapisal degisimler ve mozaisizmler gérilemeyebilir.

3. Yapilan test var olan riske yonelik olup, sadece riskli hastalik hakkinda bilgi verir. Diger hastaliklarla ilgili herhangi bir bilgi
veya fikir vermez. Kromozomal, biyokimyasal ve molekiler testlerin normal bulunmasina karsin kiside genetik veya genetik
olmayan baska hastaliklar veya anomaliler ortaya ¢ikabilir.

4. Alinan 6rnegin yetersiz gelmesi, kiiltliir ortaminda ¢ogalmamasi ve testlerde herhangi bir patoloji bulunmasi gibi durumlarda
sonucun dogrulanmasi amaci ile ikinci kez 6rnek alinmasi gerekebilir.

5. Test sonuglari yapilan test tiirline gére 1-6 hafta icinde alinir.

6. Talasemi vb. hastaliklarin PRENATAL dénemde yapilan molekiler tanisinda mutlaka anne ve baba mutasyonlarinin nceden
tanimlanmis olmasi ve bebege ait 6rnekte maternal kontaminasyon testinin yapilmasi gerekmektedir.

7. Anne-baba mutasyonlarinin bilinmedigi ailelerde, buna ragmen prenatal tani yapilmasi durumunda sonuglar sadece
incelemenin yapildigi boélgeler igin bilgi vericidir.

8. Molekiler genetik incelemelerde; tim gen analizleri, incelenen genetik bolgedeki genetik degisimlerin yaklasik olarak
%97’sini kapsar (bazi mutasyonlar ile delesyon ve duplikasyonlar saptanamayabilir).

Cocugumda/kendimde .......ccceeeveeiriieiieeienns nin olup olmadiginin arastirilabilmesi icin .....cccccoeeiiiiiiieeenn. isleminin
yapilmasi  gerekliligi  tarafimiza  anlatildiktan sonra  bu islem hakkinda yukaridaki  bilgileri okudum
(+eeerreee e e tarafindan bana okundu) ve anladim. Yazidaki tibbi terimler bize agiklandi.
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