Hasta ebeveynlerine yonelik bilgilendirme sayfasi

Genis kapsamli DNA arastirmasi

Doktor, gocugunuza genis kapsamli DNA arastirmasi yaptirmayi 6nermis bulunmaktadir. Bu arastirma
hakkinda daha fazla bilgiyi buradan okuyabilirsiniz.

Bu arastirma neden yapilir?
Cocugunuzun hastaligi/6zellikleri belki de bir DNA bozuklugundan ileri gelmektedir. DNA
arastirmasinin amaci bu DNA bozuklugunu ortaya gikartmaktir.

Arastirma icin neler gereklidir?

Arastirma igin ¢ocugunuzdan kan alinir. Bu islem igin gocugunuzun ag olmasi gerekmez. Alinan bu
kandan DNA elde edilir. Ebeveyn ile cocuk arasinda DNA karsilastirmasi yapmak i¢in cogunlukla
cocugun 0z ebeveyninin kani da gereklidir.

Hangi arastirma yapilir?

B Gen paketi: Cocugunuzda bulunan 6zelliklere sebep oldugu bilinen belli bir sayida genin
arastirmasi.

] WES (whole exome sequencing): Tim genlerin arastirildigi DNA arastirmasi.

] WGS (whole genome sequencing): Tim genlerin ve genlerin arasindaki DNA’nin arastirildigi

DNA arastirmasi.

Sonug ne olabilir?

1. Sebep bulunmustur
Cocugunuzun 6zelliklerine (muhtemelen) sebep olan DNA bozuklugu bulunmustur. Bu durumda
kahtsallik hakkinda daha fazla bilgi verilebilir. Bazen de cocugunuzun saghginin ileride nasil
olacagi ve bir tedavinin mimkdin olup olmadigi konusunda bir tahmin de yurutilebilir.

2. Sebep bulunamamistir
Cocugunuzun 6zelliklerine sebep olan DNA bozuklugu bulunamamistir. Bunun iki nedeni olabilir:
1. DNA bozuklugu yok.
2. DNA bozuklugu var, ancak bu, mevcut bilgi ve arastirmalarla daha tespit edilememektedir.

Doktor sizinle ileri tetkik olanaklarinin olup olmadigini gorusdir.

3. Belirsiz sonug
Bir DNA degisimi bulundu ancak bunun ne anlama geldigi belirsizdir. Hig bir sey ifade etmemesi
de mimkiin olabilir. Bazen de baska aile fertleri tizerinde arastirma yapilmasi yardimci olabilir.
Aile fertlerinden bu konuda isbirligi yapmasini isteyip istemediginize siz karar verirsiniz.

4. Ek bulgular
Cocugunuzun 6zelliklerine sebep olmayan, ancak baska bir kalitsal hastalikta rol oynayan bir DNA
bozuklugu bulunmustur. Buna ek bulgu denilir. Ek bulgunun tespit edilme ihtimali kii¢tktlr. Gen
paketinde bu ihtimal en distik ihtimaldir. Doktor size bazi ek bulgu 6rnekleri verecektir. Bazi ek
bulgulari duymak/duymamak istediginizde bunu doktorunuzla géristiniz.

Bu arastirma ne yapamaz?

Bu arastirma ile kalitsal hastaliklarin hepsi ortaya c¢ikartilamaz. DNA arastirmasi gocugunuzun
hastaliginin/6zelliklerinin nedenini arastirir. Bazen baska bir sey bulunur, bir ek bulgu, ancak aranan
bu degildir.



Aile baglar
Ebeveynin DNA’sI da arastirildiginda, bu kisilerin gocugun 6z ebeveynleri olup olmadiklari gorilir.

Aile fertleri icin sonuglar
Sonug bazen gocugun ailesi icin simdi veya gelecekte 6nemli olabilir. Belki bu hastalik onlarda da
vardir. Veya (gelecekteki) cocuklari bu hastaliga yakalanabilirler.

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

Masraflarin karsilanmasi

Bunun masraflari saglik sigortasi tarafindan karsilanir. Kendi saglik sigortanizdan bunu her zaman
sorgulayabilirsiniz. O yilin kendi katki payiniz heniiz 6denmemis ise kendi katki payinizi 6dersiniz. 18
yasindan kiguk cocuklarin kendi katki paylari yoktur. Cocugunuzun DNA'sini sizin DNA'niz ile
karsilastirmak icin sizde de DNA arastirmasi yapiliyor mu? O halde bu islem ¢cocugunuzun saghk
sigortasi kapsamina girer.

DNA arastirmasi sigortalarimi etkiler mi?

Saglik sigortasinin yaninda baska sigortalar da vardir. Ornegin, maluliyet sigortasi veya hayat sigortasi.
Sigortalar ve kalitsallik hakkinda daha fazla bilgiyi www.erfelijkheid.nl adli web sitesinde bulabilirsiniz.
Konuyu her zaman da sigortaciniza veya danismaniniza sorabilirsiniz.

Sonugtan sonra nasil devam edilir?
e Hemdertliler kontag:
Hasta orgiiti (bkn. www.zichtopzeldzaam.nl) veya facebook grubu vasitasiyla ayni hastaligi olan
insanlari arayabilirsiniz. Hemdertliler kontagi bazen doktor araciligiyla ayarlanabilir.
o Platform ZON (www.ziekteonbekend.nl), teshisi olmayan veya ¢ok ender rastlanan teghisi
olan kronik hasta ¢ocuklarin ebeveynleri igindir.
o ZeldSamen (www.zeldsamen.nl), nadir rastlanan genetik sendromlar igin iletisim aglari.
o (Sch)ouders (www.schouders.nl), fiziksel ve/veya zihinsel engelli, kronik hasta ve/veya
gelisim bozuklugu olan ¢ocuklarin ebeveynleri icin ve onlar tarafindan ydratilen bir
platformdur.
e Sosyal hizmetler
Bir sosyal hizmet gorevlisi sonug ile basa ¢ikmaniza yardimci olabilir. Doktor sizi yonlendirebilir.
e DNA arastirmasi hakkinda daha fazla bilgi
Bkn. www.erfelijkheid.nl

e Gelecekte arastirma
Gelecekte DNA arastirma olanaklari artacaktir. Bazen birkag yil sonra bile yine bir sebep
bulunabilir. Veya bu arada DNA degisimi daha netlesmis olabilir.
o DNA’ya genellikle bir daha bakilmaz. Birkag yil sonra yeni olanaklar olup olmadigini
gorlsmek Uizere yeniden irtibata gecebilirsiniz.
o Bazen doktor, yeni olanak veya sonuglarin ortaya ¢ikmasi durumunda ileriki bir tarihte
sizinle irtibata gecer. Bunu istemediginizde konuyu bildirebilirsiniz (izin formuna bakiniz).

DNA’nin akibeti ne olur?
e DNA Genetik béliminde depolanir. Yasal kurallara uygun olarak saklanir. Veriler 6rnegin
sigortacilara aktariimaz.


http://www.erfelijkheid.nl/
http://www.ziekteonbekend.nl/
http://www.zeldsamen.nl/
http://www.schouders.nl/
http://www.erfelijkheid.nl/

e DNA bozuklugu bilgisi baska doktorlar veya arastirmacilarla paylasilarak DNA bozuklugunun
sonuglari hakkinda daha fazla bilgi edinilir. Bu, 6zellikle nadir gorilen hastaliklarda ¢ok dnemli
olabilir. Bu nedenle, DNA kesifleri baska ulusal(uluslararasi) laboratuvarlarla da paylasilabilir. Bu
paylasim isimsiz olarak yapilir, DNA’nin kime ait oldugu goérilmez.

e Siz (cocugunuzla birlikte) daha fazla bilimsel arastirma icin DNA kullanimina izin verebilirsiniz (izin
formuna bakiniz).

Sorulariniz mi var?

Bu bilgileri okuduktan sonra soracaklariniz mi var veya izninizi degistirmek mi istiyorsunuz? Bu
durumda [naam ziekenhuis] adli hastanenin Klinik Genetik bolumi doktoruyla [tel / emailadres]
vasitasiyla irtibata geciniz. Bolim hakkinda daha fazla bilgi icin [website ziekenhuis] bakiniz.



