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Bir tumorun genetik ozelliklerinin
incelenmesine dair bilgilendirme
belgesi




Doktorunuz, sevk eden tibbi ekibine danisarak, tumaorinlziin genetik 6zelliklerinin incelenmesini istemistir.

B

u bilgi formunun amaci, bu genetik testin dogasinin yani sira sizin ve bazi durumlarda aileniz i¢in olasi sonuglarini

aciklamaktir. Size asagidaki sorularin yanitini verecektir:

1

2

Bir timorin genetik 6zelliklerini neden DElIFIErIZ? .........ccvei et ecere e setee e sreeeans 1
Bir timorin genetik 6zelliklerinin incelenmesi NEYI IGEIII? .......ccuviiiiciiieeeceie e eeree e e ereeeseesnaeeean 1
D]\ W= =T W={=ToTo o g W= &0 o 0 T 0 1= [T O 2
Bir tUmorin genetik OzelliKIEr NEIBIAIIrT .......cov ittt et e eer e e e ereeeseaneeesesseeesennseeesennneeeenn 3
Genom veya ekzom dizilemMeE NEAIM?..........ooi it ecee e eee e e e e ete e e eseaeeesesaseeesesseeesesnraeesearens 4
Genetik testin 0las! SONUCIAM NBIEIAIN? ..........uiiii ettt e e e e ete e s e s aee e e e e eneeesesneeesesneaeseenrens 5
Aileme haber vermeli Miyim VB NASI?........cciciiiiiieiiiieciie et eecee s eseaee e esreeesaeeseseeesaseeesaneseseaesaseesennnens 6
Biyolojik numuneler ve bu testten elde edilen veriler baska nerelerde ve ne igin kullanilabilir?................... 7

Bu belge, karar vermenize yardimci olacak tiim sorulari sormak igin 6ncelikli muhatabiniz olmaya devam eden

doktorunuz veya genetik danismaniniz tarafindan saglanan agiklamalari tamamlar. Bu testten faydalanmak
isterseniz, doktor size bir onay formu imzalatacaktir.
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1 Bir timorin genetik 6zelliklerini neden belirleriz?

Kanserlerin gelisimi ve ilerlemesinin altinda yatan
mekanizmalar cok cesitlidir ve hastadan hastaya
degisir. ister timor hicreleri dizeyinde ister
cevrelerindeki hicre ve organlarla etkilesimlerinde
olsun, her timorin kendine has ozellikleri vardir.

Her organa ézel bir kanser bulunmamaktadir
ancak her biri belirli anomaliler ile karakterize
edilen cok sayida kanser alt tipi vardir. Ozellikle
timér hicrelerinin  DNA'si  (timér genleri)
diizeyinde olmak tlizere bu anomalilere ve
bunlarin  kanser  gelisme  mekanizmalari
lizerindeki sonuglarina dair daha kapsamli bilgi,
timér hdcrelerinin spesifik yikimini saglayan
yeni tedavilerin hayata gegirilmesini mimkdin
kilmistir.

Genom arastirmalarindan elde edilen bu son
bulgulari temel alan hassas tip, hastalara eger varsa
timorlerinin genetik 6zelliklerine uyarlanmis bir
tedavi (hedefe yonelik tedavi veya uyarlanmis
tedavi) sunmay!l amaclar. Halihazirda
uygulanmakta olan tedavilerin yerini almaz, ancak
cok az olduklarinda veya vyeterince etkili
olmadiklarinda onlari tamamlar.

2 Bir timo6rin genetik 6zelliklerinin incelenmesi neyi

icerir?

Timor hicrelerinde bulunan ve timérintzin bir
parcasindan Uretilecek olan DNA'nin
(deoksiribontkleik asit) ve RNA’nin (ribonukleik
asit) dizilemesini (yani kodunun ¢ozilmesini) icerir.

Tani sirasinda ve takibiniz boyunca kan, hicre, sivi
veya doku ornekleri alinmigtir. Bu 6rnekler uzun
yillar saklanir ve timorintzin genetik profilini
olusturmak igin kullanilabilir.

Ancak bu arada yeni bir biyopsi alinmasi
gerekebilir.

Doktor daha sonra sizinle bunu konusacak ve
onayinizi isteyecektir.
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3 DNA, gen, genom, ekzom nedir?

insan viicudu milyarlarca hiicreden olusur. Bir bireyin genetik materyalinin tamami onun genomunu olusturur.
insan viicudundaki cogu hiicrenin cekirdeginde bulunan genom, tamamen bireye ézeldir. Diinyadaki hi¢ kimse
sizinkiyle birebir ayni genoma sahip degildir (tek yumurta ikiziniz yoksa).

Genom, kromozomlarimizi  olusturan  DNA
bltinudir. DNA, A T G C (Adenin igin A, sitozin
icin C, timin icin T ve guanin icin G) olmak Uzere
dort harf iceren bir alfabe kullanilarak yazilir. DNA
dizilimi veya genetik dizilim, vicudun gelisimi ve
islevi icin gerekli tim bilgileri iceren "ayrintili
plani" olusturur.

Hicre  Cekirdek  Kromozom DNA cift sarmal

Bir kisinin 3 milyardan fazla harften olusan
genomu, 400 s6zIGgU dolduracak buyukluktedir.

Bir gen bu genomun bir pargasidir. Hicrede
isleyisi icin gerekli bir bilesenin - yani bir
proteinin - Uretilmesiyle sonuglanan 6zel
genetik bilgidir.

intron Ekzon  Intron Ekzon Intron

Proteinleri kodlayan yaklasik 20.000 gen vardir. Her proteinin farkli bir islevi vardir. Ornegin hemoglobin, kanda
oksijenin tasinmasina yarayan proteindir. Bir takim baska proteinler ise gbz rengini tanimlamada rol oynar.

Genler, 6zellikle genin kodladigi proteinin gercek “yapi plani” olan ekzonlardan olusur. Genomdaki ekzonlarin
butinine ekzom denir. Genomun %1'inden daha azini olusturmasina ragmen, nadir gérilen hastaliklar gibi
bazi hastaliklardan sorumlu oldugu bilinen varyasyonlarin cogu ekzomda yer alir. Genomun geri kalani kodlama
yapmayan olarak adlandirilir. Belirli bir gen icin RNA, hiicrelerimizde DNA'nin ekzonlarindan Uretilir ve bu genin
dizisinden kodlanan proteinin Uretimi icin bir tir parmak izi olusturur.

iki kisinin genomu ortalama olarak %99 oraninda aynidir. Bu nedenle aralarinda varyasyonlar olarak
adlandirilan %1 oraninda farklar vardir. Bu varyasyonlar ve kisinin yasadigl cevre ile etkilesimi, her insanin
benzersizlik 6zelliginin temelinde yatan nedendir. DNA'daki tek bir harfin degisiminden bir kromozomun
eklenmesine veya cikartilmasina degiskenlik gdstermek suretiyle sik veya nadir olabilirler.

Konuyla ilgili tamamiyla eksiksiz bilgiyi Biyotip Kurumu tarafindan tasarlanan www.genetique-medicale.fr
sitesinde bulacaksiniz.



http://www.genetique-medicale.fr/
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4 Bir timo6rin genetik 6zellikleri nelerdir?

Bir timdr, belirli hiicrelerin ¢ogalmasi ve kontrolsiiz artmasinin bir sonucu olarak gelisir. Bu islev
bozukluklari, DNA'larindaki bir hata birikiminin sonucudur. Bu hatalar, anomaliler veya molekdiiler
degisiklikler, hiicrelerde ve cevrelerinde timaériin gelismesine, blyimesine ve/veya yayilmasina yol agcan
rahatsizliklara yol acabilir.

Bu anomaliler su sekillerde gorinebilir:

Mutasyon Translokasyon

Bir gen dizisinin ad hoc degisimi Bir kromozom bir dideri Gzerine tasinmasi
veya farklh kromozomlar arasinda kromozom
parcalarinin degistirilmesi

Normal Mutasyona Normal Translokasyonlu
kromozomlar ugramis kromozomlar kromozomlar

K RHKY

kromozomlar

Amplifikasyon Delesyon/insersiyon

Hulcredeki gen kapyasi sayisinda anormal artig Bir DNA pargasinin ¢ikariimasi/eklenmesi

Normal Amplifiye Normal Delesyonlu insersiyonlu
kromozomlar kromozomlar kromozomlar kromozomlar kromozomlar

Bu anomalilerin ¢ogu, hastalik gelisimi sirasinda timor hiicrelerinde ortaya ¢ikar ve vicuttaki diger “normal”
hicrelerde bulunmazlar. Dolayisiyla kalitsal degildirler. Bununla birlikte, bazilari hastanin genetik mirasinin bir
parcasidir ve bir sonraki nesle aktarilabilir.

Ulusal Kanser Enstittisi'niin www.e-cancer.fr sitesinde konuyla ilgili daha fazla bilgi bulabilirsiniz.



http://www.e-cancer.fr/
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5 Genom veya ekzom dizileme nedir?

Genetik miras analizi

Tamdriin incelenmesi

Dizilemenin sonucu, DNA
molekilini olusturan dort harfin
-ATGve C- art arda dizilmesi
seklindedir (bkz. Bolim 2).

Dizileme
sonucu

Size sunulan genetik test,
timorintzdn DNA ve RNA'sinin yani
sira  genetik mirasinizin  DNA'sini
okumaktan olusur: buna dizileme
denir. Tum ekzonlari (tam ekzom)
veya DNA'yi (tam genom)
kapsayabilir.

T GCCTCAGCET cC
CA GCCCCAACTA ATTTTTGTAT G
CTAAAACTCT TCACCTCAGG TGATCCACCC

Bir ekzomun veya tam bir genomun okunmasi artik mimkin olsa da, yorumlanmasi hala zordur ve mevcut
bilgilerle sinirhdir. Bu yeni teknolojiler ile Uretilen fazlaca veri, biyobilisim uzmanlarinin, genetik biyologlarin ve
klinik uzmanlarinin uzmanliklariyla birlestirilen glcli bilisim araclari kullanilarak analiz edilir. Timorlerde
bulunan ¢ok sayida molekiler anomali gdz 6nine alindiginda, hangilerinin hastaligin gelisimi Uzerinde
gercekten etkisi oldugunu belirlemek kolay degildir. Ek olarak, bir timor icinde tanimlanabilen molekiler

anomalilerin her biri icin henlz bir tedavi mevcut degildir.
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6 Genetik testin olasi sonuglar nelerdir?

TUmorintzin dizilenmesine ek olarak, timorinizin genetik ozelliklerini daha iyi anlamak ve kanseriniz icin
en uygun tedaviyi belirlemek icin genetik mirasinizdan dizileme (kan érneginden) yapilmasi da gereklidir.
Genetik mirasinizin dizilimi (yapisal genetik 6zelliklerden bahsediyoruz), genel popilasyonun ortalama riskine
kiyasla kanser gelistirme riskini artiran faktorlerin varligini tespit etmeyi mimkun kilabilir. Bu anomaliler, timor
olusmadan 6nce de vardir. Kalitiimis olabilirler ve sonraki nesle gecebilirler. Bu nedenle ailenizin diger bireyleri
de etkilenmis olabilir (bkz. Madde 8).

Ulusal Kanser Enstitlsi'nin www.e-cancer.fr sitesinde konuyla ilgili daha fazla bilgi bulabilirsiniz.

Boylece genetik testler, tiimériiniizdeki ve muhtemelen genetik mirasinizdaki molekiiler anomalilerin
tespitini saglayabilir. Genetik testin sonuglarinin tiimiinii veya sadece bir kismini bilmeyi secebilirsiniz.

Doktorunuzun size dnerecegi tedavi, tanimlanan anormalliklere bagli olacaktir:

TUimordeki anomaliler Genetik mirastaki anomaliler

TUmorinlizun dizilemesi sirasinda tanimlanan Kanserinizin olusumunu aciklayabilecek kalitsal
molekller anormalliklere bagl olarak, iki tir tedavi genetik varyasyonlar tespit edildiyse ve sonuclari
disunulebilir: 6grenmeyi kabul ettiyseniz:
- Tanimlanan molekiler anomaliler, - Doktorunuz sizi onkogenetik danismaya sevk
doktorunuzun hedefe yonelik bir ilag (veya edecektir. Siz ve ilgili aile bireyleriniz igin kisiye
tedavi) recete etmesine veya yeni bir ilacin Ozel tasarlanmis bir takip uygulanacaktir.

degerlendirildigi  bir  klinik  arastirmaya

. L . - Bazi durumlarda, tanimlanan bu molekdler
katilmanizi 6nermesine izin verir;

anormallikler, doktorunuzun hedefe ydnelik

- Tanimlanan molekiler anomaliler, hedefe bir ilac (veya tedavi) recetelemesine veya yeni
yonelik bir ilacin regete edilmesine izin vermez bir  ilacin  degerlendirildigi  bir  klinik
ve bu durumda, doktorunuz size en uygun arastirmaya katilmanizi  dnermesine izin
tedavi stratejisine devam etmenizi verebilir.

Onerecektir.


http://www.e-cancer.fr/
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7 Aileme haber vermeli miyim ve nasil?

Bir genetik kusur tasiyicisi oldugunuzu fark
edersek, ailenizin diger (yelerinde de bu kusur
mevcut olabilir.

Ebeveynlerden kalitim vyoluyla edinilen genetik
miras, kismen ayni ailenin farkli Gyelerinde de
(erkek kardes, kiz kardes, kuzen, kuzen, amca,
teyze ...) ortaya ¢ikar.

Eger bu genetik anomalinin ciddi sonuglara yol
acma riski varsa ve énleyici veya tedavi edici
onlemler mevcutsa acgiksa yasalar aile (yelerinizi
bilgilendirmenizi gerektirir.

Daha sonra bir genetikci ile gorlserek onlara
genetik test yapma ihtimali konusunda tavsiyede
bulunabileceklerdir. Gerekirse, bu kisilerin tibbi
bakimlari testin sonuclarina gore ayarlanacaktir.

Ailede kimlerin bir ailesel genetik anomaliyi tasima
riski altinda olup olmadigini belirlemek bu testi
isteyen doktorun veya genetik danismanin
gorevidir. Bu risk, genetik anomali ve akrabalik
derecesi dikkate alinarak degerlendirilir.

Genetik danismanlik veya tedaviler de dahil olmak
Uzere Onleyici tedbirlerin bulundugu, ciddi bir
duruma (danismaya geldiginiz hastalikla ilgili olsun
ya da olmasin) neden olabilecek kalitsal bir genetik
anomali tanisi almaniz halinde, ailenizin ilgili

bireylerini bu hususta dogrudan
bilgilendirebilirsiniz. Bunu yapmak istemiyorsaniz,
doktorunuzdan kendilerini sizin adiniza

bilgilendirmesini isteyebilirsiniz.
Bu secim, onay formu imzalanirken yapilir.

Onlari kendiniz bizzat bilgilendirmeyi secerseniz,
doktorunuz veya genetik danismaniniz, érnegin
hastaligl ve nasil kalitildigini aciklayan bir belge ile
size yardimci olabilir. ihtiyac hissederseniz, bir

psikolog da bu sirecte size eslik edebilir. Son
olarak, hasta derneklerinin iletisim bilgileri, onlarin
deneyimlerini 6grenmek ve onlardan yararlanmak
adina size fayda saglayabilir. Doktorunuz size yol
gosterebilecektir.

Doktorunuzdan bu bilgilendirmeyi
gerceklestirmesini isterseniz, aile bireylerinize
kimliginizi veya hastaligin tanisini icermeyen,
ancak genetik danismanlik icin randevu almalarini
6neren bir mektup génderecektir.

Bazi ailelere yardimci olmaya imkan veren bu
¢6zUm her zaman en uygun ¢6zim olmayip, aile ici
iletisim tesvik edilmelidir.

Bilgilerin sizin veya doktorunuz tarafindan
iletilmesini  reddederseniz, hukuki acidan
sorumlu tutulabilirsiniz.

Bu bilginin verilmemesi durumunda, uygun bakimi
almak icin gerekli dizenlemeleri yapamayan ilgili
aile bireyleri, ugradiklari zarar icin sizden tazminat
talep edebilirler.

Ayrica sunlar da beklenmektedir:

= Kendi testinizin  sonuglarini  bilmemeyi
isteyebilir ve bilgilerin ailenin diger bireylerine
iletilmesi gorevini doktorunuza
devredebilirsiniz (bu secim, onay formunu
imzalarken yapilabilir).

= Bu bilgilerin anonim olarak iletilmesini talep
edebilirsiniz.

= Gamet (sperm veya yumurta) bagisi yapmis
iseniz, doktorunuz, sizini izninizi aldikan sonra
bu bilgileri, bu bagistan dogacak cocuklar icin
gerekli onlemleri almak icin  gamet bagis
yaptiginiz tlp bebek merkezinin sorumlu
kisisine (gametlerinizi bir veya daha fazla infertil
cifte ulastiran) iletecektir.
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8 Biyolojik numuneler ve bu testten elde edilen veriler
baska nerelerde ve ne icin kullanilabilir?

Dizileme tekniklerindeki gelismeler sayesinde, testi
gerceklestirmek icin giderek daha az biyolojik
materyale (hlcre sayisi) ihtiya¢c duyulmaktadir. Bu
nedenle alinan numunenin bir kisminin (kan veya
diger) hala mevcut olmasi ve yeniden kullanilabilir
olmasi mimkanddr.

Onay formu araciligiyla biyolojik materyalinizin
saklanmasini kabul edebilir veya
reddedebilirsiniz.

Kabul ederseniz, yasa bu 06rnegin asagidaki
kosullarda yeniden kullanilmasina izin verir:

= Ayni tedavi slUreci kapsaminda (baska bir
teknigin kullanilmasi, sonuclarin dogrulanmasi):
Yeni bir olur talep edilmeyecektir.

= Arastirma projeleri kapsaminda. Bu arastirma,
danismanlik hizmeti almak Uzere geldiginiz
patoloji, genetik kdkenli baska bir patoloji veya
baska bir arastirma ile dogrudan ilgili olabilir.
Arastirmaci sizi arastirma projesi hakkinda
bilgilendirmekle ve bu arastirma igin
numunelerinizin kullaniimasini
reddetmediginizi dogrulamakla yuktumladdr.

Ayni sekilde, genetik test sonucu elde edilen veriler
(ekzomunuzun veya genomunuzun dizilimi) 6zel bir
mevzuata tabi olan hassas verilerdir:

= Diziliminizin analizinin hastaliginiz hakkinda bilgi
saglamamasi durumunda, veriler saklanacak

olup hastalikta rol oynuyor olabilecek genler
hakkinda daha fazla bilgi elde edildikce yeniden
analiz edilebilecektir.

Sizden yeni bir onay istenmeyecektir.

= Biyolojik numunelerin yani sira,
dizilemeden elde edilen veriler, 6zellikle
genetik konusunda arastirmalarin

gelismesine katkida bulunabilir.

Bunu kabul etmeniz halinde, verileriniz, verilerin
alicisi/alicilart ve  Inserm  arasindaki bir
anlasma/sozlesmede ongorulen ve gizliliginizi
saglayacak sekilde uyarlanan uygun givenceler
kapsaminda daha oOnceden izin verilmis ve
denetlenen arastirmalar dahilinde ulusal veya
uluslararasi 6zel veya kamuya ait diger arastirma
ekiplerine iletilebilir.

Istedidiniz zaman ve 6ézgiirce, doktorunuzla
temasa gecerek tibbi tedaviniz icin herhangi
bir sonu¢ dogurmadan bu sonraki arastirma
amacli kullanima karsi ¢ikabilirsiniz.

Bu projelere 6zel gerekli tim bilgileri Plan France
Médecine Génomique 2025'in web sitesinde
bulacaksiniz (https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-
de-recherche/). Verilerinizin aktarimina iligkin
belgelerin bir kopyasini alma hakkina sahipsiniz ve
herhangi bir yeni islemin amaci hakkinda web
sitesi Uzerinden zamanlica bilgilendirileceksiniz
(https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-

recherche/).



https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
https://pfmg2025.aviesan.fr/projets-de-recherche/
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=p» Haklariniza dair hatirlatma

= Secme OzglrlGgil

= Bilgi edinme hakki: S6zIU veya yazili olarak iletilen bilgileri anlamakta gliglik ¢ekiyorsaniz ve sorulariniz varsa, bunlari
sormaktan ¢cekinmeyin. Saglik ekipleri onlari yanitlamak igin oradalar.

= Kisisel verilere erisim hakki: Sizinle ilgili verilere erisme ve bunlari dizeltme hakkina sahipsiniz.

= Verilerinizin aktarilmasina itiraz etme hakki: Arastirma programlari cercevesinde kullaniimasi ve islenmesi muhtemel
olan, mesleki sir kapsamindaki genetik ve etnik koékenlere dair veriler de dahil olmak Uzere verilerinizin
aktarilmasina itiraz etme hakkiniz vardir. Bu haklar, kimliginizi tek bilen sizi yonlendiren doktorunuz/genetik
uzmaniniz araciligiyla kullanilir.

= Verilerin silinmesi talep etme hakki: Sinirli sayidaki durumlar disinda, sizinle ilgili kisisel verilerin silinmesini talep
etme hakkina sahipsiniz. Ancak, itiraz hakkinizi kullanmadan veya onayinizi geri cekmeden dnce toplanan
faydali verilerin, yasal bir yikimlUlUgu yerine getirmek ve arastirmanin amaclarina ulasiimasini tehlikeye
atmamak icin gizli olarak kullaniimaya devam edebilecegini unutmayin.

= Veriisleme kisitlamasi talep etme hakki: Bazi verilerinizin kullaniminin gecici olarak dondurulmasini talep
etme hakkiniz vardir. Bu hakkin amaci, analizleri gerceklestirmek icin gerekli siire boyunca dogrulama
gerektiren bilgilerin islenmesini gecici olarak askiya alarak bu bilgilerin yayilmasini dnlemektir.

= Verilerde takma ad kullanilmasini ve veri gizliligini talep etme hakki: Kimliginiz korunur. Adiniz asla ifsa
edilmeyecektir. Tibbi gizlilik kurali tim verileriniz icin gegerlidir.

= Sagliginizla ilgili bilgilerin size iletiimesi hakki: Onayiniz dogrultusunda, sagliginizla ilgili her tarla bilgi size
bildirilecektir.

= Herhangi bir zamanda fikrinizi degistirme hakki: Herhangi bir sebep sunmaniza gerek kalmadan, biyolojik
numunelerinizin arastirma amagh kullanimi konusunda, sevk eden doktorunuz/genetik uzmaninizla iletisime
gecerek herhangi bir zamanda fikrinizi degistirme hakkina sahipsiniz.
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