FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Viesan

Document d’information en vue d’un
examen génétique a visee
diagnostique

Tani amagl genetik teste dair
bilgilendirme belgesi




B

ir konsiltasyon sirasinda ve ailenizin, sizin ve atalarinizin tibbi geg¢misine dayali olarak, doktorunuz

genomunuzun veya ekzomunuzun dizilenmesini istemistir.

B

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

asagidaki sorulara cevap vererek acgiklamaktir:
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Genetik hastallk NEII? ...ttt ettt e s b sb s n s e st e et e eseeeneeeeeesaeesanesanenas 3
Genetik bir hastalik NASI OIUSUI?. ......coocciieeeeeee ettt e e eesee e e e s eaeeeeeeenteeeesneeesesseaesesseneesennsaeesennrens 4
Genom veya ekzom dizilemMeE NEAIM?..........ooi it ecee e eee e e e e ete e e eseaeeesesaseeesesseeesesnraeesearens 6
Bir genetik testin ne tir olasi SONUGIart Olabilir?............cociiiiiiiniirc e e 7
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 tim sorulari sormak igin 6ncelikli muhatabiniz olmaya devam eden
doktorunuz veya genetik danismaniniz tarafindan saglanan agiklamalar tamamlar. Bu testten faydalanmak
isterseniz, doktor size bir onay formu imzalatacaktir.

Konuyla ilgili tamamiyla eksiksiz bilgi i¢cin Biyotip Kurumu tarafindan tasarlanan www.genetique-medicale.fr
sitesine de bakabilirsiniz.
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1 Genetik 6zelliklerin incelenmesi neyi icerir?

Genetik test, tibbi biyolojik bir testtir. Amaci, bir
genetik hastaligin tanisini koymak veya belirli bir
baglamda, risk altindaki bir kisinin bu hastaligi
cocuklarina aktarip aktarmayacadini
6grenmektir.

Bu bilgilendirme formunun konusu olan ve size
sunulan genetik test, hicrelerinizde bulunan
DNA'nin (deoksiribonikleik asit)  dizilenmesini
(yani kodunun ¢ozllmesini) igerir.

Cogu zaman analiz, alinan bir kan dérnegi lzerinde
yapilir. Bazi 6zel durumlar, takarik, deri hicreleri
veya kas hicreleri gibi baska bir numune tiri
gerektirir.
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2 DNA, gen, genom, ekzom nedir?

Belgenin sonuna eklenmis bir bilgi grafigi, asagida aciklanan unsurlari gbstermektedir.

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
bitinudir. DNA, AT G C (Adenin icin 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, viicudun gelisimi ve
islevi icin gerekli tim bilgileri iceren "ayrintili
plani" olusturur.

Hicre  Cekirdek Kromozom DNA cift sarmali

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 - dretilmesiyle sonucglanan 6zel
genetik bilgidir.

Ekzon Intron Ekzon  Intron Ekzon intron Ekzon

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.

Genlerin kendileri, 6zellikle genin kodladigi proteinin gercek “yapi plani” olan ekzonlardan olusur. Genomdaki
ekzonlarin bitinidne ekzom denir. Genomun %1'inden daha azini olusturmasina ragmen, nadir gorilen
hastaliklardan sorumlu oldugu bilinen varyasyonlarin ¢cogu ekzomda yer alir. Genomun geri kalani kodlama
yapmayan olarak adlandirilir.
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3 Genetik hastalik nedir?

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

Belirli genetik varyasyonlar (6rnedin bir gendeki
mutasyon veya kromozomal anomali) protein
dretimini bozabilir. Bu genetik varyasyonlar
patojenik olarak nitelenir.

Bu durumda, proteinin "yapi plani" bir sekilde
kusurludur ve bu durum proteinin ya hig
Uretiimemesine, asiri Uretilmesine ya da anormal
Uretime neden olur. Bu nedenle protein artik

gorevini dogru sekilde yerine getiremez ve bu da
genetik bir hastaliga neden olabilir.

Patojenik varyasyonlarin genellikle nadir olarak
gbzlenmesi, cogu genetik hastaligin neden nadir
olmasini aciklar. Genomdaki c¢ok sayida gen
(20.000), hastalik sayisinin yiksekligini aciklar (su
anda 6.000'den fazla genetik kékenli nadir gorilen
hastalik vardir).

Genomunuzda genetik varyasyonlarin bulunmasi
her zaman hastaliga yol agmaz. Bazilari hi¢ fark
edilmeyebilir veya sadece yasam biciminize gore
kendilerini gosterirler. Boyle bir mutasyonun
varligl, daha yUksek bir hastalik gelistirme riski ile
iliskilidir.

Hastalik farkli yaslarda ortaya cikabilir.
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4 Genetik bir hastalik nasil olusur?

Birkag istisna disinda, genler bir bireyde alel adi verilen 2 farkl kopya halinde bulunur: Yumurtadan gelen bir
alel ve spermden gelen bir alel. Patojenik bir genetik varyasyon, bir nesilden digerine aktarilabilir ve/veya bir
ailenin ayni nesilden birden fazla bireyinde mevcut olabilir. Bunlar, kalitsal hastaliklardir.

Hastalik, genetik mekanizmaya bagli olarak farkli sekillerde aktarilir.

iki ana aktarim sekli vardir:

Otozomal dominant kalitim

Hasta olmak icin mutasyona ugramis
genin bir kopyasina sahip olmaniz
yeterlidir.

Hasta bir kisinin her hamilelikte
hastaligini aktarma riski 1/2'dir.

ORNEK
Huntington hastaligi, otozomal
dominant gecisli kalitsal bir hastaliktir.

R
1902 @

FESERWEED]
cocuk

Hasta olmayan
gocuk

= Hastaligin nedeni olan ve
ebeveynlerin birinden kalitilan
bir kopya (alel) hastaligin
gelismesi icin yeterlidir. Bu
durumda, baskin (dominant)
kalitim s6z konusudur.
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= Hastaligin gelismesi igin,

hastaligin nedeni olan bir Otozomal resesif kalitim
kopya (alel) ebeveynlerin

her ikisinden de Mutasyona
kahtimalidir. Bu ugramamig
durumda, cekinik (resesif) kopya
kalitim s6z konusudur.
.w
| N | H

Mutasyona
ugramis

[ I kopya

Bir kiside yalnizca bir mutasyona
ugramis kopya varsa, bu kiside
hastalik gelismez ve "saglikli
tasiyicl" oldugu séylenir.

Her iki ebeveyn de saglikli
tastyicilarsa, hasta bir cocuga

e H H ve
sahip olma riski (2 mutasyona
ugramis kopyanin kalitiimasi)
her hamilelikte 1/4'tir.
Ornek

Kistik fibroz, otozomal resesif Mutasyona Hasta olmaylp  Hasta olmayip Hasta
gegisli kalitsal bir hastaliktir. ugramis geni taglyici olan tagiyici olan gocuk
Hasta kisilerde, genin 2 mutasyona tagimayan ¢ocuk  saglkh gocuk saglikh ¢ocuk

ugramis kopyasi kalitilmistir.

Buna neden olacak genetik varyasyon, gametlerin (sperm hicresi [spermatozoid], yumurta hiicresi [oosit])
Uretimi sirasinda tesadufen veya déllenmeden hemen sonra meydana gelebilir. Bu durumda, bu gametlerden
veya bu dollenmeden dogan kisi, genetik anomaliyi tim hucrelerinde (Greme hicreleri dahil) tasiyabilir ve
hastalik kisinin olasi gelecek nesillerini etkileyebilir.

Doktorunuz veya genetik danismaniniz size aktarilma seklini agiklayacaktir.
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5 Genom veya ekzom dizileme nedir?

Size sunulan genetik test, DNA'nizin okunmasini icerir: Buna dizileme denir. Tim ekzonlari (tam ekzom) veya
DNA'yi (tam genom) kapsayabilir. Amag, hastaliginizi agiklayabilecek genetik varyasyonlari tespit etmektir.

Dizilemenin sonucu, DNA molekdlint
olusturan dort harfin -AT G ve C - art
arda dizilmesi seklindedir (bkz. Bolim
2).

Dizileme h CCAG G . G G AGCCT CCCAAAGTG
sonucu

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 gicli bilisim araclari kullanilarak analiz edilir. Her bireyde
mevcut olan ¢ok sayida varyasyon géz 6nline alindiginda, genetik bir hastalikla ilgili zorluk, o hastaliga neden
olan varyasyonu belirlemektir; bu, samanlikta igne aramaya benzer. Bu yorumu kolaylastirmak icin genellikle
ebeveynlerin DNA'sini ve daha nadiren diger aile bireylerinin DNA'larini incelemek gerekir.
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6 Bir genetik testin ne tir olasi sonuclari olabilir?

Bir genetik testten sonra olasi (¢ tlr sonug vardir:

1 Genetik test, hastaliginizi aciklayabilecek patojen olarak nitelenen (genellikle mutasyonlar olarak
adlandirilir) bir veya daha fazla genetik varyasyonu saptar.

Genetik test, bir veya daha fazla genetik varyasyonu saptar ancak bunlarin sagliginiz Gzerindeki kesin
p) olarak belirlenemez. Bu durumda, analizinizi diger genetik testlerle tamamlamaniz veya hatta ailenizin
diger bireyleriyle devam ettirmeniz faydali olabilir - bu, onlarin onayini gerektirir.

Bu durumda, kabul ederseniz, test sonucunda elde
edilen veriler saklanacak ve bilgilerin gelisimine bagli
olarak ayni tani siirecinin bir pargasi olarak yeniden
kullanilabilecektir. Bu durumda genetik uzmaniniz sizi
bilgilendirecektir.

Genetik test, hastaliginizi aciklayabilecek
3 herhangi bir degisikligi simdilik saptayamaz

Her durumda, sonug size doktorunuz tarafindan bildirilecektir. Doktorunuz veya genetik danismaniniz, tibbi
sirecinizin geri kalaninda size rehberlik etmek igin sonuglari size agiklayacak ve yorumlayacaktir.
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7 Aileme haber vermeli miyim ve nasil?

Bir genetik kusur tasiyicisi oldugunuzu  fark
edersek, ailenizin diger lyelerinde 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.

Egder bu genetik anomalinin ciddi sonuglara yol
acma riski varsa ve énleyici veya tedavi edici
O6nlemler mevcutsa, yasalar aile dyelerinizi
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
isteyendoktorun 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 kaltsal bir genetik
anomali tanisi almaniz halinde, ailenizin ilgili

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

bilgilendirmesini isteyebilirsiniz.
Bu secim, olur 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 ¢ézim olmayip, aile ici
iletisim tesvik edilmelidir.

Bilgilerin sizin veya doktorunuz tarafindan
iletilmesini  reddederseniz, hukuki agidan
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 bagisi
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 mimkdndur.

Olur 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 kullaniimasi, sonuglarin 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. Bu
durumda, 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 numuneler in yani sira,
dizilemeden elde edilen veriler, ozellikle
genetik konusunda arastirmalarin
protokolleri araciligiyla bilgilerin
gelismesine katkida bulunabilir.

Bunu kabul etmeniz halinde, verileriniz, verilerin
alicisi/alicilari ve Inserm arasindaki bir
anlasma/sozlesmede ongorilen ve gizliliginizi
saglayacak sekilde uyarlanan uygun givenceler
kapsamindadaha ©6nceden izin verilmis ve
denetlenen arastirmalar dahilinde ulusal veya
uluslararasi 6zel veya kamuya ait diger arastirma
ekiplerine iletilebilir.

Istedidiniz zaman ve 6zgiirce, doktorunuzla
temasa gecerek tibbi tedaviniz icin herhangi
bir sonu¢ dogurmadan bu sonraki arastirma
amacl 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 aktarimia iliskin
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/).
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=) Haklariniza dair hatirlatma

= Secme 6zgUrlGgl

= Bilgi edinme hakki: S6zIU veya yazili olarak iletilen bilgileri anlamakta giiclik cekiyorsaniz ve sorulariniz varsa, bunlari
sormaktan ¢ekinmeyin. Saglik ekipleri onlari yanitlamak icin oradalar.

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

= Verilerinizin aktarilmasina itiraz etme hakki: Arastirma programlari gercevesinde kullanilmasi ve islenmesi muhtemel
olan, mesleki sir kapsamindaki genetik ve etnik kdkenlere 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 6nce toplanan
faydali verilerin, yasal bir ykimlGlGgu yerine getirmek ve arastirmanin amaglarina ulasiimasini tehlikeye atmamak
icin gizli olarak kullanilmaya devam edebilecegini unutmayin.

= Veriigsleme kisitlamasi talep etme hakki: Bazi verilerinizin kullaniminin gecici olarak dondurulmasini talep etme
hakkiniz vardir. Bu hakkin amaci, analizleri gergeklestirmek igin gerekli siire boyunca dogrulama gerektiren bilgilerin
islenmesini gegici olarak askiya alarak bu bilgilerin yayilmasini énlemektir.

= 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 iletilmesi hakki: Onayiniz dogrultusunda, saghiginizla ilgili her turlu bilgi size
bildirilecektir.

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

70 milyar
hucreden

olusur

Her hiicrede kromozomlarimizi
iceren bir cekirdek vardir.

23 cift kromozomumuz vardir: "Otozomlar"

22 ¢ift otozom kromozom (erkekler ve kadinlar icin ortak) olarak
adlandirilan 22 ¢ift kromozom ve bir cift

1 cift cinsiyet kromozomu cinsiyet kromozomu: Kadinlar icin X-X,
erkekler icin X-Y.
Her cift, anneden ve babadan gelen bir
kromozomdan olusur. Bu nedenle
otozomal genler iki kopya halindedir.

CELELED]
alinan gen
kopyasi

Anneden
alinan gen
kopyasi
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23 ¢ift kromozomumuz DNA'dan olusur:
Bu ¢ift sarmal seklindeki filament genleri tasir.
Dolayisiyla bir gen, DNA'nin bir parcasidir.

DNA, genetik mirasimizin
kodunu olusturan 4 kimyasal

6geden olusur. Bu kod asagidaki
4 6geden olusur: A (adenin),
T (timin), C (sitozin), G (guanin).

Bu DNA (izerinde, dolayisiyla Genler her hicrenin
kromozomlarda, genlerimiz bulunur: organizmadaki roltini belirler.
Her bir ebeveynimize 6zgl olan ve icerdikleri bilgilerden yasam icin
onlar tarafindan aktarilan genetik gerekli olan proteinleri
mirasimizi olustururlar. sentezlerler: Bu, genetik kodun

@ Bu, tiim organizmanin el kitabidir. translasyonu, yani gevirisidir.

Organizmanin nasil calistigini ve Onlarca farkli protein Gretiyoruz.

nasil gérandugunu belirler. Viicudumuzun isleyisi bu
proteinler sayesinde olmaktadir.

Insan tord yaklasik 25.000 gene
sahiptir: Bu genomdur.

/

Bir gen veya kromozom Ornegdin miyozin, kas kasilmasini

degisiklige ugradiginda saglayan bir proteindir.

veya silindiginde, ilgili

proteinler yanhs Uretilir Miyozin, mutasyona ugramis

veya hig Uretilmez. bir gen nedeniyle yetersiz
uretildiginde, kiside miyopati
adi verilen ve kaslarin isleyisinin
bozulmasina neden olan genetik
bir durum gelisir.

miyozin

Organizmanin isleyisi (kromozom veya DNA),
yetersiz protein sentezine ve dolayisiyla
proteinlerin islev bozukluguna neden olan
hatalar icerdiginde, bu kalitsal bir genetik
hastaliktir.




FRANCE MEDECINE
GENOMIQUE 2025

Viesan

Alliance nationale pour les sciences de la vie et de la santé

8 rue de la Croix Jarry — 75013 Paris

www.aviesan.fr




