GENETIK TESTLER

Bir cocuk sahibi olmay!i istemek yasaminizdaki

en 6nemli karar olabilir. Cocugunuzun saghgi ve
refahini saglamak igin yapabileceginiz her seyi
yapmak istersiniz. Genetik testteki yeni gelismeler
¢cocugunuzun ciddi sorunlara yol agacak kalitsal
hastalik gelistirme riski altinda olup olmadigini size
stylemektedir. Pathway Genomics size bu

konuda yardimci olacaktir.

Bu hizmet nedir?

Doktorunuz araciligiyla ulasabileceginiz Pathway'in
taslyicilik taramasi basit ve kolay bir sekilde
yapllmaktadir. Alinacak ttkurtk érnegiyle,
cocugunuza gecebilecek ¢ekinik (ressesif) genetik
hastaliklara neden olan mutasyonlar
taranabilmektedir.

Cekinik genetik hastaliklar nadir gérdlen
hastaliklardir; ancak oldukca agir klinik bulgularla
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taslyicilik taramasi toplumlara 6zgu olarak yapilmak-
tadir. Ulkemizde akraba evliliginin sik yapiimasi
ozellikle cekinik (ressesif) genetik hastaliklarin
gbrulme sikligini arttirmaktadir. Beta-talasemi,
fenilketondri gibi hastaliklarin taslyici taramalari bu
hastaliklarin gordlme sikliklarini dramatik bir sekilde
azaltmaktadir. Pathway Genomics 70’den fazla
cekinik genetik hastaliga neden olan ylzlerce mutas-
yon icin tasiyicilik taramasi hizmetini sunmaktadir.

GENETIK HASTALIKLARDA TASIYICILIK DURUMU AILE ICERISINDE

NESILLER BOYUNCA SESSIZ BIiCIMDE AKTARILABILIRLER

Genel olarak, bir ¢ekinik (ressesif) hastaligin gelisimi igin bir genin her iki ebeveynden aktarilan iki
kopyasinda da mutasyon bulunmasi gerekir. Tasiyicilar sadece bir mutasyonlu gene sahiptir ve genellikle

bu bireylerde hastalik gézlenmez. Ancak bu hastaliklarin 6nemli bir 6zelligi, hastaligin tasiyicilar araciligiyla

nesiller boyunca sessiz bir bicimde aktarilabilmesidir.

Tasiyici Olmak Ne Anlama Gelmektedir ?
Taslyicl, mutasyon igeren bir geni bir sonraki
nesle aktaran, genellikle hastalik belirtilerini
gostermeyen ve etkilenmemis bireydir. Anne ve
babanin her ikisinin tasiyici olmasi ve iki
mutasyonlu kopyanin cocuga gecmesi ile
dogacak cocuk %25 olasllikla hasta olacaktir.
Bir ebeveynin taslyici oldugu belirlendiginde
dahi, son derece dusuk bir ihtimal olsa da
gocugun hasta olmasli veya énceden tanimlana-
mamis yeni mutasyonlarin olma olasiligi vardir.
Ayrica, cocukta ebeveynden kalitim yoluyla
aktarilmamis yeni bir mutasyon da meydana
gelebilir. Sizin bir tasiyici olmaniza ragmen esiniz
taslyici degilse, cocugunuz tastyici olma olasiligi
ylzde 50'dir; ancak hastaligin belirtilerini
gostermeyecektir. Bu konudaki ayrintili bilgi
rapora bagl olarak verilecektir.

Bir cocuk bekliyor olmasam da bu testi
yaptirabilir miyim?

Hamilelik dncesi tasiyicilik testi size ve esinize daha
guvenle ¢ocuk sahibi olma olanagini sunmaktadir.
Bir cocuk sahibi olmayi planliyorsaniz, anne-baba
olarak her ikinizin birlikte bu testi yaptirmanizi
Oneriyoruz. Siz ve esiniz bir cekinik (ressesif)
hastaliga neden olan mutasyonlari tagiyor olsaniz

Pathway giiniimiizde 70’den fazla
cekinik (ressesif) genetik hastaligi taramaktadir.
Tip ve bilimde ilerlemeler kaydedildikge bu sayi
artabilir. Kistik fibrozis, Tay-Saks gibi cocukluk
caginda ciddi sorun yaratan hastaliklarin yaninda
toplumlarda sik goérulen pek cok cekinik (Ressesif)
hastalik icermektedir. Ayrica, erken taninin hastalik
gelisimini 6nleyebildigi hastaliklar da yer almaktadir.
Ornegin, Pathway tarama testi, tedavi edilmediginde
nobet, gelisme geriligi, gérme ve isitme
problemleriyle sonuglanabilen biyotinidaz
yetmezligine yol agan mutasyonlari icermektedir.

Bu enzim eksikliginin tani almasiyla, yasam boyu
gunltk biyotin kullanimini uygulanir ve tedavisi

etkili bir sekilde gerceklesir.

TUm hastaliklarin listesi www.damagen.com
adresinde bulunmaktadir.

l..-
o0 ]
dahi, modern teknoloji saglikli bir cocuga ‘ ii
sahip olmaniza yardimci olabilir. Siz ve

esiniz bir gekinik (ressesif) hastaligi bulunan bir
cocuga sahip olma riski altinda oldugunuzu
belirlerseniz, siz ve doktorunuz dogum éncesi tani

ve erken tedavi segeneklerini arastirabilirsiniz ve
genetik danigma hizmeti alabilirsiniz.

RAPOR: NELER
BEKLEMELIYiZ

Tipik olarak, tukurtk érneginizin laboratuarimiza
ulasmasindan sonraki 4-6 hafta icerisinde
raporunuz doktorunuza ulasacaktir. Doktorunuzun
sizinle paylasacagi bu raporda, Pathway test
edilen mutasyonlar ve hastaliklarin bir listesi ile
bu mutasyonlardan herhangi biri agisindan
taslyici olup olmadiginizi agiklayacaktir.

Bir tasiyiciysaniz ne olacak?

Test sonuclari belirli bir hastaligin taslyicisi
oldugunuzu gosteriyorsa, rapor tasidiginiz
spesifik gen mutasyonunu tanimlayacak ve
hastaligin ayrintili agiklamasini verecektir. Siz ve
esinizin de taslyici oldugunuz belirlenirse, sizler
icin atilacak bir sonraki adim genetik
doktorunuzla birlikte seceneklerin gézden
gecirilmesidir.

Bir tasiyici degilseniz ne olacak?

Genetik tarama sonuglariniz bir tasiyici
olmadiginizi gosterse bile, cocugunuzun
taradigimiz herhangi bir hastalik agisindan risk
altinda olma olasiligi ¢ok dusik de olsa hala
bulundugunu bilmeniz énemlidir. Bunun
nedeni, Pathway'in bir rahatsizligin yaygin
gbrulen nedenlerini olusturan spesifik gen
mutasyonlarini taramasidir. ilaveten, bilim
adamlari henlz hastaliklara neden olan
mutasyonlarin tamamini tanimlamamistir ve
dolayisiyla testimizde bulunmayan ilave
faktorler olabilir. Bu gercegdi hatirda tutarak,
tum olasi ¢ekinik (ressesif) gen mutasyonlarinin
taranmasi mumkun degildir; ancak genetik test
sonuglariniz negatif ise risk katlanarak
azalmaktadir.




BiLGIi GUCTUR

PATHWAY’IN AVANTAJI

Bilim ilerlemeyi strdurerek genler hakkinda daha
fazla bilgi 6grenmemizede imkan tanimaktadir.
En gincel bilgileri saglayabilmek adina testimizi
strekli olarak guncel tutmaktayiz.

ilave bilgi icin, www.damagen.com sitemizi
ziyaret edin veya 0.312.440 45 75 numarali
telefondan bizi arayin.
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Bireysel Genetik Danismanlik

Hastalarin sahip olabilecekleri herhangi bir test
Odncesi sorunun yani sira bireysel genetik
raporun yorumlanmasi ve danigsmanlik hizmeti
almak igin bizimle iletisim
kurmaniz gerekmektedir.
Genetik danismanlik almaniz
icin ilgili telefon numarasin-
dan randevu alarak bize
ulasabilirsiniz.

Kapsamli ve Dogru Genetik §
Test Platformu :
Pathway, cekinik (resesif)
genetik hastaliklarla iligkili :
genetik belirteclerden olusan

genis bir paneli test etmek ‘
icin en gelismis genotiplendirme
teknolojilerini kullanmaktadir.

Amerika Birlesik Devleti Tarafindan

Onayl Laboratuvar

Pathway Genomics'’in kendi laboratuvarinin
federal CLIA (Klinik Laboratuvar lyilestirme
Degisiklikleri) ve California belgeli oldugunu
bilmenin glivenini hissedin. Bu ¢zelligimiz size
en yUksek kalitedeki sonuglar guvenli bir
ortamda saglama taahhtdumuzu
sergilemektedir.

Rapor Giivenligi

Tukurtk 6rneginiz laboratuarimiza ulastigi anda,
orneginiz ve DNA'nizi dikkatli bir sekilde
kullaniyoruz. DNA’nizi gtvenli DNA Lockbox™
icerisinde sakliyoruz ve raporlarinizi sadece

doktorumuzla ve guvenli bir sekilde paylasiyoruz.

NASIL CALISMAKTADIR

Calisma sureci kolaydir. Once, Pathway Fit'i
doktorunuzla konusun. Doktorunuz genetik test
icin size bir Tukurik Ornegi Alma Kitini
anlatacak ve ardindan sadece kitte bulunan
talimatlari takip etmenizi isteyecektir.

Tukurtk 6rneginizi verdikten sonraki haftalar
icerisinde, Pathway Genomics doktorunuza
size 6zel genetik raporunu saglayacaktir.

1. ADIM
Once, Pathway Fit'i doktorunuza
sorunuz.

2. ADIM
Pathway'in Tukurik Ornegi Aima

Kitini kullanarak, az miktarda
tukurtk érnegdi vereceksiniz.
Doktorunuz, istek bilgileriyle birlikte
tukdrak 6rneginizi CLIA-sertifikall
laboratuvarimiza génderecektir.

3. ADIM
Pathway, drneginizi kendi
laboratuvarinda analiz edecektir.

4. ADIM

Genel olarak, size 6zel sonuclariniz
dort-alti hafta icerisinde doktorunuza
gonderilmis olacaktir. Doktorunuz
sonuclar konusmak icin sizinle
gbrismeyi isteyebilir ve kendinizin
incelemesi icin raporlari size verebilir.
Her iki durumda da, raporunuzda yer
alan bilgileri anlamanizi saglamak
icin doktorlarimiz sizlere yardimci
olacaktir.

GENETIK
TASIYICILIK
TARAMASI

“Bilmenin Degeri”

@pATHWAY GENOMICS




