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Molekiiler Genetik Taninin 5
Adimi ve bu durum soydan
gelen c¢oziilabilir Retina ag
tabkas hastaliklari Icin neden
onemlidir

Tanisal genetik incelemeler kalitsal retina
veya gorme yolu hastaliginin molekdler
nedeninin dogru bir gostergesini
saglayabilir. Tek bir hastaligin bir veya
bircok genetik nedeni olabilir (.B. retinitis
pigmentosa, koni cubugu distrofisi gibi).
Hastaliga bagl olarak, molekiler genetik
tani bireysel genetik modifikasyon
bulmada cesitli sekilde basarih olur. Kesif
orani koni cubugu distrofileri igin %30'dan
az, Morbus Best hastaligi igin %90'In
Uzerinde degismektedir. Genetik olarak
cok farkli retinitis pigmentosa hastaliklari
grubu, orta aralikta dogrulanmis bir
taninin yaklasik% 65'i ile bulunur.

Esas alinan gen degisiminin bilgisi,
hastanin hastaligi icin mevcut olan tedavi
ve terapi seceneklerini kullanmasini
saglar.

Spesifik genetik kusurun/bozuklugun
bilgisi, istenen bir galismaya katilma
olasihgini arttinir. Ilgili bir kisinin aile
Uyelerine hastalik risklerinin hedefli bir
muayenesinin sunulabilmesi de dnemlidir.



Kimler arastirma yaptirmali,
nasil islev goriir ve
etkilenenleri ve hasta olanlari
kimler bilgilendirir?

Kalitsal retina hastaliginin klinik tanisini
almis kisiler ve yakinlari genetik muayene
yaptirabilirler.

Tani igin tibbi olarak molektler genetik
inceleme dnerildiyse, bunu yapip
yapmayacadiniza hasta olarak siz kendiniz
karar verirsiniz.

Tani, bir hastalik hakkinda daha fazla bilgi
edinmek icin gok yararh olabilir.

Bununla birlikte, sonug asla geri
alinamaz - bu nedenle hasta olmayan
kisilerin molekuler genetik taninin
sonucunun yararlarinin ve tehlikelerinin
farkinda olmalari 6zellikle 6nemlidir:
Genetik kusuru olan herkes de illaki
hastalanmaz - ve hasta olmayanlar
hastalanabileceklerini bilmek isteyip
istemediklerini dikkatlice disinmek
zorundadirlar.



Molekiiler genetik testin
faydalari:

@ Gelecekteki yasam planlamasi lizerinde
etkisi olabilecek bir prognozu yapmak igin
stpheli bir klinik taninin dogrulanmasi
gereklidir.

® Genetik olarak glivenceli taniya bagl
olarak, hastalar hedefe yonelik tibbi
bakim ve tedaviden yararlanabilirler.

® Bircok klinik calismalari/gen tedavileri,
spesifik gen modifikasyonu hakkinda
Onbilgi gerektirir.

® Kalitim modunun netlestirilmesi genellikle
sadece genetik bulgularin bilgisine
dayanarak mumklndulr. Bundan boyle,
akrabalar veya (gelecekteki) cocuklar
icin risklere 6zel dikkat edilebilir.



Molekiiler genetik testlerin/
muayenesi maliyetleri

Yasal olarak sigortal kisiler icin maliyet
tahmini gerekmez. Genetik analiz,

tek tip degerlendirme 6lcedine gore

bir saglik sigortasi hizmetidir. Ancak
kapsamli genetik incelemelerde, yasal
saglik sigortasi maliyetinin 6nceden
onaylanmasi yararh olabilir.

Ozel sigortalilar, kani almadan énce
Ozel Saglik Sigortasinin onaylamasi
gerektiren Insan Genetik Enstitiisii‘nden
bir maliyet tahmini almadirlar

Saglik sigortasiniz
muayeneye kabil etmiyorsa
ne yapmali?

Sagdlik sigortasi genetik incelemeyi
reddeder ise, PRO RETINA uyesi olarak
muhalefet davalari icin RBM'nin (Hukuk
Danismanhgi ,Engelli Haklar™)
Ucretsiz desteginden yararlanma
imkanina sahipsiniz.



Molekiiler genetik bulgulara
5 adim:

1. Doktora/g6z doktoruna veya himan
genetik uzmanina gidin (www.pro-
retina.de ¢evrimici genetik uzmanlari
listesi)

2. Doktorunuz sizi genetik testlerin
olanaklari, sanslari ve riskleri hakkinda
bilgilendirecektir. Doktor tarafindan bir
genodiagnostik laboratuvara imzal bir
onay formu, bilgi formu ve sevk belgesi
,Ornek 10" génderilir. Doktorun biitcesi
etkilenmeyecektir. (www.pro-retina.de
altindaki ayrintilar).

3. Kan alinmasi ve numunenin
laboratuvara génderilmesi doktor
tarafindan gergeklestirilir.

4. Gerekirse, laboratuvar masraflarin
saglik sigortasi tarafindan karsilamak
icin sizinle iletisime gecgecektir.

5. Sonug, muayene igin sevk eden doktora
godnderilecektir. Arastirma sonuclari
hiiman genetigi uzmani tarafindan
aciklanmalidir.
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Henliz glivenilir bir taniniz yoksa, érnegin
bir akrabaysaniz, genetik uzmanina
danismak mantikh bir ilk adimdir.

Genetik hakkinda daha
fazla bilgi igin

PRO RETINA ,Genetik ve Kalitim"
broslrl yayinladi. Bu, kalitsal retina
hastaliklarinin kalitsal formlarina,
genetik tanilarina ve terapi
calismalarina genel bir bakis saglar.

PRO RETINA'nin hasta kaydi

Terapiler ve tedaviler ile ilgili
arastirmalari gelistirmek igin Ucretsiz
bir hasta kaydi kurduk. Bu kayit listesi
hastalarin klinik calismalara erisimini
kolaylastirmak ve arastirmacilarin
hastalari ise almasina yardimci olmak
igin tasarlanmistir. PRO RETINA

Hasta Kaydi‘na kaydolarak, hastaligin
tedavisinin tespiti igin klinik calismalara
katilma sansini artirabilirsiniz
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PRO RETINA Deutschland e. V.
KaiserstraBe 1c
53113 Bonn

Tel. (0228) 227 217-0
info@pro-retina.de

Calismalarimizi desteklemek
ister misiniz?

banka detaylari
IBAN: DE39 3905 0000 0000 0041 50
BIC: AACSDE33XXX
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