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Huntington hastaligi tespiti icin uygulanan bu testi yaptirmak istiyorum. Huntington hastaligina
neden olan genin 4. kromozomda yerlestigi ile ilgili bilgilendirildim. Bu hastalhdin G¢li tekrar dizisi
(CAG) artisi mutasyonu oldugu anlatildi. Bu Ugla tekrar dizilerinin sayisinda artis olmasi
durumunda tekrar sayisina bagl olarak Huntington hastaliginin ortaya ¢ikma riski bulundugunu

anladim. Yapilacak bu kan testi Huntington genimdeki CAG tekrar sayisini belirleyecektir.
I. Bu test sonucunda 4 olasi sonugla karsilasacagimi anladim;

1.NEGATIF: CAG tekrar sayisi normal sinirlar igerisindedir.(26 tekrar veya alt)). Bu kisi

Huntington hastaligi yoniinden risk tasimamaktadir ve kendi gocuguna hastaligi aktarmaz.

2.NORMAL/MUTASYON: CAG tekrar sayisi normal/mutasyon araligindadir (27-35). Bu kiside

hastalik gézlenmez ancak ¢ocuklari risk altindadir.

3.INTERMEDIATE: CAG tekrar sayisi intermediate araliktadir (36-39 tekrar). Bu kisinin hayatinin
bir déneminde hastaligin ortaya ¢ikip ¢gikmayacadi tam olarak bilinmemekle birlikte risk s6z

konusudur.

4. POZITIF: CAG tekrar sayisi Huntington hastaligi aralijindadir (40 tekrar veya Ustii). Bu kiginin
hayatinin bir déneminde bu hastalik ortaya gikacaktir. Hastaligin baslangi¢c semptomlari igin

nérolojik degerlendirme gereklidir.

Il. Bu testin en énemli sikintilarindan birisi psikolojik yéniidiir. intermediate araliktaki sonuglar
degerlendirilmesi zor sonuglardir ve risk durumunun belirlenmesindeki gugcliklere neden

olmaktadir.

lll. Ailesinde Huntington hastasi bulunan ancak kendisinde heniiz herhangi bir bulgu olmayan
kisiler “asemptomatik” bireylerdir. Psikolojik riskler géz 6nline alindiginda, Huntington hastalgi
icin standart test prosediri semptomatik bireylerde veya yeterli danigsmanlik verilmis

asemptomatik yetiskin bireylerde testin yapiimasi seklindedir.
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IV. Testle ilgili tim bilgiler gtivenli bir sekilde saklanacaktir. Test sonuglari laboratuardan sadece

ilgili hekime gdnderilecek ve sadece bana bilgi verilecektir.

Test programi ile ilgili olanaklar hakkinda bilgilendirildim ve presemptomatik test i¢cin onay
veriyorum.Testin riskleri, yararlari ve sonug dederlendirirken karsilasilan sikintilar ve sonuglarin

doguracagi olasi psikolojik etkileri ile ilgili bilgilendirildim.

isim:

Adres:

Tarih:

imza:

ilgili doktor tarafindan doldurulacak kisim:

Hastayl Huntington hastaligi testi ve testin sinirlari hakkinda bilgilendirdim.

Doktor adi:

imza:
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