
Genetik varyantları /alterasyonları
saptamaya yönelik yeni nesil dizileme yöntemi

Tüm Ekzom
Dizileme

(WES)

Hayatınızın gidişatını
tek bir cümlenin deǧiştirebildiǧi

zamanlar vardır…

Uzmanlığımız,
kullandıǧımız teknoloji,

dikkatimiz ve o cümlenin
sizin için önemini bilen

bir ekip olarak
o an geldiǧinde bize 

güvenebilirsiniz.

Beklenenden daha erken yaşta gelişen
genetik bazlı sağlık sorunları6,7

Aile geçmişinin genetik bir etiyolojiyi 
düşündürdüğü ancak standart genetik 

testleriyle açıklanamayan klinik tablolar8

Standart genetik testlerin tanısal açıdan 
sonuçsuz kaldığı erişkin hastalar9

Nadir görülen, karmaşık, tanı güçlüğü
yaşanan gelişimsel / işlevsel bozukluklar

Örneğin; yenidoğan /erken çocukluk 
dönemindeki nörogelişimsel /metabolik 

bozuluklar, kardiyomiyopatiler, epilepsi10,11,12

Ailevi yatkınlık gösteren
hastalıklar açısından risk değerlendirmesi

Örneğin; taşıyıcılık, ailevi kanser sendromları, 
prenatal değerlendirme11,13,14

Nutrigenomik bilgiye dayalı
kişiselleştirilmiş diyet ve beslenme planı

Örneğin; obezite, tip 2 diyabet, dislipidemi, 
kardiyovasküler hastalık, kanser, 
nörodejenerasyona yönelik15,16,17

Farmakogenomik bilgiye (tedaviye özgü 
etki /yan etki değerlendirmesi) dayalı 
kişiselleştirilmiş tedavi planlaması18

WES
hangi durumlarda

istenebilir?
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TÜM EKZOM DİZİLEME
(WES) NEDİR?
WES, yeni nesil dizileme teknolojisinin 
kullanıldığı kapsamlı bir genetik test 
yöntemidir. 

Hekiminiz gerekli gördüğü takdirde, tedavi 
kararında güçlü bir yol göstericidir.

GENLERİMİZ ve
PROTEİNLER
Vücudumuz, milyonlarca hücreden oluşur, 
hücrelerimizse DNA’larımızdan. 

DNA’larımızın parçası olan genlerimiz ise 
vücudumuzda önemli işlevleri yerine getiren 
proteinlerin üretimini kodlar ve yönetirler.  

Proteinler, organlar ve dokular gibi vücut 
yapılarını oluşturur, kimyasal reaksiyonları 
kontrol eder ve hücreler arasında sinyalleri 
taşırlar. 

Bir hücrenin DNA’sı mutasyona uğrarsa, 
anormal bir protein üretilebilir ve bu da 
vücudun olağan süreçlerini bozabilir.1,2,3

MUTASYON NEDİR?
Mutasyon, DNA'daki bir değişikliktir. 
Mutasyonlar proteinlerin işlevlerini yetersiz 
yapmalarına ya da hiç yapmamalarına neden 
olurlar.3

EKZOM NEDİR ve
NEDEN ÖNEMLİDİR?
Genler, intronlardan ve ekzonlardan oluşur. 
Ekzonlar, genin bir proteini yapmak için 
kullanılan bilgileri içeren parçalarıdır. Onlar 
genin “kodlayan” kısmıdır. Ekzom, genomun 
%1-2’sini oluşturur. Bununla birlikte 
patojenik varyantların/alterasyonların çoğu 
bu bölgede yer alır.

İntronlar ise, DNA’nın ekzonlar arasındaki 
bölgeleridir ve proteinleri kodlamazlar.4,5

WES’İN DİĞER GENETİK 
TESTLERDEN FARKI NEDİR? 
WES, tek bir geni ya da hastalıkla ilişkili 
olduğu düşünülen birkaç geni tarayan 
standart genetik testlerden farklı olarak, 
insan genomundaki protein kodlayan 
bölgelerin (ekzomun) %98'inin dizilimini 
gerçekleştirir.

Bu özelliğiyle�WES, hekimlere DNA'daki 
olası bir mutasyondan kaynaklanan 
hastalığı teşhis etmekte hızlı ve güvenilir 
bir analiz sunar.�

Hazırlanan bu rapor bireyin hayatının 
ilerleyen dönemlerinde  ihtiyaç duyabileceği 
farklı genetik araştırmalar için de klinik 
açıdan yol gösterici bilgiler sağlayabilir. 
Ayrıca, raporlanan bilgi tüm aile bireyleri için 
de kullanılabilir.

TÜM EKZOM DİZİLEME
NASIL YAPILIR?
Test hastadan kan alınarak gerçekleştirilir. 
Gerekirse ebeveynlerden veya diğer aile 
üyelerinden de kan örneği alınabilir. Analiz 
süresi 4-6 haftadır. 
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• Nesiller Genetik, Tüm Ekzom Dizileme analiz 

sonuçlarını  aile  öyküsü,  klinik  ve  biyoinformatik  

veri tabanlarına dayalı olarak raporlar.

• Nesiller Genetik Hastalık Değerlendirme 
Merkezi, (GHDM-SM/34.09/01)  ruhsat numarası ile 

genetik hastalıkların tanısının belirlenmesi ve 

danışmanlık verilmesi amacı ile Sağlık Bakanlığı 

tarafından ruhsatlandırılmıştır.13,14,15


