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WES
hangi durumlarda
istenebilir?

Beklenenden daha erken yasta gelisen
genetik bazli saglik sorunlari®’

Aile ge¢misinin genetik bir etiyolojiyi
disindurdigi ancak standart genetik
testleriyle aciklanamayan klinik tablolar?

Standart genetik testlerin tanisal agidan
sonugsuz kaldigi eriskin hastalar®

Nadir gérulen, karmasik, tani gacligu
yasanan gelisimsel/islevsel bozukluklar
Ornegin; yenidogan /erken cocukluk
dénemindeki nérogelisimsel/metabolik
bozuluklar, kardiyomiyopatiler, epilepsi'®!"12

Ailevi yatkinlhk gosteren
hastaliklar agisindan risk degerlendirmesi
Ornegin; tasiyicilik, ailevi kanser sendromlari,
prenatal degerlendirme!" 1314

Nutrigenomik bilgiye dayali
kisisellestirilmis diyet ve beslenme plani
Ornegin; obezite, tip 2 diyabet, dislipidemi,
kardiyovaskuler hastalik, kanser,
norodejenerasyona yonelik' 117

Farmakogenomik bilgiye (tedaviye 6zgu
etki/yan etki degerlendirmesi) dayali

kisisellestirilmis tedavi planlamasi'®

Genetik varyantlari / alterasyonlari
saptamaya yonelik yeni nesil dizileme yontemi

Tum Ekzom
Dizileme

tek bir cimlenin deg/§t/reb//d/g/
zamanlar vardir....




TUM EKZOM DIZILEME
(WES) NEDIR?

WES, yeni nesil dizileme teknolojisinin
kullanildigi kapsamli bir genetik test
yontemidir.

Hekiminiz gerekli gordtigu takdirde, tedavi
kararinda guclu bir yol gostericidir.

GENLERIMIZ ve
PROTEINLER

Vicudumuz, milyonlarca hicreden olusur,
hlcrelerimizse DNA'larimizdan.

DNA’larimizin parcasi olan genlerimiz ise
vlicudumuzda énemli islevleri yerine getiren
proteinlerin Uretimini kodlar ve yonetirler.

Proteinler, organlar ve dokular gibi viicut

yapilarini olusturur, kimyasal reaksiyonlari
kontrol eder ve hiicreler arasinda sinyalleri
tasirlar.

Bir hlicrenin DNA'sI mutasyona ugrarsa,
anormal bir protein Uretilebilir ve bu da
vicudun olagan slreclerini bozabilir."-*?

MUTASYON NEDIR?

Mutasyon, DNA'daki bir degisikliktir.
Mutasyonlar proteinlerin islevlerini yetersiz
yapmalarina ya da hi¢ yapmamalarina neden
olurlar.?
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EKZOM NEDIR ve
NEDEN ONEMLIDIR?

Genler, intronlardan ve ekzonlardan olusur.
Ekzonlar, genin bir proteini yapmak icin
kullanilan bilgileri iceren parcalaridir. Onlar
genin “kodlayan” kismidir. Ekzom, genomun
% 1-2"sini olusturur. Bununla birlikte
patojenik varyantlarin/alterasyonlarin cogu
bu bdlgede yer alir.

intronlar ise, DNA'nin ekzonlar arasindaki
bolgeleridir ve proteinleri kodlamazlar.*?

WES'IN DIGER GENETIK _
TESTLERDEN FARKI NEDIR?

WES, tek bir geni ya da hastalikla iliskili
oldugu distinulen birkag¢ geni tarayan
standart genetik testlerden farkli olarak,
insan genomundaki protein kodlayan
boélgelerin (ekzomun) %98'inin dizilimini
gerceklestirir.

Bu 6zelligiyle WES, hekimlere DNA'daki
olasi bir mutasyondan kaynaklanan
hastaligi teshis etmekte hizli ve glvenilir
bir analiz sunar.

Hazirlanan bu rapor bireyin hayatinin
ilerleyen donemlerinde ihtiyag duyabilecedi
farkl genetik arastirmalar icin de klinik
agidan yol gosterici bilgiler saglayabilir.
Ayrica, raporlanan bilgi tim aile bireyleri icin
de kullanilabilir.
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TUM EKZOM DiZILEME
NASIL YAPILIR?

Test hastadan kan alinarak gerceklestirilir.
Gerekirse ebeveynlerden veya diger aile
uUyelerinden de kan 6rnegi alinabilir. Analiz
suresi 4-6 haftadir.

¢ Nesiller Genetik, Tim Ekzom Dizileme analiz
sonuglarini aile Oykusl, klinik ve biyoinformatik
veri tabanlarina dayali olarak raporlar.

Nesiller Genetik Hastalik Degerlendirme
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