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TEKNIK BILGILER

Kapsamli genomik profilleme, artik HRD ile birlikte
’ NGS Focus 500

Bu test hem DNA hem de RNA kullanarak 500°den fazla geni inceler.

Tek ig akiginda Mikrosateliit instabilite (MSI), TUmér Mutasyon YUkG  gen sayisi DNA: 523, RNA: 55

(TMB) ve Genomik instabilite Skoru (GIS) tespiti yapar.

Panel biyikligi 194 Mb DNA, 358 kb RNA
HRD statiisiinii tespit ederek tedavi aragtirmanizi Varyant sniflan & N e IR
A : Biyobelirtecler Splice Variant TMB,
genigletin MSI, HRD
HRD, DNA tamir mekanizmasinin bir kusuru olarak kabul Klinik galigma kapsami >1000
edilmektedir, 5nemli bir prognostik ve prediktif biyobelirtectir. . . GIS 100%
Analitik spesifisite TruSight Oncology 500:

Bir kanserde HRD'nin varligi, PARP inhibitori tedavisine verecedi
yanitla iligkilendiriimektedir. Ozellikle over, prostat, pankreas ve Uglu
negatif meme kanserlerinde raporlanan bu durum, kanserin PARP
inhibitéra tedavisine iyi yanit vermesiyle iligkilendirilmistir. -1 Galigma stiresi: 18-21gin

o .. a. Normal yumurtalik érnegdi ile yapilan “limit of blank”
Dogru klinik raporlama Galismasinin sonucudur.

Bulunan varyantlar PierianDx yazilimi tarafindan filtrelenip
siralanarak otomatik olarak hazirlanir ve son incelemeye sunulur.
Myriad Genetics'e ait patentli algoritmayi kullanarak HRD tespiti

99.9998% (SNV tespiti icin)
Ornek gereksinimi (FFPE)  DNA: 40 ng, RNA: 40ng

icin genomik instabilite skoru hesaplar. Prob sayisi ~05K
Kanitianmis gﬁvenilir sonuglar Capraz etnisite kapsami  EAS, EUR, AFR, AMR, SAS®
L]
NGS tabanli hibrit yakalama yéntemi kullanilarak, kilavuziarda BRCAI/BRCA2 kapsami KUguk varyantlar ve blytk

e -~ ) . . . rearanjmanlar
belirtilen 6nemli biyobelirteglerin kapsamli genomik analizi ve

Degerlendirilen Genomik

klinik galigmalarin incelenmesi saglanir.

inik calis ni e si saglani SkaHar LOH, TAL LST
Verilerin kurum iginde tutulmasi GIS 0-100 arast numerik deger
Ornekler ve veriler, daha fazla kontrol saglamak ve veritabani GIS algoritmasi Myriad Genetics

olusturmak amaciyla Nesiller Genetik Tani ve Bilgi Hizmetleri AS.

veritabaninda saklanmaktadir (ISO 27001:20]3). a. AFR: Afrikali; AMR: Karisik Amerikan; EAS: Dogu Asyaili; EUR:

Avrupali; SAS: GUney Asyalll.

GIS i¢erisine dahil olan li¢ genomik skar

Genomik skar Aciklama
Heterozigosite kaybi Bir genin iki allelinden birinin kaybolmasi durumunda kalan allel iglevini dizgin e
(LoH) yerine getiremedidi i¢in kétl huylu hticre blyUumesi gergeklesebilir. [

Telomerik allelikimbalans  Kromozom ciftinin sonunda (telomer) bulunan bélgelerin orani birbiri ile uyusmaz

(TAI) Yani, bir kromozomda kardes kromozomunda bulunandan daha fazla allel bulunur.
Genis 6l¢ekli durum Kromozom bélgeleri arasindaki kirilimlar kromozom ¢ifti igerisinde tutarsiziga £
gegisleri (LST) sebep olur. i
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DNA

ABLI BRD4 Ccuxi FAMI75A GATAB IGF1 MAP3K13 NOTCH4 POLE RPTOR TAF1
ABL2 BRIP1 CXCR4 FAM 46C GEN1 IGFIR MAP3K14 NPMI PPARG RUNXI1 TBX3
ACVRI1 BTGI CYLD FANCA GID4 IGF2 MAP3K4 NRAS PPMID RUNXITI TCEBI1
ACVRIB BTK DAXX FANCC GLn IKBKE MAPK1 NRG1 PPP2RIA RYBP TCF3
AKT1 Cllorf30 DCUNID1 FANCD2 GNAT IKZF1 MAPK3 NSD1 PPP2R2A SDHA TCF7L2
AKT2 CALR DDR2 FANCE GNAI3 IL10 MAX NTRKI PPPBC SDHAF2 TERC
AKT3 CARDII DDX41 FANCF GNAQ IL7R MCL1 NTRK2 PRDMI1 SDHB TERT
ALK CASP8 DHX15 FANCG GNAS INHA MDCI NTRK3 PREX2 SDHC TET1
ALOX12B CBFB DICERI FANCI GPRI24 INHBA MDM2 NUP93 PRKARIA SDHD TET2
ANKRDT CBL DIS3 FANCL GPS2 INPP4A MDM4 NUTMI1 PRKCI SETBP1 TFE3
ANKRD26 CCNDI DNAJBI FAS GREM1 INPP4B MED12 PAK1 PRKDC SETD2 TFRC
APC CCND2 DNMTI FATI GRIN2A INSR MEF2B PAK3 PRSS8 SF3BI TGFBRI1
AR CCND3 DNMT3A FBXW?7 GRM3 IRF2 MEN1 PAK7 PTCHI1 SH2B3 TGFBR2
ARAF CCNEI1 DNMT3B FGFI GSK3B IRF4 MET PALB2 PTEN SH2 DIA TMEMI27
ARF RP1 CD274 DOTIL FGFI0 H3F3A IRS1 MGA PARK2 PTPN1 SHQ1 TMPRSS2
ARIDIA CD276 E2F3 FGF14 H3F3B IRS2 MITF PARP1 PTPRD SLIT2 TNFAIP3
ARID1B CD74 EED FGF19 H3F3C JAKI MLH1 PAX3 PTPRS SLX4 TNFRSF14
ARID2 CD79A EGFL7 FGF2 HGF JAK2 MLL PAX5 PTPRT SMAD2 TOPI
ARIDSB CD798B EGFR FGF23 HISTIHIC JAK3 MLLT3 PAX7 QKI SMAD3 TOP2A
ASXL1 CDC73 EIF1IAX FGF3 HISTIH2BD JUN MPL PAX8 RAB35 SMAD4 TP53
ASXL2 CDHI1 EIF4A2 FGF4 HISTIH3A KATBA MRENA PBRM1 RAC1 SMARCA4 TP63
ATM CDKI2 EIF4E FGF5 HISTIH3B KDMSA MSH2 PDCD1 RAD21 SMARCBI TRAF2
ATR CDK4 EML4 FGF6 HISTIH3C KDM5C MSH3 PDCDILG2 RAD50 SMARCDI1 TRAF7
ATRX CDK6 EP300 FGF7 HISTIH3D KDM6A MSH6 PDGFRA RADSI SMCIA TSCI1
AURKA CDK8 EPCAM FGF8 HISTIH3E KDR MSTI PDGFRB RADSIB SMC3 TSC2
AURKB CDKNIA EPHA3 FGF9 HISTIH3F KEAP1 MSTIR PDKI RAD5IC SMO TSHR
AXINT CDKNIB EPHAS FGFRI HISTIH3G KEL MTOR PDPK1 RAD5ID SNCAIP U2AF1
AXIN2 CDKN2A EPHA7 FGFR2 HISTIH3H KIF5B MUTYH PGR RAD52 SOCSI VEGFA
AXL CDKN2B EPHBI FGFR3 HISTIH3I KIT MYB PHF6 RADS4L SOXI10 VHL
B2M CDKN2C ERBB2 FGFR4 HISTIH3J KLF4 MYC PHOX2B RAFI1 SOX17 VTCNI
BAP1 CEBPA ERBB3 FH HIST2H3A KLHL6 MYCL1 PIK3C2B RANBP2 SOX2 WISP3
BARDI1 CENPA ERBB4 FLCN HIST2H3C KMT2B MYCN PIK3C2G RARA SOX9 WTI1
BBC3 CHD2 ERCC1 FLI1 HIST2H3D KMT2C MYD88 PIK3C3 RASAI SPEN XIAP
BCLIO CHD4 ERCC2 FLTI HIST3H3 KMT2D MYOD1 PIK3CA RB1 SPOP XPO1
BCL2 CHEK1 ERCC3 FLT3 HLA- A KRAS NAB2 PIK3CB RBMIO SPTAI1 XRCC2
BCL2L1 CHEK2 ERCC4 FLT4 HLA-B LAMP1 NBN PIK3CD RECQL4 SRC YAPI
BCL2L1 CiCc ERCCS FOXAI HLA-C LATSI NCOA3 PIK3CG REL SRSF2 YESI
BCL2L2 CREBBP ERG FOXL2 HNF1A LATS2 NCOR1 PIK3RI RET STAGI ZBTB2
BCL6 CRKL ERRFI FOXOI1 HNRNPK LMO1 NEGRI PIK3R2 RFWD2 STAG2 ZBTB7A
BCOR CRLF2 ESRI1 FOXPI1 HOXBI3 LRPIB NF1 PIK3R3 RHEB STAT3 ZFHX3
BCORLI CSFIR ETSI FRS2 HRAS LYN NF2 PIMI RHOA STAT4 ZNF217
BCR CSF3R ETV1 FUBPI HSD3B1 LZTRI NFE2L2 PLCG2 RICTOR STATGA ZNF703
BIRC3 CSNKIA1 ETV4 FYN HSPOOAAI MAGI2 NFKBIA PLK2 RITI STATS5B ZRSR2
BLM CTCF ETVS GABRAG ICOSLG MALT1 NKX2 -1 PMAIP1 RNF43 STKN
BMPRIA CTLA4 ETVE GATA1 ID3 MAP2K1 NKX3 -1 PMSI ROSI STK40
BRAF CTNNAI EWSR1 GATA2 IDHI MAP2K2 NOTCHI PMS2 RPSBKA4 SUFU
BRCA1 CTNNBI EZH2 GATA3 IDH2 MAP2K4 NOTCH2 PNRC1 RPS6KB1 Suz12
BRCA2 CuUL3 FAMI23B GATA4 IFNGRI1 MAP3K1 NOTCH3 POLD1 RPS6KB2 SYK
Yesil ile gélgelendirilmis genler CNV (copy number variation) analizi igin kullaniimaktadir. Turuncu ile gélgelendiriimis genler HRR yolaginda yer alan genlerdir.
RNA
ABLI BCL2 CSFIR ESR1 EWSR1 FLI KJF5B MSH2 NRG1 PAX7 RAF1
AKT3 BRAF EGFR ETSI FGFRI FLTI KIT MYC NTRKI PDGFRA RET
ALK BRCAI EML4 ETVI FGFR2 FLT3 MET NOTCHI NTRK2 PDGFRB ROS1
AR BRCA2 ERBB2 ETV4 FGFR3 JAK2 MLL NOTCH2 NTRK3 PIK3CA RPSBKBI
AXL CDK4 ERG ETVS FGFR4 KDR MLT3 NOTCH3 PAX3 PPARG TMPRSS2

NGS Focus 500 HRD testi; lllumina NextSeq 550 Dx sekanslama sisteminde, Trusight Oncology 500 HRD kiti ile ¢aligiimaktadr.
NGS Focus 500 HRD bir Nesiller Genetik Tani ve Bilgi Hizmetleri A.S. markasidir.



