Nesillerce jyi yasam...

WES-Tum Ekzom Dizileme

WES NEDIR?

WES testi ile DNA’'mizda protein kodlayan ~20.000 gen,
Yeni Nesil Dizileme (NGS) yontemiyle analiz edilir. Bu
test sayesinde kiside hastaliga neden olabilecek,
yasam Kkalitesini etkileyebilecek veya asemptomatik
olup bir sonraki nesile aktarnlabilecek genetik
varyasyonlar (mutasyonlar) incelenir.

Varyasyon veya mutasyon, DNA’daki bir degisikliktir ve
bu degisiklikler, proteinlerin islevini azaltabilir veya
tamamen ortadan kaldirabilir. Tespit edilen bu
degisiklikler, hastanin klinik bulgulari ile birlikte
degerlendirilerek tanida yol gosterici olarak kullanilir.

Ozellikle nedeni aciklanamayan gelisim geriligi,
norolojik bulgular, dogumsal anomaliler, tekrarlayan
dusukler veya kalitsal hastalik 6ykiisii bulunan
durumlarda onerilebilir. Bu test, hastaligin genetik
nedenini belirlemeye ve uygun tedavi veya takip
planinin olusturulmasina yardimci olur.

EKZOM NEDIR VE NEDEN ONEMLIDiR?

Genler ekzon ve intronlardan olusur. Ekzonlar
proteini yapmak igin gerekli bilgiyi tasiyan “kodlayan”
bolumlerdir. Ekzom, genomun %1-2’sini olusturur.
Bununla birlikte patojenik varyantlarin/alterasyonlarin
cogu bu bolgede yer alir. intronlar ise, DNA’nin
ekzonlar arasindaki bolgeleridir ve proteinleri
kodlamazlar. »®

WES’iN DIGER GENETIK TESTLERDEN FARKI NEDIR?

WES, tek bir gen ya da sinirli gen grubunu inceleyen
standart testlerden farkli olarak, insan genomundaki
protein kodlayan bélgelerin %98’ini diziler. Bu sayede,
DNA’daki mutasyonlarin neden oldugu hastaliklarin
teshisinde hizli ve guivenilir analiz sunar. WES testiyle
elde edilen genetik veri, yasam boyunca gecerlidir;
ilerleyen yillarda teknolojik gelismeler 1siginda
yeniden analiz edilerek daha kapsamli sonuglar
saglayabilir. Boylece tekrar teste gerek kalmadan hem
birey hem de aile igin klinik agidan yol gésterici bilgiler
sunar.

Referanslar: 1.https:/medlineplus.gov/genetics/understanding/howgeneswork/makingprotein/ 2. https://medlineplus.gov/genetics/understanding/howgeneswork/protein/ 3. https:/medlineplus.gov/genet-
ics/understanding/mutationsanddisorders/mutationscausedisease/ 4. https:/medlineplus.gov/genetics/understanding/testing/sequencing/ 5. Bick D, Jones M, Taylor SL et al. Case for genome sequencing
in infants and children with rare, undiagnosed or genetic diseases. J Med Genet. 2019;56(12):783-791 6. Li N, Wang L, Zhang J et al. Whole-exome sequencing in early-onset Parkinson's disease among
ethnic Chinese. Neurobiol Aging. 2020 Jun;90:150.e5-150.e11. 7. Tosur M, Soler-Alfonso C, Chan KM et al. Exome sequencing in children with clinically suspected maturity-onset diabetes of the young.
Pediatr Diabetes. 2021 Nov;22(7):960-968. 8. Reuter CM, Kohler JN, Bonner D et al.Yield of whole exome sequencing in undiagnosed patients facing insurance coverage barriers to genetic testing. J Genet
Couns. 2019;28(6):1107-1118. 9. Shickh S, Gutierrez Salazar M et al. Exome and genome sequencing in adults with undiagnosed disease: a prospective cohort study. J Med Genet. 2021;58(4):275-283. 10.
Manickam, K., McClain, M.R., Demmer, L.A. et al. Exome and genome sequencing for pediatric patients with congenital anomalies or intellectual disability: an evidence-based clinical guideline of the

American College of Medical Genetics and Genomics (ACMG). Genet Med 202; 123, 2029-2037.

(Ruhsat No: GHDM-SM/34.09/01)




WES TESTININ
UYGULANABILECEGI
DURUMLAR

‘ Beklenenden daha erken yasta gelisen genetik bazli
saglik sorunlari. ®*

Numune Tiirleri
« EDTA'l Kan « Amniyon sivisi (AS)
e Ag1z ici suiriintlisu « Koryon Villus (CVS)

Aile ge¢misinin genetik bir etiyolojiyi dustindurdugi
- . ancak standart genetik testleriyle agiklanamayan klinik
FR81 Test Istem ve Onam Formu tablolar. &
« Aile 6ykusi ve tim klinik bulgular belirtilmelidir

(" Genomik Analiz ve Raporlama R Standart genetik testlerin tanisal acidan sonucsuz

+ ~20.000 genin kodlayan bolgeleri (ekzom) ‘ kaldig! eriskin hastalar. °

« SNV, indel, CNV analizi

« ClinVar patojenik varyant kapsamasi

« Varyant siniflandirmasi (Patolojik / VUS / Benign) Nadir goriilen, karmasik, tani glicligli yasanan gelisimsel
\-TestsiJresi:4—6 hafta ) . ve islevsel bozukluklar. Ornegin; yenidogan / erken

cocukluk donemindeki norogelisimsel / metabolik

s ~ bozuluklar, kardiyomiyopatiler, epilepsi. % '" '

Genetik Danigmanlik

« On test danmismanlig

« Sonuclanin klinik entegrasyonu ve aileye rehberlik Ailevi yatkinlik gosteren hastaliklar agisindan risk

-

J ‘ degerlendirmesi. Ornegin; tastyicilik, ailevi kanser
sendromlari, prenatal degerlendirme. "> 1> '*
Nesiller Genetik, WES analiz sonuglarni aile

oykisu, klinik ve biyoinformatik veri tabanlarina
dayali olarak raporlar. Nutrigenomik bilgiye dayali kisisellestirilmis diyet

. ve beslenme plani. Ornegin; obezite, tip 2 diyabet,
WES + mtDNA (Mitokondriyal DNA) ile, 6zellikle dislipidemi, kardiyovaskiiler hastalik, kanser,
norolojik, kas ve metabolik hastaliklarin tanisinda nérodejenerasyona yonelik. "> '® 17

onemli bilgiler saglar.

WGS (Tim Genom Dizileme) ile ekzon ve Farmak?genomik bi.lgiye (tedé_“/_iye 6qu e.tki / AL
intron bolgeleri birlikte analiz edilerek daha . etki degerle1r;d|rme5|) dayali kisisellestirilmis tedavi,
kapsamli genetik bilgi elde edilir. planlamasi.
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