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GiRiS
Genetik bir miras olarak ebeveynlerimizden aldigimiz DNA'mizda, bize ait bireysel oOzellikleri iceren tim bilgiler
bulunmaktadir. Bu bilgiler; kan grubu, boy, kilo gibi bireysel 6zelliklerimizden, diyabet, kanser, kardiyovaskiler
hastaliklar gibi yizlerce farkli duruma yatkinlk ya da direnci belirleyen oOzelliklere kadar uzanir. DNA'mizdaki bu
bilgilerin cevresel faktorlerle etkilesimi sonucunda kisisel o6zelliklerimiz ve hastaliklarimiz ortaya cikabilmektedir.

GUnUmuzde genetik alaninda ulasilan bilgi ve teknolojilerle, uzun ve saglikh yasamin anahtarinin elimizde oldugu
yepyeni bir doneme girmis bulunmaktayiz.

RAPORUNUZDA NELER VAR

Raporunuz, genetik bilginize gore size 6zel olarak hazirlanmis bes ana boélimden olusmaktadir:
1. Kalitsal Hastaliklar

"Tek gen hastaliklan" olarak adlandirilan bozukluklarla ilgili, bugtine kadar tanimlanmis hemen tiim genler taranmis
ve patojenik (zararh) ya da olasi patojenik olarak bildirilen DNA varyantlari raporlanmistir. Analiz edilen bu genler,
bilimsel verilerle s6z konusu hastaliklara neden oldugu bilinen genlerdir.

2. Hastalik Yatkinliklar1 (Poligenik Risk Skoru)

Belirli bir hastaliga, bozukluga veya o6zellige ne kadar yatkin ya da direngli oldugunuz degerlendirilmistir.

Bu degerlendirme, bir hastaliga ya da bozukluga egilim ya da direng olusturan ve bugiine kadar tanimlanmis tim
gen varyantlarinin, poligenik risk skoru (PRS) adi verilen 06zel bir hesaplama yodntemi ile analiz edilmesiyle
yapilmistir.

3.Genetik Etnik Koken

Genetik etnik koken analiziniz, diinya genelinden secilmis referans popilasyonlara gore gergeklestirilmistir. Bu
analiz, genetik varyantlarinizin farkh cografi ve etnik gruplarla olan benzerlik diizeyini belirlemeyi amaglamaktadir.

4.Farmakogenomik

Farmakogenomik, bir kisinin genetik yapisinin ilaglara verdigi tepkiyi nasil etkilediginin incelenmesi anlamina gelir.
Bireyler arasindaki genetik farkhliklar, bir ilacin etkili olup olmayacagini, etkisiz olup olmayacagini, farkli dozaj
gerektirip gerektirmeyecegini veya bir birey icin toksik olup olmayacagini tahmin etmek icin kullanilir. Olumsuz ilag
reaksiyonlarini énlemeye yardimci olabilir.

5.Spor Performansi ve Beslenme

Genetik yapiniz; beslenme metabolizmanizi, kilo egilimlerinizi, vitamin-mineral duyarhliklarini, dayaniklilik-gii¢
profilinizi, kas yapinizi ve sakathk yatkinhklarini belirler. Sonuglar, beslenme dizeninizin ve antrenman planinizin
DNA'niza gore optimize edilmesini saglar.
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RAPORUNUZU NASIL KULLANMALISINIZ

Kalitsal hastaliklarla ilgili en 6nemli bilgi sudur: Genlerden yalnizca birinde bile olusabilecek zararli bir degisiklik,
hem sizde klinik belirti gdsterebilir hem de bir sonraki nesle gegebilir.

Bu tlr genetik bozukluklarda gevresel faktorlerin etkisi daha azdir. Bu nedenle, bu genlerde zararl bir degisiklik
saptanmigsa:

- Size 0zgl izlem plani hazirlanmalidir,

- Onleyici medikal ve cerrahi tedaviler degerlendirilmelidir,

- Yasam tarzi ve c¢evresel kosullar buna gore yeniden diizenlenmelidir.

Tum bu bilgiler 1si8inda; Genetik bilginiz, saghginizi buglinden korumak, risklerinizi azaltmak ve geleceginizi
sekillendirmek icin énemli bir rehberdir.

Bu rapor, yalnizca mevcut durumu gostermekle kalmaz, ayni zamanda uzun vadeli kisisellestirilmis saglk plani icin
temel olusturur.
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ACIBADEM BIREYE 0ZGU GENOMIK RAPORUN BENZERLERINDEN
FARKLARI

1. Kapsaml genetik veri

Piyasada bireye 6zgli genomik rapor hizmeti sunan bir¢ok test, yalnizca sinirli sayida gen ve bu genlerdeki belirli
noktalara iliskin bilgi verir. Oysa Acibadem Bireye Ozgii Genomik Raporu, DNA'daki tiim genleri ve yaklasik 3
milyar DNA harfini kapsayan eksiksiz bir analiz sunar. Bu yonlyle, veri icerigi benzerlerinden binlerce kat daha
fazladir.

2. Eksik veri riski ortadan kaldirilir

Sinirh kapsamli analizler, degerlendirme disi kalan gen bolgelerindeki varyantlarin gézden kagmasina yol acabilir. Bu
da risk analizlerinin eksik veya hatali olmasina neden olabilir. Acitbadem'in sundugu bu rapor, tim DNA'yl analiz
ettigi icin bu tiir hata risklerini ortadan kaldirir.

3. Bilimsel temele dayali, kisiye 6zel yaklagim

Bu hizmet, sadece genel saglik onerileri sunmaz. DNA'nizdaki veriler, en giincel bilimsel calismalar dogrultusunda
degerlendirilerek size 6zel koruyucu saglik planlari ve 6neriler gelistirir. Bu sayede, genetik bilginiz dogrudan yasam
kalitenizi artiracak bir yol haritasina déndsur.

4. Veri givenligi ve kisisel gizlilik

DNA verileriniz, internet baglantisi olmayan ve dis erisime kapali 6zel veri merkezlerinde, sifreli ve glivenli bir
sekilde saklanir. Dilerseniz bu veriler, sizin talebiniz dogrultusunda kalici olarak silinebilir. Boylece hem tibbi hem
kisisel mahremiyet giivence altina alinir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38



KALITSAL
HASTALIKLAR

ACIBADEM Life ACIBADEMS

LABGEN



Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

KiSi VE ORNEK BILGILERI

Ki$iSEL BILGILER ORNEK BILGILERI REFERE EDEN HEKIM

Adi DENEME Ornek No 5231726044 Adi Soyadi ()

Soyadi CHECK-UP Ornek Tiri Tam Kan Merkez Bireysel Hasta Labmed
Cinsiyet E Ornek Alim Tarihi 08.12.2025 13:16

Dogum Tarihi  08.12.2025 Ornek Kabul Tarihi ~ 08.12.2025 13:16

Protokol No 34272870 Onay Tarihi 25.12.2025 07:51

SONUC

POZITIF, HETEROZIGOT MUHTEMEL PATOJENIK MYH7 VARYANTI VE HETEROZIGOT F5
LEIDEN VARYANTI TESPIT EDILMISTIR.

Kalitsal Hastaliklar Varyant Tablosu

Hastalk Adi (#OMIM) Kalitim Modeli Gen (Transkript) Varyant Zigosite Varyant Sinifi
-Cardiomyopathy, MYH7 . Muhtemel
hypertrophic, 1 (#192600) | ©P (NM_000257.4) | 1231G>A(p.Valdtille) Heterozigot | b i ienik

- {Thrombophilia

susceptbility to, due to

factor V Leiden} oD F5

(#188055) c.1601G>A (p.Arg534Gin) Heterozigot Patojenik

- Thrombophilia 2 due to | OD (NM_000130.5)

activated protein C

resistance (#188055)

OD: otozomal dominant, OR: otozomal resesif, XL: X'e bagli, XLD: X'e bagh dominant, XLR: X'e baglh resesif, DD: digenik dominant, DR: digenik resesif, PD: psédootozomal dominant, PR:
psodootozomal resesif, Mu: multifaktériyel, SMu: somatik mutasyon, IC: izole vakalar.

YORUM

Bireyin tum genom verisi “Gen Listeleri” bélumunde listelenen genler agisindan incelenmistir. “Kardiyomiyopatiler” paneli genlerinden
MYH?7 geninde heterozigot muhtemel patojenik bir varyant, “Kalitsal Trombofili” paneli genlerinden F5 geninde heterozigot patojenik
bir varyant tespit edilmigtir.

MYH7: c.1231G>A (p.Vald11lle)

Hastanin onami dogrultusunda ACMG (American College of Medical Genetics and Genomics) Sekonder Bulgular Kilavuzuna (Miller
et al.,, 2023) gore tesadufi bulgularin rapor edildigi genler taranmistir. MYH7 geninde heterozigot muhtemel patojenik bir varyant
tespit edilmistir. Hastada tespit edilen varyant ClinVar veri tabaninda patojenik (1)/muhtemel patojenik (6)/klinik 6Gnemi belirsiz varyant
(1) olarak kayith olup (Varyant ID: 181339) literattirde birden ¢ok olguda otozomal dominant hipertrofik kardiyomiyopati ile iligkili
olarak rapor edilmistir (Millat et al., 2010; Santos et al., 2012; Stava et al., 2022).

Hipertrofik kardiyomiyopati (HCM), tipik olarak yetiskinlerde maksimum duvar kalinligi =15 mm olan ve agiklanamayan sol ventrikil
hipertrofisi (LVH) veya cocuklarda >3 z-skoru ile tanimlanir. HCM tanisi ¢oguniukla ekokardiyografi ve/veya kardiyak manyetik
rezonans gorintileme (kardiyak MRI) dahil olmak Gzere noninvaziv kardiyak goruntuleme ile konulabilir. LVH ve HCM'nin klinik tanisi
genellikle addlesan ddneminde veya geng eriskinlik déneminde belirgin hale gelse de baglangi¢ yasi dediskendir. Yaygin semptomlar
arasinda nefes darligi (6zellikle eforla), gégus agdrisi, ¢arpinti, ortostaz, presenkop ve senkop bulunur. HCM'nin klinigi, asemptomatik
bireylerden LVH'den aritmilere (atriyal fibrilasyon ve malign ventriktler aritmiler) ve direncgli kalp yetmezlijine kadar oldukca
degiskendir. Ayrica, belirtiler ayni aile iginde bile degisebilir. HCM bulunan bireyler, tromboembolizm ve atriyal fibrilasyon (AF) igin
yuksek risk altindadir. AF prevalansi yas ve hastalik suresi ile artar. HCM'li bireylerde AF'nin genel prevalansi ~%20'dir. HCM ve AF'si
olan bireylerde tromboembolik komplikasyon prevalansinin ise %27 oldugu tahmin edilmistir (Cirino et al., 2021).

Hastada MYH7 geninde tespit edilen ¢.1231G>A (p.Val411lle) varyanti proteinde 411. pozisyondaki valin amino asitinin izolésin
amino asitine dénigsmesine neden olmaktadir. Bu varyant proteinde patojenik missense varyantlarin sik goérildugd miyozin head
domain’de yer almaktadir (Homburger et al., 2016). in siliko analizler varyantin proteinin yapisina ve fonksiyonuna zarar verdigini
tahmin etmektedir (REVEL: 0.74). Bu bilgiler 1s1ginda s6z konusu varyant “ClinGen Cardiomyopathy Expert Panel Specifications to
the ACMG/AMP Variant Interpretation Guidelines for MYH7 Version 2.0.0” kilavuzunun 6nerilerine gére muhtemel patojenik varyant
olarak siniflandiriimistir.

F5: c.1601G>A (p.Arg534GIn)
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F5 geninde tespit edilen c.1601G>A (p.Arg534GIn) varyanti "Faktér V Leiden" olarak da bilinen varyanttir. S6z konusu varyant
ClinVar veri tabaninda patojenik (ila¢ yaniti) varyant olarak kayitlidir (Varyant ID: 642). Minér allel frekansi gnomAD populasyon veri
tabaninda 0.02186 olarak bildiriimistir. Bu bilgiler 1siginda ACMG ve ClinGen kilavuzlarina goére patojenik varyant olarak
siniflandiriimistir.

Faktor V Leiden trombofilisi, erigkinlerde en sik alt ekstremitelerde derin ven trombozu (DVT) veya pulmoner emboli seklinde ortaya
ctkan venoz tromboembolizm (VTE) ile karakterizedir. Aligilmadik bolgelerde gelisen trombozlar ise daha nadir gérulmektedir. Faktor
V Leiden trombofilisinde VTE'ye yatkinli§i etkileyen baslica faktérler sunlardir: varyant alel sayisi (homozigot bireylerde trombotik risk
belirgin sekilde artmaktadir), ailede VTE dykusu, eslik eden genetik trombofilik bozukluklarin varligi, antifosfolipid antikor sendromu,
paroksismal nokturnal hemoglobintri ve miyeloproliferatif hastaliklar gibi edinsel trombofilik durumlar ile gebelik, malignite, santral
vendz kateter varligi, uzun sureli hareketsizlik (6rn. seyahat), kombine oral kontraseptif veya hormon replasman tedavisi kullanimi,
obezite, bacak travmasi ve ileri yas gibi dolayli risk faktorleri.

Faktér V Leiden varyanti tasiyan heterozigot bireylerde VTE’ye iliskin goreceli risk yaklasik 3 ila 8 kat artmaktadir (Rosendaal &
Reitsma, 2009). Bununla birlikte, iki biyik meta-analizde bu risk artisi 4 ila 5 kat arasinda bildirilmistir (Gohil et al., 2009; Simone et
al., 2013). Goreceli riskteki bu artisa ragmen, heterozigot bireylerde ilk VTE'nin yillik insidansi disiktir ve yaklasik %0,5 olarak
bildiriimigtir (Middeldorp, 2011). Heterozigotlara kiyasla homozigotlar daha yuksek trombotik riske sahiptir ve daha geng¢ yasta
tromboz gelistirme egilimindedir. Homozigotlarda VTE riskinin 9 ila 80 kat (Rosendaal & Reitsma, 2009) veya 9 ila 12 kat (Gohil et al.,
2009; Simone et al., 2013) oldugu bildiriimistir. Homozigot bireylerde kontrollerle karsilastiriidiginda VTE igin bildirilen dizeltiimig
tehlike orani (hazard ratio, HR) 18'dir (%95 GA 4,1-41) (Juul et al., 2004) (Pastor et al., 2024).
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ONERILER

- Bireyde MYH7 geninde tespit edilen varyantin yol acabilecedi kardiyak bulgular agisindan
kardiyoloji polikliniinde degerlendiriimesi ve takibi o6nerilir. S6z konusu varyantin ailede
etkilenme riski bulunan bireylerde test edilmesi ve bu varyantin tespit edildigi bireylerin kardiyoloji
polikliniginde degerlendiriimesi ve takibi onerilir.

- Bireyin heterozigot F5 Leiden-iligkili klinik bulgular agisindan degerlendirilmesi ve takibi onerilir.

- Sonuglar genetik danismanlik esliginde verilmelidir.

TEKNiIK OZELLIKLER VE KISITLAMALAR

Bu test tim genom dizileme (WGS) ile yeni nesil dizileme yontemi kullanilarak yapilmigtir.
Analizde referans genom olarak GRCh38/hg38 kullaniimistir.

'Kalitsal Hastaliklar' bélimlerinde bildirilen ilgili fenotipler ve bozukluklar igin literatirde bildirilmig
genom ¢apinda iligkilendirme c¢alismalari (GWAS) verileri temel alinarak veri tabanimizdaki
bireyler ile kargilagtirmali olarak gergeklestiriimistir.

'Kalitsal Hastaliklar' boliumunde bildirilen ve 'Gen Listeleri' boluminde listelenen tek gen
bozukluklarina iligkin genlerin analizlerde ise varyantlarin filtrelemesi ve degerlendiriimesi
ClinVar, dbSNP, gnomAD veri tabanlari, MutationTaster, SIFT, PolyPhen-2, REVEL gibi in siliko
tahmin araclar kullanilarak gergeklestirilmistir. gnomAD veri tabaninda minér allel frekansi %1'in
altinda olan varyantlar ve degerlendirmeye alinmistir. Tespit edilen varyantlar ACGS (Association
for Clinical Genomic Science) ve ClinGen (Clinical Genome Resource) varyant siniflama
kilavuzlarina goére siniflandinimistir (https://www.acgs.uk.com/quality/best-practice-guidelines/ ;
https://clinicalgenome.org/working-groups/sequence-variant-interpretation/ ). Bu  dogrultuda
patojenik ve muhtemel patojenik olarak siniflandirilan varyantlar raporlandirilmaktadir. ?Klinik
onemi belirsiz? siniflandirilan varyantlar ve bireyde tek basina klinik bulgulara yol agmayacak
varyantlar (6rnedin otozomal resesif genlerdeki tasiyiciliklar) rapor edilmemektedir. Bu tir
varyantlar bireyin klinik bulgulari ve aile dykusu dogrultusunda refere eden hekimin talep etmesi
halinde paylasilabilir. Raporlanan varyantlar HGVS (Human Genome Variation Society)
nomenklatirine goére adlandiriimaktadir.

Bu calismada nokta mutasyonlari, kuglik delesyon/duplikasyonlar ortalama 30x okuma
derinliginde hedeflenmekte ve %99 dogrulukla tayin edilebilmektedir. Bu dogruluk orani
hedeflenen DNA bdlgesine gore (6rnegin CG zengin bdlgeler, tekrarlayan diziler, homopolimer
bolgeler gibi) degdisiklik gosterebilir. Potansiyel olarak kirpilmayi (splicing) bozabilecek varyantlar
in siliko kirpilma araglar kullanilarak analiz edilmektedir. Sinonim varyantlar ve +/-10 ekzon-
intron baglanti bolgeleri disinda kalan intronik varyantlar ClinVar veri tabaninda hastalik yapici
olarak bildiriimedigi surece dislanmaktadir. Sayisal ve yapisal kromozom anomalileri, buyulk
delesyon/duplikasyonlar, tekrar dizisi artisi varyantlari ilgili ydontem ile tespit edilememektedir.

Bu test bir tani testi degildir. Bu testin galisildigi yontemin limitasyonlari nedeniyle DNA'nin tim
noktalarinin tamamen kapsanamayacagi ve patojenik varyantlarin tamamen dislanamayacagi,
ayrica tum genler i¢in tam kapsama saglanamayacagi goz énunde bulundurulmalidir.

Bu calismanin Poligenik Risk Skorlari ve Hastalik Yatkinliklari, Genetik Kdken bélimleri
"HERABIYO Biyoteknoloji Arastirma ve Danismanlik" tarafindan; Farmakogenomiks, Spor
Performansi ve Beslenme bélimleri 'SZAOMICS Biyoteknoloji Arastirma ve Gelistirme'
tarafindan yapilmistir.
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1. NOROLOJIK BOZUKLUKLAR
HASTALIK SONUCUNUZ TANIMLAMA

A. ERKEN BASLANGICLI
DiSTONI

B. PARKINSON HASTALIGI VE
KOMPLEKS PARKINSONIZM

C. BEYIN KANALOPATILER

D. YAPISAL BAZAL GANGLION
BOZUKLUKLARI

E. HEREDITER NOROPATILER

F. HEREDITER ATAKSILER

G. HEREDITER SPASTIK
PARAPLEJi

H. ERKEN BASLANGIGLI
DEMANS (FRONTO-
TEMPORAL DEMANS VE
PRION HASTALIGINI
KAPSAYAN)

I. AMYOTROFiK LATERAL
SKLEROZ/MOTOR NORON
HASTALIGI

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

Distoninin en yaygin kalitsal formu olan erken
baslangicli jeneralize distoni, uzuvlarin, 6zellikle
ayak/bacak veya el/kolun bukilmesi ile karakterizedir.
Spazmlar, viicudun diger boélimlerinin bikilme
kasilmalarini igerecek sekilde yayilabilir.

Parkinson hastaligl, titreme, sertlik ve ylirime, denge
ve koordinasyon glicligiine yol agan bir beyin
bozuklugudur. Parkinson semptomlari genellikle yavas
yavas baslar ve zamanla koétilesir. Hastalik ilerledikge
insanlar yirimekte ve konusmakta zorlanabilir.

Epizodik bozukluk genellikle ataksi ile ylriime sorunlari,
anormal ekstra hareketler, kati bacaklar, halsizlik, bas
agrisi ve mide bulantisi kombinasyonuna neden
olur.Ataklar birkag dakika veya saat siirer ve her zaman
ayni degildir.

Bazal gangliyon hastaligi, beyindeki bazal gangliyon
olarak bilinen gekirdek grubu, istenmeyen hareketleri
diizgiin bir sekilde bastiramadiginda ortaya ¢ikan bir
grup fiziksel problemdir. Azalmig veya artmis motor
hareketlerle klinik semptomlar gosterebilir.

Noropatiler, sinir hasarina neden olan sinir sistemi
bozukluklaridir. Beynin ve omuriligin 6tesindeki sinirler
de dahil olmak tizere periferik sinirleri etkilerler.Kalitsal
noropatinin semptomlari, etkilenen sinir grubuna
baghdir.Duyusal semptomlar: Genellikle ellerde ve
ayaklarda agri, karincalanma veya uyusma.Motor
semptomlar: Genellikle ayaklarda ve alt bacaklarda kas
glgslizltgl ve kitle kaybi (kas atrofisi).Otonom
semptomlar: Terlemede bozulma veya oturmadan veya
yatarken ayaga kalktiktan sonra disik tansiyon.Fiziksel
bozukluklar: Yiksek ayak kemerleri, ¢ekic seklinde ayak
parmaklari veya kavisli bir omurga (skolyoz)

Kalitsal ataksiler, ytrlytsin yavas ilerleyen
koordinasyon bozuklugu ile karakterize edilen ve siklikla
el, konusma ve goz hareketlerinin zayif koordinasyonu
ile iliskili, klinik ve genetik olarak heterojen bir bozukluk
grubudur.

Kahtsal spastik parapleji, bacak kaslarinda gligsuizliik ve
sertlige neden olan bir grup nadir kalitsal hastalik icin
genel bir terimdir. Semptomlar zamanla kotilesebilir.

Erken baslangigli Alzheimer, 65 yasindan kiiguk insanlari
etkileyen nadir bir bunama seklidir. Alzheimer hastalgi
olan kisilerin yaklasik %5 ila %6'sI 65 yasindan once
semptomlar gelistirir.

Amyotrofik lateral skleroz, istemli kaslari kontrol eden
motor noronlarin ilerleyici kaybiyla sonuglanan
norodejeneratif bir néromuskiler hastaliktir. ALS,
motor ndéron hastaliginin en yaygin tirtdir. ALS'nin
erken belirtileri arasinda sert kaslar, kas segirmeleri ve
kademeli olarak artan gligstizlik ve kas erimesi bulunur.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul

www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38



2. KARDIYOVASKULER HASTALIKLAR

HASTALIK SONUCUNUZ
A. KARDIYOMIYOPATILER POZITiF

B. KARDIYAK ARITMILER NEGATIF

C. ARTERIOPATILER NEGATIF

D. AKCIGER KALP HASTALIGI NEGATIF

E. PRIMER LENFODEM NEGATIF

F. TORASIK AORTIK

ANEVRIZMA VEYA DISEKSIYON NEGATIF

Adi1 Soyadi :DENEME CHECK-UP

Ornek No :5231726044

TANIMLAMA

Kardiyomiyopati icin cagdas bir tanim, koroner arter
hastaligi, hipertansiyon, kapak hastalig ve gozlenen
miyokardiyal anormalligi agiklamaya yeterli konjenital
kalp hastaliginin yoklugunda kalp kasinin yapisal ve
islevsel olarak anormal oldugu bir miyokardiyal
bozukluktur. Kardiyomiyopatiler, gesitli yapisal ve
fonksiyonel fenotiplerle kendini gésteren ve siklikla
genetik olan gesitli miyokard bozukluklarini igerir.

Kardiyak aritmi, kalbin diizensiz, cok yavas veya ¢ok hizli
atmasina neden olan bir grup durumu ifade eder.
Kalitsal aritmi sendromlari nadirdir, ancak etkilenen
kisilerin genellikle bu bozukluk disinda saglikli insanlar
olmasi ve.erken taninin ani kardiyak 6lim riskini 6nemli
Olglide azaltabilmesi konuyu daha da énemli
kilmaktadir.

Arteriopati, 6zellikle beyindeki serebral damarlar olmak
Uzere kiigiik kan damarlarindaki kan akiginin etkilendigi
vaskuler hastaliklardir. Hastalar genellikle inme/felg gibi
norolojik bulgularla basvururlar.

Pulmoner kalp hastaligi (PHD), anormal solunum
fonksiyonu ile iliskili olarak meydana gelen, sag
ventrikiliin degismis yapisini veya islevini ifade eder.
Primer lenfodem, viicudunuzdaki lenf damarlarinin
gelisimi ile ilgili problemlerin neden oldugu nadir,
kahtsal bir durumdur. Primer lenfédemin spesifik
nedenleri arasinda Milroy hastaligi (konjenital
lenfodem) da yer alir. Bu bozukluk bebeklik déneminde
baslar ve lenf digtuimlerinin anormal sekilde olusmasina
neden olur.

Torasik aort anevrizmasi, viicuda kan besleyen ana kan
damarinda (aort) zayiflamis bir alandir. Aort zayif
oldugunda, damar duvarina dogru itilen kan bir balon
(anevrizma) gibi sismesine neden olabilir. Diseksiyon,
aort duvarinda yasami tehdit eden kanamaya veya ani
olime neden olabilen bir yirtiktir. Torasik aort
anevrizmasi ve diseksiyonu olan kisilerin yaklasik yiizde
20'sinde buna genetik yatkinhk vardir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38



3. KALITSAL KANSERLER

HASTALIK

A. MEME/YUMURTALIK
KANSERI

B. ENDOMETRIYAL KANSER

C. MESANE KANSERI

D. BEYIN KANSERI

E. KOLOREKTAL KANSER

F. PROSTAT KANSERI

G. GASTROINTESTINAL+UST
GASTROINTESTINAL SISTEM
TUMORLERI

H. BAS VE BOYUN KANSERI

SONUCUNUZ

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

Adi1 Soyadi :DENEME CHECK-UP

Ornek No :5231726044

TANIMLAMA

Meme kanserlerinin %10 kadari, bir ailede aktarilan tek
genlerdeki spesifik mutasyonlardan kaynaklanmaktadir.
Hem meme hem de yumurtalik kanseri olan kalitsal
ailelerin %90'indan fazlasinin BRCA1/2 genlerindeki
mutasyon(lar)dan kaynaklandigi tahmin edilmektedir.
Penetrans tahminleri, meme kanseri icin yasam boyu %
41 ila %85 risk arasinda degisir ve karsi meme kanseri
riski artar. 80 yasina kadar kiimulatif yumurtalik kanseri
riski, BRCA1 mutasyon tastyicilari icin %44 ve BRCA2
mutasyon tastyicilari igin %17'dir.

Endometriyal kanserlerin ¢ogu sporadic olup, %2-5
kadari aileseldir. Ailesel endometriyal kanser, hatali
eslesme onarim genleri olan MLH1, MSH2, MSH6 yada
PMS2'deki germ hatt mutasyonlariyla, EPCAM
genindeki bazi delesyon mutasyonlari ile ve ayrica
Lynch sendromlu aileler veya Cowden Sendromu ile
iliskili PTEN'deki germ hath mutasyonlariyla
baglantilidir.

Epidemiyolojik calismalar, mesane kanseri hastalarinin
birinci derece akrabalarinda mesane kanseri riskinin iki
kat arthigini gostermistir. Calismalar, mesane kanseri
icin %31'lik bir genetik kalitsallik tahmin etmistir.

Beyin timorlerinin yaklasik %5'i, Li-Fraumeni
sendromu, nérofibromatoz, nevoid bazal hiicreli
karsinom sendromu, tiiberoskleroz, Turcot sendromu
ve von Hippel-Lindau hastaligi dahil olmak tzere kalitsal
genetik faktorler veya kosullarla baglantili olabilir.

Kolon kanserinin yaklasik ylizde 5 ila 10'u kalitsaldir.
Baslica kalitsal kolon kanseri sendromlari, Lynch
sendromu (6nceden Kalitsal Polipoz Disi Kolorektal
Kanser veya HNPCC olarak bilinir) ve Ailesel
Adenomatoz Polipozdur (FAP). Kalitsal kolon kanseri
riskinde baska genler de rol oynamaktadir.

Tim prostat kanserlerinin yaklasik ytizde 5 ila 10'u
kalitsaldir. Prostat kanseri, belirli kalitsal genetik
mutasyonlara sahip erkeklerde, bu kalitsal mutasyonlari
olmayan erkeklere kiyasla daha agresif olma
egilimindedir.

Kalitsal yatkinlik olan Gastrointestinal sistem kanserleri,
Cowden sendromu, MUTYH ile iligkili polipoz, kalitsal
pankreas kanseri, Lynch sendromu, Peutz-Jeghers
sendromu, ailesel adenomatoz polipoz (FAP), attentie
FAP, serrate polipoz sendromu ve kalitsal mide
kanseridir. Mide kanseri vakalarinin %1 ila %3'Unin
kahtsal yaygin mide kanseri oldugu tahmin
edilmektedir.

Bas-boyun yassi hiicreli karsinom (HNSCC), diinya
¢apinda altinci en yaygin kanserdir.Biyotransformasyon
enzimlerindeki genetik polimorfizmler, DNA onarim
yolu, apoptotik yol, insan papilloma virtsu ile ilgili
yollar, mitokondriyal polimorfizmler ve bilirubinle
metabolize edilen yola bagh polimorfizm, bas-boyun
skuamoz hicreli karsinom ile iliskilidir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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I. TIROID KANSERI

J. PARATROID KANSERI

K. PANKREAS KANSERI

L. BOBREK KANSERI

M. MELANOMA

N. NOROENDOKRIN
TUMORLER

0. SARKOMA

P. DIGER HEMATOLOJIK
KANSERLER

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

NEGATIF

Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

Tiroid kanseri gelisen ¢ogu insanda kalitsal bir durum
veya ailede hastalik 6ykisi yoktur. 10 mediiller tiroid
karsinomunun (MTC) yaklasik 2'si anormal bir genin
kahtsal olmasindan kaynaklanir. Bu vakalar ailesel
medadiller tiroid karsinomu (FMTC) olarak bilinir.

Paratiroid kanseri vakalarinin ylizde 70'e kadari CDC73
geninde mutasyon barindirir ve bu gende mutasyona
sahip etkilenen bireylerin yaklasik tgte biri
ebeveynlerinden miras kalmistir.

Ailede, ebeveyn, ¢ocuk veya kardes gibi birinci derece
akraba olan pankreas kanserli en az 2 birey yada
pankreas kanseri olan en az 3 aile lyesi olan ailelerde
Ailesel Pankreas Kanseri (FPC) oldugu kabul edilir. FPC
ailelerine bagli bazi genler arasinda BRCA1, BRCA2,
PALB2, CDKN2A ve ATM ve Lynch sendromuna bagh
genler (MLH1, MSH2, MSH6, PMS2 ve EPCAM) bulunur.

Von Hippel-Lindau Hastaligi (VHL), Herediter
Leiomyomatosis ve Renal Cell Cancer (HLRCC),
Herediter Papiller Renal Carcinoma (HPRC) ve Birt-Hogg
-Dubé Sendromu (BHD) gibi bazi kalitsal sendromlarda
bébrek kanseri riskinin dnemli 6lglide arttig
gosterilmistir.

Ailesel melanom, genetik veya kalitsal bir durumdur.
Temel olarak, 2 gen oncelikle ailesel melanomla
baglantilidir; bunlara CDKN2A ve CDK4 denir.

Noroendokrin tlimorlerin gogu sporadiktir, ancak
multipl endokrin neoplazi tip 1 ve tip 2 (MEN-1 ve MEN
-2), von Hippel-Lindau sendromu (VHL), tiiberoskleroz
ve norofibromatozis sendromlari gibi goz onlinde
tutulmasi gereken bazi kalitsal sendromlar
bulunmaktadir.

Desmoid Timorler ve Ailesel Adenomatoz Polipozis, Li-
Fraumeni sendromu, retinoblastom gibi genetik
hastaliklarda sarkom sikliginin arttigi gosterilmistir.
Genetik polimorfizmler, bazi hematolojik malignitelere
katkida bulunan bir rol oynayabilir ve genomik veriler,
risk altindaki bireyleri tanimlamaya yardimci olabilir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

4. GOZ HASTALIKLARI

HASTALIK SONUCUNUZ TANIMLAMA

Retinitis pigmentosa, Leber'in konjenital amorozu, X'e
bagli retinosizis, Best hastaligi, Stargardt hastaligi ve
konjenital stabil gece korliigii gibi birgok retina hastalig
kalitsal olabilir.

A. RETINAL BOZUKLUKLAR NEGATIF

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

5. ENDOKRIN BOZUKLUKLAR

HASTALIK SONUCUNUZ TANIMLAMA
Monogenik diyabet, tek bir gen mutasyonunun neden
oldugu nadir bir diyabet tiirtidiir. Su anda 10'dan fazla
A. MONOJENIK DIYABETLER NEGATIF farkli MODY tird vardir ve yenl',.gene'tlk testlerle daha
fazlasi ortaya cikarilmaktadir. Tim diyabet vakalarinin
yaklasik %1-2'sini olusturmakla birlikte prevalansi
diyabetlilerde %5'e kadar ¢ikabilmektedir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

6. HEMATOLOJIK BOZUKLUKLAR

HASTALIK SONUCUNUZ TANIMLAMA

Orak hicreli anemi, talasemi ve glukoz 6 fosfat
dehidrogenaz eksiklikleri basta olmak lizere birgok
anemi tlirli genetik hastaliklarin bir bileseni olarak
gorilebilmektedir.

A. KALITSAL ANEMILER NEGATIF

Genetik kanama bozukluklari kanamali birgok hastaligin
etiyolojisinde yer almaktadir. En yaygin kalitsal kanama
bozukluklari von Willebrand hastaligi (VWD), hemofili A
ve hemofili B'dir.

B. KANAMA BOZUKLUKLARI NEGATIF

Kalitsal trombofililer, tromboza yatkinlik olusturan bir
grup kalitsal bozukluktur. Trombofili'nin genetik
nedenleri arasinda faktor V Leiden mutasyonu,
antitrombin Il eksikligi, protein C veya S, histidin
acisindan zengin glikoprotein eksikligi ve protrombin ile
iliskili trombofili yer alir.

C. KALITSAL TROMBOFiLi POZITiF

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

7. IMMUNOLOJIK BOZUKLUKLAR

HASTALIK SONUCUNUZ TANIMLAMA
Periyodik ates sendromu, genellikle ayni semptomlarin
A. PERIYODIK ATES ' eslik et.'hgl, zaman iginde tekrarlayan at(::n§ atakla.rma yol
NEGATIF acan bir grup bozukluktur. Her ates atagi genellikle ayni
BOZUKLUKLARI . .. L
stire boyunca stirer. Bu bozukluklar ¢ok nadir gérilen
genetik durumlardir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
Icerenkdy Mah. Kayisdagdi Cad. Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / Istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

KALITSAL HASTALIKLAR GEN LiSTELERI
1. NOROLOJIK BOZUKLUKLAR

A. ERKEN BASLANGICLI DiSTONI

ADAR, ADCY5, ANO3, APTX, ATM, ATP13A2, ATP1A3, ATP7B, BCAP31, C190rf12, CHMP2B, COASY, CP, CSTB, DCAF17, DDC, DLAT, FA2H,
FBXO7, FTL, GCH1, GNAO1, HPCA, HTRA2, KMT2B, MECR, NKX6-2, PANK2, PINK1, PLA2G6, PNKD, PRKRA, PRRT2, SERAC1, SGCE,
SLC2A1, SLC30A10, SLC6A3, SPR, SYNJ, TH, THAP1, TOR1A, TUBB4A, VAC14, VPS13A, WDR45, WDR73, XK, YY1

B. PARKINSON HASTALIGI VE KOMPLEKS PARKINSONizM

ATP13A2, ATP1A3, C190rf12, CSF1R, DCTN1, DNAJC6, FBXO7, FTL, GBA, GCH1, GRN, LRRK2, LYST, MAPT, OPA3, PANK2, PARK7, PINK1,
PLA2G6, PRKN, PRKRA, PTRHD1, RAB39B, SLC30A10, SLC39A14, SLC6A3, SNCA, SPG11, SPR, SYNJ1, TH, TUBB4A, VPS13A, VPS35,
WDR45

C. BEYIN KANALOPATILER
ADCY5, ATP1A2, ATP1A3, ATP7B, CACNA1A, CACNB4, GLRA1, GLRB, KCNA1, KCNJ2, KCNQ2, KCNQ3, PNKD, PRRT2, SCN1A, SCNS8A,
SLC1A3, SLC2A1, SLC6AS5, SPR

D. YAPISAL BAZAL GANGLION BOZUKLUKLARI

ADAR, AP1S2, ATP13A2, ATP7B, BCS1L, C190rf12, COASY, COX10, COX15, CP, DLAT, ETHE1, FA2H, FOXP2, FTL, GCDH, HIBCH, IFIH1,
ISG15, IVD, KIAA1161, KMT2B, MECR, MUT, NDUFA1, NDUFA10, NDUFAF2, NDUFAF6, NDUFS4, NDUFS7, NDUFS8, NDUFV1, OCLN,
PANK2, PCCA, PCCB, PDE10A, PDGFB, PDGFRB, PDHA1, PDP1, PLA2G6, PRNP, RAB39B, SDHA, SERAC1, SLC19A3, SLC20A2, SLC25A19,
SLC30A10, SLC39A14, SUCLA2, SUCLG1, SURF1, TOR1A, TUBA1A, TUBB4A, VAC14, VPS13A, WDR45, XPR1

E. HEREDITER NOROPATILER

AARS, ABCA1, ABHD12, AGTPBP1, AIFM1, APTX, ARSA, ATL1, ATM, ATP1A1, ATP7A, B4GALNT1, BAG3, BCKDHB, BICD2, BSCL2,
C12orf65, CD59, CHCHD10, CNTNAP1, COA7, COX6A1, CPOX, CTDP1, CYP27A1, DARS2, DCTN1, DEGS1, DNAJB2, DNM2, DNMT1, DST,
DYNC1H1, EGR2, ELP1, ERCC6, ERCC8, FAH, FAM126A, FBLNS5, FGD4, FIG4, FLVCR1, FXN, GALC, GAN, GARS, GBA2, GDAP1, GJB1, GIC2,
GLA, GNB4, HADHA, HADHB, HARS, HINT1, HK1, HMBS, HSPB1, HSPB8, IARS2, IGHMBP2, INF2, KCNA2, KIF1A, KIF5A, LITAF, LMNA,
LRSAM1, LYST, MCM3AP, MFN2, MMACHC, MME, MORC2, MPV17, MPZ, MTTP, NAGA, NDRG1, NEFH, NEFL, NGF, NTRK1, OPA1, OPA3,
PDHA1, PEX10, PEX7, PHYH, PLEKHG5, PMM2, PMP2, PMP22, PNKP, POLG, POLR3A, PPOX, PRDM12, PRNP, PRPS1, PRX, PTPN11,
RAB7A, REEP1, RETREG1, SACS, SBF1, SBF2, SCN10A, SCN11A, SCN9A, SETX, SH3TC2, SIGMAR1, SLC12A6, SLC25A19, SLC25A46,
SLC52A2, SLC52A3, SLC5A7, SMIN1, SOX10, SPAST, SPG11, SPTBN4, SPTLC1, SPTLC2, SURF1, SYT2, TFG, TRIM2, TRPA1, TRPV4, TTPA,
TIR, TUBB3, TYMP, VPS13A, VRK1, WARS, WNK1, XK, XPA, YARS, ZFYVE26

F. HEREDITER ATAKSILER

AAAS, ABCB7, ABHD12, ADCY5, ADGRG1, ADPRHL2, AFG3L2, AMPD2, ANO10, AP1S2, APTX, ARMCY, ARSA, ATCAY, ATM, ATP1A2,
ATP1A3, ATP7B, ATP8A2, B3GALNT2, B4GAT1, BRF1, CA8, CACNA1A, CACNA1G, CAMTA1, CAPN1, CASK, CHMP1A, CLCN2, CLN®6, CLP1,
COA7, COASY, COG5, COQ8A, COX20, CP, CSTB, CWF19L1, CYP27A1, CYP2U1, DARS2, DDHD2, DNAJC19, DNAJC5, DNMT1, EBF3,
EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3, EIF2B4, EIF2B5, ELOVL4, EPM2A, EXOSC3, EXOSC8, EXOSC9, FGF14, FLVCR1, FOLR1, FXN, GBA2, GFAP, GJC2,
GLRA1, GLRB, GOSR2, GPAA1, GRID2, GRM1, HEXA, HEXB, IRF2BPL, ITPR1, KCNA1, KCNA2, KCNC3, KCND3, KCNJ10, KCNQ2, KIF1C,
MAPKS8IP3, MARS2, MFN2, MMACHC, MRE11, MSTO1, MTTP, NHLRC1, NKX2-1, NKX6-2, NPC1, NPC2, OPA1, OPA3, OPHN1, PACS2,
PEX16, PEX6, PLA2G6, PMPCA, PMPCB, PNKD, PNKP, PNPLA6, POLG, POLR3A, PRICKLE1, PRKCG, PRNP, PRRT2, PTRH2, PUM1, RARS2,
RNF170, RNF216, ROBO3, RORA, SACS, SAMDOL, SCN1A, SCN8A, SCYL1, SEPSECS,SETX, SIL1, SLC1A3, SLC25A46, SLC2A1, SLC39AS,
SLC52A2, SLC9A1, SLC9A6, SNX14, SPG7, SPR, SPTBN2,SQSTM1, SRD5A3, STUB1, SYNE1, SYNGAP1, TBC1D23, TERT, TMEM106B,
TMEM240, TOE1, TPP1, TSEN15, TSEN2, TSENS54,TTBK2 , TIPA, TUBA1lA, TUBB2B, TUBB3, TUBB4A, TWNK, UBA5, UCHL1, VLDLR,
VPS13D, VPS53, WDR73, WDR81, WFS1, ZFYVE26

G. HEREDITER SPASTIK PARAPLEJI

ABCD1, ADAR, AFG3L2, AIMP1, ALDH18A1, ALS2, AP4B1, AP4E1l, APAM1, AP4S1, AP5Z1, ARG1, ATL1, ATP13A2, BAGALNT1, BSCL2,
C12orf65, C190rf12, CAPN1, CYP27A1, CYP2U1, CYP7B1, DARS, DDHD1, DDHD2, ENTPD1, ERLIN1, ERLIN2, FA2H, FARS2, FXN, GBA2,
GCH1, HACE1, KCNA2, KDM5C, KIDINS220, KIF1A, KIF1C, KIFSA, L1CAM, NIPA1, NKX6-2, NT5C2, OPA3, PLP1, PNPLA6, POLR3A, PSEN1,
REEP1, REEP2, RTN2, SACS, SERAC1, SLC16A2, SLC1A4, SPART, SPAST, SPG11, SPG21, SPG7, TFG, TUBB4A, UBAP1, UCHL1, WASHCS5,
WDR45B, ZFYVE26

H. ERKEN BASLANGIGLI DEMANS (FRONTO-TEMPORAL DEMANS VE PRION HASTALIGINI KAPSAYAN)
APP, CHMP2B, CSF1R, DNAJC5, DNMT1, EPM2A, GRN, ITM2B, MAPT, NHLRC1, NOTCH3, PRNP, PSEN1, PSEN2, TARDBP, TBK1, TYROBP,
UBQLNZ2, VCP

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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Adi Soyadi :DENEME CHECK-UP
Ornek No :5231726044

I. AMYOTROFIK LATERAL SKLEROZ/MOTOR NORON HASTALIGI
ALS2, ANG, AR, DCTN1, FIG4, FUS, HNRNPA1, OPTN, PFN1, SETX, SIGMAR1, SLC52A2, SLC52A3, SOD1, TARDBP, TBK1, UBQLN2, VAPB,
VCP

2. KARDIYOVASKULER HASTALIKLAR

A. KARDIYOMIYOPATILER

AARS2, ABCC9, ACAD9, ACADVL, ACTA1, ACTC1, ACTN2, AGK, AGL, ALMS1, ALPK3, ARSB, ATPSD, ATPAF2, BAG3, BRAF, CBL, CDH2,
COAS5, COA6, COX10, COX14, COX15, COX20, COX6B1, CPT2, CSRP3, DES, DNAJC19, DOLK, DSC2, DSG2, DSP, EMD, EPG5, FAH, FHL1,
FHOD3, FKTN, FLNC, GAA, GLB1, GUSB, HADHA, HADHB, HCN4, HRAS, IDH2, IDS, IDUA, JPH2, JUP, KRAS, LAMP2, LMNA, LRPPRC,
LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, MIB1, MLYCD, MRPL44, MUT, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYPN, NDUFA1, NDUFA10, NDUFA11,
NDUFA2, NDUFAF1, NDUFAF2, NDUFAF3, NDUFAF4, NDUFAF5, NDUFB11, NDUFB3, NDUFS1, NDUFS2, NDUFS3, NDUFS4, NDUFS6,
NDUFS7, NDUFS8, NDUFV1, NDUFV2, NEXN, NF1, NKX2-5, NONO, NRAS, NUBPL, PCCA, PCCB, PDLIM3, PKP2, PLN, PNPLA2, PPA2,
PPCS, PPP1CB, PPP1R13L, PRKAG2, PTPN11, RAF1, RBM20, RIT1, RYR2, SCNSA, SCO1, SCO2, SDHA, SDHAF1, SDHD, SGCD, SHOC2,
SLC22A5, SLC25A20, SLC25A4, SOS1, SOS2, SURF1,TAZ, TMEM126B, TMEMA43, TMEM70, TNNC1, TNNI3, TNNI3K, TNNT2, TPM1, TSFM,
TIN, TR, VCL

B. KARDIYAK ARITMILER
CALM1, CALM2, CALM3, CASQ2, KCNE1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1, RYR2, SCN5A, TRDN

C. ARTERIOPATILER
ABCG5, ABCG8, APOA5, APOB, APOC2, APOE, CREB3L3, CYP27A1, GPD1, GPIHBP1, LDLR, LDLRAP1, LIPA, LMF1, LPL, PCSK9

D. AKCIGER KALP HASTALIGI
ACVRL1, ATP13A3, BMPR2, EIF2AK4, ENG, GDF2, KCNK3, SMAD9, SOX17, TBX4

E. PRIMER LENFODEM

ADAMTS3, BRAF, CBL, CCBE1, CELSR1, CHD7, EPHB4, FAT4, FLT4, FOXC2, GATA2, GJA1, GJC2, HRAS, IKBKG, KIF11, KRAS, LZTR1,
MAP2K1, MAP2K2, NF1, NRAS, NSD1, PIEZO1, PMM2, PPP1CB, PTPN11, PTPN14, RAF1, RASA1, RIT1, SHANK3, SHOC2, SOS1, SOS2,
SOX18, SPRED1, TSC1, TSC2, VEGFC

F. TORASIK AORTIK ANEVRIZMA VEYA DIiSEKSIYON
ABL1, ACTA2, ADAMTSL4, BGN, COL1A1, COL1A2, COL3A1, COL5A1, COL5A2, EFEMP2, ELN, FBN1, FBN2, FLCN, FLNA, LOX, MED12,
MYH11, MYLK, NOTCH1, PLOD1, PRKG1, SKI, SLC2A10, SMAD2, SMAD3, SMAD4, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2

3. KALITSAL KANSERLER

A. MEME/YUMURTALIK KANSERI
ATM, BRCA1, BRCA2, CHEK2, PALB2, PTEN, RAD51C, RAD51D, STK11, TP53, BARD1, BRIP1, CDH1, MLH1, MSH2, MSH6, NBN, PMS2,
RRAS2, XRCC2

B. ENDOMETRIYAL KANSER
FH, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, PTEN

C. MESANE KANSERI
MLH1, MSH2, MSH6, PMS2

D. BEYiN KANSERI
APC, ATM, MLH1, MSH2, MSH6,PMS2, TP53

E. KOLOREKTAL KANSER
APC, BMPR1A, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD1, POLE, PTEN, SMAD4, STK11

F. PROSTAT KANSERI
BRCA1, BRCA2, CHEK2, MLH1, MSH2, MSH6, PMS2

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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G. GASTROINTESTINAL+UST GASTROINTESTINAL SISTEM TUMORLERI
APC, BMPR1A, EPCAM, MLH1, MSH2, MSH6, MUTYH, NTHL1, PMS2, POLD1, POLE, PTEN, SMAD4, STK11, CDH1

H. BAS VE BOYUN KANSERI
BRIP1, FANCA, FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, SLX4

I. TIROID KANSERI
APC, DICER1, PRKAR1A, PTEN, SEC23B, WRN, FOXE1, MSH2, SLC5A5 CDKN1B, PRKAR1A, PTEN, RET, WRN

J. PARATROID KANSERI
CDC73, MEN1

K. PANKREAS KANSERI
BRCA1, BRCA2, CDK4, CDKN2A, MLH1, MSH2, MSH6, PALB2, PMS2, PRSS1

L. BOBREK KANSERI
BAP1, CDKN2B, FH, FLCN, MET, MITF, PTEN, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, VHL

M. MELANOMA
ACD, BRCA2, BAP1, CDK4, CDKN2A, POT1, TERF2IP, TERT

N. NOROENDOKRIN TUMORLER
CDKN1B, FH, MAX, MEN1, RET, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, TMEM127, VHL

O. SARKOMA
APC, ATM, ATR, BLM, BRCA2, BUB1B, CDKN1C, ERCC2, EXT1, EXT2, FH, HRAS, KIT, MLH1, MSH2, MSH6, MTAP, NBN, NF1, PMS2, PTEN,
RB1, RECQL4, SDHA, SDHB, SDHC, SDHD, SMARCA4, SMARCB1, SQSTM1, T, TP53, WRN

P. DIGER HEMATOLOJiK KANSERLER

ACD, ANKRD26, ATM, BLM, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CBL, CEBPA, CTC1, DDX41, DKC1, DNAJC21, DOCKS, ELANE, ERCC4, ETV6, FANCA,
FANCB, FANCC, FANCD2, FANCE, FANCF, FANCG, FANCI, FANCL, FANCM, FAS, GATA1, GATA2, GBA, HAX1, IKZF1, ITK, LIG4, MAD2L2,
MBD4, MLH1, MSH2, MSH6, NAF1, NBN, NF1, NHP2, NOP10, PALB2, PARN, PAX5, PMS2, PRF1, PTPN11, RAD51, RAD51C, RMRP,
RPL11, RPL15, RPL23, RPL26, RPL27, RPL31, RPL35A, RPL36, RPL5, RPS10, RPS15, RPS17, RPS19, RPS24, RPS26, RPS27, RPS27A, RPS28,
RPS29, RPS7, RTEL1, RUNX1, SAMDOL, SBDS, SH2B3, SH2D1A, SLX4, STAT3, STN1, STX11, STXBP2, TERC, TERT, TINF2, TP53, TSR2,
UBE2T, UNC13D, WAS, WRAP53, XRCC2

4. GOZ HASTALIKLARI

A. RETINAL BOZUKLUKLAR

ABCA4, ABHD12, ACO2, ADAM9, ADAMTS18, ADGRV1, AGBL5, AHI1, AIPL1, AIRE, ALMS1, ARHGEF18, ARL2BP, ARL6, ATF6, ATOH7,
BBS1, BBS10, BBS12, BBS2, BBS4, BBSS, BBS7, BBS9, BESTL, C1QTNF5, C2lorf2, C2orf71, C8orf37, CABP4, CACNALF, CACNA2D4,
CAPN5, CC2D2A, CDH23, CDH3, CDHR1, CEP164, CEP290, CEP78, CERKL, CFH, CHM, CIB2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8,CLRN1, CNGA1,
CNGA3, CNGB1, CNGB3, CNNM4, COL18A1, COL4A1, CRB1,CRX, CSPP1, CTNNB1, CTSD, CWC27, CYP4V2, DHDDS, EFEMP1, ELOVLA4,
ERCC6, ERCC8, EYS, FAM161A, FLVCR1, FZD4, GNAT1, GNAT2, GNPTG, GPR143, GPR179, GRK1, GRM6, GUCA1A, GUCA1B, GUCY2D,
HARS, HCCS, HGSNAT, HMX1, IDH3A, IDH3B, IFT140, IKBKG, IMPDH1, IMPG1, IMPG2, INPPSE, 1QCB1, KCNJ13, KCNV2, KIAA1549,
KIF11, KIZ, KLHL7, LCAS, LRAT, LRIT3, LRP2, LRPS5, LZTFL1l, MAK, MERTK, MFRP, MFSD8, MKKS, MKS1, MYO7A, NDP, NMNATL,
NPHP1,NPHP3, NPHP4, NR2E3, NRL, NYX, OAT, OFD1, OPN1LW, OPN1IMW, OTX2, PANK2, PCYTLA, PDE6A, PDE6B, PDE6C, PDE6G,
PEX1, PEX2, PEX7, PHYH, PLA2G5, POC1B, PPT1, PRCD, PROM1, PRPF3, PRPF31, PRPF4, PRPF6, PRPF8, PRPH2, PRPS1, RAB28, RAX2,
RBP3, RBP4, RCBTB1, RD3, RDH12, RDH5, REEP6, RGS9, RHO, RLBP1, RP1, RP1L1, RP2, RP9, RPE65, RPGR, RPGRIP1, RPGRIP1L, RS1,
SAG, SCAPER, SDCCAGS, SLC24A1, SLC38A8, SNRNP200, SPATA7, SRD5A3, TIMMS8A, TIMP3, TMEM237, TOPORS, TPP1, TRIM32,
TRPM1, TSPAN12, TTC8, TTLL5, TUB, TULP1, USH1C, USH1G, USH2A, VCAN, VPS13B, WDPCP, WDR19, WHRN, ZNF408, ZNF423

5. ENDOKRIN BOZUKLUKLAR

A. MONOJENIK DIiYABETLER
ABCC8, APPL1, BLK, EIF2AK3, FOXP3, GATA4, GATA6, GCK, GLIS3, HNF1A, HNF1B, HNF4A, IER3IP1, INS, KCNJ11, KLF11, MNX1,
NEUROD1, NEUROG3, NKX2-2, PAX4, PDX1, PPARG, PTF1A, RFX6, SLC19A2, WFS1, ZFP57
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6. HEMATOLOJIK BOZUKLUKLAR

A. KALITSAL ANEMILER

ABCB7, ABCG5, ABCGS, ADA2, AK1, ALAS2, ALDOA, AMN, ANK1, C15orf41, CD59, CDAN1, COX4I2, CUBN, CYBSR3, DHFR, EPB41,
EPB42, G6PD, GATA1, GCLC, GIF, GLRXS5, GPI, GSR, GSS, HBA1, HBA2, HBB, HBD, HBG1, HBG2, HK1, HSPA9, KCNN4, KIF23, KLF1, LPIN2,
MTR, MTRR, NT5C3A, PFKM, PIEZO1, PKLR, PUS1, RHAG, RPL11, RPL15, RPL26, RPL27, RPL31, RPL35A, RPL5,RPL9, RPS10, RPS17,
RPS19, RPS24, RPS26, RPS27, RPS29, RPS7, SBDS, SEC23B, SLC11A2, SLC19A2, SLC25A38, SLC2A1, SLC4A1, SPTA1, SPTB, TCN2, TF,
TMPRSS6, TPI1, TRNT1, UMPS, XK, YARS2

B. KANAMA BOZUKLUKLARI

ABCGS5, ABCGS, ACTB, ACTN1, ACVRL1, ADAMTS13, ANKRD26, ANO6, AP3B1, AP3D1, ARPC1B, BLOC1S3, BLOC1S6, CDC42, CHST14,
COL1A1, COL5A1, COL5A2, CYCS, DIAPH1, DTNBP1, ENG, ETV6, F10, F11, F12, F13A1, F13B, F2, F5, F7, F8, F9, FERMT3, FGA, FGB, FGG,
FLI1, FLNA, FYB1, GATA1, GBA, GFI1B, GGCX, GNE, GP1BA, GP1BB, GP6, GP9, HOXA11, HPS1, HPS3, HPS4, HPS5, HPS6, HRG, IKZF5,
ITGA2B, ITGB3, KDSR, KLKB1, KNG1, LMAN1, LYST, MCFD2, MECOM, MPIG6B, MPL, MYH9, NBEA, NBEAL2, P2RY12, PLA2G4A, PLAT,
PLAU, PLG, PROC, PROS1, PTPN11, RASGRP2, RBMS8A, RNU4ATAC, RUNX1, SERPINC1, SERPIND1, SERPINE1,SERPINF2, SLCA5A2,
SLFN14, SMAD4, SRC, STIM1, STXBP2, TBXA2R, TBXAS1,THBD, THPO, TUBB1, VIPAS39, VKORC1, VPS33B, VWF, WAS

C. KALITSAL TROMBOFiLi
ADAMTS13, F2, F5, FGA, FGB, FGG, HRG, PIGA, PLG, PROC, PROS1, SERPINC1, SERPIND1, SERPINE1, THBD

APOA1, APOA2, APOC2, ELANE, FGA, GSN, IL1RN, IL36RN, LPIN2, LYZ, MEFV, MVK, NLRP12, NLRP3, NOD2, OSMR, OTULIN, PSMBS,
PSTPIP1, TNFRSF1A, TIR

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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POLIGENIK RISK SKORU RAPORU

Kisisellestirilmis Genetik Risk Analizi

Rapor Hakkinda

Poligenik Risk Skoru (PRS), genom genelin-
deki ¢cok sayida genetik varyantin kiigiik
etkilerini bir araya getirerek 32 hastalik
icin bireyin genetik yatkinligini ylzdelik
risk dilimi, kat risk ve yasa bagh risk
egrileri biciminde sunar.

I |

Neden Onemli?

o Klinik Karar Destegi: PRS, cevresel fak-
torlerle birlikte degerlendirilir.

e Yasam Boyu Goriiniim: Genetik riskiniz
toplum ortalamasiyla karsilastirihr.

e Koken Uyumlu: 84 referans
popiilasyonla analiz edilir.

o Seffaf Metodoloji: Model performansi ve
literatur referanslariyla sunulur.

OZET SONUCLAR

)
5
Yiksek
Risk

)
6
Ortalama

Risk
———

21
Diisiik
Risk

Genel Degerlendirme

Toplam 32 PRS Raporu degerlendirilmistir.
Risk kategorileri genetik yatkinhgi gésterir
ve cevresel faktorlerle birlikte
yorumlanmahdir.

68.0

Gorsel, kisinin herhangi bir hastalik icin poligenik risk
skorunu yuzdelik dilime gore gosterir; 6rnek orta diizey
risk grubundadir.

40
—8— Sizin Riskiniz [ ]
—®- Popilasyon Ortalamas: i
351

304

Hastalik Riski (%)
¥ou
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Grafik, yasla birlikte hastalik riskinin nasil degistigini gos-
terir. Mauvi gizgi sizin genetik risk grubunuza gore tahmini
riskinizi gosterir.

m R

Gosterilen Kat Risk, genetik yapiniz temelinde ve c¢evresel
etkenlerden bagimsiz olarak, hastaligin ortaya ¢ikma
olasiligindaki géreceli artisi ifade eder.

\ J

Duyarlilik ve Ozgiinliik N

Duyarlilik (sensitivity), modelin gercekten hasta olan bireyleri dogru
tanima oranini; 6zglinliik (specificity) ise saglkli bireyleri dogru sekilde
ayirt etme oranini ifade eder. Bu iki 6l¢iit, PRS tabanli siniflandirmanin
glvenilirligini degerlendirmek igin kullanilir.

Bu rapor sadece bilgilendirme amachdir. Sonuglarinizi
mutlaka bir saglik uzmaniyla degerlendirin.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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HASTALIKLAR

1. KALP-DAMAR BOZUKLUKLARI

1.1 Hipertansiyon v
1.2 Kalp Damar Hastalig

1.3 Atrial Fibrilasyon v

1.4 Hiperkolesterolemi v

1.5 Obezite v
1.6 Venoz tromboembolizm v

1T

2. NOROLOJIK BOZUKLUKLAR

4

2.1inme
2.2 Multipl Skleroz
2.3 Alzheimer Hastalig

<

LTI

2.4 Parkinson Hastalig
2.5 Migren
2.6 Beyin Kii¢lik Damar Hastalig

<
|

3. GOZ BOZUKLUKLARI

3.1Yasa Bagli Makiiler Dejenerasyon
3.2 Glokom v

1.

4. KANSER YATKINLIGI

<

4.1 Beyin Kanseri

4.2 Renal Kanser v
4.3 Pankreas Kanseri v
4.4 Prostat Kanseri v
4.5 Melanoma v

4.6 Akciger Kanseri v

4.7 Mesane Kanseri v

4.8 Tiroid Kanseri v

4.9 Kolorektal Kanser v

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Actbadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
/2



5. OTOIMMUN DIiGER HASTALIKLAR

5.1 Romatoid Artrit v

—
. . . v
5.2 Sistemik Lupus Eritematozus —
i v
5.3 Osteoartrit ——
v
5.4 Astim
. . _V
5.5 Tip 2 Diyabet
5.6 Ulseratif Kolit v
—
5.7 Crohn Hastalig v
—
.8 Co g v
5.8 Colyak Hastahgi
5.9 Kronik Bobrek Hastalig v
]

Yiiksek Poligenik Riskler PRS Yiizdeligi Kat Risk
Ulseratif Kolit >%95 1.14x
Yaga Bagl Makiiler Dejenerasyon >%95 1.55x
Osteoartrit >%95 1.23x
Tip 2 Diyabet %91.1 1.17x
Alzheimer Hastahg %71.0 1.08x
Ozet Sonuglar:
PRS Raporlari 32
Yiiksek Riskler

Ortalama Riskler

Diigiik Riskler 21

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Actbadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / istanbul
www.acibademgenetik.com.tr Tel: (0216) 544 38 38
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Ornek ID: P001_01
1.1 HIPERTANSIYON POLIGENIK RiSK

5202

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Hipertansiyon genetik yatkinlik agisindan 52.2. yizdelik dilimde Orta Diizey
Risk kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihgl %63.8, 6zginligli %63.82.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Orta Diizey Risk (52.2. yizdelik)
1.1 HIPERTANSIYON YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca hipertansiyon icin riskin nasil degistigini 1o | o= sizin Rskiniz s
gosterir. Mavi cizgi (”Sizin riskiniz”) kisinin genetik risk it i 5
grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi  gizgi
("Popiilasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.

@
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ONERILER

Hipertansiyon iliskili Poligenik Risk Skorunuz orta duizey riskli grupta bulunmus olmakla birlikte, genetik faktorler kadar gevresel risk faktorleri
de kan basincinizi etkileyebileceginden yiiksek oranda tuz kullanimi, ylksek karbonhidrath ve kalorili beslenmekten kaginmak ve duzenli
egzersiz, yas, kilo ve glnlik aktivitenize uygun kaloriye gére Akdeniz tipi beslenme de hipertansiyon gelisiminin 6nlenmesi ya da var olan
hipertansif durumun kontroliinde oldukga etkili olacaktir. Rutin kontrollerinizde ya da yiliksek tansiyon sikayetiniz olmasi durumunda bu
o6nlemlerle birlikte bir diyetisyen ve kardiyoloji ya da i¢ hastaliklari uzmani ile gériismenizde de fayda olacaktir.

KAYNAKCA:

1. Privé, F, et. al., Vilhjdlmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

Centers for Disease Control and Prevention. Hypertension cascade: hypertension prevalence, treatment and control estimates among
US adults aged 18 years and older applying the criteria from the American College of Cardiology and American Heart Association’s 2017
Hypertension Guideline—NHANES 2017-March 2020. Published 2023. Accessed May 3, 2024.
https://millionhearts.hhs.gov/data-reports/hypertension-prevalence.html
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Ornek ID: P001_01
1.2 KALP DAMAR HASTALIGI POLIGENIK RiSK

ORT; "
A Dt Iz
4:94—

68,0

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Kalp damar genetik yatkinlik acisindan 68.0. yiizdelik dilimde Orta Diizey Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgl %79.1, 6zginlugl %76.26.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Orta Diizey Risk (68.0. yiizdelik)

1.2 KALP DAMAR HASTALIGI YASAM B RiSK

Grafik, yas arttikca kalp damar hastalig icin riskin nasil ST

degistigini gosterir. Mavi cizgi (”Sizin riskiniz”) kisinin Gt ol el 3
genetik risk grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi 25
cizgi ("Popullasyon”) ise ayni yaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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ONERILER

Kalp damar hastalig igin orta dlzey poligenik risk skoruna sahip oldugunuzdan, genetik yatkinlik ve yasam tarzi faktorlerinin birlikte
yonetilmesi 6nem tagimaktadir. Bu dogrultuda asiri karbonhidrat ve yag iceren yiksek kalorili beslenmeden, asir tuz tiketiminden ve
sedanter yagsam tarzindan kaginarak yas, kilo ve giinliik aktivitenize uygun kaloriye gére Akdeniz tipi beslenme ve dlzenli egzersiz yapmanizi
tavsiye ederiz. Ayrica koruyucu hekimlik adina rutin kontrollerinizde bir kardiyoloji hekimi tarafindan degerlendirilmeniz de faydal olacaktir.

KAYNAKCA:
1. Loesch, D.P, Garg, M., Matelska, D. et al. Identification of plasma proteomic markers underlying polygenic risk of type 2 diabetes and
related comorbidities. Nat Commun 16, 2124 (2025).
https://doi.org/10.1038/s41467-025-56695-2

Martin, S. S., et. al., American Heart Association Council on Epidemiology and Prevention Statistics Committee and Stroke Statistics

Subcommittee. (2024). 2024 heart disease and stroke statistics: a report of US and global data from the American Heart Association.
Circulation, 149(8), e347-e913.

https://doi.org/10.1161/CIR.0000000000001209
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Ornek ID: PO01_01

1.3 ATRIAL FIBRILASYON POLIGENIK RiSK

Fh.
Rig,
!4'

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmigtir. Atrial fibrilasyon genetik yatkinhk agisindan 1.7. yizdelik dilimde Duisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgl %77.67, 6zgunligli %61.54.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (1.7. yuzdelik)

1.3 ATRIAL FiBRILASYON YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca atrial fibrilasyon icin riskin nasil 259 _a sizin Riskiniz »
degistigini gosterir. Mavi c¢izgi (”Sizin riskiniz”) kisinin il e i B
genetik risk grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi “
cizgi ("Popllasyon”) ise ayni yaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢cikma riskini ifade eder.
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Atrial fibrilasyon gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz dustik risk araligindadir. Bununla birlikte; aritmi gelisimine yol agabilecek
alkol ve sigara kullanimindan ve asiri kilo alimindan kaginmanizi; varsa hipertansiyon tedavinize dikkat etmenizi, saglikli beslenmenizi ve
diizenli egzersiz yapmanizi oneririz.

KAYNAKCA:
1. Yuan, S., Chen, J., Ruan, X. et al. Cross-population GWAS and proteomics improve risk prediction and reveal mechanisms in atrial
fibrillation. Nat Commun 16, 6426 (2025).
https://doi.org/10.1038/s41467-025-61720-2
2. Oltman, C. G, et. al., Moussa, |. D. (2024). Prevalence, Management, and Comorbidities of Adults With Atrial Fibrillation in the United
States, 2019 to 2023. JACC. Advances, 3(11), 101330.
https://doi.org/10.1016/j.jacadv.2024.101330
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Ornek ID: PO01_01
1.4 POLIGENIK HIPERKOLESTEROLEMI POLIGENIK RiSK

Fh.
Rig,
!4'

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Poligenik hiperkolesterolemi genetik yatkinlik acisindan 21.8. ylizdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhligl %82.8, 6zginlugl %78.33.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (21.8. yiizdelik)

1.4 POLIGENiIK HIPERKOLESTEROLEMIi YASAM B

Grafik, yas arttikca poligenik hiperkolesterolemi icin riskin - A e Sizin Riskiniz
nasil degistigini gosterir. Mavi cizgi ("Sizin riskiniz”) kisinin | o NS ety
genetik risk grubuna goére tahmini risk egrisidir; kirmizi ¢izgi
("Popiilasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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Poligenik hiperkolesterolemi igin diistik risk PRS degerine sahip olmakla birlikte; kolesterol seviyesinde genetik yapi disinda yasam tarzinin
da oldukga etkili oldugu unutulmamalidir. Bu kapsamda; yiiksek karbonhidratli ve kalorili beslenme tarzindan kaginmanizi; yas, kilo ve giinliik
aktivitenize uygun kalori miktarini iceren Akdeniz tipi beslenme diizenini benimsemenizi ve diizenli egzersiz yapmanizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Truong, B., et. al., Natarajan, P. (2024). Integrative polygenic risk score improves the prediction accuracy of complex traits and diseases.
Cell Genomics, 4(4).
https://doi.org/10.1016/j.xgen.2024.100523
2. Jung, H., Jung, HU., Baek, E.J. et al. Integration of risk factor polygenic risk score with disease polygenic risk score for disease prediction.
Commun Biol 7, 180 (2024).
https://doi.org/10.1038/s42003-024-05874-7
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Ornek ID: P001_01
1.5 OBEZITE POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Obezite genetik yatkinlik agisindan 38.3. ylizdelik dilimde Ortalama Alti
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgi %72.75, 6zgunliglu %63.39.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alti (38.3. yiizdelik)

1.5 OBEZITE YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca obezite icin riskin nasil degistigini bl [y A
gosterir. Mavi ¢izgi (”Sizin riskiniz”) kisinin genetik risk a41{=~ Popliazvon Ortalemasl| o™ | e
grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi  ¢izgi
("Popllasyon”) ise ayni yaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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ONERILER

Obeziteye iliskin Poligenik Risk Skorunuz ortalama alti bulunmustur. Bu durum genetik yatkinliginizin disiik oldugunu gostermekle birlikte,
obezite gelisiminde genetik olmayan faktorlerin belirleyici oldugu unutulmamalidir. Genetik riskiniz dustik olsa dahi; yuksek kalorili ve
islenmis gidalarla beslenme, sedanter yasam tarzi, yetersiz uyku ve stres kilo artisina neden olabilir. Bu nedenle yasam tarzi faktorlerinin
dengeli sekilde yonetilmesi bllyiik 6nem tagimaktadir. Yas, kilo ve gtinliik aktivite dizeyinize uygun dengeli bir beslenme plani benimsemeniz
onerilir. Dzenli fiziksel aktivite (haftada en az 150 dakika orta diizey egzersiz) 6nerilir. Kilo artisi egilimi veya bel ¢evresinde artig olmasi
durumunda diyetisyen ve hekim degerlendirmesi 6nerilir.

KAYNAKCA:
1. Jung, H.,Jung, HU., Baek, E.J. et al. Integration of risk factor polygenic risk score with disease polygenic risk score for disease prediction.
Commun Biol 7, 180 (2024).
https://doi.org/10.1038/s42003-024-05874-7
2. Emmerich, S. D., et. al. Ogden, C. L. (2024). Obesity and severe obesity prevalence in adults: United States, August 2021-August 2023.
https://stacks.cdc.gov/view/cdc/159281/cdc_159281_DS1.pdf
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Ornek ID: P001_01
1.6 VENOZ TROMBOEMBOLIZM POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Venoz tromboembolizm genetik yatkinlk agisindan 30.8. ylzdelik dilimde Ortalama Alti
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhligi %87.4, 6zginligi %90.19.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alt (30.8. yiizdelik)

1.6 VENOZ TROMBOEMBOLiZM YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca vendz tromboembolizm icin riskin nasil D »
degistigini gésterir. Mavi cizgi ("Sizin riskiniz”) kiginin 7] ®" Poptlasyon Ortolamas: 1
genetik risk grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi =
cizgi ("Popllasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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Vendz tromboembolizm igin poligenik risk skorunuz ortalama alti risk grubunda olmakla birlikte; tromboemboli riskini artiran sigara, alkol ve

sedanter yasam gibi risk faktorlerinden kaginmanizi 6neririz. Ayrica yeterli su tiketimine 6zen gostermenizi, diizenli egzersiz yapmanizi ve
yas, kilo ek olarakta guinliik aktivitenize uygun Akdeniz tipi beslenme diizenini benimsemenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Truong, B., et. al. Natarajan, P. (2024). Integrative polygenic risk score improves the prediction accuracy of complex traits and diseases.
Cell Genomics, 4(4).
https://doi.org/10.1016/j.xgen.2024.100523
Thompson, D. J., et. al., Weale, M. E. (2024). A systematic evaluation of the performance and properties of the UK Biobank Polygenic
Risk Score (PRS) Release. PloS one
https://doi.org/10.1371/journal.pone.0307270

2.
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Ornek ID: P001_01
2.1 INME POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. inme genetik yatkinlk agisindan 19.6. yiizdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgl %76.2, 6zginlugu %71.74.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Diisiik Risk (19.6. yiizdelik)

2.1 iNME YASAM BOYU RisK

Grafik, yas arttikca inme igin riskin nasil degistigini 81
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ONERILER

inme poligenik risk skorunuz diisiik risk grubunda olmakla birlikte; inme riskini artiran sigara ve alkol tiiketimi ile sedanter yasam tarzi gibi

cevresel faktérlerden kaginmaniz blyik 6nem tagimaktadir. Bu dogrultuda diizenli egzersiz yapmaniz ve saglikli bir beslenme diizeni
edinmeniz genel saghginizi korumak adina onerilir.

KAYNAKCA:

1. O’Sullivan, J. W., et. al., Ashley, E. A. (2021). Combining clinical and polygenic risk improves stroke prediction among individuals with
atrial fibrillation. Circulation: Genomic and Precision Medicine, 14(3), e003168.
https://doi.org/10.1161/CIRCGEN.120.003168

Rethemiotaki I. (2023). Global prevalence of cardiovascular diseases by gender and age during 2010-2019. Archives of medical sciences.

Atherosclerotic diseases, 8, e196—e205. Rethemiotaki I. (2023). Global prevalence of cardiovascular diseases by gender and age during
2010-2019. Archives of medical sciences. Atherosclerotic diseases, 8, e196—e205.
https://doi.org/10.5114/amsad/176654
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Ornek ID: P001_01
2.2 MULTIPL SKLEROZ POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Multipl skleroz genetik yatkinlk agisindan 13.4. ylizdelik dilimde Diisiik Risk kategorisinde
yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihigl %86.8, 6zgunligu %77.76.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Diisiik Risk (13.4. yiizdelik)

2.2 MULTIPL SKLEROZ YASAM BOYU RiSK
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Multipl skleroz poligenik risk skorunuz dustk risk araliginda olmakla birlikte; dizenli egzersiz, ylriyls, ylizme gibi aktiviteler
yapmanizi 6neririz. Ayrica; genel saghginiz igin sigara ve alkol tiketiminden kaginmanizi 6neririz.

KAYNAKCA:

1. Privé, F, et. al., Vilhjdlmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

2. Public Health England. Multiple sclerosis: prevalence, incidence and smoking status — data briefing. GOV.UK. Published 4 February 2020.
Retrieved [08 21, 2025], from:
CcDC
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Ornek ID: PO01_01

2.3 ALZHEIMER HASTALIGI POLIGENIK RiSK

71.

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Alzheimer hastaligina genetik yatkinhk agisindan 71.0. yiizdelik dilimde Artan Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihgi %83.5, 6zglnligi %57.44.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Artan Risk (71.0. yiizdelik)

2.3 ALZHEIMER HASTALIGI YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca Alzheimer hastaligl icin riskin nasil 259 o Sizin Riskiniz

degistigini gosterir. Mavi ¢izgi (”Sizin riskiniz”) kisinin ot sl i g
genetik risk grubuna gére tahmini risk egrisidir; kirmizi gizgi
("Popuilasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum or-
talamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢cikma riskini ifade eder.

ra
S

fin
n

109

Hastalik Riski (%)

6574 75.84 85+
Yas (Vi)

ONERILER

Alzheimer hastaligina iliskin Poligenik Risk Skorunuz artan risk araligindadir. Bu nedenle; bir néroloji hekimi tarafindan degerlendirilmeniz
ve takibinizin yapilmasi 6nerilir. Ayrica Alzheimer hastaligi (AH) riskini artiran sigara ve alkol tiiketimi ile sedanter yagam tarzindan
kaginmaniz biyik 6nem tagimaktadir. Risk faktorlerini yonetmek adina; fiziksel, zihinsel ve sosyal agidan aktif bir yagsam stirmeniz ve saghkh

bir beslenme diizeni benimsemeniz tavsiye edilir. Bu test, apolipoprotein E geninin (APOE) her bir kopyasina bakar ancak aleller bu testin bir
pargasi olarak raporlanmaz.

KAYNAKCA:

1. Mont, R, et. al., Lippert, C. (2024). Evaluation of polygenic scoring methods in five biobanks shows larger variation between biobanks
than methods and finds benefits of ensemble learning. The American Journal of Human Genetics, 111(7), 1431-1447.
https://doi.org/10.1186/513195-023-01298-3

2. 2025 Alzheimer’s disease facts and figures. (2025). Alzheimer’s & Dementia, 21(4), e70235.
https://doi.org/10.1002/alz.70235
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Ornek ID: PO01_01

2.4 PARKINSON HASTALIGI POLIGENIK RiSK

Gd.9

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Parkinson hastaligina genetik yatkinhk agisindan 61.9. yiizdelik dilimde Orta Diizey Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %73.33, 6zglnligi %65.61.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Orta Duizey Risk (61.9. yiizdelik)

2.4 PARKINSON HASTALIGI YASAM BOYU RiSK
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Parkinson hastaligina iliskin Poligenik Risk Skorunuz orta diizey risk araligindadir. Genetik yatkinliginizi dengelemek ve beyin saghgini
korumak adina; kafa travmasina yol agabilecek aktivitelerden kaginmanizi ve saglikli bir yasam tarzi benimsemenizi 6neririz. Ayrica;
koruyucu hekimlik adina rutin kontrollerinizde bir néroloji uzmani tarafindan degerlendirilmeniz risk yonetimi agisindan faydal olacaktir.

KAYNAKCA:
1. Nalls, M. A,, et. al., Rizig, M. (2019). Identification of novel risk loci, causal insights, and heritable risk for Parkinson’s disease: a meta-
analysis of genome-wide association studies. The Lancet Neurology, 18(12), 1091-1102.
https://doi.org/10.1016/51474-4422(19)30320-5

2. Pereira, G. M., et. al., Schuh, A. F. S. (2024). A systematic review and meta-analysis of the prevalence of Parkinson’s disease in lower to
upper-middle-income countries. NPJ Parkinson’s disease, 10(1), 181.
https://doi.org/10.1038/s41531-024-00779-y
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Ornek ID: P001_01
2.5 MIGREN POLIGENIK RiSK
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42.

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yaptmistir. Migren genetik yatkinlhk agisindan 42.0. ylzdelik dilimde Ortalama Alti
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihgl %77.0, 6zginligu %69.7.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alt1 (42.0. yiizdelik)

2.5 MIGREN YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikga migren icin riskin nasil degistigini
gosterir. Mavi cizgi (”Sizin riskiniz”) kisinin genetik risk
grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi  ¢izgi
("Popllasyon”) ise ayni yaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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ONERILER

Migren bozukluguna iliskin Poligenik Risk Skorunuz ortalama alti risk araligindadir. Bununla birlikte; saghkl yagam tarzini benimsemeniz,
migren gelisimini tetikleyebilecek asiri kafein tiiketiminden kaginmaniz ve stres faktorlerini minimuma indirmenizi 6neririz. Ayrica, seyahat
durumlarinda yeterince su tiikketmeye ve dengeli beslenmeye 6zen gostermeniz, migren ve benzer bozukluklardan korunmada énemlidir.

KAYNAKCA:

1. Nalls, M. A,, et. al., Rizig, M. (2019). Identification of novel risk loci, causal insights, and heritable risk for Parkinson’s disease: a meta-
analysis of genome-wide association studies. The Lancet Neurology, 18(12), 1091-1102.
https://doi.org/10.1016/51474-4422(19)30320-5

2. Lipton, R.B., et. al., AMPP Advisory Group (2007). Migraine prevalence, disease burden, and the need for preventive therapy. Neurology,
68(5), 343-349.
https://doi.org/10.1212/01.wnl.0000252808.97649.21
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Ornek ID: P001_01
2.6 BEYiIN KUCUK DAMAR HASTALIGI POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Beyin kliclik damar hastaligina genetik yatkinhk acisindan 24.7. yizdelik dilimde Disiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarliligi %100.0, 6zglinlUgl %89.62.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (24.7. yiizdelik)

2.6 BEYIN KUCUK DAMAR HASTALIGI YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca beyin kiiciik damar hastaligi icin riskin e SR AR »
nasil degistigini gosterir. Mavi cizgi (”Sizin riskiniz”) kisinin et Btiagoiasnn g
genetik risk grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi ¢izgi
("Popiilasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢cikma riskini ifade eder.
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Beyin kuiglik damar hastaligina iliskin Poligenik Risk Skorunuz duisiik risk araligindadir. Bununla birlikte genel damar saghiginizi korumak
adina saghkl yasam tarzini benimsemeniz, 6zellikle alkol ve sigara tiiketiminden kaginmaniz biyiik 6nem tagimaktadir. Dlizenli egzersiz ve
dengeli beslenme, ilerleyen yaslarda beyin damar sagliginin korunmasina katki saglayacaktir.

KAYNAKCA:
1. Mishra, A., Malik, R., Hachiya, T. et al. Stroke genetics informs drug discovery and risk prediction across ancestries. Nature 611, 115-123
(2022).
https://doi.org/10.1038/s41586-022-05165-3
2. Imoisili, O. E. (2024). Prevalence of stroke—behavioral risk factor surveillance system, United States, 2011-2022. MMWR. Morbidity
and Mortality Weekly Report, 73.
https://doi.org/10.15585/mmwr.mm7320al
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Ornek ID: P001_01
3.1 YASA BAGLI MAKULER DEJENERASYON POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Yasa bagh makiiler dejenerasyon genetik yatkinlik agisindan >95.0 yiizdelik
dilimde Yiiksek Risk kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihigi %50.0,
0zglinlGgu %50.42.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Yiiksek Risk (>95 yiizdelik)
3.1 YASA BAGLI MAKULER DEJENERASYON YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca yasa bagli makiler dejenerasyon icin | Ee e
riskin nasil degistigini gosterir. Mavi cizgi (”Sizin riskiniz”) - ot il e
kisinin genetik risk grubuna goére tahmini risk egrisidir;
kirmizi ¢izgi ("Popullasyon”) ise ayni yaslardaki genel
toplum ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas
araliginda hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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Yasa bagh makdler dejenerasyonun gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araligindadir. Merkezi gérmede bulaniklk, gorus
alaninin ortasinda karanlik veya bos alanlar, dogrusal nesnelerin dalgali gériinmesi, gece gormede zorluk, renkleri tam gérememe, gérme
alaninda parlak isiklar veya lekeler, goz yorgunlugu gibi sikayetlerinizin olmasi durumunda bir g6z hekimi tarafindan degerlendirilmenizi
oOneririz. Ayrica sigara kullanimindan, asiri yagli beslenmeden, obezitenin ve hipertansiyonun risk faktorlerinden uzak durmaya galisarak
saglikl beslenmeye dikkat etmekte makiiler dejenerasyonu gelisimini dnlemeye katki saglamaktadir.

KAYNAKCA:

1. Privé, F, et. al., Vilhjdlmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

Krishnan, T., et. al., Fletcher, A. E. (2010). Prevalence of early and late age-related macular degeneration in India: the INDEYE study.
Investigative ophthalmology & visual science, 51(2), 701-707.
https://doi.org/10.1167/iovs.09-4114
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3.2 GLOKOM POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Glokom genetik yatkinlik agisindan 3.1. ytizdelik dilimde Diigiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhligi %59.67, 6zgunligu %67.12.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (3.1. yuzdelik)

3.2 GLOKOM YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca glokom icin riskin nasil degistigini ol (o= Sin iz »
gosterir. Mavi cizgi ("Sizin riskiniz”) kisinin genetik risk K5 Bepsl o et /
grubuna gore tahmini risk egrisidir; kirmizi  ¢izgi
("Popllasyon”) ise ayni yaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.
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ONERILER

Glokom gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz disuk risk araligindadir. Bununla birlikte gereksiz agri kesici tiird ilaglari uzun sureli
kullanmaktan kaginmanizi ve diizenli goz hekimi kontrolleri yaptirmanizi éneririz.

KAYNAKCA:
1. Truong, B., et. al., Natarajan, P. (2024). Integrative polygenic risk score improves the prediction accuracy of complex traits and diseases.
Cell Genom. 4, 100523.
https://doi.org/10.1016/j.xgen.2024.100523

2. Thompson, D. J., et. al., Weale, M. E. (2024). A systematic evaluation of the performance and properties of the UK Biobank Polygenic
Risk Score (PRS) Release. PloS one, 19(9), e0307270.
https://doi.org/10.1371/journal.pone.0307270

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Actbadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / istanbul
www.acibademgenetik.com.tr  Tel: (0216) 544 38 38
n 7


https://doi.org/10.1016/j.xgen.2024.100523
https://doi.org/10.1371/journal.pone.0307270

Ornek ID: P001_01
4.1 BEYIN KANSERI POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Beyin kanseri genetik yatkinlik agisindan 65.2. yizdelik dilimde Orta Diizey Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %100.0, 6zgunligu %74.18.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Orta Diizey Risk (65.2. yiizdelik)

4.1 BEYiN KANSERiI YASAM BOYU RiSK
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Beyin kanserine iliskin Poligenik Risk Skorunuz orta diizey risk araligindadir. Bu nedenle gegmeyen bas agrisi, ndbet, gorme bozuklugu veya
denge kaybi gibi durumlarda bir néroloji uzmani tarafindan degerlendirilmenizi 6neririz. Ayrica sigara, alkol, tiitstilenmis gidalar ve islenmis
besinler gibi kanserojen maddelerden uzak durmanizi éneririz.

KAYNAKCA:

1. Fritsche, L. G, et. al., Mukherjee, B. (2020). Cancer PRSweb: an online repository with polygenic risk scores for major cancer traits and
their evaluation in two independent biobanks. The American Journal of Human Genetics, 107(5), 815-836.

https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2020.08.025

Cancer Research UK. Brain, Other CNS and Intracranial Tumours: Incidence. Health Professional section. London: Cancer Research UK.

Retrieved [08, 21, 2025], from

cancer research uk
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4.2 RENAL KANSER POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Renal kanser genetik yatkinlik acisindan 44.8. ylizdelik dilimde Ortalama Alti
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhligi %100.0, 6zgunliglu %62.48.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alt (44.8. yiizdelik)

4.2 RENAL KANSER YASAM BOYU RiSK
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Renal kansere iliskin Poligenik Risk Skorunuz ortalama alti risk araligindadir. Bununla birlikte; saglikh bir yasam tarzina bagl kalarak, sigara,
alkol gibi kanserojen maddelerden uzak durmanizi genel saghginizin korunmasi adina éneririz.

KAYNAKCA:
1. Purdue, M.P,, Dutta, D., Machiela, M.J. et al. Multi-ancestry genome-wide association study of kidney cancer identifies 63 susceptibility
regions. Nat Genet 56, 809-818 (2024).
https://doi.org/10.1038/s41588-024-01725-7
2. National Cancer Institute. (2025). Cancer stat facts: Kidney and renal pelvis cancer. Surveillance, Epidemiology, and End Results (SEER)
Program. Bethesda, MD. Retrieved August 21, 2025, from
https://seer.cancer.gov/statfacts/html/kidrp.html
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4.3 PANKREAS KANSERi POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Pankreas kanseri genetik yatkinlik agisindan 40.9. ylzdelik dilimde Ortalama Alti
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarliligi %86.67, 6zglinlGgu %96.3.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alt1 (40.9. yiizdelik)

4.3 PANKREAS KANSERi YASAM BOYU RiSK
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Pankreas kanserine iliskin Poligenik Risk Skorunuz ortalama alti risk araligindadir. Bununla birlikte; saglikh bir yasam tarzina bagh
kalarak; sigara, alkol, asiri yagli ve yiiksek kalorili beslenme tarzindan kaginmaniz genel sagliginizin korunmasi adina onerilir.

KAYNAKCA:
1. Hu, J,, et. al. Zhao, H. (2024). Using clinical and genetic risk factors for risk prediction of 8 cancers in the UK Biobank. JNCI Cancer
Spectrum, 8(2), pkae008.
https://doi.org/10.1093/jncics/pkae008
2. National Cancer Institute. SEER Cancer Stat Facts: Pancreatic Cancer. Surveillance, Epidemiology, and End Results Program. Bethesda,
MD: National Cancer Institute. Retrieved [08 21, 2025], from:
https://seer.cancer.gov/statfacts/html/pancreas.html
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4.4 PROSTAT KANSERI POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Prostat kanseri genetik yatkinlk agisindan 61.5. yiizdelik dilimde Orta Diizey Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %93.33, 6zginlGgu %90.1.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Orta Diizey Risk (61.5. yizdelik)

4.4 PROSTAT KANSERI YASAM BOYU RiSK
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Prostat kanserine iliskin Poligenik Risk Skorunuz orta dizey riskli bulunmustur. Bu durum genetik yatkinliginizin ortalama diizeye yakin veya
hafif artmig olabilecegini distundurir. PRS tek basina tani koydurmaz; yas ve aile dykusti ile birlikte degerlendirilmelidir. 40—-45 yas sonrasi
(aile 6ykiisii varsa daha erken) PSA takibi ve (iroloji degerlendirmesi planlanmasi énerilir. ilk PSA sonucuna ve bireysel risk profilinize gére
diizenli araliklarla takip yapilmasi énerilir. idrarda kan, idrar yapma aliskanliklarinda belirgin degisiklik veya pelvik agri durumlarinda
gecikmeden hekime basvurulmasi énerilir.

KAYNAKCA:
1. Mars, N., et. al., Ripatti, S. (2022). Genome-wide risk prediction of common diseases across ancestries in one million people. Cell
genomics, 2(4).
https://doi.org/10.1016/j.xgen.2022.100118
2. National Cancer Institute. (2025). Cancer stat facts: Prostate cancer. Surveillance, Epidemiology, and End Results Program. U.S. National
Institutes of Health. Retrieved August 21, 2025, from
https://seer.cancer.gov/statfacts/html/prost.html
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4.5 MELANOMA POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Melanoma genetik yatkinlik agisindan 39.8. ylizdelik dilimde Ortalama Alti1 kategorisinde
yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarliligi %100.0, 6zglinlUgl %93.47.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Ortalama Alt (39.8. yiizdelik)

4.5 MELANOMA YASAM BOYU RiSK
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ONERILER

Melanom gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz ortalama alti risk araligindadir. Bununla birlikte; kendi cildinizi tanimanizi ve cildinizi
duzenli olarak kontrol etmeniz 6nem tasimaktadir. Yiiksek sayida beniniz olmasi s6z konusu ise bir dermatoloji uzmaninca ben haritanizin
¢ikarilarak ve yilda bir diizenli kontrol edilmenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Truong, B., Hull, L. E., et. al., Natarajan, P. (2024). Integrative polygenic risk score improves the prediction accuracy of complex traits
and diseases. Cell Genom. 4, 100523.
https://doi.org/10.1016/j.xgen.2024.100523

2. Paulson, et. al., Gardner, J. M. (2020). Age-Specific Incidence of Melanoma in the United States. JAMA dermatology, 156(1), 57-64.
https://doi.org/10.1001/jamadermatol.2019.3353
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4.6 AKCIGER KANSERi POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Akciger kanseri genetik yatkinlk agisindan 13.2. yiizdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgl %76.0, 6zginlugu %37.17.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisuik Risk (13.2. yiizdelik)

4.6 AKCIGER KANSERi YASAM BOYU RiSK
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Akciger kanserine iligkin Poligenik Risk Skorunuz duisiik risk araligindadir. Bununla birlikte akciger kanser riskini artiran sigara kullanimi
ve sigara dumanl ortamlardan uzak durmanizi 6neririz. Ayrica hava kirliliginin ylksek oldugu yer ve zamanlarda maruziyeti en alt dizeyde
tutmanizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Boumtje, V., et. al., Bossé, Y. (2024). Polygenic inheritance and its interplay with smoking history in predicting lung cancer diagnosis: a
French-Canadian case-control cohort. EBioMedicine, 106.
https://doi.org/10.1016/j.ebiom.2024.105234
2. National Cancer Institute. (n.d.). SEER Cancer Stat Facts: Lung and Bronchus Cancer. Surveillance, Epidemiology, and End Results (SEER)
Program. Retrieved [08 21, 2025], from
https://seer.cancer.gov/statfacts/html/lungb.html
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4.7 MESANE KANSERi POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Mesane kanseri genetik yatkinlik agisindan 15.9. yizdelik dilimde Diisiik Risk kategorisinde
yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %80.0, 6zglnligu %90.41.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Diisiik Risk (15.9. yiizdelik)

4.7 MESANE KANSERi YASAM BOYU RiSK
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Mesane kanserine iligkin Poligenik Risk Skorunuz disik risk araligindadir. Bununla birlikte; mesane kanser riskini artiran sigara ve

alkol kullanimindan kaginmanizi 6neririz. Ayrica olasi bir mesane enfeksiyonu durumunda bir troloji hekimi tarafindan kontrol
edilmenizi 6neririz.

KAYNAKCA:

1. Privé, F, et. al., Vilhjdlmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

2. Howlader, N., et. al., Cronin, K. A. (2014). Cancer statistics review, 1975-2012: Section 27, urinary bladder. National Cancer Institute.
Retrieved from SEER website: SEER Cancer Statistics Review 1975-2012
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4.8 TIROID KANSERI POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapimistir. Tiroid kanseri genetik yatkinhk agisindan <0.5 yilzdelik dilimde Dusiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgi %100.0, 6zgunlugiu %4.77.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (<0.5 yiizdelik)

4.8 TIROID KANSERi YASAM BOYU RiSK
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Tiroid kanseri gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz dustik risk araligindadir. Bununla birlikte; radyasyon maruziyetinden kaginmanizi ve
saglikh bir yasam tarzi benimsemenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Fritsche, L. G, et. al., Mukherjee, B. (2020). Cancer PRSweb: an online repository with polygenic risk scores for major cancer traits and
their evaluation in two independent biobanks. The American Journal of Human Genetics, 107(5), 815-836.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2020.08.025

2. Kitahara, C. M., Schneider, A. B. (2022). Epidemiology of Thyroid Cancer. Cancer epidemiology, biomarkers & prevention : a publication
of the American Association for Cancer Research, cosponsored by the American Society of Preventive Oncology, 31(7), 1284-1297.
https://doi.org/10.1158/1055-9965.EPI-21-1440
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4.9 KOLOREKTAL KANSER POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Kolorektal kanser genetik yatkinlik agisindan <0.5 yuzdelik dilimde Dustik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhligi %88.0, 6zglnligi %24.32.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (<0.5 yiizdelik)

4.9 KOLOREKTAL KANSER YASAM BOYU RiSK
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Kolorektal kanseri gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz diisiik risk araligindadir. Bununla birlikte; kolorektal kanser riskini artiran asiri
kirmizi et tiketimi ve islenmis et triinlerinden, sigara ve alkol kullanimindan uzak durmanizi 6neririz. Ayrica kilo kontroli saglamak igin
dlzenli egzersiz yapmaniz ve yas, kilo ve giinlik aktivitenize uygun kaloriye gére Akdeniz tipi beslenme diizenini benimsemenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Briggs, S.E., et. al., Tomlinson, I. (2022). Integrating genome-wide polygenic risk scores and non-genetic risk to predict colorectal cancer
diagnosis using UK Biobank data: population based cohort study. bmj, 379.
https://doi.org/10.1136/bmj-2022-071707
2. National Cancer Institute. Surveillance, Epidemiology, and End Results (SEER) Program. SEER Cancer Stat Facts: Colorectal Cancer.
Bethesda, MD: National Cancer Institute. Retrieved 08, 21, 2025, from
https://seer.cancer.gov/statfacts/html/colorect.html
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5.1 ROMATOID ARTRIT POLIGENIK RiSK
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OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Romatoid artirit genetik yatkinlk agisindan 54.8. ylizdelik dilimde Orta Diizey Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %95.0, 6zgiinliglu %89.84.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Orta Diizey Risk (54.8. yizdelik)
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Romatoid Artrit gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz orta diizey risk araligindadir. Bu nedenle; éncelikle yillik olarak bir romatoloji
uzmaninca degerlendirilmenizi 6neririz. Eklem sagligini korumak ve risk faktorlerini yonetmek adina; hastaligin 6nlenmesine katki saglayan
A ve D vitaminleri ile Omega-3 dizeylerini ideal seviyede tutmaya 6zen gdstermenizi dneririz. Bu dogrultuda; diizenli balk tiketmenizi,
guines 1sigindan uygun sekilde faydalanmanizi ve yas, kilo, guinliik aktivitenize uygun Akdeniz tipi beslenmenizi tavsiye ederiz.

KAYNAKCA:
1. Khan, Z, et al. Genetic variation associated with thyroid autoimmunity shapes the systemic immune response to PD-1 checkpoint
blockade. Nat Commun 12, 3355 (2021).
https://doi.org/10.1038/s41467-021-23661-4

2. Nakajima, A., Sakai, R., Inoue, E., Harigai, M. (2020). Prevalence of patients with rheumatoid arthritis and age-stratified trends in clin-

ical characteristics and treatment, based on the National Database of Health Insurance Claims and Specific Health Checkups of Japan.
International journal of rheumatic diseases, 23(12), 1676-1684.
https://doi.org/10.1111/1756-185X.13974
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5.2 SISTEMIiK LUPUS ERITEMATOZUS POLIGENIK RISK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapilmistir.
Sistemik lupus eritematozus genetik yatkinlik acisindan <0.5 yizdelik dilimde
Diisiik Risk kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarliligi %100.0, 6zglinlGgu %83.21.
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Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (<0.5 yiizdelik)

5.2 SISTEMIiK LUPUS ERITEMATOZUS YASAM BOYU RiSK
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SLE gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz dustik risk araligindadir. Bununla birlikte SLE gelisimi igin risk faktori olabilen viral
enfeksiyonlardan, asiri glines 1si§ina maruziyetten, sigara ve alkol kullanimindan ve kronik stresten uzak durmanizi genel saghginiz
korumak adina éneririz.

KAYNAKCA:
1. Chen, L., et. al., Morris, D. L. (2020). Genome-wide assessment of genetic risk for systemic lupus erythematosus and disease
severity. Human molecular genetics, 29(10), 1745-1756.
https://doi.org/10.1093/hmg/ddaa030

2. Jarukitsopa, S., et. al., Chowdhary, V. R. (2015). Epidemiology of systemic lupus erythematosus and cutaneous lupus erythematosus
in a predominantly white population in the United States. Arthritis care & research, 67(6), 817-828.
https://doi.org/10.1002/acr.22502
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5.3 OSTEOARTRIT POLIGENIK RiSK

kfsj‘_

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapiimistir. Osteoartrit genetik yatkinlik agisindan >95.0 yiizdelik dilimde Yiiksek Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %86.5, 6zginligu %75.1.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Yiiksek Risk (>95 yiizdelik)

5.3 OSTEOARTRIT YASAM BOYU RiSK

Grafik, yas arttikca osteoartrit icin riskin nasil degistigini
gosterir. Mavi ¢izgi (”Sizin riskiniz”) kisinin genetik risk
grubuna goére tahmini risk egrisidir; kirmizi c¢izgi
("Popllasyon”) ise ayni vyaslardaki genel toplum
ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢ikma riskini ifade eder.

ONERILER

404

w
w

Hastalik Riski (%)

304

—&— Sizin Riskiniz
—&- Popilasyon Ortalamasi

Osteoartrit gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araligindadir. Bu nedenle; eklem saghginiz konusunda farkindaliginizin
yuksek olmasi 6nemlidir. Bel, diz, kalga, ayak, el gibi eklem bdlgelerinde agri, sertlik, sislik, hareket kisithhgi gibi sikayetlerinizin olmasi
durumunda bir ortopedi uzmani tarafindan degerlendirilmenizi Oneririz. Ayrica osteoartrit gelisimi igin risk faktori olabilen
eklemlerinizi asiri zorlayan ya da travmatize edebilen aktivitelerden, asiri kilo ve obeziteden kaginmanizi 6neririz.

KAYNAKCA:

1. Privé, F, et. al., Vilhjalmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.

https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

2. Zhang, Y., Jordan, J. M. (2010). Epidemiology of osteoarthritis. Clinics in geriatric medicine, 26(3), 355—-369.

https://doi.org/10.1016/j.cger.2010.03.001

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Acitbadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / istanbul
www.acibademgenetik.com.tr  Tel: (0216) 544 38 38

11/29


https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008
https://doi.org/10.1016/j.cger.2010.03.001

Ornek ID: P001_01
5.4 ASTIM POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Astim genetik yatkinlik agisindan <0.5 yiizdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhhgi %81.8, 6zglinligl %75.66.
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Poligenik Risk Skoru Diisiik Risk (<0.5 yiizdelik)

5.4 ASTIM YASAM BOYU RiSK
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Astim gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz diistk risk araligindadir. Bununla birlikte; astim gelisimi igin risk faktori olabilen sigara

kullanimindan, hava kirliliginden ve tozlu ortamlardan uzak durmanizi 6neririz. Cesitli amaglarla kullanilan spreylerden, tarim ilaglarindan ve
benzeri kimyasallardan uzak durmanizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Namjou, B., et. al., eMERGE Network, T. (2022). Multiancestral polygenic risk score for pediatric asthma. Journal of Allergy and Clinical
Immunology, 150(5), 1086-1096.
https://doi.org/10.1016/j.jaci.2022.03.035
Centers for Disease Control and Prevention. (2024, November 21). Most recent national asthma data. U.S. Department of Health and
Human Services. Retrieved August21,2025, from
https://www.cdc.gov/asthma/most_recent_national_asthma_data.htm
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5.5 TiP 2 DIYABET POLIGENIK RiSK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Tip 2 diyabet genetik yatkinhk agisindan 91.1. ylzdelik dilimde Yiiksek Risk kategorisinde
yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %81.8, 6zgunligu %75.12.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru

Yiiksek Risk (91.1. yiizdelik)

5.5 TiP 2 DIYABET YASAM BOYU RiSK
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ortalamasini gosterir. Bu degerler, her bir yas araliginda
hastaligin ilk kez ortaya ¢cikma riskini ifade eder.
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Tip 2 Diyabet gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiksek risk araligindadir. Bu nedenle bir endokrinoloji uzmani tarafindan
degerlendirilmenizi ve takibinizi 6neririz. Ayrica Tip 2 Diyabet gelisimi igin risk faktort olabilen asiri kilo ve obeziteden, asir kalorili
beslenmeden, sedanter yasamdan uzak durmanizi; yas, kilo ve glinliik aktivitenize uygun Akdeniz tipi beslenmenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Shim, I., Kuwahara, H., Chen, N. et al. Clinical utility of polygenic scores for cardiometabolic disease in Arabs. Nat Commun 14, 6535
(2023).
https://doi.org/10.1038/s41467-023-41985-1
Bullard, K. M., et. al., Imperatore, G. (2018). Prevalence of diagnosed diabetes in adults by diabetes type — United States, 2016. MMWR.
Morbidity and Mortality Weekly Report, 67(12), 359-361.
https://doi.org/10.15585/mmwr.mm6712a2
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5.6 ULSERATIF KOLIT POLIGENIK RISK
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Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Ulseratif kolit genetik yatkinlik acisindan >95.0 yiizdelik dilimde Yiiksek Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarhlgi %53.33, 6zglinligu % 78.86.

SONUCLAR
Poligenik Risk Skoru Yiiksek Risk (>95 yiizdelik)

5.6 ULSERATIF KOLIT YASAM BOYU RiSK
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ONERILER

Ulseratif kolit gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araligindadir. Bu nedenle; farkindaliginizin yiiksek olmasi énemlidir.
Digkilamadan sonra tam bosalmama hissi, kanli veya mukuslu ishal, sik ve acil tuvalet ihtiyaci, karin agrisi ve karin bélgesinde kramplar,
sebebi bilinmeyen ates ve kilo kaybi gibi durumlarda bir gastroenteroloji uzmani tarafindan degerlendirilmenizi éneririz. Ayrica Ulseratif
Kolit gelisimi igin risk faktoru olabilen gereksiz agr kesici tiri ilag kullanimindan ve enfeksiyonlardan uzak durmanizi ve saglikl beslenmeye
dikkat etmenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Middha, P.,, Thummalapalli, R., Betti, M.J. et al. Polygenic risk score for ulcerative colitis predicts immune checkpoint inhibitor-mediated
colitis. Nat Commun 15, 2568 (2024).
https://doi.org/10.1038/s41467-023-44512-4
2. Park, J., Cheon, J. H. (2021). Incidence and Prevalence of Inflammatory Bowel Disease across Asia. Yonsei medical journal, 62(2), 99-108.
https://doi.org/10.3349/ymj.2021.62.2.99
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5.7 CROHN HASTALIGI POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Crohn hastaligina genetik yatkinlk agisindan 23.6. ylizdelik dilimde Diisiik Risk kategorisinde
yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihg %93.33, 6zglinlUgl %87.97.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisuik Risk (23.6. yiizdelik)

5.7 CROHN HASTALIGI YASAM BOYU RiSK
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ONERILER

Crohn hastaligi gelisimine iligkin Poligenik Risk Skorunuz diistk risk araligindadir. Bununla birlikte Crohn hastaligi gelisimi igin risk faktori
olabilen sigara ve gereksiz agr kesici turd ilag kullanimindan kaginmanizi 6neririz. Enfeksiyonlara karsi dikkatli olmanizi ve saglikh
beslenmeye dikkat etmenizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Middha, P.,, Thummalapalli, R., Betti, M.J. et al. Polygenic risk score for ulcerative colitis predicts immune checkpoint inhibitor-mediated
colitis. Nat Commun 15, 2568 (2024).
https://doi.org/10.1038/s41467-023-44512-4
2. Park, J., Cheon, J. H. (2021). Incidence and Prevalence of Inflammatory Bowel Disease across Asia. Yonsei medical journal, 62(2), 99-108.
https://doi.org/10.3349/ymj.2021.62.2.99

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
icerenkdy Mah. Kayisdagi Cad. Actbadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi No:32-36C Atasehir / istanbul
www.acibademgenetik.com.tr  Tel: (0216) 544 38 38
11/33


https://doi.org/10.1038/s41467-023-44512-4
https://doi.org/10.3349/ymj.2021.62.2.99

Ornek ID: P001_01
5.8 COLYAK HASTALIGI POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kdkenli oldugunuzu gosterdigine gore
yapilmistir. Célyak genetik yatkinhk agisindan <0.5 yuzdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihgi %38.0, 6zglinligi %72.96.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisuik Risk (<0.5 yiizdelik)

5.8 COLYAK HASTALIGI YASAM BOYU RiSK
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ONERILER

Colyak hastaligi gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz dustk risk araligindadir. Bununla birlikte yas ve glinlik aktivitenize uygun
saglkli bir beslenme programina uymanizi 6neririz.

KAYNAKCA:
1. Privé, F, et. al. Vilhjdlmsson, B. J. (2022). Portability of 245 polygenic scores when derived from the UK Biobank and applied to 9
ancestry groups from the same cohort. The American Journal of Human Genetics, 109(1), 12-23.
https://doi.org/10.1016/j.ajhg.2021.11.008

2. Park, J., Cheon, J. H. (2021). Incidence and Prevalence of Inflammatory Bowel Disease across Asia. Yonsei medical journal, 62(2), 99-108.
https://doi.org/10.3349/ymj.2021.62.2.99
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5.9 KRONiK BOBREK HASTALIGI POLIGENIK RiSK

OZET

Poligenik analiziniz, baskin olarak Avrupa kokenli oldugunuzu gosterdigine gore yapiimistir.
Kronik bobrek hastaligina genetik yatkinlik acisindan <0.5 ylizdelik dilimde Diisiik Risk
kategorisinde yer aliyorsunuz. Risk modelinin duyarlihgl %72.0, 6zgunliglu %69.18.

SONUCLAR

Poligenik Risk Skoru Diisuik Risk (<0.5 yiizdelik)

5.9 KRONiK BOBREK HASTALIGI YASAM BOYU RiSK
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Kronik bobrek hastaligi gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz dusik risk araligindadir. Bununla birlikte; bobrek sagliginizi korumak adina
asir tuz tuketiminden ve gereksiz agri kesici tird ilag kullanimindan uzak durmanizi 6neririz. Ayrica; yeterli su tiiketimine 6zen gostermeniz
ve saglikh bir beslenme diizenini benimsemeniz genel sagliginiz igin dnemlidir.

KAYNAKCA:
1. Mandla, R, et al. Polygenic scores for longitudinal prediction of incident type 2 diabetes in an ancestrally and medically diverse primary
care physician network: a patient cohort study. Genome Med 16, 63 (2024).
https://doi.org/10.1186/s13073-024-01337-0
2. Centers for Disease Control and Prevention. (n.d.). Kidney Disease Surveillance System. National Center for Chronic Disease Prevention
and Health Promotion. Retrieved August 21, 2025, from
https://nccd.cdc.gov/ckd/
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Ornek ID: PO01_01

GENETIK KOKENINiz ‘

Genetik koken analiziniz, diinya genelinden secilmis 84 referans poplilasyona gore gerceklestirilmistir. Bu analiz,
genetik varyantlarinizin farkli cografi ve kdken gruplarla olan benzerlik diizeyini belirlemeyi amaglamaktadir.

8

Populasyonlar (Oran)

@ Tirkiye, Anadolu (16.35%) Cin, Han (4.07%) @ liskocya, Orkney (Orcadian) (1.91%)
italya, Toskana (TSI) (12.27%) ® Pakistan, Sindh (Sindhi) (4.03%) Pakistan, Hunza (Burusho) (1.90%)

® israil, Negev Bedevi (5.82%) Filistin, Bati Seria (3.47%) o italya, Toskana (Tuscan) (1.80%)
Pakistan, Balocistan (Brahui) (5.39%) ® Sierra Leone, Mende (2.65%) Kongo DC, Mbuti (1.60%)

® Kuzey Bati Avrupa Kokenli (CEU) (4.84%) @ Cin, Gliney Han (CHS) (2.60%) @ Cin, Qinghai/Huzhu'daki Tu (1.42%)
Kenya, Luhya (4.34%) ® Sibirya, Saha (Yakut) (2.27%) Cin, Orogen (1.38%)

® israil, Karmel Diirzi (4.10%) Cin, Xinjiang/ili'deki Xibo (2.00%) Meksika, Sonora Pima (0.88%)

Gorseldeki poplilasyon dagilimina goére, baskin bolgesel katki Avrupa’dir.

¢ Avrupa (Toplam 20.82%): e Orta Dogu/Kafkas (Toplam 13.39%):
— italya, Toskana (TSI): 12.27% — lsrail, Negev Bedevi: 5.82%
— Kuzey Bati Avrupa Kdkenli (CEU): 4.84% — israil, Karmel Diirzi: 4.10%
— iskogya, Orkney (Orcadian): 1.91% — Filistin, Bati Seria: 3.47%
— italya, Toskana (Tuscan): 1.80% e Giiney Asya (Toplam 11.32%):
¢ Anadolu (Toplam 16.35%): — Pakistan, Balogistan (Brahui): 5.39%
— Tirkiye, Anadolu: 16.35% — Pakistan, Sindh (Sindhi): 4.03%
e Dogu Asya (Toplam 13.74%): — Pakistan, Hunza (Burusho): 1.90%
— Cin, Han: 4.07% e Afrika (Toplam 8.59%):
— Cin, Glney Han (CHS): 2.60% — Kenya, Luhya: 4.34%
— Sibirya, Saha (Yakut): 2.27% — Sierra Leone, Mende: 2.65%
— Cin, Xinjiang/ili’"deki Xibo: 2.00% — Kongo DC, Mbuti: 1.60%
- Cin, Qinghai/Huzhu’daki Tu: 1.42% ¢ Amerika (Toplam 0.88%):
— Cin, Orogen: 1.38% — Meksika, Sonora Pima: 0.88%
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POLIGENIK RiSK SKORLARI VE HASTALIK YATKINLIKLARI; GENETIK
KOKEN TEKNiK NOTLARI

Poligenik risk skoru (PRS), genom genelinde yer alan ¢ok sayida genetik varyantin kimdalatif
etkisine dayanarak bireyin belirli bir hastaliga olan genetik yatkinligini tahmin eden toplu
sayisal bir degerdir.

Her bir varyant—genellikle tek nikleotit polimorfizmi (SNP)—genom capinda iliskilendirme calis-
malari (GWAS) araciligiyla elde edilen kiictiik etki blyuklikleri tizerinden PRS’ye katkida bulunur
(1,2).

PRS, bireyin her lokusta tasidigi risk alleli sayilarinin, ilgili varyanta ait etki biyukltkleri (beta kat-
saylilari) ile agirliklandirilarak toplanmasi yoluyla hesaplanir.

Hipertansiyon gibi kompleks fenotipler birgok kiiglik etkili gen tarafindan sekillendirildigi igin,
PRS bu tir hastaliklarda genetik riski nicellestirmek agisindan degerli bir aractir.

PRS analizleri; bireyleri genetik duyarliliklarina gore gruplamak, risk siniflandirmasi yapmak ve
hem arastirma hem de klinik ortamlarda erken tani veya onleyici stratejiler gelistirmek amaciyla
kullanilabilir.

Genetik kéken bilgisi, PRS analizlerinde buylk énem tasir; ¢linkli genetik varyantlarin frekanslari
ve etki buyuklikleri popilasyondan poplilasyona degisiklik gosterebilir. Bu nedenle, bireysel risk
skorlarinin dogru ve anlamli bir sekilde hesaplanabilmesi igin analizler, kisinin genetik kdkeniyle
uyumlu referans popllasyonlar temel alinarak gerceklestirilmelidir (3,4).

Sizin kokeninizin agirhkl olarak Avrupa popilasyonlariyla értiismesi nedeniyle, PRS analizleriniz
Avrupa referans genomlari temel alinarak gerceklestirilmistir. Bu kapsamda, insan Genomu
Cesitliligi Projesi (HGDP) panelinden Avrupa poptlasyonunu temsil eden haplotipler segilmistir.

Similasyonlar yalnizca otozomal kromozomlarla sinirlandiriimis ve yaygin genotiplendirme plat-
formlarinda yer alan SNP’leri icerecek sekilde tasarlanmistir.

Elde edilen genotip verileri, 6zel komut dizileri kullanilarak standart doénistiirme araglar
aracihgiyla PLINK ikili formatina dondstirtlmustir (5).

Poligenik risk skorlari, PRS modelinden elde edilen etki biytklGgu agirliklari kullanilarak 10.000
bireyin her biri icin ayri ayri hesaplanmistir.

*Adres: Ozel Acibadem Labmed Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi (Ruhsat No:GHDM SM/34.20/01)
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PRS asagidaki formul kullanilarak hesaplanmistir:

M
PRS; = Y, ;- G,
burada 3;SNP j'nin etki biyukligudur, G;;birey ¢ icin SNP j’deki genotip dozajidir (0, 1 veya 2).

Elde edilen poligenik risk skorlari, hasta ve saglikli bireyleri ayirt etmek amaciyla istatistiksel
modellemelerde kullanilmistir. Bu kapsamda, Python programlama dili ile bir lojistik regresyon
modeli olusturulmustur.

Duyarhlik, o6zgiinliikk, modelin tahmin gilicli, poligenik risk skorlarinin bireylerin hastalik
durumunu o6ngérmedeki basarisini degerlendirmek igin hesaplanmistir. Bunun igin modelin
duyarhlik (sensitivity) ve ozginlik (specificity) degerleri cikarilmistir (6) . Duyarlilik, modelin
gercekten hasta olan bireyleri dogru sekilde tanimlama oranini; 6zglinlik ise saghkh bireyleri
dogru sekilde ayirt etme oranini géstermektedir. Bu iki 6l¢lt birlikte, PRS tabanh siniflandirmanin
hem arastirma hem de klinik 6ngori acisindan glvenilirligini degerlendirmeye olanak
saglamaktadir.

Yasam boyu hastalik riski hesaplamasi icin her bireyin PRS degeri, poplilasyon icindeki konumuna
gore ylzdelik siraya donustlrilmis ve ardindan bu degerler [-1, +1] araligina normalize
edilmistir. Normalize edilmis PRS, kalitilabilirlik katsayisi (h2) ile carpilarak bireysel risk ¢arpani
asagidaki sekilde hesaplanmistir (7):

Risk Carpani = exp(h* X PRSnorm)

Bireysel risk carpanlarinin mutlak insidans degerlerine donustirilebilmesi icin, poptlasyon
diizeyinde hastalik sikhgini gosteren bazal insidans oranlari kullaniimistir. Bu o ranlar, Amerikan
Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezleri (CDC) ile Diinya Saghk Orgiti (DSO) tarafindan
yayimlanan epidemiyolojik verilerden alinmistir.
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KISITLILIKLAR

Poligenik risk skorlarinin (PRS) baslica sinirlamalari arasinda, kompleks kalitiml hastaliklarin
disik kahtilabilirliginin 6ngori gliclinG sinirlamasi ve populasyonlar arasinda varyant frekanslari
ile etki buyulkliklerindeki farkliliklarin tahmin dogrulugunu azaltmasi yer almaktadir. Bu raporda
ele alinan tim hastaliklar kompleks kalitimxli olup genetik ve ¢evresel unsurlarin etkilesimi ile
sekillenmektedir. Bu nedenle, klinik tanimlardaki heterojenlik ve klinik uygulamada risk
esiklerinin heniiz standartlastirilmamis olmasi PRS'nin kullanimini kisitlayan faktérler arasindadir.
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Alternatifi Kullanilmasi Gereken ilaglar

Agri

ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri

meloxicam NSAID'ler CYP2C9 *2/*3 Poor Metobolizer ﬁé‘;fggtgr""c?heetgii'l‘:‘éﬂg‘i’he” veya yar 6mrii daha kisa olan alternatif bir
codeine ; Opioidler ; CYP2D6 ; *68 +*¥4/*119 ; Intermediate Metabolizer ; SKggleane/lti:je;?adol kullanmaktan kaciniimalidir; alternatif analjezik
Onkoloji

ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri

tamoxifen i Anti-Ostrojenler i CYP2D6 i *68 +*4/*119 i Intermediate Metabolizer i Alternatif tedavi (6rn. aromataz inhibitora) veya daha yuksek tamoksifen

. dozu dustintlmelidir; CYP2D6 inhibitorlerinden kaginilmalidir.

Etkileri Yakin Takip Edilmesi Gereken ilaglar

Agni
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
celecoxib E NSAID’ler i CYP2C9 i *2/*3 E Poor Metobolizer i En dustik dozun %25-50'si ile baslanmali; alternatifler degerlendirilmelidir.
flurbiprofen E NSAID’ler E CYP2C9 E *2/*3 E Poor Metobolizer E En disik dozun %25-50'si ile baslanmali; alternatifler degerlendirilmelidir.
ibuprofen ' NSAID’ler 1 CYP2C9 L *2/*3 + Poor Metobolizer  En dusiik dozun %25-50'si ile baglanmal; alternatifler degerlendirilmelidir.
hydrocodone ' Opioidler 1 CYP2D6 | *68 +*4/*119 1 Intermediate Metabolizer i En diisiik dozun %25-50'si ile baslanmali; alternatifler degerlendirilmelidir.
tramadol i Opioidler i CYP2D6 i *68 +*4/*119 E Intermediate Metabolizer i En disik dozun %25-50'si ile baslanmali; alternatifler degerlendirilmelidir.
Gastrointestinal
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri

i i i E i Dozun %50 ila %100 oraninda artirilmasi diistinilmelidir. Etkilerdeki
dexlansoprazole 1 Antillser Ajanlar 1 CYP2C19 1 *¥1/*38 i Normal Metabolizer i fu ,o e . n . r.| _I astdusunu e I I

' ' ' ' 1 degisiklik yakindan takip edilmelidir.

| . : . : . » Dozun %50 ila %100 oraninda artirilmasi dustintlmelidir. Etkilerdeki
lansoprazole ' Antillser Ajanlar 1 CYP2C19 1 ¥1/*38 ' Normal Metabolizer [ . . o

: : : : 1 degisiklik yakindan takip edilmelidir.

E E E E E Dozun %50 ila %100 oraninda artirilmasi diistinilmelidir. Etkilerdeki
omeprazole ' Antillser Ajanlar 1+ CYP2C19 1 *1/*38  Normal Metabolizer I ,0 X . . L :

| | | | 1 degisiklik yakindan takip edilmelidir.

i i i E i Dozun %50 ila %100 oraninda artirilmasi dislintlmelidir. Etkilerdeki
pantoprazole ' Antillser Ajanlar 1 CYP2C19 1 *1/*38 ' Normal Metabolizer ! fu .0 e ) I . _I _I Hausuny o : :

| | | | 1 degisiklik yakindan takip edilmelidir.
Kardiyovaskiiler
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
warfarin 1 Antikoagilan  CYP2C9 L *2/*3 . Poor Metobolizer | Standart baslangi¢c dozunun %45’i kullaniimalidir.

E E E E E Standart dozun %75'ine disurilmelidir, EKG kaydi alinmali ve plazma
flecainide ' Antiaritmikler  CYP2D6 ' ¥68 +*%4/*119 ! Intermediate Metabolizer ! ’ 5 Y P

1 konsantrasyonunu izlenmelidir.
:
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Psikotrop
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri

} ' ! ' " ilk doz standart sekilde uygulanmali, devam eden dozlar yaklasik %50
phenytoin i Antikonviilzanlar E CYP2C9 E *2/*3 E Poor Metobolizer E azaltilarak ilag dlzeyleri, klinik yanit ve olasi yan etkilere gore

| : | : . diizenlenmelidir.

o | . . : , : ) . Daha yuiksek sistemik konsantrasyonlara neden olur. “Poor Metabolizer”

piroxicam  Antikonvtlzanlar 1 CYP2C9 1 *¥2/*3 ' Poor Metobolizer i . o o o

1 : X : 1 fenotipe sahip bireylede dozun azaltilmasi distintlmelidir.

iTrisiink i i E i Baslangi¢c dozu %25 azaltilmali; doz ayarlamalari terapétik ilag izlemi ve
amitriptyline . Antidepresanlar , CYP2D6 | ¥*68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | .5. gl . ’ ’ v P ¢

' (TCA) : : ! ! klinik yanita gére yapilmahdir.

| i ! : ! Giinde 40 mg ile bas| snerilir. Klinik yanita gore d |
atomoxetine ' Anti-DEHB Ajanlari ' CYP2D6 1 *68 +*4/*119 ' Intermediate Metabolizer ! unde a1 me fie basianmast onertir. R yanita gore doz avariamast

i | | | + yaptimalidir.

' Trisiklik I | I |
desipramine . Antidepresanlar  CYP2D6 | ¥68 +*¥4/*119 | Intermediate Metabolizer | Klinik takip 6nerilir.

1 (TCA) | I I I
haloperidol . Antipsikotikler , CYP2D6 | ¥*68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | Klinik takip 6nerilir.

| Trisiklik : : : : . .

! ! ! ' ' Baslangic dozu %25 azaltilmali; doz ayarlamalari terapotik ilag izlemi ve
nortriptyline . Antidepresanlar , CYP2D6 | *68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | _S_ gl B ? ¥ P ¢

' (TCA) ! ! ! ! klinik yanita gére yapiimalidir.

. Selektif serotonin | | | |
paroxetine . gerialim , CYP2D6  *68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | Daha disik baslangic dozu ve kademeli doz ayarlamasi ile kullaniimalidir.

! inhibitorleri(SSRI) ! | | |
zuclopenthixol . Antipsikotikler  CYP2D6 | ¥68 +*¥4/*119 | Intermediate Metabolizer | Normal dozun %75'i kullanilmalidir.

I

Gastrointestinal
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
ondansetron i Antiemetikler  CYP2D6 | *68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | Etiket Gzerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
Kardiyovaskiiler
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
clopidogrel i Antiplatelet ilaglar E CYP2C19 i *1/*38 E Normal Metabolizer i Etiket Gizerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
atorvastatin i Statinler E SLCO1B1 i *14/*1 E Normal Function i Etiket izerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
lovastatin i Statinler E SLCO1B1 i *14/*1 E Normal Function i Etiket lizerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
pitavastatin E Statinler E SLCO1B1 E *14/*1 E Normal Function i Etiket lizerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
pravastatin E Statinler E SLCO1B1 E *14/*1 E Normal Function i Etiket lizerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
simvastatin E Statinler E SLCO1B1 E *14/*1 E Normal Function i Etiket lizerinde Onerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
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Onkoloji
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
capecitabine i Antineoplastikler E DPYD i c.496A>G/Reference E Normal Metabolizer E Etiket Uzerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
fluorouracil . Antimetabolitler , DPYD 1 c.496A>G/Reference . Normal Metabolizer | Etiket tizerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
Psikotrop
ilag ilag Sinifi Gen Genotip Sonug Oneri
. Selektif serotonin | | | :
citalopram . geri alim . CYP2C19 | *1/*38 . Normal Metabolizer . Etiket Uzerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
/ inhibitorleri(SSRI) | I l |
. Selektif serotonin | X 1 X
fluvoxamine , geri alim  CYP2D6 1 ¥68 +¥4/*119 | Intermediate Metabolizer | Etiket Gizerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.
"inhibitorleri(SSRI) ! I | :
. Selektif serotonin | X l X
vortioxetine . gerialim  CYP2D6 | *¥68 +*4/*119 | Intermediate Metabolizer | Etiket tizerinde 6nerilen dozaj ve uygulama sekli kullanilabilir.

inhibitorleri(SSRI)
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GEN-iLAC ETKILESIMLERi ANALIzi

OrnekID: P001_01

Bireyde asagidaki gen-ilag etkilesimleri analiz edilmistir. Yayinlanmis literatlr ve ilag etiketi bilgileri kullanilarak, her ilac icin hastanin

genotipi ile etkilesimine dair kanitlara dayali bir 6neri sunulmustur. Bu raporda, ilgili ilag-gen etkilesimleri, CPIC ve PharmGKB veri

tabanlarinda bildirilen kanit diizeylerine gore (Tier 1A, 1B) siniflandirilmis olup, hastanin genotipine bagli olarak ‘standart 6nlem’,

‘dikkatli kullanilmaly’ veya ‘alternatifleri kullanilmali’ 6nerileri sunulmustur; listelenen etkilesimlerden biri raporda yer almiyorsa tipik

bir yanit beklenir, ¢linkl yalnizca olasi olumsuz bir etkilesimin dngorildigi durumlar rapora dahil edilmistir.

GENOTIiP SONUCLARI
Genotip Fenotip incelenen ilaglar

CYP2C9 *2/*3 Poor Metobolizer celecoxib, flurbiprofen, ibuprofen, meloxicam, phenytoin, piroxicam, warfarin

CYP2C19 *1/*38 Normal Metabolizer citalopram, clopidogrel, dexlansoprazole, lansoprazole, omeprazole, pantoprazole
amitriptyline, atomoxetine, codeine, desipramine, flecainide, fluvoxamine, haloperidol,

CYP2D6 *68 +*4 [*119 Intermediate Metabolizer hydrocodone, nortriptyline, ondansetron, paroxetine, tamoxifen, tramadol, vortioxetine,
zuclopenthixol

DPYD c.496A>G/Reference Normal Metabolizer capecitabine, fluorouracil

SLCO1B1 *1/*14 Normal Function atorvastatin, lovastatin, pitavastatin, pravastatin, simvastatin
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SORUMLULUK REDDI

Bu raporda sunulan bilgiler, yalnizca bilgilendirme amachdir ve saglik tavsiyesi niteligi tasimaz. Sunulan sonuclar, herhangi bir
hekim, eczaci veya diger saglik profesyonellerinin hastaya receteli ilaglarin kullanimi konusunda tavsiyede bulunmasi
amaciyla tasarlanmamistir. Bu test, 510(k) onayh bir test degildir. Testi isteyen hekim, hastaligin teshisi ve tedavisinden ve
saglanan verilere dayal kararlarindan sorumludur.

Sonuglar, érneklerin yeterli sekilde toplanmasi ve islenmesine baglidir. Bu rapor, her gen icin "Aciklamal Aleller" bolimiinde
bildirilen yildiz alel ile sinirhdir. *1, yalnizca listelenen diger allellerin yoklugunu gosterir ve genellikle diger varyantlarin yok
oldugu anlamina gelmez. Bu test, 6zellikle listelenenler disindaki polimorfizmleri raporlamaz ve ilag metabolizmasiyla iliskili
diger genlerdeki mutasyonlari tespit etmez. Primer bolgelerde varyasyonlar meydana gelirse, nadir goriilen tani hatalari
olusabilir.
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Genetik profiliniz, genlerinizin bilissel yeteneklerden fiziksel dzelliklere kadar hayatinizin gesitli yonlerini nasil etkiledigine dair degerli bilgiler icerir.
Asagidaki her kategori, yatkinliklarimzi ve 6zelliklerinizi etkileyebilecek genetik belirteclerin bir koleksiyonunu temsil etmektedir. Bu genetik etkileri
anlamak, yasam tarziniz, diyetiniz ve saglik stratejileriniz hakkinda daha bilin¢li kararlar vermenize yardimci olabilir.

o Atletizm

Atletik performans, kas lifi bilesimini, aerobik kapasiteyi ve iyilesme oranlarini etkileyen genetik faktorlerle derinden i¢ ice gegmistir. Mitokondriyal
verimliligi, oksijen kullamimini ve kas hipertrofisini etkileyen genler, bir bireyin dayaniklilik ve glice dayali sporlardaki potansiyelini tahmin edebilir.
Genetik profilleme boylece atletik verimi en list dlizeye ¢ikarmak igin uyarlanmis antrenman rejimlerine rehberlik edebilir.

® Metabolizma

Metabolik hiz ve besin isleme, insiilin duyarlihigini, yag oksidasyonunu ve enerji harcamasini etkileyen genetik varyantlar tarafindan yonetilir. Bu
genetik faktorler kilo alma egilimlerini, enerji seviyelerini ve farkh diyet makro besinlerine verilen yanitlan belirleyebilir. Genetik bilgilere dayali
kisisellestirilmis diyet stratejileri metabolik saglidi ve kilo yonetimini optimize edebilir.

e Davranig

Diirtiisellik, riske karsi t6lerans, sosyal iliski stili gibi davranigsal egilimler, nérotransmitter yolaklari ve reseptor duyarlihdi ile iliskili genetik faktorler
tarafindan sekillenir. Bu genetik etkiler karar alma mekanizmasi, stres cevabi ve davranissal problemlere yatkinlikla iliskili olabilir. Bu faktorleri
algilamak davranigsal yaklagimlarin ve stres yonetimi tekniklerininin kisisellestirilmis midahalesine olanak saglar.

o Beslenme ve Diyet

Genetik varyasyonlar besinlerin nasil metabolize edildigini etkileyerek diyet tercihlerini, besin eksikliklerini ve hatta gida hassasiyetlerini
etkileyebilir. Ornegin, laktoz toleransi, glliten duyarlihgi veya omega-3 metabolizmasi ile ilgili genlerdeki polimorfizmler, bir birey icin en uygun diyeti
belirleyebilir. Nutrigenomik, daha iyi saglik sonuglari igin kigisellestiriimis beslenme planlan saglar.

e lyilik Hali (Wellness)

Genel saglik, belirli saglik kosullarina yonelik genetik yatkinliklardan, stres direncinden ve yasam tarzi uyumlulugundan etkilenir. Sirkadiyen ritimleri,
enflamasyon yollarini ve detoksifikasyon siireclerini etkileyen genler ginliik enerji seviyelerini, ruh hali istikrarini ve genel sagligi etkileyebilir.
Genetik bilgiler, refahi ve uzun omdrliligi artiran yasam tarzi degisiklikleri icin bir yol haritasi saglar.
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Atletik performans, kas lifi bilesimini, aerobik kapasiteyi ve iyilesme oranlarini etkileyen genetik faktorlerle derinden ic ice gegmistir. Mitokondriyal
verimliligi, oksijen kullanimini ve kas hipertrofisini etkileyen genler, bir bireyin dayaniklilik ve giice dayali sporlardaki potansiyelini tahmin edebilir.
Genetik profilleme boylece atletik verimi en Ust diizeye ¢ikarmak i¢in uyarlanmis antrenman rejimlerine rehberlik edebilir.

Asil Tendinopatisi

Daha Az Olasi L ;

C/T genotipi ile, mevcut verilere goére Achilles
Tendinopatisi riski belirgin degildir.

Daha Olast

Bag Doku Yaralanmasi Hassasiyeti

Daha Az Olas! b ;

A/C genotipi, bag doku yaralanmasi hassasiyeti ile
glicli bir iliskiye sahip degildir.

Daha Olasi

Bel Fitigi Hastaligina Duyarlihk

Daha Az Olasi L ;

A/G genotipinizin bel disk sorunlarini  &nemli
Olclde etkilemedigdi gorinmektedir.

Daha Olasi

* Gen: MMP3 +rsID: rs679620 » Genotipiniz: T/T>T/C « Zigosite: Heterozygous

Aciklama

Asil tendinopatisi, baldir kaslarini topuk kemiklerine badglayan tendonlardaki kollajen dejenerasyonu ile
karakterizedir. Bu durum, yiiriyls gibi aktiviteler sirasinda ve sonrasinda agn, sislik ve sertlige yol acar.
Kogma ve ziplama gibi daha yogun aktiviteler bu semptomlar daha da kotiilestirebilir. Durum genellikle
tendonun yeterli dinlenme olmadan siirekli olarak asiri kullanimina atfedilir ve bu da onu kosucular dahil
olmak lzere sporcular arasinda dzellikle yaygin hale getirir.

Ek Bilgi

rs679620 AG genotipi, cesitli caligmalarla (PMID(ler): 19042922, 27222816, 28358823) belirtilen tipik bir
Achilles tendinopatisi olasiligi ile iligkilidir, oysa GG genotipine sahip bireyler Achilles tendinopatisi igin
artmig bir risk ile kargl karsiyadir. Achilles tendon yirtiimasi (RUP) durumlarinda, MMP3 rs679620 GG
genotipi kontrol gruplarina gére belirgin sekilde daha yaygindir (%44.0), AG genotipi ise daha yaygindir
(%54.2) (PMID: 19042922). Diger bir ¢caligmada, nispeten kiiglik bir érneklemle (~100 hasta) Achilles
tendinopatisi riski ile MMP3 genindeki tek nikleotid polimorfizmleri (SNP'ler) arasinda iligkiler
bulunmustur. Rs679620 icin (G;G) genotipine sahip bireylerin 2.5 orani (Cl: 1.2 - 4.90, p = 0.010) gdsterdigi
tespit edilmistir. Dahasi, rs679620(G) ile COL5A1 rs12722(T) allelleri arasinda bir etkilesim kaniti vardir ve
bu etkilegim, Achilles tendinopatisi riskini artirmaktadir ve p-degeri 0.006'dir.

* Gen: COL1A1 *rsID: rs1800012 » Genotipiniz: C/C>C/A  +Zigosite: Heterozygous

Aciklama

Bag doku, kemigi kemige baglayan bir banttir. Cogunlukla dizle ilgili olan bag yaralanmalarn yaygindir. Diz,
her birinin belirli bir iglevi oldugu birkag baga sahiptir. Medial Kollateral Bag (MCL), dizi ige biikiilmesini
engelleyerek dizin i¢ kisminda uzanirken, Lateral Kollateral Bag (LCL) dista uzanarak diga asin bikilmeyi
onler. Ortada bulunan On Gapraz Bag (ACL), kaval kemiginin ileri kaymasini engellemeye yardimci olur.
Arka Capraz Bag (PCL), kaval kemiginin uyluk kemiginin altinda geri kaymasini énleyerek ACLyi tamamlar.
Bu baglarda meydana gelen yaralanmalar, gerilmeden kismi veya tam yirtiimalara kadar degisebilir ve agn,
sislik ve basing uygulandiginda dizin " " hissi gibi belirtilere yol acabilir.

aclima

Ek Bilgi

Avrupa kokenli bireyleri iceren arastirmalar, rs1800012 GG genotipinin tendon ve/veya bag
yaralanmalarinin ortalama olasiligiyla iliskili oldugunu ve rs1800012 GT/TT polimorfizminin sporla ilgili
tendon veya bag yaralanmalarinin azaltilmis riskiyle iligkili olabilecegini 6nermektedir (PMID: 28206959).
rs1800012, COL1A1 geninin ilk intronundaki Sp1 transkripsiyon faktori igin bir konsensis alanindaki ilk
bazda G'den T'ye bir dedisim iceren yaygin (allel siklidl ~%20) bir polimorfizmadir. COLTA1T rs1800012
polimorfizmi (G'den T'ye) sporla ilgili tendon veya bagd yaralanmalarinin, 6zellikle ACL yaralanmalarinin
azaltilmis riskiyle iligkili olabilir ve nadir TT koruyucu bir rol oynayabilir. rs1800012(T) aleli genis capta
incelenmistir, cogu gozlem en azindan baz| azalmalara yol actigina dair bir iliskiyi desteklemektedir, kemik
mineral yogunlugunda azalma ve osteoporoz, kiriklar ve intervertebral disk hastaligi igin artan riskle iligkili
olarak.

« Gen: CILP +rsID: rs2073711 - Genotipiniz: A/A>A/G - Zigosite: Heterozygous

Aciklama

Bel fiig hastaligi, bel adrisi veya siyatik gibi ¢esitli agri nedenlerini kapsamak igin yaygin olarak kullanilan
bir terimdir. Kas zorlanmasi veya bag yaralanmasi, bel agrisina (LBP) katkida bulunabilse de, intervertebral
disk genellikle rahatsizhgin kaynadi olarak daha sik giindeme gelir. Ancak, bel fiti§gi hastalig ile iliskili
agrinin tek nedeni olarak kesin olarak tanimlanmig bir bel disk yaralanmasi yoktur.

Ek Bilgi

Ozetle, rs2073711 CC genotipi, intervertebral disk dejenerasyonu (IVD) igin tipik bir risk ile
iliskilendirilirken, CT ve TT daha diisiik Lomber Disk Hastalig riski temsil etmektedir. rs2073711 SNP'si
(1184T_C) kikirdak ara tabaka protein geni (CILP) exon 8'inde yer almaktadir. Ancak, CILP geni 6ncelikle
intervertebral disklerde bolca ifade edildigi ile bilinmektedir ve dejenerasyon gerceklestiginde ifadesinin
arttig bildirilmistir [PMID 15864306). rs2073711 SNP'si icin, ata alleli T ve hastalikla iliskili risk alleli C'dir.
Lomber disk hastaligi (LDD) olan Asyali hastalarla yapilan bir ¢alismada, SNP rs2073711'in (dbSNP ile
iliskili ola]rak yonlendirilmis) her bir (C) allelinin riski yaklasik 1.6 kat artirdigi belirtilmistir. [PMID
15864306].
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Egzersiz Yaniti

Daha Az Olasi - ;

PPARD genindeki (rs2267668) Egzersiz Tepkiniz
icin A/A genotipine sahip olmanin size ortalama
egzersiz faydalari saglayabilecegini gosteriyor.

Daha Olasi

Kas Giicl

Daha Az Olasi az ;

Daha Olasi

Eger G/G genotipiniz varsa, kadinlar &zellikle
vurgulanan rolii ile tipik kas giiciinii bekleyin.

Kas Hacmi

Daha Az Olasi il ;

Arastirmalar, bu varyantta T/T genotipi igin net Kas
Hacmi etkileri géstermemistir.

Daha Olasi

» Gen: PPARD + rsID: rs2267668 - Genotipiniz: G/G=A/A - Zigosite: Homozygous

Aciklama

Viicudun egzersize yaniti, iskelet kasi, kardiyovaskdler, solunum, endokrin, badisiklik ve diger sistemler
arasinda koordinasyonu icerir. Genetik varyantlar bu egzersiz yanitini etkileme potansiyeline sahiptir.
Ornegin, bazi varyantlar daha diisiik VO2 maks ile, daha yiiksek viicut ya§ yiizdesi ile veya egzersiz
sonrasi daha belirgin bir kan basinci diisisii ile iligkilendirilebilir.

Ek Bilgi

152267668 AA genotipi calismalarla ortalama egzersiz faydalari ile iligkilendirilmistir (PMID'ler: 17327385,
18252792). Kiiglik alel ‘'G', bireysel anaerobik esik seviyesindeki azalmis artis ile bagimsiz olarak iliskilidir
(P = 0.002) ve ayrica aerobik fiziksel fitnesin de azalmasi ile iligkilidir. Bu alel (G), dinamik denge
performansi ile de dnemli dlgude iligkilidir (P = 0.015, Dlzeltme P < 0.05). Ayrica, 'G' alelini tagiyan geng
bireyler disiik iskelet kasi mitokondriyal fonksiyonu sergilemektedir (P = 0.02). Dahasi, rs2267668'in GA
genotipi/polimorfizmi polikistik over sendromu (PCOS) ile baglantilidir (OR = 1.24, P = 0.008).

= Gen: CNTF = rsID: rs1800169 = Genotipiniz: G/G - Zigosite: homo_ref

Aciklama

Kas giicl, bir grup kasin (6rnedin, biseps, triseps, kuadriseps, vh.) bir nesneye ayni anda uygulayabilecegi
maksimum kuvvet miktari olarak tanimlanir. Kaslarin blylimesi ve gelismesi, belirli genetik varyantlardan
etkilenir, bu da bireyler arasinda kas giictinde farkliliklara yol agar. Ayrica, fiziksel aktivite ve egzersiz tiirii
gibi cevresel faktorler, kas giiciinii belirlemede énemli bir rol oynar.

Ek Bilgi

rs1800169 GG genotipi, kadinlarda tipik kas giicli ve kavrama giici ile iligkilendirilmistir, bu calismalarla
bildirilmigtir (PMID(ler): 16696750, 17539378, 19628720). CNTF 1357 G _ A (rs1800169), GA veya AA
genotipi, kadinlarda kas glicii/gii¢c fenotipleri ile iliskilidir. Erkeklerdeki iliskiler hala gelecekte arastirimayi
gerektirmektedir.

» Gen: IL15RA « rsID: rs2228059 = Genotipiniz: T/T = Zigosite: homo_ref

Aciklama

Kas hacmi, bir kisinin kaslarinin genel boyutunu, 6zellikle hareketten sorumlu iskelet kaslarini ifade eder.
Bu kaslar, bireysel kas hiicrelerindeki kas lifleri demetlerinden olusur. Kas hacminin artisi genellikle kas
hiicresi boyutunun bliyimesine atfedilir, hiicre sayisinin artisina dedil. Egzersiz gibi ¢evresel faktorler kas
hacmini etkileyebilir ve genetik faktorler, hem kisinin sahip oldugu dogal kas hacmini hem de kaslarin
antrenmana ne kadar etkili yanit verdigini belirlemede bir rol oynar.

Ek Bilgi

rs2228059 CC genotipi, erkeklerde tipik kas hacmi ve tipik baslangi¢c kortikal kemik hacmi ile
iliskilendirilmistir, bir calismaya gére (PMID: 18514540). rs2228059'da A-allel (CA,AA genotipi) daha biyiik
kas hacmi ancak daha diisiik kas kalitesi ile iligkilendirilmistir (Pistilli ve ark., 2008).
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Dayaniklilik (Endurance), genellikle sportif bir aktiviteyi miimkiin olan en yiiksek yogunlukta uzun bir siire devam ettirebilme ve bu sirada ortaya ¢ikan yorgunluga
karsi koyabilme yetenegi olarak tanimlanir. Ornegin; maraton kosma, planking Aerobik metabolizmaya (oksidatif yollar) ve Tip | (yavas kasilan) kas liflerine
dayanir. Tip1 kas lifleri yiiksek mitokondriyal yogunluk ve yiiksek vaskiiler yapilari nedeniyle nedeniyle yorgunluga direngli kas gruplaridir. Dayanikhlik kavrami,
etkili oksijen iletimi, glikojen depo kapasitesi ve laktik asit atilimini da igerir.

Dayaniklilik (Endurance)

Daha Az Olasi

k3

Daha Olasi

Genotipiniz Zigosite

Genel Degerlendirme

Genetik analiziniz, dayanikllik performansi agisindan toplum ortalamasinin biraz tizerinde, ancak ortalamaya
oldukga yakin bir profile isaret etmektedir. Bu skor, aerobik metabolizma, oksijen iletimi, Tip | kas liflerinin yapisi
ve yorgunlukla basa ¢ikma kapasitesi gibi dayanikliligi belirleyen temel siireglerde hafif bir genetik avantaj

tasidiginizi digindurdar.

Bu avantaj, uzun sireli aktivitelerde performansi desteklese de dayanikliligin biyik 6lgiide dlzenli antrenman,
beslenme, uyku ve genel yasam tarzi gibi cevresel faktorlerle sekillendigini unutmamak gerekir. Dogru antrenman
uygulamalariyla aerobik kapasitenin, glikojen kullanim verimliliginin ve yorgunluga direng mekanizmalarinin
belirgin sekilde gelistirilebilmesi mumkindur.

Sonug olarak, dayanikhhk gerektiren sportif aktivitelerde gelisime acik, ortalamaya yakin fakat hafif avantajli bir

genetik profile sahipsiniz.

Gen Aciklamasi

Genel Degerlendirme

G/G>G/C

Heterozigot

Kalp debisini ve kan akisini etkileyerek oksijenin
kaslara taginma verimliligini (VO, Max) belirler.

. 1/D genotipi, | allelinin dayaniklilikla iliskili olumlu etkilerini kismen

, tasir ve orta diizeyde dolagim verimliligi ile iliskilendirilir. Dayaniklilik

. performansi agisindan I/l kadar belirgin bir avantaj saglamasa da D/D
genotipine kiyasla daha iyi oksijen tasima kapasitesi sunabilir.

rs1815739

C/C>T/T

Homozigot

ACTN3 proteini, 6zellikle hizli kasilan (Tip 11) kas
liflerinde Z-gizgisinin dnemli bir bilesenidir ve
yuksek giicli kasilmalar igin kritiktir.

Kisitlayici Genotip: X/X genotipi. Fonksiyonel ACTN3 proteini

dayaniklilik sporlarinda (Tip I liflerin avantaj saglamasi nedeniyle)
potansiyel bir adaptasyon saglamasi ile iliskilidir.

rs1042713

G/G>G/A

Heterozigot

ADRB?2 geni, B2-Adrenerjik Reseptoriini kodlar. Bu
reseptorler, sinir sisteminden

salgilanan adrenalin ve noradrenalingibi stres
hormonlarina tepki verir.

1
1
1
|
1
, Uretilemez. Bu durum, gliciin goreceli olarak diistik olmasi ancak
1
1
1
1
1
1
1

\ Arg/Gly genotipi, Gly16 allelinin patlayici gtigle iliskili olumlu etkilerini
i kismen tasirken Arg allelinin etkisiyle daha dengeli bir performans

i profili sunar. Patlayici giig Uretimi agisindan orta diizeyde bir avantaj

' saglayabilir; ancak Gly/Gly kadar belirgin gli¢ potansiyeli olusturmadigi
! bildirilmistir.

rs17602729

homo_ref

Adenozin monofosfat deaminaz 1 (AMPD) Kas enerji
metabolizmasi (ATP rejenerasyonu) nda rol oynayan
bir enzimdir.

CC:Bu SNP'de C alleli sprint/gli¢ sporlarinda avantajla iliskilendirilmistir.
G/G genotipi, T allelinin (mutant) yoklugunu isaret ettiginden, normal
AMPD1 aktivitesine sahip oldugunuzu gosterir.

rs1049305

G/G>G/C

Heterozigot

AQP1 su kanali varyantlari sivi dengesi ve
dehidrasyon yonetimi ile iliskilendirilmistir. kas
performansina etkisi olasidir.

C allelini tastyan sporcularin (CC veya CG genotipleri) maraton ve 10
km kosularinda daha hizli kostugu ve daha yiiksek aerobik kapasiteye
sahip oldugu gosterilmistir.

COL5A1 rs12722

homo_ref

COL5A1 geni, bag dokusunun ve tendonlarin
esnekligini ve sertligini belirleyen Tip V

kollajen Gretiminde rol oynar. Dayaniklilik
kosularinda kosanlarin kosu ekonomisi ve yaralanma
riski ile iliskilidir.

CC:Yaralanma (6zellikle Asil tendonu ve ACL) riskini TT genotipine gore
disuktir. Bu durum, uzun kariyer ve kesintisiz antrenman
icin olumlu bir faktordir. Egzersiz intdleransini onleyrbilir.

rs1799945

homo_ref

Demir metabolizmasinda rol oynar kaslara Oksijen
tagima kapasitesi ile iliskilendirilmistir.

CC: Demir seviyeleri ve oksijen tasima kapasitesinin normal oldugunu
1 gosterir. Avantajli allelin tasinmamasi bir dezavantaj olarak
gorilmemelidir.

rs4253778

homo_ref

Kaslarin, uzun siireli efor sirasinda ana yakit kaynagi
olan yag asitlerini enerjiye donustirme verimliligini
yonetir.

G/G genotipi dayanikhilk sporcularinda avantajla iliskilidir. Dayaniklilik
sporcularinda ve yiiksek dayaniklilik yetenegine sahip bireylerde daha
stk bulunmustur. Yag asitlerinin enerji olarak kullanimini destekleyebilir.

PPARGCI1A | rs8192678

homo_ref

PPARGC1A geni, PGC-1a proteinini kodlar ve
mitokondriyal biyogenez, enerji metabolizmasi, yag
asidi oksidasyonu ve kas lifi tipi diizenlemesinde rol
oynar. Kas hticrelerinde yeni mitokondrilerin (enerji
santralleri) olusumunu ve fonksiyonunu tetikler.
Aerobik kapasitenin temelini olusturur.

GG, glikolitik tip kas liflerine (tip 2) kiyasla oksidatif kas liflerinde (tip 1)

verimliligini ve dayanikliligini artirarak yorgunlugu azaltir.

rs2010963

C/C>C/G

Heterozigot

VEGFA, (Vaskuler Endotelyal Buyiime Fakotri A)
oksijen tasima kapasitesi icin kritik olan kan damari
buylmesini (anjiogenez) yonetir.

C/G genotipi, C allelinin dayaniklilikla iliskili olumlu etkilerini tasirken G
allelinin notr etkisiyle birlikte orta diizeyde dayaniklilik potansiyeli
sunar. Bu genotip, GG’ye kiyasla dayanikhlik antrenmanina daha iyi
uyum saglama egilimindedir ancak C/C kadar belirgin avantaj

i daha fazla glice sahip oldugunuzu gosterir. Oksidatif (Tip 1) lif
, gostermedigi bildirilmistir.
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Kuvvet (Strength) & Gii¢ (Power)

Kuvvet (strength), Dirence karsi koyma yetenegidir. Odak noktasi ne kadar agirlik kaldirilabildigidir. (Newton veya kilogram cinsinden 6lgiiliir). kas-sinir sisteminin
bir dirence karsi koyabilme veya bu direnci yenebilme yetenegi olarak ta tanimlanir. Kas lifi boyutuna (hipertrofi), sinir aktivasyonuna (motor (inite aktivasyonu)
ve kas lifi tipine (Tip 11/hizli kasilan lifler daha fazla katkida bulunur) baglidir. 1 tekrar maksimumu (1RM) ile 6lgiiliir, 6rnegin bir kerede kaldirabileceginiz en agir
agirlik. Ornek: Agir bir halter kaldirmak (6rnegin, 100 kg squat) veya bacak presinde dirence karsi itme. Gii¢ (power), bir kasin ne kadar hizli kuvvet iiretebildigidir.
Gii¢ = is/Zaman. Gii¢ ve hizi bir araya getirir ve biiyiik él¢iide Tip Il (hizli kasilan) liflere ve néromiiskiiler koordinasyona (hizl motor iinitesi ateslemesi) dayanir.
Kisa ve patlayici ¢abalar icin tendonlarda depolanmis elastik enerjiyi ve fosfajen eneriji sistemlerini (ATP-PCr) kullanir. Ornek: sigrama, sprint veya firlatma
egzersizleri.

Kuvvet (Strength) & Giig (Power) Genel Degerlendirme

Genetik analiziniz, kuvvet ve gii¢ Gretimi agisindan toplum ortalamasinin biraz Gzerinde bir profile isaret etmektedir.
Bu durum, kas-sinir sisteminin kuvvet lretebilme kapasitesini belirleyen kas lifi hipertrofisi, motor linite aktivasyonu
ve Tip Il kas liflerinin katkisi gibi mekanizmalarda orta diizeyde bir genetik egilimi gostermektedir.

Kuvvet (strength) ve glc (power) performansi, 1 tekrar maksimumu, néromuskiler koordinasyon ve fosfajen eneriji
® sistemleri gibi parametrelerle iliskilidir ve diizenli antrenman ile anlamh sekilde gelistirilebilir. Profiliniz, agir yik
3 kaldirma, sprint ve patlayici hareketlerde performansin desteklenebilecegini, uygun antrenman stratejileriyle

Daha Az Olasi Daha Olasi

kapasitenin artirilabilecegini gostermektedir.

Gen rsiD Genotipiniz Zigosite Gen Aciklamasi Genel Degerlendirme

Kisitlayici Genotip: X/X genotipi. Fonksiyonel ACTN3 proteini

ACTNS proteini, &zellikle hiz_kasilan (Tip Il) kas Uretilemez. Bu durum, gliciin goreceli olarak diisiik olmasi ancak

1 Growth Factor-1 (IGF-1) geninin promotor
1 bolgesinde yer alir ve dolayisiyla IGF-1

IGF-1 seviyeleri ile iligkilendirilmistir.

hormonunun Gretim seviyesini etkileyebilir.

ACTN3 | rs1815739 | C/C>T/T | Homozigot ! IIgﬁglenkdeuz-lgzkg:;::m;I%r:eizTrll Il(arlirt:la(ltli?emdlrve ! dayaniklilik sporlarinda (Tip | liflerin avantaj saglamasi nedeniyle)

| | | Y su¢ ¢ ) \ potansiyel bir adaptasyon saglamasi ile iliskilidir.

i E E i . . o : Arg/Gly genotipi, Gly16 allelinin patlayici gticle iliskili olumlu

| | | | gligﬁfégg;l,sﬁﬁrAcSIirSetr;i?ilr:(dR;septorunu kodlar. Bu ' etkilerini kismen tasirken Arg allelinin etkisiyle daha dengeli bir
ADRB2 ' rs1042713 ! G/G>G/A ! Heterozigot | ! : . 1 performans profili sunar. Patlayici gli¢ Gretimi agisindan orta

| ! | | ;ﬂs&%r:}a:;r?:;izaLlinv\;erir:oradrenal|ng|b| stres ' diizeyde bir avantaj saglayabilir; ancak Gly/Gly kadar belirgin glc

| . | | P ’ ' potansiyeli olusturmadigi bildirilmistir.

i E i i i Gln alleli, reseptoriin daha hizli duyarsizlasmasi (downregulation) ile

' ' ' ' ADRB2 geni, B2-Adrenerjik Reseptorini kodlar. Bu | iliskilidir. Bu, reseptoriin aktivitesinin gabuk azalmasi demektir.

| | | . | reseptorler, sinir sisteminden ' Performans Egilimi: Yiksek yogunluklu, kisa sureli gli¢ ve hiz
ADRB2 | rs1042714 : G/G>c/C : Homozigot i salgilanan adrenalin ve noradrenalingibi stres ' (Power/Sprint) sporlarinda avantaj saglayabilir. Hizl tepki verip

X : ' ' hormonlarina tepki verir. ' hizlica kapanma egilimi, ylksek siddetli eforlarin hizli bir sekilde

| | | | ' yonetilmesine katkida bulunabilir.

i E E i : G/G genotipi, normal AMPD1 enzim aktivitesi ile iliskilidir. Kaslarda

| | : 1 Adenozin monofosfat deaminaz 1 (AMPD) Kas enerji | ATP rejenerasyonu etkin sekilde gergeklesir ve yiiksek yogunluklu,
AMPD1 'rs17602729 | G/G " homo_ref | metabolizmasi (ATP rejenerasyonu) nda rol oynayan | kisa sureli glic egzersizlerinde eneriji Gretimi daha verimli olabilir.

X : : i bir enzimdir. 1 Bu genotip, kuvvet ve patlayici performans agisindan avantajli

I | | I ' kabul edilir.

i E i i SOD2 geni, mitokondride (hlicrenin enerji santrali) i

X . ' ' bulunan ana antioksidan enzimlerden biri olan ' C/T genotipi, C allelinin (Val) gii¢ sporlarinda gézlenen yiiksek

| | : + MnSOD enzimini kodlar. Egzersiz (6zellikle uzun » antioksidan aktivite ve kas hasarina karsi koruyucu etkilerini kismen

' ! ! . ! stireli ve yogun egzersiz) ROS Uretimini blytk i tasir.  Oksidatif strese karsi orta diizeyde direng ve yogun eforlarda
Sop2 | rs4880 : A/A>A/G : Heterozigot 1 6lgtide artirir. SOD2'nin  verimli galismasi, kas ' daha dengeli bir toparlanma kapasitesi saglayabilir; ancak C/C

| | | i hiicrelerinin bu oksidatif stresten kaynaklanan hasar | genotipi kadar belirgin koruyucu ve gilic odakli avantaj sunmadigi

X , | 1 ve yorgunluga karsi korunmasi igin hayati 6neme ! bildirilmistir.

| | | ' sahiptir. !

i E i i i 1/D genotipi, D allelinin gli¢ odakli performansla iliskili etkilerini

' ! ! .1 Kalp debisini ve kan akisini etkileyerek oksijenin » kismen tasir. Patlayici gii¢ ve kuvvet Uretimi agisindan orta diizeyde
ACE | re4341 | G/G>G/C | Heterozigot ' kaslara tasinma verimliligini (VO, Max) belirler. ' bir potansiyel sunabilir; ancak D/D genotipi kadar belirgin bir gii¢

| ! | | i avantaji saglamadig bildirilmistir.

i i i i Kas glicl, hipertrofi (kas blytmesi) ve yasla iliskili i

| | | i kas kaybi (sarkopeni) potansiyeli ile iliskilendirilen |
IGF1 | 1535767 | A/ASG/G | Homozigot » 6nemli bir genetik varyanttir. Bu SNP, Insulin-like | C alleli (6zellikle C/C), bazi popiilasyonlarda daha diisiik dolagimdaki
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IL6 geni, Interldkin-6 (IL-6) sitokinini kodlar. IL-6,
normalde bagisiklik sisteminin bir pargasi olarak
enfeksiyon ve hasara yanit verir. Egzersiz sirasinda,
ozellikle kas liflerinde hasar meydana geldiginde, IL-6

rs1800795 | C/C>G/G tlgmozygo Uretimi katlanarak artar.Kas hasarini takiben iyilesmeyi
tetikleyen ve diger inflamatuar sitokinleri dengeleyen
bir sinyal gorevi gorir ve Karaciger ve yag dokusunda
glikoz ve yag metabolizmasini etkileyerek, egzersiz
sirasinda enerji kullanimina katkida bulunur.

! ' OrnekiD: PO01_01

Ed

Daha dusiik sistemik inflamasyon seviyeleri ve daha hizl
toparlanma yetenegi ile iliskilendirilmistir. Elit uzun mesafe
kosucularinda daha sik gorulebilir.

Kaslarin, uzun sireli efor sirasinda ana yakit kaynagi
rs4253778 homo_ref | olan yag asitlerini enerjiye donustirme verimliligini
yonetir.

G/G genotipi, yag asidi oksidasyonunu destekleyen bir profile
isaret eder; bu nedenle uzun sireli dayaniklilik igin avantajlidir.
Power ve patlayici kuvvet gerektiren performanslarda ise notr
veya hafif dezavantajli olabilir; kisa siireli, yliksek yogunluklu
islerde C/C kadar etkin olmadigi bildirilmistir.

PPARGC1A geni, PGC-1a proteinini kodlar ve
mitokondriyal biyogenez, enerji metabolizmasi, yag
asidi oksidasyonu ve kas lifi tipi diizenlemesinde rol
oynar. Kas hticrelerinde yeni mitokondrilerin (eneriji
santralleri) olusumunu ve fonksiyonunu tetikler. Aerobik
kapasitenin temelini olusturur.

PPARGCI1A | rs8192678 homo_ref

G/G genotipi, mitokondriyal biyogenez ve oksidatif (Tip 1) lif
verimliligi ile iligkili olup aerobik dayaniklilikta avantaj saglar.
Power/spesifik kuvvet performanslarinda ise daha distik bir
potansiyel sunabilir; patlayici glic gerektiren galismalarda A iceren
genotiplere kiyasla daha az belirgin fayda beklenir.
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Metabolik hiz ve besin isleme, insilin duyarliligini, yag oksidasyonunu ve enerji harcamasini etkileyen genetik varyantlar tarafindan yonetilir. Bu
genetik faktorler kilo alma egilimlerini, enerji seviyelerini ve farkli diyet makro besinlerine verilen yanitiari belirleyebilir. Genetik bilgilere dayali
kisisellestirilmis diyet stratejileri metabolik sagligi ve kilo yonetimini optimize edebilir.

Dinlenme Metabolizma Hizi

Daha Az Olas: ’

G/G genotipi, tipik bir dinlenme metabolizma hizini
ve belirli antipsikotik ilaclarla birlikte azaltilmis kilo
alma potansiyelini Gnermektedir.

Daha Olasi

Kilo Alma

Daha Az Olasi ’

Daha Olasi

C/C genotipine sahip olmak, kilonuzun artmasi igin
ortalara bir risk altinda oldugunuz anlamina gelir.

* Gen: LEPR *rsID: rs8179183 + Genotipiniz: G/G + Zigosite: homo_ref

Aciklama

Dinlenme (bazal) metabolizma hizi, g6zbebedi tepkisi, solunum ve kalp atigi gibi temel otonom iglevleri
yerine getirirken ve sirdiriirken harcanan enerjiyi 6lgen bir dederdir. Bu temel iglevler genellikle istem disi
gerceklestirilir ve viicudun toplam enerji harcamasina katkida bulunur.

Ek Bilgi

rs8179183 CG/GG genotipi, olagan dinlenme metabolizma hizi ile iligkilidir (PMID: 16231024). rs8179183,
leptin reseptoril LEPR genindeki bir SNP'dir. Atypical antipsikotik risperidon recete edilen 101 ¢ogunlukla
Kafkas hasta Uzerinde yapilan bir ¢alismada, rs8179183(G) alelinin tasiyicilar, ilgili kilo profillerinin
fizyogenomik analizi ile degerlendirildiginde, rs8179183 CC genotipi tasiyicilarina gore édnemli dlciide kilo
alma olasiliyi daha diisiik olmustur. Bu hastalarda, rs6837793 ve rs705381 de kilo profilleri ile 6nemli
olglde iliskilendirilmistir. [PMID 17199131]

* Gen: PPARG *rsID: rs1801282 « Genotipiniz: C/C » Zigosite: homo_ref

Aciklama

Kilonun kazaniimasi veya kaybedilmesi kolayhgi, fiziksel aktivite ve diyet gibi bircok faktérden etkilenir.
Ayrica yas, cinsiyet ve belirli genetik varyantlar gibi diger biyolojik faktorler de kilo kazanma veya
kaybetme hizini etkiler.

Ek Bilgi

rs1801282 CC genotipi, ortalama kilo alma riski ile iligkilidir (PMID(s): 23666678, 26361038). Buna
karsilik, minor G aleli, kilo allminda azalma ile iliskilidir. rs1801282, Pro12Ala olarak da bilinir, peroksizom
gogaltici fakttr-aktive edilmis reseptér PPARG geninde yaygin bir SNP'dir. Daha yaygin (C) aleli (dbSNP
yonelimi agisindan) bu SNP pozisyonunda 'Pro' amino asidini kodlar. rs1801282 G alelinin ayrica su
durumlarla iliskili oldugu bildirilmistir: daha dlstk PPAR gamma aktivitesi, egzersizden daha fazla fayda
(bir G alelinin olmasi, egzersizin saglk yararlarina daha duyarli olmanizi saglar), artan obezite oranlari,
daha diistik kalp hastalidi riski, daha distk diyabet riski, yiiksek yagl diyete zayif yanit, kolorektal kansere
kargl koruyucu, psoriatik artrite karsi koruyucu, romatoid artrit igin daha yiiksek risk, sarkoidoz igin daha
yiksek risk.
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Dirtisellik, riske karsi télerans, sosyal iliski stili gibi davranigsal egilimler, nérotransmitter yolaklari ve reseptor duyarlihdi ile iligkili genetik faktorler
tarafindan sekillenir. Bu genetik etkiler karar alma mekanizmasi, stres cevabi ve davranissal problemlere yatkinlikla iligkili olabilir. Bu faktorleri
algilamak davranigsal yaklasimlarin ve stres yonetimi tekniklerininin kisisellestirilmis midahalesine olanak saglar.

Achik Yanit Kontrolii

Daha Olasi

Daha Az Olasi e

G/G genotipine sahip biri olarak, aghiga duyarlilik
konusunda ortalama bir olasilifa sahip olabilirsiniz.

Atistirma Davranisi

Daha Az Olasi o

Daha Olasi

A/A  genotipi ile belirli atistrma davraniglan
arasinda baglanti kuran herhangi bir somut kanit
yoktur.

= Gen: NMB - rsID: rs1051168 = Genotipiniz: G/G » Zigosite: homo_ref

Aciklama

Aclik, yiyecek olmadiginda fiziksel rahatsizlik hissi ve potansiyel zihinsel kaygi ile birlikte yemek yeme
istegi ile karakterizedir. Viicudun aglk hissini diizenleme kapasitesi, aclik yanit kontroll olarak bilinir ve
diyet ve yagam tarzi gibi faktorlerden etkilenir. Ayrica, belirli genetik varyantlar da bu aglik diizenleme
yonind gekillendirmeye katkida bulunabilir.

Ek Bilgi

rs1051168, neuromedin-_ geninde bulunan bir yanlis anlam ifadesi mutasyonu (G'den T've, p.P73T),
zamanla daha yiiksek disinhibisyon seviyeleri, aclik hassasiyeti ve viicut agirhgi artisi ile iliskilidir
(PMID:21527296). Ayrica, daha oOnce vyetiskinlerde obezite ve anormal yeme davraniglariyla
iliskilendirilmigtir (PMID:20010906). TG/GG(AC/CC) genotipi, ¢alismalar gore ortalama diyet
disinhibisyonu ve aclk hassasiyeti olasiigi ile baglantiidir (PMID(s): 18271693, 15585758, Arguello
2018). TT/AA polimorfizmi ise yeme davraniglan ve obezite riski ile iliskilendirilmistir.

» Gen: LEPR « rsID: rs2025804 - Genotipiniz: G/G=A/A - Zigosite: Homozygous

Aciklama

Atistirmalik yemek, genellikle diizenli 6giinler arasinda kiigiik bir miktar yiyecek yeme davranmisi olarak
tammlanir.

Ek Bilgi

rs2025804 AG genotipi, olagan atistirmalik yeme aliskanliklar ve ortalama viicut kitle indeksi (BMI) ile
iligkilidir (PMID'ler: 17192493, 17903300, 22810975). Bilim insanlari, rs2025804 konumunda iki adet G
aleli (GG genotipi) bulunan kisilerin, 6giin aralarinda enerjilerinin %15'inden fazlasini atigtirmalik olarak
tiiketmeleri durumunun ‘asin atistirmalik davranigl’ olarak tanimlandigi bu durumu gésterme olasiliginin iki
kat daha fazla oldugunu belirlemislerdir. CCK, Leptin ve Leptin Reseptdr Genlerinde Yaygin Genetik
Varyasyonlar, Belirli insan Yeme Aliskanliklari ile iliskilidir.
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Beslenme ve Diyet

Genetik varyasyonlar besinlerin nasil metabolize edildigini etkileyerek diyet tercihlerini, besin eksikliklerini ve hatta gida hassasiyetlerini etkileyebilir.
Ornegin, laktoz toleransi, gliiten duyarliligi veya omega-3 metabolizmasi ile ilgili genlerdeki polimorfizmler, bir birey icin en uygun diyeti belirleyebilir.
Nutrigenomik, daha iyi saglik sonuglari igin kisisellestiriimis beslenme planlari saglar.

C vitamini

Daha Az Olasi .

C/C ile C vitamini seviyeleri herhangi bir yonde net
bir sekilde etkilenmiyor, bu yiizden sebzeleri
yemeye devam edin!

Daha Olasi

D vitamini

Daha Az Olasi .

Daha Olasi

G/T igin, dnemli bir D vitamini etkisi yok, bu ylizden
her zamanki gibi giineglenmeye devam edin.

Doymus Yag ve Agirhik

Daha Az Olas: .

APOA2 yakininda A/A genotipinin doymus yad
aliminin  kilonuz (izerindeki belirgin bir etkisi
oldugunu gdsteren kuvvetli bir kanit yok.

Daha Olasi

« Gen: SLC23A1 + rslID: rs33972313 = Genotipiniz: C/C « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Vitamin C (L-askorbik asit), kollajen (bir cilt bilegeni) sentezi, bagisiklik sistemi fonksiyonu ve antioksidan
olarak iglev gdérmek de dahil olmak iizere cesitli biyolojik slreclerde kullanilan bir bilesiktir. Vitamin C gibi
antioksidanlar, hiicrelere zarar verebilecek serbest radikallerin ve reaktif oksijen tirlerinin ortadan
kaldirlmasina yardimel olur. Vitamin C'nin dogal kaynaklari arasinda narenciye meyveleri, sebzeler ve
zenginlestirilmis gidalar bulunur; ayrica vitamin takviyeleri seklinde de meveuttur. Ciddi vitamin C eksikligi,
yorgunluk, anemi, cilt sorunlari ve badisiklik sistemi eksiklikleri gibi belirtilerle karakterize olan skorbiite
yol agabilir. Dolagimdaki vitamin C seviyelerini etkileyen belirli genetik varyasyonlar tanimlanmustir.

Ek Bilgi

rs33972313 GG genotipi, tipik veya daha yiiksek serum vitamin C seviyeleri ile iligkilidir (PMID(s):
20519558, 23737080, 25948669). GA ve AA genotipinin daha disiik plazma vitamin C seviyelerine sahip
olma olasiligi daha yiiksektir.

» Gen: GC « rsID: rs2282679 - Genotipiniz: T/T>T/G - Zigosite: Heterozygous

Aciklama

D vitamini viicutta birgok role sahiptir ve teknik olarak bir vitamin yerine hormon olarak siniflandinlir.
Kemik olusumunda kritik bir bilesen olan kalsiyumun emilimini kolaylastirir. Yetersiz D vitamini seviyeleri,
osteoporoz veya rasitizm gibi kemik bozukluklarina katkida bulunabilir. Ayrica, D vitamini sinir, kas ve
bagisiklik sistemlerinin diizglin isleyisinde de rol oynar.

Ek Bilgi

rs2282679 AA genotipi, tipik D vitamini seviyeleri ile iligkilidir (PMID'ler: 20541252, 23924835, 23191998,
25174667). 4p12 kromozomundaki grup-spesifik komponent (D vitamini baglanma proteini) GC geninde
bulunan rs2282679, birkag¢ ¢alisma tarafindan D vitamini serum konsantrasyonlan ile iligkilendirilmistir.
Her iki calismada da, daha diisiik D vitamini ile iligkili alel, dolayisiyla D vitamini yetersizligi potansiyeli,
rs2282679(C) alelidir. iki bdyle alel tagiyanlarin D vitamini seviyeleri, bir alel tasiyanlarin D vitamini
seviyelerinden daha disuktir, bu kigiler ortalama olarak rs2282679(AA) bireylerinden de daha diisik D
vitamini seviyelerine sahiptir. Karsilastinldiinda, CC genotipi daha diisiik D vitamini seviyelerini temsil
etmektedir.

» Gen: Near APOA2 * rsID: rs5082 - Genotipiniz: G/G>A/A - Zigosite: Homozygous

Aciklama

Doymus yag, diyet yaglarinin bir tlrtdir. Trans yag ile birlikte sagliksiz yaglardan biridir. Bu yaglar
genellikle oda sicaklifinda kati halde bulunur. Tereyagi, palmiye ve hindistancevizi yaglari, peynir ve kirmizi
et gibi gidalar yiksek miktarda doymus yag icerir. Kilo alimi. Pizza, hamur isleri ve kizartmalar gibi birgok
yiiksek yagl gida, fazla miktarda doymus yag icerir. Asiri yag tiiketimi, diyetinize ekstra kalori ekleyebilir ve
kilo almaniza neden olabilir. Tim yaglar, gram basgina 9 kalori igerir. Bu, karbonhidratlar ve proteinlerden
daha fazla bir miktardir.

Ek Bilgi

rs5082, apolipoprotein APOA2 geninde bir SNP'dir ve obezite ile kalp hastali@ riskini etkileyebilir.
rs5082'de -265T>C polimorfizmi igin homozigot olan bireyler, yani Apolipoprotein A-ll geninin (APOA2)
promotdriindeki rs5082(CC) genotipine sahip bireyler, yaklagik 1000 bireyden olusan Lipid Disiiriicd
llaglar ve Diyet Agi (GOLDN) calismasinda artmis Viicut Kiitle indeksi ve gida alimi ile iliskilidir. (CC)
bireyler i¢in obezite olasilik orani, rs5082(T) alel tasiyicilan ile karsilastinidifinda 1.70 (Cl: 1.02-2.80,
p=0.039) olarak bulunmustur. Toplam enerji, toplam yag ve toplam protein alimi (CC) bireylerde dnemli
olclide daha yiiksektir[PMID 17446329]. CC genotipi, obeziteye katkida bulunan doymus yag ile iliskilidir,
ancak koroner arter hastaligi igin %0.57 daha diistik risk tagimaktadir.
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E Vitamini

Daha Az Olasi .

C/C genotipine sahipsiniz, bu tipik E vitamini
seviyeleriyle uyumludur. O besleyici tohumlara ve
kuruyemislere devam edin!

Daha Olasi

Kafein Metabolizmasi

Daha Az Olas .

C/C, kafeini biraz daha yavas metabolize
edebileceginizi 6ne siiriiyor, bu yiizden aliminizi
azaltmayi distinebilirsiniz.

Daha Olasi

Laktoz intoleransi

Daha Az Olasi .

Laktoz  intoleransi  igin, MCM6  geninde
(rs4988235), G/G genotipiniz 6nemli etkiler
gbstermiyor.

Daha Olasi
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* Gen: Intergenic + rsID: rs12272004 - Genotipiniz: C/C = Zigosite: homo_ref

Aciklama

E vitamini, badisiklik sistemi fonksiyonuna ve metabolik siireglere katkida bulunan bir antioksidandir.
Sebze yadglari, kuruyemisler, tohumlar, i1spanak gibi yesil yaprakli sebzeler ve gii¢lendiriimis gidalar veya
iceceklerden elde edilebilir. Cofu durumda, insanlar diyetlerinden yeterli miktarda E vitamini alir ve
takviyeler genellikle gereksizdir. Ancak, kistik fibrozis, karaciger hastaliklari veya Crohn hastalig gibi belirli
durumlar olan bireyler ek E vitamini gerektirebilir.

Ek Bilgi

rs12272004 CC genotipi, tipik E vitamini seviyeleri ile iliskilidir (PMID(ler): 19185284, 21729881).
rs12272004'tin A alleli, 0.07 SD daha yiiksek _-tokferol (bir tiir E vitamini) ile 7.8 _ 10_10 p degeri ile
iliskilendirilmistir.

= Gen: CYP1A2 = rsID: rs762551 = Genotipiniz: C/C « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Kafein, aci bir madde, kahve cekirdekleri, cay yapraklari, kola findiklan (kolali igeceklerin tadini vermek igin
kullanilir) ve kakao kabuklar (gikolata tretiminde kullanilir) dahil olmak {izere 60'tan fazla bitkide dogal
olarak bulunur. Sentetik kafein de yapay olarak Uretilir ve belirli ilaglar, gidalar ve igecekler iizerine eklenir.
Agr kesiciler, soguk alginhgi ilaglan, recetesiz uyaniklik ilaglan, enerji icecekleri, enerji artirici sakizlar ve
atistirmaliklar 6rnekler arasinda yer alir. Kafein tiiketiminin ana kaynaklan iceceklerdir ve farkli igeceklerde
degisen kafein igerikleri bulunmaktadir. Genel olarak, kafein miktarlan su sekildedir: 8-ongluk bir kahve
kupasi = 95-200 mg, 12-on¢luk bir kola kutusu = 35-45 mg, 8-on¢luk bir enetji icecedi = 70-100 mg, 8-
ongluk bir gay kupasi = 14-60 mg. Kafein, viicudun metabolizmasini gesitli sekillerde etkiler, merkezi sinir
sistemini uyararak uyaniklik ve enerji hissi saglar. Kafein, diliretik olarak gdrev yapar ve artan idrara gikma
ile fazla tuz ve suyun atilmasini tesvik eder. Ayrica mide asidi salimini artirarak, mide rahatsizligi veya asit
refliisine neden olabilir. Dahasi, kafein kalsiyum emilimini etkileyebilir ve kan basincini ylikseltebilir.
Tiketiminden sonra, kafein kan akisindaki en yiiksek seviyesine bir saat icinde ulasir ve etkileri dort ila alti
saat slirer. Daha aynntili bilgi icin hitps:/medlineplus.gov/caffeine html#summary adresini ziyaret
edebilirsiniz.

Ek Bilgi
Denden ve arkadaslari tarafindan yapilan bir meta-analiz, rs762551 AA genotipinin CC ve CA genotipine
gore daha yiiksek kahve alimi ve daha hizli kafein temizlenmesi ile iliskilendirildigini gostermistir. CA

genotipi, CC genotipine gore kafein metabolizmasinda hafifce daha hizli bir oranla iligkilidir (PMID(ler):
29282363, 20390257, 27173183).

* Gen: MCM6 + rsID: rs4988235 * Genotipiniz: G/G » Zigosite: homo_ref

Aciklama

Laktoz intoleransi, siit ve diger siit Urlinlerinde bulunan bir seker olan laktozu sindirme yeteneginin
bozulmas! anlamina gelir. Bebeklikte, laktoz tipik olarak ince bagirsak duvarindaki hicreler tarafindan
tretilen laktaz adi verilen bir enzim tarafindan pargalanir. Ancak, bu enzimin {iretimi siitten kesilme
sirasinda veya sonrasinda durur ve insanlan da iceren ¢odu yetiskin memeli, laktozu etkin bir sekilde
sindiremeyecek hale gelir. Birincil laktaz eksikligi, laktazin siireksizligi olarak da bilinir, laktaz eksikliginin
en yaygin tlraddar.

Ek Bilgi

rs4988235 CC genotipi, yetiskinlerde laktoz intoleransi ile iligkilidir. rs4988235 SNP'sindeki CC genotipine
sahip bireyler genellikle yetiskinlikte laktaz Uretmeye devam edemezler, bu da laktoz intoleransina yol
acar. Bu intolerans, siit Uriinlerinin tiketilmesinin ardindan bagirsakta sindirilemeyen laktozun fermente
olmasi nedeniyle sigkinlik, ishal ve karin agrisi gibi gastrointestinal semptomlar olarak kendini g&sterir.
Ote yandan, CT veya TT genotipine sahip bireylerin yasamlar boyunca laktaz iiretmeye devam etme
olasiligi daha yiiksektir; bu da onlara siit ve diger siit Griinlerini olumsuz etkiler olmadan sindirme imkani
tanir. TT genotipi, CT genotipine kiyasla yetigkinlikte siit sindirme yetenegi agisindan daha yiiksek bir
olasilikla iligkilidir.
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Polyunsaturated Yaglar

Daha Az Olasi .

Poli doymamis yaglarla ilgili ozelliginizdeki T/T
genotipi herhangi bir anlamli etki
gostermemektedir.

Daha Olasi

Vitamin B12

Daha Az Olasi .

rs602662 Uzerindeki A/A genotipiniz, enerji ve
genel sagligimizi destekleyebilecek daha yiiksek
B12 vitamini seviyeleri ile iligkilidir.

Daha Olasi

Vitamin B6

Daha Az Olasi .

T/T genotipinizle, normal B6 vitamini seviyelerini
koruma olasiliginiz yiiksektir.

Daha Olasi
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* Gen: FADS1 « rsID: rs174547 * Genotipiniz: T/T « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Bu tiir yad, coklu doymamis yag asitleri (PUFA) olarak bilinir ve oda sicakhginda sivi halde kalir. PUFA'lann
iki ana kategorisi omega-6 ve omega-3'tir. Omega-6 yagd asitleri, misir yagi, safran yag ve soya fasulyesi
yag gibi sivi bitkisel yaglarda bulunur. Ote yandan, omega-3 yag asitleri, kanola yag, keten tohumu, soya
fasulyesi yagi ve ceviz gibi bitkisel kaynaklardan elde edilirken, yagli baliklar (6rnegin, somon, ton balig,
alabalik) ve kabuklu deniz drlinleri (6rnedin, yengeg, midye, istiridye) gibi deniz triinlerinden de elde edilir.
EPA ve DHA gibi belirli omega-3 yag asitleri deniz irlnlerinde bol miktarda bulunurken, ALA (alfa-linolenik
asit) ise kanola ve soya gibi bazi bitkisel yaglar da dahil olmak Uzere gesitli gidalarda bulunmaktadir.
Omega-3'ler ayrica diyet takviyeleri olarak da mevcuttur; balik yad takviyeleri EPA ve DHA igerirken, keten
tohumu yagi takviyeleri ALA icermektedir. Deniz Uriinlerinin saglik yararlarini destekleyen ilimh kanitlar
bulunsa da, omega-3 diyet takviyelerinin saglhk avantajlari belirsizligini korumaktadir (Kaynak:
Tamamlayici ve Entegre Saglik Ulusal Merkezi; Ulusal Saglik Enstitiileri; ABD Sadlik ve insan Hizmetleri
Departmani). Ek bilgi icin, https://ods.od.nih.gov/factsheets/Omega3FattyAcids-HealthProfessional/
adresini ziyaret edebilirsiniz.

Ek Bilgi

Genomik varyant c.1248+52 A'dan G'ye veya T'den C'ye, rs174547 olarak da bilinir. Avrupa kokenli bireyleri
iceren caligmalar, rs174547 homozigot mutant GG/CC genotipine sahip olanlarin daha disiik poli
doymamis yag asidi seviyeleri sergiledigini géstermektedir (PMID: 24823311) ve ayni zamanda CT
genotipinde risk alel tasiyicilan icin de. "C" aleli, diisiik yogunluklu lipoprotein (LDL) konsantrasyonu ile
daha diisiik seviyelerle iliskilendirilmistir (P = 0.03) [PMID: 22451038]. Bu rs174547 C minor aleli, daha
yiiksek linoleik asit orani, daha diislik arasidonik asit ve dokosaheksaenoik asit seviyeleri ile, ayrica daha
disik delta-6-desatiiraz ve delta-5-desatiraz aktivitesi ile iliskilendirilmistir. Kadin C aleli tasiyicilan daha
diisiik androjen yag ylizdelerine ve daha disiik diisiik yogunluklu lipoprotein-kolesterol seviyelerine
sahipken, erkek C aleli tasiyicilan daha diisiik gynoid ya§ ylizdelerine ve yas, gelir, BMI, davranissal risk
faktorleri ve bolgesel yag ylzdelerine gore ayarlandiktan sonra daha yiiksek trigliserid seviyelerine sahipti
(PMID: 28359317).

= Gen: FUT2 - rslD: rs602662 « Genotipiniz: G/G>A/A - Zigosite: Homozygous

Aciklama

Vitamin B12 (kobalamin), viicutta gesitli metabolik siiregler igin hayati 6Gneme sahip bir bilesiktir. Dogal
olarak et, organlar ve siit triinleri gibi hayvansal iriinlerde bulunur. Ayrica, takviye edilmis bitki bazli
gidalar ve tahillarda, ayrica vitamin takviyelerinde daha diisiik seviyelerde vitamin B12 bulunmaktadir.
Yetersiz vitamin B12 seviyeleri, anemi, yorgunluk, kabizlik ve periferik néropati gibi durumlara yol acgabilir,
bu da el ve ayaklardaki sinir duyusunu etkiler. Kan dolagimindaki vitamin B12 seviyelerini etkileyen belirli
genetik varyantlar tamimlanmistir.

Ek Bilgi

rs602662 AG geniotipi, D vitamini B12 seviyelerinin azalmasi ile iliskilidir (PMID(s): 18776911,
27995393)*. Karsilagtinldijinda, AA daha yiiksek D vitamini B12 seviyelerini, GG ise daha diigtik D vitamini
B12 seviyelerini temsil eder.

* Gen: NBPF3 * rsID: rs4654748 » Genotipiniz: C/C>T/T = Zigosite: Homozygous

Aciklama

B6 vitamini, viicutta sinir iletisimi ve diger hayati biyolojik islevler icin kullanilan norotransmitterlerin
iretimi de dahil olmak (izere gesitli metabolik siireclerde kritik roller oynayan alti bilegikten olusur. Dogal
olarak etlerde, hayvan organlarinda (6rnegin sigir karacigeri), nisastall sebzelerde ve narenciye digi
meyvelerde bulunur. Ayrica, B6 vitamini, giiclendirilmis bitki bazli gidalarda, tahillarda ve vitamin
takviyelerinde daha diisiik miktarlarda bulunabilir. Yetersiz B6 vitamini seviyeleri anemi, cilt sorunlar ve
zayif bir badisiklik sistemine yol acgabilir. Belirli gen varyantlarinin, kan akisindaki B6 vitamini seviyeleri
tizerinde etkili olduklarn saptanmistir.

Ek Bilgi
rs4654748 CT ve CC genotipi, serumda B6 vitamini seviyelerinin azalmasi ile iligkilidir (PMID: 19303062),

ozellikle CC genotipi daha biyiik dlglide. TT genotipinin serum B6 vitamini seviyelerinin normal olma
olasihigi daha yiiksekitir,
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SiZE OZEL ONERILERIMIiz

- MYH7 geninde tespit edilen varyantin yol agabilecegi kardiyak bulgular agisindan bir Kardiyoloji uzmani tarafindan
degerlendirilmeniz ve kardiyoloji polikliniginde takip edilmenizi 6neririz. Ayrica s6z konusu varyantin ailede
etkilenme riski bulunan bireylerde test edilmesi ve bu varyantin tespit edildigi bireylerin de kardiyoloji polikliniginde
degerlendirilmesi ve takibi onerilir.

- F5 geninizde tespit edilen patojenik mutasyon nedeniyle bir Hematoloji uzmaninca degerlendirilmeniz, olasi
cerrahi girisim vb durumlarda s6z konusu durumdan hekimlerinizi haberdar etmeniz, 6zellikle uzun streli yolculuklar
basta olmak lizere her zaman yeterli su icmeye ve bacaklarinizi hareket ettirme ve ylriimeye dikkat etmenizi
Oneririz.

- Ulseratif kolit gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araliginda oldugundan diskilamadan sonra tam
bosalmama hissi, kanl veya mukuslu ishal, sik ve acil tuvalet ihtiyaci, karin agrisi ve karin bolgesinde kramplar,
sebebi bilinmeyen ates ve kilo kaybi gibi durumlarda bir Gastroeenteroloji uzmani tarafindan degerlendirilmenizi
ayrica Ulseratif Kolit gelisimi igin risk faktorii olabilen gereksiz agri kesici tiirii ilag kullanimindan ve enfeksiyonlardan
uzak durmanizi ve saglikh beslenmeye dikkat etmenizi 6neririz.

- Yasa bagli makula dejenerasyonu gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araliginda oldugundan
merkezi gormede bulaniklk, géris alaninin ortasinda karanlik veya bos alanlar, dogrusal nesnelerin egri veya dalgal
goriinmesi, gece gormede zorluk, renkleri tam gérememe, gérme alaninda parlak isiklar veya lekeler, goz
yorgunlugu gibi sikayetlerinizin olmasi durumunda bir G6z hekimi tarafindan degerlendirilmenizi 6neririz. Ayrica
sigara kullanimi, asiri yagli beslenme, obezite ve hipertansiyondan uzak durmaya calisarak saglikl beslenmeye dikkat
etmekte makula dejenerasyonu gelisimini dnlemeye katki saglamaktadir.

- Osteoartrit gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiksek risk araliginda oldugundan bel, diz, kalga, ayak, el gibi
eklem bolgelerinde agri, sertlik, sislik, hareket kisitliligi gibi sikayetlerinizin olmasi durumunda bir Ortopedi uzmani
tarafindan degerlendirilmenizi ve ayrica osteoartrit gelisimi icin risk faktoéri olabilen eklemlerinizi asiri zorlayan ya
da travmatize edebilen aktivitelerden, asiri kilo ve obeziteden kaginmanizi 6neririz.

- Tip 2 Diyabet gelisimine iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araliginda oldugundan bir Endokrinoloji uzmani
tarafindan degerlendirilmenizi ve takibinizi ayrica Tip 2 Diyabet gelisimi icin risk faktoéri olabilen asiri kilo ve
obeziteden, asiri kalorili beslenmeden, sedanter yasamdan uzak durmanizi yas, kilo ve giinlik aktivitenize uygun
Akdeniz tipi beslenmenizi 6neririz.

- Alzheimer hastaligina iliskin Poligenik Risk Skorunuz yiiksek risk araligindadir. Bu nedenle bir néroloji hekimi
tarafindan degerlendirilmeniz ve takibiniz dnerilir. Ayrica Alzheimer hastaligi (AH) riskini artiran bir dizi yasam tarzi
faktori bilinmektedir. Bunlar arasinda sigara ve alkol tiiketimi, sedanter yasam yer alir. AH riskini azaltmak igin
saglkl bir yasam tarzi siirdiirmek, alkol tiiketmininden kaginmak ve fiziksel, zihinsel ve sosyal olarak aktif kalmak
onemlidir.
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