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Metodoloji TUM EKZOM DIZILEME (WES) 1+¥d
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E: 1,979 gen - K: 2,043 gen ¢

Paneller Expanded Panel Premium Expanded Panel
HACOG 1 f:
\(:4 Genler E:7gen - K:71gen E: 455 gen - K: 519 gen
,_f Varyantlar 3,800 "‘20,000 >5o,ooo

Hastalik sayilari 75 . e kadar 570 . e kadar

2,200'den fazla

Tahmini tagiyicilik
8 orqml("},)* styett - %11 - %55 - %67
§ Birey bagina tahmini
A mutasyon ortalamasi** 1 1.7 2.7 =2
[l]  ortalama deriniik 150X 150X 150X
M/F: CYP21A2, HBA1/2, SMNI1 M/F: CYP21A2, HBA1/2, SMN1 M/F: CYP21A2, HBA1/2, SMN1 (@,‘
Q Tamamlayici testler
F only: DMD, FMRI, F8 F only: DMD, FMR1, F8 F only: DMD, FMR1, F8
U Ornek Kan érnegi Kan érnegi Kan érnegi
() sonuglanma siiresi 20 is giini 20 is giini 20 is giini

* 30,000 testten olugan kendi veri tabanimiz K: Kadin: E: Erkek
** Pozitif bireylerin tahmini orani

KLiNiK AVANTAJLARI

- Tum bilinen resesif durumlar
test edilir

+ Global reziduel riski en aza
indirerek genel tespit oranini
artirir

UYGUNLUK

+ Diger referans laboratuvarlarda
yapilan TUM tastyicilik testleri
ile eglesir ve onlarla
uyumludur, yeniden dizileme
gerektirmez.

GUNCELLEME

- Daha sonra ek veri istenirse
guncellenebilir.

YENIDEN ANALIZ ETME

- Ekzom Sekanslama, hastanin
gelecekteki analizleri igin yol
gostericidir.

+ Genetik hastalik ile yenidogan
bebeklerde olumsuz bir durumla
kargilagilirsa analitik ¢ézumler
saglanir.



C G T Carrier Genetic Igenomlx®

Test WITH SCIENCE ON YOUR SIDE

CGT daha gebelik olugsmadan, olasi bir gebelikte bebeginizin genetik hastalikla
dogma riski olup olmadigini analiz eden bir tasiyicilik tarama testidir.

Tahmini kuresel

yayginhk .

. ‘ Diinya Saglk Orgati (DSO) Amerikan Kadin Hastaliklari ve Dogum
verilerine gére oo . o,

Uzmanlari Koleji (ACOG) tavsiyeleri:
1,000
ciftlerin canli dogum
ACOG
L The American College of

ayni gende bir
mutasyon tagir 88 Obstetricians and Gynecologists
Ropers, 2012. Martin J et al. 2016

May vary among populations

Geligmis iilkelerde Genetik bir hastalikla Gebe kalmayi planlayan her

pebel Slumleri vd°3°:f3°°f'lk"?,”;,, ) kadina genetik tasiyicilik tarama
Hoyert DL et al. 2000 gogunda Dir aile oykusu . o e . T

Kingsmore . 2012 bulunmamaktadir. testi hakkinda bilgi verilmelidir.

Archibald et al; 2018

CGT TESTI iLE TESPIT EDILEN

DOWN SENDROMU VE TEK GEN HASTALIKLARININ
TASIYICILIK GORULME SIKLIGININ KARSILASTIRILMASI
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