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Gen Nedir?

Genler, hiicresel iglev, yapi ve diizenlemede kritik roller oynayan molekiiller olan proteinlerin insasi i¢in plan gorevi goren
DNA dizilerinden olusan kalitimin temel birimleridir. insanlarda her biri metabolizma, bagdisiklik tepkisi ve nérolojik gelisim
gibi biyolojik stregleri yonlendirmekten sorumlu yaklasik 20.000 gen bulunmaktadir. Genler gz rengi, sa¢ dokusu ve hatta
kisilik ozellikleri gibi 0zellikleri belirler. Ayrica genler besinleri nasil isledigimizi, cevresel faktorlere nasil tepki verdigimizi ve
ilaglari nasil metabolize ettigimizi de etkiler. Kalitim modelleri genetik gesitliligi sekillendirir, her birey her ebeveynden birer
tane olmak Uzere ¢ogu genin iki kopyasini tasir - Mutasyonlar veya varyantlar olarak bilinen gen dizilerindeki kiigiik
degisiklikler, bazen kalitsal hastaliklara yol agarken bazen de belirli enfeksiyonlara karsi direng gibi faydali adaptasyonlara
katkida bulunarak énemli etkilere sahip olabilir. Bilimsel ilerlemeler devam ettikge, genetik planimizi anlamak saglik, hastalik
ve evrimin altinda yatan mekanizmalari ortaya ¢ikarmamiza yardimci olmaktadir.

Varyantlar Nasil Olusur?

Genetik varyantlar, biyolojik cesitlilije ve bireysellige katkida bulunan DNA dizisindeki degisikliklerdir. Bu varyantlar
ebeveynlerden miras alinabilir veya gevresel faktorler, hiicresel replikasyon hatalari veya radyasyon ve kimyasallara maruz
kalma nedeniyle kendiliginden ortaya gikabilir. Genetik degisikliklerin ¢ogunun hicbir etkisi olmasa da, hatta hastaliklara
karsi direncin artmasi gibi avantajlar sunsa da, digerleri protein islevini degistirerek potansiyel olarak bozukluklara yol
acabilir veya kalp hastaligi, kanser veya norodejeneratif bozukluklar gibi durumlara duyarliigi artirabilir. Tek nikleotid
polimorfizmleri (SNP'ler), eklemeler, gikarmalar ve kopya sayisi varyasyonlari (CNV'ler) dahil olmak (zere gesitli genetik
varyant turleri vardir. Bazi varyantlar boy ve cilt tonu gibi fiziksel ozellikleri etkilerken, digerleri viicudun kafeini nasil
metabolize ettigi veya strese nasil tepki verdigi gibi i¢ slregleri etkiler. Genetik varyasyonlarin anlasiimasi, arastirmacilarin
ve tip doktorlarinin hastalik riskini tahmin etmelerine, hedefe yonelik tedaviler gelistirmelerine ve tedavileri bireyin benzersiz
genetik yapisina gore kisisellestirmelerine olanak tanir.

Kalitim Modellerini Anlamak

Genetik kalitim, 6zelliklerin ve kosullarin nesiller boyunca nasil aktarildigini belirleyen farkl kaliplari takip eder. Dominant
kahtim, Huntington hastaliinda oldugu gibi bir genin degistirilmis tek bir kopyasinin hastaligin ortaya ¢ikmasi igin yeterli
oldugu durumdur. Buna karsilik, gekinik kalitim (resesif), kistik fibroz veya orak hiicreli anemide oldugu gibi, 6zelligin ortaya
¢tkmasi igin her ebeveynden birer tane olmak Gzere iki degistirilmis kopya gerektirir. Bazi 6zellikler, X veya Y kromozomlari
tizerinde bulunan genlerin 6zellikleri ve hastaliga yatkinhgr etkiledigi cinsiyete bagl kalitimi takip eder; drnegin, yalnizca bir X
kromozomunun varli§i nedeniyle agirlikli olarak erkekleri etkileyen hemofili gibi. Ayrica, mitokondriyal kalitim, hiicrelerdeki
enerji Ureten yapilar olan mitokondriler kendi DNA'larini igerdiginden ve yalnizca annelerden yavrulara gegtiginden, maternal
bir model izler. Poligenik kalitim, zeka, boy ve hastaliklara yatkinlik gibi karmasik ozellikleri belirlemek igin birlikte calisan
birden fazla geni igerir. Kalitim modellerinin anlasiimasi, genetik risklerin belirlenmesine, teshis dogrulugunun artirlmasina
ve lireme kararlarinin alinmasina yardimci olur.

Sonugclarinizi Nasil Yorumluyoruz

Genetik analiz, DNA'nin dizilenmesi ve genlerinizde yer alan degisimleri belirlemek ve bulgularin bilimsel veri tabanlari, klinik
arastirmalar ve biyoinformatik modeller isiginda degerlendiriimesini igerir. Yeni nesil dizileme (NGS) gibi en son dizileme
teknolojilerini kullanarak genetik varyantlar tespit edebilir ve potansiyel nemlerini dederlendirebiliriz. Varyantlar patojenik
(hastaliga neden olan), muhtemel patojenik, benign (iyi huylu, zararsiz) ve klinik 6nemi belirsiz varyantlar (VUS) gibi
kategorilere ayrilir. Yorumlama siirecimiz, popilasyonlardaki varyant sikhdi, kalitim modelleri ve gen ifadesini ve protein
etkilesimlerini degerlendiren islevsel galigmalar dahil olmak lizere birgok faktorl dikkate alr. Ek olarak, farmakogenetik -
genlerin ilag yanitini nasil etkilediginin incelenmesi - kisisellestiriimis tedavi planlarina olanak taniyarak ilaglarin bireyin
genetik profiline gore recete edilmesini saglar. Bu yaklasim, hastaliklari 6nlemek, erken teshisi iyilestirmek ve terapotik
midahaleleri optimize etmek igin saglik stratejilerini uyarlayarak kisiye 6zel tibbi gelistirir. En giincel tibbi bilgileri siirekli
olarak entegre ederek, bireyleri, essiz genetik 6zelliklerine dayanarak bilingli saglik kararlari vermeleri i¢in yonlendiriyoruz.
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Verileriniz Nasil Diizenlendi

Burada cok fazla bilgi var. Bir gdz atin ve raporunuzla ilgili sorulariniz varsa info@myomicslab.com adresinden bizimle
iletisime gegmekten ¢ekinmeyin. Raporunuzun ilk birkag 0zet sayfasi, siz ve muhtemelen diger aile lyeleri {izerinde tibbi
etkisi olabilecek tiim sonuglari igerir. Sonuglar klinik uygunluk diizeylerine gore diizenlenmistir.

Acil Dikkat Gerekli

Bu genetik bulgular acil tibbi miidahale gerektirmektedir. Saghginizi 6nemli olglide etkileyebilecek ciddi saglik sorunlaryla iligkili
genlerde patojenik veya muhtemel patojenik varyantlar tespit ettik. Otozomal dominant durumlar igin, bu varyantlarin sadece bir
kopyasina sahip olmak klinik olarak énemli olabilirken, resesif durumlar icin iki kopyanin varligi hastaligin ortaya gikma olasiligini
artinir. Bu varyantlar, klinik dnemlerine gére uzmanlar tarafindan gozden gegirilerek siniflandiriimalarini saglayan American College of
Medical Genetics and Genomics (ACMG) kilavuzlar da dahil olmak Uzere tibbi literatiirde iyi bir sekilde belgelenmistir. Belirlenen
genetik degisiklikler, proaktif tibbi yonetim, ileri tani testleri veya potansiyel etkileri ve onleyici tedbirleri degerlendirmek igin saglik
uzmanlariyla konsiiltasyon gerektirebilir.

Ne Anlama Gelir? Sonraki Adimlar:

+ Saglik hizmeti saglayicilarina derhal danisin
+ Uzman sevkine ihtiyag duyabilir.

+ Saglik hizmeti saglayicinizla bir randevu planlayin

+ Bu raporu tibbi ekibinizle paylasin

+ Acil onleyici tedbirler gerektirebilir + Ayrintili rehberlik igin genetik danismanhgi diistiniin
+ Aile planlamasi goriismeleri icin dnemli + Tarama ve Onleme stratejilerini tartisin

« Tedavi kararlarini etkileyebilir + Aile testi segeneklerini degerlendirin

Yakindan izlenmeli

Bu genetik bulgular 6nemli olmakla birlikte, saghginiz tzerinde daha az acil bir etkiye sahip olabilir. Bunlar klinik olarak dnemli
genlerde belirsiz dneme sahip varyantlari veya diisiik penetransh patojenik varyantlari igerir. Bu, bu genetik degisiklikler 6nemli olsa
da, sagliginiz Gizerindeki kesin etkilerinin degisebilecedi anlamina gelir.

Ne Anlama Gelir?

+ Diizenli tibbi izleme onerilir

+ Onleyici bakim kararlarini etkileyebilir

+ Uzun vadeli saglik planlamasini etkileyebilir
- Aile 0ykiisii sorgulanmasi onerilir

« Periyodik yeniden degerlendirme gerekebilir

Sonraki Adimlar:

« Bir sonraki tibbi ziyaretinizde bu bulgulari tartisin

+ Saglhk uzmaninizla bir izleme plani gelistirin

« Yeni arastirmalardan haberdar olun

« Tavsiye edilirse yasam tarzi degisikliklerini g6z 6niinde
bulundurun

- Gelecekteki tibbi referanslar igin kayit tutun

Bilginize

Bu genetik bulgular sagliginiz hakkinda degerli bilgiler saglar, ancak tipik olarak hizli aksiyon almanizi gerektirmez. Daha yaygin
durumlarla iliskili varyantlari veya diisiik penetransh olanlari igerebilirler. Acil miidahale gerektirmese de, bu bilgiler genel saglk
yonetiminiz i¢in degerli olabilir.

Ne Anlama Gelir? Sonraki Adimlar:

+ Genel saglik bilinci igin faydali + Bu bilgileri ileride bagvurmak tizere saklayin
+ Yasam tarzi secimlerini etkileyebilir + Rutin kontroller sirasinda doktorunuzla bu bilgiyi
+ Gelecekteki saglik kararlaryla ilgili olabilir paylasin
« Tim genetik profilinizin bir pargasi + llgili semptom veya durumlarin farkinda olun
+ Yeni arastirmalarla daha 6nemli hale gelebilir « Ailenizin saglk gegmisinizi giincelleyin
+ Genetik arastirmalardaki gelismelerden haberdar olun
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Ozet
Farmakogenetik Analiz

Genetik profiliniz, viicudunuzun ilaglari nasil isledigi ve ilaglara nasil yanit verdigi konusunda ¢ok dnemli bir rol oynar. Farmakogenetik, genetik
farkhhklarin ilaglara verilen bireysel tepkileri nasil etkilediginin incelenmesidir.

Bu béliimde, bulgular klinik 6nem derecesine gére siniflandinimistir. ilag kullanimina baglamadan veya mevcut ilag tedavinizi degistirmeden
once bu sonuglari doktorunuzla paylagsmaniz onerilir. Kisiye 6zel ilag tedavileri glinimiizde giderek daha fazla énem kazanmakta olup, bu tiir
genetik analizler tedavi planlamasinda kilit rol oynayabilir.

Acil Dikkat Gerekli (Majér Gen-ilag Etkilesimi)

Bu ilaglar PharmGKB Seviye 1A veya 1B altinda siniflandiriimistir, yani en yiiksek diizeyde klinik kanita sahiptirler. Seviye 1A, FDA onayl etiketlerde veya klinik
kilavuzlarda spesifik doz 6nerileri bulunan ilag-gen etkilesimlerini igerirken, Seviye 1B birden fazla bagimsiz galismadan elde edilen giigli destekleyici kanitlara
sahiptir. Bu etkilesimler ilag yanitini dnemli 6lgtide degistirebilir ve CPIC veya FDA kilavuzlarina gore acil ayarlamalar yapiimasini gerektirebilir.

Gen Genotip Kullanim Alani
DPYD CT Neoplazmalar

rs1801159'un her iki varyanti CPIC tarafindan normal fonksiyon olarak atanmistir. CT genotipine sahip ve kanser olan hastalar, fluorouracil ile tedavi edildiginde, CC veya TT genotipine
sahip hastalara kiyasla ilag toksisitesi riski degisikligi yagamayabilir. Ancak, celiskili kanitlar bildirilmistir. Diger genetik ve klinik faktorler de ilag toksisitesi riskini etkileyebilir.

rs1801159 Toksisite
Kapesitabin

Gen Genotip Kullanim Alani

DPYD CT Neoplazmalar

rs1801159'un her iki varyanti CPIC tarafindan normal islev olarak atanmistir. CT genotipine ve kanser hastaligina sahip olan ve kapesitabin, bir floropirimidin bazl kemoterapi ile tedavi
edilen hastalar, CC veya TT genotipine sahip hastalarla karsilastinldiginda ilag toksisitesi riski degigmemis olabilir. Ancak, geliskili kanitlar bildirilmistir. Diger genetik ve klinik faktorler
de ilag toksisitesi riskini etkileyebilir.

rs1801159 Toksisite
Azatioprin

Gen Genotip Kullanim Alani

NUDT15 T inflamatuvar Bagirsak Hastaliklari; Miyelosiipresyon

rs116855232 TT genotipine sahip ve inflamatuar bagirsak hastaliklari olan hastalar, CC veya CT genotipine sahip hastalara kiyasla myelosupresyon riskinin artmis olabilecegi
azatiyoprin ile tedavi edilirken. Diger genetik ve klinik faktorler de azatiyoprin ile iligkili yan etkiler riskini etkileyebilir.

rs116855232 Toksisite
Merkaptopurin

Gen Genotip Kullanim Alani

NUDT15 T No info

rs116855232 TT genotipine sahip hastalar, CC genotipine sahip hastalara kiyasla mercaptopurine dozunda azalma yasayabilir. Diger genetik ve klinik faktorler de mercaptopurine
dozunu etkileyebilir.

rs116855232 Dozaj
Warfarin

Gen Genotip Kullanim Alani

VKORC1 TT No info

rs9923231 TT genotipine sahip hastalar, CC veya CT genotipine sahip hastalara kiyasla daha diisiik bir warfarin dozu gerektirebilir. Diger genetik ve klinik faktorler de warfarin dozu
gereksinimini etkileyebilir.

rs9923231 Dozaj

www.myomicslab.com +90 542 198 99 77
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Norolojik Bozukluklar

Norolojik bozukluklar beyin, omurilik ve sinir sistemini etkileyen gok cesitli durumlar kapsar. Genetik varyasyonlar
Alzheimer hastaligi, epilepsi ve multipl skleroz dahil olmak lizere gesitli bozukluklara yatkinligi etkileyebilir. Genetik testler
kisinin riski hakkinda degerli bilgiler saglayarak yasam tarzi degisiklikleri, ilaglar veya hastaligin ilerlemesini yavaslatmak,
semptomlari iyilestirmek ve yasam kalitesini artirmak igin tasarlanmis tedaviler gibi erken mudahale stratejilerini
kolaylastirir.

Obsesif-kompulsif bozukluk

(Toplam okuma: 20, Referans allel: 7, Alternatif allel: 13)

Gen(ler) ve Varyant(lar) Ne Anlama Gelir?

Gen: SLC6A4 Bu varyant ClinVarda patojenik/muhtemel patojenik olarak
Varyant: null tanimlanmistir veya protein fonksiyonunu etkileyebilir. otozomal
Zigosite: Heterozigot dominant bir sekilde kalitilir. Dominantin anlami, mutasyona ugramis
Kalitim: Otozomal dominant genin tek bir kopyasinin bozukluga neden olmak icin yeterli oldugu
Patojenite: Patojenik anlamina gelir. Bu heterozigot bir varyantti, bu da varyantin
rsID: rs774676466 eslestirilmis kromozomlarin yalnizca bir kopyasinda bulundugu

anlamina gelir (bir genin farkli alellerini ebeveynlerinizin her birinden
miras aldiniz).

Oneriler

* Bu bilgiyi risk altindaki akrabalarinizla paylasin. Genetik testlerden faydalanabilirler.

+ Genetik danigmanhgi disuinun.

+ Saghginizi etkileyebileceginden, sonuglari bir sonraki yillik muayenenizde doktorunuzla goriistin.

+ Herhangi bir tibbi 6nlem almadan 6nce doktorunuz tarafindan ek testler veya dogrulayici genetik testler dnerilebilir.
* Yasam tarzi degisiklikleri faydali olabilir.

Hastalik Epidemiyolojisi

Obsesif-Kompulsif Bozukluk (OKB), diinya niifusunun yaklasik %1-3'inl etkileyen yaygin bir noropsikiyatrik durumdur. Bu
bozukluk, bireylerin gergeklestirmek zorunda hissettikleri tekrarlayan, miidahale edici diisiincelerin (takintilar) ve tekrarlayan
davraniglarin veya zihinsel eylemlerin (zorlantilar) varli§i ile karakterizedir. OKB'nin ifadesinin oldukga heterojen oldugu
bilinmekte, bireyler arasinda degisken semptomatoloji ve siddet gézlemlenmektedir. OKB'nin baslangi¢ yasi genellikle geg
cocukluk ile erken yetiskinlik arasinda olup, yagsamin herhangi bir agamasinda ortaya gikabilir. Hem erkekler hem de kadinlar
OKB'ye duyarldr, belirgin bir cinsiyet tstiinliigii yoktur. Onemli olarak, OKB etnik kdken ayrimi yapmamaktadir ve cesitli kiiltiirel
ve irksal gegmislere sahip bireyleri etkilemektedir.

Yagam Tarzi ve Onlemler

Obsesif-Kompulsif Bozukluk (OKB) yonetimi, etkili 6nleme ve semptom yonetimi igin bitincill bir yasam tarzi yaklagimi
gerektirir. Dlizenli psikolojik dederlendirmeler, terapi seanslari ve regeteli ilaglara uyum, OKB yonetiminin hayati bilesenleridir.
Farkindalik pratigi, stres yonetimi teknikleri ve gii¢li bir destek sistemi olusturmak gibi yasam tarzi degisiklikleri, uzun vadeli
iyilik haline 6nemli olglide katkida bulunur. Ayrica, saglikli uyku aliskanliklar gelistirmek, diizenli egzersiz yapmak ve
meditasyon veya yoga gibi rahatlama tekniklerine basvurmak, semptomlarin hafiflemesine yardimci olabilir. OKB tetikleyicileri
hakkinda egitim almak ve etkili basa ¢ikma stratejilerini 6grenmek, bireyler ve aileleri igin hayati 6nem tasir. Genetik
danismanlik, bozuklugun kalitsal yonlerine dair degerli bilgiler saglayabilir ve kisiye 6zel 6nleme ve yonetim planlarinin
olusturulmasini miimkdin kilabilir.

Risk Faktorleri

Genetik yatkinlik ve cevresel faktorler, obsesif-kompulsif bozuklugun (OKB) gelisiminde ve ilerlemesinde 6nemli rol
oynamaktadir. Aile gegmisi ve genetik yapi, belirli genler ve gen varyasyonlarinin bireyleri daha duyarl hale getirmesiyle
OKB'nin baslamasina katkida bulunabilir. Ayrica, nérotransmitter dengesizlikleri ve bozulmus sinir devresi islevi dahil olmak
lizere beyin anormallikleri, OKB gelistirme riskini artirabilir. Bakteriyel veya viral enfeksiyonlar gibi cevresel faktorler de OKB
semptomlarini tetikleyebilir veya kotilestirebilir. Bu baglamda, streptokokal enfeksiyonlarla iliskili pediatrik otoimmiin
noropsikiyatrik bozukluklar (PANDAS), cocuklarda OKB'nin gelisimiyle iligkilendirilmistir. Dahasi, kronik stres, anksiyete ve
biiylik yasam degisiklikleri, OKB semptomlarinin ortaya ¢ikmasina ya da kd&tiilesmesine sebep olabilecek tetikleyiciler olarak
islev gorebilir. Bazi durumlarda, hamilelik ve dogum sonrasi donem de kadinlarda OKB'nin baslamasi riskini artirabilir. Bu risk
faktorlerini anlamak, OKB'nin erken taninmasi, miidahalesi ve yonetimi konusunda yardimci olabilir, nihayetinde etkilenen
bireylerin yasam kalitesini artirabilir.
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Detayli Sonuclar
Farmakogenetik Analiz

Genetik profiliniz, viicudunuzun ilaglari nasil isledigi ve ilaglara nasil yanit verdigi konusunda ¢ok dnemli bir rol oynar. Farmakogenetik, genetik
farkhhklarin ilaglara verilen bireysel tepkileri nasil etkilediginin incelenmesidir.

Bu béliimde, bulgular klinik 6nem derecesine gére siniflandinimistir. ilag kullanimina baglamadan veya mevcut ilag tedavinizi degistirmeden
once bu sonuglari doktorunuzla paylagsmaniz onerilir. Kisiye 6zel ilag tedavileri glinimiizde giderek daha fazla énem kazanmakta olup, bu tiir
genetik analizler tedavi planlamasinda kilit rol oynayabilir.

Acil Dikkat Gerekli (Majér Gen-ilag Etkilesimi)

Bu ilaglar PharmGKB Seviye 1A veya 1B altinda siniflandiriimistir, yani en yiiksek diizeyde klinik kanita sahiptirler. Seviye 1A, FDA onayl etiketlerde veya klinik
kilavuzlarda spesifik doz 6nerileri bulunan ilag-gen etkilesimlerini igerirken, Seviye 1B birden fazla bagimsiz galismadan elde edilen giigli destekleyici kanitlara
sahiptir. Bu etkilesimler ilag yanitini dnemli 6lgtide degistirebilir ve CPIC veya FDA kilavuzlarina gore acil ayarlamalar yapiimasini gerektirebilir.

Gen Genotip Kullanim Alani
DPYD CT Neoplazmalar

rs1801159'un her iki varyanti CPIC tarafindan normal fonksiyon olarak atanmistir. CT genotipine sahip ve kanser olan hastalar, fluorouracil ile tedavi edildiginde, CC veya TT genotipine
sahip hastalara kiyasla ilag toksisitesi riski degisikligi yagamayabilir. Ancak, celiskili kanitlar bildirilmistir. Diger genetik ve klinik faktorler de ilag toksisitesi riskini etkileyebilir.

rs1801159 Toksisite
Kapesitabin

Gen Genotip Kullanim Alani

DPYD CT Neoplazmalar

rs1801159'un her iki varyanti CPIC tarafindan normal islev olarak atanmistir. CT genotipine ve kanser hastaligina sahip olan ve kapesitabin, bir floropirimidin bazl kemoterapi ile tedavi
edilen hastalar, CC veya TT genotipine sahip hastalarla karsilastinldiginda ilag toksisitesi riski degigmemis olabilir. Ancak, geliskili kanitlar bildirilmistir. Diger genetik ve klinik faktorler
de ilag toksisitesi riskini etkileyebilir.

rs1801159 Toksisite
Azatioprin

Gen Genotip Kullanim Alani

NUDT15 T inflamatuvar Bagirsak Hastaliklari; Miyelosiipresyon

rs116855232 TT genotipine sahip ve inflamatuar bagirsak hastaliklari olan hastalar, CC veya CT genotipine sahip hastalara kiyasla myelosupresyon riskinin artmis olabilecegi
azatiyoprin ile tedavi edilirken. Diger genetik ve klinik faktorler de azatiyoprin ile iligkili yan etkiler riskini etkileyebilir.

rs116855232 Toksisite
Merkaptopurin

Gen Genotip Kullanim Alani

NUDT15 T No info

rs116855232 TT genotipine sahip hastalar, CC genotipine sahip hastalara kiyasla mercaptopurine dozunda azalma yasayabilir. Diger genetik ve klinik faktorler de mercaptopurine
dozunu etkileyebilir.

rs116855232 Dozaj
Warfarin

Gen Genotip Kullanim Alani

VKORC1 TT No info

rs9923231 TT genotipine sahip hastalar, CC veya CT genotipine sahip hastalara kiyasla daha diisiik bir warfarin dozu gerektirebilir. Diger genetik ve klinik faktorler de warfarin dozu
gereksinimini etkileyebilir.

rs9923231 Dozaj
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Genetik profiliniz, genlerinizin biligsel yeteneklerden fiziksel 6zelliklere kadar hayatinizin gesitli yonlerini nasil etkiledigine dair degerli bilgiler igerir.
Asagidaki her kategori, yatkinliklarinizi ve 6zelliklerinizi etkileyebilecek genetik belirteglerin bir koleksiyonunu temsil etmektedir. Bu genetik etkileri
anlamak, yasam tarziniz, diyetiniz ve saglik stratejileriniz hakkinda daha bilingli kararlar vermenize yardimci olabilir.

Nérojenik ve Biligsel islevler
Genetik faktorler beyin gelisimini, sinaptik plastisiteyi ve nérotransmitter diizenlemesini sekillendirmede gok énemli bir rol oynar ve hafiza tutma,

ogrenme yetenekleri ve zihinsel ceviklik gibi biligsel islevleri dogrudan etkiler. N6érogenez ile ilgili genlerdeki varyantlar, hem kisa sireli hafizayi hem
de uzun sireli biligsel saghg etkileyerek norolojik bozukluklara yatkinlidi, biligsel esnekligi ve 6grenme yetenegini etkileyebilir.

Kardiyovaskiiler
Kardiyovaskiiler saglk, kan basincini, kolesterol metabolizmasini ve arteriyel biitiinligi dizenleyen genetik varyantlardan &nemli olglide

etkilenmektedir. Bu genetik faktorler bir bireyin hipertansiyon, ateroskleroz ve miyokard enfarktiisii gibi durumlara yatkinhigini belirleyebilir. Dahasi,
genetik bilgiler kalp saghgini iyilestirmek ve kardiyovaskiiler riskleri azaltmak igin kisisellestirilmis yasam tarzi degisikliklerine rehberlik edebilir.

Bagisiklik Sistemi
Bagisiklik sisteminin etkinligi, sitokin retimini, patojeni tanimayi ve bagisiklik hiicresi aktivasyonunu kontrol eden genetik varyantlar tarafindan

modiile edilir. Bu genetik farkhliklar, bireyin otoimmin hastaliklara, enfeksiyon direncine ve alerjik reaksiyonlara yatkinligini etkileyebilir. Bu genetik
faktorlerin anlasiimasi, bagisiklik savunma mekanizmalarini gliglendirmeye yonelik kisisellestirilmis yaklasimlara dair icgoriiler saglayabilir.

Atletizm

Atletik performans, kas lifi bilesimini, aerobik kapasiteyi ve iyilesme oranlarini etkileyen genetik faktorlerle derinden i¢ ige gegmistir. Mitokondriyal
verimliligi, oksijen kullanimini ve kas hipertrofisini etkileyen genler, bir bireyin dayaniklilik ve giice dayali sporlardaki potansiyelini tahmin edebilir.
Genetik profilleme bodylece atletik verimi en Ust diizeye ¢ikarmak igin uyarlanmis antrenman rejimlerine rehberlik edebilir.

Metabolizma

Metabolik hiz ve besin isleme, insilin duyarlihidini, yag oksidasyonunu ve enerji harcamasini etkileyen genetik varyantlar tarafindan yonetilir. Bu
genetik faktorler kilo alma egilimlerini, enerji seviyelerini ve farkli diyet makro besinlerine verilen yanitlar belirleyebilir. Genetik bilgilere dayali
kisisellestirilmis diyet stratejileri metabolik sagligi ve kilo yonetimini optimize edebilir.

Davranig
Durtusellik, riske karsi télerans, sosyal iliski stili gibi davranigsal egilimler, norotransmitter yolaklari ve reseptor duyarlhgi ile iligkili genetik faktorler

tarafindan sekillenir. Bu genetik etkiler karar alma mekanizmasi, stres cevabi ve davranigsal problemlere yatkinlikla iliskili olabilir. Bu faktorleri
algilamak davranigsal yaklagimlarin ve stres yonetimi tekniklerininin kisisellestirilmis miidahalesine olanak saglar.

Beslenme ve Diyet
Genetik varyasyonlar besinlerin nasil metabolize edildigini etkileyerek diyet tercihlerini, besin eksikliklerini ve hatta gida hassasiyetlerini

etkileyebilir. Ornegin, laktoz tolerans, gliiten duyarlihigi veya omega-3 metabolizmasi ile ilgili genlerdeki polimorfizmler, bir birey i¢in en uygun diyeti
belirleyebilir. Nutrigenomik, daha iyi saglik sonuglari igin kisisellestirilmis beslenme planlari saglar.

Duyusal Algi
Tat, koku ve ses gibi duyusal girdileri algilama seklimiz, reseptor islevini ve sinirsel islemeyi etkileyen genetik varyantlardan etkilenir. Bu

varyasyonlar tat tercihlerini, koku hassasiyetlerini ve hatta isitsel algiyr degistirebilir. Bu genetik 6zelliklerin anlasilmasi, duyusal deneyimler ve
tercihlerdeki bireysel farklliklari agiklayabilir.

Madde Reaksiyonu
Kafein, alkol ve cesitli ilaglar gibi maddelere verilen tepkiler, metabolik yollari etkileyen genetik varyantlardan etkilenir. Genetik polimorfizmlerden

etkilenen enzim aktivite seviyeleri, maddelerin metabolize edilme hizini belirleyerek tolerans seviyelerini ve advers reaksiyonlari etkileyebilir.
Farmakogenomik, ilag etkinligini optimize etmek ve yan etkileri en aza indirmek igin bu bilgiyi kullanir.

iyilik Hali (Wellness)
Genel saglik, belirli saglik kosullarina yonelik genetik yatkinliklardan, stres direncinden ve yasam tarzi uyumlulugundan etkilenir. Sirkadiyen ritimleri,

enflamasyon yollarini ve detoksifikasyon siireglerini etkileyen genler giinliik enerji seviyelerini, ruh hali istikrarini ve genel sagligi etkileyebilir.
Genetik bilgiler, refahi ve uzun dmirliiliigu artiran yasam tarzi degisiklikleri iin bir yol haritasi saglar.

Hormonlar

Fizyolojik ve psikolojik saglk icin cok 6nemli olan hormonal denge, hormon sentezini, reseptor duyarliligini ve geri bildirim mekanizmalarini
etkileyen genetik varyantlar tarafindan dizenlenir. Bu genetik faktorler tiroid bozukluklari, metabolik sendrom ve treme saghgi sorunlari gibi
durumlara yatkinhigi belirleyebilir. Bu etkilerin anlasiimasi, kisisellestirilmis hormon yonetimi stratejilerine yardimci olur.
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Uzun Omiirliiliik
Uzun 0miir, hiicresel onarim mekanizmalarini, oksidatif stres yanitini ve metabolik verimliligi diizenleyen genetik varyantlar tarafindan sekillendirilir.

Telomer uzunlugu, mitokondriyal fonksiyon ve DNA onarim kapasitesi bu genlerden etkilenen, yaslanma siirecine ve yasam siiresine katkida
bulunan kilit faktorlerdir. Uzun émiir belirtegleri igin genetik profilleme, kisisellestirilmis yaslanma karsiti miidahalelere yonelik i¢goriiler saglar.

Fiziksel Goriiniim

Genetik faktorler cilt pigmentasyonu, sa¢ dokusu ve yiiz 6zellikleri gibi fiziksel 6zellikleri dnemli 6lglide belirler. Melanin uretimini, sag folikili
seklini ve yliz kemik yapisini etkileyen genlerdeki varyantlar insan gorinimiindeki gesitlilige katkida bulunur. Bu genetik etkilerin anlasiimasi,
alopesi ve cilt bozukluklar gibi durumlara iliskin 6ngori de saglayabilir.

Kisilik
Disa doniikliik, vicdanhhk ve duygusal istikrar gibi kisilik 6zelliklerinin nérotransmitter aktivitesi ve beyin yapisiyla baglantili genetik temelleri vardir.
Serotonin ve dopamin yollarindaki genetik varyasyonlar ruh hali diizenlemesini, stres direncini ve sosyal davranisi etkileyebilir. Bu bilgiler, kisilik ve
psikolojik esenlikteki bireysel farkliliklarin anlagiimasina yardimci olmaktadir.
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No6rojenik ve Biligsel islevler

Genetik faktorler beyin gelisimini, sinaptik plastisiteyi ve norotransmitter diizenlemesini sekillendirmede gok énemli bir rol oynar ve hafiza tutma,
ogrenme yetenekleri ve zihinsel geviklik gibi biligsel islevleri dogrudan etkiler. Norogenez ile ilgili genlerdeki varyantlar, hem kisa siireli hafizayl hem
de uzun sireli biligsel saghg etkileyerek norolojik bozukluklara yatkinhidi, biligsel esnekligi ve 6grenme yetenegini etkileyebilir.

Alzheimer hastaligi riski * Gen: FN1 « rsID: rs140926439 * Genotipiniz: C/C * Zigosite: homo_ref

Aciklama
Cogu durumda, Alzheimer? tek bir genetik nedene sahip degildir. Bunun yerine, yasam tarzi ve gevresel
faktorlerle bir araya gelen birgok gen tarafindan etkilenebilir. Sonug olarak, bir kisi Alzheimer? riskini
artiran veya azaltan birden fazla genetik varyant veya varyant grubu tasiyabilir. Apolipoprotein E (ApoE)
gen, yagla birlestiginde lipoprotein haline gelen bir protein iretir. Lipoprotein ApoE, kan dolagimindan
kolesteroliin atilmasindan kismen sorumlu olan ¢ok diisiik yogunluklu bir lipoproteindir. ApoE'deki
varyasyonlar, kolesterol metabolizmasini etkileyerek kalp hastaliyi ve o6zellikle kalp krizi veya inme
gecirme sansinizi degistirebilir. ApoE'deki varyasyonlar, Alzheimer hastaligi ve diger hastaliklara sahip
Daha Az Olasi Daha Olasi olma sanslariyla da iliskilidir. ApoE'nin, rs429358 ve rs7412 olarak tanimlanan iki SNP ile belirlenen g
nispeten yaygin alelik varyanti vardir, bunlar ApoE-_2, ApoE-_3 ve ApoE-_4 olarak bilinir. Bu genler
tarafindan dretilen proteinler ApoE2, ApoE3 ve ApoE4 olarak adlandirilir. Rs429358 C alelini tagidiginda ve
FN1'de C/C genotipine sahip olmanin Alzheimer rs7412 T alelini tasidiginda, ortaya gikan izoform _1'dir. Rs429358 T alelini tasidiginda ve rs7412 T alelini
riski konusunda kesin bir kanit saglamaz. tasidiginda, ortaya gikan izoform _2'dir. Rs429358 T alelini tasidiginda ve rs7412 C alelini tasidiginda,
ortaya ¢ikan izoform _3'tiir. Rs429358 C alelini tasidiginda ve rs7412 C alelini tasidiginda, ortaya gikan
izoform _4'tiir. Genel olarak en yaygin varyant "standart" ApoE-_3'tiir; bu nedenle, daha fazla insan, diger
olasli varyant giftlerinden daha fazla, her ebeveynden bir ApoE-_3 miras almistir. Bu tiirlerden her birinin
aslinda ek degisiklikler de yapabilecegini unutmayin; bu nedenle farkli alt turler de vardir. APOE _2,
hastaliga kars! bir miktar koruma saglayabilir. Eger bu alele sahip bir kiside Alzheimer? ortaya gikiyorsa,
genellikle APOE _4 genine sahip birisindekinden daha sonraki bir yasta gelisir. insanlarin yaklasik %5'inden
%10'u bu aleli tagimaktadir. En yaygin alel olan APOE _3'lin hastalik izerinde nétr bir etkiye sahip oldugu,
yani Alzheimer? riskini ne azalttigi ne de artirdigi diisiiniilmektedir. APOE _4, Alzheimer? riskini artirir ve
belirli popiilasyonlarda hastaligin daha erken yasta baglamasi ile iligkilidir. insanlarin yaklagik %15'inden
%25'i bu aleli tasir ve %2'den %5'i iki kopya tagimaktadir.
Ek Bilgi
FN1'de bulunan rs140926439 varyanti, APOE_4/4 tasiyicilarinda AD riskinin gligli sekilde azaltiimasi ile
iligkilendirilmistir (OR=0.29; %95 CI [0.11, 0.78], P=0.014(PMID:38598053). 7185 APOE_4 homozigot
tastyicisindan olusan biiyiik bir kohortta yapilan bagimsiz bir analizde, FN1'deki rs140926439 varyantinin
AD'ye karsi koruyucu oldugu bulunmustur (OR=0.29; %95 CI [0.11, 0.78], P=0.014) ve hastaligin baslangig
yasini 3.37 yil erteledigi saptanmistir (%95 CI [0.42, 6.32], P=0.025). Bu, son yillarda nispeten yeni bir
bulgudur.

Alzheimer hastaligi riski » Gen: APOE « rsID: rs429358+rs7412 -+ Genotipiniz: e3/e3 « Zigosite:

Agiklama
Cogu durumda, Alzheimer'in tek bir genetik nedeni yoktur. Bunun yerine, yasam tarzi ve cevresel
faktorlerle birlesen birden fazla gen tarafindan etkilenebilir. Sonug olarak, bir kisi Alzheimer riskini artiran
veya azaltan birden fazla genetik varyant veya varyant grubunu tasiyabilir. Apolipoprotein E (ApoE) geni,
yag ile birlestiginde lipoprotein haline gelen bir protein dretir. Lipoprotein ApoE, kanda kolesterolii
temizlemekten kismen sorumlu olan ok disiik yogunluklu bir lipoproteindir. ApoE'deki varyasyonlar,
kolesterol metabolizmasini etkiler ve bu da kardiyovaskiiler hastaliklar ve 6zellikle kalp krizi ya da inme
gecirme ihtimalinizi degistirir. ApoE'deki varyasyonlar, Alzheimer hastaligi ve diger hastaliklara sahip olma
Daha Az Olasi Daha Olasi olasiliklari ile de iliskilidir. ApoE'nin, ApoE-_2, ApoE-_3 ve ApoE-_4 olarak bilinen iki SNP, rs429358 ve
rs7412 tarafindan tanimlanan ¢ nispeten yaygin alelik varyanti vardir. Bu genler tarafindan uretilen
proteinler ApoE2, ApoE3 ve ApoE4 olarak adlandirilir. Rs429358 aleli C oldugunda ve rs7412 aleli T
Cocuk £3/e3 genotipi en yaygin olanidir ve niifusun oIdugunda, ortaya (;lkan izoform _1'dir. Rs429358 aleli T oIdugunda ve rs7412 aleli T oIdugunda, ortaya
yaklagik %60'Inda bulunur. Bu genotip nétr olarak ¢ikan izoform _2'dir. Rs429358 aleli T oldugunda ve rs7412 aleli C oldugunda, ortaya gikan izoform _3't(r.
kabul edilir, yani Alzheimer hastaligi gelistirme Rs429358 aleli C oldugunda ve rs7412 aleli C oldugunda, ortaya gikan izoform _4'tiir. Genel olarak en
riskini énemli dl¢lide artirmaz veya azaltmaz. yaygin varyant "standart" ApoE-_3'tiir, bu nedenle daha fazla insan her ebeveynden bir ApoE-_3 genini
diger mimkiin olan varyant ciftlerinden daha fazla miras almistir. Bu tiirlerin her birinin aslinda ek
degisiklikler yapabilecegini unutmayin, bu nedenle farkli alt tiirler de vardir. APOE _2, hastaliga karsi bazi
koruma saglayabilir. Eger bu alele sahip bir kiside Alzheimer gelisirse, genellikle APOE _4 genine sahip
birine gére daha gec yasta ortaya cikar. insanlarin yaklasik %5 ila %10'u bu alele sahiptir. En yaygin alel
olan APOE _3'Un hastalik Gizerinde nétr bir etkiye sahip oldugu distnilmektedir; yani Alzheimer riskini
artirmaz ya da azaltmaz. APOE _4, Alzheimer riskini artirir ve belirli popiilasyonlarda hastaligin daha erken
yasta baslamasiyla iliskilidir. insanlarin yaklasik %15 ila %25'i bu alele sahiptir ve %2 ila %5'i iki kopya
tagimaktadir.
Ek Bilgi
Bu SNP, ApoE geninin dordiincii ekzonsunda yer alir ve sonugta olusan proteinin 130. pozisyondaki amino
asidi etkiler. Daha yaygin olan rs429358 aleli (T) dir. Alel (C) ise ve ayni kromozomda rs7412(C) aleli de
bulunuyorsa, bu kombinasyon APOE-_4 aleli olarak bilinir. APOE-_4 aleli, Alzheimer hastaligi riskinde giigli
bir etkiye sahiptir. CC genotipi, APOE genotipini siniflandirmakla ilgili 2 SNP'den birini temsil eder; CT
genotipi, Alzheimer igin >3 kat artmis risk; kalp hastaligi igin 1.4 kat artmis risk temsil ederken, TT yaygin
riski temsil eder.
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Atletik performans, kas lifi bilesimini, aerobik kapasiteyi ve iyilesme oranlarini etkileyen genetik faktorlerle derinden i¢ ice gecmistir. Mitokondriyal
verimliligi, oksijen kullanimini ve kas hipertrofisini etkileyen genler, bir bireyin dayaniklilik ve giice dayal sporlardaki potansiyelini tahmin edebilir.
Genetik profilleme boylece atletik verimi en st diizeye ¢ikarmak igin uyarlanmis antrenman rejimlerine rehberlik edebilir.

Asil Tendinopatisi

Daha Az Olas! - ;

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

Daha Olasi

Bag Doku Yaralanmasi Hassasiyeti

Daha Az Olas! - ;

Daha Olasi

C/C genotipinin  bag doku vyaralanma riski
lzerindeki dikkate deger bir etkisi
gozlemlenmemistir.

Bel Fitigi Hastaligina Duyarlilik

Daha Az Olas! - ;

A/G genotipinizin bel disk sorunlarini 6nemli
oOlglide etkilemedigi goriinmektedir.

Daha Olasi
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* Gen: MMP3 « rsID: rs679620 * Genotipiniz: T/T>T/C « Zigosite: Heterozygous

Aciklama

Asil tendinopatisi, baldir kaslarini topuk kemiklerine baglayan tendonlardaki kollajen dejenerasyonu ile
karakterizedir. Bu durum, yiriyis gibi aktiviteler sirasinda ve sonrasinda agdri, sislik ve sertlige yol agar.
Kosma ve ziplama gibi daha yogun aktiviteler bu semptomlari daha da kétilestirebilir. Durum genellikle
tendonun yeterli dinlenme olmadan siirekli olarak asiri kullanimina atfedilir ve bu da onu kosucular dahil
olmak Uizere sporcular arasinda &zellikle yaygin hale getirir.

Ek Bilgi

rs679620 AG genotipi, gesitli galismalarla (PMID(ler): 19042922, 27222816, 28358823) belirtilen tipik bir
Achilles tendinopatisi olasiligi ile iliskilidir, oysa GG genotipine sahip bireyler Achilles tendinopatisi icin
artmis bir risk ile karsi kargiyadir. Achilles tendon yirtiimasi (RUP) durumlarinda, MMP3 rs679620 GG
genotipi kontrol gruplarina gore belirgin sekilde daha yaygindir (%44.0), AG genotipi ise daha yaygindir
(%54.2) (PMID: 19042922). Diger bir ¢alismada, nispeten kigiik bir 6rneklemle (~100 hasta) Achilles
tendinopatisi riski ile MMP3 genindeki tek nikleotid polimorfizmleri (SNP'ler) arasinda iligkiler
bulunmustur. Rs679620 igin (G;G) genotipine sahip bireylerin 2.5 orani (Cl: 1.2 - 4.90, p = 0.010) gosterdigi
tespit edilmistir. Dahasi, rs679620(G) ile COL5AT rs12722(T) allelleri arasinda bir etkilesim kaniti vardir ve
bu etkilesim, Achilles tendinopatisi riskini artirmaktadir ve p-degeri 0.006'dir.

* Gen: COL1A1 « rsID: rs1800012 « Genotipiniz: C/C « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Bag doku, kemigi kemige baglayan bir banttir. Cogunlukla dizle ilgili olan bag yaralanmalari yaygindir. Diz,
her birinin belirli bir islevi oldugu birkag baga sahiptir. Medial Kollateral Bag (MCL), dizi ige biikiilmesini
engelleyerek dizin i¢ kisminda uzanirken, Lateral Kollateral Bag (LCL) dista uzanarak disa asirn biikilmeyi
dnler. Ortada bulunan On Gapraz Bag (ACL), kaval kemiginin ileri kaymasini engellemeye yardimci olur.
Arka Gapraz Bag (PCL), kaval kemiginin uyluk kemiginin altinda geri kaymasini 6nleyerek ACLyi tamamlar.
Bu baglarda meydana gelen yaralanmalar, gerilmeden kismi veya tam yirtilmalara kadar degisebilir ve agri,

sislik ve basing uygulandiginda dizin "agilma™ hissi gibi belirtilere yol agabilir.

Ek Bilgi

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

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

Agiklama

Bel fitigi hastalig, bel agrisi veya siyatik gibi gesitli agri nedenlerini kapsamak igin yaygin olarak kullanilan
bir terimdir. Kas zorlanmasi veya bag yaralanmasi, bel agrisina (LBP) katkida bulunabilse de, intervertebral
disk genellikle rahatsizigin kaynagi olarak daha sik giindeme gelir. Ancak, bel fitigi hastaligi ile iligkili
agrinin tek nedeni olarak kesin olarak tanimlanmis 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 disilik 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 &ncelikle
intervertebral disklerde bolca ifade edildigi ile bilinmektedir ve dejenerasyon gergeklestiginde ifadesinin
arttigi bildirilmistir [PMID 15864306]. rs2073711 SNP'si icin, ata alleli T ve hastalikla iligkili risk alleli C'dir.
Lomber disk hastaligi (LDD) olan Asyali hastalarla yapilan bir galismada, SNP rs2073711'in (dbSNP ile
iligkili olarak yonlendirilmig) her bir (C) allelinin riski yaklagik 1.6 kat artirdigi belirtilmistir. [PMID
15864306].
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l

Daha Az Olasi Daha Olasi

C/C genotipine sahip olanlar igin, gii¢ aktiviteleri
konusunda daha iyi bir yatkinhiniz olabilir; belki de
bu, artan kas giiciinden faydalanmanizi saglar.

l

Daha Az Olasi Daha Olasi

G/G genotipi, gii¢ niteliginiz lzerinde belirgin bir
etkiye sahip degildir.

l

Daha Az Olasi Daha Olasi

C/C genotipi igin, HIFTAda gigle ilgili ozellikler
lizerinde belirgin bir etki gdzlemlenmemistir.

l

Daha Az Olasi Daha Olasi

HSD17B14 genindeki A/A genotipi ile gili¢
ozellikleri arasinda giigli bir baglanti kuran bir
kanit yok.
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* Gen: FHL2 « rsID: rs55680124 * Genotipiniz: C/C * Zigosite: homo_ref

Agiklama

Gii¢ performansiyla pozitif iligkilendirilen birkag 6zellik arasinda testosteronun dolagim seviyeleri, hizli kas
liflerinin ylizdesi ve kesitsel alani, kas kiitlesi ve giic, viicut ve topuk yiiksekligi, kas fasikil uzunlugu ve
tepki siiresi gibi 6zellikler bulunmaktadir [3,238,239,240,241,242,243,244]. Giice bagl fenotiplerin kalitim
oraninin literatiirde yaklasik %49 ile %86 arasinda degistigi bildirilmistir; bu kapsamda sigrama yetenegi de
yer almaktadir [245,246]. Genellikle, gii¢ sporculari statiisu ile iligkili genetik isaretleyiciler, glic sporculari
(6rn. 100 m kosuculari, giille atanlar, masa guresgileri vb.) ile egitimsiz bireyler arasindaki allelik
frekanslarinin karsilastirimasiyla belirlenir.

Ek Bilgi
FHL2 (Dort ve Yarim LIM Alanlari 2) igindeki rs55680124'tn C-alleli, gii¢ ile baglantiidir. Guilherme,

J.PL.F; ve ark. (2022) "Genomic Predictors of Brisk Walking Are Associated with Elite Sprinter Status" bu
iligkiyi bildirmistir. FHL2, kas gelisimi ve mekanik strese yanit ile ilgilidir. Referans aleli C'dir (alternatif T).

* Gen: GALNTL6 « rsID: rs558129 « Genotipiniz: G/G « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Bircok ozellik, testostiron seviyeleri, hizli kas liflerinin yiizdesi ve kesit alani, kas kitlesi ve giicii, viicut ve
topuk yiiksekligi, kas fascikil uzunlugu ve tepki siiresi gibi gii¢ performansi ile olumlu bir sekilde iligkilidir
[3,238,239,240,241,242,243,244]. Giigle ilgili fenotiplerin kalitsalliginin, sigrama yetenegi de dahil olmak
lzere, cesitli fenotiplerde yaklasik %49 ile %86 arasinda degistigi literatiirde bildirilmistir [245,246].
Genellikle, gii¢ atleti statiisii ile iligkilendirilen genetik isaretleyiciler, glic atletleri (6rnegin, 100 m
kosuculari, glille atanlar, kol giresgileri vb.) ve egitimsiz bireyler arasindaki alelik frekanslarini
karsilastirarak belirlenir.

Ek Bilgi

GALNTL6'daki rs558129'un T-allelinin giigle baglantilidir. Diaz Ramirez, J.; ve ark. (2020) "GALNTL6 Gen
rs558129 Polimorfizmi Giig Performansi ile liskili" ve Zmijewski, P; ve ark. (2021) "GALNTL6 Rs558129:
Yiizme Performansi igin Yeni Bir Polimorfizm mi?" (ylizme giicti) olumlu iligkiler bildirmistir. GALNTL6'nin
roli, kas iglevini etkileyen protein glikozilasyonu ile iligkili olabilir. Referans aleli G'dir (alternatif A).

* Gen: HIF1A « rsID: rs11549465 « Genotipiniz: C/C « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Gii¢ performansiyla olumlu yénde iligkilendirilen birkag 6zellik bulunmaktadir; bunlar arasinda dolagimdaki
testosteron seviyeleri, hizli kas liflerinin ylizdesi ve kesitsel alani, kas kiitlesi ve giicd, viicut ve topuk
ylksekligi, kas fascikil uzunlugu ve tepki siiresi yer almaktadir [3,238,239,240,241,242,243,244]. Giigle
ilgili fenotiplerin kalitimsalligi literatlirde, sigrama yetenegi de dahil olmak (izere bir dizi fenotipte yaklagik
%49 ile %86 arasinda raport edilmistir [245,246]. Genellikle, gii¢ sporcusu statiisiyle iligkili genetik
isaretler, glc atletleri (6rnegin, 100 m kosuculari, giille aticilari, bilek giresgileri vb.) ile antrenmansiz
denekler arasindaki alelik frekanslari karsilastirilarak belirlenir.

Ek Bilgi

HIF1A (hipoksi yanitl) rs11549465 (Pro582Ser) genindeki T-allele (Ser582) giigle baglantilidir. Cieszczyk,
P; ve digerleri (2011) "HIF1A geninin Pro582Ser polimorfizmi, Polonyali gii¢ odakli sporcularda,’
Gabbasov, R.T.; ve digerleri (2013) "HIF1A Gen Pro582Ser Polimorfizmi, Rus Gli¢ Sporcularinda" (gii¢
baglaminda ama giig igin de ilgili), ve Drozdovska, S.B.; ve digerleri (2013) "Ukraynalilarda sporcu durumu
ile gen polimorfizmleri arasindaki iliski" gli¢ sporculari igin muhtemelen kas adaptasyonu veya
metabolizma yoluyla bir avantaj 6neriyor. Referans alleli C'dir.

* Gen: HSD17B14 « rsiD: rs7247312 * Genotipiniz: A/A « Zigosite: homo_ref

Agiklama

Gi¢ performansiyla olumlu bir sekilde iligkili birkag 6zellik bulunmaktadir; bunlar arasinda dolagimdaki
testosteron seviyeleri, hizli kas liflerinin ylizdesi ve kesit alani, kas kiitlesi ve giici, viicut ve topuk
ylksekligi, kas demeti uzunlugu ve tepki siiresi gibi faktorler yer alir [3,238,239,240,241,242,243,244].
Ggle iligkili fenotiplerin kalitim oraninin literatiirde, sigrama yetenegi de dahil olmak Uzere, yaklasik %49
ila %86 arasinda degistigi bildirilmistir [245,246]. Genellikle, giic sporcu statiisiyle iliskili genetik
isaretleyiciler, gli¢ sporcular (6rnegin, 100 m kosuculari, giille atanlar, masa giresgileri vb.) ve egitimsiz
bireyler arasindaki alelik frekanslari karsilastirilarak belirlenir.

Ek Bilgi

HSD17B14 (Hidroksisteroid 17-Beta Dehidrogenaz 14) lzerindeki rs7247312'nin G-alleli giig ile iligkilidir.
Pickering, C.; ve digerleri (2019) "A genome-wide association study of sprint performance in elite youth
football players" bu iliskiyi gen¢ futbolcularda bildirmistir ve bu durumun sprint performansiyla ilgili
metabolik yollar tizerindeki roltini 6nermektedir. Referans alleli Adir (alternatif G).
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Durtusellik, riske karsi tolerans, sosyal iligki stili gibi davranigsal egilimler, nérotransmitter yolaklari ve reseptor duyarlilidi ile iliskili genetik faktorler
tarafindan sekillenir. Bu genetik etkiler karar alma mekanizmasi, stres cevabi ve davranigsal problemlere yatkinlikla iligkili olabilir. Bu faktorleri
algilamak davranigsal yaklagimlarin ve stres yonetimi tekniklerininin kisisellestirilmis miidahalesine olanak saglar.

Aclik Yanit Kontrolii

Daha Olasi

Daha Az Olasi e

G/T genotipi ile ortalama diyet inhibisyonu
yasayabilir ve genelde bir aglik yanitina sahip
olabilirsiniz.

Atigtirma Davranigi

Daha Olasi

Daha Az Olasi e

A/G genotipine sahip oldugunuzda, atistirma
aliskanliklariniz muhtemelen ortalama diizeyde
olacak ve buna tipik bir BKI eslik edecek.

Seker Tiiketimi

Daha Olasi

Daha Az Olasi e

G/G genotipiniz muhtemelen ortalama bir seker
alimi ve olagan dis saglig ile iliskilidir.

* Gen: NMB *rsID: rs1051168 « Genotipiniz: G/G>G/T « Zigosite: Heterozygous

Agiklama

Aclik, yiyecek olmadiginda fiziksel rahatsizlik hissi ve potansiyel zihinsel kaygi ile birlikte yemek yeme
istegi ile karakterizedir. Viicudun aglik hissini diizenleme kapasitesi, aglik yanit kontroli olarak bilinir ve
diyet ve yasam tarzi gibi faktorlerden etkilenir. Ayrica, belirli genetik varyantlar da bu aglik diizenleme
yoniini sekillendirmeye katkida bulunabilir.

Ek Bilgi

rs1051168, neuromedin-_ geninde bulunan bir yanlis anlam ifadesi mutasyonu (G'den T'ye, p.P73T),
zamanla daha yiiksek disinhibisyon seviyeleri, aglik hassasiyeti ve vicut agirhg artisi ile iliskilidir
(PMID:21527296). Ayrica, daha once yetigkinlerde obezite ve anormal yeme davraniglaryla
iliskilendirilmistir  (PMID:20010906). TG/GG(AC/CC) genotipi, caligmalar gore ortalama diyet
disinhibisyonu ve aclk hassasiyeti olasiligi ile baglantiidir (PMID(s): 18271693, 15585758, Arguello
2018). TT/AA polimorfizmi ise yeme davranislari ve obezite riski ile iligkilendirilmistir.

* Gen: LEPR « rsID: rs2025804 « Genotipiniz: G/G>G/A - Zigosite: Heterozygous

Agiklama

Atistirmalik yemek, genellikle diizenli 6gilinler arasinda kigiik bir miktar yiyecek yeme davranisi olarak
tanimlanir.

Ek Bilgi

rs2025804 AG genotipi, olagan atistirmalik yeme aliskanliklari 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 atistirmalik olarak
tiiketmeleri durumunun ‘asiri atistirmalik davranisi' olarak tanimlandigi bu durumu gdsterme olasiliginin iki
kat daha fazla oldugunu belirlemislerdir. CCK, Leptin ve Leptin Reseptor Genlerinde Yaygin Genetik
Varyasyonlar, Belirli insan Yeme Aligkanliklari ile iligkilidir.

* Gen: SLC2A2 « rsID: rs5400 « Genotipiniz: G/G « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Genetik faktorler, bireyler arasindaki giinliik seker alimi seviyelerindeki farklilikta rol oynamakta, bu durum
sekerlerin mevcuthdl ve beslenme tercihleri gibi gevresel faktorlerden etkilenmektedir. Son galismalar,
seker tiiketimindeki farkliliklarla genetik iliskilere isaret etmistir.

Ek Bilgi

rs5400 CC(GG) geni ortalama seker alimi ve dis ¢lriigu gelistirme konusundaki tipik hassasiyetle iliskilidir,

yapilan galigmalara gére (PMID'ler: 18349384, 26112465). CT(GA) ve TT(AA) genotipi ise belirgin sekilde
daha yiiksek seker tiiketimi ile iliskilidir.

www.myomicslab.com

info@myomicslab.com MyOmicsLab
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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 igin en uygun diyeti belirleyebilir.
Nutrigenomik, daha iyi saglik sonuglari igin kisisellestirilmis beslenme planlari saglar.

Alkol Kizarmasi

Daha Az Olasi .

G/G genotipine sahipseniz, genellikle alkolle tipik
bir tepki verirsiniz, kizarma olmadan.

Daha Olasi

C vitamini

Daha Az Olasi .

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

Daha Olasi

D vitamini

Daha Az Olasi .

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

Daha Olasi

+90 542 198 99 77
MyOmicsLab

www.myomicslab.com
info@myomicslab.com

» Gen: ALDH2 «rsID: rs671 « Genotipiniz: G/G « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Alkol hassasiyeti, alkol kizarma tepkisi veya alkol intoleransi olarak da bilinir, viicudun alkoli metabolize
etme kapasitesi ile iligkilidir. Bu tepki genellikle yiiz kizarmasi (yliziin kizarmasi), kalp carpintisi (hizl,
diizensiz veya ¢irpinan kalp atisi), bas donmesi ve bulanti gibi belirtilerle kendini gosterir. Bu semptomlar,
enzimin aldehit dehidrogenazin etanolli (alkoli) asetat haline yeterli hizda doniistirememesi sonucu
olusan asetaldehit birikiminden kaynaklanir. Alkol hassasiyetini etkileyen tanimlanabilir genetik
varyasyonlar vardir.

Ek Bilgi

AA: Bu genotipe sahip bireyler "Asya Kizarticilar" olarak adlandirilir ve 6zellikle Dogu Asyali kdkenli olanlar
icin 6zofagus kanseri riskinin arttigi bir durumdadir. Alkol bagimhhligini tedavi etmek igin kullanilan
disiilfiram genellikle bu genotipe sahip bireyler icin etkili degildir. AG: Bu genotipe sahip bireyler ayni
zamanda Asya Kizartma fenomenini deneyimlemekte ve daha kotli bir sarhosluk durumu
yasayabilmektedirler. Ozellikle Dogu Asyali k&kenli bireyler arasinda 6zofagus kanseri riskinde artis
bulunmaktadir. Distilfiramin bu genotipe sahip bireylerde alkolizmi tedavi etmekte etkili olmasi muhtemel
degildir. GG: Bu genotipe sahip bireyler genellikle alkol kizartmasini deneyimlemezler. Normal sarhosluk
durumlari vardir ve alkolizm ile 6zofagus kanseri igin ortalama bir risk tasimaktadirlar. Disdilfiram, bu
genotipe sahip bireylerde alkolizmi tedavi etmek igin etkili olarak kabul edilmektedir.

» Gen: SLC23A1 « rsID: rs33972313 « Genotipiniz: C/C « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Vitamin C (L-askorbik asit), kollajen (bir cilt bileseni) sentezi, bagisiklik sistemi fonksiyonu ve antioksidan
olarak islev gérmek de dahil olmak iizere gesitli biyolojik siireglerde kullanilan bir bilesiktir. Vitamin C gibi
antioksidanlar, hiicrelere zarar verebilecek serbest radikallerin ve reaktif oksijen tirlerinin ortadan
kaldinlmasina yardimci olur. Vitamin C'nin dogal kaynaklari arasinda narenciye meyveleri, sebzeler ve
zenginlestirilmis gidalar bulunur; ayrica vitamin takviyeleri seklinde de mevcuttur. Ciddi vitamin C eksikligi,
yorgunluk, anemi, cilt sorunlari ve bagisiklik 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 ylksek 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

Agiklama

D vitamini viicutta birgok role sahiptir ve teknik olarak bir vitamin yerine hormon olarak siniflandirilir.
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 diizgiin 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 galisma tarafindan D vitamini serum konsantrasyonlari ile iligkilendirilmistir.
Her iki calismada da, daha diisik D vitamini ile iligkili alel, dolayisiyla D vitamini yetersizligi potansiyeli,
rs2282679(C) alelidir. iki bdyle alel tasiyanlarin D vitamini seviyeleri, bir alel tasiyanlarin D vitamini
seviyelerinden daha distiktir; bu kisiler ortalama olarak rs2282679(AA) bireylerinden de daha diisik D
vitamini seviyelerine sahiptir. Karsilastirildiginda, CC genotipi daha diisiik D vitamini seviyelerini temsil
etmektedir.
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Kafein Metabolizmasi

Daha Az Olasi . Daha Olasi

A/C genotipi, kafeini bazilarindan biraz daha hizl
isleyebileceginiz anlamina gelir, bu ylizden o ekstra
enerji artisinin tadini gikarin.

Kafein Metabolizmasi

Daha Az Olasi . Daha Olasi

CYP1A2 geni (rs2472297) ile ilgili Kafein
Metabolizmasi 6zelliginiz igin, C/C genotipine
sahip olmanin ortalama kahve tiketimi ile
iliskilendirildigi bilinmektedir.

Laktoz intoleransi

Daha Az Olasi . Daha Olasi

Laktoz intoleransi igin, MCM6 geninde
(rs4988235), G/G genotipiniz onemli etkiler
gostermiyor.

www.myomicslab.com +90 542 198 99 77
info@myomicslab.com MyOmicsLab

* Gen: CYP1A2 « rsID: rs762551 * Genotipiniz: C/C>C/A « Zigosite: Heterozygous

Agiklama

Kafein, aci bir madde, kahve cekirdekleri, cay yapraklari, kola findiklari (kolali iceceklerin tadini vermek igin
kullanilir) ve kakao kabuklari (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 tizerine eklenir.
Agn kesiciler, soguk alginhdi ilaglari, recetesiz uyaniklik ilaglari, enerji igecekleri, enerji artirici sakizlar ve
atistirmaliklar 6rnekler arasinda yer alir. Kafein tiiketiminin ana kaynaklari igeceklerdir ve farkli iceceklerde
degisen kafein igerikleri bulunmaktadir. Genel olarak, kafein miktarlari su sekildedir: 8-ongluk bir kahve
kupasi = 95-200 mg, 12-ongluk bir kola kutusu = 35-45 mg, 8-ongluk bir enerji icecegi = 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, ditiretik olarak gorev yapar ve artan idrara gikma
ile fazla tuz ve suyun atiimasini tesvik eder. Ayrica mide asidi salimini artirarak, mide rahatsizligi veya asit
reflisiine neden olabilir. Dahasl, kafein kalsiyum emilimini etkileyebilir ve kan basincini yikseltebilir.
Tiketiminden sonra, kafein kan akisindaki en yiiksek seviyesine bir saat iginde ulasir ve etkileri dort ila alti
saat silirer. Daha ayrintili bilgi icin https://medlineplus.gov/caffeine.html#summary adresini ziyaret
edebilirsiniz.

Ek Bilgi

Denden ve arkadaslan tarafindan yapilan bir meta-analiz, rs762551 AA genotipinin CC ve CA genotipine
gore daha yiiksek kahve alimi ve daha hizli kafein temizlenmesi ile iligkilendirildigini gostermistir. CA
genotipi, CC genotipine gore kafein metabolizmasinda hafifce daha hizli bir oranla iligkilidir (PMID(ler):
29282363, 20390257, 27173183).

* Gen: Near CYP1A2 « rsID: rs2472297 * Genotipiniz: C/C » Zigosite: homo_ref

Agiklama

Kafein, aci bir madde, kahve gekirdekleri, cay yapraklari, kola findiklari (kolalarin aromalandiriimasinda
kullanilir) ve kakao kapsiilleri (gikolata retiminde kullanilir) dahil 60'tan fazla bitkide dogal olarak bulunur.
Sentetik kafein de yapay olarak iiretilir ve belirli ilaglara, gidalara ve igeceklere eklenir. Ornekler arasinda
agn kesiciler, soguk alginligi ilaglari, regetesiz uyaniklik ilaglari, enerji icecekleri ile enerji arttirici sakizlar
ve atigtirmaliklar yer alir. Kafein tiiketiminin birincil kaynaklari igeceklerdir ve farkl iceceklerde degisen
kafein igerigi vardir. Genel olarak, kafein miktarlari su sekildedir: 8 ons kahve = 95-200 mg, 12 ons kola =
35-45 mg, 8 ons enerji icecedi = 70-100 mg, 8 ons gay = 14-60 mg. Kafein, viicudun metabolizmasini
cesitli sekillerde etkiler; merkezi sinir sistemini uyararak uyaniklik ve enerji artisi hissi saglar. Kafein, asiri
tuz ve suyun artinlmis idrarla atiimasini tesvik ederek diiiretik olarak galisir. Ayrica, mide asidi salinimini
artirarak rahatsiz mide veya mide yanmasina neden olabilir. Dahasi, kafein kalsiyum emilimini etkileyebilir
ve kan basincini yikseltebilir. Tiketildikten sonra, kafein kan akiginda bir saat iginde zirve seviyeye ulasir
ve etkileri dort ila alti saat sirer. Daha fazla bilgi icin https://medlineplus.gov/caffeine.html#summary
adresini ziyaret edebilirsiniz.

Ek Bilgi

rs2472297 CC genotipi, yapilan galismalarla belirtilen ortalama giinliik kahve tiiketimi ile iligkilendirilmistir
(PMID(ler): 21357676, 21876539, 25288136). Yaklasik 8.000 Avrupa kdkenli kahve igicisi arasinda yapilan
dort GWAS galismasinin meta-analizi, rs2472297(T) ile artmis tiiketim arasinda gligli bir iliski bulmustur
(p = 5.4 x 10e-14). Tahmin edilen etki, bu SNP ve bir digerinin (rs6968865) her biri igin allele basina giinde
0.2 fincan artisti.[PMID 21357676]. CYP1A2, kafeini pargalayan bir enzim igin talimatlar igerir. CT - (biraz)
artmis kahve tiiketimi ile iligkilendirilmistir. TT - (biraz) artmis kahve tiiketimi ile iligkilendirilmistir.

» Gen: MCM6 « rsiD: rs4988235 « Genotipiniz: G/G « Zigosite: homo_ref

Aciklama

Laktoz intoleransi, siit ve diger sit urlinlerinde bulunan bir seker olan laktozu sindirme yeteneginin
bozulmasi anlamina gelir. Bebeklikte, laktoz tipik olarak ince bagirsak duvarindaki hiicreler tarafindan
Uretilen laktaz adi verilen bir enzim tarafindan pargalanir. Ancak, bu enzimin Gretimi sitten kesilme
sirasinda veya sonrasinda durur ve insanlari da igceren gogu yetiskin memeli, laktozu etkin bir sekilde
sindiremeyecek hale gelir. Birincil laktaz eksikligi, laktazin sireksizligi olarak da bilinir, laktaz eksikliginin
en yaygin turdddr.

Ek Bilgi

rs4988235 CC genotipi, yetiskinlerde laktoz intoleransi ile iligkilidir. rs4988235 SNP'sindeki CC genotipine
sahip bireyler genellikle yetiskinlikte laktaz retmeye devam edemezler, bu da laktoz intoleransina yol
acgar. Bu intolerans, st driinlerinin tiiketilmesinin ardindan bagirsakta sindirilemeyen laktozun fermente
olmasi nedeniyle siskinlik, ishal ve karin agrisi gibi gastrointestinal semptomlar olarak kendini gdsterir.
Ote yandan, CT veya TT genotipine sahip bireylerin yasamlari boyunca laktaz iiretmeye devam etme
olasiligr daha yiiksektir; bu da onlara siit ve diger siit Griinlerini olumsuz etkiler olmadan sindirme imkani
tanir. TT genotipi, CT genotipine kiyasla yetiskinlikte siit sindirme yetenegdi acisindan daha yiiksek bir
olasilikla iligkilidir.
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ACTA2, ACTC1, ACVRL1, APC, APOB, ATP7B, BMPR1A, BRCAT, BRCA2, BTD, CACNA1S, CASQ2, COL3A1, DSC2, DSG2, DSP, DSP, ENG, FBN1, FLNC, GAA, GLA, HFE, HNF1A, KCNH2, KCNQ1, LDLR, LMNA, MAX, MEN1, MLH1, MSH2,
MSH6, MUTYH, MYBPC3, MYH11, MYH7, MYH7, MYL2, MYL3, NF2, OTC, PALB2, PCSK9, PKP2, PMS2, PRKAG2, PTEN, RB1, RET, RET, RET, RPE65, RYR1, RYR2, SCN5A, SCN5A, SCN5A, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SMAD3, SMAD4,
SMAD4, STK11, TGFBR1, TGFBR2, TMEM127, TMEM43, TNNI3, TNNT2, TNNT2, TP53, TPM1, TRDN, TSC1, TSC2, TTN, VHL, WT1, BAG3, DES, RBM20, TNNC1, TTR

Kardiyovaskiiler Hastaliklar (219 Gen)

ACTA2, ACTC1, APOB, BAG3, CASQ2, COL3A1, DES, DSC2, DSG2, DSP, FBN1, FLNC, GLA, KCNH2, KCNQ1, LDLR, LMNA, MYBPC3, MYH11, MYH7, MYL2, MYL3, PCSK9, PKP2, PRKAG2, RBM20, RYR2, SCN5A, SMAD3, TGFBR1, TGFBR2,
TMEMA43, TNNCT, TNNI3, TNNT2, TPM1, TRDN, TTN, ABCC6, ABCC9, ACTN2, ACVRL1, ADD1, AGT, AGTR1, AKAP9, ALG10B, ATP13A3, ATP1A2, ATP1B1, BMPR2, CACNATA, CACNA1C, CACNB2, CAV1, CAV3, CFC1, CRYAB, CSRP3,
CYP3AS5, DPP6, ECE1, EDNRA, EIF2AK4, ENG, ENPP1, ESR1, EYA4, FKTN, FOXF1, GATA4, GDF1, GDF2, GJAS5, GNAI2, GNAQ, GNB3, GPD1L, HCN4, HTRAT, JPH2, KCNAS5, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNJ2, KCNJ5, KCNK18, KCNK3,
LAMAA4, LDB3, LOX, MFAP5, MYH6, MYLK2, MY0Z2, NEXN, NOS3, NOTCH1, NPPA, PLN, PRKG1, PSEN2, PTGIS, RGS5, ROBO4, SCN1A, SCN1B, SCN3B, SCN4B, SDHA, SGCD, SMAD4, SMAD6, SMAD9, SNTAT, TAFAZZIN, TBX20, TCAP,
TGFB2, TLL1, TNF, VCL, ACE, ADRB1, ALPK3, ANGPT1, ANKRD1, APOA2, BAGS5, CALM3, CDH2, CFAP45, CFAP52, CIROP, COL4A1, COL5A1, COLGALTT, DZIP1, EPHB4, EPHX2, FHOD3, GATAS, GHR, HAAO, HS3ST6, KIF20A, KNGT1,
KYNU, LMOD2, MNS1, MYLK, MYOF, NADSYN1, NOTCHS3, PLG, PPCS, PPP1CB, PPPTR17, PRDM6, PSENT, RNF213, RPL3L, SMAD2, TBX1, THSD1, THSD4, TMPO, ACVR2B, ADA2, CALM1, CALM2, CCDC174, CFAPS3, CITED2, COLTA2,
COL4A2, CORIN, CRELD1, CTNNA3, DCHS1, F12, FLNA, GATAD1, GJA1, GLMN, JAG1, KCND3, LRP6, MED13L, MEF2A, MGAT2, MMP21, MYL4, MYPN, NKX2-5, NKX2-6, NODAL, NR2F2, NTSE, NUP155, PKD1L1, PRPH2, PUF60, RAF1,
RBM10, SCN2B, SCN9A, SERPING1, SHOC2, STOX1, TAB2, TECRL, TEK, TFAP2B, TGFB3, TKT, TNNI3K, ZFPM2

Endokrin ve Metabolik Hastaliklar (691 Gen)

BTD, GAA, OTC, ABCA1, ABCC8, ACADM, ACADVL, ACAT1, AGL, AGPAT2, AGXT, ALDH18A1, ALDOA, ALG1, ALGT1, ALG12, ALG2, ALG3, ALG6, ALG8, ALG9, ANOST, APOA1, APOA2, APOAS, APOC2, APOE, ARG, ASL, ASS1, ATADT,
ATP13A2, AUH, B4GALT1, BCKDHA, BCKDHB, BMP2, BSCL2, BTK, C190rf12, CACNA1S, CHD7, CIDEC, CLCN2, CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CLPB, COG1, COG4, COG5, COG6, COG7, COG8, CP, CPS1, CPT1A, CPT2, CTNS, CTSD, CTSF,
CYP11B1, CYP17A1, CYP21A2, DBT, DCAF17, DDB2, DLL3, DNAJC19, DNAJCS5, DOLK, DPAGT1, DPM1, DPM3, DUOX2, ELN, ENO3, EPHX2, ERCC2, ERCC3, ERCC4, ERCCS5, ERCC6, ERCC8, ETFA, ETFB, ETFDH, FA2H, FAH, FBLNS, FCSK,
FGF8, FGFR1, FTH1, FTL, FUT8, G6PC1, GALE, GALK1, GALT, GAMT, GATM, GBE1, GCDH, GCH1, GCK, GH1, GHR, GLB1, GLRA1, GLRB, GLUD1, GNAS, GNAS-AS1, GNE, GPHN, GPIHBP1, GRHPR, GRN, GYG1, HADH, HADHA, HADHB,
HAMP, HES7, HFE, HJV, HLCS, HMGCL, HOGA1, HPRT1, HSD3B2, HTRA2, HYMALI, IDUA, INS, INSR, IVD, IYD, KCNJ11, KCNJ5, KRTS5, LARST, LCAT, LDHA, LDLR, LDLRAP1, LEP, LEPR, LFNG, LIPE, LMBRD1, LMNA, LPL, LRMDA, MAN2C1,
MARST, MC1R, MCCC1, MCCC2, MCEE, MESP2, MFSD8, MGAT2, MMAA, MMAB, MMACHC, MMADHC, MMUT, MOCOS, MOCS1, MOCS2, MOGS, MPDUT, MPI, MTR, MTRR, NAGS, NEU1, NGLY1, NPC1, NPC2, NUDT15, OPA3, Oca.02,
PAH, PANK2, PAX8, PCCA, PCCB, PCSK1, PDET0A, PDE8B, PDX1, PFKM, PGAM2, PGM1, PHKA1, PHKA2, PHKB, PHKG2, PLA2G6, PLINT, PLPBP, PMM2, POFUT1, POGLUT1, POLH, POMC, PPARG, PPP1R17, PPT1, PRDX1, PROK2,
PROKR2, PSAP, PYGM, QDPR, RFT1, SCN4A, SDHA, SDHAF2, SDHB, SDHC, SDHD, SERAC1, SLC10A1, SLC16A1, SLC17A5, SLC22A12, SLC22A5, SLC25A13, SLC25A20, SLC2A1, SLC2A9, SLC35A1, SLC35C1, SLC37A4, SLC40A1,
SLC45A2, SLC5A2, SLC6AS, SLC6A8, SMPD1, SRD5A3, SRY, STAR, STX16, TAFAZZIN, TFR2, TIMMS0, TJP2, TPO, TPP1, TSHB, TSHR, TYR, TYRP1, VDR, WDR45, XDH, XPA, XPC, ZFP57, ABCB4, ABCD4, ACOX1, ADCY10, ADRB2, ADRB3,
AGRP, ALG13, ALKBH8, ALPL, AMPD3, ANGPTL3, APOB, APPL1, AQP7, ARSK, ATP1A1, ATP6AP2, AXL, BCAT2, BCHE, BNC1, C120rf4, C140rf39, C180rf32, CAMK2A, CAPN10, CARTPT, CCDC141, CCR5, CES1, CLDN16, CLPX, COA7,
CRAT, CREB3L3, CTH, CTSA, CYP2C8, DBH, DCT, DDOST, DIO1, DPM2, DPYS, DUSP6, EDEM3, EGR2, EIF3F, ENPP1, ERCC1, ESR2, F9, FEZF1, FGF17, FSHR, FTCD, GALM, GALNT2, GATAT1, GBA1, GCM2, GCSH, GDF9, GGT1, GHRL, GLS,
GNRH1, GPAA1, GPNMB, GRIA1, HAL, HCFC1, HNF4A, HSF2BP, IL2RA, IMPDH2, IRS4, KCNMB1, KDM5B, KRT18, LCT, LDHD, LHCGR, LINGO1, LRP5, MAFA, MAGT1, MAX, MCM6, METTL5, MPZ, MRPS22, MSH2, MSH4, MSHS5, MSH6,
MTHFS, NAA20, NAXD, NDNF, NHLH2, NKX2-5, NROB2, NUP107, ODC1, PANK4, PAX4, PCK2, PCSK9, PEX7, PIDD1, PIGB, PIGC, PIGH, PIGK, PIGP, PIGQ, PIGS, PMP22, PMS2, PRKACA, PRX, PTH, REPS1, RINT1, RSRC1, RUSC2, SDC3,
SEMASE, SERPINA7, SLC28A1, SLC36A2, SLC6A19, SLC6A20, SLCO1B1, SLCO1B3, SMAD6, SNCA, SNCB, SOHLH1, SPIDR, SPRY4, SQOR, SRA1, SSR4, STT3A, SUGCT, SUMO4, TAF13, TBC1D4, TBL1X, TCF12, TDO2, THAP11,
TMEM165, TMLHE, TPH2, TPMT, TREH, TRH, TRHR, TRMT1, TRPV6, TUSC3, TXNRD2, UCP3, USF1, UVSSA, WDR11, XRCC2, ZBTB11, ZNF143, ZSWIM7, A2M, AARS1, AASS, ABAT, ABCB11, ABCD3, ABHDS, ACADSB, ACOX2, ACP2,
ACY1, ADSL, AFP, AKT2, ALAD, ALAS2, ALB, ALDH4A1, ALDH6A1, AMACR, AMH, AMHR2, ANKH, AP2S1, AP5Z1, APC2, APOC3, APRT, ARSL, ASAH1, ATL1, ATL3, ATP6VOA2, ATP6V1A, ATP6V1E1, ATP8B1, BCO1, BLK, BLVRA, BMP15,
BPGM, BPNT2, CACNA1A, CACNATH, CAD, CAT, CAV1, CC2D1A, CCDC115, CD320, CEL, CEP19, CERS1, CETP, CHST3, CNNM2, COASY, COG2, CRADD, CRBN, CTLA4, CYP11B2, CYP19A1, CYP24A1, CYP2R1, CYP7B1, DCDC2, DCPS,
DCXR, DHCR24, DHTKD1, DIAPH2, DMGDH, DNAJC12, DNMT1, DPYD, DUOXA2, EBP, ECM1, EDC3, EEF1A2, EGF, ELOVLS, ELP2, EXOSC3, EXOSC8, EXT2, FBX031, FECH, FGF12, FIGLA, FMN2, FMR1, FOLR1, FOXL2, FSHB, FXYD2,
GABRBT1, GCLC, GK, GLI3, GLUL, GLYCTK, GM2A, GNA11, GNMT, GNRHR, GOT1, GPD1, GPX4, GRID2, GRIK2, GRIN2D, GRM1, GYS1, H6PD, HCN1, HFM1, HIBCH, HMGCS2, HMOX1, HNMT, HSD11B1, HYAL1, IDH2, IL31RA, IMPAT, ITPA,
KCNA2, KCNB1, KCNJ6, KHK, KISS1, KISSTR, KLF11, KYNU, L2HGDH, LBR, LDHB, LHB, LINST1, LIPC, LMAN2L, LTC4S, MAN1B1, MAOA, MBOAT7, MCM8, MCM9, MED23, METTL23, MKRN3, MLH1, MSMO1, NADK2, NBAS, NDSTT1,
NECAP1, NEUROD1, NOBOX, NR3C1, NSUN2, NUS1, OPLAH, PAPSS2, PCK1, PCNA, PDET1A, PEPD, PEX1, PEX6, PGAP1, PGK1, PIGN, PIGT, PNLIP, PNPLA2, POF1B, PPM1K, PPOX, PRKARTA, PRKCSH, PRLR, PRODH, PRPS1, PRSS12,
PSMC3IP, PYCR1, RADS50, RBCK1, RIPPLY2, RSPO1, SAR1B, SARDH, SC5D, SCP2, SEC63, SECISBP2, SERPINA6, SHPK, SLC16A12, SLCTA1, SLCTA3, SLCTA4, SLC24A5, SLC25A19, SLC26A2, SLC30A10, SLC34A1, SLC35A3, SLC39A14,
SLC4A4, SLC52A1, SLC6AT7, SLC6AY, SPINK1, SPTLCT, SPTLC2, SQSTM1, SRD5A2, ST3GAL3, ST3GALS5, STAG3, STT3B, SUMF1, SYCET, TAC3, TALDO1, TBXAST, TDP1, TECR, TG, THRB, TMEM199, TNIK, TPK1, TRAPPC9, TRPM6,
TSPYL1, TTR, UBAS5, UGT1A1, UPB1, UROCT1, VAC14, VPS33A, VRK1, WASHC4, WNT4, WWOX, ZC3H14, ZMPSTE24

Hematolojik Bozukluk (176 Gen)

ABCD4, ANKT1, C3, CD46, CDAN1, CDIN1, CFB, CFH, CFHR1, CFHR3, CFHR4, CFI, CYB5A, CYB5R3, CYBA, CYBB, ELANE, EPB41, EPB42, F10, F5, F8, F9, G6PC3, GATAT, GFI1, HAMP, HAX1, HBA1, HBA2, HBB, HBB-LCR, HJV, JAGNT,
KIF23, KLF1, KLKB1, LMAN1, LMBRD1, MCFD2, MMACHC, MMADHC, NCF1, NCF2, NCF4, PIK3CD, PIK3R1, PRDX1, PROC, PROS1, RPL11, RPL15, RPL18, RPL26, RPL27, RPL35, RPL35A, RPL5, RPS10, RPS15A, RPS17, RPS19, RPS24,
RPS26, RPS27, RPS28, RPS29, RPS7, SEC23B, SERPINC1, SLC11A2, SLC4AT1, SPTAT, SPTB, STEAP3, THBD, TMPRSS6, TSR2, VPS45, WAS, ATP11C, ATRX, BCAM, CALR, CASK, CLPB, CYBC1, EPHB2, EPX, F7, FGA, FGB, FGG, FLI1, FYBT,
GP1BA, GP1BB, GP9, GSR, HABP2, HBG1, HBG2, HOXAT1, HSCB, IKZF5, IL6R, IL6ST, ITGA2B, ITGB3, MECOM, PLA2G4A, PLAT, RACGAP1, RHCE, RHD, SH2B3, SH3KBP1, SLC39A7, SMARCD2, SPI1, TBXA2R, TCF3, TERT, TNFRSF13B,
TUBAS8, VWF, ZNF341, ABCB6, AICDA, AK1, ANO6, CD36, CD40, CD59, CDC42, CEBPE, CYCS, DHFR, F12, FCGR2C, FTL, GFI1B, GGCX, GP6, GPI, HRG, HSPA9, IFNG, IKBKG, JAK2, KCNN4, KNG1, MPL, MPO, NBEAL2, NT5C3A, P2RY12,
PIEZO1, PIGM, PLAU, PRKACG, RAC2, RASGRP2, RHAG, RPIA, SERPIND1, SERPINET, SERPINF2, SLFN14, STIM1, THPO, TPI1, TUBB1, UMPS, UNG, VKORC1
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