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— Yaygin Varyant (rs) Kardiyovaskdler Yatkinlik Raporu

@ HASTA - ORNEK - LABORATUVAR
HASTA John Doe RAPOR NO CVG-JD-2026-001
ORNEK NO GSA-2026-09-JD001 ORNEK TURU Bukkal stiriinti
GENOTIPLEME lllumina Global Screening Array v4 — GENOM SURUMU GRCh38
PLATFORMU -

ornek sablon
RAPOR TARIHI 18 Eyliil 2026 RAPOR TURU Yalnizca yaygin varyant (rs) genetigi
RAPOR DURUMU Ornek hasta — tiim genotipler

kurgusaldir

RAPORUN KAPSAMI

Bu belge, literatarde kardiyovaskuler ézelliklerle iligkilendiriimis segilmis yaygin genetik varyantlari raporlar. Klinik
oyku, aile 6ykusuy, laboratuvar élgima, klinik risk skoru, tani, tedavi énerisi veya monogenik hastalik tarama sonucu
icermez. Her sonug, bireysel bir hastalik 5ngérisunt degdil, populasyon duzeyindeki bir genetik iligkiyi tanimlar.

~ %A WA'
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Hakkinda / Bu Rapor &

Kardiyovaskuler ézellikler, cok sayida genetik varyantin ve genetik olmayan etkenlerin birlesik katkisini yansitir. Bu
rapordaki secilmis rs varyantlari; lipoprotein(a), LDL kolesterol, trigliserid metabolizmasi, koroner arter hastaligi yatkinhgs,
glukoz metabolizmasi, damar biyolojisi ve kalbin elektriksel 6zellikleriyle ilgilidir.

Rapor, her varyant i¢in yalnizca iki sonug alani kullanir:

- Geniniz ne yapar: gen veya boélgenin ilgili biyolojik rolu.
- Sonucunuz ne anlama geliyor: raporlanan genotipin kanita dayali yorumu.

Derecelendirmeler, bu paneldeki iligkinin géreli glictnu ve tekrarlanabilirligini tanimlar. Hastah@in gsiddetini, kesinligi, klinik
aciliyeti veya kardiyovaskuler zindeligi géstermez.

DERECELENDIRME OLCEGI
DERECE BU RAPORDAKI ANLAMI

* Kk %k k Dogrudan él¢llebilir bir kardiyovaskuler 6zellikle gugla
genetik iligki

* K %k k Biyolojik dnemi ortaya konmus, iyi tekrarlanmig yaygin
varyant iligkisi

* * Kk Bireysel etkisi ilimli, tekrarlanmus iligki

* % Bireysel 6ngéru degeri sinirli; genetik arka plan bilgisi

GIzLI - HASTA RAPORU S.02 - KARDiYO RISK
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ALANLARA GORE YAYGIN VARYANT PROFILI

GENETIK ALAN JOHN DOE'NUN YAYGIN VARYANT PROFILI DERECE

Lipoprotein(a) yatking LPA rs10455872'de yiiksek Lp(a) ile iligkili bir alel; * % Kk Kk Kk
rs3798220'de yaygin genotip

LDL-K / apoB yolu PCSK9'da p.Arg46Leu LDL dustiriici alel yok; yaygin * Kk Kk k
LDLR/APOB baglami; APOE £3/¢4 ile uyumlu ériintii

Trigliserid metabolizmasi APOAS rs662799 TT; LPL rs328'de daha diislik trigliserid * % K Kk
egilimiyle iligkili bir minér alel

Koroner hastalik genetigi Heterozigot 9p21 yatkinlik bélgesi ériintiisii ve disgiik * % Kk Kk
etkili MIA3 belirteci

Glukoz [ diyabet yatkinlig Bir TCF7L2 risk aleli ve ek diisiik etkili metabolik bélgeler * % Kk

Kan basinci genetigi Aday damar diizenleme bélgeleri; bireysel 6ngéru * %
degeri diigtik

Ritim 6zelligi genetigi Heterozigot 4q25/PITX2 atriyal fibrilasyon yatkinlik * * k

baglami; tanisal olmayan sodyum kanali belirtegleri

GIzLI - HASTA RAPORU S.03 - KARDiIYO RISK
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LPA Genetigi/ Yatkinlik A

Lipoprotein(a), kisaca Lp(a), apolipoprotein(a) tasiyan LDL benzeri bir partiktldir. Kandaki dzeyi blyk dlgtde LPA gen
boélgesindeki farklliklar tarafindan belirlenir.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN / BOLGE GENOTIP DERECE
rs10455872 LPA AG ooV
rs3798220 LPA cc oo

¥ rs10455872 — LPA Genotip: AG ov

GENINIZ NE YAPAR?
LPA, Lp(a) partikullerini tanimlayan bilegen olan apolipoprotein(a)'yi kodlar ve kandaki Lp(a) duzeyini buyuk élgide
belirler.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bir adet G aleli tagimaktadir. Populasyon ¢calismalarinda bu alel, daha yuksek Lp(a) dizeyleri ve artmig
koroner arter hastaligi yatkinhig ile iligkilendirilmistir. Lp(a) ile iligkili kardiyovaskuler risk igin en tutarli bildirilen yaygin
genetik sinyallerden biridir.

¥ rs3798220 — LPA Genotip: CC oo

GENINIZ NE YAPAR?
Bu LPA varyanti, apo(a) yapisini ve kandaki Lp(a) dizeyini dizenleyen ayni genomik bélgede yer alir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe yaygin CC genotipine sahiptir ve birgok kohortta daha yuksek Lp(a) ile iligkilendirilen minér aleli
tasimamaktadir. Bu sonug rs10455872 bulgusunu ortadan kaldirmaz; ¢inkut LPA bélgesindeki birden fazla SNP ve
yapisal farklilik Lp(a) biyolojisine katkida bulunur.

GIZLI - HASTA RAPORU S.04 - KARDIYO RISK
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LDL Reseptorii/ ve ApoB Yolu e

Bu bolum, LDL partikdllerinin karacigerden temizlenmesi, apolipoprotein-B partikil yapisi ve kalinti (remnant) lipoprotein
islenmesiyle ilgili genleri kapsar. Listelenen varyantlar yaygin belirteglerdir; ailesel hiperkolesterolemi testi degildir.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN GENOTiP DERECE
rs11591147 PCSK9 GG ve
rs2228671 LDLR cc

rs693 APOB AG

rs429358 APOE TC ve
rs7412 APOE ccC v

e rs11591147 — PCSK9 (p.Arg46Leu) Genotip: GG oo

GENINIZ NE YAPAR?
PCSK9, karacigerdeki LDL reseptérlerinin geri ddnusimund kontrol eder. DUgUk PCSK9 aktivitesi, karaciger hucresi
yuUzeyinde daha fazla reseptdr birakir ve LDL partikullerinin temizlenmesini kolaylastirir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe homozigot GG'dir ve dogal olarak LDL dusUrticu etki gdsteren p.Arg46Leu varyantini kodlayan T alelini
tasimamaktadir. Genig kohortlarda T aleli daha dusuk LDL-K ve daha duguk koroner kalp hastalid riskiyle
iligkilendirilmistir. GG bu bdlgede referans/yaygin genotiptir; patojenik bir PCSK9 varyantinin kaniti degildir.

¥ rs2228671 — LDLR Genotip: CC v

GENINIZ NE YAPAR?
LDLR, LDL partikdllerinin plazmadan, baslica karaciger tarafindan reseptér aracili temizlenmesinden sorumlu hicre
yUzeyi reseptdérinu kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe, LDL-K ile iligkili bu bélgede yaygin genotip olan CC'yi tagimaktadir. LDLR i¢inde veya yakinindaki yaygin
farkliliklar LDL-K'de kuguk ortalama farklara katkida bulunabilir; ancak bu genotip patojenik bir LDLR varyantini ne
gosterebilir ne de diglayabilir. Patojenik LDLR varyantlari, ailesel hiperkolesteroleminin basglica molektler nedenidir.

& rs693 — APOB Genotip: AG v

GENINIZ NE YAPAR?
APOB, LDL, IDL, VLDL ve diger aterojenik partikullerin zorunlu yapisal proteini olan apolipoprotein B'yi Uretir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu yaygin APOB lipid belirtecinde her alelden birer kopya tasimaktadir. Bu bélge, total kolesterol ve LDL-K'de
populasyon duzeyinde kuguk kaymalarla iligkilendirilmistir. Bu genotip, ailesel defektif apoB'ye yol agan nadir patojenik
APOB varyantina esdeger degildir.

GIZLI - HASTA RAPORU S.05 - KARDIYO RISK
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¥ rs429358 — APOE Genotip: TC voe

GENINIZ NE YAPAR?

APOE, kalinti lipoproteinlerin karaciger reseptoérleri araciligiyla alinmasini ve temizlenmesini saglayan apolipoprotein
E'yi kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

rs7412 ile birlikte bu sonug, APOE haplotipinin belirlenmesine katkida bulunur. rs429358'deki TC sonucu, belirtilen alel
yoénelimi altinda €4 ile iliskili bir alelle uyumludur. Tek basina degil, rs7412 ile birlikte yorumlanmalidir.

e rs7412 — APOE Genotip: CC vov

GENINIZ NE YAPAR?
Bu APOE kodlayici bélgesi, rs429358 ile birlikte kalinti partikil metabolizmasini etkileyen £2/¢3/e4 haplotip yapisina
katkida bulunur.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

rs429358 TC ile birlikte degerlendirildiginde genotip érdnttsu, haplotip fazi ve alel yénelimi dogrulanmasi kosuluyla
APOE £3/e4 haplotipiyle uyumludur. 4 ile iligkili haplotipler, ortalamada €3/e3'e gére daha az elverigli LDL kolesterol
islenmesiyle iligkilidir; etkinin baydklugu bireyler ve populasyonlar arasinda énemli digtde degisir.

GIZLI - HASTA RAPORU S.06 - KARDIYO RISK



-_— o
s TRIGLISERIDLER VE KALINTI PARTIKULLER SP\"

GEN Al

Trigliserid Metabolizmasi / Yolak T —

Bu gruptaki genler, trigliseridden zengin lipoproteinlerin Gretimi, pargalanmasi ve karacigerdeki metabolik dizenlemede
rol alir.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN GENOTiP DERECE
rs662799 APOAS T oV

rs328 LPL CG o
rs3135506 APOAS5 GG

rs1260326 GCKR cT

e rs662799 — APOAS5 Genotip: TT oo

GENINIZ NE YAPAR?
APOADb, trigliseridden zengin lipoproteinlerin metabolizmasini ve temizlenmesini destekler; plazma trigliserid duzeyinin
énemli bir dizenleyicisidir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu bélgede TT'dir ve birgok populasyonda daha yuksek trigliseridlerle iliskilendirilen C alelini tagimamaktadir.
Genis kapsamli ortak bir analiz, her C alelini yaklasik %16 daha yuksek trigliserid ve koroner kalp hastalidi riskinde ilimli
bir artigla iliskilendirmistir.

¥ rs328 — LPL(Ser447Ter) Genotip: €6 oo

GENINIZ NE YAPAR?
LPL, dolasimdaki silomikron ve VLDL partikulleri igindeki trigliseridleri pargalayan lipoprotein lipaz enzimini Uretir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu belirtegte minér alelden bir kopya tasimaktadir. Bu alel populasyon ¢calismalarinda daha dusguk trigliserid
ve daha yuksek HDL-K ile iligkilendirilmistir; bu da trigliseridden zengin partikdllerin daha verimli temizlenmesiyle
uyumludur.

& rs3135506 — APOAB5 Genotip: GG v

GENINIZ NE YAPAR?
Bu kodlayici APOA5S varyanty, trigliseridden zengin lipoprotein metabolizmasina katilan bir proteini etkiler.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe yaygin GG genotipine sahiptir. Bu boélgedeki diger aleller trigliserid farkliliklaryla iligkilendirilmistir; ancak
bildirilen etki btyukltkleri galisma populasyonlari arasinda farklilik gésterir. Bu sonug ayri ve bagimsiz bir risk sonucu
degil, APOA5 yolagi icinde destekleyici bilgidir.

¥ rsl260326 — GCKR Genotip: CT v

GENINIZ NE YAPAR?
GCKR, karaciger hucrelerinde glukokinaz aktivitesini dizenler ve karacigerdeki glukoz metabolizmasi ile trigliserid
sentezi arasindaki dengeyi etkiler.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe heterozigot CT genotipini tagimaktadir; bu genotip genetik iliski galismalarinda trigliserid ve glukozla iligkili
ozelliklerde kuguk ortalama farklarla iliskilendirilmistir. Etkisi ihmhidir ve belirli bir hastalik mekanizmasindan ¢gok genel
metabolik zemini yansitir.

GIZLI - HASTA RAPORU S.07 - KARDIYO RISK
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Koroner Hastalik / Genetik Zemin T

Koroner arter hastaligi poligenik (gok genli) bir dzelliktir. Agagidaki varyantlar, genom gapinda iligkilendirme
calismalarinda belirlenmis temsili yaygin bélgelerdir; dogrulanmig bir koroner arter hastaligr poligenik risk skoru
olusturmaziar.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN / BOLGE GENOTIP DERECE
rs10757274 9p21 [ CDKN2B-AS1 bélgesi AG ve
rs1333049 9p21 [ CDKN2B-AS1 bélgesi GC (1 )
rs4977574 9p21 [ CDKN2B-AS1 bélgesi AG
rs17465637 MIA3 A6

¢ rs10757274 — 9p21/ CDKN2B-AS1bélgesi Genotip: AG o

GENINIZ NE YAPAR?
Bu kodlamayan 9p21 bélgesi, damar hucresi cogalmasi, hicre yaglanmasi ve atar damar duvari biyolojisinde rol
oynayan CDKN2A, CDKN2B ve CDKN2B-AS1 duzenleyici bdlgesinin yakininda yer alrr.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe AG tagimaktadir; yani riskle iligkili alelden bir kopyasi vardir. 9p21 bélgesi, koroner arter hastaligiyla en
tekrarlanabilir yaygin genetik iligkilerden biridir. Erken dénemde tekrarlanan ¢galigmalar, heterozigot tastyicilarda
koroner hastalik yatkinhginda ilimh bir géreli artis, homozigot risk genotiplerinde ise ortalama olarak daha buyuk bir
iligki bildirmistir.

e rsl333049 — 9p21/ CDKN2B-AS1bélgesi Genotip: 6GC e

GENINIZ NE YAPAR?

Bu belirteg, rs10757274 ile ayni 9p21 duzenleyici araliginda yer alir ve koroner arter hastaligiyla iligkili daha genig
haplotipi izler.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu boélgede heterozigot GC genotipine sahiptir. Bu sonug bir 9p21 koroner yatkinlik haplotip sinyalinin varhigini
destekler; ancak bu belirtecler baglanti dengesizligi nedeniyle birbiriyle iligkili olabileceginden rs10757274'ten ayri
sayllmamalidir.

¥ rs4977574 — 9p21[ CDKN2B-AS1bélgesi Genotip: AG v

GENINIZ NE YAPAR?
Bu varyant, kromozom 9p21 koroner hastalik bélgesindeki bir bagka yaygin belirtegtir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe, genom ¢apinda iligkilendirme verilerinde koroner hastalikla iligkili alelden birini iceren AG genotipini
tasimaktadir. Yorumu, ayni 9p21 bélge éruntisini destekler niteliktedir ve ek, bagimsiz bir koroner risk kategorisi
olugturmaz.

¥ rsl7465637 — MIA3 Genotip: AG v

GENINIZ NE YAPAR?

MIA3, hicre ici tagima ve hucre digi matriks biyolojisinde rol alan melanoma inhibitdr aktivite ailesi Gyesi 3 proteinini
kodlar. Bu bélge, koroner arter hastaligi genetik iligkilendirme ¢alismalarinda tanimlanmugtir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe heterozigot AG'dir. Varyant, koroner arter hastaligi yatkinidiyla kigtk ancak tekrarlanmig bir yaygin varyant
iliskisine katkida bulunur; dsutk etkili poligenik zemin olarak yorumlanmasi uygundur.

GIZLI - HASTA RAPORU S.08 - KARDIYO RISK
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Tip 2 Diyabet / Yatkinlik Baglami e

Asagidaki belirtecler kan sekeri dizenlemesi, insulin salinimi veya tip 2 diyabet yatkinligiyla iligkilidir. Yaygin varyantlardir
ve metabolik bir tani koymaziar.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN GENOTiP DERECE
rs7903146 TCF71L2 T ve
rs12255372 TCF7L2 GT

rs1801282 PPARG CG

rs7756992 CDKAL1 AG

& rs7903146 — TCF7L2 Genotip: CT oo

GENINIZ NE YAPAR?

TCF7L2, pankreas beta hicresi iglevi, inkretin sinyali ve insulin salinimiyla ilgili transkripsiyon yolaklarini dizenler.
SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe CT tasimaktadir; yani baytk genom ¢apinda ¢aligmalarda artmisg tip 2 diyabet yatkinli@iyla iligkilendirilen
alelden bir kopyasi vardir. By, en tutarl bicimde tekrarlanmis yaygin diyabet bélgelerinden biridir; ancak tanisal bir
sonug degil, olasihga dayali bir iligkidir.

e rs12255372 — TCF7L2 Genotip: 6T v

GENINIZ NE YAPAR?

Bu TCF7L2 belirteci, kan sekeri dizenlemesini ve beta hicre iglevini etkileyen ayni gen boélgesinde yer alir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe, populasyon ¢alismalarinda iimli tip 2 diyabet yatkinligiyla iliskilendirilen GT genotipini tasimaktadir. Bu
belirteg rs7903146 ile iliskili olabileceginden, bagimsiz bir bulgu dedil, ayni yolaktan gelen eslik eden bir sinyal olarak
degerlendirilmelidir.

¥ rs1801282 — PPARG (Prol2Ala) Genotip: CG v

GENINIZ NE YAPAR?
PPARG, yag hucresi farklilagmasini, yag depolanmasini ve insdlin duyarlihdi yolaklarini dtzenler.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe Prol2Ala bélgesinde heterozigot CG'dir. Varyant, insulin duyarliligi ve tip 2 diyabet yatkinhgr agisindan yaygin
olarak incelenmistir; ancak etkinin yont ve buydklugu kohortlar ve maruziyet kosullari arasinda farklilik gésterebilir. Bu
genotip ihmli bir metabolik genetik baglami temsil eder.

¥ rs7756992 — CDKALI Genotip: AG

GENINIZ NE YAPAR?
CDKALI, pankreas beta hlcresi islevi ve insulin salinimi biyolojisiyle iligkilidir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?
John Doe bu yaygin tip 2 diyabet yatkinlik bélgesinde AG tagsimaktadir. Bireysel etki bayuklugu kaguktur; bu nedenle bu
belirteg dusuk agirlikh poligenik metabolik baglam olarak raporda yer almaktadir.

GIZLI - HASTA RAPORU S.09 - KARDIYO RISK
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Kan basinci ve endotel iglevi blyuk dlgtude poligeniktir. Bu varyantlar biyolojik baglam saglamak amaciyla dahil

edilmistir ve bireysel 6ngért degerleri sinirlidir.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN GENOTIP DERECE
rs699 AGT AG
rs5186 AGTRI AC
rs1799998 CYPIIB2 TC
rs1799983 NOS3 GT

& rs699 — AGT Genotip: AG

GENINIZ NE YAPAR?

AGT, renin—anjiyotensin—aldosteron sistemindeki anjiyotensin peptitlerinin 6nclsu olan anjiyotensinojeni kodlar.
SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu aday kan basinci bélgesinde heterozigot AG'dir. Kan basinci 6zellikleriyle iligkiler bildirilmistir; ancak
belirtecin bireysel 6ngéru degeri dusuktur ve etki tahminleri populasyonlar arasinda degiskendir.

& rs5186 — AGTRI Genotip: AC

GENINIZ NE YAPAR?
AGTRI, damar daraltici ve sodyum tutucu sinyalleri ileten anjiyotensin Il tip 1 reseptérunt kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?
John Doe bu aday damar dizenleme belirtecinde AC genotipine sahiptir. Mevcut iligkiler, bireysel bir kan basinci
fenotipi veya ilag yanit profili gikarmak igin yeterince spesifik degildir.

¥ rs1799998 — CYPIIB2 Genotip: TC

GENINIZ NE YAPAR?
CYP11B2, aldosteron Uretimindeki son enzim olan aldosteron sentazi kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?
John Doe bu promotér bélgesi belirtecinde TC tagsimaktadir. Kan basinci dizenlemesiyle iligkili olarak incelenmistir;
ancak primer aldosteronizm, hipertansiyon veya mineralokortikoid fazlahgini tanimlamaz.

e rsl799983 — NOS3 Genotip: GT

GENINIZ NE YAPAR?

NOS3, damar sinyali ve endotel dizenlemesi igin nitrik oksit Greten endotel nitrik oksit sentazi kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe bu yaygin kodlayici belirtegte GT tagimaktadir. Endotel ve damar &zellikleriyle iligkiler bildirilmistir; ancak etki
kaguktur ve endotel iglev bozuklugu ya da kardiyovaskuler hastalik durumu gikarmak icin yeterli degildir.
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Yaygin Ritim Ozellikleri / Baglam e

Asagidaki yaygin varyantlar, kalbin elektriksel 6zellikleri veya atriyal fibrilasyon yatkinhigyla iligkilendirilmistir. Kalitsal
aritmi sendromlarini tanilamazlar.

BU BOLUMDEKI VARYANTLAR

RS GEN / BOLGE GENOTIP DERECE
rs2200733 4q25 CcT ")
rs6800541 SCNIOA [ SCN5A bélgesi cc

rs1805124 SCN5A cc

& rs2200733 — 4q25 (PITX2 yakint) Genotip: CT v

GENINIZ NE YAPAR?

Bu bolge, kalp gelisimi ve sol kulakgik elektrofizyolojik biyolojisinde rol alan bir transkripsiyon faktéri olan PITX2'nin
yakininda yer alir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?

John Doe CT tagsimaktadir; yani genom ¢apinda iligkilendirme ¢alismalarinda atriyal fibrilasyon yatkinligryla
iliskilendirilen alelden bir kopyasi vardir. iligki tekrarlanabilir niteliktedir; ancak bir kiside atriyal fibrilasyon tanisi koymaz
veya ne zaman ortaya gikacagini dngérmez.

¥ rs6800541 — SCNIOA [ SCN5A bélgesi Genotip: CC

GENINIZ NE YAPAR?
SCNI0A/SCN5A genomik bélgesi kalp sodyum kanali dizenlenmesini etkiler ve EKG iletim &zellikleriyle iligkilendirilmigtir.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?
John Doe bu belirtegte yaygin CC genotipine sahiptir. Sonug bir iletim bozuklugu, EKG fenotipi veya kalitsal sodyum
kanal hastaligr géstermez.

¥ rs1805124 — SCNBA Genotip: CC

GENINIZ NE YAPAR?
SCNBA, kalp kasindaki elektriksel iletimin merkezinde yer alan ana kalp sodyum kanalinin alfa alt birimini kodlar.

SONUCUNUZ NE ANLAMA GELIYOR?
John Doe bu yaygin kodlayici polimorfizmde CC tasimaktadir. Bu yaygin sonug patojenik bir SCN5A varyantina esdeger
degildir ve Brugada sendromu, uzun QT sendromu veya kalitsal aritmi bulgusu olarak yorumlanamaz.
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https://pmc.ncbi.nlm.nih.gov/articles/PMC5837489/
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Morrison AC, et al. Associations of lipoprotein lipase gene polymorphisms with longitudinal plasma lipid trends in young
adults. Circulation: Cardiovascular Genetics. 2010
https://www.ahajournals.org/doi/10.1161/CIRCGENETICS.109.913426
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Sinirhiiklar / Kopsam e

01 Bu rapor yalnizca yaygin varyantlari kapsar; klinik 6ykd, laboratuvar, fenotipleme, tani veya tedavi belgesi
degildir.

02 Bu rapordaki higbir SNP; koroner arter hastalgi, hiperkolesterolemi, hipertansiyon, diyabet, kardiyomiyopati,
kalitsal aritmi sendromu veya aortopati tanisi koymaz ya da bunlari diglamaz.

03 Listelenen belirtegler dogrulanmig bir kardiyovaskuler poligenik risk skoru olusturmaz. Klinik bir poligenik risk
skoru; adi belirlenmis bir skor, tanimli agirliklar, genom striima uyumu, dogrulanmig imputasyon/kalite
kontrol ve kékene duyarli kalibrasyon gerektirir.

04 9p2l1ve iki TCF7L2 varyanti dahil, ayni bélgeden gelen iligkili belirtegler birbirinden bagimsiz risk bulgulari
degildir.

05 Genetik etki tahminleri kdken, cinsiyet, yas, cevre ve gen-gen etkilesimine gére farklilik gésterebilir.

06 SNP dizisi (SNP-array) testi, monogenik kardiyovaskuler hastaliklarla iligkili birgok nadir patojenik varyanti,
kopya sayisi degisimini veya diger genomik degisiklikleri degerlendirmez.
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