BIOD:ECODE

SORUMLU TIBBi GENETIK

TANI MERKEZI
KLiNIK FARMAKOGENOMIK
HASTA VE NUMUNE KUNYESi
Ad, soyad Ornek Hasta Protokol / érnek
T.C. kimlik no Numune tird Periferik kan (K3-EDTA)
Dogum / cinsiyet Numune kabul
isteyen hekim Rapor tarihi
Panel Twist BODECODE PGx V2 - 67 lokus - GRCh38
Bu hastada 28 ilac icin standart x 16 atternatt iac
bl L]
doz uygun degildir. 25 dorayer
* 7 klinik rehberlik
Ayrintili Sneriler bélim sayfalarinda tam kilavuz metniyle verilmistir.
301 ilag veilag grubu degerlendirildi
HASTANIN GENOTIPi
| cypape | cypaci9 | sLcoi1 | cyp3as | ueTiad CYP2C9 DPYD
*1x2/*1 *1/%17 *1/*5 *1/%*3 *1/%28 "/ *1/*%1
Ultra Hizli Metab. Hizli Metab. Azalmig Fonksiyon Ekspresor (kismi) intermediate Metab. ~ Normal Metab. Normal Metab.

AS 3,0

EYLEM GEREKTIREN ILAGLAR

X Kodein CYP2D6
X Tramadol CYP2D6
X Ondansetron CYP2D6
X Amitriptilin CYP2D6
X Simvastatin SLCO1B1
A Takrolimus CYP3A5
A Atorvastatin SLCO1B1
@ Essitalopram CYP2C19

+20ila¢ daha — tamami bélim sayfalarinda

BU YORUMU DEGISTIREBILECEK DURUMLAR

tam metinler bélim sayfalarinda

Alternatif ilac dislin CPIC
Alternatif ilag disin CPIC
Alternatif ilag dusilin CPIC
Alternatif ilac dislin CPIC
Alternatif ilag disin CPIC
Doz ayari CPIC
Doz ayari CPIC
Klinik rehberlik CPIC

B Fenokonversiyon — Bu raporun 9 ilaci, yine bu rapordaki baska bir ilacin genotipe dayali hikmini degistirebilir.

m Otorite farki — 4 ilagta CPIC, DPWG ve FDA ayni genotip icin farkli hilkiim veriyor.

Béliim sayfalarinda: bu hastada bulunanlar - genotip profili - eylem gerektiren ilaglarin tam kilavuz metni - alfabetik ilac dizini - otorite farklari - analiz kapsami, yontem ve

kaynak yonetisimi.

Arastirma amagli - IVD onayli degildir. Klinik karar destek aracidir; tani, 6ykd, eslik edenilaclar ve hekim muhakemesiyle birlikte yorumlanmalidir.

KLINIK OZET
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BIOD:ECODE

KLiNiK FARMAKOGENOMIK - CLINICAL PHARMACOGENOMICS

02 Genotip profili

GENOTIP PROFiLI

Fenotip terminolojisi gen sinifina géredir: metabolize edici, tastyici fonksiyonu, ekspresér, risk aleli.

METABOLIZE EDIiCi ENZIMLER

Zayif

CYP2D6
*1x2/*1

CYP2C19
*1/*17

UGT1A1
*1/*28

NAT2
*4/%5

CYP2C9
*1/*1

CYP2B6
*1 /%1

CYP3A4
*1 /%1

DPYD
*1 /%1

TPMT
*1 /%1

NUDT15

*1/*1

TASIYICI FONKSIYONU

Zayif

SLCO1B1
*1/%5

ABCG2
rs2231142 G/G

intermediate

Azalmis

EKSPRESOR - DOZLAMA ALGORITMASI - HLA

CYP3A5 *1/*3

VKORC1 -1639 G/A

CYP4F2 *1/*1

HLA-B *15:02 - *57:01 - *58:01

HLA-A *31:01

GENOTIP PROFiILI

Ekspresor (kismi)

Fenotip atanmaz

Fenotip atanmaz

Risk Aleli Negatif

Risk Aleli Negatif

Normal

Hizl Ultra Hizli

' Ultra Hizli Metabolize Edici - AS 3,0

o Hizli Metabolize Edici

intermediate Metabolize Edici

intermediate Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Metabolize Edici

Normal Artmis

Azalmis Fonksiyon

o Normal Fonksiyon

CPIC “Normal” terimi ekspresor demektir
Varfarin dozlama algoritmasinda kullanilir
Varfarin dozlama algoritmasinda kullanilir
Tum tipleme ¢6ziimlerinde ortak

Tum tipleme ¢dzlimlerinde ortak
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BIODECODE KLINIK ALANLAR

KLiNiK FARMAKOGENOMIK - CLINICAL PHARMACOGENOMICS

08 Kardiyoloji

6 ilacta eyleme doniik bulgu. Her kartta hiikim, hangi genden geldigi ve tam kilavuz metni bir arada.

Simvastatin X Alternatif ilag

SLCO1B1 CPICkilavuzu Lipid disuricu ilaclar

CPIC SLCO1B1

istenen etkinlige bagli olarak alternatif bir statin recete edin. Simvastatin tedavisi gerekiyorsa, dozu <20 mg/giin ile sinirlayin.

DPWG SLCO1B1

Alternatif bir ila¢ secin. Statin kaynakli miyopati icin ek risk faktorlerini goz dniinde bulundurun.

SLCO1B1 PA166264281 - PMID 35152405

Atorvastatin A Doz ayari

SLCO1B1 CPICkilavuzu Lipid dustrici ilaglar

CPIC SLCO1B1
Atorvastatin icin <40 mg baslangic dozu olarak recgete edin ve dozlari hastaliga 6zgl kilavuzlara gére ayarlayin. Recete yazan kisi,
ozellikle 40 mg doz icin miyopati riskinin artabileceginin farkinda olmalidir.

SLCO1B1 PA166264281 - PMID 35152405

I(lopidOgFEI e Standart doz

CYP2C19 CPICkilavuzu Antitrombotik ilaglar

CPIC CYP2C19
Klopidogrel disindiliyorsa standart dozda (75 mg/giin) kullanin.

CYP2C19 - PMID 35034351
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BIOD:ECODE

KLiNiK FARMAKOGENOMIK - CLINICAL PHARMACOGENOMICS

01 Bu hastada bulunanlar

Yildiz alel ¢agrisinin disinda kalan &l¢lilmis bulgular: HLA risk alelleri, CYP2Dé degerlendirmesi ve fonksiyon

kaybi taramasi.

HLA RiSK ALELLERI 5alel tarands - 0 pozitif - 5 negatif
Alel Durum ilgili ilag Kaynak

B*57:01 @ negatif abakavir CPIC A

B*15:02 @ negatif karbamazepin, okskarbazepin, fenitoin CPIC A

A*31:01 @ negatif karbamazepin CPIC A

B*58:01 @ negatif allopurinol CPIC A

B*13:01 @ negatif dapson DPWG / literatir

CYP2D6 — DEGERLENDIRME

Diplotip (en olasi) *1x2/*1

Fenotip (CPIC) Ultra Hizli Metabolize Edici - aktivite skoru 3,0

Derinlik orani 1,46 — kopya sayisi artisiyla uyumlu

Alternatif senaryo *1/*1 (AS 2,0 - Normal Metabolize Edici) — kopya sayisi kisa okuma verisiyle kesinlestirilemedi
Hiikmii degisen ilaclar Kodein, Tramadol, Ondansetron, Amitriptilin

Kesin sinif icin CYP2Dé'ya 6zgii dogrulayici test (MLPA veya uzun okuma) dnerilir.

FONKSIYON KAYBI (LOF) TARAMASI 41 gen - 280 missense varyant skorland;

Bu bolim fenotipi degistirmez; yildiz alel disi varyantlarin islevsel etkisi cogu zaman dogrulanmamistir.

CYP2C8 p.Gly365Ser Heterozigot Belirsiz (VUS) <%0,01
ACMG PM2 - lab. ACMG puani +2 - AlphaMissense 0,41
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