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Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi

RAPORDA KULLANILAN TERIMLER VE KISALTMALAR

Kopya sayisi degisikligi (KSD): Copy number variation (CNV).

Kazang: Gain. Kopya sayisinda artis (duplikasyon) ile olusan KSD.

Kayip: Loss. Kopya sayisinda azalma (delesyon) ile olusan KSD.

Benin (B): Benign. Toplumda sik gérilen (>%1), basvuru klinidi ile iliskili olmadigi
dislnilen kopya sayisi degisikligi.

Muhtemel benin (MB): Likely Benign. Basvuru klinigi ile iliskili olmadigina dair veriler
bulunan fakat iyi huylu oldugu kesin kanitlanamamig kopya sayisi degisikligi.

Klinik 6nemi belirsiz (KOB): Variant of uncertain siginificance (VUS). Klinik dnemi
bilinmeyen kopya sayisi degisikligi.

Muhtemel patojenik (MP): Likely Pathogenic. Basvuru klinigi ile iliskili olduguna dair
veriler bulunan fakat hastalia sebep oldugu kesin olarak kanitlanamamis kopya sayisi
degisikligi.

Patojenik (P): Pathogenic. Basvuru klinigi ile iliskili oldugu distnulen, hastalida yol actigi
kesin kanitlanan kopya sayisi degisikligi.

Copy-number Variant (CNV): Kromozom materyalinde meydana gelen germ hiicresi
(germ line) kazanim (gain) veya kayiplar (loss) ifade eder.

Copy-number Abnormality (CNA): Kromozom materyalinde meydana gelen neoplastik
hastaliklarda goriilen kazanim (gain) veya kayiplari (loss) ifade eder.

Copy-number Change: CNV ve CNA'nin ikisini de kapsar.

Region of homozygosity (ROH): Germ hiicresi allelik dengesizligi (homozigositeyi)
ifade eder.

Copy-neutral loss of heterozygosity (LOH): Akkiz (acquired) allelik dengesizligi
(homozigositeyi) ifade eder (PMID: 34131312).

DGV, DECIPHER veritabanlarinda bildirilen, incelenen 6érneklerin en az %50’si ile ortlsen,
ortismeyen alani 100kb'nin altinda olan bildirimler ve ClinGen Dosage Sensitivity
puanlamasi sonucunda klinik énemi olabilecek KSD raporun sonu¢ kisminda ve tabloda
bildirilmistir.

Clingen dosage sensitivity HI (Haploinsufficiency)/TS (Triplosensitivity)
puanlama:

3 - Sufficent evidence - pathogenic

2 - Emerging/some evidence - likely pathogenic or uncertain

1 - Little/limited evidence - uncertain

0 - No/insufficient evidence - uncertain or likely benign

40 (DSU) - Dosage sensitivity unlikely — benign

30 (AR) - Autosomal recessive

pLI: Probability of Loss-of-function Intolerance

-Null, where observed = expected (LoF variation is tolerated)

-Recessive, where observed <50% of expected (heterozygous LoFs are tolerated)
-Haploinsufficient, where observed <10% of expected (heterozygous LoFs are not
tolerated)

pPHI (or %HI): Probability of being a haploinsufficient gene
-High ranks (e.g. 0-10%) indicate a gene is more likely to exhibit haploinsufficiency.
-Low ranks (e.g. 90-100%) indicate a gene is more likely to NOT exhibit haploinsufficiency.
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Dozaj sensitif [Haploinsufficient (HI), Triplosensitive (TS)] gen icermeyen kopya sayisi
degisiklikleri 6zel durumlar disinda raporlanmamistir. Mikrodizileme (microarray)
analizinde nokta mutasyonlari, kliglik delesyonlar/duplikasyonlar, distk oranli mozaiklik
durumlari, dengeli kromozomal degisiklikler saptanamamaktadir. Prob icermeyen
sentromerik, telomerik, satellite ve heterokromatin boélgeler dederlendirilememektedir.
Hastanin klinik bulgularina gére tibbi genetik uzmani testin tekrarlanmasini, baska testlerle
dogrulanmasini veya aile taramasi yapilmasini dnerebilir. Postnatal érneklerde B, MB, KOB;
prenatal 6rneklerde ise KOB KSD ézel durumlar disinda raporlanmamaktadir.
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