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Nadir Hastaliklarin Genetik
Tanisi icin Gelistirilmis
Yapay Zeka Destekli

Biyoinformatik Analiz
Platformu




Tum genetik tani streci adimlari
cevrimici Gene2Var platformundan izlenebilir!

Hekim verileri
Gene2Var
platformuna
tanimlanir. Numune
tasima kitleri

hekimlere gonderilir.

B

Hekim Gene2Var
lizerinden test
talebinde bulunur

Biyolojik numune Yeni Nesil Dizileme Yapay zeka temelli
kargo/kurye hastaliga 6zel, biyoinformatik
tarafindan teslim standardize edilmis analiz
alinir. ve onaylanmis, ve medikal genetik
kullanima hazir rapor dakikalar
Gene2Info kitleriyle icinde hazrlanir.
yetkili
laboratuvarlarimizda
yapilir.

insandan bagimsiz ve standartlastinlmis siireg

Medikal genetik
rapor ¢evrimigi
olarak hekime

ulastirilir.
Hekim isterse mobil
telefonunda da
raporu
goriintileyebilir.

Hekimler 6nceki
raporlara ve test
bilgilerine erisebilir,
arama yapabilir.




Numune tasima kitleri

Tiirkiye Tibbi Cihaz Yonetmeligine ve AB
Kriterlerine Yasal Uyumlu

Hastalik riski olan hastalar hekim tarafindan belirlenir.
Hastalarin biyolojik numuneleri Turkiye Cumhuriyeti Saglhk
Bakanlig tarafindan yayinlanan In Vitro Tani Amagl Tibbi
Cihaz Yonetmeligi’'ne ve AB mevzuatina uygun, CE isaretli,
yuksek kalite ve glivenlik standartlarinda hazirlanan
Gene2Info numune tasima kitleriyle laboratuvarlara
ulastirilir.

e Kan Tupu & DBS Kart Kiti

* OnamFormu

« Seffaf Kilitli Poset

* DBS Kart icin Nem Tutucu

* Kan Tupu igin Emici Bez

e Kit Kullanim Talimatlari ve Videolari
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Gene2Var nasil fark yaratiyor?

Tani Siirecinin Tum Paydaslarini Tek Bir Platformda bulusturur, sponsor ilag firmasina
yonetim kolayligi saglar.

Standart Test Siiregleri ile biyolojik 6rnekler standart kalitede alinir. Ek test
ihtiyaclari en aza indirilir.

Hastaliga 6zel standardize algoritmalar ve yapay zeka kullanilarak biyoinformatik
analiz surecleri hizlandirilir ve test glivenilirligi en ylksege cekilir.

Hekimle Siirekli iletisim kurulmasi ve gercek zamanli numune takibi sayesinde
hekime ihtiyaci oldugunda ulagsma ve destek verebilme olanagi sunar.

Teste Gore Tani Siirecini Ozellestirebilme, yeni teknolojilere kolayca uyum
saglayabilen altyapiyla mimkindur.

| -geneZinfo




Yapay Zeka Destekli
Biyoinformatik Analiz

Gene2var, sistematik bicimde glincellenen parametre ve veri
tabanlarina erisebilir entegre bir biyoinformatik analiz platformu
olarak gelistirilmistir. Boylece varyantla ilgili in silico tahmin
araclari gibi farkl veri tabanlarinda veri madenciligi yaparak so6z
konusu mutasyonun etkisi ve hastaliklarla iligskisi hakkindaki en
son veriye ulasir. Gene2Var bu yolla genetik klinisyeninin yerini
alarak, hastanin fenotipine, bulgularina ve semptomlarina goére
binlerce varyant arasindan, hastaligin tanisi olabilecek bir veya
birkag varyanti dakikalar igcinde ayristirir:

* Yenilik¢i patojenisite skorlamasi ile vary
yapar.

* Varyant degerlendirme igin gerekli anotasyon ve bi
kullanici dostu arayuzle sunar.

* Genetik klinisyeninin onayina hazir medikal genetik a
raporunu olusturur. Raporda, calismada taranan gen bolgesi veya
bolgeleri, eger varsa bu bolgelerde referans dizi ile 'l
kiyaslandiginda elde edilen degisiklikler, bu degisikliklerin
patojenlik karakterleri ve calismaya ait kalite grafikleri yer.
1

-
alir.
e -
N .
\’\',,\-f-—"‘\-_"" ~—————



:geneZinfo

/

Gene2Var
kimlerigin?

Gene2Var 3 farkli kullanici tipine gore
ozellestirilmis araylzler sunar:

e Hekimler
e Laboratuvarlar

 Sponsor ilag Sirketleri




Hekimler icin
Gene2Var

Cevrimigi Test Talebi olusturabilir

Olusturulan testler icin durum degisikliklerini
cevrimici olarak izleyebilir

* Talep olusturuldu
* Laboratuvar bilgisi
* Analiz

*  Tamamlandi

Physsoan Usor

Create Test Peguest for Family SLemvrg

Aty O awom O seeen
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Last Test Pequests
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Positive/All Tests

Last Test Roquests
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gene WOIr All Test Requests

Create Test

H k. I [ ] [ )
e I m er Igl n NMame or Reference Number
G e n e 2 Va r *  Enter the referencs number on the Blood transpart Kit you have to create & neyw test reguest

*  Tocreate a secondary test reguest, enter the patient name and surname of referance number.
*  You can contact us directly by <30 212 705 77 99 for all your guestions.

Kullanici dostu arayizler Gizerinden veri girisi

ve goriintiileme Create Test Request for Family Scanning
] i ot istatistiklerine ul A00002 A00028 A00031
POZItI test IStatIStlklerlne u a§|m indeks Vaka: A & indeks Vaka: | T indeks Vaka: A C

- Tum hastalar |§|n k|§|se| b||g||er|, Fabry One Gene ASMD One Gene ASMD One Gene

semptomlari goriintileme

e Tdm hastalar icin raporlari
gorintileme ve lokaline indirme

M Gene2Var Mobil UygulamaRIGEELUL

telefondan tim slreci izleme

Positive/All Tests

T T T T T T T T T I
202111 202112 20224 20222 SUEES 202244 202275 20Z2'E 2022/ 20224 20z 202210 2022

Total Mumber  Positive Tast
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Hekimler icin
Gene2Var
Mobil Uygulamasi*

* Gene2Var Web Platformu Uzerinde hekim tarafindan
yapilan tim islemlerin mobil telefon lizerinden daha hizli ve
kolay sekilde yapilmasini saglar.

e Sistem Gzerindeki tim bilgilere istendigi anda mobil
telefon Gzerinden erisilebilir.

* Doktorlar, Gene2Info tarafindan raporlanan yeni test
sonuglarina mobilden anlik olarak ulasabilirler.

* Gene2Var Mobil Uygulamasi opsiyonel olarak sunulmaktadir.

GETITOM
P> Google Play

Download on the

® A pp Store



Laboratuvarlar icin
Gene2Var

Laboratuvar kullanicilari;

* genetik analiz icin laboratuvara ulasan
ornekleri takip edebilir,

* statdsuni gunceller,

* c¢alisma planina alr.

uygun ornekleri laboratuvara kabul eder ve
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Sponsor Ilag Firmalari icin
Gene2Var

Gene2Var ile ilag firmalari, hekim agi lizerinde yiriittiigii test calismalarina dair tiim siregleri
otomatize edebilirler.

O O 0 §

Hekim Veritabani Numune Takibi Raporlama Ozellestirme
Sponsor kendi agindaki Hekimlere gore yapilan test Power Bl modiillyle Platform sponsor ilag
hekimleri platforma ekleyebilir, taleplerini; hekim, hastalik ve birlikte kullanildiginda, firmasinin is akisina gore
ad, soyad, hastane, departman, bblge bazinda filtreleyerek takip hekim, mense sehir ve oOzellestirilebilir.
e-posta bilgilerini edebilir. genetik/biyokimya testi
goruntileyebilir ve bazinda analitik sonuglarin
glncelleyebilir. yer aldigi raporlara anlik

olarak ulasabilir.



Hekim Veritabani ve Cevrimici lletisim

Sponsor kendi agindaki hekim bilgilerini platforma ekleyebilir, ad, soyad, hastane, departman, e-
posta bilgilerini goriintlleyebilir ve glincelleyebilir.

Hekim Ad
verileri sponsordan Soyad
gelir. E-posta
Telefon Numarasi
Kurum
Departman

.....

i ®

Hekim
Sisteme Gene2lInfo
tarafindan
tanimlanir.
Sponsor yeni
hekim bilgilerini
ekleyebilir ya da
mevcut bilgileri
glncelleyebilir.

Gene2Var Portal
Giris icin
Kullanici Adi
Sifre
hekime
otomatik olarak
e-postaile
gonderilir

Hekim
Portal kullanmaya
baslar ve test
talebi yapabilir

Bilgilendirme
Surecle ilgili
bilgilendirmeler
sponsor firma ile
koordine sekilde
Gene2lInfo
tarafindan
hekimlere e-posta
ile yapilir



Numune Takibi

Sponsor firmanin agindaki hekimlerin genetik ve biyokimyasal test taleplerinin giincel statiileri sponsor
tarafindan anonim olarak izlenebilir

* Talep olusturuldu: Hekim Gene2Var lizerinden gerekli bilgileri doldurarak * Analiz devam ediyor
test talebinde bulunur. Numuneyi almak tGzere hekimin adresine kargo/kurye * Rapor olusturuldu: Rapor olusturulmustur
yonlendirilir. ve imzali rapor Gene2Var’a yliklenmistir.

* Numune laboratuvara ulasti

Pharma User

Work Order All Records w Code/Description m 14 Column vy & & @
M Contact
a WorkOrder Operations City Code Contact Contact Created Date Current Age Department fgjrst Hospital Indicator it Reference Sample Sample
Name Surname Of Patient Seizure Number Status Type
¥ TestKits Month
21 July 2022, Kapodistrian - )
x Y9079 1 1 ‘ - Lipodystrophy ; i Dried
Atina 2022072117806 Thursday Tibbl Genetik University : E1019 Completed
g Gene Panel Blood Spot
15:46:11 Hospital Athens
21 July 2022,
ocuk Attixon Univers Lipogystrophy Dried
Achaea 2022072117805 Thursday ¢ v SRR £1024 Completed
= X Genetk Hospital Gene Panel Blood Spot
15:44:02
21 July 2022,
ocuk Attixon Universi Lipogystroph Dried
Achaea 2022072117804 Thursday ¢ i o4 oy phy E1022 Completed ;
% 7 Genetik Hospita Gene Panel Blood Spot
15:42:15
21 July 2022,
cuk Attixon Univers Lipogystroph Dried
Achaea 2022072117803 Thursday Soru e - POOYSTORTY | £1023 Completed

Genetik Hospital Gene Panel Blood Spot
15:40:26 ® '



Gene2info, sponsor tarafindan atanmis temsilcilere, aylik olarak, kimlik bilgileri gizli olmak

Uzere, genetik test ve enzim test icin kullanilan tasima kitleri, sehir bilgileri ve test sonuclarini
iceren bir rapor saglar.

Sponsorlar analiz sonug raporlarini takip edebilir ve icerigini gorlintlleyebilir.

Her ay sonunda alinan numuneler ve sonuglarina iliskin 6zet rapor sponsor firmaya e-posta ile
iletilir. Ayni zamanda sistem uUzerinden de Excel dosyasi olarak indirilebilir.

: geneZinfo
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Power Bl ile Raporlama™

Genetik analiz suireciyle ilgili operasyonel veriler Gene2Var uzerinden gelismis
arayuzler lizerinden takip edilebilir.

Sponsor firmanin PowerBl moduliyle erisebilecegi bilgiler:

e Siparis Durumu e Patojen Takibi Yilhk
e Siparis Durumu e Aylik Patojen Takibi
Verileri * Yilhk Talep Takibi .
* Patojen e Aylik Talep Takibi gene2nfo

e Patojen Verileri * Durum Takibi Aylk M - IIIIIII I
[ ] TeStJ [ J y .:::mnnvm v -.llllll I l

Kurum Bazl Takip

® Gaucher ® WPS Fasry

)

EF

* Numune Tipi Yilhk

* Hastalik Grubu * Kurum Bazli Aylik - — S — -

 Kit Grubu Takip g G S— mﬁgnmfww“

e Kit Takibi e Analiz Dénemi Takibi B - e ey (S8

* Yillik Test Sayisi e Sonug raporlari - | :- | aples --)ﬂ" EEL?:’

* Aylik Test Sayis| '  avusce ‘f.': M?
*Power BI modiilii opsiyonel olarak sunulmaktadir. Sponsorun isteyecedi ek - | - “‘;_gm o~

bilgiler ayri bir calisma ile sunulabilmektedir.



Ozellestirme

Platform, sponsor ilag sirketi tani slirecine 6zel olarak 6zellestirilebilir. Sirketin taleplerine gore bir tani streci

algoritmasi olusturulur. Yeni algoritma platforma entegre edilir ve test talebi ve tani siireci, algoritmaya gore
otomatik olarak ilerler.

Kadin

Evet
Erkek

" e “

Hayir




Gene2Var
hangi ¢coziimleri sunar?

Hizl Genetik Tani Siireci Ayni Anda Farkh Nadir Hastalik

Slreci otomatiklestirerek, hastalar Tani Siireglerinin Yonetimi

icin tani suresini glinler mertebesinde : : . :
hizlandirir ve etkili tedavinin mimkin Birden fazla nadir hastaligin genetik

olan en kisa surede baslamasini tani ..c,L_Jre.cmln yonetlmlnd'e :
saglar, bu da yasam stiresini ve yasam kullanilabilir. Is akisi, sponsor sirketin
kalitesini artirir. slireglerine gore uyarlanabilir..

Farkl Dillerde Kullanim Cok Kanall Destek

Gok dilli bir platformdur. Talep Masasi

=geneinfo

Hizh Tarama Calismalari Hizh Yeni Test Kiti Tasarimi

istenilen nadir hastalik icin ortalama
2 aylik bir stre iginde hastaliga ozel
Yeni Nesil Dizileme (NGS) islemiicin
analiz kiti tasarimi dahil kullanima
hazir hale getirilebilir.

Bolgesel ve ailevi taramalar da
dahil olmak Gizere genetik ve
biyokimyasal tani calismalarinda
hiz saglar..

Yiiksek Veri Glvenligi

Cevrimici Uygulama -
Kullanici sifresinin, aslina tekrar ulasilamaz
Kurulum gerektirmez, sekilde saklanmasi (PBKDF2 Standardinda

olmasi durumunda farkl Glkeler Telefon ve e-posta internetin oldugu her yerde hashleme) ile yiksek kullanici giivenligi, SSL/TLS

icin kendi dillerinde kullanilabilir. Uzerinden erisim.

kullanilabilir. ile gtivenli erisim, kullanici profilleri dahil
hash’lenebilir kiymetli veri destegi
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