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Reverse	  GeneBcs	  

FenoBp	   GenoBp	  

Ön	  tanı??	  



Kopya	  Sayısı	  Değişiklikleri	  

¤  1	  Mb>	  toplumun	  yüzde	  5	  

¤  10	  kb>	  her	  bireyde	  	  10	  

¤  1	  kb>	  her	  bireyde	  100	  



İlk	  adım	  	  	  	  	  	  	  	  	  Kalite	  kontrolü	  	  



İkinci	  adım	  	  	  	  	  	  	  	  	  Yerel	  karşılaşVrma	  

¤  Dusp	  22	  

¤  Six	  3	  

¤  ZNF595,	  ZNF718,	  ZNF876P,	  	  

¤  NDUFV1	  	  

¤  ADAM6	  	  

¤  NCRNA00226	  

¤  Pla_orm	  farkı	  

¤  Pla_orm	  hatası	  

¤  Toplumda	  sık	  görülmesi	  

¤  Gen	  çölleri	  



Üçüncü	  adım	  	  	  	  	  	  	  Derecelendirme	  
	   	   	  Büyük	  değişiklikler	  

	  
	   	  Kesin	  patolojik	  

	  
	  Patolojik	  

	  
Olası	  patojenik	  
	  	   	  Olası	  patojenik/klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  

	  
	   	   	   	  Klinik	  anlamı	  bilinmiyor	  

	  
Olası	  benign/klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  
	   	   	  Olası	  benign	  

	  
	  Benign	  

	  
Kesin	  Benign	  
	  



Benign	  

¤  Kesin	  Benign:	  Blok	  halinde	  
sağlıklı	  toplum	  verisi,	  kırılma	  
noktaları	  benzer.	  

	   	  Olası	  benign	  
	  

	  Benign	  
	  
Kesin	  Benign	  
	  





¤  Kesin	  Benign:	  Blok	  halinde	  
sağlıklı	  toplum	  verisi,	  kırılma	  
noktaları	  benzer.	  KriBk	  gen	  yok.	  
(genellikle	  duplikasyon)	  

¤  Benign:	  Yaygın	  gözlenen	  
değişiklik.	  (100	  den	  az	  birey)	  
Kırılma	  noktaları	  farklı	  

¤  Olası	  Benign:	  10	  kadar	  sağlıklı	  
birey.	  Hasta	  bireyler	  1-‐2	  tane	  	  
KriBk	  gen	  yok!!!	  

	   	  Olası	  benign	  
	  

	  Benign	  
	  
Kesin	  Benign	  
	  



Olası	  Benign	  



Klinik	  anlamı	  bilinmiyor	  

¤  Olası	  patojenik/KAB	  
¤  Patojeniğe	  yakın	  	  

¤  KAB	  
¤  Hiç	  veri	  yok!!!	  

¤  Olası	  Benign/KAB	  
¤  Benigne	  yakın	  

	   	   	   	   	   	  Olası	  patojenik	  
	   	   	   	  /klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  
	   	   	   	  Klinik	  anlamı	  bilinmiyor	  
	   	   	   	   	  Olası	  benign	  
	   	  /klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  

	  



Patojenik	  

¤  5	  Mb’dan	  büyük	  
delesyon	  duplikasyonlar	  

	   	   	  Büyük	  değişiklikler	  
	  

	   	  Kesin	  patolojik	  
	  

	   	  Patolojik	  
	  
Olası	  patojenik	  
	  



Patojenik	  

¤  Kesin	  patojenik	  
¤  Mikrodelesyon	  Sendromları	  

¤  Patojenik	  
¤  Mikroduplikasyon	  Sendromları	  
¤  KriBk	  gen	  delesyonları	  (de	  novo)	  
¤  Sağlıklı	  bireyde	  bildirilmemiş	  

¤  Olası	  patojenik	  
¤  KriBk	  gen	  duplikasyonları	  (sağlıklı	  bireyde	  

bildirilmemişse)	  
¤  De	  novo	  duplikasyonlar	  
¤  Bildirilen	  değişiklik	  10	  dan	  fazla	  hastada	  

bildirilmiş	  ve	  1-‐2	  DGV	  datası	  mevcutsa	  

	   	   	  	  
	   	  Kesin	  patojenik	  

	  
	   	  Patojenik	  

	  
Olası	  patojenik	  
	  



Patojenik	  

¤  Klinikle	  örtüşüyor	  mu?	  

¤  Bildirilmiş	  vaka	  desteği	  var	  mı?	  

¤  Kırılma	  noktaları	  uyuyor	  mu?	  

¤  De	  novo?	  Ailesel?	  	  

¤  Gendeki	  tek	  nokta	  değişikliği	  ile	  ilişkili	  mi?	  

¤  Değişken	  ekspresivite?	  



Üçüncü	  adım	  	  	  	  	  	  	  Derecelendirme	  
	   	   	  Büyük	  değişiklikler	  

	  
	   	  Kesin	  patolojik	  

	  
	  Patolojik	  

	  
Olası	  patojenik	  
	  	   	  Olası	  patojenik/klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  

	  
	   	   	   	  Klinik	  anlamı	  bilinmiyor	  

	  
Olası	  benign/klinik	  anlamı	  bilinmeyen	  
	   	   	  Olası	  benign	  

	  
	  Benign	  

	  
Kesin	  Benign	  
	  



Dördüncü	  adım	  	  	  	  	  	  Doğrulama	  

¤  Hangi	  değişiklikleri	  doğrulamalıyız?	  

¤  Anne	  baba	  kromozom	  analizi	  yeterli	  mi?	  

¤  Anne	  baba	  ve	  kardeşte	  segregasyon	  gerekli	  mi?	  



Teşekkürler	  


