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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI

Tum haklari sakhdir.

Bu kitabin hicbir bolumu Tibbi Genetik Dernegi'nden yazili izin
alinmaksizin cogaltilamaz, elektronik ortamda saklanamaz,
elektronik ve fotografik olarak kopyalanamaz ve herhangi bir
sekilde yayinlanamaz.

TIBBi GENETiK DERNEGI
www.tibbigen.org
tibbigen@yahoo.com
bildirim@tibbigen.org
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GENETIK DOKTORUNUN EL KIiTABI
Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

1- Dismorfoloji veri tabanlarinin verimli kullanimi icin veritabanlarinda arama yapilacak
terimlerin uygun olarak belirlenmesi gerekmektedir. Bu kitabin “Antropometrik 6l¢timler”
ve “Dismorfik hasta muayenesi” bélimlerinde gecen dismorfolojik tanimlamalarin kullanil-
masi faydali olacaktir.

2- Bir cok veri tabani platformunda (OMIM, LMD, Simulconsult vb.) ortak terminolojinin
kullanilmasi amaciyla derlenen‘Elements Of Morphology - Human Malformation Termino-
logy’ sitesinin gozden gecirilmesinde fayda bulunmaktadir
(elementsofmorphology.nih.gov)

3- London medical database altinda ¢ veritabani sunulmaktadir. Bunlar; dismorfoloji,
norogenetik ve oftalmolojik genetikten olusmaktadir. Ancak eski versiyonlarin cogunda
oftalmolojik genetik yer almamaktadir. Program acilis ekraninda dismorfoloji ve nérogene-
tik sunulmaktadir. dismorfik 6zellikler arastirilacaksa dismorfoloji, eger beyin anomalileri
oncelikli arastirma yapilacaksa nérogenetik veritabanina girilmelidir.

i London Medical Databases - o IEN
File Edit : F Help

LONDON
MEDICAL Contents
Winter-Baraitser Dysmorphology Database

Baraitser-Winter Neurogenetics Database

For further information about London Medical Databases
and about subscription and update services, please go to

http://www.Imdatabases.com

Dr. Hatip AYDIN / Dr. Zafer YUKSEL
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

4- Ayrica giris ekraninda sol Gst kissimda dosya, diizenleme, arama, gorintileme,
fotograflar ve yardim secenekleri icin listeleme butonlari bulunmaktadir.

o) London Medical Databases - o IEN

File Edit | | Help

5- Dosya basligi altinda veritabanlari arasinda gecisi saglayan butonlar, yazdirma, 6zellikler
ve cikis butonlari yer almaktadir.

File | Edit Search View Phott

;_ Dysmorphology
8 Neurogenetics
p ,
oc Options...
L Exit
= DATAB
X
=
m o~ . . . .o .o .o
<  6- Ozellikler (Options) butonundan web, veritabani, goriintiileme ve dosya ayarlar bulun-
t'; maktadir. Web kismindaki ayarlariniz sorunsuz olmasi halinde ilgilenilen sendromun OMIM
- sayfasina dogrudan erisim saglanabilme 6zelligi de LMD tarafindan sunulmaktadir.
[aa]
[—
Lokl N o M - - -
M Options ﬂ
= ‘Wab Dﬂtnbﬂﬁe5|[ﬁispla}-| Genaral
Crsmorphology
|-’.2"-.F rogram Files [(xBeALMOVCrhysmorph i I~ Autoload
Meuvrogenstics
|:'.".Pr:|gra’n Files (xBERLMOVMevrogen A I~ AutoLoad
Fhato
|:"-Prugru'n Files (xBELMONFhotoData _|
................. e &t |
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

7- Veritabanlarinin genel 6zellikleri birbirinin benzeridir. En 6nemli farklari sendrom
arama sirasinda size sunulan bulgu listesinin farklihgidir. Hangi veritabaninda oldugunuz
programin en ustiinde LMD yazisinin yaninda parantez icinde gorulebilmektedir.

London Medical Databases - [Winter-Baraitser Dysmorphology Database] =

File Edit Search View Help
S AR L e & w i Gotwol &
B Al Syndromes | B Al References My Collection |

8- Veritabanina girildiginde birinci satirdaki butonlarin hemen altinda

geri,

i

yazdir,

& anahtar kelimeye gore ara,
Cadh ozelliklere gére ara,

a@ kaynaga gore ara,

&’ sendromu gorinttile,

< arama kriterlerini sil,

*¥™  sinonimleri goster,

4
4

Gow] sendrom ismi biliniyorsa dogrudan ulasma b
icin gerekli butonlar yer almaktadir.

5 liski olanlari beraber grupla,

—~p
-
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

9- Uclincii satirda ise
tim sendromlar,
se¢mis oldugunuz sendromlar,
tim referanslar,
secmis oldugunuz referanslar,
kendi koleksiyonuz basliklari yer almaktadir.

10- LMD'nin en 6nemli kismi olan ara butonu ile sendromun veya hastaligin 6zelliklerine
gore inceleme yapilabilir. 5

-

TIBBI GENETIK DERNEGI

Search Syndromes on Features o n

|| B-BUILC
s STATURE
- CRAMILIM
5 HalR
5 FOREHEAL
5 EARS
= EYES, GLOBES
# EYES, ASSOCIATED STRUCTURES
+ MOSE
= FALCE
5 MOUTH
t 5 ORAL REGION
Criterion 3 5 TEETH
=-WOICE
= MELCH
- BACE AND SFINE
& THOR A
& ABDIOMEM
= PELVIS
= GEMITALLS
= LIRINARY SYSTEM
= UFFER LMBS

Criterion 4

! W, Add (A& Find | @ Detnilz| 4 Collapse Tree

| [ZSes] Xoow| _Dcewsesch| _fBioes| Bysewe| @ty

Bu arama secenegi altinda sunulan ekranin sag taraftaki bolimde LMD veritabaninda yer

alan kriterler ana ve alt basliklar halinde sunulmaktadir. Bu alanda dogrudan aranan kriter ‘

bulunarak ekle (Add) tusuyla eklenebilir. ‘ ‘

Eger aranacak kriterin hangi baslkta oldugu bilinmiyorsa Bul (Find) tusuyla arama yapilip ‘

ekleme yapilabilir. isaretlediginiz kriterin tam olarak ne anlama geldigi hatirlanmadigi .

durumlarda ise ayrintilar (Details) tusu kullanilabilir. /
4

Dr. Hatip AYDIN / Dr. Zafer YUKSEL
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

11- Sol tarafta ise isaretlediginiz kriterlerin eklendigi parcali bolimler bulunmaktadir. Bu
bolimlere ayni anda bir veya birden fazla 6zellik eklenebilmektedir. Ancak ayni bolim
altinda toplanan kriterler ve veya seklinde aranmaktadir. Her bélmenin Gstiinde zorunlu
olup olmadiklarini isaretlemeyi saglayan kutucuklar bulunmaktadir. Birinci bolmenin
ustinde diger bolmelerden farkh olarak, olmamasini istediginiz 6zellikleri isaretleyebile-
ceginiz bir kutucuk yer almaktadir. Bu kutucuk tiklanirsa bu kriterin olmamasi halindeki
sendromlar listelenecektir. Ancak bu bélmede hem zorunluluk hemde olumsuzluk kutu-
cuklari beraber isaretlenememektedir.

iIgilenilen kriterler bélmelere girildikten sonra ara tusu ile aranabilir.

Kriterlere uygun sendromlar secilmis sendromlar bashdi altina eslestigi kriter sayisina
gore siralanmaktadir.

lgili sendrom secildikten sonra gelen ekrandan hastalik ile ilgili bilgiler ayrintil olarak
ulasilabilmektedir.

12- Ayrica sendromlar arasi gecise izin veren butonlar bulunmaktadir. Bu butonlarin
hemen yaninda OMIM ile baglanti saglayan diinya seklinde bir butona da yer verilmistir.
Bu tusun kullanilmasi icin Dosya-->Ayarlar-->Web kismindan ayarlarin yapiimis olmasi
gereklidir.

http:// == omim.org em=mmm= %5 seklinde ayarlanmis olmasi gerekmektedir.

| 4

‘0
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

1- Online Mendelian Inheritance in Man (OMIM ya da MIM) surekli giincellenen gen ya da
genetik hastalik veya sendromlarin belli bir diizende kullaniciya sunuldugu veritabanidir.
Veritabani sitesine http://omim.org/ ve hatali durumlarda at http://us-east.omim.org/
araciligi ile erisilebilir. Ayrica NCBI (National Center for Biotechnology Information) ile
iliskili web sayfalarindan da erisim saglanmaktadir.

Veritabaninda belli bir numaralama sistemi bulunmaktadir;

100000 ve 200000 ile baslayanlar otozomal genotip ya da fenotip (15 Mayis
1994'ten 6nce tanimlanan)

300000 ile baslayanlar X- bagli genotip ya da fenotip,

400000 ile baslayanlar Y- bagli genotip ya da fenotip,

500000 ile baslayanlar Mitokondriyal genotip ya da fenotip,

600000 ile baslayanlar Otozomal genotip ya da fenotip (15 Mayis 1994'ten sonra
tanimlanan)
ile ilgili durumlarn kapsamaktadir.

Ayrica sayilarin 6nlerinde bulunan isaretlerde belli 6zellikleri tanimlamaktadir.

- Kayit numarasindan énce bir yildiz (*) genin sekansinin bilindigini gosterir.

- Kayit numarasindan dnce bir arti isareti (+) genin sekansinin ve fenotipinin bilin-
digini gosterir

- Kayit numarasindan 6nce herhangi bir isaretin yoklugu kalitim modelinin heniz
kanitlanamadigini, fakat stipheli oldugunu veya bu lokusun diger bir kayittan ayriminin
heniz bilinmedigini gosterir

- Numara semboli (#) bu kaydin tanimlayici oldugunu fakat tek bir lokusu temsil
etmedigini gosterir.

- Kayit numarasindan once bir ytizde isareti (%) kanitlanmis mendeliyan bir fenotip
oldugunu fakat altta yatan molekiiler temelin bilinmedigini gosterir.

Dr. Hatip AYDIN / Dr. Zafer YUKSEL
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2- NCBI tarafindan sunulan OMIM veritabani ile omim.org tarafindan sunulan sayfalar
arasinda bazi fakliliklar bulunmaktadir. Her iki web sayfasi ayni veritabani icerisinde
arama yapmalarina ragmen gorsellik farki bulunmaktadir. NCBI veritabaninda sunulan
OMIM sayfasinda NCBI'in diger veritabanlarina benzer bir ara ytz kullanilmis ve arama
kriterleri diger veritabanlarina benzer nitelikte olup sadece kisitlama bolimu olan
“limits"de omim.org tarafindan sunulan seceneklere benzer kolayliklar saglanmistir.
Ancak NCBI'da arama sonrasi omim.org veritabanina dogrudan baglanti verilmektedir.
NCBI veritabanlarini genel olarak diger bolimlerde anlatmamiz nedeniyle omim.org
tarafindan sunulan OMIM sayfasi ile ilgili ayrintilari asagida sunmaktayiz.

3- OMIM veritabaninin st kisminda kullaniciya kolaylik saglamasi ve bilgi vermesi ama-
cyla kisa bir meni sunulmustur.

- Home: Ana sayfaya erisim,

- About: Veritabani hakkinda

- Statistics: Veritabaninda yer alan durumlarla ilgili istatistiksel verileri sunar.

- Download/API: Uyelik sonrasi kullanicinin ftp dosyalarina erisimi saglar.

- Helps: Yardim linklerini sunar.

- External Links: Diger veritabanlarina kolay erisim saglar.

- Terms of Use: Kullanim ve kopya hakki bilgilerine erisim saglar.

- Contact Us: iletisim formu aracihigyla yetkili ile irtibat saglar.

4- PUBMED'te oldugu gibi bu veritabaninda da arama icin kolaylik saglayan modauiller
bulunmaktadir. Arama kutucugunun altinda yer alan ileri aramaile ilgili secenekler ayri

ayri kullaniciya sunulmustur.

leri arama kriterlerinden OMIM icerisinde asagidaki sekilde de gosterildigi gibi durum

yada gen ileilgili genel tarama kolayhdi kullaniciya saglanmaktadir. ‘

b ‘4

b
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S' lﬂCOIl%l_]lt . Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

1- Temel olarak bireysel profesyonel saglik hizmeti saglayicilari (Klasik fenom versiyonu)
ya da genomik laboratuarlarinin (Genom-Fenom Analiz Versiyonu) kullanabilecegi iki
temel kullanici tanimina hizmet eden java tabanl ve Ulcretsiz bir veritabani yazilimidir. Ek
olarak Amerika'da kullanilan Hastane Bilgi Yonetim Sistemleri'ne (HBYS) de entegre edile-
bilen, bulut teknolojisine destek verebilen versiyonlari da bulunan yazilim Pediatrik n6ro-
log ve nérobilimci Michael M. Segal MD, PhD tarafindan bulunmus ve gelistirilmistir.

2- Veritabaninda 5700'den fazla tani bulunmaktadir. Genetik, néroloji ve pediatrik roma-
toloji acisindan neredeyse tamama yakin antite kapsami mevcuttur. OMIM (omim.org) ve
GeneReviews (ncbi.nlm.nih.gov/books/NBK1116) veritabanlarinda bulunan fenotiplere
direk baglanti saglayabilmektedir. Bunun haricinde muayenede dikkate edilecek hususlar,
laboratuar degerleri ile ilgili detayli bilgiler gibi aratmaniz sonrasinda ¢ikan sonuclara
gore degiskenlik gosterebilen ve sizleri diger internet sitelerine yonlendiren baglantilar
olusturmaktadir. Hastaliklar hakkindaki bilgiler klinisyenler tarafindan girilmekte, litera-
turden referans saglanmakta ve uzmanlar tarafindan degerlendirilmektedir.

3- Bilgisayarinizda kullanabilmeniz igin;

- Degisik isletim sistemlerine yonelik olarak (Windows, Mac OS X, Linux vb.) java
programinin bilgisayarinizda yukli olmasi gerekmektedir. Programi (https://www.java.-
com/en/download/manual.jsp) adresinden isletim sisteminizi secerek yukleyebilirsiniz.

- Chrome haric¢ diger internet tarayicilari (Internet Explorer, Firefox, Safari vb) ile
programi kullanabilirsiniz. Unutmamaniz gereken bir diger husus da browserinizda java
eklentisini etkinlestirmeniz olacaktir.

4- BUtun bunlar kafanizi karistirmasin zira programin ana sayfasi olan simulconsult.com

adresine girip programa uye olmak ve programa giris yapmak istediginizde bu basa-
maklar konusunda size yardimci olan yonlendirmeler mevcut.

Dr. Hatip AYDIN / Dr. Zafer YUKSEL
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Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

5- Programi kullanmak icin yapmaniz gerekenleri adim adim siralayalim:

5.1. Kayit olma islemi (Register)

Simulconsult.com adresine girdikten sonra "Register for Classic (free)” secenegini
tikliyorsunuz. En altta yer alan “Register Now” butonunu tikladiktan sonra java platfor-
munda secenekleri takip ederek kayit isleminizi bitiriyorsunuz.

5.2. Sisteme Giris (Logln)

Simulconsult.com adresine girdikten sonra “Go To Log In” secenegini tikliyorsunuz.
Kullanici adi ve sifrenizi girdikten sonra ana ekran “Home Screen” karsiniza gelmektedir.
Buradan “Start New Patient” diyerek ilk kez bilgilerini gireceginiz hastanin verilerini giri-
yorsunuz. Programin diger bir cok veritabaninda standart olarak yer alan 6zelliklerinden
bir tanesi de verilerini girip belli bir tani listesine indirgediginiz hastanizin dosyasini .html
formatinda saklayabiliyor olusunuz. Onceden kaydetmis oldugunuz .html formatindaki
hasta dosyanizi ana ekranda sag tarafta yer alan ‘File’ butonunu tikladiginizda acilan
ekran ile geri cagirabiliyorsunuz.

Vakaniz ile ilgili bilgileri girdikten sonra olasi tani listesi bu tani listesinden dogru taniya
ulasmak icin ne gibi muayene bulgularina dikkat etmeniz ne gibi testler isteminiz kon-
usunda‘Summary’ve ‘Note’ seceneklerini kullabilirsiniz.

6- Temel olarak one cikan ozellikleri ve kurulumunu anlatmaya calistigimiz SimulConsult
platformu ile detayl bilgilere ana sayfasinin sol menistinde “Training and Education”
basligi altinda yer alan demo videolarina (simulconsult.com/demo) g6z atarak gelistir-
menizde yarar var. Daha sonra kendi hastaniz ile ilgili verileri girip bunlari deneyebilirsi-
niz.

| 4

b ‘4

b
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POSS U M web 7 Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

Pictures OF Standard $ynd d Undiagnosed Malformations

1- Avustralya menseili, giinimuzde artik sadece internet tarayicilar tizerinden kullanilabi-
lecek sekilde olan; coklu malformasyonlar, metabolik, teratojenik, kromozomal sen-
dromlar ve iskelet displazilerini iceren 4000'den fazla bashgi barindiran bir dismorfoloji
veritabanidir. Melbourne’de bulunan Murdoch Childrens Research Institute (MCRI) ve
Victorian Clinical Genetics Service (VCGS) kurumlarininda gorevli arastirmacilar tarafin-
dan bulunmus ve giincellemeleri yine ayni kurumda bulunan arastirmacilar tarafindan
devam ettirilen bir sistemdir.

possum.net.au ana sayfasindan 21 glinliik deneme stiriimi icin basvuru yapabilirsiniz
(www.biobase-international.com/products/free-trial). Bu basvuru icin kurumsal e-posta
(@gov.tr, @edu.tr vb) gerektigini hatirlatalim.

Uyelik islemlerini HGMD®, PGMDTM, TRANSFAC®, GenomeTraxTM, ANNOVARTM ve
BRENDA gibi siklikla kullanilan genetik veritabanlarinin da saglayicisi olan Biobase - Bio-
logical Databases (QIAGEN® sirketi) sitesinden yapabilirsiniz (possum.net.au ana sayfasin-
dan ilgili yonlendirmeler zaten olmaktadir).

POSSUMweb'in kisa videosunu biobase-international.com/product/possumweb adresin-
den ya da YouTube'dan “Introduction to POSSUMweb” seklinde aratarak izleyebilirsiniz.

2- Terminoloji olarak ‘Elements Of Morphology’ blinyesindeki terimler ile cok buyik bir
Olcide uyusmakla beraber bazi terimlerde ufak farkhliklar gostermektedir. OMIM ve Pub-
Med’e ya da tek vaka yayinlarinda direk yayina baglanti vermektedir.

LMD’den avantajli yonlerini soyle siralayabiliriz:

1.  Internet Gizerinden erisilebilir olmasi (her tarayicidan acilabilmektedir)

2 Bir cok platformda kullanilabilmesi (PC, Mac, iPad ve cogu android sistem)

3. LMD'de olmayan bazi vakalari barindirmasi

4 LMD’den ucuz olmasi (Eyltl 2015 itibari ile tek kullanici lisansi 300 USD)

Dr. Hatip AYDIN / Dr. Zafer YUKSEL
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O r D h O "-) e L Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

1- Orphanet nadir hastaliklar ve yetim ilaclar ile ilgili bir referans portal olup Turkiye'nin
de dahil oldugu 40 kadar tlkenin katilimi ile olusan bir konsorsiyum tarafindan yonetil-
mektedir ve portalin isleyisi Fransiz Ulusal Saglik ve Tibbi Arastirmalar Kurumu (INSERM)
tarafindan koordine edilmektedir. Portal hali hazirda yedi dilde (Fransizca, ingilizce, ispan-
yolca, Almanca, italyanca, Portekizce ve Felemenkce) hizmet vermektedir.

Orphanet portalinda bir cok hizmet sunulmaktadir:

Nadir hastaliklar envanteri ve hastalik siniflandirmalar

Nadir hastalik ansiklopedisi (ingilizce ve Fransizca)

Yetim ilaclar envanteri

Uzman kaynaklar ile ilgili rehber (uzman klinikler, tibbi laboratuarlar, devam eden
arastirma projeleri, klinik deneyler, has kabul-kayit, iletisim agi, teknolojik platformlar ve
hasta organizasyonlari)

Tavsiyeler ile ilgili ansiklopedi ve acil tibbi bakim ve anestezi icin rehberler

iki haftada bir cikan OrphaNews haber biilteni (ingilizce ve Fransizca)

Tematik raporlarin derlemesi olan Orphanet Rapor Serisi

2-Yukarida maddelenen servislere ek olarak portalin Gizerinde durulacak 6zellik taniya
yardimci olmasi amaciyla sundugu; bulgu ve belirtiler yardimi ile kullanabilen arama
ozelligidir.

Ana sayfadan “Rare diseases” mentisu ve “Search by sign” alt menisui secildigi takdirde
arama ekrani karsiniza gelmektedir:

orpha.net/consor/cgi-bin/Disease_DiagnosisAssistance.php?Ing=EN ‘
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O r D h O "-) e L Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

3- Bu ekranda yapilacaklar Gi¢ basamak ile agiklanmistir:

1. “Step 1: Define the rule”
Zorunlu (mandatory) ya da istege bagli (optional) olarak 5 tane arama kriteri girebilecegi-
miz yer mevcuttur. Zorunlu olarak isaretlenen bir kriter aranan antitede mutlaka yer
almasi yonuinde bir aratma yapma talimati vermektedir.

2. “Step 2: Select the clinical signs or access the thesaurus”
Arama kriterini girdikten sonra “Search” butonu tiklandiginda kriter olarak dizinde bulu-
nan secenekler asagiya listelenir. Listeden secilecek kriter “mandatory” ya da “optional”
seceneklerinden hangisi secilmisse ona gore atanir ve bir sonraki kriterin girilebilmesine
olanak verir.
Alternatif olarak “Search” butonunun yaninda bulunan “Thesaurus” secenedi tiklandiginda
asagiya aratma kriterleinin oldugu dizin listelenir, buradan istenilen terim bulup tiklan-
diginda ilgili terim aratma yapmak Uizere atanir.

3. “Step 3: Search for matching diseases”
Girilen aratma kriterleri tamamlanip OK tusuna basildiginda olasi tani listesinde yer alan
antiteler asagiya listelenir. Muhtemel eslesmelerin toplam sayisi 250 ile sinirlandiriimistir.
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2 Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

1- Mobil cihazlarin kullaniminin yayginlasmasi ve yiiz tanima teknolojilerinin bu teknolo-
jiler ile eslestirilmesi elbette ki en ¢ok klinik genetik ile ilgilenen insanlarin isine yarayan
bir gelisme oldu. Bu baglamda Face2Gene FDNA® (Facial Dysmorphology Novel Analysis)
teknolojisi kullanarak ytiklenilen fotograflardan yola cikarak taniya yardimci olmaya yara-
yan Ucretsiz olarak edinilebilen bir yazilimdir.

2- Program/uygulama bolum veya ekip halinde kullanabilecek versiyonu (team edition)
ve LMD’nin iki temel veritabani (Winter-Baraitser Dysmorphology Database ve Barait-
ser-Winter Neurogenetics Database) ile isbirligi icine girmesi ile glin gectikce ve yeni
gelismelerle oldukca kullanish ve kapsamli bir hale gelecek gibi duruyor. Bu gelismeleri
programin ana sayfasi olan fdna.com adresinden takip etmek mimkiin. LMD veritaban-
lari haricinde POSSUMweb, OMIM®, Orphanet, GeneReviewsTM, GTR: Genetic Testing
Registry (ncbi.nlm.nih.gov/gtr/conditions/C0795917) ve GeneTests (genetests.org) gibi
veritabanlarina da erisim mevcut. LMD Online veritabaninina verilen yonlendirme
baglantilarini kullanabilmek icin son bir yil icinde LMD CD’sini veya lisanas guincellemesi-
ni satin almis olmak gerekiyor (Teyiti icin telefon ve e-posta adresiniz istenmektedir.).
Ayni durum POSSUMweb kullanimr icin de gecerli. Ancak diger Ucretsiz olan veritaban-
larina olan baglantilari tiklayip agilan sayfalara erisilebilmektedir.

3- Program kisisel bilgisayarlardan da kullanilabilir halde olup su an mobil cihazlarda
sadece iOS (Apple Store) destedi bulunmaktadir ancak yakin bir zamanda android plat-
formlarda (Google Store) da kullanilir hale gelecek.
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2 Dismorfoloji Veri Tabanlarinin Kullanimi

4- Programin ana ozellikleri:

Sendromlari aratmak

HPO (Human Phenotype Ontology) dip not aciklamasi

Benzer hasta fotograflarini yan yana karsilastirma

Ozellesmis raporlar (WHO biyiime egrilerine gore)

Vaka paylasimi ve Face2Gene Uzmanlarinin Gorustinu alabileceginiz “Bilinmeyen
Forum” (Unknown Forum) Paneli

Kisisel Vaka Kutuphanesi

YouTube'da “Face2Gene Tutorial” seklinde aratarak programin kisa bir tanitimini bulabilir-
siniz.
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