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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 KiTABI
OMIM Kullanma Kilavuzu

OMIM > YARDIM> Arama Yardimi
http://www.omim.org/help/search

(Ceviri)

1.1. Temel Arama
Temel aramalar icin, basitce terimleri arama kutusuna yazip “Search” yazisina tiklayiniz.

7173Q ueusy “Iq :iezep

duchenne muscular dystrophy

Arama motoru terimleri siralarina bakmaksizin arayacaktir. Tim terimeleri iceren OMIM
kayitlari, bazi kelimeleri icerenlere gore daha yukarida siralanacaktir.

Harflerin blyuk ya da kiiclik olmasi fark etmeyecektir.

Yani; duchenne, Duchenne ya da DUCHENNE aramalarinda ayni kayitlar karsimiza ¢ika-
caktir.

1.2. +/- Komutlan

Spesifik terimlerden 6nce '+’ (art)) komutunun eklenmesi siralanan kayitlar arasinda bu
terimin mutlaka olmasi gerektigi anlamina gelmektedir.

(Cev.Notu: komut ile terim arasinda bosluk olmamalidir)

+duchenne +muscular dystrophy

Siralanan OMIM kayitlari‘duchenne’ ve ‘muscular’ terimlerini icerecek fakat, ‘dystrophy’
terimini icerebilir ya da icermeyebilir olacaktir.

Bunun aksine, dislamak istediginiz terimlerin basina’- (eksi) komutunu eklemeliyiz.
+muscular +dystrophy -duchenne ‘

L

Siralanan kayitlar 'muscular' ve 'dystrophy’ terimlerini icerecek fakat, 'duchenne’ terimini ‘

icermeyecektir. ‘ '

Editor: Dr.Yavuz SAHIN 1
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1.3. Sozciik Grubu (Phrase) Arama
Sozciik gruplarini tirnak (“ ”) icine alarak arama yapabilirsiniz. (Cev.Notu: Onemli; Tirnak
isareti yerine (') isareti kullanmamaya dikkat ediniz)

"duchenne muscular dystrophy"

Sadece tam olarak "duchenne muscular dystrophy" iceren kayitlar siralanacaktir.

Ayrica dilerseniz '-' isareti ile S6zclik Grubu aramasini bir arada gerceklestirebilirsiniz.
Yani; "muscular dystrophy" -"duchenne gene"

Kayitlar "muscular dystrophy" yi icerecek ancak, "duchenne gene" terimini icermeyecektir.

1.4. Tahmin Edilmemis Unsurlarin Aranmasi
Tahmin edilmemis unsurlari iceren terimlerde, soru isaretini (?) tek karekterler icin
kullanirken, yildiz isaretini (¥) ise birden fazla karekter icin kullanilir,

dystroph*
Arama sonucunda 'dystrophia’, 'dystrophin’, 'dystrophic’, 'dystrophy vs... terimlerini
iceren kayitlar siralanacaktir.
Ve;

dystrophi?

yazdigimizda ise; 'dystrophia, 'dystrophin) 'dystrophic, vs... iceren kayitlar olacak ancak
'dystrophins' iceren kayitlar olmayacaktir.

Bununla birlikte;
dystroph??

aramamizda ise 'dystrophia’, 'dystrophin’, 'dystrophic’, vs.. terimlerini iceren kayitlar sirala-
nacak ancak 'dystrophy' terimini iceren kayitlar cilkmayacaktir.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
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1.5. Ozel Alanda Arama
OMIM kayitlarinin spesifik bir alanin arama yapabilirsiniz. Ornegin sadece kaydin bashgin-
da aramak yapmak isterseniz;

title:duchenne
Alan adi, iki nokta Ust Uste isareti ve terim arasinda bosluk olmamasina dikkat edelim.
Baslkta 'duchenne) 'muscular' and 'dystrophy' terimlerini aramak icin asagidaki sekilde
bir yazim kullanabilirsiniz.

title:duchenne title:muscular title:dystrophy

Bunun icin daha uygun ve diizenli bir arama secenegi ise asagidaki 6rnekte oldugu gibi
parentez kullanimi ile olabilir.

title:(duchenne muscular dystrophy)
Dikkat: Alan adi, iki nokta Ust Uste isareti ve sol parentez arasinda bosluk birakilmamalidir.
Yukarida Temel Arama kisminda bahsedildigi gibi, bu aramada terim sirasina bakmaksizin
olacaktir. '+' isaretini kullanarak siralanacak kayitlarin tiim terimleri icerdiginden emin
olabilirsiniz.
title:(+duchenne +muscular +dystrophy)
Ve spesifik bir alanda S6zclik Grubu aramak icin, asagidaki gibi bir arama kullanacagiz ;

title:"duchenne muscular dystrophy"

Dikkat: Parentez () yerine tirnak isareti “ ” kullanildi ve alan adi, iki nokta Ust Uste isareti ve
sol tirnak isareti arasinda bosluk yok.

OMIM arama yapabileceginiz bir cok 6zel alana sahiptir. Bunlar bu yazinin ilerleyen
kisimlarinda sik ve kompleks arama ornekleri ile birlikte sunulmustur.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
OMIM Kullanma Kilavuzu

1.6. Boolean Komutlari ('AND), 'OR' ve 'NOT')
Tipki cogu arama motorlari gibi, 'AND’, 'OR' ve 'NOT' boolean komutlari OMIM tarafindan
desteklenmektedir.

duchenne AND muscular AND dystrophy

7173Q ueusy “Iq :iezep

bu arama ayrica su sekilde de yazilabilir;

+duchenne +muscular +dystrophy

Ya da bu arama;

w o
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muscular AND dystrophy NOT duchenne
asagidaki sekilde de yazilabilir;
+muscular +dystrophy -duchenne

Her iki aramada bicimi de iyi calisir, ancak biz '+' ve '-' komutlarini 6neririz, ¢inkii bunlarin
belirsizlikleri daha azdir.

Dikkat: Boolean komutlari BUYUK HARFLE yazilmalidir ve komutlari parentezle kullanir-
ken dnce yazmak iyi bir fikirdir.

| 4

b ‘4

b
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
OMIM Kullanma Kilavuzu
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1.7. Gruplayarak Arama 9

Boolean komutlarini iceren aramalarda, onceligi belirlemek icin gruplayarak aramayi =

kullanmak genellikle iyi bir fikirdir. Ornegin asagidaki aramada belirsizlik olabilir. N
=

muscular AND dystrophy OR duchenne AND gene ,—Un

.
=

Gruplayarak aramayi kullanmak (sol ve sag parantezi kullanmak) aramayi daha acik hale

getirecektir.

(muscular AND dystrophy) OR (duchenne AND gene)
Zorunlu kompleks aramalari olusturmak icin aramalar gruplanabilir.
( (muscular AND dystrophy) OR (duchenne AND gene) ) NOT (becker OR Emery-Dreifuss)

1.8. Yakinlik Aramasi

Yakinlik aramasi iki terim arasindaki kelime olarak mesafeyi sinirlayarak aramayi saglaya-

bilir. Bunun icin yaklasik isareti '~' ile komut olusturulur;

"muscular dystrophy"~10

Bu arama ile 'muscular' ve 'dystrophy' terimleri arasindaki mesafenin 10 kelimeden daha

az oldugu kayitlari gelecektir.

Dikkat; burda mesafe yonden bagimsizdir, yani 'muscular ... dystrophy' aramasi ile

'dystrophy ... muscular' aramasi aynidir.

1.9. Terimlerin Degerini Artirarak Arama

Herbir terimin digerine gore degeri artirilabilir. Her bir terimin degeri 1 olmasina ragmen

'A' komutu ile istenilen terimin degeri artinlabilir. ‘

muscular dystrophy\10 “‘

b

'dystrophy' teriminin degeri 10 kat artirilmis olacaktir.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN 5
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1.10. Tarih Arama
Tarih aramasi zaman ya da zaman araliklar girilerek yapilir. Ornegin;

date_updated:2014/7/1

7173Q ueusy “Iq :iezep

1 Temmuz 2014 tarihinde guincellenen kayitlar karsimiza ¢ikacaktir.

date_updated:2014/7

Temmuz 2014 ayinda guincellenen kayitlar karsimiza gelecektir.

-
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date_updated:2014
2014 tarihinde guincellenen kayitlar karsimiza ¢ikacaktir.
date_updated:2014/7/1-*

Orneginde ise; 1 Temmuz 2014 tarihinden giiniimiize giincellenen kayitlar cagirmis
olacagiz.

date_updated:2014/7-*
Temmuz 2014 tarihinden glinimtize glincellenen kayitlar siralanacaktir.
date_updated:2014-*

2014 tarihinden giinim{ize guincellenen kayitlari gérecegiz.

| 4

date_updated:*-2014/7/1 ‘ ‘

.0

Editor: Dr.Yavuz SAHIN 6
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
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Yukaridaki aramada baslangi¢tan 1 Temmuz 2014’e glincellenen aramalar siralanir.
date_updated:*-2014/7
baslangictan Temmuz 2014'e guincellenen kayitlar siralanir.
date_updated:*-2014
baslangictan 2014 senesine guincellenen kayitlar siralanir.
date_updated:2014/7/1-2014/10/1
1 Temmuz 2014 ile 1 Ekim 2014 tarihleri arasinda guincellenen kayitlar siralanir.
date_updated:2014/7-2014/10
Temmuz 2014 ile Ekim 2014 tarihleri arasinda glincellenen kayitlar siralanir.
date_updated:2014-2015
2014 ile 2015 senesi arasinda guincellenen kayitlar siralanir.
date_updated:yesterday
aramasi ile sadece diin guincellenen kayitlari gorebilirsiniz.
date_updated:lastweek
ile gecen hafta glincellenen kayitlar siralanir.

date_updated:lastmonth
gecen ay guncellenen kayitlar ¢ikacaktir.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
OMIM Kullanma Kilavuzu

1.11. Sitogenetik Lokasyon/Genomik Koordinat ile Arama
OMIM sayfasinda ‘Gene Map'i tikladiktan sonra, sitogenetik lokasyon icin arama yapabilir-
siniz, 6rnegin;
1p36
bu sitogenetik banttan kromozom ‘p ter’e kadar olan kayitlari siralanir.

1:124,300,000
bu noktadan itibaren baslayan kayitlar siralanir. (Cev.Notu: baslangi¢ noktasindan telome-
re dogru tum kayitlar siralanir.)

1p36-p32
bu sitogenetik lokasyondan baslayan biten veya Ust Uste gelen kayitlar siralanacaktir.

1p32-p32
yukaridaki arama ile bu bantta (1p32) baslayan, biten ya da Ust Gste gelen kayitlar sira-
lanir.

1:12,000,000-48,000,000
belirtilen aralikta baslayan, biten veya Ust Uste gelen kayitlar siralanir.

1:12,000,000-12,000,000
sadece bu noktada baslayan, biten veya Ust Uste gelen kayitlar siralanir.

1orchri
yazilan kromozomda lokalize kayitlar siralanir.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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GENETIK DOKTORUNUN EL KiTABI
OMIM Kullanma Kilavuzu

2.1. OMIM Arama, Genel Bakis
Alan belirtiimeden yapilan aramalar -igerik- ‘text’aramalar olarak isimlendirilir ve asagi-
daki tabloda hangi alanlarin text aramasina dahil oldugu gosterilmistir. Kayitlar icin Dig
Bilgi Alanlari (external data fields) disindaki tiim alanlar text aramasinda bulunur.
Asagidaki arama Dis Bilgi Alanlari disindaki ttim alanlari arayacaktir.

duchenne muscular dystrophy

Bazi arama alanlari bir 'meta’ arama alani icinde gruplanabilir. Bunlardan biri baslik (title)
arama alanidir. Bu alanda aramada oncelikli (preferred), alternatif (alternative) ve kapsa-
yan (included) olarak, baslik alanlarini kendiliginden arayacaktir.

title:(duchenne muscular dystrophy)

Aramayi bu alanlardan biri ile sinirlamak icin terimlerden 6nce 'ti_preferred;, 'ti_alternati-
ve, veya 'ti_included' yazabilirsiniz.
ti_preferred:(duchenne muscular dystrophy)

Bir dizi meta arama alani vardir, ve bunlar genellikle bir MIM kaydini olusturan bolimleri
yansitir.

Bazi arama alanlari sinirli kelime dizilerini destekler. Bunlardan biri durum alani (status),

kaydin durumunu icerir, bir kaydin aktif (live), tasinmis (moved) yada silinmis (removed)
olup olmadigini gosterir.

Asagidaki armada canh kayitlari goruruz.
status:live

Asagidaki aramada tasinmis kayitlari goririz
status:moved

(Cev.Notu: 6rnegdin;‘311280. MOVED TO 300373’ seklinde tasinmis kayitlar siralanir)

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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Bazi arama alanlari deger olarak 'true’ (dogru) veya 'false’ (yanhs) olan boolean komut-
larini icerir. Bunlardan biri, 'av_exists' alelik varyant iceren kayitlar icin dogru, icermeyen-
ler icin yanlis icin olusturulmustur. Bu arama asagidaki sekle dontiserek sadece alelik
varyant iceren kayitlar seklinde arama yapacaktir.

av_exists:true

7173Q ueusy “Iq :iezep

Bunun aksine, dilerseniz alelik varyant icermeyen kayitlari asagidaki arama ile cagirabilir-
siniz
av_exists:false

2.2.0MIM Arama Ornekleri
Burada bazi arama orneklerini ve nasil yorumlandiklarini agiklayacagiz.

-

TIBBI GENETIK DERNEGI

blindness hypertelorism
Soyle yorumlanir: blindness OR hypertelorism

Arti '+' komutunun mutlaka istenen terimlerde kullanimi: +blindness +hypertelorism
Soyle yorumlanir: blindness AND hypertelorism

Eksi '-' komutunun istenilmeyen terimler icin kullanimi: +blindness -hypertelorism
Soyle yorumlanir: blindness NOT hypertelorism

Tirnak isaretinin Sozcuik Gruplarinda kullanimi
"short stature"

OMIM'de genis sayida dis tanimlayicilar (external identifiers) indekslenmistir. Bu bolim
bunlardan bir kismini tanimlamaktadir.

| 4

OMIM'de kayitlarin olusturulmasinda kullanilan referanslar PubMed ve PubMed IDs ile ‘ ‘
ortusur. (Cev.Notu: Bir makalenin hangi OMIM kayitlarinda kullanildigini aramak icin ‘
kullanilabilir.) ref_pubmed_id:3294410 ‘

Editor: Dr.Yavuz SAHIN 10
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2.3. OMIM Arama Alanlan

Dikkat: External data (tablonun en altinda bulunan) alansiz aramalari icermez.

Yani, HGNC onaylanmis gen sembolli icin bir arama yapmak isterseniz, spesifik olarak
‘approved_gene_symbol' alaninda arama yapmaniz gerekir.

approved_gene_symbol:-MZT1

Bu baslik altinda bulunan tablolara http://www.omim.org/help/search adresinden ulasa-
bilirsiniz.

DIKKAT: OMIM esasen genetik hastaliklarla ilgilenen hekimler ve diger mesleklerdeki
profesyoneller ile genetik ile ugrasan arastirmacilar, bilim ve tip alaninda egitim géren
ileri diizeydeki 6grencilere yonelik hazirlanmistir. Tim internet kullanicilarinin erisimine
acilmis olmasindan 6turd, kendi medikal veya genetik durumunu arastiran kullanicilarin,
yetkin hekimlere tani hakkinda ve kisisel sorularina cevap aramalari icin danismalari israr-
la tavsiye edilir.

OMIM® and Online Mendelian Inheritance in Man® are registered trademarks of the Johns
Hopkins University.

Copyright® 1966-2015 Johns Hopkins University.

Editor: Dr.Yavuz SAHIN
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