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CNV tanımı 
Kromozom bölümlerinin 50 bazdan büyük değişikliklerine  
kopya sayısı değişikliği Copy Number Variations-CNV adı 
verilir  
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Kopya Sayısı Değişiklikleri 

• 1 Mb> toplumun yüzde 5 

• 10 kb> her bireyde  10 

• 1 kb> her bireyde 100 

 



Önce Klinik veriler 

• Hastanın  Öyküsü, 

• Özgeçmişi,  

• Soygeçmişi,  

• Dismorfik Bulguları,  

• Fizik Muayene Bulguları,  

• Diğer Görüntüleme Yöntemleri,  

• Diğer Genetik Testler 

• 3 Kuşaklı Aile Ağacı 



İlk adım         Kalite kontrolü  

• Çalışma sırasında kalite kontrol basamakları geçilmiş mi? 

• Log2 ratio 

• 0,2> Derivative Of Log Ratio SD  

• QC Metrics  

• SNP QC> 8.5 

• mapd ≤ 0.29  

 

 



İkinci adım         Yerel karşılaştırma 

• Platform farkı 

• Platform hatası 

• Toplumda sık görülmesi 

• Gen çölleri 
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 Büyük değişiklikler 
 
 Kesin patolojik 
 
 Patolojik 

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

                    Olası benign 
 
        Benign 
 
Kesin Benign 
 

Olası patojenik 



Patojenite araştırması için 

• Bilinen sendromlarla ortak bölgelerin belirlenmesi  

• CNV’lerin büyüklüğünün değerlendirilmesi  

• İçerdiği genlerin değerlendirilmesi 

• CNV’nin veritabanlarıyla karşılaştırması 

• Mikrodizin verisinin başka bir yöntemle doğrulanması  

• Verilerin hastanın cinsiyetine göre değerlendirilmesi 





Patojenite; Büyüklük ve içerik 

• Büyük delesyonlar(>2Mb) ve büyük duplikasyonlar(>5Mb)  

• Gen içeriği 

• OMIM geni 

• Hastalıkla İlişkili OMIM geni 

• Gen fonksiyonu (Gene cards) 

• Diğer genlerle ilişkisi 



Veri tabanı çalışması 

• Patojenik 
• Mikrodelesyon Sendromları 

• Mikroduplikasyon Sendromları 

• Kritik gen delesyonları (de novo) 

• Sağlıklı bireyde bildirilmemiş 

• Olası patojenik 
• Kritik gen duplikasyonları 

(sağlıklı bireyde bildirilmemişse) 

• De novo duplikasyonlar 

• Bildirilen değişiklik 10 dan fazla 
hastada bildirilmiş ve 1-2 DGV 
datası mevcutsa 

 

 • CNV’nin veritabanlarıyla 
karşılaştırması 

• DECIPHER 

• CLINGEN 

• ECARUCA 

• DGV 

 



Klinik ile ilişkisi yok 

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

• Olası Benign: 10 kadar sağlıklı birey. Hasta 
bireyler 1-2 tane  Kritik gen yok!!! 

 



Klinik ile ilişkisi bilinmiyor 

• Olası patojenik/KAB 

• Patojeniğe yakın  

• KAB 

• Hiç veri yok!!! 

• Olası Benign/KAB 

• Benigne yakın 
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                Olası patojenik/klinik anlamı bilinmeyen 
    
 Klinik anlamı bilinmiyor 
    
Olası benign/klinik anlamı bilinmeyen 
 



Doğrulama ve Kliniğe uygulama 

• Doğrulama gerekli mi? 

• Anne- babada var mı? De novo mı? 

• Eşlik eden başka bir durum var mı? 

• Cinsiyet ve değişikliğin değerlendrilmesi 

• Kalıtım kalıbına uyuyor mu? 

• Gendeki tek nokta değişikliği ile ilişkili mi? 

• Değişken ekspresivite? 

 



 



• Teşekkür ederim. 
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