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CNV tanimi

Kromozom bdlimlerinin 50 bazdan buyulk degisikliklerine
kopya sayisi degisikligi Copy Number Variations-CNV adi
verilir

a b C b d

Referans genom

a b C b C b d

Duplikasyon



CNV tanimi

Kromozom bdlimlerinin 50 bazdan buytk degisikliklerine
kopya sayisi degisikligi Copy Number Variations-CNV adi
verilir

a b C b d

Referans genom

a b d

Delesyon



Kopya Sayisi Degisiklikleri

- SAMANLIKTA IGNE ARAMA
* 1 Mb> toplumun ylizde 5 EKIB] GELDI.. OLAYA EL

KOYACAKLAR
* 10 kb> her bireyde 10 #®

* 1kb> her bireyde 100 ®



Once Klinik veriler

 Hastanin Oykdst,

« Ozgecmisi,

* Soygecmisi,

 Dismorfik Bulgulari,

* Fizik Muayene Bulgulari,

* Diger Goruntuleme Yontemleri,
* Diger Genetik Testler

* 3 Kusakl Aile Agaci



ilk adim "™ Kalite kontrolii

* Calisma sirasinda kalite kontrol basamaklari gecilmis mi?
* Log2 ratio

* 0,2> Derivative Of Log Ratio SD
* QC Metrics

* SNP QC> 8.5

* mapd < 0.29



ikinci adim W Yerel karsilastirma

 Platform farki
 Platform hatasi

* Toplumda sik gorulmesi
* Gen colleri



Uclinci adim mp Derecelendirme

Biyuk degisiklikler

Olasi patojenik -

Olasi patojenik/klinik anlami bilinmeyen @

Klinik anlami bilinmiyor
Olasi benign/klinik anlami bilinmeyen
- Olasi benign
. Benign
. Kesin Benign



Patojenite arastirmasiicin

* Bilinen sendromlarla ortak bdlgelerin belirlenmesi

* CNV’lerin buyuklaginin degerlendirilmesi

* Icerdigi genlerin degerlendirilmesi

* CNV’nin veritabanlariyla karsilastirmasi

* Mikrodizin verisinin baska bir ydontemle dogrulanmasi
* Verilerin hastanin cinsiyetine gore degerlendirilmesi



Weise et al.
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Patojenite; Buyukluk ve icerik

* Bliylik delesyonlar(>2Mb) ve biiyik duplikasyonlar(>5Mb)
* Gen icerigi

* OMIM geni

* Hastalikla iligkili OMIM geni

* Gen fonksiyonu (Gene cards)

* Diger genlerle iliskisi



Veri tabani ¢calismasi

« CNV’nin veritabanlariyla * Patojenik
kargllagtlrmag * Mikrodelesyon Sendromlari

¢ Mikroduplikasyon Sendromlari
* DECIPHER * Kritik gen delesyonlari (de novo)
* CLINGEN * Saglikli bireyde bildirilmemis

« ECARUCA * Olasi patojenik

* Kritik gen duplikasyonlari
* DQV (saglikli bireyde bildirilmemisse)

* De novo duplikasyonlar

* Bildirilen degisiklik 10 dan fazla
hastada bildirilmis ve 1-2 DGV
datasi mevcutsa



Klinik ile iliskisi yok

* Benign: Yaygin gozlenen degisiklik. (100 den
az birey) Kirilma noktalari farkh

* Olasi Benign: 10 kadar saglikli birey. Hasta
bireyler 1-2 tane Kritik gen yok!!!



Klinik ile iliskisi bilinmiyor

e , * Olasi patojenik/KAB
ZAVIF PESILIM AMA SIEVWAN DA

PEGILIM ... BALIK ESIRLIYIM
BENCE BEN ...

* Patojenige yakin
* KAB

* Hic veri yok!!!
* Olasi Benign/KAB

* Benigne yakin




Dogrulama ve Klinige uygulama

* Dogrulama gerekli mi?
* Anne- babada var mi? De novo mr?
* Eslik eden baska bir durum var mr?
* Cinsiyet ve degisikligin degerlendrilmesi
 Kalitim kalibina uyuyor mu?
 Gendeki tek nokta degisikligi ile iliskili mi?
* Degisken ekspresivite?



MIiKRODIZIiN VERi ANALIZzi

Buyukluk, icerik analizi Segregasyon Analizi Veritabani arastiriimasi

v

T ey ) ([ N (oo )
uyu Hem saglkhlarda hem de FIECS et IGErmiyor

Benzer fenotipler bildirilmis hastalarda bildirilmis Saglikli toplumda sik

Kritik genler iceriyor . gozlenmis.
De novo yada tanimlayic verl yak Ailevi kalitim gosteriyor

L Y 7

¥ ~ ~

LASI PATOJENIK KLINIK ANLAMI BiLINMEYEN OLASI BENIGN  BENIGN
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