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810 HASTADA KLINIK EKZOM DIZILEME, TUM EKZOM DIZILEME VE KOPYA SAYISI
VARYASYONU ANALIZLERININ SONUCLARI
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amac: Pediatrik donemde genstik haswaliklarn maolekiler etyolojisinin befirlenmesi, erken ve spesifik
mudahaleye olanak tammaktadir. Tam ve aileye uygun genetik dansmanhk verdebilmesi icin ekzom dizileme va
kopya sayisi varyasyon [CNV) analizlerinin kullammi giderek arbmaktadir. Cesitli fenotipe sahip hastalarda bu
tetkikierin  tam weriminin wve saptaman wvaryantlann Gzelliklerinin degerlendiriimesi  amaclanmistir.

Gerec ve Yontem: akdeniz Universitesi Tip Fakiltesi Cotuk Genetik Hastaliklan Bilim Dal'nda 2022-2025 yillan
arasinda hendz molekiler genetik tanis olmayan 810 hastaya wygulanan klinik ekzom dizileme, tim ekzom
dizileme ve CNV analizlerinin sonuclan retrospektif olarak degerlendirildi. Calismada, periferik kandan elde
edilen DN& drnekleri kullandds. linik ekzom analizler; iluming NextSeq 2000 platformunda Sophio Clinical
Exome Selution w3okid kullamlarak, twm ekzom analizleri e Twist Human Comprehensive Ewxome
(Twist_HCExome w2) kiti kullanilarak gerceklestirildi. Elde edilen wverilerin biyoinformatik analizi Sophio
Do yazilm aracli@ivla yoritildo. Klinik ekzom analizlerinde aynica cNV analizi de yapildi. varyantiann kfinik
anlamiandinimasimda Franklin by QIAGEN, VarSome, ClinVar, db3NEP, gnomAD, HPO (Human Phenotype
ontologyl, ClinGen, OMIM, GenlC ve DECIPHER gibi referans veri tabanlan kullanildi. saptanan varyantiar ACMG
{Aamerican College of Medicol Genetics ond Genomics] kriterlerine gore siiflandinldi.

Bulgular: Calismaya dshil edilen hastalann fenotipik bulguian HPO terimlerine gore gruplara aynldi Tim
hastalarda yapilan molekiler analfizler sonucunda tamsal wvaryanmt oram ®40E8 [330/810), tdm ekzom
analizlerinde %406 (26/84), klinik ekzom ve kopya sayis analizlerinde %40,8 (3047746} olarak saptandr. CNYV
analiziyle 36 hastaya tam konuldu (%4 5; 36,/746). Hastalarm yars nérolojik hastaliklar grubunda yer aldi. Bu
grupta tami oran %36,2 [147/405] saptandi. ¥ag, cinsiyet, hastanin anne ve babam arasindaki akrabalk durumu
ile ailede benzer hastalk hikayesi bulgularimin tane aram dzerine etkisi, ve saptanan varyantlann dzellikleri
degerlandirildi.

sonuc: aynintl klinik deferfendirme, kKinik wyumlu varyantlarm raporlanmasi we yorumlanmasi;, ekzom
analizlerinde literatirde %20-35 arasinda bildiriien orznlarla karsilastrddEinda yiksek tam verimi elde
edilmesini saglamistr. Bu calisma; klinik ekzom dizileme, tim ekzom dizileme ve kopya sayist analizisrinin tam
basansma ve saptanan tim gen varyantlanimn titizlikle degerlendirimesi zerekliligine dikkat cekmek amaoyla
sunulmustur.

Anahtar kelimeber: Klinik ekzom diziteme, tim ekzom dizileme, kopya sayis1 varyasyonlan, genetik tam, cocuk
genetic
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