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‘HUMAN GENOM PROJECT’ 





VARYANT NİTELİKLERİ 

P 
patojenik varyant 

LP 
muhtemel patojenik varyant 

LB 
muhtemel benign varyant  

B 
benign varyant 

VUS  
‘Variant of Unknown Significance’ 

 



BİLGİSAYAR TAHMİN PROGRAMLARI 





SBÜ Dr AY Ankara Onkoloji EAH, Tıbbi Genetik 



GENOMİK TESTLER 

GENETİK BİLGİ 

KLİNİK PRATİK  



Yeni Nesil Dizileme 

  ‘Next Generation Sequencing’ (NGS) 
 





NGS KLİNİK KULLANIMI 

• Patojenik gen taraması 

 

• Kompleks hastalıklar 

 

• Enfeksiyon  

 

• Kanser 



NGS Teknikleri  

Goldfeder  RL et al, Am J Epidemiol 2017 









Ou SHI et al, ASCO Ed book 2018,  978-987 

*sürücü mut saptanması   
  
*ted yanıtı izlenmesi   
 
*rekürrens saptanması  
 
*direnç mek tanımlanması 
 
EGFR, RAS, BRAF(V600E), PIK3CA 
 
                          





• MSK-IMPACT, Foundation One (F1CDx) 

               FDA onayı 

 

• The Catalogue of Somatic Mutations in Cancer 
(COSMIC) 

                    

 

• Maliyet-etkin  

            

 







ÖZET 

• Genomik değişikliler 

 

• Tüm genom analizi 

 

• (olası) benign, (olası) patolojik, VUS 

 

 

• Doku vs likit biyopsi… konkordans ↑, spesivite ↑ 

‘kime-ne zaman- hangi genomik test’ 


