2. Tibbi Genomikte Varyant Yorumlama ve

Onceliklendirme Kursu Programi

21 Eylul 2024, Cumartesi
e 13:00 - 14:00: Acilis ve Tanisma Oturumu (Ugur Ozbek, Yasemin Alanay)

e 14:00 - 15:00: Terminoloji — Kaya Bilguvar

o

o

Hedef: Yeni nesil dizilemenin gelisimi, uygulamalari, hastalik baglamindaki yeri,
genomik varyantlarin gesitleri hakkinda bilgilendirme.

Cikti: Katihmcilar yeni nesil dizileme ile elde edilen varyantlar ve hastalik iligkisi
konusunda bilgi sahibi olacaklardir.

e 15:00-15:30: Kahve Arasi

e 15:30 - 17:00: Biyoinformatik Wokshop: Veri marangozlugu- Ozkan Ozdemir / Berk
Ergun / Emre Ozzeybek

22 Eylul 2024, Pazar
e 09:00 - 10:00: Literatiir ve Veri Tabanlari — Kaya Bilgtivar

o

o

Hedef: Varyant dederlendirme ve dnceleme igin yararlanilacak veritabanlarinin
o6grenilmesi.

Cikti: Katilimcilar varyant 6nceleme amagl veritabanlari gesitleri ve nasil
kullanacaklari hakkinda bilgi edineceklerdir.

e 10:00 - 11:00: In-siliko patojenite tahmin araglari — Ozkan Ozdemir

o

o

Hedef: Genomik varyantlarin patojenik etkilerini hesaplamali yontemlerle tahmin
eden birgok ara¢ bulunmaktadir. Ders kapsaminda bu araglarla ilgili temel bilgiler
verilecek negatif ve pozitif taraflari drneklerle agiklanacaktir.

Cikti: Katilimcilar in-siliko patojenite tahmin araglarindan elde edilen skorlari
variant filtrelemede kullanabilecek bakigi elde edeceklerdir.

e 11:00 - 11:30: Kahve Arasi

e 11:30 - 12:30: Varyant Filtrelemenin kurallari — (Ahmet Okay Caglayan)

o

o

Hedef: Genomik varyantlarin fenotipik etkilerinin anlagiimasi/énceliklendirilmesi
icin tanimlanmis belirli siniflandirma yénergeleri bulunmaktadir. Ders
kapsaminda bu ydnergeler, bu kapsamda olusturulan konsorsiyumlar ve gincel
uygulamalar tzerinde durulacaktir.

Cikti: Katilimcilar varyant siniflandirmasi ile ilgili ACMG/AMP kriterlerini ve bu
kriterlerin taniya yonelik olarak kullaniimasi hakkinda bilgi edineceklerdir.



12:30 - 13:30: Ogle Yemegi

13:30-14:30: Mendeliyen hastaliklar igin varyant filtreleme — Ozkan Ozdemir

o

Hedef: Germ hatti ve somatik varyant dnceliklendirmesinde birbirinden farkh
yaklasimlar kullaniimaktadir. Ders kapsaminda mendel tipi kalitima sahip
hastaliklarda germ hatti varyantlarinin patojenik siniflandirmasina yénelik pratik
bilgilerin uygulamali olarak verilecektir.

Cikti: Katilimcilar germ hatti varyantlarinin filtrelenmesinde kullanilan pratik
uygulamalar, araglar ve bakis acilari hakkinda bilgi elde edeceklerdir.

14:30-15:00 Kahve Arasi

15:00-16:30- Kanser varyantlarini filtreleme — Nihat Bugra Agaoglu

o

o

Hedef: Kanser yatkinligi ve somatik varyant dizileme sonuglarinin analizi

Cikti: Katilimcilar goklu gen panellerinde ailesel kanser vakalarinda filtrelemenin
nasil yapilmasi gerektigiyle ilgili yetkinlik kazanacaktir.

20:00-22:00 Biyolojik buyuk veri etik yaklagimlar tartisma oturumu

23 Eylul 2024, Pazartesi

09:00 - 10:00: Klinik 6Gnemi bilinmeyen varyantlarin klinikte degerlendiriimesi— Hande
Kaymakgalan

o

o

Hedef: Hedef: klinik 6nemi bilinmeyen varyantlarin klinikte hasta takibinde nasil
uygulandigini vakalarla 6grenmek

Cikti: reanalizin 6nemi, ne zaman reanaliz, bu konudaki tartismal
alanlarpotansiyel patojenitesini degerlendirme yetkinligine sahip olacaklardir.

10:00 - 11:00: Yapisal Varyantlara Yaklagim ve Filtreleme— Ozkan Ozdemir

o

o

Hedef: Kisa okumali dizileme sonucunda elde edilen yapisal varyantlarin
filtrelenme stratejileri. Guincel veri tabanlari ve araglar hakkinda bilgi verilecektir.

Cikti: Katilimcilar WES, WGS ve Targetted panellerden ¢agirilan yapisal
varyantlarin analizlerindeki darbogazlar ve bunlara yaklagimlar ile ilgili bilgi
edinecektir.

11:00 - 11:30: Kahve Arasi

11:30 - 12:30: Varyant potojenite degerlendirmesinde fonksiyonel yaklagimlar - Kaya
Bilguvar

12:30 - 13:00: Ogle Yemegi
13:00 - 15:00: Varyant Filtreleme Pratikleri |
15:00 - 15:30: Kahve Arasi



15:30 - 17:30: Varyant Filtreleme Pratikleri Il

24 Eylul 2024, Sali

09:00 - 10:00: Vaka sunumlari
o Bir 6nceki gun filtrelemesi yapilan vakalar ile ilgili sunumlar
10:00 - 10:30: Kahve Arasi

10:30 - 12:30: Biyoinformatik Workshop: Germ hatti ve Somatik varyantlarin iglenmesi
Ozkan Ozdemir / Berk Ergun / Emre Ozzeybek

12:30 - 13:30: Ogle yemegi

13:30 - 14:00: Sponsor sunumu
14:00 - 15:30: Kendi verini analiz et |
15:30 - 16:00: Kahve arasi
16:00-17:00: Kendi verini analiz et ||

25 Eylul 2024, Carsamba

09:00 - 10:00: Raporlama (Ozlem Akgiin Dogan)

Hedef: Kursun bu béliminde genetik analiz raporunda yer almasi gereken basliklar ve
iceriklerinin guincel rehber bilgileri esliginde katilimcilara aktariimasi hedeflenmektedir.

Cikti: Katilimcilar ders sonunda molekiler genetik analiz sonug raporu yaziminda dikkat
edilmesi gereken unsurlar ile ilgili glincel bilgilere sahip olacak ve rapor yazma yetkinligi
kazanacaklardir.

10:00 - 11:00: Panel: Uzmanina Sorun (YA, UO, OAD, OO0, KB, AOC)
11:00 - 12:00: Sertifika Toreni ve kapanis

Egitim Koclari: Aybike Bulut, Ayca Yigit, Eylul Aydin, Cansu Portakal

Teknik destek: Berk Ergun, Emre Ozzeybek

iletisim ve koordinasyon sorumlusu: Sinem Aktug



