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Halk Sağlığı Sorunları

Nadir Hastalıklar

Prevalansı < 1:10000

Yaklaşık 8000 çeşit

Ülkemizde toplam 6-8 
Milyon

%80 tek gen hastalıkları

Bulaşıcı Olmayan H.

• Kanser

• KVH, ve KOAH

• Obesite ve diyabet

• Nörobilişsel ve Psikiatrik

Kronik Kompleks Genetik

Farmakogenomiks

Metabolizma Sınıflandırması

ile ilaç doz kararı

Yan etki sınıflandırması ile ilaç

tercihi





Next-generation sequencing in neuromuscular diseases
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GENOMICS ENGLAND PROJESİ 
UK 100K



GENOMİK VARYANTLAR

 2 kişinin genomu %99.9 benzerdir

 1/1000 bp farklılık aramızdaki fenotipik

çeşitlilikleri sağlamaktadır

 Genomik varyantlar protein dizisini

değiştirmeyebilir veya fenotip üstünde

çeşitli etkileri olabilir.
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Kompleks Genetik Temelli

Kronik Hastalıklar

 Genom Boyutunda
İlişkilendirme Çalışmaları

 Geniş hasta/kontrol grupları
( >1000s)

 500K ila 4M pozisyonda
variant tanımlama



Kronik Hastalık Modelleri

 Genotiplendirmeye dayalı

Modeller

 Geno-Pheno dayalı hibrid

Modeller



Klinik Karar Destek Sistemleri

Beyan and Aydın Son, 2013



Farmakogenomik Uygulamalar

Genotiplendirme Bireye Özgü Tıp 



TÜRKİYE GENOM PROJESİ
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