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Genel Bilgi

* Yeni nesil dizileme (YND) teknolojisi, biyomedikal arastirma ve klinik tani igin guglu bir aragtir. Bununla
beraber, YND teknolojileri ile tretilen cok miktarda veri, buyuk bir kismi hesaplamali ve teorik olmak tzere
yeni yaklagimlar gerektiren, ilgilenilen bir hastaligin nedensel varyant(lar)ini belirlemede daha oOnce
karsilagsiimamig zorluklarin yaninda firsatlar da sunmaktadir. YND ham verilerini igslemek ve varyantlari
guvenilir bir sekilde tespit etmek amaciyla gelistirilen is akiglari ve ilgili yazilimlar onemli olgtde iyilesmis
olsa da belirli bir fenotiple ilgili varyantlarin alt kimelerini tanimlayabilmek icin on binlerce aday varyanti
filtrelemek, arastirma ve tanida giderek daha onemli olmaktadir ancak tum bu surecin ayni zamanda
oldukga zorlu oldugunu da unutmamak gerekir.

» Bu baglamda hazirlanan kurs programi; guncel teknolojiler, analiz akislari, veri tabanlari, in-siliko patojenite

tahmin araglari ve varyant filtreleme ve oOnceliklendirme ile ilgili yaklagimlar hakkinda guncel bilgiler
saglamayi hedeflemektedir.

 Programi basariyla tamamlayan adaylar, insana mendeliom, ekzom ve genom dizileme verilerini
isleyebilecek, filtreleyebilecek ve onceliklendirebilecektir.



Icerik

Yeni Nesil Dizileme (YND) Teknolojileri:

YND teknolojilerinin biyomedikal arastirma ve klinik tanidaki 6nemini anlatacagiz.
YND ham verilerini igsleme ve guvenilir varyant tespiti icin geligtirilen is akislari

Veri Analizi ve Varyant Filtreleme:

Cok miktarda veri Uretimi ve bu verilerin analiz edilmesi i¢in gerekli olan yeni yaklagimlar ve hesaplamali yontemler
On binlerce aday varyanti filtreleyerek belirli bir fenotiple ilgili varyantlarin alt kimelerini tanimlama

Varyant Yorumlama ve Onceliklendirme:

Genomik varyantlarin patojenik etkilerini degerlendirmede in-siliko aracglarin kullanimi
Mendel tipi kalitilan hastaliklar (Germline) ve kanser (Somatik) varyant filtreleme yaklagimlari

Guncel Teknolojiler ve Araglar:

Veri islemede GPU kullanimi
Merkezsiz aglar i¢cinde veri igsleme

Pratik Uygulamalar ve Calistaylar:

Biyoinformatik ¢aligtaylarla veri igsleme ve analiz pratikleri
Katilimcilarin kendi verilerini analiz etmelerine yonelik uygulamali oturumlar

Raporlama ve Etik:

Genetik analiz raporlarin hazirlanmasi
Genom veri etigi hakkinda panel ve tartismalar

Klinik arastirmalar:

ilag arastirmalarina yonelik variant analiz yaklagimlari

Sosyal Program:

Sigacik Gezisi



Hedef Kitle

* Genetik ve Genomik Arastirmacilar:
* Genetik varyantlarin analizinde kullanilan yeni nesil dizileme teknolojileri hakkinda bilgi edinmek isteyen arastirmacilar.

e Biyoinformatik Uzmanlari:

. Bityoinformatiklalanlnda calisan ve genomik verilerin islenmesi, analiz edilmesi ve yorumlanmasi konularinda kendini gelistirmek
isteyen uzmanlar.

e Klinik Genetik Uzmanlari:

+ Klinik ortamda genetik tani ve arastirma yapan, genom varyantlarinin yorumlanmasi ve onceliklendiriimesi konularinda
derinlemesine bilgi sahibi olmak isteyen klinik genetik uzmanlari.

* Tip Doktorlari ve Klinik Arastirmacilar:
* Genomik varyant analizi ve YND teknolojilerini klinik tani ve arastirmalarinda kullanmak isteyen tip doktorlari ve arastirmacilar.

« Biyoteknoloji ve ilag Endiistrisi Profesyonelleri:
* Yeni nesil dizileme verilerini kullanarak hastalik mekanizmalarini anlamak ve yeni tedavi yontemleri gelistirmek isteyen
biyoteknoloji ve ilag endustrisi profesyonelleri.
« Akademisyenler ve Ogrenciler:
+ Genetik, biyoinformatik ve ilgili alanlarda egitim alan veya bu alanlarda akademik kariyer yapmak isteyen lisansustu ogrenciler ve
akademisyenler.
o Saglik Profesyonelleri:

» Genomik verilerin klinik uygulamalarda nasil kullanilacagini 6grenmek isteyen hemsireler, genetik danigsmanlar ve diger saglik
profesyonelleri.

Not: Katilimcilardan en az doktora veya uzmanlik ogrencisi duzeyinde olanlar ya da ilgili alanda en az 2

yillik is tecrubesine sahip olanlara oncelik verilecektir.




DEU baskanhgina bagh olarak hizmet
vermekte olan Ogrenci Egitim ve
Dinlenme Tesisleri, izmir'e 60 km.
uzakliktaki Seferihisar Urkmez'de 14
donim arazi tzerine 1986 yilinda
kurulmustur. Tesis uluslararasi bir kongre
merkezi olma yolunda ilerlemekte olup; yil
icinde cesitli, staj, seminer, toplanti ve
akademik calismalara ev sahipligi
yapilmaktadir.



Organizasyon Sorumlusu

Prof. Dr. Yasemin Alanay, Acibadem Mehmet Ali Aydinlar Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk
Sagh@r ve Hastaliklari Anabilim Dali Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dali'nda ve Tibbi
Genetik Anabilim Dal'nda gérev yapmaktadir. ACURARE- Acibadem Universitesi Nadir
Hastaliklar ve Yetim llaglar Uygulama ve Arastirma Merkezi Mudiirlidii gérevini
yuratmektedir. Galigma alanlari arasinda nadir ve tanisiz genetik hastaliklar yer almaktadir.
Genig bir arastirma yelpazesi bulunan Prof. Alanay, ¢esitli ulusal ve uluslararasi projelerde
aktif rol almig ve 6nemli yayinlara imza atmistir.

Duzenleme

Kurulu

Prof. Dr. Ugur Ozbek, 1986 yilinda Istanbul Universitesi Cerrahpasa Tip Fakiiltesi'nden mezun
olmus, 1995 yilinda Istanbul Universitesi Onkoloji Enstitiisii'nde Kanser Genetigdi alaninda
doktora derecesini almig ve 2006 yilinda Tibbi Genetik uzmani olmustur. Erasmus
Universitesi'nde Querido Kirsiisii profesérligine layik gériilen Ozbek, 2017 yilinda
Acibadem Universitesi'nde Tiirkiye'nin ilk Nadir ve Tani Konulamayan Hastaliklar Merkezi'ni
(ACURARE) kurmustur. 2023 yilinda Izmir Biyotip ve Genom Merkezi'nde Horizon2020
destekli ERAChair projesi RAREBOOST'un bagkanligina atanmistir.




Dizenleme Kurulu

e Kurs Koordinatorii: Pelin Ulca

¢ Organizasyon komitesi ve Egitmenler
+  Ozkan Ozdemir
+ Ozden Hatirnaz Ng
+  Ozlem Akgiin Dogan
» Kaya Bilgtvar
* Nihat Bugra Agaoglu
* Hande Kaymakgalan Celebiler

* Egitim Koglari
*  Eylul Aydin
*  Ayca Yigit
* Aybike Bulut
* Alper Akkus
* Berk Ergun
+  Emre Ozzeybek
» Sinem Aktug
* Nisa Esen




itmenler

Dr. Ozdemir 2010 yilinda iU Aziz Sancar DETAE’de immiinoloji yiiksek lisansini, ardindan
2017 yilinda ayni enstitiide genetik doktorasini tamamladi. Bu siregte, 6zellikle epilepsi
genetigi ile iligkili bircok ulusal ve uluslararasi projede arastirmaci olarak caligan Ozkan
Ozdemir, 2014 yilinda Genus Arastirma Gelistirme sirketini kurdu. 2018-2019 yillarinda
Acibadem Labmed Genetik Tani Merkezi'nde biyoinformatik uzmani olarak gérev yapti.
Sonrasinda KéIn Universitesi CMMC (Cologne Molecular Medicine Center)’de Dr. Sebahattin
Cirak’in laboratuvarinda postdoc olarak caligan Ozkan Ozdemir pandemi siirecinde
Turkiye'ye donerek Acibadem Universitesi'nde doktora sonrasi aragtirmaci ve ACU
Biyobanka sorumlusu olarak géreve bagladi. Ozellikle epilepsi ve nadir nérolojik fenotiplerle
ilgili yiiksek ¢iktili verileri iceren yayinlanmig makaleleri olan Ozkan Ozdemir caligmalarina
K&In Universitesi ve Acibadem Universitesi’nde devam etmektedir.

Dr. Kaya Bilgtvar 20 yili agkin stiredir insan genetigi alaninda galigmalar yurtutmektedir.
2021 yazinda Tiirkiye’ye dénerek Acibadem Universitesi Tibbi Genetik Anabilim Dal’'nda ve
ACURARE’de gorev alan Kaya Bilglivar ayni zamanda 2005 yilindan beri galigiyor oldugu
Yale Universitesi Beyin Cerrahisi ve Genetik Anabilim Dallarinda adjunct dogent olarak
arastirmalarini strdirmektedir. Temel ilgi alanlari insan sinir sisteminin yapi ve iglevini
etkileyen gelisimsel hastaliklarin genetik nedenlerinin bulunmasi ve hastalardan elde
edilen hicrelerle gelistirilen 2 ve 3 boyutlu néral sistemler ile altta yatan duzensizliklerin
aydinlatilmasidir. 2013-2021 yillari arasinda aragtirmalarina ek olarak Yale Genom
Arastirmalari Merkezi’nde sirasi ile yardimci direktor ve direktor olarak yoneticilik yapmis,
bu donemde birgok biiylk 6lgekli genetik aragtirmaya ve tani amagl klinik uygulamaya
yeni nesil dizileme metotlarini uygulayarak ve geligtirerek katki saglamistir.

Ozden Hatirnaz Ng, Istanbul Universitesi, Fen Fakiiltesi mezuniyetinin ardindan istanbul
Universitesi, Saghk Bilimleri Enstitisi'nde Genetik alaninda yiiksek lisans ve doktora
e@itimini tamamlamigtir. Doktora tez galismalarini Erasmus Tip Merkezi ve Leiden Tip
Merkezi'nde gergeklestirmis olan Hatirnaz Ng, St. Jude Cocuk Hastanesi, Heidelberg
Universitesi Insan Genetigi Klinidi, Erasmus Tip Merkezi ve Leiden Tip Merkezi'nde ziyaretgi
arastirmaci olarak calismig ya da projelerde yer almigtir. 2018 yilinda Tibbi Genetik Dogenti
unvanini alan Hatirnaz Ng, ayni yil Acibadem Universitesi, Tip Fakiiltesi Tibbi Biyoloji
Anabilim Dali'nda goreve baslamis ve 2023 yilinda Profesér unvanini almistir. Baglica
arastirma alanlari gocukluk ¢a@i kanserleri, kansere genetik yatkinlik ve basta primer immin
yetmezlikler olmak tizere, nadir ve tani konulamamig hastaliklarin molekiiler tanilaridir.

Dr. Ozlem Akgiin Dogan, 2006 yilinda Hacettepe Universitesi Tip Fakiiltesi’/nden mezun oldu.
2007-2012 yillar arasinda Ankara Sami Ulus Kadin Dogum, Cocuk Saghdi ve Hastaliklari
EQitim Arastirma Hastanesi’'nde Cocuk Saghdi ve Hastaliklari uzmanhk egitimini aldi.
2014-2018 yillari arasinda Hacettepe Universitesi Cocuk Genetik Hastaliklari Bilim Dalr'inda
yan dal uzmanlik egitimini tamamladi. istanbul Umraniye E@itim Arastirma Hastanesi’nde
Cocuk Genetik Hastaliklari uzmani olarak mecburi hizmet yukumlulugu kapsaminda gegirdigi
3 yillik sure¢ boyunca gocukluk ¢adi nadir hastaliklardan etkilenmis bireylerin derin
fenotiplendirilmesi, altta yatan molekiler patolojilerin yeni nesil dizi analizi araciligi ile
incelenmesi ve sonuglarin raporlanmasinda gérev aldi. 2021 yilinda Acibadem Universitesi
Tip Fakiiltesi’nde doktor égretim {iyesi olarak gérev yapmaya baglayan Ozlem Akgiin Dodan,
2021-2022 tarihleri arasinda Fulbright Akademik Arastirma bursu kapsaminda ABD Yale
Universitesi’ inde “Bir grup konjenital malformasyonda tim ekzom dizi analizi ile belirlenen
aday genlerin fonksiyonlarinin Xenopus kurbaga modelinde CRISPR/CAS9 gen regtilasyon
teknolojisi kullanilarak arastirilmasi” baslikli proje ile ilgili calismalarda bulundu. Dr. Ozlem
Akglin Dogan’in ilgi alanlari gocukluk ¢adi nadir hastaliklari, goklu dogumsal anomaliler,
dismorfoloji ve klinik genetiktir.



Egitmenler

Dr. Hande Kaymakgalan Celebiler, Kadikéy Anadolu Lisesi ve Marmara Tip Fakultesindeki
egitimlerinin ardindan, Amerika Birlesik Devletleri Sikago Cook County Hastanesinde ¢ocuk
saghgr ve hastaliklari uzmanlik e@itimini 2003 senesinde tamamladi ve Amerikan Pediatri
Dernegi board sertifikasini alip Tirkiye’de déndii. Bir siire cocuk hekimi olarak Istanbul Dr.
Sirin Goker Seckin muayenehanesinde ve Roche Ilag’ta medikal mudiir olarak caligti. 2006
senesinde 6 ayliginda Londra St.Mary’s Hospital'da yerfistidi alerjisi Uzerine pediatrik alerji
ve imunoloji bélimiinde onursal doktor olarak aragtirmalara katildi.2007-2009 yillari
arasinda ABD, Yale Universitesinde tibbi genetik yan dal uzmanh@ini yapti. Uzmanhg
sirasinda otizm spektrum bozuklugunun genetik kdkenleri Gzerine g¢aligmalarda bulundu.
2009 senesinde Yale Universitesi Mendelian Research Project’in Tiirkiye koordinatérii olarak
istanbul'a déndii ve Bahgesehir Universitesi Genetik ve Biyoinformatik bolimint kurdu.
2014 senesinde Demiroglu Bilim Universitesi, Florence Nightingale Hastanelerinde gocuk
genetik uzmani olarak galisti. 2023 yilinda gocuk saglidi ve hastaliklari dogenti oldu. Pten
research ve Boston Childrens Hospital Synaptopathies Consortium’dan aldidi arastirma
destekleri ile sirasi ile Turkiye'de ilk defa otizmi ve makrosefalisi olan gocuklarda prevelans
aragtirmasini yapti ve Turkiye PTEN Hasta veri kayit sistemini kurdu. ( ptenturkiye.org)
2022 yilindan itibaren Yale Universitesi Beyin Cerrahisi béliimiinde adjunct yardimci dogent
olarak nérogeligimsel hastaliklar Gizerine aragtirmalarini sirdiirmektedir. ilgi alanlari otizm
ve dogumsal kalp hastaliklari genetigidir. Nisan 2024 yilindan itibaren Acibadem Universitesi
Translasyonel Tip boliminde gorevlidir.

Marmara Universitesi ingilizce Tip Fakiiltesi bolimiinden 2009 yilinda mezun olan Nihat Bugra
AgJaoglu, 2018 yilinda Afyon Kocatepe Universitesi Saglik Bilimleri Enstitiisi’nde Tibbi Genetik
doktorasini tamamlayarak Umraniye EJitim ve Aragtirma Hastanesi Tibbi Genetik Blimi’nde
kanser geneti§i caligmalarini yiiritmeye bagladi. Umraniye E@itim ve Arastirma Hastanesi
Covid-19 Tani Laboratuvarinin da kurucularindan olan Nihat Budra AgaoQlu, halen bu
laboratuvarin idari sorumlusu ve ayni hastane biinyesindeki genetik hastaliklar degerlendirme
merkezi teknik sorumlusu olarak gorev yapmaktadir. 2021 yilindan bu yana Ailesel kanserler
alanindaki bilimsel caligmalarina Harvard Universitesi’nin Dana Farber Kanser Enstitiisi’nde
devam etmektedir.




