Insan Tim Genom Dizilemeye Bakis

insan tim genom dizileme (hWGS),
arastirmacilarin  bireylerin tam  genetik
bilesimini tanimlamasina ve tum genomlarini
karakterize etmesine olanak tanir. Tek
nukleotid polimorfizmleri (SNP'ler),
insersiyonlar ve delesyonlar (indels) yapisal
varyasyonlar (SV'ler) ve kopya sayisi
varyasyonlarit (CNV'ler) dahil olmak Uzere
genomik  varyasyon  Dbilgilerini  uygun
maliyetlerde bir blatun olarak analiz (- :

edilmesine izin verir. ..‘.,.’f ;-' A 4

Kapsaml deneyim ve iyi gelismis biyoinformatik bilgi birikimi ile Kuzey Biyoteknoloji farkl
arastirma hedeflerini ve musgteri ihtiyaglarini karsilamak igin yiiksek kaliteli veriler, yayina hazir
analizler ve kisisellestirilmis sonuglar sunar.

insan Tiim Genom Dizileme Uygulamalari
insan genom dizileme, asagidaki alanlarda arastirmacilara yardimei olmaktadir:
Genetik kokenli hastaliklar
Metabolik yolaklar
Orijin ya da koken analizleri

hWGS Ozellikleri: DNA 6rnegi gereksinimleri

Platform Tipi Ornek Tipi Miktar (Qubit®) Saflik
llumina Genomik DNA =200 ng A260/280=1.8-
NovaSeq 6000 Genomik DNA >12 2.0;degredasyon yok.
(PCR olmadan) = 1219 Kontaminasyon yok
A260/280=1.75-2.0;
Yiiksek Molekiiler A260/230=1.5-2.6;
PacBio Sequel Il DNA CLR Aglrllkll Genomik DNA =7 Mg *NC/QC:1 00'300,
library Fragman uzunlugu = 30 kb
olmalidir.

A260/280=1.75-2.0;

i 5 o A260/230=1.4-2.6;

PacBio sequel Il/lle DNA Yiksek Molekdler i ’

HiFi library Agirlikli Genomik DNA 215 pg NC/QC=0.95-3.00
Fragman uzunlugu = 30 kb

olmalidir.
A260/280=1.75-2.0;
Nanopore Yiksek Molekiler =8 ug A260/230=1.4-2.6;

PromethlON Agirlikh Genomik DNA Fragman uzunlugu = 30 kb
olmalidir.

*NC/QC: NanoDrop konsantrasyonu/Qubit konsantrasyonu



hWGS Ozellikleri: Dizileme ve Analiz

Platform Tipi

lllumina NovaSeq 6000

PacBio Sequel ll/lle

Nanopore PromethlON

Okuma Uzunlugu

Paired-end 150 bp

Sequel Il igin > 15 kb

> 17 kb (Ortalama)

(Ortalama)
Nadir hastaliklar igin: Genetik hastaliklar igin: Genetik hastaliklar igin:
30-50x 10-20x 10-20x
Dizileme derinligi TAmor dokusu igin: 50x%; Tumér dokusu icin: Timér dokusu icin:
Yakin dokular ve kan ornegi >20% >20x

igin: 30x

Standart veri analizi

Veri kalite kontrolQ
Referans genom ile hizalama
SNP/InDel/SV/CNYV tespiti
Somatik SNP/InDel/SV/CNV
tespiti (Timor-normal
eslestiriimis érnekler igin)

Veri kalitesi kontrolt
Dizi hizalama
Yapisal degisken (SV) algilama
Varyasyon degerlendirmesi

Kuzey Biyoteknoloji hWGS Hizmetlerinin Proje is Akisi
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DMA izolasyonu

<

PCR amplifikasyonu

Dizileme

ATCIGGA
TGCAGA

GCCAATA
ATGAGTA |

Biyoinformatik analiz
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