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insan Mutasyon Tarama Programi (17.12.2025-18.12.2026) Teknik Sartnamesi

Genetik tani streglerinin hizla ilerledigi glinimizde, dogru ve giincel veriler etkili teshis ve tedavi
stratejilerinin gelistirilmesi i¢in kritik 6neme sahiptir. insan Mutasyon Tarama Programi, genetik
mutasyonlari detaylandirarak 17.686 gen ve 18.926 cDNA dizisi icin tarama imkani sunmaktadir. Bu
kapsamli tarama tani siireclerine dnemli bir kaynak saglamaktadir. Bdylece, genetik mutasyonlarin
analizinde yiiksek dogruluk ve kapsamlilik icinde analiz yapilabilmektedir.

insan Mutasyon Tarama Programi: 17.12.2025-18.12.2025 iginde en az 549.178 kayith mutasyon ve
varyant icermelidir. Bu varyantlarin tipleri yanlig anlamli/anlamsiz, transkripte kirpilma hatalar, kiigiik
delesyon ve insersiyonlar gibi her turli kiigiik dizi ve biiyiik varyanti kapsamalidir.

Bilgiler giincel ve iyi yiiksek kalite hakemli dergilerle desteklenmis olmalidir.

insan Mutayon Tarama Programi Platformunda insan Mutasyonlarinin entegrasyonu, yénetimi ve
kullanimina yénelik tiim gereksinimler karsilanmalidir.

insan Mutasyon Tarama Programina erisim yetkilenidirilmis kullanici tarafindan miimkiin olmaldir.

Kullanicilar taramlarini, gen, mutasyon tiirii, hastalik,ve polimorfizm numarasi (rs) tizerinden
yapabilmelidir.

Gelismis filtreleme secenekleri (6rnegin, mutasyon sikligi, genetik etki) erisim kapsami iginde
olmalidir.

Mutasyon bilgileri detayl sekilde gosterilmelidir (6rnegin, 5’ ve 3’ dizi bilgisi en az 29 niikleotid olacak
bicimde, mutasyon tiir(, genetik koordinat, klinik baglantilar, referans genom ve transkript bilgisi).

Veri seti, gen, mutasyon fenotip grafik ve tablo formatinda sunulabilmelidir.
Programa erisim i¢in dogrulama mekanizmalari olmalidir.

Program API araciligiyla entegre olabilmelidir.

Teknik destek hizmetleri 24 saat ulagilabilir olmalidir.

Tarama programini bakim ve giincellemeleri planli olarak yapilmali ve kullanima kapali stireler
kullanim siirelerine eklenmemelidir.

Giincellemeler hakkinda kullanicilar bilgilendirilmelidir.
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