6. Whole Genome Sequencing (WGS)

Bu hizmet, tim genom dizileme (WGS) verileri iizerinden varyant ¢agrimi, anotasyon ve
kapsaml1 kalite kontrol analizlerinin gerceklestirilmesini kapsar. Klinik ve arastirma amacl
projeler i¢in uygun olan analizler, uluslararasi kabul gérmiis araglar ve agik erigimli referans veri

tabanlar1 kullanilarak yiiriitiliir.

Asagida temel hizalama, SNV/indel varyant ¢agrimi ve genisletilmis WGS analiz paketleri

Ozetlenmistir.

Paket

6.1. Temel Hizalama & QC

6.2. Varyant Cagrimi (SNV +
Indel)

6.3. Genisletilmis WGS (SV +
CNYV + Arsivleme)

Kapsam

» Ham FASTQ kalite kontrolii

» GRCh38 veya istenen referansa
hizalama

* Sort + duplikat isaretleme

* Base Quality Score Recalibration
(BQSR)

* GATK HaplotypeCaller veya
DeepVariant ile varyant ¢cagrinu

* Varyant filtreleme (hard-filtering
veya VQSR)

* Anotasyon: ClinVar, gnomAD,
dbSNP, SnpEff/ VEP

* Yapisal varyant (SV) analizi
* CNV analizi

» Kapsam analizleri,

* Final CRAM arsivlemesi

Ciktilar

* BAM/CRAM + index

* MultiQC + alignment QC
raporu

» Coverage/Depth istatistikleri

* VCF / VCF.gz + index
* Anotasyonlu VCF

* SV/CNV tablolar1 ve BED
dosyalari

» Kapsamli WGS QC raporu
(coverage, duplication, insert
size, contamination)

* Sikistirtlmis CRAM arsiv
dosyasi



