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Ozet: Genetik arastirmalardaki yeni kesifler bilgi teknolojilerindeki ilerleme ile paralel gerceklesmistir. Ozellikle
“Human Genome Project” bu iki bilim dali arasindaki iliskinin en net bicimde ortaya konuldugu ortak
projelerden biridir.  Genetik arastirmalardan elde edilen bilgiler tip bilimi disinda birg¢ok bilim dalinda
kullaniimaktadir. Ancak sadece bu verilerin elde edilmesi, depolanmast veya tammlayici analizlerin yapilmast
yeterli olmamaktadir. Ciinkii bu veriler konunun uzmanlarinin bile farkinda olmadigi gizli yapilar: icermektedir.
Bu yapilar: ortaya ¢tkarmada kullanilan iki onemli yaklagim vardir: Machine Learning ve Veri Madenciligi.

Soz konusu yontemler istatistik bilimi ile bilgi teknolojilerinin ortak noktalaridwr. Calismamizda konu ile yakindan
ilgili olmayan kisilerin hep karistirdigi bu iki kavramin, genetik arastirmalardaki onemi ve etkilesimi iizerinde
durulacaktir. Her iki yontem de “yapay zeka” terimine ait alt birimlerdir. Machine Learning, bilgisayarlarin
“ogrenmesi” Kolay algoritma ve teknikleri dizayn etmeye , gelistirmeye odaklanir. Belirli bir veri seti iizerinde
¢alismayr hedeflemez. Gelistirdigi algoritmalar  her sorunu ¢ézmeyi hedefler. Veri madenciligi ise Machine
Learning yontemlerini kullanarak “GERCEK” veriler iizerinde tamimlama, smiflama, tahmin ya da kiimeleme
amagh ¢alisir. Bu dogrultuda danismanly ve damismansiz 6grenme algoritmalart kullamr. Machine Learning,
istatistiksel analizinde herhangi bir modelleme yapilmamis genetik arastirmalarda kullamlabilir. Bu sayede
sadece bir veri setine ozgii sonuglar yerine belirli hastaliklara 6zgii modeller ortaya konabilir. Veri madenciligi
ise kendine ait hazir ve denetlenen veri tabanlarina sahip arastirmalarda kullamlabilir. Bu ayrimun farkinda
olarak bilgi teknolojilerinin getirdigi yenilikleri istatistiksel analizlerde kullanmak gereklidir.

Bu motivasyon ile ¢alismamizda bu iki yaklagimin genetik arastirmalardaki onemini ve olasi katkilarini gostermek
amaciyla iki gesit veri seti iizerinde uygulama drnekleri yapilmistir. Bunlardan birincisi “gen ekpresyon”
(mikroarray) verileri, ikincisi ise “tek niikleotit polimorfizmi (SNP) ” verileridir. Ik veri seti genel kullamma agik
olan mikroarray “Kolon Kanser” veri setidir. Bu veri setinde 22’si normal, 42’si hasta olan toplam 62 bireye ait
2000 genin ekspresyon degeri mevcuttur. Ikinci veri seti ise Amerika Birlesik Devletleri, Alabama Universitesi
Hastanesi Noroloji ve Epidemiyoloji Bolimii’'nden saglanan  “Warfarin” adl ilaca ait yapian ¢alismanin
verileridir. Bu veri setinde 290 bireye ait 980 bin SNP bilgisi mevcuttur. Her iki veri seti i¢in onemli girdi
degiskenler (gen veya SNP) belirlenmis ve en iyi tahmin (prediction) modeli belirlenmistir. Warfarin ¢alismast
icin “Boosted Regresyon Agaci” (BRT) yontemi 0.69luk belirtme katsayisi degeri ile en agiklayici model
olmustur. Kolon Kanser ¢alismasinda ise 0.79 luk dogru smniflama degeri ile Random Forest yontemi en iyi
sonucu vermigtir. Literatiirde simdiye kadar yapilanin aksine sadece uygulama sonuglar: degil heniiz deneme
asamasinda olan “Gen3e” adini verdigimiz, [R] programlama dilindeki yazimi biiyiik oranda biten, genetik analiz
paketinin temel akis semast ortaya konulmustur. Boylece “‘genetik aragtirma-bilgi teknolojileri-istatistik” tek bir
catr altinda kullamildiginda ne kadar faydal olduklar: somutlastiriimigtir.

Calismadaki analizlerde [R] programlama dilinin analiz paketleri kullamilmistir. Bununla birlikte agik kodlu
genom iliski analiz programi “Plink”, SNP'lerde kayip veri analiz programi “FastPhase”, ¢cok boyutlu genetik
veri analiz programi “HDBStat!” programi kullanmistir. Tiim analizler Alabama Universitesi, Biyoistatistik
Boliimii, Istatistiksel Genetik Unitesi“nin *“High-performance computing (HPC) “leri kullanilarak yapimistir.



