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Figure A. The success rate obtained as a result of 100 epochs in the classification scope performed with
the EfficientNet B7 architecture

Purpose: To provide a classification of exon and intron labelled images obtained using digital signal
processing techniques on the DNA genome sequence.

Theory and Methods:

In this study, the gene sequences numbered EU447303.1, AM400881.1, AM886138.1, AM600680.1 with
different nucleotide lengths obtained from the NCBI database was examined. Firstly, DNA sequences that
consist of symbolic characters were digitized using numerical mapping techniques. Then, digitized DNA
sequences were expressed in the frequency domain by the windowed Fourier transform method and regions
tagged as exon and intron were classified by transfer learning architectures. EfficientNetB7 architecture that
located of transfer learning architectures presented maximum success by hydrogen bond energy rule of paired
mapping technique. Secondly, the DNA sequences digitized using the hydrogen bond energy rule of paired
mapping technique were expressed with spectrograms labelled as exon and intron regions by the windowed
short-term Fourier transform method. Subsequently, spectrograms classified by EfficientNetB7 architecture
produced the most successful results with a %100 success rate on the BCR-ABL genes.

Results:

This article was conducted to differentiate exon and intron regions on the BCR-ABL gene obtained from the
NCBI database. As a result of the classification carried out with EfficientNetB7 architecture, which is a
transfer learning technique, the success rate was obtained as %100.

Conclusion:

A successful accuracy rate and a low loss value have been obtained in the scope of the studies performed on
the BCR-ABL gene with numerical mapping techniques, digital signal processing methods and transfer
learning techniques.
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ONECIKANLAR
e  Performans iizerinde pencereleme fonksiyonlarinin etkisi
e  Sayisal haritalama tekniklerinin basarisinin degerlendirilmesi
e EfficientNetB7 mimarisi kullanilarak DNA genom dizilimleri iizerindeki ekson ve intron bdlgelerinin siniflandirilmasi

Makale Bilgileri 0z

Aragtirma Makalesi Organizmay1 insa etmek ve canliligini siirdiirmek igin yiiksek miktarda bilgi barmdiran DNA, énemli bir

Gelis: 22.03.2021 biyobelirtectir. A,T,G ve C harflerinden olusan sembolik bir dizilime sahip olan DNA genom pargasi, protein

Kabul: 02.10.2021 iireten(ekson) ve protein liretmeyen(intron) kisimlardan meydana gelmektedir. Bu bolgelerin tanimlanmast;
kanserin gelisme durumunun incelenmesi, ilgili gen boélgelerinde mutasyonun gergeklesip

DOI: gergeklesmediginin izlenmesi ya da organizmanin biiyiime ve gelisme durumlarmin diizenlenmesi gibi farkli

10.17341/gazimmfd.900987 konularin aydinlatilmasinda énemli bir role sahiptir. Bu kapsamda bilgisayar destekli sistemler ile ekson ve

intron bolgelerinin dogru bir sekilde ayirt edilmesi hedeflenmistir. Caligmanin ilk agamasinda, farkli sayisal
Anahtar Kelimeler: haritalama teknikleri ile sayisallastirilan sembolik DNA dizilimleri iizerinde en basarili sayisal haritalama
teknigine performans oOlgiitleri ile karar verilmistir. Ardindan ilk kisimda segilen haritalama teknigi
kullanilarak sayisallastirilan DNA dizilimlerinin spektrogram olarak ifade edilmesi saglanmistir. Zamanla
degisen bir sinyalin frekans spektrumunun gorsel bir temsili olan spektrogramlar ekson ve intron bolgeleri
olarak etiketlendikten sonra O0grenme aktarim olan EfficientNetB7 mimarisi ile smiflandirilmistir ve
smiflandirma bagarim oran1 %100 olarak elde edilmistir.

Sayisal haritalama teknikleri,
sayisal sinyal isleme
metotlari,

O6grenme aktarimi,
efficientNetB7 mimarisi

Classification of exon and intron regions obtained using digital signal processing
techniques on the DNA genome sequencing with EfficientNetB7 architecture
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Article Info ABSTRACT

Research Article DNA is an important biomarker, containing enormous information for building the organism and maintaining

Received: 22.03.2021 its viability. DNA genome fragment with a symbolic sequence consisting of the letters A, T, G and C consists

Accepted: 02.10.2021 of protein-coding (exon) and non-coding (intron) parts. Identification of these regions plays an important
role in different enlightening issues such as examining the development status of cancer, monitoring whether

DOI: mutations occur in the relevant gene regions or regulating the growth and development of the organism. In

10.17341/gazimmfd.900987  this scope, it is aimed to distinguish the exon and intron regions correctly by computer-aided systems. In the

first stage of the study, the most successful digital mapping technique on symbolic DNA sequences digitized
Keywords: with different numerical mapping techniques was decided by performance criteria. Then, the digitized DNA
sequences using the mapping technique selected in the first part were expressed as spectrograms.
Spectrograms, which are a visual representation of the frequency spectrum of a signal that changes over time,

Numerical mapping

techniques, . . . . .
digitalqsignal processing were labelled as exon and intron regions then were classified using the EfficientNetB7 model, a transfer
methods learning architecture. At the end of the classification process, the success rate was obtained as %100.

transfer learning,
efficientNetB7 architecture
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1. GIRIS (INTRODUCTION)

DNA (Deoxyribo Nucleic Acid) organizmayi insa eden ve
canliligin siirdiiriilmesi i¢in yliksek miktarda bilgi barindiran
hiicre pargasidir [1]. Adenin, Timin, Guanin ve Sitozin
niikleotitleri DNA genom dizisinin sembolik hale
getirilmesinde kullanilan temel bilesenlerdir. Bu niikleotitler
kullanilarak gen, protein, RNA ve DNA gibi c¢esitli
biyobelirtegler elde edilir [2].

Onemli bir biyobelirteg olan ve 4 temel niikleotitten
meydana gelen DNA genom dizisi, genler ve genler arasi
bosluklardan olusmaktadir. Protein sentezinden sorumlu
olan gen bolgesi, dkaryot(cekirdekli) hiicreler igin protein
kodlayan(ekson) ve protein kodlamayan(intron) boélgelerin
ayrimina sahiptir [3].

Okaryot hiicrelerde protein kodlayan bélgeler, protein
sentezi ile ilgili tiim bilgiyi barindiran kisimlardir. Bu
bolgelerin dogru bir sekilde tanimlanabilmesi; biiylimenin,
gelismenin nerede, nasil ve ne zaman diizenlenecegini;
hiicrelerin ¢ogalma ve 6lme durumlarini; k6k hiicrelerin
nerede, nasil bir degisiklik yasayacagini; kanserin gelisme
durumunun incelenmesini; ilgili genin mutasyon gegirip
gecirmediginin aragtirilmasini; canli organizmalarda protein
olusumundan sorumlu kodun belirlenebilmesini ve protein
kodlanma siireglerindeki degisikliklerin aydinlatilabilmesini
saglamada onemli bir rol oynamaktadir[4]. Buna karsin
yasam siirecini degerlendirmek igin ayirt edici noktalardan
biri olan DNA dizilimindeki ekson bélgelerinin
tanimlanabilmesi, arastirmacilar tarafindan zorlu bir
problem olarak belirtilmistir [1, 5, 6].

Genom teknolojisindeki son gelismeler ile birlikte dizilim
sayilar iizerindeki artig bu dizilimlerin dogru ve hizli bir
sekilde sonuglanabilmesi igin biiyiik bir problem olmustur.
Ayn1 zamanda Okaryotik hiicrelerin gen bdlgelerindeki
karmasik ekson ve intron yapilarinin analizi, bilgisayar
destekli sistemlerin ihtiyacini ortaya koymaktadir [7].

Bu kapsamda bilisim diinyasinda 2000°1i yillardan bu yana
genomik veriler iizerinde hesaplamali ve analitik olmak
lizere bir¢ok farkli c¢alisma gerceklestirilmistir. DNA
dizilimlerinin &zelliklerinin analizi, genetik hastaliklarin
siniflandirilmast  ve  teshisi gibi  farkli  agilardan
degerlendirme siiregleri arastirmalarda mevcut olan konular
igerisinde yer almistir [8].

Diger taraftan, bahsedilen g¢aligmalarin yani sira yapilan
incelemeler gercevesinde genomik sinyal isleme (GST) farkli
bir alan olarak ortaya ¢ikmistir. Bu alan dogrultusunda
yasanan gelismeler ile birlikte DNA pargalari igerisindeki
gizli Ozelliklerin ve periyodiklik durumlarinin ortaya
cikarilabilmesi amaciyla sayisal sinyal isleme (SSI)
yontemlerinde gelismeler yaganmustir [8, 9]. Gelismeler ile
birlikte DNA dizilimleri iizerinde sinyal isleme
yontemlerinden  yararlanilarak  ¢esitli incelemeler
yapilmistir. Bu baglamda ekson bolgelerindeki mevcut
ozelliklerin  kesfedilmesinde ayrik zamanli  fourier

doniisiimii (AZFD) yo6ntemini kullanan ilk kisilerden biri
olan Tiwari ve ark. [10] genomik dizilerin periyodikliginin
ayrik fourier doniisiimiiniin spektral 6zelligi ile belirtilmesini
saglamigtir. Zaman igerisinde AZFD ydntemi i¢in pencere
yaklagimlar1  iizerinde temellenen degisiklikler de
onerilmistir.  Boylelikle performans ve CPU zamaninin
iyilestirilmesi amaglanmistir. Ote yandan bilim diinyasi
farkli bir yontem olan kisa zamanli fourier donigiimii
(KZFD) ile ekson bdlgelerinin tespitinde dogrulugun
arttiritlmasi amaciyla ¢esitli caligmalar da yapmustir [8, 11].
Bu yontem sayesinde zaman degerlerine karsilik gelen
frekans bilgilerinin saglanamamasindan dolayr duragan
olmayan serilerin analizinde kullanimi tatmin edici sonuglar
vermeyen AZFD yonteminin eksikliginin giderilmesi
saglanmustir [12]. Sunulan bazi arastirmalarda ise DNA
dizilimleri iizerinde yapilan c¢alismalarin performansini
arttirmak amaci ile filtre tasarimlarinin gergeklestirilmesi
onerilmistir [8].

Sayisal sinyal isleme siireclerinin  gergeklestirildigi
calismalardan esinlenerek olusturulan bu makalede,
biyolojik bilginin elde edilmesi ve ardindan DNA zincirinin
kodlanan ve kodlanmayan bdlgelerindeki giic spektral
yogunlugunun tahmin edilmek suretiyle degerlendirilmesi
amacglanmistir. Boylece DNA dizilimi {izerindeki protein
kodlayan boélgelerin konumunun belirlenmesi ile genetik
hastaliklar, kanser ve incelenen genin mutasyon ge¢irip
gegirmediginin bulunmasi gibi arastirtlmasi istenen farkli
durumlarin teshis ve tedavisinde destek saglanilmasi
hedeflenmistir [13-15]. Ciinkii ekson bdlgelerinin ayirt
edilmesi i¢in sinyal isleme yaklagimina kiyasla geleneksel
metotlarmin kullanimi ¢ok fazla islem yiikii olusturmaktadir
[5]. Ayni zamanda DNA 6rneklerinin kiiltiir ortamu {izerinde
degerlendirilmesi yaklasik 3-4 hafta siirebildigi i¢in bu
alanda bilgisayar destekli bir ¢alismanin gerekliligi kendini
gostermistir [5].

Niikleotit dizilimlerindeki bolgelerin tanimlanabilmesi igin 2
farkli yaklasim bulunmaktadir. Ilk yaklasgimda aday
eksonlar1 tahmin etmek amaciyla desen eslesmesi ve
istatistiksel metotlar {izerinde temellenen programlar
kullanilmistir. Ancak bu programlarin ¢ok sayida yanlis
ekson tahmini yaptigi ifade edilmistir [16]. Diger yaklasimda
ise niiklotit dizilimlerinin benzerligi iizerinde temellenen
programlardan faydalanilmigtir. Bu program ile de gen
tahmini lizerinde biiyiik basarilar saglanilmasina kargin
yetersiz temsil edilen transkriptleri ve doku araligim
tanimlamadaki giicliigii belirtilmistir [16].

Bu caligmada NCBI (National Center for Biotechnology
Information) genom veri kiimesinden insana ait olan
AM600680.1, AM886138.1, AM400881.1 ve EU447303.1
numaralarina sahip BCR-ABL genleri iizerinde ekson ve
intron bolgelerinin siniflandirilmas: hedeflenmistir.

Bu dogrultuda ¢aligmanin birinci agsamasinda, sembollerden
olusan DNA dizilimleri lizerinde islem yapilabilmesi igin ilk
olarak farkli sayisal haritalama teknikleri ile DNA
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dizilimlerinin sayisallastirilmas1  saglanmistir. Ardindan
pencerelenmis fourier doniigiimii yontemi ile ekson ve intron
bolgelerinin frekans alanindaki karsiligi olan ekson ve intron
etiketli spektrogramlar elde edilmistir. Son olarak yapay
zeka catis1 altinda yer alan farkli 6grenme aktarim
yontemleri ile goriintiilerin  smiflandirma  sonuglart
karsilagtirilmig  ve Dbasarilart  degerlendirilmistir. Bu
baglamda farkli niikleotit uzunluklarma sahip olan BCR-
ABL genleri iizerinde, eslestirilmis sayisal haritalama
tekniginin hidrojen bag1 enerjisi kurali ile sayisallastirilan
DNA dizilimlerinin diger sayisal haritalama tekniklerine
gore daha giiclii olduguna pencerelenmis ayrik fourier
doniisiimii  teknigi ile karar verilmistir. Dolayistyla
caligmanin ikinci agamasinda eslestirilmis sayisal haritalama
tekniginin hidrojen bag1 enerjisi kurali ile sayisallastirilan
DNA dizilimleri pencerelenmis kisa zamanli fourier
doniisiimii yontemi kullanilarak ekson ve intron bdlgeleri
cercevesinde zamanla degisen bir sinyalin frekans
spektrumunun gorsel temsili olan spektrogramlar seklinde
ifade edilmistir [13]. Bu siiregte ¢esitli dgrenme aktarimi
mimarileri arasinda gergeklestirilen siniflandirma sonucunda
en basarilt mimari olarak degerlendirilen EfficientNetB7 ile
ekson ve intron bolgeleri seklinde etiketli spektrogramlarin
siniflandirilmasi saglanmigtir.

Sunulan arastirmada onerilen yontemin basit bir yaklagim
sunmasindan dolay1 gelecek ¢alismalarda da tercih edilmesi
beklenmektedir.

2. ILGILi CALISMALAR (RELATED WORKS)

DNA dizilimini meydana getiren gen bolgesi, ekson ve
intron pargalarmi barindiran biyolojik bir bilesendir. Bu
bilesenlerin dogru bir sekilde tanimlanabilmesi canlt
organizmada gerceklesen ya da gerceklesecek birgok olaym
aydinlatilabilmesi agisindan 6nem tagimaktadir.

Genomik veriler iizerinde saglanan hesaplamali ve analitik
caligmalarin yanmi sira sinyal isleme yaklagimlarinin da
zaman igerisinde 6n plana ¢iktig1 bilinmektedir [8]. Bu
kapsamda son yillarda ekson ve intron bolgelerinin dogru bir
sekilde ayirt edilebilmesi amaci ile farkli caligmalar
yapilmistir. [17] ¢alismasinda dkaryotik bir hiicrede ekson
ve intron bolgelerinin tanimlanmasi amaci ile yeni bir sayisal
haritalama teknigi 6nerilmistir. Onerilen dairesel haritalama
(circular mapping) yaklagimi ile her bir niikleotidin tiiriine
ve kodonlardaki pozisyonuna bagli olarak karmagsik sayi
degeri ile eslesen ilgili DNA diziliminin grafiksel bir temsili
sunulmugtur. Bu ¢aligma ile ekson boélgelerinin taninmasi
hususunda tatmin edici sonuglar elde edildigi ifade
edilmistir. [4] ¢alismasinda insan tiiriiniin MEFV genine ait
DNA dizilimi degerlendirilmistir. Sayisal haritalama
teknikleri ile sayisallagtirilan niikleotit dizilimleri KNN(k-en
yakin komsu) ve destek vektor makineleri algoritmalarinin
yani swra ayrik  fourier doniisimii  metodu ile
smiflandirilmigtir.  Ekson  ve  intron  bdlgelerinin
taninmasinda yiliksek bir basari yiizdesinin elde edildigi
belirtilmistir.  [3] ¢aligmasinda ekson  bolgelerinin
tanimlanmasi i¢in sayisallagtirilan DNA dizilimlerine kisa
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zamanli ayrik fourier doniisiimii yontemi uygulanmustir.
Konik tabanli pencereleme yontemi kapsaminda voss, z
egrisi ve tedrahedron teknikleri ile basarili bir ¢aligma
oldugu ifade edilmistir. [18] caligmasinda DNA dizilimini
sayisallagtirmak i¢in yeni bir haritalama teknigi onerilmistir.
Shannon denkleminin gelistirilmis fraksiyonel tiirevi ile
eslesen ve ayn1 zamanda her bir kodona karsilik gelen bu
metot ile tekil deger ayristirma, ayrik fourier doniisiimii, kisa
zamanli fourier doniigimii  yontemleri kapsaminda
smiflandirma islemi gerceklestirilmistir. Elde edilen
sonuglarin mevcut haritalama tekniklerinden daha basarili
oldugu agiklanmistir. [19] ¢caligmasinda niikleotit dizilimleri
iizerinden istatistiksel bilginin ¢ikarilmasi amaci ile dalgacik
tabanli zaman serisi yaklagimi Onerilmistir. Bu kapsamda
DNA diziliminden ¢esitli bilgiler dogrultusunda elde edilen
varyans bilgisi ile 0zellik vektoriiniin olusturulmast
saglanmigtir. Sonrasinda ekson ve intron bdlgelerinin
siniflandirilmasi1 amaci ile desen tanima ¢ercevesi
uygulanmustir. Yapilan deneysel islemler sonucunda uygun
bir oranin elde edildigi belirtilmistir. [15] ¢alismasinda farkl
insan genlerinden elde edilen DNA dizilimlerinin giiglii ve
zayif hidrojen baglarina sirasiyla 3 ve 2 numerik degerleri
atanmistir. Ardindan sayisallastirilan DNA  dizilimlerine
sayisal sinyal igleme siireci uygulanilarak elde edilen
sonuglar tartigilmstir.

[20] caligmasinda protein kodlama bolgeleri igin farkli bir
teknik Onerilmigtir. Bu teknik ile DNA dizilimindeki her bir
niikleotitin dagilimi iizerinden varyans hesabi yapilarak
ekson ve intron bdlgelerinin ayriminin yapilabilmesi amact
ile yeni bir esleme siireci sunulmustur. Bu ¢alismanin iyi bir
performans gosterdigi belirtilmistir. [21] ¢aligmasinda ekson
ve intron bolgelerini ayirt etmek amaci ile topolojik entropi
hesaplamasi, genomik sinyal isleme ve tekil deger
ayrigtirmast  yontemlerinin - kullanildigi  bir  yaklasim
onerilmistir. Bu teknik sayesinde farkli tiirler arasinda ayirt
edici sonuglarin elde edildigi ifade edilmistir. [22]
calismasinda EIIP (Electron Ion Interaction Pseudo
Potentials) yontemi ile sayisallastirilan DNA dizilimlerinden
ekson bolgelerinin tahmini i¢in ayrik fourier doniisiimiine
dayali spektral tahmin teknikleri uygulanilmigtir. Sunulan
yontemlerin ekson bolgelerini temsil eden pigler igin
saptanilabilirlik  oranmnt  arttirdigt  agiklanmugtir.  [5]
calismasinda, DNA’nin dogasinda mevcut olan bulanik
konfigiirasyonlar nedeni ile uygulanilan gabor dalgacik
doniisiimii yonteminin Slgeklendirme faktoriiniin  bulanik
kurala uyarlanmasi saglanmistir. Calismanin bulanik tabanl
ogrenme ile ekson bolgelerinin ayirt edilebilmesinde
avantajli  bir konumda oldugu belirtilmistir. [23]
calismasinda, 3 bazli periyodiklik kavrammin ekson
bolgelerinin tespiti hususunda etkisi incelenmistir. Ancak 3
bazli periyodiklik 6zelliginin kisa uzunluktaki ekson
bolgelerinin belirginliginde yeterli olmadigi ifade edilmistir.
[22] caligmasinda ekson bolgelerini temsil eden tepe
noktalarin saptanilabilirligini iyilestirmek amact ile AZFD
yontemine dayali spektral tahmin teknikleri arasinda
karsilagtirmali bir ¢aligma sunulmustur. EIIP haritalama
teknigi ile sayisallastirilan DNA dizilimlerinin analizi i¢in
kullanigh bir yazilim paketi gelistirildigi belirtilmigtir. [5]
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caligmasinda DNA konfigiirasyonundaki davraniglarin
belirsiz olmasi nedeni ile bulanik yaklasim iizerinde
temellenen bir caligma yapilmigstir. Ekson bélgelerinin hizl
ve kesin olarak saptanilabilir olmasinin mevcut diger
tekniklere kiyasla daha verimli bir ¢dzlim olarak sunuldugu
yazarlar tarafindan ifade edilmistir.

[6] calismasinda ekson bolgelerinin  belirlenebilmesi
amaciyla trigonometrik haritalama ile uyarlanabilir kaiser
pencereleme yaklagiminin hibrit olarak kullanildig1 direngli
bir yaklasim Onerilmistir. Mevcut algoritmalar kapsaminda
onerilen yaklagim degerlendirildiginde tahmin dogrulugunu
iyi bir oranda iyilestirdigi buna karsin hesaplama
karmasikligini optimize edemedigini agiklamistir.

Bu ¢aligmada ise sayisallastirilan DNA dizilerimlerine sinyal
isleme teknikleri uygulanilarak ekson ve intron bolgelerinin
smiflandirilmast  saglanmistir.  Siniflandirma tibbi
goriintiileme alaninda etkili sonuglar veren ve giiglii bir
siniflandirma  siireci sunan EfficientNetB7 &grenme
mimarisi ile gerceklestirilmistir. Zenginlestirilmis veri
kiimesi {izerinde yapilan deneyler sonucunda yiiksek basari
oranina ulagilmistir. Ancak derin 6grenme tekniginin dogasi
geregi  Ogrenilemeyen bir durumun smiflandirilmasi
miimkiin olmadigindan dolay1 yetersiz veri kiimeleri
lizerinde tatmin edici sonuglar vermemistir. Dolayistyla veri
kiimesinin zenginlestirilmesi Onemli bir kriter olarak
calismada ifade edilmektedir.

3. CALISMADA KULLANILAN SAYISAL

HARITALAMA TEKNIiKLERi
(NUMERICAL MAPPING TECHNIQUES USED IN THE STUDY)

Genomik sinyal isleme; sayisal sinyal igleme, istatistik,
matematik, desen tanima gibi disiplinler arasi metotlart
barindiran, biyoenformatik alaninda sakli bilgileri ortaya
cikarmayr amaclamayan gilincel bir yaklasimdir. Son
zamanlarda bilim insanlari; gen tespiti, dizi analizi, evrimsel
analiz, genetik agin modellenmesi, RNA tahmini gibi ¢esitli
caligmalarda bu yaklagimdan faydalanmustir [2].

Ancak sembollerden olusan DNA dizilimi iizerinde genomik
sinyal isleme siirecini ger¢eklestirmek i¢in bu sembollerin
sayisal  dizilimlere  doniistiiriilmesi  gerekmektedir.
Dolayistyla bu kisimda Reel Haritalama Teknigi, Molekiiler
Kiitle Haritalama Teknigi, EIIP Haritalama Teknigi,
Shannon Entropi Temelli haritalama teknigi ve Eslestirilmis
Haritalama Tekniginin Hidrojen Bagi Enerjisi kurali
kullanilarak DNA dizilimlerinin sayisallastirilma siiregleri
gergeklestirilmistir. Ancak belirtilen haritalama
tekniklerinin segilmesi hususunda dikkate alinan bazi
Olciitler mevcuttur. Bu baglamda A-T ve G-C organik
bazlarinin tamamlayici olma o6zelliginden yararlanmak
amactyla Reel Haritalama Teknigi; DNA dizilimlerinin ¢ok
boyutlu bir uzayda haritalanmast amaciyla molekiiler kiitle
temsilinin kullanildig1 Miilekiiler Kiitle Haritalama Teknigi;
DNA’nin fizikokimyasal 6zelligini yansitarak hesaplama
yiikiinii azaltan ve gen ayrim yetenegini gelistiren EIIP
haritalama teknigi[24]; DNA dizilimleri iizerinde kodon

dagilimlarinin entropisini hesaplayarak kodon olasiliklart
arasindaki korelasyonu iyi bir sekilde agiga ¢ikaran ve DNA
diziliminin niimerik temsili i¢in daha genis bir sayisal aralik
sunan shannon entropi tabanli sayisal haritalama teknigi
[25]; dizilimde yer alan hidrojen baglarindan faydalanarak;
G,C organik bazlari agisindan zengin ekson bolgeleri ile A,T
organik bazlar1 agisindan zengin intron bdlgelerinin
tahmininde avantajli bir durum olusturan eslestirilmis
haritalama tekniginin hidrojen bag1 enerjisi kurali haritalama
tekniklerinin se¢iminde dikkate alinan Gnemli kriterlerdir
[24]. Secilen haritalama tekniklerinin ayrmtili agiklamasi
asagida sunulmustur.

3.1. Reel Haritalama Teknigi (Real Mapping Technique)

Sabit haritalama teknigi olan reel haritalama teknigi ile
incelenen DNA dizilimleri iizerindeki organik bazlara A=-
1,5, T=1,5, C=0,5 ve G=-0,5 atamalar1 yapilir. Tamamlayici
ozelligine sahip olmasindan dolay1 tersine tamamlayict
dizilim, ters dizilim ve tamamlayici dizilim seklinde farkli
dizi eslesmeleri bu teknigin ¢ergevesi igerisinde yer
almaktadir [4].

3.2. Molekiiler Kiitle Haritalama Teknigi
(Molecular Mass Mapping Technique)

Fiziko-kimyasal 0zellik tabanli haritalama teknigi olan
molekiiler kiitle haritalama tekniginde verilen DNA
diziliminin her bir organik bazina A=134, G=150,
C=110,T=125 atamalar1 yapilarak sayisal bir dizilime
doniistiirme islemi ger¢eklestirilmektedir [4].

3.3. EIIP Haritalama Teknigi (EIIP Mapping Technique)

EIIP temsilindeki yart degerlik sayilari ile eslestirilen fiziko-
kimyasal oOzellik tabanli haritalama teknigi olan EIIP
haritalama teknigi ile verilen DNA dizilimindeki organik
bazlara A=0,1260, G=0,0806, C=0,1340, T=0,1335
degerlerinin atamasi yapilarak olusan yeni dizilim
kapsaminda serbest elektron enerjisi dagilimlarinin
belirtilmesi saglanmaktadir [4].

3.4. Shannon Entropi Temelli Haritalama Teknigi
(Shannon Entropy Based Mapping Technique)

Shannon denkleminin kesirli bir tiirevi olan fraksiyonel
Shannon entropi temelli bir yaklagim [18] g¢alismasinda
sunulmustur. Gelistirilen bu teknik ile kodon dagilimlarinin
entropi degeri hesaplanmaktadir. Es. 1°de Onerilen
yaklagimin matematiksel ifadesine yer verilmistir.

Sp=Zi [(=pG))* p(x)logp(x;)] (1

Denklem 1°de belirtilen p(x;) degeri her bir kodonun
tekrarlanma sikligidir. ;, genom dizisinden uyarlamali
olarak elde edilen bir degerdir ve matematiksel ifadesi Es.
2’de gosterilmistir.

1/(log(p(x:))) ()
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Bu yaklagim ile DNA diziliminin sayisal temsili i¢in genis
bir araligin elde edilmesi saglanmigtir [18].

3.5. Eslestirilmis Sayisal Haritalama Teknigi
(Paired Digital Mapping Technique)

Fiziko-kimyasal 0Ozellik tabanli haritalama teknigi olan
Eslestirilmis Sayisal Haritalama Teknigi ile verilen DNA
dizilimindeki karmagikligin azaltilmasi hedeflenmistir. Bu
kapsamda 7 farkl kural tanimlanmistir [4].

3.5.1. Pirimidin-piirin kurali (Pyrimidine-purine rule)

Verilen niikleotit diziliminde piirin sayisinin (A veya G)
pirimidin sayisindan (C veya T) yiiksek olmas1 durumunda
A=1, G=1, C=-1, T=-1 degerleri atanirken tersi durumda A=-
1, G=-1, C=1, T=1 degerleri atanmaktadir [4].

3.5.2. AA’ kuralr (A4’ rule)

Verilen niikleotit diziliminde A organik bazina 1 degerinin
atanmasi durumunda diger tiim organik bazlarm -1 degerini
almasidir [4].

3.5.3. TT’ kurali (TT' rule)

Verilen niikleotit diziliminde T organik bazina 1 degerinin
atanmasi durumunda diger tiim organik bazlarin -1 degerini
almasidir [4].

3.5.4. GG’ kurali (GG’ rule)

Verilen niikleotit diziliminde G organik bazina 1 degerinin
atanmasi durumunda diger tiim organik bazlarmn -1 degerini
almasidir [4].

3.5.5. CC’ kurali (CC' rule)

Verilen niikleotit diziliminde C organik bazina 1 degerinin
atanmasi durumunda diger tiim organik bazlarmn -1 degerini
almasidir [4].

3.5.6. Hibrit kurali (Hybrid rule)

Verilen niikleotit diziliminde A veya C organik bazlarina 1
degerinin atanmast durumunda T veya G organik bazlarina -
1 degerinin atanmasidir [4].

3.5.7. Hidrojen bagi enerji kurali (Hydrogen bond energy rule)

Aralarinda 3’li bag bulunan G ve C organik bazlarma 1
degeri atanirken aralarinda 2’1i bag bulunan A ve T organik
bazlarina -1 degerinin atanmasidir [4].

Bu calismada eslestirilmis sayisal haritalama teknigi
icerisinde yer alan kurallar arasindan hidrojen bagi enerji
kuralt kullanilmstir. Ekson bolgeleri G ve C organik bazlart
acisindan zengin bir durumda iken intron bolgeleri A ve T
organik bazlar1 agisindan zengin oldugu i¢in kullanilan kural
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ekson ve intron tahmininde avantajli bir durum
olusturmaktadir [24].

4. KULLANILAN SAYISAL SiNYAL iSLEME

YONTEMLERI
(USED DIGITAL SIGNAL PROCESSING METHODS)

Genomik verilerin analiz edilmesinde biiyiik énem tastyan
sayisal sinyal igleme yoOntemleri bu alanda yapilan
aragtirmalar i¢in umut kaynagi olmustur [1].

Bu kapsamda, insan tiriine ait BCR-ABL geninin
incelenmesi i¢in fourier doniisiimii ve kisa zamanl fourier
doniigiimii seklinde 2 farkli sayisal sinyal igleme yontemi
calismada kullanilarak DNA verilerinin analiz edilmesi
planlanmigtir.

4.1. Pencerelenmis Fourier Doniigiimii
(Windowed Fourier Transform)

Fourier Doniligiimii yontemi, bir zaman serisinin zaman
ortamindan frekans ortamma doniistlriilmesi olarak
tamimlanir. Gergeklestirilen donilisiim islemleri sonrasinda
zaman bilgisi kayb1 yasanirken zamana ait frekans bilgisi ile
stire¢ yonetilmeye devam eder. Dolayisiyla duragan zaman
serilerinin analizinde elde edilen tahminler duragan olmayan
serilerin analizine gore daha tatmin edici sonuglar
vermektedir. Fourier doniigiimiiniin matematiksel ifadesi Es.
3’te verilmektedir [12].

+o00

x(f) = [ x(t) e”?™tqe 3)

Verilen esitlikte t, zamant; f, frekansi; x(t), zaman serisini ve
x(f), fourier doniislimiinii temsil etmektedir [12]. Ancak
x(t)’nin periyodik olmayan bir sinyal olmasi durumunda
sinyalin periyodik bir sekilde gosterilebilmesi amaci ile
mevcut sinyalin yapay olarak uzatilmasi
gergeklestirilmektedir. Dolayisiyla sonlanma kisimlarinda
ek siireklilikler gerektigindenden dolayr bu probleme bir
¢oziim olarak  pencerelenmis fourier  doniisiimleri
sunulmugtur. Boylelikle zaman ve frekans bilgisinin
kaybolmamas1 i¢in kullanilan pencereler vasitasiyla
sinyallerin hem frekans hem de zaman boélgesi hakkinda es
zamanli bilgilerin elde edilmesi saglanmigtir [26, 27].
Pencerelenmis Fourier Doniisiimii, giris sinyalinin bolgelere
ayrilmasinin ardindan elde edilen her bdlgenin frekans
icerikleri ile analiz edilmesi kapsaminda kullanilmistir. Ayni
zamanda kullanilan pencerelerin ortasindaki kisimlarin daha
fazla vurgulanmasi saglanirken sonlanma noktalarinda ise
daha az vurgulanma ile sonme gergeklesmektedir. Sinyalin
zamanda yerellestirilmesi pencerenin etkisinden
kaynaklanmaktadir [27].

Pencereleme fonksiyonlar1 ile problemlerin bir kismina
¢ozim firetilebildigi halde elde edilen bilginin segilen
pencerenin biiyiikliigi ile iligkili olmas1 dogruluk degerini
olumsuz etkileyebilmektedir [12]. Bu nedenle nihai durumda
elde edilen bilginin farkli pencerecleme fonksiyonlari
kullanilarak cesitliligin arttirilmasi saglanmig ve kullanilan
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fonksiyonlar icerisinden hibrit pencereleme fonksiyonlart
secilerek  smiflandirmanin  basarili  sonuglar iiretmesi
hedeflenmistir.

Kullanilan hibrit pencereleme fonksiyonlarmin
matematiksel ifadeleri Es. 4-Es. 12°de verilmistir [28].

w1 = 0,5(cosh) + 0,5(bohman) 4)
w2 = 0,5(cosh) + 0,5(cos3(x)) %)
w3 = 0,5(cosh) + 0,5(cos4(x)) (6)
w4 = 0,5(cosh) + 0,5(hamming) @)
w5 = 0,5(cosh) + 0,5(blackman) (8)
w6 = 0,5(cosh) + 0,5(optimized blackman) ©
w7 = 0,5(cosh) + 0,5(triangular) (10)
w8 = 0,5(cosh) + 0,5(von — hann) (11)
w9 = 0,5(cosh) + 0,5(welch) (12)

Bu dogrultuda frekans alaninda ifade edilen DNA
dizilimlerinin ayn1 araliga tekabiil eden ekson ve intron
bolgeleri igin 9 hibrit pencereleme ile ayrik fourier
donlisimii  ¢ergevesinde ortaya c¢ikan farkli frekans
yogunluklar1 dikkate almmis ve genomik dizilerin
periyodikliginin pencere yaklagimlar iizerinde temellenen
ayrik  fourier doniligimiiniin  spektral — ozelligi  ile
betimlenmesi saglanmistir. Bu durum DNA dizilimlerinin
analizi sirasinda zaman alanindan ¢ikarilamayan baz1 gerekli
bilgiler i¢in frekans alaninda verimli sinyal temsili
sunmustur. Boylelikle mevcut performans iizerinde bir artig
elde edilmigtir [22, 8].

4.2. Pencerelenmis Kisa Zamanli Fourier Dontisiimii
(Windowed Short Time Fourier Transform)

4.1 kisminda anlatilan fourier doniisiimii, bir zaman serisine
ait frekanslarin elde edildigi ancak zaman degerlerine

karsilik gelen frekans bilgilerini saglayamadigi i¢in duragan
olmayan serilerin analizinde kullanim tatmin edici sonuglar
vermeyen bir tekniktir. Dolayisiyla mevcut probleme ¢oziim
olarak kisa zamanla fourier doniisiimii gelistirilmistir. Bu
teknik ile analiz edilecek zaman serisi duragan oldugu kabul
edilen kiigiik parcalara boliindiikten sonra her bir parcanin
pencere fonksiyonu ile ¢arpilmasi saglanmaktadir. Ancak
kisa zamanli fourier doniisiimii ile frekansin sadece mevcut
oldugu zaman araligindaki bilesenleri elde edilebildigi igin
aynt anda hem iyi bir zaman hem de iyi bir frekans
¢Oziiniirliigli sunulamamaktadir [12]. Bu nedenle ¢aligmanin
ikinci kisminda uygulanan kisa zamanli fourier
doniisiimiiniin  gerceklestirilebilmesi igin Oncelikle zaman
eksenine  sonlu  bir pencereleme  fonksiyonunun
yerlestirilmesi ve pencerenin kaydirilmas: ile zaman
serisinin fourier doniisiimiiniin alinmasi gergeklestirilmistir.
Bu durum aymi zamanda frekans igeriginin lokalize bir
Olciistinii de saglamaktadir. Bahsedilen igslemin matematiksel
fonksiyonu Es. 13’te ifade edilmistir [12].

+00

KZFD(t, f) = [ x(Ow(t — K) e™™tdt =< g, (¢),x() > (13)

Esitlikte verilen f frekansi, x(t) analiz edilen zaman serisini,
w(t-K) zaman ekseninde K noktasina yerlestirilmis pencere
fonksiyonunu gostermektedir [12]. Pencerelenmis kisa
zamanl fourier doniislimiinde performans, secilen pencere
fonksiyonuna bagli oldugu i¢in nihai durumda elde edilen
bilginin barlet, blackman, blackman-harris, bohman,
chebwin, gausswin, hamming, rectangular ve triang
pencereleme fonksiyonlarinin kullanilmas: ile gesitliligin
arttirilmasi  saglanmig  ve  kullanilan  pencereleme
fonksiyonlar1 ile elde edilen spektrogramlar sayesinde
siiflandirma siireci yonetilmistir [12]. Sinyaller hakkinda
onemli bilgiler igeren spektrogramlar [13] Sekil 1°de
verilmistir.

Sekil 1°de wverilen spektrogramlar, BCR-ABL geninin
eslestirilmis sayisal haritalama tekniginin hidrojen bagi
enerjisi  kurali  ile  sayisallastirilmasindan  sonra
pencerelenmis  kisa zamanli fourier donisiimiiniin
uygulanilmasi ile elde edilen ekson ve intron bolgelerini
gostermektedir.

Ekson Spektrogramlan

Intron Spektrogramlar

p Sl LR A
. o . ¥ ' 'l. (1 /A

!

Sekil 1. Sayisallastirilan DNA dizilimlerindeki ekson ve intron bdlgelerinin spektrogram goriintiileri
(Spectrogram images of exon and intron regions in digitized DNA sequences)
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5. GORUNTU i YILESTIRME SURECI
(IMAGE IMPROVEMENT PROCESS)

Calismanin ilk asamasinda, ikinci bolimde verilen sayisal
haritalama teknikleri ile sayisallastirilan DNA dizilimlerinin
fourier doniisimii ile frekans alaninda gdsterilmesi
saglanmustir. Verilerin kenar, kdse gibi 6nemli noktalarmin
goriintli icerisinde nasil bir konumda yer aldiginin
algilanmas1 amaglandigindan dolay1 kritik alan olan frekans
sinyalinin belirginlestirilmesi hedeflenmistir ve bu islem i¢in
CLAHE (Contrast Limited Adaptive  Histogram
Equalization) yontemi uygulanmistir. Ardindan 10 farkl
O0grenme aktarimi mimarileri ile smiflandirma siireci
gerceklestirilerek deneysel Olgiitler iizerinden basarimlari
degerlendirilmistir.

6. KULLANILAN SINIFLANDIRMA YONTEMi
(USED CLASSIFICATION METHOD)

Yapay zeka insanlarin sahip oldugu bilissel yeteneklerin
bilgisayarlara yiiklenilmesi olarak ifade edilen geleneksel
bilgisayar gorme ve sinir aglar1 teknolojilerini icerisinde
barindiran genis bir yelpazedir.

Bu ¢alismada ekson ve intron bolgelerini tanimlamak amaci
ile sinir aglar1 ger¢evesinde yer alan derin 6grenme metodu
kullanilmistir. Derin 6grenme, minimum 3 sinir agt
tarafindan karmagik desenlerin &grenildigi bir yontemdir.
Ayni zamanda Ozelliklerin goriintiiden otomatik olarak
¢ikarilmasini miimkiin kilmasimin yani sira yiikksek boyutlu
veri kiimelerinde de kabul edilebilir sonuglar iiretmesi
geleneksel makine 6grenme yontemlerine kiyasla 6n plana
¢ikan basarili yanlarini olusturmaktadir [29]. Ancak veri
kiimesinde az verinin olmas1 durumunda yeterli bilgi derin
o6grenme teknigi ile 6grenilemez [30]. Bununla birlikte
gerekli donanima sahip bilgisayarlarin mevcut olmamast
durumunda istenilen mimarinin tasarlanilamamasi, basarili
sonuglar elde etmenin dniinde bir engel olusturmaktadir. Bu
ve benzeri problemlerden dolay1 derin 6grenme tekniginin
icerisinde yer alan Ogrenme aktarimi  teknolojisi
kullanilmistir [31]. Boylelikle, kii¢iik veri kiimelerinde bile
yiiksek basarilarin elde edilebilmesinin 6nii agilmis ve giiglii
donanima sahip bilgisayarlarda tasarlanan mimarilerin
kullanimi miimkiin olmustur [32].

6.1. Ogrenme Aktarimi (Transfer Learning)
Derin 6grenme yontemi igerisinde yer alan dgrenme aktarimi

farkli bir problem igin tasarlanan mimarinin istenilen baska
bir caligmada kullanilmasi olarak tanmimlanmaktadir. Bu

kullanilan 10 farkli &grenme aktarimi mimarisi, derinlik
sayilart ile birlikte Tablo 1°de sunulmustur [33].

Bu ¢ercevede CLAHE yontemi ile frekans alaninda ifade
edilen sinyallerin; kenar, kdse gibi Onemli noktalarinin
goriintii  kapsaminda nasil bir konumda yer aldiginin
belirginlestirilmesi saglandiktan sonra boyutlar1 200x200
olarak yeniden sekillendirilmistir. Ardindan bu goriintiiler
Tablo 1’de yer alan 6grenme aktarimi mimarilerinin her
birine girdi olarak verilmistir. Mimarilerin sonuncu tam
baglanti katmani amaca uygun yeni tam baglantili katman ile
degistirildikten sonra ekson ve intron gOriintiileri
kullanilarak  gergeklestirilecek —siniflandirmanin ~ egitim
stireci i¢in parametreler iizerinde ince ayar yapilmistir. Her
bir yenileme sirasinda kayip degeri iyilestirilerek maksimum
basar1 oran1 ve minimum kayip degeri elde edilmistir [33].
Faydalanilan kayip fonksiyonu, iki smif arasinda
uygulanilacak bir siniflandirma siireci oldugundan dolay1
ikili capraz entropi yontemi olarak se¢ilmistir. Matematiksel
ifadesi Es. 14°te verilmektedir [34].

Tablo 1. Caligmada kullanilan 6grenme aktarimi mimarileri
(Transfer learning architectures used in the study)

Ogrenme Aktarimi Mimarileri Derinlik Sayist
VGG16 16

VGG19 19

Xception 71
MobileNetV2 53
InceptionResnetV2 164
DenseNet169 169
DenseNet201 201

Resnet101 101

Resnet150 150
EfficientNetB7 813
ICE(h,t)y=-(h*log(t)+(1-h)*log(1-1)) (14)

Yukarida verilen denklemde h, hedef vektoriini ve t, tahmin
edilen smif vektoriinii belirtmektedir. Vektor elemanlar ikili
degerler olarak temsil edildiginden dolay1 O-ekson ve 1-
intron olarak tanimlanmustir. Her bir 6grenme aktarimi
mimarisi RMSprop optimize edicisi kullanilarak 0,00007
O0grenme orani, 0,7 momentum ve le-07 epsilon degeri ile
egitilmistir. Caligmanin is akisin1 gosteren blok sema Sekil
2’de sunulmaktadir [34].

6.2. Kullanilan Veri Kiimesi (Used Data Set)

teknoloji  ile zamanin  daha etkili bir  sekilde Bu makalede NCBI-Ulusal Biyoteknoloji Bilgi Merkezi gen
degerlendirilebilmesi de miimkiindiir [32]. Calismada bankas1 (https://www.ncbi.nlm.nih.gov) vasitasiyla elde
Gorintd vert CLAHE Yeniden Aktanm dgrenme Egitilen aktanim
kiimesi Ham yontemi Tyilesirilen boyutlandirma 200x200 mimarisi Epitilen  Ofrenme mimarisi
gorintiler éﬁrﬁmﬁler gozinirligine agirhklar
sahip
gorintiiler
Sinsflandirma
sonuglar

Sekil 2 . Ogrenme aktarimi mimarileri igin temsili veri akis1 (Representative data flow for transfer learning architectures)[ 34].
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edilen insan tiiriine ait BCR-ABL genleri iizerinde bir
inceleme yapilmistir. Calismada kullanilan AM600680.1,
AMS886138.1, AM400881.1 ve EU447303.1 numaralarina
sahip genler farkli niikleotit dizilimlerinden olusmaktadir.
Ayni zamanda incelenen genlerin intron ve ekson bdlgeleri
gen bankasinda verilen bilgiler ile belirlenilmis ve Tablo 2’te
sunulmustur.

Tablo 2. Calismada kullanilan genlerin ekson ve intron
bolgeleri (Exon and intron regions of the genes used in the study)

AM400881.1

1-14 Ekson Bolgesi
15-71 Intron Bolgesi
72-527 Intron Bélgesi
AM600680.1

1-29 Ekson Bolgesi
30-578 Intron Bolgesi
579-1114 Intron Bolgesi
1115-1180 Ekson Bolgesi
AMSB86138.1

1-31 Ekson Bolgesi
32-280 Intron Bolgesi
281-790 Intron Bolgesi
791-853 Ekson Bolgesi
EU447303.1

1-145 Ekson Bolgesi
274-488 Ekson Bolgesi

Bu kapsamda 13 ile 174 niikleotit uzunlugu arasinda degisen
ekson dizilimleri ve 56 ile 548 niikleotit uzunlugu arasinda
degisen intron dizilimleri izerinde bir ¢alisma
gerceklestirilmisgtir.

7. SINIFLANDIRMA BASARIMLARININ

KARSILASTIRILMASI
(COMPARISON OF CLASSIFICATION ACHIEVEMENTS)

7.1. [Tk Asama (First Stage)

Iki asama seklinde yiiriitiilen bu ¢alismann ilk asamasinda;
NCBI veri kiimesinden insana ait AM600680.1,
AM400881.1, AM886138.1 ve EU447303.1 numaralarina
sahip 4 farkli BCR-ABL geni ele alinmigtir. Boliim 2’de
belirtilen sayisal haritalama teknikleri ile sayisallastirilan
farkli uzunluklardaki gen dizilimleri pencerelenmis fourier
doniisiimiine tabi tutularak frekans alaninda ifade edilen bir
tasviri saglanmistir. Ancak se¢ilen pencerenin biiyiikligi ile
elde edilen bilginin iliskili olmas1 dogruluk degerini olumsuz
etkileyebildigi i¢in ¢alismada farkli hibrit pencereleme
fonksiyonlarinin kullanilmasi ile g¢esitliligin arttirilmasi ve
bu dezavantajin 6niine gegilmesi hedeflenmistir. Bununla
birlikte elde edilen sinyal goriintiilerinin belirsiz olmasindan
dolayt1 CLAHE yontemi kullanilarak  sinyallerin
belirginlestirilmesi saglanmigtir. Ciinkii 6grenme aktarimi
modelleri ile ilgili goriintii kapsaminda kenar, kose gibi
o6nemli noktalarn nasil bir konumda yer aldiginin
algilanmas1 amaglandigindan dolay1 6grenilmesi gereken ve

kritik alan olan frekans sinyalinin belirginlestirilmesi dnemli
bir durum olarak degerlendirilmistir.

Bu dogrultuda belirginlestirilen ekson ve intron etiketli veri
kiimesinin %65°1 egitim, %35°1 test kiimesi seklinde ayrilmig
ve 10 farkli 6grenme aktarimi mimarilerine verilerek her bir
haritalama teknigi i¢in aymi parametreler {izerinden
simiflandirma  siireci  gergeklestirilmistir.  Siiflandirma
igsleminden sonra elde edilen deneysel performans 6Slgiitleri
Sekil 3’te verilen karisiklik matrisi lizerinde agiklanmustir.

Bilgisayarin Tahmini
Ekson Bolgesi

Intron Balgesi

7
(=)
©
< Dogru Negatif Yanlig Pozitif
=]
3
&
[_4
:
- e
=
] &
2 - -
‘ﬁ . Yanlig Negatif Dogr Pozitif 4
[=]
B
= -3

Sekil 3. Deneysel performans 6lgiitlerinin degerlendirildigi

ornek bir karigiklik matrisi
(A sample confusion matrix where experimental performance criteria are
evaluated)

7.1.1. Dogru negatif (True negative)

Doktorlar tarafindan ekson bdolgesi olarak etiketlenen
goriintiiler icerisinden bilgisayarin ekson bdlgesi olarak
dogru tahmin ettigi goriintiilerin toplam sayisin1 veren
degerlendirme o6l¢iitiidiir.

7.1.2. Yanls pozitif (False positive)

Doktorlar tarafindan ekson bolgesi olarak etiketlenen
goriintiiler icerisinden bilgisayarin ekson bdlgesi olarak
yanlig tahmin ettigi goriintilerin toplam sayisini veren
degerlendirme 6l¢iitiidiir.

7.1.3. Yanls negatif (False negative)

Doktorlar tarafindan intron bolgesi olarak etiketlenen
goriintiiler igerisinden bilgisayarm intron bdlgesi olarak
yanlig tahmin ettigi goriintilerin toplam sayisini veren
degerlendirme o6l¢iitiidiir

7.1.4. Dogru pozitif (True positive)

Doktorlar tarafindan intron bolgesi olarak -etiketlenen
goriintiiler igerisinden bilgisayarmn intron bdlgesi olarak
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dogru tahmin ettigi goriintiilerin toplam sayisini veren
degerlendirme 6l¢iitiidiir.

7.1.5. Dogruluk orant (Accuracy rate)

Dogru tahmin edilen ekson ve intron bélgelerinin tiim
goriintiilere oranini ifade etmektedir.

(DP + DN)/(DP + YP + DN + YN) (15)

Matematiksel hesabi Es. 15°te verilen bu Olgiitiin yiiksek
oranlarda ¢ikmasi hedeflenmektedir.

7.1.6. Duyarlilik (Sensitivity/recall)

Dogru bir sekilde tahmin edilen intron bdlgelerinin tiim
intron goriintiilerine oranini ifade etmektedir.

DP/(DP + YN) (16)

Matematiksel hesab1 Es. 16°da verilen duyarlilik degerinin
yiiksek oranlarda ¢ikmasi hedeflenmektedir.

7.1.7. Ozgﬁllﬁk (Specificity)

Dogru bir sekilde tahmin edilen ekson bélgelerinin tiim
ekson goriintiilerine oranini ifade eden bir 6l¢iittiir.

DN/(DN +YP) (17)

Matematiksel hesabt Es. 17°de verilen 6zgiillik degerinin
yiiksek oranlarda ¢ikmasi hedeflenmektedir.

7.1.8. Kesinlik (Precision)

Ekson bolgeleri protein iireten bolgeler oldugu icin bu
bolgelerin yanlig tahmin edilmesi yapilan c¢aligmanin
giivenilirligi agisindan kontrol edilmesi gereken bir husustur.
Ciinkii bilginin yer aldigi kisim burasidir ve hatali tahmin
oraninin yiiksek olmasit sonucunda bir kayip durumu
meydana gelecektir. Bu baglamda dogru bir sekilde tahmin
edilen intron bolgelerinin fazla, yanls tahmin edilen ekson
bolgelerinin az ¢ikmasi beklenen bir durumdur.
DP/(DP +YP) (18)
Matematiksel hesab1 Es. 18’de verilen kesinlik degerinin
yiiksek oranlarda ¢ikmasi hedeflenmektedir.

7.1.9. F élc¢iitii (F score)

Kesinlik ve duyarlilik degerlerinin harmonik ortalamasi
olarak ifade edilen F 6l¢iitii ug degerlerin dikkate alinmasint
saglamaktadir.

F Skoru=2*kesinlik*duyarlilik/kesinlik+duyarlilik (19)

Matematiksel hesabi Es. 19°da verilen F 6l¢itiiniin yiiksek
oranlarda ¢ikmasi hedeflenmektedir.

Tablo 3. Reel haritalama teknigi igin elde edilen deneysel élgiitler (Experimental criteria obtained for the real mapping technique)

Ogrenme Aktarim Dogru  Yanlis Yanlhs Dogru Basar B . . F
Mgimarileri Negatif Pozitif Negatif Pozgitif Orani DuyarllhkagullukKesmhkOlgﬁtﬁ
VGG16 21 0 20 0 %51,2 0 %100 0O 0
VGG19 21 0 20 0 %512 0 %100 0O 0
Xception 3 18 1 19 %353,6 %95 %14,2  %51,3 %:66,6
MobilenetV?2 4 17 1 19 %56 %095 %19 %52,7 %67,7
InceptionResnetV2 15 6 3 17 %78,04 %85 %71,4 %739 %79
DenseNet169 0 21 0 20 %48, 7 %100 0 %48, 7 %065,5
DenseNet201 0 21 0 20 %48,7 %100 0 %48,7 %65,5
Resnet101 15 6 5 15 %73,1 %75 %71,4  %71,4 %73,1
Resnet150 16 5 4 16 %78,04 %80 %76,1  %76,1 %78
EfficientNetB7 18 3 6 14 %78,04 %70 %85,7 %823 %75,6

Tablo 4. Molekiiler kiitle haritalama teknigi i¢in elde edilen deneysel dlgiitler

(Experimental criteria obtained for the moleculer mass mapping technique)

Transfer Learnin Dogru  Yanlis Yanlhis Dogru Basan P .
Mimarileri i Negatif Pozitif Negatif Pozgitif Orani DuyarhhkagullukKes1n11kolgﬁtﬁ
VGGl16 21 0 20 0 %51,2 0 %100 0 0
VGG19 1 20 0 20 %512 %100 %0,047 %50  %66,6
Xception 8 13 4 16 %58,5 %80 %38 %55,1 %65,2
MobilenetV?2 18 3 13 7 %60,9 %35 %85,7 %70  %46,6
InceptionResnetV2 1 20 2 18 %46,3 %90 %0,047 %473 %62
DenseNet169 4 17 2 18 %53 %90 %19 %51,4 %65,4
DenseNet201 6 15 2 18 %58,5 %90 %28,5  %54,5 %67,8
Resnet101 13 8 6 14 %65,8 %70 %61,9  %63,6 %66,6
Resnet150 6 15 6 14 %48,7 %70 %28,5  %48,2 %57
EfficientNetB7 11 10 5 15 %63,4 %75 %523 %60 %66
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Tablo 5. EIIP haritalama teknigi i¢in elde edilen deneysel dl¢iitler
(Experimental criteria obtained for the EIIP mapping technique)

Transfer Learnin Dogru  Yanlis Yanlis Dogru Basar B . . F
Mimarileri i Negatif Pozitif Negatif Pozgitif Orani DuyarllhkagullukKesml1kolgﬁtﬁ
VGG16 14 7 4 16 %73,1 %80 %66,6  %69,5 %74,3
VGG19 12 9 6 14 %63,4  %63,6  %57,1 %60,8 %062,1
Xception 8 13 3 17 %60,9 %85 %38,09 %56,6 %67,9
MobilenetV2 21 0 18 2 %56,09 %10 %100 %100 %]18,1
InceptionResnetV2 0 21 1 19 %46,3 %95 0 %47,5 %063,3
DenseNet169 17 4 6 14 %75,6 %70 %80,9  %77,7 %73,6
DenseNet201 11 10 4 16 %65,8 %80 9%52,3  %61,5 %69,5
Resnet101 19 2 13 7 %63,4 %35 %90,4  %77,7 %48,2
Resnet150 12 9 6 14 %63,4 %70 %357,1  %60,8 %:65,0
EfficientNetB7 14 7 5 15 %70,7 %75 %66,6  %68,1 %71,3
Tablo 6. Shannon entropi temelli haritalama teknigi i¢in elde edilen deneysel dlgiitler
(Experimental criteria obtained for the shannon mapping technique)Transfer Learning Mimarileri

Dogru Yanlis Yanlis  Dogru Basari B .. F

Negatif Pozitif Negatif Pofitif Oran DuYarhhkOZgUHUkKesmhk@gﬁtﬁ
VGG16 21 0 20 0 %512 0 %100 0 0
VGG19 21 0 20 0 %512 0 %100 0 0
Xception 12 9 1 19 %75,6 %95 %57,1  %67,8 %79,1
MobilenetV2 5 16 0 20 %60,9 %100 %23,8  %55,5 %70,9
InceptionResnetV2 16 5 4 16 %78,04 %80 %76,1 %76,1 %78
DenseNet169 13 8 5 15 %68,2 %75 %61,9  %65,2 %69,7
DenseNet201 2 19 1 19 9%51,2 %95 %0,095 %50  %65,5
Resnet101 17 4 5 15 %78,04 %75 %80,9  %78,9 %76,9
Resnet150 14 7 8 12 %63,4 %60 %63,6  %63,1 %61,5
EfficientNetB7 15 6 5 15 %73,1 %75 %714 %714 %73,1

Tablo 7. Eslestirilmis haritalama tekniginin hidrojen bag1 enerji kurali i¢in elde edilen deneysel dlgiitler
(Obtained experimental criteria for the hydrogen bond energy rule of the paired mapping technique)

Transfer Learnin Dogru  Yanlis Yanlis Dogru Basgar B ... F
Mimarileri i Negatif Pozitif Negatif Pofitif Oram DuyarlilikOzgii llukKeSIHIIkOIQﬁtﬁ
VGGl16 21 0 20 0 %51,2 0 %100 0 0
VGGI19 21 0 20 0 %51,2 0 %100 0 0
Xception 14 7 4 16 %73,1 %80 %66,6  %69,5 %74,3
MobilenetV2 19 2 12 8 %65,8 %40 %90,4 %80  %53,3
InceptionResnetV2 15 6 5 15 %73,1 %75 %71,4  %71,4 %73,1
DenseNet169 10 11 4 16 %63,4 %80 %47,6  9%59,2 %068,0
DenseNet201 7 14 2 18 %60,9 %90 %33,3  %56,2 %69,1
Resnet101 13 8 3 17 %73,1 %85 %61,9 %68  %75,5
Resnet150 15 6 6 14 %70,7 %70 %71,4 %70 %70
EfficientNetB7 16 5 3 17 %80,4 %85 %76,1  %77,2 %80,9

Bu bilgiler 1s1ginda Tablo 3-Tablo 7°de sirasiyla reel
haritalama teknigi, molekiiler kiitle haritalama teknigi, EITP
haritalama teknigi, shannon entropi temelli haritalama
teknigi ve eslestirilmig haritalama tekniginin hidrojen bagt
enerjisi  kurali  kullanilarak  sayisallagtirilan DNA
dizilimlerinin frekans alanina aktarildiktan sonra 10 farkl
O0grenme aktarimi mimarisi kullanilarak gerceklestirilen
smiflandirma  siireci  sonrasinda elde edilen deneysel
oOlgiitlerin sonuglar verilmistir.

Tablo 3-Tablo 7 incelendiginde en yiiksek basar1 oraninin
eslestirilmis haritalama tekniginin hidrojen bagi enerjisi
kurali ile sayisallagtirlan DNA dizilimleri iizerinde

uygulanilan EfficientNetB7 6grenme aktarimi mimarisi ile
siiflandirilmas1 sonucunda elde edildigi goriilmektedir.
Bununla birlikte sadece basari yiizdesi ile degerlendirme
yapilmasi modelin giicii hakkinda saglikli  sonuglar
vermediginden  diger performans Olgiitlerinin = de
incelenilmesi gereklidir. Dolayisiyla duyarlilik, 6zgiilliik,
kesinlik ve F skoru kriterleri de arastirilmistir. Bu kriterlerin
%100°’lik bir oran sunmasi modelin basarisi agisindan
istenen bir durum olmasina karsin eslestirilmis haritalama
tekniginin hidrojen bagi enerjisi kurali ile sayisallastirilan
DNA dizilimleri lizerinde EfficientNetB7 6grenme aktarimi
mimarisinin uygulanilmasi sonucunda elde edilen deneysel
Olgiitlerin sundugu oranlarin da yontemin durumu agisindan
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diger oranlara kiyasla bagarili  sonuglar  verdigi
goriilmektedir. Duyarlilik, 6zgiilliik ve kesinlik kriterlerinin
sundugu yiizdelik sonuglarin farklilig: ise tekniklerin ya da
mimarilerin ekson veya intron bolgelerini tanimlama
hususundaki giiciinii ifade etmektedir. Bununla birlikte
eslestirilmis haritalama tekniginin hidrojen bagi enerjisi
kurali ile sayisallagtirlan DNA dizilimleri iizerinde
calistirilan EfficientNetB7 6grenme aktarimi mimarisi hem
ekson hem de intron bdlgelerinin saptanilabilirligi
hususunda basarili ve istikrarli bir durum olusturarak diger
mimarilere kiyasla bu g¢alisma kapsaminda 6ne ¢ikmustir.
Ayni zamanda ekson ve intron bdlgelerini ayirt etme
performans1 ROC egrisi lizerinde Sekil 4’te gosterilmistir.

ROC Egrnsi
10 I .+
— —~ P
"c‘
0.8 -
- I“
8 -~
506 -
-— ‘!‘.
=1 -
5] -
So4 -~
2
L=l
802 -
— Ekson Simfinin ROC Egnsi
— Intron Sinifinin ROC Egrisi
0.0 T : : :
0.0 0.2 0.4 0.6 0.8 10

Yanlg Pozitif Orani

Sekil 4. Ekson ve intron bolgelerini tanima performansi
(Recognition performance for exon and intron regions)

EfficientNetB7, tibbi goriintiileme alaninda etkili sonuglar
veren ve smiflandirma siireclerini giiclii bir sekilde yoneten
bir mimari oldugundan bu caligmada 6ne g¢ikmmstir [35].
Calismanin ilk agamasinda kullanilan tiim asamalar Sekil
5’te gosterilmistir. Tiim siireglerin yer aldig1 ilk asamada en
basarili sayisal haritalama teknigi eslestirilmis sayisal
haritalama  tekniginin  hidrojen bagi enerji  kurali
secildiginden ¢aligmanin ikinci agsamasinda bu haritalama
teknigi lizerinden ¢aligmalara devam edilmistir.

7.2. Ikinci Asama (Second Stage)

Calismanin ikinci asamasinda NCBI veri kiimesinden insana
ait olan AM400881.1, AM600680.1, AMS886138.1, ve
EU447303.1 numaralarina sahip 4 farkli BCR-ABL geni
lizerinde inceleme yapilmistir. Bu dogrultuda ilk asamanin
en bagarilh teknigi olarak degerlendirilen eslestirilmis
haritalama tekniginin hidrojen bag1 enerjisi kurali ile
sayisallagtirllan DNA dizilimleri {izerinde uygulanan kisa
zamanl fourier doniisiimii ile ekson ve intron bolgelerinin
spektrogramlart elde edilmistir. Performansin segilen
pencere fonksiyonuna bagli olmasidan dolay1 kisa zamanli
fourier doniigiimii yonteminde mevcut olan dezavantajlara
kismen de olsa ¢6ziim bulmak amaci ile nihai durumda elde
edilen bilginin barlet, blackman, blackman-harris, bohman,
chebwin, gausswin, kaiser, hamming, rectangular ve triang
olmak t{izere 10 farkli pencereleme yontemleri ile
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gosterilmesi saglanilarak farkli ifadelerin elde edilmesi
amaclanmistir.

Bu dogrultuda ilk asamanin en basarili 6grenme aktarimi
olarak degerlendirilen EfficientNetB7 mimarisi ile ekson ve
intron etiketli spektrogramlarin siniflandirilmasi
gergeklestirilmistir.  Stireg AM400881.1, AM600680.1,
AMB86138.1, ve EU447303.1 numaralarina sahip DNA
dizilimlerinin sirasiyla test veri kiimesini olugturmasi kalan
dizilimlerin ise egitim veri kiimesini olusturmas: seklinde
gerceklestirilmistir. Bu ¢ergevede 4 farkli siniflandirma igin
uygulanilan egitim ve test veri kiimelerinin bilgileri Sekil
6’da gosterilmistir.

Siniflandirma  siiregleri sonucunda elde edilen basari
oranlarmin ve kayip degerlerinin grafikleri Sekil 7 ve Sekil
8’de sunulmustur.

Sekil 7 ve Sekil 8’de verilen grafikler incelendiginde test veri
kiimesi  olarak  degerlendirilen, AM600680.1  ve
AMS886138.1 numarali DNA dizilimlerinin 100 epok
sonucunda ulagtiklar1 bagart oranlari %100 olarak
bulunmustur. Degisen epok sayisi ile birlikte artan basari
ylizdeleri ve azalan kayip degerleri, basarili bir egitim
stirecinin  gergeklestigini gostermektedir. Ayni zamanda
farkli DNA dizilimleri iizerinde gergeklesen test siireci
sonunda istikrarli bir duruma ulasilmas: saglandigindan
dolay1 ¢esitli veritabanlarindan elde edilen gen dizilimleri
lizerinde de basarili ve istikrarli sonuglar elde edilmesi
beklenmektedir.

Test veri kiimesi olarak degerlendirilen AM400881.1
numarali DNA diziliminde 100 epok sonucunda ulagilan
basar1 oram1 %66,67 seviyesinde kalmistir. AM400881.1
numaralt DNA diziliminin ekson ve intron bdlgeleri
incelendiginde tiim veri kiimesi icerisinde yer alan en kisa
ekson ve en kisa intron dizilimlerini igerdigi goriiliir. Diger
yandan test veri kiimesi olarak degerlendirilen EU447303.1
numaralt DNA diziliminin 100 epok sonucunda ulastigt
basar1 ylizdesi %55 seviyesinde kalmigtir. EU447303.1
numarali DNA diziliminin ekson bdlgeleri incelendiginde
ise egitim kiimesinde yer almayan en uzun dizilime sahip
ekson bolgelerinden olustugu gorilmektedir. Burada
strastyla test kiimesi olarak degerlendirilen AM400881.1 ve
EU447303.1 numarali DNA  dizilimleri iizerinde
gerceklestirilen test siirecinde, test kiimesinin daha 6nce
gormedigi ¢ok farkli uzunluklara sahip dizilimler karsisinda
¢ikarim yapilmasi istenmistir. Bu durum epok sayisi
degistikge test basar1 yiizdesinin artarak istikrarli bir duruma
ulagsamamasi ve test kayip degerinin gittik¢e azalan bir egri
konumunu olusturamamasi ile sonu¢lanmustir. Ek olarak
egitim kiimesinin elde ettigi bagari ylizdesi ile test kiimesinin
elde ettigi basar yiizdesi arasindaki farkin yiiksek olmasi,
ulasilan %66,67 ve %55 basari yilizdelerinin de asir1 grenme
ile elde edilen bir oran oldugu yorumunu vermektedir. Bu
baglamda dizilimlerin siniflandirilmasinda kullanilan derin
6grenme yontemi ile egitilen modelin bilmedigi bir davranig
karsisinda net bir saptama yapmast miimkiin olmadig igin
AM400881.1 ve EU447303.1 numarali DNA dizilimlerinin
bagar1 oranina katkis1 degerlendirmeye alinmamigtir.
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Sekil 5. Calismanin ilk asamasinda uygulanan siiregler
(Processes applied in the first stage of the study)

Calismanin ikinci agamasinda kullanilan tim agamalar Sekil
9’da gosterilmistir. NCBI veri kiimesinden tedarik edilen
BCR-ABL gen dizilimleri i¢in bdlgelerin dogru bir sekilde
taninabilirligin farkli bir veri kiimesi ¢ercevesinde miimkiin
oldugu ikinci asama sonucunda elde edilen yiiksek basari
orani ile ispat edilmistir.

8. TARTISMA (DISCUSSION)

Caligmanin amaci, gen dizilimleri kapsaminda arastirilan
ekson ve intron bdlgelerinin taninmasin saglayarak hastalik
tespitinde; genlerin mutasyon gecirip gecirmediklerinin
kesfinde; biiylimenin, gelismenin; nerede, nasil ve ne zaman
diizenleneceginin kontroliinde; hiicrelerin ¢ogalma ve dlme
durumlarinin incelenmesinde; kok hiicrelerin nerede, nasil
bir degisiklik yasayacaginin bulunup ortaya ¢ikartlmasinda
bilgisayar destekli giliglii bir sistemin olusturulmasini
saglamaktir[4].

Bu  dogrultuda  yapilan  c¢aligmalar  incelenerek
karsilagtirmalar gergeklestirilmistir. ~ [36] ¢aligmasinda
okaryot genler kapsaminda kodlama bdlgelerinin tespiti igin
walsh kodlar1 iizerinde temellenen bir ¢alisma Onerilmistir.
Bu c¢ercevede NCBI veri kiimesinden elde edilen
AF099922.1 numarali gen dizilimi {izerinde yapilan test
islemi sonucunda %94’liik bir bagar1 orani elde edilmistir.
[6] calismasinda DNA konfiglirasyonundaki bulanik
davranislar ve niikleotitlerin genetik kodu nedeniyle protein
kodlayan bolgelerin saptanilabilmesi igin gabor dalgacik
doniisiimii yontemi kullanilmistir. NCBI veri kiimesinden
elde edilen AF099922.1 numarali gen dizilimi iizerinde test
edilen 5 farkli ekson bolgelerinin tahmininde ulasilan basari
oranlar sirasiyla %68,8, %79,5, %93,4, %90,2 ve %94,3
olarak ifade edilmistir. [4] c¢alismasinda Ensembl
veritabanindan elde edilen ENSG00000103313 erisim
numarasima ait gen dizilimi {izerinde ekson ve intron
bolgelerinin  siiflandirilmas1  saglanmistir.  Yapilan
siiflandirma sonucunda elde edilen basari orant ayrik
fourier doniisimii ile %96,20 olarak bulunmustur. [37]
calismasinda entropi tabanli haritalama teknigi ile
sayisallagtirilan DNA dizilimleri iizerinde VGG16, VGG19
ve ResNet 6grenme aktarimi mimarileri kulllanilarak 6zellik
¢ikarimi saglanmustir. En yakin komsu algoritmasi ve destek
vektor makineleri algoritmalar1 ile yapilan 10 kat ¢apraz
dogrulama sonucunda elde edilen en yiiksek bagari orani
%97,8 olarak bulunmustur. [24] USCS Assembly gen
bankasindan elde edilen insan genomunun kisa dizilimleri
(GRCh37/hg19) lizerinde yapilan ¢aligmada intron ve ekson
bolgelerinin  siniflandirilmast  agisindan  sayisallastirma
teknikleri arasinda bir karsilastirma yapilmistir. Sunulan
caligma sonucunda eslestirilmis haritalama teknigi; ekson
bolgelerini tanimlama hususunda %92,2 oraninda, intron
bolgelerini tanimlama hususunda %72,3 oraninda basari elde
etmistir. [20] caligmasinda kodlama bolgelerinin tahmini igin
sayisal sinyal isleme temelli yeni bir teknik onerilmistir. Bu
kapsamda uyarlamali temsil yontemi ile NCBI veri
kiimesinden elde edilen AF099922.1 numarali DNA
diziliminin saysallagtirilma asamasindan sonra sinyal
isleme ile kodlama bdolgelerinin tanimlanmasi saglanmustir.
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Sekil 6. Egitim ve test veri kiimeleri (Training and testing datasets)

Meodelin Bagar Oram Modelin Bagan Oram
1.0 1.0 v o
0.9
ﬂ-g W

E 0.8 g
2 07 g 0.8
'EJ'I]IJS BOT
o sl
20.5 2
a B0

04 — Efitim Verisi H — Egitim Verisi

= Test Verin 0.5 = Test Verisi
0 20 40 60 80 100 0 20 40 60 20 100
Epok Sayis1 Epok Sayis
AMA00821.1 numaral DNA dizilimi AM600680.1 numarali DNA dizilimi
Modelin Bagan Oram Modeln Bagan Oram
10 W 10 rJ.,-l"_'

0.9 0.3
g 0.8 } a‘g{).ﬁ
:E 0.7 %
shaly ’ncuﬂ'4
A 0.6 A

— Egitim Vensi 0.2 — Egitim Verisi
0.3 — Test Verisi — Test Verisi
0 20 40 a0 80 100 0 20 40 &0 80 100

Epok Sayis
AMEE6138.1 numarali DNA dizilimi

Epok Sayis
EU447303.1 numarah DNA dizilimi

Sekil 7. Dort farkli test kiimesi iizerinde gergeklestirilen siniflandirma sonucunda elde edilen basari oranlari
(The success rates obtained as a result of the classification performed on four different test sets)

olarak bulunmustur. [19] caligmasinda ekson ve intron
bolgelerinin belirlenebilmesi igin DNA dizilimleri izerinden

Asp67, HMR195 ve ALLSEQ gen dizilimleri iizerinde test
edilen ¢aligsmanin basari oranlar1 sirasiyla %79,%72 ve %75
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Sekil 8. Dort farkl: test kiimesi tizerinde gergeklestirilen siniflandirma sonucunda elde edilen kayip degerleri
(The loss values obtained as a result of the classification performed on 4 different test sets)

istatistiksel  bilginin  ¢ikarilmas:  hedeflenmistir. Bu
dogrultuda dalgactk tabanli zaman serisi yaklagimi
onerilmistir. Ardindan destek vektdr makineleri algoritmasi
kullanilarak insan genomlar1 {izerinde gergeklestirilen
siniflandirma sonucunda elde edilen basari oranlari sirasiyla
%383,8, %85,73, %86,5 ve %87,4 olarak belirtilirken 6nerilen
yontemin hi¢ gdrmedigi bir veri kiimesi lizerinde ¢aligmasi
ile saglanilan basar1 oranlar1 sirastyla %85,95, %87,7, %88,5
ve %388,95 olarak bulunmustur. [38] caligmasinda, ekson
bolgelerinin dogru bir sekilde tanimlanabilmesi amaciyla
zaman-frekans filtreleme yaklagimi (S doniisiimii yontemi)
onerilmistir. Bu dogrultuda NCBI veri kiimesinden elde
edilen AF099922.1 numarali gen dizilimi iizerinde yapilan
caligma sonucunda ulagilan ortalama performans %96 olarak
bulunmustur. Bu makalede sunulan ¢alismada ise NCBI veri
kiimesinden elde edilen AM400881.1, AM600680.1,
AMS886138.1, ve EU447303.1 numaralarina sahip BCR-
ABL genleri iizerinde analizler yapilmistir. Analizlerin
sonuglart incelendiginde egitim kiimesinde yer alan farklt
uzunluklara sahip ekson ve intron bdlgelerinin egitilmesinin
ardindan test kiimesi tizerinde gergeklestirilen tahmin siireci
ile yiikksek basar1 orani elde edilmistir. Ciinkii kullanilan
derin 6grenme teknigi egitim kiimesinde 6grendigi verilerin
test kiimesindeki tahmini {izerinden c¢aligmaktadir.
Dolayisiyla egitim veri kiimesi igerisinde spektrogram
olarak ifade edilen ekson ve intron bdlgelerinin farkl

uzunluga sahip dizilimlerinin, test veri kiimesi iizerinde
yapilacak tahmin i¢in bilyiik 6nem tasidig1 bilinmektedir. Bu
baglamda sirasiyla test kiimesi olarak segilen AM600680.1
ve AMS886138.1 numarali DNA dizilimleri test edilirken
egitim veri kiimesi igerisinde farkli uzunluklarda yer alan
ekson ve intron dizilimlerinin bulunmasi sayesinde %100
basar1 orani elde edilmistir.

Test kiimesi olarak degerlendirilen AM400881.1 numarali
DNA diziliminin test edilmesi sonucunda %66,67 oranina
ulagilmistir. Bu gergevede DNA diziliminin ekson ve intron
bolgeleri incelendiginde tiim veri kiimesi igerisinde yer alan
en kisa ekson ve en kisa intron dizilimini bulundurdugu
goriilmektedir. Diger yandan EU447303.1 numarali DNA
diziliminden olusan test kiimesi iizerinde gergeklesen test
stirecinde ise bu DNA diziliminin tim DNA dizilimleri
icerisinde yer alan en uzun ekson dizilimini barindirdigi
goriilmektedir. Egitilen modelin bilmedigi ¢ok farkli
uzunluga sahip bir gen dizilimi lizerinde ¢gikarim yapmasi,
onerilen derin 6grenme yonteminin dogasi agisindan saglikli
sonu¢ vermeyecegi icin AM400881.1 ve EU447303.1
numarali DNA  dizilimleri  c¢alismanin  basarisinin
degerlendirilmesinde dikkate almmamistir. Dolayisiyla
zenginlestirilen egitim kiimesi iizerinde Onerilen modelin
test edilmesi 6nemli bir kriter olarak belirlenmistir.
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Sekil 9. Caligsmanin ikinci asamasinda uygulanan siiregler
(Processes applied in the second stage of the study)

9. SONUCLAR VE GELECEK CALISMALAR
(CONCLUSIONS AND FUTURE WORKS)

Bu caligmada sayisallastirilan DNA dizilimleri iizerinde
gerceklestirilen sinyal isleme yaklasimlart ile dizilimlerde
yer alan gizli bilgilerin agiga c¢ikarilmasi saglanmistir.
Ardindan ekson ve intron bolgelerinin tahmini igin derin
o6grenme cergevesinde degerlendirilen 6grenme aktarimi
yontemi ile smiflandirma siireci gergeklestirilmis ve
degerlendirmeler yapilmistir.

AM600680.1 ve AM886138.1 numarali DNA dizilimleri
icin pencereleme yontemleri ile zenginlestirilmis veri
kiimesi tizerinde gerceklestirilen ¢aligma sonucunda %100

1370

basar1 orani elde edilmistir. Ekson ve intron bdlgelerinin
teshisinde incelenen caligmalara kiyasla gii¢lii bir orana
ulagilmast tip diinyasinda tercih edilebilecek bir c¢aligma
oldugunu goéstermektedir.

Gelecekte,

DNA dizilimlerinden 6grenme aktarim

mimarileri ile ¢ikarilan 6zellikler {izerinde bulanik mantik
yontemi uygulanilarak DNA’nin belirsiz yapisina uygun bir
sekilde bulaniklastirilan degerlerin farkli uzunluklara sahip
olan ekson ve intron bolgelerinin tespitinde avantajli bir
durum olusturacag1 dngoriilmektedir.
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