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GEREKEE RAPORU

1B Temmu 22017 tarihinden itibaren Ugak Universitesi Trp Fakultesi Dahili Ttp

Bilimleri Bolumu Trbbi Genetik Anabilim Dalr bagkant olarak gorev yapmaktaytm'

Ugak,tagalrgtrgrml5ayboyuncaTrbbiGenetikAnabiIimDaIt,nasevkedi|en
ve direkt olarak bagvuran hastalart gordUm'

Kadrn hastalrklarr ve do$um klini$inden ileri anne ya9t, tarama testinde artmtg

risk, ailede kromozom anomalist oykusu ve prenatal ultrason bulgusu olmak izere

farklr gruptan hastalar baqvurdu'

Ayrtcaai|edetekgenhasta|rgrveyakromozomarnoma|isibuIunanhasta|ar
genetik dantgma igin bagvurdu'

Trbbi onkoloji hastalart igin tanrsal ve prognostik onemi olan, daha da 6nemlisi

tedavi ptantanmasrnda kritik 6neme sahip bazr genetik testlerin ilimiz stntrlart iginde

yaprlrp yaprlamayaca!tnt ogrenmek isteyen hasta ve hasta yakrnlarr bagvurdu'

infertil gifler saglrklr bir gocuk sahibi olabilmek igin genetik araqttrmalartn

yaprlabilmesi igin bagvurdu.

FMF molekUler tanrsrnrn verilip verilemedigi Nefroloji ve Fizrk Tedavi ve

Rehabilitasyon kl i nikleri nce defala rca soru ld u'

GordUgumVegenetikdantgmaverdi$imtUmbuhastaIarttrbbigenetik
laboratuvar hizmetini henUz veremedi$imiz igin Ankara, lzmir, Afyon ve Denizli gibi

illere sevk etmeK zorunda kaldrm. Trbbi genetik hizmeti veren anabilim dallart, tum

merkezlerde oldukga yo$un talep sebebiyle 90k uzun muddet sonra randevu

verebildigi igin pek gok hastam 6zel merkezlerden bu ihtiyaglartnt zaman

kavbetmeden karstlama yolunu tercih ettiler'

Yukarrda izah etmeye galrgtrgrm sebeplerden dolayr hastanemiz bunyestnde

molekuler srtogenetik, molekuler genetrk ve sitogenetik tetkiklerin yapllabilmesi igin

hizmet alrmrnrn gergeklegtirilmesini saygtlartmla bilgllerinize arz ederim.

6.11.2018

Dog. Dr. Emine Berrin YUksel

Ugak Universitesi TrP Fakultesi

Trbbi Genetik Anabilim Dalt Bagkant



T.C.
ir saGlrr< uUnUnr,UGti

u$AK iiNivpnsirnsi nGiriu vE ARA$rrRMA
HASTANESI rrcsi cpxplir rnrrixlpni Hiznrpr

ALrMr rrrxir saRrNaupsi

soNuq xangrr,rGr rrsni cnurrir rnsrr-nni niznrnr alnu igi
rnxNix ganrxanansi

A. KONU:

Ugak Universitesi E$itim ve Aragtrma Hastanesinin 4 ayhk ihtiyacr olan "sosyal Gtivenlik Kurumu

Safhlc Uygularna Teblifii (SUT)'ekinde bildirilen (EK-2B) Sa$rk Kurumlan Fiyat Listesinde yer alan

labolatuvartestleli igin puan tenrelli 45,000 (hrrkbeg bin) puanhl( sonug kargrh[r Sitogenetik, molekiiler

sitogenetil< ve n-rolektler genetil< Iaboratuvar hizmeti alrmr iqinin aqa[rda belirtilen tiim gartlar

dahilinde yaprlmasr igidir,

B.AMAQ :

Sitogenetik , molektiler sitogenetik ve molekiiler genetik testlerinin yaprlmasrnrn temini hastalara uygun

kogullarda ve genig kapsanrh bir genetik tanr hizmetinin verilmesinin saflan4asr.

C.KAPSAM:

idarenin istedifi genetilc tetkikler iqin gerekli materyallerin kurumdan ahnrp, uygun kogullarda transfer

edilip, genetik tanr galtqmasmtn yaprhp hasta sonuglarrnrn kururna teslim edilmesi iglemidir,

D. HizMETix 6znr,r,iGi vn gARTLART:

D.1. Trbbi genetilc grr-rbu testler ve testlelin yaptrnlmasr kargrhfrnda her test igin belirlenen puan giincel

SUT kodlanna ve puanlamasrna gore belirlenir'.

SU'I l(odu 9,B. SiTOGENprix TETKiKLER SUT Puanr

908 44 r Amnil,on sn,rsrLrdan kromozom analizi 404.72

908.451
Dtigi"rk mzrterl,zrli/ Gonad biyops s nden/difier dokulardan
klon-rozom analizi 320,40

908.46 L Feta kandan krornozom analizi 3 03,54

908.47 r
I(enrik ili[inclen kromozom analizi (Direkt I 24. 48,72 ve

2!:gatf ik kiiltii. gali 3 03,54

908,481
I(ory,611 r,illus orneEinden krornozorn analizi (Direkt/en az
ilci Kiiltllr,bantlama ve en az20 tnetafaz analiz dahil)

438,45

908,49 r
i(r'omozo m zrl lcr t'rlc sen dromlan ve mutai enite gal r gmalan
icin kromozorn analizi

269,81

908,50 l Peliferilc kandan l<ronrozonr analizi 202,36

9.C. MOLEKi-tlnn rnrxixlnR
'no f4cmin gULs.4
' 
OPf.*'fu" ic{o3}S

PfAL-
h\- AD,GasLan, '

I



908 7r I Blol analiz (soutlrefn. nofillern, westeln ) 210,79

908.712 DNA dizi analizi 1 Real<siyon l r 8,04

908,713 DNA dizi analizi 1-5 Reaksiyon 303,54

908.714 DNA dizi analizi 1-10 Reaksiyon 5tq 61

908.7 1 5 DNA dizianalizi 1-15 Reaksiyon 843,1 7

908 716 DNA dizi analizi l-20 Renksiyon 1.180,44

908.'717 DNA dizi analizj 21 ve Lizeli Reaksiyon t.854,9'7

908 7r 8 FISH (2 bolgey'e hadaL) 286,68

908,7 1 9 FISH (4 bdlgel,e kadar) 337,27

908.'720 FISH (6 bdlgeye kadar) 505,90

c)08.'72r FISH (12 bolgeye lcadar) 843,17

908.722 FISH (16 bolgeye lcadar) I . 180,44

908,'723 FISI-I (24 bdlgeye lcadar) 1,349,07

908.'724 MLPA 202,36

908.725 PCR 6'7,45

908,726 PCR Multiplex r68,63

908.721 lLeal tjne PCR I Real<siyon r51,77

908.728 Real tirne PCR 1-5 Reaksiyon 236,09

908,729 Real tirne PCR 1-10 Realcsiyon 3 03,54

r)08 730 Real tirne PCR 11 ve iizeri Reaksiyon 370,99

908.731 Reverse Transcf iptase-PCR 219,22

c)08,732 Reverse Tlanscriptase PCR Multiplex 3'70,99

908,73 3 RFLP 1 enzirr 75,89

908.734 RFLP 2 ve iizeri t34,91

908.73 5 ReYeIs Dot Blot (l-5 lnutas)/on) 134,91

908.736 Revels Dot BIot (1-12 lrutasyon igin) l 68,63

908.13'7 Revels Dot Blot (13 ve tizeri mutasyon iqin) 202.36

908.73 8 STR analizi (1-5 STR arahgr igin) 236,09

908.739 STR analizi (l -8 STR alahgr igin) 3 03,54

908.740 STR anatizi ( l -1 6 STR arahgr iqin) 5 05,90

908.'7 4 | STR analizi ( l 7 ve tizeli STR arahgr igin) 590,22

908.'742 Microarlay 700,00

908.743 Molekliler Karyotipleme 425,00

908,744 Trombofil Paneli 236,09

908.745 FMF/MEFV gen j hedef bolge / rnutasyon analizi 3 03. s4

z$rtN $tl
E{o3}s

(.,
iesc. {Uo I

irtALu .Tr'P FAV- e hilr- A0, 0qii.,an r



Ozellikle marker kromozom, dengesiz yaprsal defiigiklik gibi kromozom anomalisi saptanan prenatal

olgularda de$iqikli[in tam olarak hrzla tanrrnlamasr onemlidir. Bu lconuda en htzlt sonug verebilen ve

uluslararasr altrn standarl olarak kabul odilen moleki.iler l<aryotiplenreyi gergeklegtirebilece$i

Microalraycihazr cli[er testleL igin DNA sekans cihazrnrn ve Real Tirne PCR cihazrnda gahgrlmah ve

cihazlarrn validasyon ve kalibrasyon iglemleri yetkili firmasmca yaprldr$rnt belgelenmelidir. Cihazlann

laboratnvar btinyesinde gahgr vaziyetle oldufunu ve envanterinde velveya kit karqrhfr laboratuvannda

kurulu oldufunlr velveya sozlegmeyi imzalamasrnr miiteakip 10 giin igerisinde envanterine alacafirnr veya

kit hargrlrfir temin edecefini taahhiit ettiIini gosteren belgeyi lcomisyona sunmahdrr.

Moleki.jlel I(aryotiplerne ve mikroarray sonuglannrn biyoinformatik analizt dahildir.

Adr gegen testler drgrnda yi.iklenici firma yapabildifi ti.im test listesini bildirmekle yiikiimliidtir , Kurum

ihtiyag dr,rydu[unda yiiklenicinin listesindeki di[er tethikleri, faturalamasr kurumun ilgili laboratuvar

sorumlnsunun denetiminde ve ilgili ihale sut birim puan fiyatr olarak isteyecektir,

Yi.iklerrici firma yukanda adr gegen testlerin ttimijnij yapacagnr taahhLit etmelidir.

D.2. Ilraleyi kazanan yiiklenici firma gartnamenin B.1. maddesinde belirtilen testler igin kullanacagr SUT

basamaklannr ve faturalandrrma lcalemlerini (gahgrlacak testin alt basamaklarrnr) ihale sonrasrnda Trbbi

Genetik AD'r-rur onayrna sunacalctrr. Trbbi Genetik AD onay verdikten sonra ilgili test basamaklan bilgi

iglem tarafinclan sisterne girilecektir. Ytiklenici ile Trbbi Genetik AD'nrn mutabakata varamadr[r testlerde

ise Trbbi Genetik AD'nrr.r kendisinin belirledigi SUT basarnal<larr gegerli olacaktrr. Yiiklenici firma

ihalede bunu kabul ettieini taal.rhtit etmelidir,

D.3. Yiiklenici frrma agafrda yazlt olan testleri gahqacafirnr kabLrl ve taahhiit etmelidir.

SIRA
NO

1

TEST ADI

ALEXANDER HASTALIGT-CT'AP TUM GEN DiZi ANALIZi

2

3

4

5

6

1

8

9

t0

t1

T2

ALFA- 1 -ANTITNPSIN EI(SiKLiGi

ANGELMAN SENDROMU-UBE3A TUM GEN DiZi ANALIZI

ALI( (2;5) FISH

AMILOTDOZ-TTR HEDEF MUTASYON ANALIZI (V3OM&V 1221)

ANTITROMBiN 3 EKSil<LIGI-SERPINCl TUM GEN DiZi ANALiZI

APO-E GENOTIPLEMESI

BETA TALASEMi TUM GEN DIZ| ANALIZI

BMP4 TUM GEN DiZi ANALiZi

BRCAI-2 TUM GEN DiZi ANALiZi

BRAF HEDEF MUTASYON ANALIZI

--)
(_

CADASIL SEQTLMI$ EKZON DrZi ANALIZi



1a
IJ

T4

l5

l6

1',l

18

CASR KALSIYUM SENSING RECEPTOR GENi DiZi ANALIZi

cHARCor-MARiE-Toorn NOnopnri ripze I

cHARcor-vRnip-roorH NORoPeri ripzez

cHARCor-MAzuE-Tooru NoRopeii rip re

COCKAYNE SENDROMU TiP E A TIP E

CoNNEXIN 26 TUM CBN OiZi NNNIIZI

l9 cot'l-r.lsxiN:z rtJv ceN nizi ANALizi

20

21

22

23

24

25

crDPl ruu cpx oizi exelizi
DMD/BMD I8 EISON DELESYONIPUPIjTESYON ANALIZI

DMD/BMDTe$ ry tctt-tx- nNer,izi

DRAVET SENDROMU
p vir,q,viNi ercsircr-ici ir-e eiRiirrp Ar,qrsi-rrp.q, tuv cpN oizi
ANALIZI ''...."-..
EGFR HEDEF MUTASYON ANALIZI
EHLERS DANLos sENDRoMU ript-cot-tA lucot-tprz ruv cpN oizi
ANALizi
prrR ruvr ceN nizi ANALizi

26

27

28

29

plrron V r,BiOBN ANALIZI

r.BNcoIN SENDROMU-MYCN rUvt CBN IIZI ANAIIZI
pBNir-x.BroNuni ruv csN rizi ANALizi

31 FGFR2 ruv cpN oizi eNelizi

JJ

1A

FMF Dizi ANANLizi (2,3,5,10)

FGFR3 AKoNDRoplezi neopF MUTASYoN eNRr.izi (cl138A/c)

FGFR3 HiporoNnRoprezi rutracBN oizi eNelizi ANALizi
pltr.ruv GEN DiZi ANALIZI

FoSFOzuLAZ KINAZ EKSIKLIGI-PHKG2 rUrr,T CPN PiZi NNUiZi
J)

JO

3',7

38

pReril x cENprir ANALizl
pRrBonricu erRrsisi

39

40

A1

FRUr(Toz-r,o eisFosperez Brsirlici ruu cBN oizi ANALizi

i FRUKTIz iNror.eRaNst ruvt cBN nizi ANALizi
: FTL rtrtt,t cBN oizi aNar.izi

I celAKTozEMi-cALT ruv cBN oizi aNelizi
cliroren oepo Hesrnr-iei re iur,,rceN niz er.inlizl
GLiI(OJEN DEPO HRSTRI-IGI r IUN,I CPN OiZiANALiZI

cr-uKoKoRriroin Brcsiru-ici-Mc2R ruv cBN oizi eNelizi

A)

^a+J

44

40

A1

clureilr esiluni rip r ruu cBN oizi ANALizi

GMl-GANGT-iosioosiz TiP II TUM GEN DiZi ANALIZI

HALLERVoRDEN spATZ SENDRoMU ruv cpN oizi nNaI-izi

HEMATOLOJiI( FISHLER ((t(9;22), t(15;17), (8;21) vb.)

HEMATOLOJIK RT-PCR (t(9;22), t(15;17), t(8;2i) vb.)

HEMoKRoMe,rozis
HEMoFAGosirir r.sNpoHisrivosiroz rip 2 FAM-PERFonN t rutra cr,N

nizi eNelizi
q? HEMopecosirir r.BNpogisriyosiToz rip :-rn.tct:o rUv cEN Dizi

uSRLLl. ttP tnc"trtobi b€d\€rr\

48

49

50

51

52

4
AD. R".sLonr



54

ANALiZi

HEMoFAGosiTiK LENFoHisriyosiroz rip 4- srxtt rUt',t ceN oiZi

ANALiZi

HEREDITER NoN-POLiPOZIS KOLON KANSEzu-EPC riJV OPN PiZi
ANALiZi
usnpoireR NoN por.ipozis tcot oN ceNlI-izi-vlnt Dizi ANALizi

upnrpirnR Norl polipozi-s roloN cRNRlizi-tvtsHz nizi nNnlizi

55

)o

57

58

59

60

6I

62

63

64

HER2/NEU FISH

uBRpnirBR pANKREATiT-pRssr ruv cpN lizi aNer,izi

HBRroirsR pANKREATiT-spnqrr ruu cBN oizi aNelizi
HeRepirpR spASTiK pRReplBli-spc4 ruv ceN oizi euer.izi
HrzLr aNOploini aNer-izi
HipRorrr< EKToDERMRT- oispr-Rzi-cle0 ruu ceN nizi eNelizi
HLA.(82i, 851, B52) cnNgrir ANALizi

65

66

61

68

69

'70

uipopo sparnul-purx lizi,q.N,q,Lizi

nuNriNcroN rusralrGr
JAI(2 GENETIK ANALIZI

rannivovesruLpR Nsr peNeli

1l

rilrBnizu srR NcBr-Evrssi

KisriK pienozis rcDA rUu cBN oizi eNaLizi
r(oLESTAZ ir.enrBvici eilnvi rNTRAHEpArir rip r-erpser rlzi
ANALiZi
rotr,teiNB gipoFizBn HoRMoN prsir. rip z-pRopt rUtvt cBN pizi
ANALiZi
roNleNiret- ADRENAL uippRpI-ezi- zt uionoxsiL,ez nxsixtiGi Bqvqn
P s eudo her m ap hr o t i dis m)

KONJENITAL ADRENAL uipTRpIEzi. 3 BETA HJDROKSLSTEROLD
nnuionocnvlz axsixtiGi- usnsaz rUM GEN Dizi,ql,uizi (Bayanve Erkek
P s e u d o h e r m a p h1 o t i dj s m)

r<ouIpNiTal ADRENAL HIPERPLAZ|- s -ImI nnnUxrlz EKSiKLiGi-
SRD5A2 TUM GEN DIZI ANALLZI (Erkek Pseudohermaphrotidism)

roNlBNirRl riiporinoiotztrtz ruivt cBN oizi eNuizi
roNleNiral naeRosiN yereRsizliGi-le,vez ruv ceN oizi eNnlizi

74

t)

76

7'7

78

79

80

KRABBE SENDRoMU-GALC DELESYoN ANALiZi

I(RABBE Hesraucl-GALC rTJv ceN DiZi ANALIZI

K-RAS HEDEF MUTASYoN ANALIZi

81 KROMOZOM ANALIZI (A.S)

82 TGOMOZOM ANALTZT (ABORT)

83 KRoMozoM ANALizi (cvs)

84 : KROMOZOM ANALIZi (K.i)

85

86

8',l

88

B9

90

KROMOZOM ANALIZi (P.K)

LAFoRA nesrerrct ruv cBN nizi e,N,q.rizi

levivuon oineNc ANALizi

LHON HASTALIGI

MARFAN SENDRoMU rip t-peNr ruv csN nizi eNellzi
MELAS SENDROMU



91

92

93

94

95

96

97

MASTOSITOSIS-KIT (C.KiT) HEDEF MUTASYON ANALiZI

MIKRODELESYON SENDROMLAzu

MiTOKONDRiYAL DNA DELESYON/DUPLIKASYON ANALIZi

n,tivoroNir DisrRoFi TiP r

MoDY 2-ccK ruu cpN rizi aNar,izi

MoDY 3-HNFIA ruu csN nizi nNnt izi
MTHFR-A 1 29BC MUTASYON ANALIZI

98 MTHFR-C677T MUTASYON ANALIZI

NoN KETorir uippncr,isnqpui,-ct-oc otzi aNnlizi99

100

101

NooNAN SENDROMU-PTPNII ruu CBN NiZi ANALiZI

NonorisnoMATozis rip I (NFl) ruv csN oizi aNelizi
NCL TIP 1

Ncl rip z

t02

103

1,04

105

Ncl rip:
N-RAS MUTASYON ANALIZI

106

t07

108

osrEocENEsis ivpBuECTA Tip 1,2A,3,4-col1A1 oizi aNnlizi
osrEocENEsis ivpBnrECTA Tip 1,24, 3,4-coLtAz nizi eNelizi
oroiwrLrspoLiENDoKRNoperi s. rip r-ernr nizi aNRllzi

109

110

111

112

pRniBral poReviNe rrp 2-ALx4 ruvr cpN pizi aNelizi
pnRivonir ATE$ FAM oD-TNFRSFTn ruvr csN oizi aNar.izi
pnopivoNir asinpni-pccB ruu csN pizi eNRlizi
pBLIzaBus-MERZBACHER HASTATTGT ruv cBN rizi eNalizi

I l3

114

PENDRED SENDRoMU TUM GEN DiZi ANALIZi
pgxz rUu GEN DiZi ANALIZI
pipn-rc-RoeiN sBNoRotr,tu rUv cpN oizi aNel-izi115

l16

1l't

PoulFl TUM GEN oizi nunlizi
PROPI rUV CErrrOiZi aNer.iZi

1i8

119

PROTROMBN CENprir nNeI-izi
psOnoaroNDRoplAzi-coi\p oizi eNnr.izi

t20

t21

t22

t)?

RET PRoTooNKoGEN ceN eNRrizi
RETT SENDRoMU ruv ceN rizi eNer.izi
noeiNow SENDRoMU ruNa ceN oizi eN,q,lizi

RueNsrpiN-r.cvei SENDRoMU ruM cpr{ oizi aNeLizi
t24

125

126

RUS SEL-SILVER GENETjT eNaI.Izi
sEREBRorBwoiNOz KSANToMArozis ruu csN oizi eNar.izi
sHox ruv cBN oizi eNelizi

t2'7

t28

129

130

SMITH r-BvTT,i IPITZ SENDRoMU ruv cBN oizi aNelizi
sHzrNr ruv cEN Dizi nNelizi
SOTOS SENDROMU TUV CPT.I OiZiE,N,q,LJZI

spiral vusrur-pR erRopi
r31

r)z

SPEKTRAL KARYoTIP ANALIZI

spNer rwusrur.Bn RrRopi rasryrcrr,rGr
SPNoSEREBELLAR erarsl peNeIiI JJ

Doq, h.E,^rvrq- I5*rin $Ukal
Dip3ir"',ll rfi?
l^s*L t. trp 6RasL en r



t34

135

136

t31

SUBTELOMERII( FISH ANALiZi

SURF] TUM GEN DIZ] ANALiZ|

TALASEMI ALFA-HBAI &HBA2 HEDEF MUTASYON ANALIZI (2r MUT)

TP53 TUM GEN DiZi ANALIZI

TPMT GENOTIP ANALiZi (TiP 1, 2,3A,38,3C)

TSH RESEPTORU-TSHR TUM GEN DiZi ANALIZi

wiLSoN H.,AT'P7B oizi aNalizi
woL,FRAM s,-wFSr rUv cpx pizi nxnlizi

138

139

r40

t4l
142

143

t44

r45

146

r47

rnexsriRprix rUv GEN DiZi ANALIZI

rnoNaeoplr-j pRNEr-i

TUBEROZ SI(LEROZ TUM GEN nizi nNer-izr

VoN HIPPEL-LINDAU SENDROMU ruv cEI'I oizinNnrizi
x-ALD rurv cEN oizi nnalizt
Y I(ROMOZOMU CENETII( ANALIZI

D,4. BiL testin puan olarak deferi belirlenirken ihale tarihincleki "Sosyal Gijvenlik Kurumu Sa$rk

Uygulama Tebti[i (SUT) "nde bildirilen Sa$rk Kurumlarr Fiyat Listesinde her bir test igin bildirilmig

puanlar esas alrnacal<trr'.

D.5. Trbbi genetik testlerin tipleri ve sayrlan bagvuran hastalarur endikasyonuna gore de[igebilece[inden

trbbi genetik testlerin hizrnet ahmr gegerli SUT teblifinde var olan puanlama baz ahnarak, toplam puan

Lizerinden yaprlacaktr r.

D.6. Hizmet a|urt esnastnda istenilen testlerin puanlarr, toplam puan fizerinden diigiilecektir.

D.7. YUklenici,

-Sa$rk Balcanhfrndan Sitogenetik ve Molektiler Genetik Ruhsatlan ile ilgili mevzvat gerefince Genetik

Hastahklar Tanr Merkezi Mesul Miidtirliik belgesini sunmak zorundadr.

-Tetkil<lerin galrgrldr[r laboratuvar, Safhlc Bakanh$r tarafindan Genetik Hastahklar Tanr Merkezi

Yonetrnelifiine uygun luhsatlandrnlmrq ve sitogenetik ve moleki.iler genetik alannda gairgma iznine sahip

ohnalrdrr'. Yliklenici luhsatlarLnr ve Genetik Tanr Merhezi Sorumlusunur ( Klinilc Genetih, Trbbi Genetik,

Trbbi Biyoloji ve Geretik dallarrncla Lrznran veya bilim doktoru ijnvanrnr almrg bir tabib olmasr gerekir)

evraklarmt noterden tasdikli belge ile belgeleyecektir, Genetik Tanr Merkezi Sorumlusunun aynlmast

durumunda kurum derhal bilgilendirilecek ve yeni sorumlu helcim goreve baglayana kadar gegen siireg

iqin qoziim sLinu lacaktlr.

D.8. Genetik testlelin yagamsal onem tagryabilmeleri ve orriir boyu bir kez yaprhnalarr nedeniyle

yLiklenicirrin ileri tel<noloji lcullanrrrr ile hastanemize ait genetil< test hizrnet airrrL igini uluslararasr kalite

kontrol protokollerinde belirtilen standart diizeyde gergeklegtirmesi gerekmektedir. ihaleye teklif verecel<

olan firrna ISO 15189 belgesine sahip olmah bunu ihalede komisyona sunmahdr.
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D.9. Yliklenici, sozlegnre kapsamurcla verilen igin nitelik, nicelil< ve kalite yoniinden Ugak Universitesi

Efitim ve Aragtrma Hastanesi'nin (bundan sonraki maddelerde "idare" olarak gegecektir) kontrol

hakkrnr l<abr-rl eder, Trbbi Ger-retik AD, gahgrlan testlerin (ozellikle molekiiler testler, ozellikli kiiltiirler

olrnak i.izere) sonuglarrnr (l<iilttir besiyerlerini, molekiiler bant veya PCR sonucunu vb.) yerinde tetkik

etmek ve de[erlendirme hakkura saliiptir, Bu yetkisini gerekli gordtfiii zamanda kullanabilir ve igin

nitelik, niceLik ve kalitesi yoniinden uygunsuzlulc saptadrfr takdirde idare tarafindan sozlegme hijlciirlleri

uygulanrr.

D.10. Hastane Bilgi Sisternine kaydedilmemig, tutanakla teslim edilmerniq tetkikler igin idare tarafindan

yiikleniciye higbir odenre yaprhraz.

D.11. Yiiklenici hasta ve ornel< referans bitgilerini bilgisayar oftarnrna dofru aktarmak igin onlemler

almah, bu bi I gilerin al<tanmrnda kontrol prosediirleri uygulamal rdrr,

D.12 Sonuglann teslim siirelerine yiiklenici lcesin olarak uyrnakla yiikiimliidiir.

D.13. Ytilclenici, testleri SUT' ta ilgili test igin uygun gortilen metotlarla gahgabilir; ancak Trbbi Genetilc

AD'nrn onayr ile fallclr bir metodoloji uygulanmasrnr isteyebilir.

D.14, Test listesine sonradan eklenecelt lcalemlerin rnetodolojisi ve faturalandtrma kalernleri once Trbbi

Genetik AD onayrna sunnlur, Idare Trbbi Genetik AD onay verdikten sonra hastane otomasyon sistemine

girilecektir.

D.15. Yijklenici, test listesini talepler dofirultusunda giincellemekle ytiktimli.idiir. Test listesinde adr

gegnreyen nraddelerclen, SUT l<odlarna Llygun el< tetlcihleriu listesini Trbbi Genetik AD'nrr onayt ile

forma el<[er. Forrnda yer alan her tetlcikin faturalandrnlma lcalernleri dahil belli olur.

D.16. Ihale sorrrasrnda Trbbi Genetik AD'na teslim edilen test listesinde yer almayan tetkilclerir,

faturalandrrma kalemleri Trbbi Genetik AD'den onay ahndrktan sonra faturalanrr.

D.17. Ytiklenici helhar.rgi bir gereicge ileri siirerek higbir surette; idareden ve tetkikini yaptr[r hastadan

ilave Liclet odenrnesi talebinde bulunamaz.

D.18. Materyalirr teslim alLndr$r andan itibalen (idare igelisinde kurulan banlcoda) materyalve yaprlacal<

testle ilgiii tiim trbbi ve hukuki sorumluluk yiikleniciye aittir'. Hatah analiz yaprlmasr ve/veya rapor

verilmesi durumunda ttim hukulci ve rraddi sorumluluk yi.iklenici laboratuvara aittir, Yine aynr sebeplerle

i.igi.incii gahrslar veya difier resmi merciler idareyi, idare personelini muhatap alarak idare velveya kigiler

aleyhine hulcLrki iglern baElattrl<larr takdirde yargrlarna giderleri, vel<alet licreti ve ihtilafin sulh yoluyla

gozlilrnesi de dahilve fakat bununla surrllr olmamak lizere Idarenin ve personelinin bu hLrsusta u[rayacafir

h el ti.irl i.i nras laf y likl en i c i taraflnd an odenecektir.

D.19. Yiiklenici, ker-rcli laboratuvartnr tanrtan ve sorumlu oldufiu ve gahgacafr ti.irn testler igin; numune

ttiriir-ri.i, nlunune rniktalrnr, test gah;ma kogullarmr, sonug grkrg siiresini, test igin uygun numune ti.ipiinti,

galrgrlan cthazn marka ve modelini, kullanrlan metodu, test igin gegerli referans arahfrnr bildiren rehber

kitapqrk hazrlayaral< Trbbi Genetilc AD'ye teslirn edecel<tir. Bu kitapgrktaki sonug grkrg siilesi gibi

bilgiler $artname ile uyr"unlu ohnak zorundadrr, Aynca test listesini igeren istek formunu, Idarenir-r istefi

doprultusunda !azrrlarnak ve talepler do[rultusunda giincellemekle yiiktimliidi.ir. Test listesinde yer

&
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ahnayan kalemlelden, SUT kocilanna Llyglln ek tetkiklerirr listesini Trbbi Genetik AD'nin onayr ile istel<

fbrmuna eklemelidir,

D,20. Materyal kabul etme saati her ig giinii 16.30'a kadardu; ancak Trbbi Genetik AD'nrn gerekli

gordi.i$ii tetkikler ig giinii sonuna kadar bekletilmeden igleme konacakttr.

D.21. Materyalin teslinr ahnnasr Llygun kogullardaki tiip veya enjektorde yaprlacaktrr, Uygun tiipler,

enjektorler, tagrma besiyerleri v.b. gereltlitiim materyal, yi.iklenici tarafindan kargrlanacaktrr. Materyalle

birlikte tethik istem belgesi kontrol edilmeli ve yiiklenici onam formunu dtizenlemelidir, Onam fornu

oimayan genetik test yaprlmamaltdrr.

D.22, Yi.iklenici materyal nakil iglemlerinde ulusal ve uluslararasr biyolojik materyal nakil kurallalr ile

ilgih mevcut ve hizmet alrm siiresinde grl<abilecek kurallara ve yonetmeliklere uymayr taahhiit edecektir.

YLiklenici materyalleri ozelliklerirre uygun bir gekilde taErmal<la yiiktimliidi.ir; rsrnma, donma, garpma,

krnlrna, cloklilme, karrgna ve kaybolrnaya kar'gr onlemler ahnmrg olmalrdrr, Ornek karrgmasrnr onlemek

amacryla prenatal ve postnatal ornek aktanm ttipleri iizerinde hasta adr, soyadr, do$um tarihi, refere eden

hastaneyi igeren bilgiler ohnah ve miimkiin ise bu durum barkod sistemi ile sa$anmahdrr.

D.23, Ytilclenici, hastaya ait kigisel ve trbbi bilgileri, sonuglan, materyallerini ve bunlardan elde edilen ara

iiriinleri, bilimsel verileri, sonuglarr ve raporlan baqka higbir igte kr"rllanamaz, izinsiz yaynlayamaz,

iigtincti gah rslara verellez

D,25. Prenatal arnaglr yaprlan hlicre kiiltijrleri en az2 farkh ktiltiir kabrnda yaprlmah, gahgmalarda orlak

pipet kullanrhnamah ve ki.ilttirler arasr hiicre kanqmasr onlenmelidir, Postnatal olgularda 2 kiilttir ayrr ve

tam bafrmsrz yiiriitiilmelidir. Endikasyon dofidufunda veya Trbbi Genetik AD gerekli gordii[iinde ek

kli lti.ir ve p asaj larr n o luqturu hnas r yiiklenic inin sorumlulufun dad rr,

D.26, Gecikme olasrlr[r ortaya qrltarsa Trbbi Genetik AD aynntrlr gekilde bilgitendirilecektir.

D.27. Ozellikle plenatal olgularda patolojil< sonuglar, tespit edildifii ancla bildirilir, marker analizi, anne-

baba gahgmasr gibi dururnlar hakkrnda fikir ahgverigi yaprhp, istemlerinin yaprlmasr ve tetkiklerin

mtimkiin olan en lcsa si.irede tamamlanmasr safilanr,

D.28. Tetkilcin ijrememe, bant yetersizlifii gibi nedenlerle bagansrzhkla sonuglanmasr durumunda testin

tekrarr igirr en geg 15 giin iginde, prenatal olgularda bagansrzhk tespit edildigi anda bilgilendirme

yaprlacalctrr.

Bagarrsrzhk oranlan o ay igin;

Periferikkandankrornozomanalizi (yetigkin)

Periferilc lcandan kromozom analizi (3 aya kadar olan yenido[an)

Amniyon srvrsrndan krornozom analizi

Koryonvillus materyalinden la omozorn analizi

Direkt preparasyor-r

Uzr"ur sti leli liticre kiilti.irii

Fetal kandan lcrornozom anahzi

%10

%25

%2

%25

%3

%20

%40

2



Kemik ili[inden loomozom analizi

Molektiler S itogen eti l< tetkikler' (FISH)

DNA eldesi ve irrcelernelerinde

%30

%10

Yol0'tr

agtr[rnda idare, gerel<gelerini alaqtllrrraya ve gelek gordii$iinde hiznet sozlegrnesir-ri feshetmeye yetlcilidir.

D.29. Yiilclenici, prenataltanr arnaglr yaprlar-r sitogenetilctestlerde raporlarteslim edildil<ten sonraki 12 ay

siireyle lcalan materyali ve varsa hticre diplerini (fiksatifli gahgma dibi) Lrygun ortamda saklamak

zorundadrr, Bu matelyaller bagka higbir igte kullanrlamaz ve sijre sonrasrnda imha edilir. Ytklenici

incelenen sitogenetik preparatlan (analiz edilen hiicrelerin bulundugu) 5 yrl slireyle uygun bir gekilde

saklanral< ve Idareniu istedifi durum]arda bunlan sunmak zorundadrr.

D.30. Plenatal olgulalda kromozor.n anornalisi saptandrgrnda, endilcasyona baflr olmak ijzele iclare,

ytikleniciden lci.iltiir edilmernig hticrelerde FISH tekni[i ile (laboratuvarda olugabilecek materyal

lcangrkhfirnr drglamak amagh konfit'masyon) anomalinin konfirmasyonlluu istedifinde tek bolge galtgmasr

i.icretsiz yapr lmal rclrr'.

D.31" I(romozont analizleli standarl GTG bantlama ile yaprlrnalr, polinorfik ozellikler igeren ve/veya

polirnorfik bolgelele yakrri giipheli yaprsal kromozom defigikliklerinde CBG ve NOR bantlama ile

kontrol eclilmelidir'. Malker kromozom varh[rnda CBG ve NOR bantlama ile sentromer ve satellit

varhfirna bakrlmahdrr. Bu tanrmlamalardan sonra on rapor ile idale bilgilendirilmeli ardrndan gerekli

FISIJ gahgrnalarr igin konsriltasyon yaprhnahdrr.

D.32. RLrtirr olaralc tLirr hastalarda toplam 20 netafaz incelenmelidir. Tiinr olgtilarda tijm kromozomlar'

tniuimun.t 500 bant (ISCN) dlizeyinde incelenmig olmahdLr. Lrcelenen metafazlardan en az 5 tanesi tam

bant analizi yaprlmalrdrr. Bu 5 hiicre bilgisayarh goriintijlerne sistemi ile gorUnttilenmiq ve karyotipi

haztrlanmig oltnaltdrr. Prenatal olgularda her kiiltiir kabrndan en az 5 bant analizi ve 3 sayr analizt

yaprlmalrdrr. I(alan en az 75 metafaza sayr analizi (D, E, F, G ve cinsiyet kromozomlart analizi ve tijm

kromozon sayrrnr) yapLlnralrdrr. Postnatal olgLrlarda yetersiz bant diizeyi ile inceleme yaprldtfrr-rda idare,

testin Licretsiz olaral< LI)/glln bant clLizeyiLrde tekrarrnr isteyebilir, Mozailclih, analiz eksiklifi ve i-irene

yetelsizlifii gibi clulLrmlalda ylilclenici, ek kiilttir kabr/kaplan igin ilave iicret talep etmeksizin ekim ve

qahgma yaprnalrdLr. Sayrsal mozaisizl saptanmasr durumunda prenatal olgularda en az 2 farkh kiiltrjr

kabtntn her birinden 20 metafazdan az olmamak kogulu ile oh5 mozaisizme kadar en az 50, o/o 3-5 arast

mozaisizmde en az 100 rr-retafaz sayrlmrg olmaldu'. Ayrrca Trbbi Genetik AD gerekli gordii$i.inde hiicre

sayrsr aftl'titr, I(ourplel<s anonralilerde Idare ile yiiklenici arasrnda olgu ile ilgili konsilltasyon

yapr lacal<trr,

D.33. Raporlar iig uiisha halinde orijinal, rslak imzah-basrir ve elektronik rapor olarak hazrlanmalrdrr.

Her bir ntishaya raporla birlikte l'ier olgr-r igin i.izerinde hasta bilgilerinin ve analiz sonucllnun yazrh olduf1

1 adet analiz raporll, lcaryograrn velveya FISH gdriintiisii eklenmelidir. Aynca molekiiler genetilr

analizleriraporlat'ttrit da DNA cliz,i analizi gori.intiisii eklenmelidir. Bu ni.ishalardan birtanesi,test sahibine

verilecel< olandtr. Do[Lrnr oncesi testlelde cinsiyet lcornozonru anomalileri harig raporda karyotipte

cinsiyet beliLtilmeyecektir. _Aylrca refere eden klinisyenin agrkga anlayabilece[i gekiJde sonllcur]
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aglklamasr \ie yor"Llrnu ehlenmelidir, Rapor ytihlenici Genetik Tant Merkezi Sorumlusunun tslak imzastnt

taqrr, Idare gerekli gordii[i.i tal<dilde hastalardan qalrErlan testlerirr orijinal cihaz grktrlannr (Jel goriintUsti,

karyogram, sekans trase goriinttisti vb,) isteme hakkrna sahiptir,

D.34. Sozlegme sonunda tiim hastalarrn sonuglarrnr igeren CD ytiklenici firma tarafindan haztlanarak

Trbbi Genetik AD'na teslim edilmelidir.

Hasta sonug raporlart aga[rdaki bilgileri igermelidir,

KROMOZOM ANALiZi-TTSTT ANALiZi RAPOR iCNNiGi

Mellcez adr:

Merkezin telefon, faks, varsa elektronik posta adresi:

Hasta adr, soyadr:

Hastanrn do[um talihi:

Gonderen doktolun adr soyadr-lclrrurnu:

0rnek nrulalasl:

Protokol nulnarasl:

Ornek teslim alnra tarihi:

Raporlama tarihi:

Endikasyonu:

Qahgrlan rnateryaiin adr:

Yaprlan testin adr:

Yaprlan bantlamalar:

Uzr"ur siireli hiicre kiiltiirii ise lci.iltiir kabr sayrsl

Incelenen metafaz sayrsr

Son grkan ISCN nornenklatiirline gore incelemenin bant dijzeyi

FISH yaprldr ise prob adr ve marlcasr, incelenen nukleus velveya metafaz sayrsr

Karyotip-Sonug: Son grkan ISCN nornenklattiriine gore yazrlmrg olmah, FISH yaprldr ise sinyal oranlarr

belirtr hnelid ir.

Agrklama: Sonucun helcim tarafrndan anlagrlabilecek diizeyde agrklanarak yazrlmrg olmasr

gerekmektedir,

imza: Analizraporu yi.iklenicinin Genetik Tanr Merkezi Sorumlusu tarafindan imzalanmahdr,

Not: Yulcandaki bilgiler haricinde yiiklenicinin sorumlu uzmant tarafindan gerek goriilen bilgi ve

aQrklamalar da eklenebilir.
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MoLEKULER GENETIT n-lpon iqnniGi

Merkez adr:

Merkezin telefon, falcs, varsa elektrouil< posta adresi:

Hasta adr soyadr:

Hastanrn doflum talihi:

Gonderen doktorun adr soyadr-kurlrmlr:

Ornel< ulrmarasl:

Protolcol uumarasr:

Ornek teslirn ahna tarihi:

Raporlama tarihi:

Endikasyon velveya gahgrlan hastahk:

Qahgrlan materyalin adr:

Qahgrlan test, metod ve test edilen mutasyonlar:

Kullanrlan rnetod/lar

Sonug: HGVS nomenklatiifi.ine gore yazrlmrq olmah.

Agrklama: Sonucun hekim taraflndan anlaqrlabilecek diizeyde agrklanarak yazrlmrg olmasr

gerekmekteclir.

imzat Analiz raporuyiiklenicir,in sorumlu genetik uzmanl tarafrndan imzalanmahdr,

Not: Yukalrdaki bilgiler haricinde yliklenici sorumlu uzman tarafrndan gerek gdriilen bilgi ve agrklamalar

da eklenebilir',

D.35. Rapor venne siireleri yaprlan teste gore de$igmekle birlikte ortalama siireler agafrdaki siireleri

gegmemelidir.

Perifelik kandan lcromozom analizi

Amniyon s rvrsrndan lcromozom analizi

Koryonvillus materyalinden lcomozom analizi

Direkt preparasyon

Uzun sr-ireli hiicre kiiltiirti

Fetal lcandan krornozon-r analizi

Kemik ili[inden hronrozom analizi

Hemato-onkolojik numulerden FISH ve PCR analizleri

Diigiik materyali nden kromozo m analizi

Postnatal Moleki.ilel Sitogenetik tetkikler (FISH)

Prenatal FISH ile anoploiditarama

Plenatal rnolekiiler genetil( testler'

I 5 oiin

20 gnn

L bwLl

18 giin

7 gin

21 gljn

l4 giin

2l gnn

10 giin

5 oiin- D",.

2l gnn

lL-



Postnatal rro lehti ler genetilc testler-

Postnatal molektiler genetik testler (ekzon sayrsr 5'den bilyiik)

Prenatal kiilttirlerde tespit edilen bir defigikli$e baflr anne ve baba hanrnrn galgrlmasr

21 gi.in

30-60 gtin

l0 glin

- Tetkiklelir.r sonr,rglandrrrhp raporianmasr ve tesliminde ayLk Yo5'ten fazla tetkikte gecikrne olmasr

halinde ve prenatal olgulann rapor verme siirelerinin odalamasr 2l giinii, postnatal olgulann rapor

venre si.iresinirr ofialamast 15 gilrri.i gegtifiinde ytilclenici gerekgelerini bildirrlelidir. ioare,

gerehgeleri lialclr bulmazsa aeza ve sozlegme feshi hakkr do$ar.

ACIKLAMA

a) Rapol venre siiresi nateryalin yLiklenici tarafiudan l<abul edilmesinden sonraki giinden itibaren

baglar raporLul teslim edildiIi gtin (dahil) ile biter, Sonuglarru alrnrnasr hafta sonu veya resrri tatil

gilniine rastlalsa talcip eden ill< ig gtinii rapor teslirn edilir.

b) Her aytn 5, giinti (hafta sonu ya da tatil gtinlerinde takip eden i1k i9 gr,inii) bir onceki ayrn hastalannrn

ig dolciirnti bir tablo halinde (elektronik ortarnda .xls dosya formatrnda veyazir halde) idareye teslim

edilir'. Ig dol<iirrrli ile birlil<te CD veya DVD orlamrnda hasta kimlik bilgileri, ne iglem yaprldrgr,

f'aturalanclrnnada l<ullanrlan SUT kodlan, toplam pr-ran belirlilrnelidir. Uygun bulunan ig dokiimleri,

Trbbi Genetik AD ve hizrnet tal<ip-kontrol birimine imza lcargrhpr aynen teslim edilir,

c) Rapor'\/enre stireleri ortalama siireler olup kabul edilebilir olanlarda anomali bulunmasr, enfel<siyon,

iireme ),etersizligi veya benzeri nedenlerle uzayabilir'. Bu siireler agridrfurda yiiklenici, idareyi

telefbn la bilgi lend irecektir.

d) Anornali bttllttrnrast dttrltnrunda, ek test veyaanalizlerin uzarrasr gerekti[i igin kesin rapor grkrncaya

kadar bir on lauol verilrreliclir'.

Hasta iq dokiin-itinde bulunmasr gereken bilgiler;
Diizenlenn'ie tarihi:
Ilgili oldLrgLr talih:
Donem iginde incelenen toplam olgu sayrsr:
Diizetrle)'ert:

Sitogenetilc ve Molekiiler Sitogenetih Testlerir Tablo igeri[i

Moleki-ilel Genetih Testlelin Tablo IceriEi

Srla no
Ilarl<od

no
Labno r\d t Soyadr Endil<asyon

Yaprlan
iglem

Sonug
N,Ia teryal

geliq tarihi
Rapor'lama

ta ri hi
Raporlama
siiresi (gtin)

l

2
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D.36. Ihale sonrasurda verilen trbbi genetik testlerinin, ayrrca SUT kodlan belirtilen kalemlerin

tarnanrrnrr.r tel<nil< $arlnarneye Ltyglrn gekilde yaprhyor olmast gerekir. Tetkik listesinde faturalandrrma

kalernler:i hali hazrlda belirtilen tethikler ancak Trbbi Genetik AD'nrn onayr ile farklr yontemle galr;;rlrp,

SUT hapsamurda farkh fatura edilebilir,

D.37. Qalrgmalar srrasrnda ortaya grkabilecek srra drgr durumlar halinde (gecikme, sonuglann agrk

olmamasr, metod yetersizlifi vb) yiilclenici, Idareyi derhal bilgilendirecek ve kargrhkh de[erlendirme

soun cunda gaI r gm alar yi.irtitiilecektir,

D.38. Qalrgrnalann bagarrsrz olmasr durumunda (iirememe, enfeksiyon, yetersiz banL analizi, gtipheli

dururnlar vb) yiilclenici, idarenin talebi halinde testi tekrardan herirangi bir ijcret talep edilmez,

D.39, Qahqrlan ttjrn testlerde trbbi ve liulcuki sorumluluk yi.ikleniciye aittir. Hizrnetin devamhhfr esastrr. Enfeksiyon

vb, sebeplerle olugabilecek laboratuvar kapanma donernlerinde hizmet alrmr aksatrlmamah, yiiklenici firma referans

laboratuvar ozellil<leline sahip T,C. Saghk Bakanhsr tarafrndan ruhsatlandrnlmrg bir baEka Trbbi Genetilc Tanr

Merl<ezinde tetkil<lerin yapr Imasrnr safilamahdrr', YiJklenici mi.icbir sebeplerle; laboratuvarrnda testleri

galqtrrarnayacak olmasr ve idarenin bu rntjcbir sebebi kabul etrnesi durumunda, testleri gahqtrraca[r, kendisi tarafindan

anlaqma imzalanntrg laboratuvalr ve gahqanlannr idareye ibraz etmelidir.

D.40,Drg laboratuvara gonderilecek Kromozom analizlerinin yofunlufu goz cini,ine ahndrfrnda,

yiil<lenicinin merkezinde kromozom analizlerini yapmak ijzere en az 100lam kapasiteli otomatik metafaz

talama sisterni kurulu olmalr ve bunu ihale dosyasrna belirtmig olmalrdrr,

D.41. Yiiklen ic i teknik $artname ko gu I lannrn tamamrnr kargrlamahdrr,

D.42. Teknilc qar-tnamede yazir olmayan hususiar igin idari $artname ve genel hiikiimler gegerlidir.

D.43. Hizrnet sriresi, sozlegme tarihinden itibaren baglayarak 2(iki) yrldrr

D.44. Sonuglar lcuruma ulagtrl<tan sonra, sonuglar ile ilgili ofiaya grhabileceh olasr uyugmazlldarda

(klinik tablo ile uyLrgnrazlrk) istenebilecek test tekrarlarr ve farkh laboratuvarlarda yaprlacak testler igin

o lu gacal< m as lafl ar yiil<l en ici fi rrn aya aittir

D.45. QalrErlacalt olnekleriu kurumdan altmr idarenin belirledi$i yerden her giin gahgrna saatleri iginde

almacaktr. Bu aqamada olugabilecek her tiirli.i yanhq sonugtan yiiklenici sorumludur,

D.46. Yiiklenici teknik gartnamedeki gartlann drgrna qrkamaz aksi halde idare sozlegmenin feshini tek

tarafl r olarak isteyebi lir.
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