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GENEL BILGILER

o Genetik Test Nedir? |

Klinik degerlendirmeler 15181nda yapilacak bir genetik
test, kisinin sagligi hakkinda onemli bilgiler elde
etmemizi saglayabilir. Genetik testler, ¢esitli tibbi
nedenlerle istenir. Eger hekim, hastaligin genetik
bir nedeni/bileseni oldugunu diisiiniirse, genetik bir
hastalig1 olan veya genetik hastaligi oldugu diisiiniilen
kisilerin degerlendirilmesi, tanisinin konulmas: ve
tedavi edilmesi konusunda hastay1 yeterli bilgi ve
donanima sahip bir uzman hekime yonlendirebilir.
Hastalik 6ykiisiiniin yani sira, ailede genetik probleme
sahip olgularin varligi ve hastanin sikayetleri dikkatlice
degerlendirilir. Belirli bir genetik bozukluktan
stiphelenilirse ve siiphelenilen hastalik i¢in genetik
test mevcutsa, kesin tani icin genetik testleronerilir.

Genetik testlerin bircok farkli tipi vardir. Genetik
testlerde kisinin genomik materyaline bakilir. Gen,
viicutta islev goren en kiiciik materyaldir ve insanin
cenin halinden Oliinceye kadar tiim gelisimini,
cevresel faktorlerinde etkisiyle belirler. Bunun yaninda
dogumsal defektler veya hastaliklara da yol agabilir.
Genetik testler genellikle kandan, dokulardan veya
ag1z ici mukozadan yapilir. Eger fetusa genetik test
yapilacaksa koryonik villus hiicreleri veya amniyotik
stvi kullanilabilir. Testlerde kisilerin deoksiriboniikleik
asitleri (DNA), riboniikleik asitler (RNA), veya
kromozomlari incelenebilir. Bu genetik testin yapilma
nedenine baglidir. Genetik testler taniyr dogrulamak
i¢in kullanilabilir. Testler kisinin bir hastaliga sahip
olma olasiligini veya gelecekteki durumunu isaret
edebilir. Eger daha onceden kendi ¢ocuklarinda
veya akrabalarinda tasiyicilig1 olabilecek spesifik bir
hastalik varsa onlara bakmak icinde kullanilabilir.

Genetik Hastaliklar

[ Kromozom bozukluklar1 |

Kromozom anomalileri bir veya daha fazla hasarli
kromozom varliginda (6rnegin. kromozomlar
arasinda par¢a degisimi ya da bir kromozomun bir
parcasinin kaybi) veya kiside 46 kromozom olmadig:
durumlarda ortaya ¢ikar. Down sendromlu bireylerde
bu ikinci durum gozlenir. Down sendromlu bireylerde
21. kromozomun fazladan bir kopyast bulunur ve bu
nedenle toplam kromozom say1s1 47 olarak saptanir.

o 'Tek gen hastaliklar1 |

Tek gen hastaliklari, tek bir gendeki degisiklik
sonucunda ortaya c¢ikar. Genellikle agir seyirli
ve nadir hastaliklardir, buna ragmen tiim
diinyada etkilenmis birey sayis1 halen milyonlarla
ifade edilmektedir. Bu hastaliklarin  niteligi,
mutasyona ugramis genin islevlerine baghdir.
Her insan her bir genin ikikopyasinitasir.Bu
kopyalaraverilenbilimselolarak‘alel’ ad1 verilir. Bir alel
anneden, diger allel babadan gelir.

Bazi tek gen hastaliklari, tek bir aleldeki degisiklige
baglidir. Ornek olarak, kas koordinasyonlarini ve
zihinsel islevleri etkileyen Huntington hastalig1
verilebilir.

Diger tek gen hastaliklari, ancak iki alelde birden
degisiklik oldugu zaman ortaya ¢ikar. Yalnizca tek bir
alelde degisiklik gozlenen bireylerde hastalik ortaya
¢ikmaz; bunlar sadece mutasyonu tasir. Akcigerleri ve
sindirim sistemini etkileyen kronik bir hastalik olan
kistik fibrozis buna 6rnektir. Tek bir alelde degisiklik
olan bireylerde hastalik gozlenmediginden, bunlara
mutasyon tastyicist ya da (saglikly) tasiyici denir.
Ancak tastyic iki birey ¢ocuk sahibi olursa, ¢ocugun
mutasyona ugramis iki aleli ebeveynlerinden kalitarak
hasta olma olasiligi %25tir. Bazi hastaliklarda,
tastyicilarda nadiren bazi bulgulara rastlanabilir.

o Kompleks genetik hastaliklar |

Kompleks genetik hastaliklar, birkag gendeki
degisikligin  birbiriyle etkilesiminin yani sira,
yasamtarzi ve gevreselfaktorlerin deetkisiyle ortaya
¢ikar. Kompleks genetik bozukluklar diabetes mellitus,
birgok kanser tiirti, astim ve kalp hastaliklar1 gibi
bir¢ok yaygin hastalig1 icerir. Tek gen hastaliklarindan
farkli olarak bu tip bozukluklarin ortaya ¢ikisinda
ve ilerlemesinde birgok gen rol oynar. Bu hastalik
grubunda genetik arastirmalar yogunluk kazanmis
olsa da, sik goriilen bu hastaliklarin bir¢ogunun
genetik bileseni hala ¢ok az anlasilabilmistir.

o Genetik testlerin sinirhliklar nelerdir? |

Giiniimiizde genetik testler genetik hastaliklar veya
dogumsal defektler agisindan herkese yarali bilgiler
vermeyebilir. Tek bir test tiim genetik hastaliklar
hakkinda bilgi vermez. Cogu genetik test hastaya
bildirilen spesifik tek bir hastalig1 arastirmak i¢in
kullanilir. Genetik testler yiiksek olasilikla dogrudur
ama sinirli oldugu durumlar da vardir;
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o Hatalar |

Hastadan, doktordan veya tibbi kayitlardan elde edilen
bilgiler tam olarak dogru olmayabilir. Budogrubirbilgi
icinolduk¢a  Onemlidir. =~ Egerbirakrabadamevcut
olan genetikhastalik icin test yapiliyorsa mutlaka o
akrabaya daha 6nce yapilan genetik testin sonucunun
tam olarak bilinmesi gerekmektedir.

o Laboratuvar islemleri |

Hasta materyalinin laboratuvara ulastirilmasinda
yanls vyollar izlenebilir. Ornegin numune yanls
tiipe alinmuig, yetersiz alinmis, dondurulmus ya da
enfekte edilmis olabilir. Boyle numunelere sonug

belirttigi bir tarihe kadar geciktirilebilir ve bu tarihi
laboratuvar uzatabilir.

Sonuglarin gostergeler |

Test genetik bir anormallik bulabilir ama bu kisinin bir
hastalig1 gelistirecegini veya rahatsizligin siddetinin ne
olacagini veya semptomun ne zaman ortaya ¢ikacagini
daima gostermez. Yapilan testler genellikle direkt
tanisal amagli olmayip taniya yardimci testlerdir.

Bu testler Oncesi ve sonrasi genetik danisma
onerilmektedir. Yeninesil dizileme analizi ile ilgili
genlerdeki kodlayan bolgeleri ve ekzon-intron
sinirlarini degerlendirmektedir. Yeni nesil dizileme

Kayit islemleri

Hasta basvurusu
Poliklinik ve Klinik
Konstiltasyonlari

Hekim muayenesi

Tahlil
Tetkik
Gorlntlleme

Sonuglarin
yorumlanmasi
Genetik danisma

Randevu

verilememektedir bu durumda laboratuvar

sorumlututulamaz.

ve

Bazen testlerin 6zelligi nedeniyle (testin normalden
fazla ~materyal gerektirmesi, laboratuvar ara
islemlerinde elde olunmadan materyal kaybi veya
kaliteli test materyali elde edilememesi, testlerin
sonuglarinin dogrulanmasi1 gerektigi haller gibi)
hastalardan ikinci kez ornek istenebilir. Boyle bir
durumda hasta yeniden materyal vermeyi kabul
etmezse testinin sonucu verilemeyecektir ve bu
durumdan laboratuvar sorumlututulamaz.

Ozellikle DNA ve RNAdan yapilan testlerde testin
ozelliginden dolayr (maliyet gibi) yeterli hasta
sayisinin beklenmesi gerekebilir ve dolayisiyla boyle
testlerin sonuglari, laboratuvar tarafindan testi
yaptiran kisiye bildirilmek suretiyle laboratuvarin

ile mozaizm ve kromozomal degisimler belirlenemez.
Mevcut yeni nesil dizileme sistemi ve kitler ile 10 baz
giftinden biiytik delesyonlar ve insersiyonlarin varlig
tam olarak saptanamaz. Bu analiz, bir genin biiyiik
bir kismini ya da tiimiini etkileyebilen kopya sayisi
degisimlerini (CNV), delesyon ve duplikasyonlar1
saptayamamaktadir.  Toplam okuma sayisinin
(kaplam) yetersiz veya ¢ok diisiik (50 den kiigtik)
oldugu genomik bolgelerde analiz kesin bir sonug
veremeyebilir. Genetik varyantlari tespit etme yetenegi
ve bu varyantlar1 yorumlama kriterleri laboratuvarlar
arasinda farklilik gosterebilir.

Laboratuvar ¢aligmalarinda, teknik ve operasyonel
hatalarin  Ontine ge¢mek icin yiiksek kaliteli
standartlarda gerceklestirilmistir. Ancak,
etiketleme hatasi, 6rnekten 6rnege kontaminasyon,
yorumlanamayan sonuglar, insan kaynakli ve/veya test
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sistemi kaynakli nadir 6nlenemeyen hatalar olusabilir.

Tibbi Genetik Laboratuvarinda caligilan
testlerin istenmesi

Tibbi Genetik Anabilim Dalrna bagvuran hastalar
once polikliniklerde tibbi genetik hekimleri
tarafindan Anamnez alinarak muayene edilir. Daha
sonra hastaya 6n tani konularak, 6n taniyla ilgili
genetik testlerin yapilmas i¢in girisleri yapilir. Hasta
ornekleri alindiktan sonra Tibbi Genetik Anabilim
Dal1 sekreterligine teslim edilir. Burada barkodlama
islemi yapilir. Ornekler testleri calisacak olan ilgili
biyologa ulastirilir. Sorumlu biyolog aldig1 6rnegi
doktorun istedigi genetik testin protokoliine uygun
bir bigimde ¢aligir. Béliimde bu testlerden sorumlu
Ogretim tyesi calisma sonuglarini degerlendirir ve
sonuglar raporlanir. Hasta sonuglarinin yorumlanmasi
ve genetik danigsma i¢in tekrar Tibbi Genetik Anabilim
Dali polikliniklerine bagvurur.

Tibbi Genetik laboratuvarinda caligilan
testlere ait 6rneklerin alinmasi

Laboratuvar testlerinde dogru sonuca ulasabilmek
i¢cin numune almadan 6nce hastalarin ve laboratuvar
calisanlarinin uymas: gereken standart bazi kurallar
vardir.

Kan alma isleminin ¢ok kisa siirecegi, en uygun
toplardamar bulunduktan sonra bir igne batmasiyla
birlikte ac1 duyulabilecegi anlatilir. Kan alma
sonrasinda az da olsa bag donmesi, kan alinan bolgede
morarma, hematom olabilecegi, ilk seferde yeterli
numune aliminin esas olmasina ragmen yetersiz
numune durumlarinda ikinci kez kan alinmasi
gerekebilecegi anlatilarak kan alinir.

Numunelerin dogru tiipe alinmasi, uygun kosullarda
gonderilmesi gerekir. Bunun yami sira Genetik
Hastaliklar Tani Merkezleri yonetmeligine gore
Anamnez ve Onam Formuna hastanin kendi el
yazistyla adini ve soyadini yazdirarak imzasinin
alinmis olmasi gereklidir. Tibbi Genetik A.D. hasta
onami i¢cin Anamnez ve Onam Formlar1 kullanir.
Kullanilan bu formlarin eksiksiz olarak doldurulmasi
gerekir.

Anamnez ve Onam Formunda olmasi gerekenler;

° Hasta Ad1 Soyad:
0 Hasta Imzas1

. Hastanin Yag1

. Hasta Telefonu

. Klinik Endikasyonu

. Doktor kagesi

. Hasta onamim alan kiginin adi, soyad: ve
imzas1

. Gonderilen numune kemik iligi ise WBC
degeri

o Prenatal numune (Amniyon sivisi, CVS
numunesi, kordon kani) ise gebelik haftasi

Not: Amniyon sivisinin contasiz enjektdre alinmasi
gereklidir. Clinkii contali enjektoriin pistonundaki
etken maddesi amniyon sivisinin {iremesini inhibe
edebilir ve sonug elde edilemeyebilir.

Test Istem Formu ile birlikte islem basladiktan sonra
gonderilen numune kayitlarinda degisiklik ya da test
ekleme talebi oldugunda merkezlerden yazili olarak
istemde bulunulmasi istenir. Sozli talepler kabul
edilmez. Yeterli ve uygun numune varsa test ekleme
talebi gerceklestirilir.

Numune Alma

Tibbi Genetik hekiminin muayenesi sonrasi hekim
gerekli testleri ister, hasta Ornek alma {initesine
yonlendirilir.

Test bilgilerini iceren Test Istem Formuna uygun
olarak testler i¢cin ne kadar hacimde kan alinacag:
planlanmali ve gerekli olan numune tiipleri
hazirlanmalidir.

Kan alma oncesinde eller uygun sekilde yikanmals,
gerekli olan tiim malzeme hazirlanmalidir. Hasta
ornek alma odasinda;

. Cilt dezenfektan: %70’lik alkol, steril gaz
pedler, pamuk, yara bandi

. Otomatik turnike

. Vacutainer uglar;, vacutainer adaptori,
enjektor

. Tek kullanimlik lateks pudrasiz eldiven
hazirlanir,

. Hasta, kan alma odasina ismi sdylenerek davet

edilir. Hastadan kan almadan once iletisim kurarak
gliven saglamak onemlidir.

. Hasta koltuga rahatga oturtulur, gerekirse
yatirilir
. Hastanin kolunu dirsek iizerine kadar

acmasi saglanir. Giysilerin kolu stkmamasina dikkat
edilmelidir. Hasta kolunu diiz olarak uzatir. Kol
dirsekten biikiilii olmamalidir.

. Yetiskinlerde antekubital fossada kalin ve
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TIBBI GENETIK LABORATUVARI ORNEK ALIM TUPLERI

Mor ve pembe kapakli K’EDTAl:1 tiip:
Molekiiler genetik testler i¢in kullanilir.

. Tiipiin tizerinde belirtildigi kadar tam kan
mor ve pembe kapakli EDTA tiiplere alinur. Tiiple-
rin igerisinde piht1 olugmamasi i¢in kan alinir alin-
maz tiip 5-6 kez yavagca alt iist edilerek karigtirilr.

. Calkalama isleminden kesinlikle kaginilmali-
dur.

. Kanalimi esnasinda kaninisaretli ¢izgiyeka-
dar doldurulmasina ozellikle dikkat edilmelidir.

. Kan tam olarak tiip tizerindeki isaretli ¢izgiye
kadar alinmamuis veya tiipiin igerisinde piht1 olugmus
ise yeniden 6rnek alinmalidur.

Yesil kapakli Li-YeniHeparinli tiip:
Sitogenetik ve molekiiler sitogenetik testler igin
kullanilir.

. Tiipiin izerinde belirtildigi kadar tam kan
yesil kapakli Li Heparinli tiiplere alinir. Tiiplerin
icerisinde piht1 olugmamasi i¢in kan alinir alinmaz
tiip 5-6 kez yavagca alt iist edilerek karigtirilr.

. Calkalama isleminden kesinlikle kaginilmali-
dur.

. Kanalimi esnasinda kaninisaretli ¢izgiyeka-
dar doldurulmasina ozellikle dikkat edilmelidir.

. Kan tam olarak tiip tizerindeki isaretli ¢izgiye
kadar alinmamus veya tiipiin igerisinde piht1 olugmus
ise yeniden 6rnek alinmalidur.

derinin yiizeyine yakin venler tercih edilir.

. Turnike, kan alinmasi planlanan boélgenin
8-10 cm yukarisina takilir. Hastaya yumruk yapmasi
soylenir. Turnike toplardamarlar {izerinde baski
yaratacak ancak atardamar dolasimina engel
olmayacak sekilde sikilarak venin goriiniir, hissedilir
hale gelmesi saglanir, ven palpe edilerek kan alinacak
damar tespit edilir.

. Tespit edilen bolge, alkolli gazli bezle
merkezden ¢evreye dogru dairesel hareketlerle
temizlenir, o bolge kurumaya birakilirken turnike
tekrar sikilir. Turnike en fazla 1 dakika sikili
tutulmalidir. Normal ve kalin damarlarda turnike
erken acilabilir.

. Vacutainer uglar1 ve enjektor gibi tek
kullanimlik malzeme mutlaka hastanin yaninda

ambalajindan ¢ikartilmalidir.

Vacutainer {le Kan Alinacaksa

. Vacutainer ucu adaptore vidalanir. Igne
ucunun kesik olan tarafi yukariya bakacak sekilde ve
cilde 15 derecelik a¢1 yapacak sekilde venin igine itilir.
. [gne vene yerlestikten sonra tiip adaptdriin
arkasindan tipayr delmek ve vakumu bosaltmak
amaciyla ileri itilir.

. Kanin tiipe gelmesiyle birlikte turnike
gevsetilir ve tiipiin dolmasi beklenir.
. Kan alma islemi tamamlandiktan sonra igne

ucu venden ¢ikartilir ve igne giris noktasina kuru
pamuk ile baski yapilir ve kol bir miktar yukar:
kaldirilir.
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. Kan alinan noktada kanama tamamen
duruncaya kadar 1-2 dakika baski devam ettirilir.

. Kanamanin durdugundan emin olduktan
sonra yara bandi ile igne giris noktas: kapatilir.
Antikoagiilan ilag, aspirin alan kisilerde bu stirenin
daha uzun olacag disiiniilerek baski siiresi daha
uzun tutulmalidir.

Enjektorle Kan Alinacaksa

. Enjektér ambalaji yirtiir, igne ucundaki
plastik kilif ¢ikartilir ve igne ucunun kesik ucu
yukariya bakacak sekilde cilde 15 derece ag1 vererek
ven icine itilir.

. Ven duvari delindikten sonra enjektordeki
basing gevser ve piston geri gekilirken enjektore kan
dolar.

. Enjektorle kan alirken piston hizli gekilerek
kan alinmamalidir. Hizli kan ¢ekilmesi durumunda
hemoliz ortaya ¢ikabilir.

. Yeterince kan alindiktan sonra turnike
gevsetilir. Igne ucu venden cekilir ve igne giris
noktasina kuru pamuk ile bask:i yapilir ve kol bir
miktar yukar: kaldirilir.

. Kan alinan noktada kanama tamamen
duruncaya kadar 1-2 dakika baski devam ettirilir.

. Kanamanin durdugundan emin olduktan
sonra yara bandi ile igne giris noktas: kapatilir.
Antikoagiilan ilag, aspirin alan kisilerde bu siirenin
daha uzun olacag: disiiniilerek baski siiresi daha
uzun tutulmalidir.

. Enjektordeki kani tiiplere bosaltmak icin
enjektor ucundaki igne ¢ikartilir, tiiplerin kapag:
acilir ve enjektordeki kan tiipiin kenarindan yavasca
kaydirilarak tiipte olmasi gereken seviyeye kadar
doldurulur. Antikoagiilan igeren tiiplerin kapaklari
kapatilir ve yavasca 5-6 kez alt tist edilerek kan ile
antikoagiilanin karismasi saglanir.

Kalica Kateter lle Kan Alim1

. Bazen kan almak i¢in damarda bulunan
bir kateterin kullanilmas1 gerekecektir. Kateter
yoluyla hastaya verilmis maddelerin kalintilarinin
Laboratuvar test sonuglar1 iizerinde etkisi olmaz.
Kan 6rnegi almak icin kalic1 kateterin kullanimindan
kaginmak gerekir. Ancak bu her zaman miimkiin
olmayabilir.

. Bu durumda kateterden alinan ilk 3-4 ml kan,
kullanilmamali atilmalidir. Daha sonra alinan kan test
i¢in kullanilmalidir.

Kan alma islemi sonrasinda enjektor ucu ve vacutainer
ucu Tibbi Atik kutusuna atilir. Diger kullanilmis sarf

malzemeler de Tibbi Atik kutusuna atilir.

Kolda Kan Alinmasi Uygun Olmayan
Bolgeler

. Mastektomi yapilmis taraftan

. Odemli bir bslgeden

. Sklerozlu ya da yara izi tasiyan
toplardamarlardan

. Sismis, kizarmis, enfeksiyon olan koldan

. Damar i¢in kaniil kullanilan bir boélgenin

yukarisindan kan numunesi alinmaz.

TIBBI GENETIK LABORATUVARI
ORNEK KABUL VE RET KRITERLERT

o Tibbi Genetik Laboratuvar1 Ornek Kabul Kriterleri|

1. Testlere uygun vakumlu tiiplere (enjektorle
alinmayacak) veya uygun kaplara alinmis olan
numuneler kabul edilir.

2. Hemolizli olmayan numuneler kabul edilir.
3. Pihtili olmayan numuneler kabul edilir.
4. Yeterli miktarda alinmis olan numuneler

(tiipiin yaridan fazlasi dolu olacaktir) kabuledilir.

5. Numune gonderilirken gerekli klinik bilgiler
olan ya da konsiilte edilen hastalarin 6rnekleri kabul
edilir.

6. Kemik iligi nakli yapilan hastalarin ilk kez
kimerizm analizi i¢in vericileri ile birlikte numuneleri

kabul edilir.

o Tibbi Genetik Laboratuvar:1 Ornek Ret Kriterleri |

1. Hasta adi1 ve soyadinin bulunmadig), 6rnek
taniminin yapilmadigi, hatali yapildigi veya istem
formu ile 6rnek kabindaki bilgilerin uyumsuz oldugu
durumlarda numune kabulii yapilmaz. Ayrica barkodu
olmayan numuneler laboratuvara kabul edilmez.

2. Belirtilen ¢izgiden az veya ¢ok alinmis ve uygun
tiplere almmayan numuneler laboratuvara kabul
edilmez; servis ve poliklinikten yeni numune istenir.

3. Hemolizli kanlar laboratuvara kabul edilmez.

4. Tip igindeki numune miktar1 yeterli degilse
numune kabul edilmez.

5. Pihtili numuneler kabuledilmez.

6. Laboratuvara uygun transfer kosullarinda
gelmeyen ornekler kabul edilmez.

7. Onerilen siirelerin diginda bekletilmis 6rnekler
laboratuvara kabul edilmez.

8. Bir bagka materyalle kontamine Ornekler

(heparin bulasmus sitratli kan gibi) reddedilir.
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TIBBI GENETIK LABORATUVARINDA CALISILAN TESTLER

Sitogenetik Testler

TESTIN ADI Periferik kandan kromozom analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100060
Sendromik hastalar, tekrarlayan gebelik
kayiplari, infertilite, hematolojik kanserler,
KLINIK KULLANIM ALANI mental-retardasyonlara, bitylime-gelisme
gerilikleri, kromozom anomalili ¢ocuk sahibi
hastalarda say1 ve yap1 anomalisi tespiti
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIiKTARI 3-5ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sal1 giinleri
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde

NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli

olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi

YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI 4°C 24 Saat
{LiSKILI TESTLER Floresanin situ h.1br1dlze'1.syon (FISH) analizi,
gerekli molekiiler testler

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 6




- Diisiik materyali/Gonad biyopsisi veya
TESTIN ADI digerdokulardan kromozom analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100010
KLINIK KULLANIM ALANI Spontan diisiikler, anomalili fetus te‘rmm.a‘syonu—
sonucu kromozomal anomali tespiti
NUMUNE KABI Steril transport medyumlu numune kab:
NUMUNE TORU Diisitk materyali/Gonad biyopsisi veya diger do-
kular
NUMUNE MIKTARI 20-30mg
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe
SONUC VERME SURESI 30 giin
Sterilite sartlarini saglamayan numuneler,
transport siiresi
NUMUNE RED SEBEBI ve ko§ullar1r‘1a‘ uymayan numun.eler‘, qondurul-
mus, formol icine alinmus, alkol i¢erisine alinmais
numuneler.
YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI Numune geldigi anda ¢alismaya baglanir.
e Floresanin situ hibridizasyon (FISH) analizi, ge-
e rekli molekiler testler (QF PCR)
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TESTIN ADI Fetal kandan kromozom analizi (kordosentez)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100020
1. ve 2. Trimester prenatal testlerde
kromozomalanomali siiphesi, ultrasonografik
KLINIK KULLANIM ALANI 1ncelemelerd.e anomali t.eS.pltl, diger invaziv V
testlerde (Amniyosentez gibi) sonu¢ alinamadig:
durumlarda, kromozomal anomali tespiti i¢in
yapilir.
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TURU Kord kani
NUMUNE MIKTARI 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba giinleri
SONUC VERME SURESI 7-15 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi
YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI 4°C 24 Saat
{LISKILI TESTLER Floresanin situ hlbrldlzzisyon (FISH) analizi,
gerekli molekiiler testler
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TESTIN ADI Amniyon sivisindan (myosentez) kromozom
analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100000
1. ve 2. Trimester prenatal testlerde kromozomal
anomali stiphesi, ultrasonografik incelemelerde
anomali tespiti, daha 6nceden kromozomal
KLINIK KULLANIM ALANI anomalili gqcuk sahibi olma, anne ya da
babanin dengeli translokasyon tasiyicisi olmasi
durumlarinda fetusta kromozomal anomali
tespiti i¢in yapilir.
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TURU Amniyon s1visi
NUMUNE MIKTARI 10-20 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Orneklerdeki sivinin kanlt pihtili olmasi,
NUMUNE RED SEBEBI berrak sar1 renkte olmamasi, yetersiz miktarda
gonderilmesi
YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI Numune geldigi anda ¢alismaya baglanir.
{LISKILI TESTLER Floresanin situ ll.lbrldlzg.syon (FISH) analizi,
gerekli molekiiler testler
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TESTIN ADI Koryon villus ornegmd-el-l (CVS) kromozom
analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100040
1. ve 2. Trimester prenatal testlerde kromozomal
anomali siiphesi, ultrasonografik incelemelerde
anomali tespiti, daha 6nceden kromozomal
KLINIK KULLANIM ALANI anomalili qqcuk sahibi olma, anne ya da
babanin dengeli translokasyon tasiyicis1 olmasi
durumlarinda fetusta kromozomal anomali
tespiti icin yapilir.
NUMUNE KABI Steril transport medyumlu numune kabi
NUMUNE TURU Koryonik villus
NUMUNE MIKTARI 20-30 mg
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 30 giin
Sterilite sartlarini saglamayan numuneler,
NUMUNE RED SEBEBI transport siiresi ve kosullarina uymayan
numuneler, dondurulmus, formol i¢ine alinmus,
alkol icerisine alinmis numuneler.
YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI Numune geldigi anda ¢aligmaya basglanir.
e .. Floresanin situ hibridizasyon (FISH) analizi,
L) I, gerekli molekiiler testler (QF PCR)
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TESTIN ADI Kemik iliginden kromozom analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100030
Hematolojik malignensiler ve miyeloproliferatif
KLINIK KULLANIM ALANI | hastaliklarda sitogenetik anomalilerin tespiti ve
hastalarin takibi
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TURU Kemik iligi 6rnegi
NUMUNE MIKTARI 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
NUMUNE RED SEBEBI duze.yd.e olmamasi, orne.gm pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi
YONTEM Karyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI 4°C 24 Saat
e Floresan insitu hibridizasyon (FISH) analizi,
ILISKILI TESTLER Real-Time PCR
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TESTIN ADI Kromozom kirik tayini (DEB testi)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100050
KLINIK KULLANIM ALANI Kromozom l.<1r1k sen(.iromlarlnda kirik sayisinin
belirlenmesi amaciyla yapilir.
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TOR(S Hasta ve kontro.lden (ha§ta %le ayni1 yasta saglikli
birey) periferik kan
NUMUNE MIKTARI 3-5ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya
NUMUNE RED SEBEBI hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamast,
uygun kontrol kaninin alinmamas
YONTEM Karvyotip analizi
SAKLAMA SARTLARI 4°C 24 Saat
ILIGKILT TESTLER Hastalikla ilgili DNA dizileme analizi
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MOLEKULER SITOGENETIK TESTLER

TESTIN ADI Mikrodelesyon FISH analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU
Ozellikle kan, amniyon sivisi ve koryonik
dokudan yapilan kromozom analizlerinde
saptanmas1 miimkiin olmayan mikrodelesyon
sendromlarinin tanimlanmasinda FISH
analizi 6nemli bir tekniktir. Bu amagla;
. Di- George, Prader- Willi/Angelman
LSRN TS BRI B | A LI (PWS/AS), Cri-du Chat, Wolf-Hirschhorn
(WHS), Kallmann(KAL), Williams,
Smith-Magenis(SMS), Miller-Dieker gibi
mikrodelesyon sendromlarinin tanisinda
ve SRY delesyonu tespitinde kullanilmaktadur.
NUMUNE KABI Heparinli enjektor veya heparinli tiip
NUMUNE TURU Amniyon sivisi, kord kani, abort materyali, CVS
NUMUNE MIKTARI 3-5ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi,
NUMUNE RED SEBEBI Sterilite §art}ar1r}1 saglamayan numuneler,
transport siiresi ve kosullarina uymayan
numuneler, dondurulmus, formol i¢ine alinmus,
alkol icerisine alinmis numuneler
YONTEM FISH Analizi, interfaz ve Metafaz FISH
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Hastalikla ilgili DNA dizileme analizi
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TESTIN ADI Sperm FISH
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100321
KLINIK KULLANIM ALANI Azospermi olan hastallar'da haploidi diploidi
tayini.
NUMUNE KABI Steril numune kabi
NUMUNE TURU Semen
NUMUNE MIiKTARI 3-5ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Saly, (;ar§amPa, Per§embe, Cuma 6gle-
den dnceleri
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Uygun olmayan steril k0§ulla‘rda ve kapta numu-
ne gelmesi.
YONTEM Interfaz FISH analizi ile Haploidi-Diploidi tayini
SAKLAMA SARTLARI Oda Isist
{LiSKILI TESTLER Y mlkrodelesyc.)n. Gen Analizi ve .Karyotlp Ana-
lizi, CF Gen analizi
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MDS FISH PANELI
TESTIN ADI (Monozomi 7, 7q31 delesyonu, monozomi 5,
5@31 delesyonu, 20q13.2 delesyonu ve trizomi8)
, 682G100160, 682G100180, 682G100230,
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100300
Miyelodisplastik Sendrom tanist almig hastalarda
KLINIK KULLANIM ALANI prognozun ve tedavinin belirlenmesi amaciyla
yapilir.
NUMUNE KABI Lityum Heparinli tuP el Numunelér. heparinle
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
NUMUNE MiKTARI 3-5 ml periferik kan, 1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi.
NUMUNE RED SEBEBI Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda Isis1
Kemik iligi hiicrelerinden kromozom analizi
ILISKILI TESTLER Periferik kandan kromozom analizi
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Multiple Myelom FISH PANELI
(17p13.1delesyonu(p53 geni), 13q14.3(RB geni)
delesyonu, t(11;14)(q13;q32) IGH/CCND1,
t(4;14)(p16;q32) IGH/FGFR3

TESTIN ADI

TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100210, 682G100250, 682G100220

Multiple Myelom tanis1 almig hastalarda
KLINIK KULLANIM ALANI prognozun ve tedavinin belirlenmesi amaciyla
yapilir.

Lityum Heparinlitiip veya numuneler

NUMUNE KABI heparinleyikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
3-5 ml periferik kan 1-2 ml kemik
NUMUNE MiKTARI iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan veya kemik
NUMUNE RED SEBEBI | '111g1.r11n ahn.ma.tmaSL“Ornek mlktarlnll’l"tupliu.l
lizerinde belirtilen diizeyde olmamasi, 6rnegin
pihtili ve/veya hemolizli olmasi, uyguntiipe
kanalinmamasi
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
Kemik iligi hiicrelerinden kromozom analizi,
ILISKILI TESTLER Periferik kandan kromozom analizi
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KLL FISH PANELI
TESTIN ADI (17p13.1 delesyonu (p53 geni), 13q14.3(RB geni)
delesyonu, trizomil2, ATM(11q22) delesyonu
. 682G100220, 682G100210, 682G100200,
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100300
Kronik Lenfositer Losemi tanisi almis hastalarda
KLINIK KULLANIM ALANI prognozun ve tedavinin belirlenmesi amaciyla
yapilir.
NUMUNE KABI Lityum Heparinli tup veya numunelefr. heparinle
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TORU Periferik kan veya kemik iligi
NUMUNE MIKTARI 3-5 ml periferik kan, 1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen
diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan veya kemik
NUMUNE RED SEBEBI | .111g1.r11n ahn.me.lmaSLNOrnek mlktarlmn"tuplffl
tizerinde belirtilen diizeyde olmamasi, 6rnegin
pihtili ve/veya hemolizli olmasi, uygun tiipe kan
alinmamasi
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 17




TESTIN ADI 17p13.1 (p53 geni) delesyon FISH analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100220
Kronik Lenfositer Losemi, Multiple Myelom,
KLINIK KULLANIM ALANI Non Hodgkin Lenff)n.la tan.lslalm1§ bastalarda
prognozun ve tedavinin belirlenmesi amaciyla-
yapilir.
NUMUNE KABI Lityum Heparlnlltugveyft Numunele.rl.leparmle—
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
NUMUNE MIKTARI 3-5 ml periferik kan, 1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin tizerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin
NUMUNE RED SEBEBI alinmamasi. Ornek miktarinin tiipiin iizerinde
belirtilen diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili
ve/veya hemolizli olmasi, uyguntiipe kan alin-
mamasl
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI 13q14 (RB geni) delesyon FISH analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100210
Kronik Lenfositer Losemi, Multiple Myeloma,
KLINIK KULLANIM ALANI Non Hodgkin Lenfqmg tamist almig hastalarda
prognozun ve tedavinin belirlenmesi amaciyla
yapilir
NUMUNE KABI Lityum Heparlnhtupveyfl Numunele-r}.leparmleyl—
kanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
3-5 ml periferik kan
NUMUNE MIKTARI 1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin alin-
NUMUNE RED SEBEBI mamast. Or"nek miktarinin tuPun 1v1-zer1nde belir-
tilen diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili
ve/veya hemolizli olmasi, uyguntiipe kanalinma-
mast
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI MLL (KMT2A) Rearrangement FISH analizi
. 682G100325, 682G100326, 682G100327,
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G 100328
KLINIK KULLANIM ALANI Akut Lenfoblastik Losemi, cocuk B-ALL, AML
NUMUNE KABI Lityum Heparmhtup.vey-e.l Numunele.r}.leparmle-
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
3-5 ml periferik kan
NUMUNE MIKTARI 1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin
NUMUNE RED SEBEBI alu'm'lamas.l-. Ornek m1ktar1n1{1 tulzt.ln lizerinde
belirtilen diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/
veya hemolizli olmasi, uyguntiipe kan alinmama-
s1, dondurulmus olmasi.
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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: MLL geni FISH analizi(t(11,19) (MLL/MLLT1),
TESTIN ADI (9;11)(MLL/MLLT3), t(6;11)(MLL/MLLT4))
TESTIN LABORATUVAR KODU 682(G:100325, 682G100327, 682G100328
(ot Akut Lenfoblastik Losemi
KLINIK KULLANIM ALANI Akut Myeloblastik Losemi
Lityum Heparinli tiip veya Numuneler heparinle
NUMUNE KABI yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya kemik iligi
NUMUNE MIKTARI 3-5 ml periferik kan
1-2 ml kemik iligi
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin alin-
NUMUNE RED SEBEBI mamasi. Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belir-
tilen diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipe kan alinmamasi,
dondurulmus olmasi.
YONTEM Interfaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s181
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI SRY (Yp11.31) FISH ANALIZI
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100292
Cinsiyet gelisim bozuklugu olan uygun hastalar-
KLINIK KULLANIM ALANI da SRY delesyonu olup olmadigini tespit etmek
amaciyla yapilir.
NUMUNE KABI Lityum Heparmhtul.)veyfl Numunele.r .heparmle
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 3-5 ml periferik kan
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin
NUMUNE RED SEBEBI ahl.m.lamas-l.. Ornek m1ktar1nlfl tupjl.m lizerinde
belirtilen diizeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/
veya hemolizli olmasi, uygun tiipekanalinmamsi,
dondurulmus olmasi.
YONTEM Interfaz FISH ve Metafaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi, erilzlilkrodelesyon Gen ana-
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TESTIN ADI t(8;14)(IGH/cMYC) FISH ANALIZI
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100320
Burkitt Lenfoma
KLINIK KULLANIM ALANI Akut Lenfoblastik Losemi
NUMUNE KABI Lityum Heparmhtiipveyft Numunele.rl.leparinle—
yikanmis enjektorlere alinabilir.
NUMUNE TURU Kemik iligi veya Periferik kan
1-2 ml kemik iligi
NUMUNE MiKTARI 3-5 ml periferik kan
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe kan veya kemik iliginin alin-
NUMUNE RED SEBEBI mamasl. Ornek mlktarlmr"l tup}n tizerinde belir-
tilen diizeyde olmamasi, drnegin pihtili ve/veya
hemolizli olmasi, uygun tiipekanalinmamasi,
dondurulmus olmasi.
YONTEM Interfaz FISH ve Metafaz FISH analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi
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MOLEKULER GENETIK TESTLER

FMF (2.Ekzon, 3.Ekzon, 5.Ekzon, 10.Ekzon)*
TESTIN ADI Analizi
*Ekzonlarda goriilen belirli nokta mutasyonlar:
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100890
KLINIK KULLANIM ALANI Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) genetik tanisina yar-
dimc1 olmak amacryla kullanilir.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER FMF Tiim Gen Analizi
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TESTIN ADI FMF Tim Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100900
KLINIK KULLANIM ALANI Ailevi Akdeniz Atesi (FMF ) genetik tanisina yar-
dimc1 olmak amaciyla kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MiKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 15151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-3ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamast, orneglnuplhtlh ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Sekans Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI FGFR2 Gen Analizi (Ekzon 7, 8 ve 9)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100650
Fibroblast Bitytime faktorii reseptoriinde meyda-
KLINIK KULLANIM ALANI | na gelen mutasyonlarin neden oldugu akondrop-
lazi gibi hastaliklarin tanisinda kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 15181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Yeni nesil dizileme
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TESTIN ADI Hematokromatosiz (HFE) Gen Analizi (2 ve 4.
Ekzonlar)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100380
Viicutta asir1 demir birikmesi ile karakterize olan
KLINIK KULLANIM ALANI | Otozomal Resesif Hematokromatosiz hastaligi-
nin tanisinda kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Yeni nesil dizileme
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TESTIN ADI VHL geni analizi (Ekzon 1, 2 ve 3)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101770
VHL genindeki mutasyonlarin neden oldugu
KLINIK KULLANIM ALANI ailesel eritrositoz gibi hastaliklarin tanisinda
kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKIiLI TESTLER Yeni nesil dizileme
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Trombofili Paneli-1 (Factor-V Leiden, Factor-II,
TESTIN ADI Factor XIII, PAI, MTHFR677, MTHFR1298
Mutasyonlar)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101720
Gegirilmis trombofili olaylar1 (DVT, SVH...),
i ailede trombofili dykiisii hastalarda, tekrarlayan
KLINIK KULLANIM ALANI gebelik kayiplarinda trombofili riski i¢in kullani-
lir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom analizi, Trombofili Paneli-1I
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TESTIN ADI Trombofili Paneli-2 (Factor-V-H1299,PAI-1,
Mutasyonlar1
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101720
Gegirilmis trombofili olaylar1 (DV'T, SVH...),
ailede trombofili dykiisii hastalarda, tekrarlayan
KLINIK KULLANIM ALANI gebelik kayiplarinda trombofili riski i¢in
kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakl) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom analizi, Trombofili Paneli-I.
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TESTIN ADI Kimerizm Analizi (17 ve tizeri STR aralig1 i¢in)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101090, 682G101100, 682G101110
Kemik iligi nakli sonrasi, nakil olan kiside STR
lokuslar1
KLINIK KULLANIM ALANI vericisi ve nakil 6ncesi durumu ile karsilastirilir.
Kemik iligi naklinin bagarisi ve takibinde 6nem-
lidir.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TORU Periferik kan, Vericisininde mutlaka kani alin-
malidir.
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-7 glin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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TESTIN ADI Y mikrodelesyon Gen Arulahzl (17 ve tizeri STR
aralig1)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101810
Infertilite nedeniyle bagvuran erkek hastalarda Y
KLINIK KULLANIM ALANI kromozomu uzierlnde r.mkrodelesyonlar olupol-
madigini belirlemeye yarar.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan.
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi, SRY FISH analizi
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TESTIN ADI SMA/MLPA Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100500
Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) 6n tanisi olan
KLINIK KULLANIM ALANI hastalarda SMA genindeki SMN.I ve SMN2deki
7. Ve 8. ekzondaki
delesyon/duplikasyon tespiti i¢in kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-2 Ay
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI o eyde -
olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM MLPA Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER DMD Tiim Gen Analizi

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 33




TESTIN ADI DMD/MLPA Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100490
Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) 6n tanisi
olan hastalarda DMD genindeki DMD geninde-
KLINIK KULLANIM ALANI ki 79 ekzondaki
delesyon/duplikasyon tespiti i¢cin kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-2 Ay
Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM MLPA Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKIiLI TESTLER DMD Tiim GenAnalizi
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TESTIN ADI BRCA1-MLPA
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100450
KLINIK KULLANIM ALANI Ailevi meme kanseri BRCA1 mutasyonlarinin
arastirilmasi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIiKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-2 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM MLPA Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER BRCA2- SMA, DMD, IKZF1
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TESTIN ADI BRCA2-MLPA
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100451
KLINIK KULLANIM ALANI Ailevi meme kanseri BRCA2 mutasyonlarinin
arastirilmasi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-2 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli
olmasi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM MLPA Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
fLISKILI TESTLER BRCA1- SMA, DMD, IKZF1
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TESTIN ADI IKZF1-MLPA
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100440
IKZF1, akut lenfoblastik 16semili hastalarin
KLINIK KULLANIM ALANI siniflandirilmasi i¢in IKZF1 geninin silinmeleri-
nin saptanmasina yonelik bir in vitro diagnostik
testtir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-2 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM MLPA Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER BRCA1, BRCA2, SMA, DMD,
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TESTIN ADI DMD Tim Gen (79 Ekzon) Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100390
DMD hastaliginin yaklasik %30 sebebi DMD
KLINIK KULLANIM ALANI genindeki sekans Ve-lryantlarldlr. Bu nedenle ek-
zon delesyonu/duplikasyonu olmayan hastalarda
DNA dizi degisikliklerinin tespiti i¢in kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 3-6 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
mast, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Sekans Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER DMD MLPA Analizi
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TESTIN ADI Frajil-X Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100910
KLINIK KULLANIM ALANI Frapl—X sendromu -6n tanili hastalarda tigli tek-
rar miktarini tespit etmek amaciyla kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi
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TESTIN ADI PAH Gen (13 ekzon) Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100840
KLINIK KULLANIM ALANI Fenilketontiri 6n tanih hgsFalarda PAH geni dizi
analizi
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda Isis1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 3-6 Ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Sekans Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda Isis1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI HBB Gen (Ekzon 1, 2 ve 3) analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100700
KLINIK KULLANIM ALANI Beta-Talasemi 6n tan%h he?stalal‘rd‘a tani amacl
HBB geni dizi analizi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belirtilen dii-
NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasll, drnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
fLISKILI TESTLER
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TESTIN ADI GJB2 Gen (Ekzon 1 ve 2, 35del2) analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100380
Sendromik olmayan isitme kayiplar1 vesagirlik
L hastalarinda
KLINIK KULLANIM ALANI ST g dA el
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI CYP21A2 Tim Gel? Dizi A.na.lv1.21 (21-Beta-Hid-
roksilaz eksikligi)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100480
KLINIK KULLANIM ALANI Konjenital Adrenal Hiperplazi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
mastuygun tiipe alinmamast.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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TESTIN ADI CYP11B1 Tiim Ger% Dizi A.na.lle (11-Beta-Hid-
roksilaz eksikligi)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100380
KLINIK KULLANIM ALANI Konjenital Adrenal Hiperplazi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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TESTIN ADI CYP21A2 Dizi Ana11.21 (‘Zwl—Beta-Hldroksﬂaz
Eksikligi)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100480
KLINIK KULLANIM ALANI Konjenital Adrenal Hiperplazi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belirtilen
diizeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 45




- 3-B-HSD2 Dizi Analizi (3-Beta-Hidroksisteroid
TESTIN ADI Dehidrojenaz Eksikligi)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100380
KLINIK KULLANIM ALANI Konjenital Adrenal Hiperplazi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin tizerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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TESTIN ADI CFTR Gen Analizi (Ekzon 7, 10 ve 11)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100380
Basta kistik fibrozis olmak tizere CFTR iliskili
hastaliklarin (konjenital bilateral vas deferens
KLINIK KULLANIM ALANI agenezisi gibi) hastalarde% glolekuler tan1 konul-
mast i¢in
yapilmaktadir.
NUMUNE KABI Enjektore alinmis olmalidur.
NUMUNE TURU Amniyon s1vis1
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s151
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 15-21 giin
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
mast, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LISKILI TESTLER Yeni nesil dizileme ile CFTR geninin tiim ekzon-
larinin ¢alisilmasi
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TESTIN ADI CFTR Tim Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101120
Basta kistik fibrozis olmak tizere CFTR iliskili
hastaliklarin (konjenital bilateral vas deferens
KLINIK KULLANIM ALANI agenezisi glbl) hastalarda molekiiler tapl kf)'
nulmasi i¢in yapilmaktadir. Burada genin tiim
ekzonlar1 ve ekzon-intron birlesim yerleri ince-
lenmektedir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 18181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI QF PCR (X, Y,13, 21, 18)

TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101630

1. ve 2. Trimester prenatal testlerde kromozoma-
lanomali siiphesi, ultrasonografik incelemelerde

KLINIK KULLANIM ALANI anomalitespiti durumlarinda X, Y,13, 21,
18 kromozomlarinda sayisal anomali tespiti icin
yapilir.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Abort materyali, Amniyon mayi, CVS
Abort Materyali: 10-20 mg
NUMUNE MIKTARI Amniyon s1vist: 5ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 1-7 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda Isis1
ILISKIiLI TESTLER
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TESTIN ADI Aritmi paneli (51gen)
TESTIN LABORATUVAR KODU
KLINIK KULLANIM ALANI | Aritmilerle iliskili 51 gende mutasyon taramasi
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin iizerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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Aritmi panelinde yer alan genler ve iligkili hastaliklar

ABCCY GPDIL NOSIAP
AKAPS HCNd Bl v
ANK2 JUP O PKP2 m

CACNAIC KCNAS FIN
CACNAZD! xevos [} PRKAG2
CACNB2 ] KCNET RYR2
CALM1 KCNEZ2 SCNIB
CASQ2 KCNE3 SCN2B **
cAv3 kenes [ ScN3B 7]
CTNNAZ
DES
DPPR
Dsc2
DsG2
DseP
GIAl
GIAS
Pathologies
* AF: Atrial Fibrillation * HB:Heart Block
« ARVD: Arrhythmogenic Right Ventricular Dysplasia « [VF: Idiopathic Ventricular Fibrillation
* ASD & AV: Atrial Septal Defect And Atrioventriculor Block * [QTs: Long QT Syndrome
* BrS: Brugada Syndrome s S1DS: Sudden Infant Death Syndrome
* CM: Cordiomyopathy *  5QTs: Short QT S5yndrome
« CPVT: Catecholaminergic Polymorphic Right Ventricular Dysplasia »  585: Sick Sinus Syndrome
+ ERS: Early Repolariztion Syndrome »  WPW: Wolff-Parkinson—White syndrome
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TESTIN ADI Hipertrofik kardiyomiyopatipaneli
TESTIN LABORATUVAR KODU
Hipertrofik kardiyomiyopati ile iliskili MYBPC3,
KLINIK KULLANIM ALANI MYH?7, TNNI3, TNNT2, ve MYL2 genlerinin
kodlayic1 bolgelerinin arastirilmasi.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin tizerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
masl, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI Alport paneli
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100630
Alport sendromu 6n tanisi olan hastalarda CO-
KLINIK KULLANIM ALANI | L4A3, COL4A4 ve COL4A5.genlerinin kodlayict
bolgelerinin arastirilmas.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde
NUMUNE RED SEBEBI olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemolizli ol-
mast, uygun tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI FBN1 Tiim Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100491
KLINIK KULLANIM ALANI Marfan ve iliskili fenotiplerde taniya yardimci
olmak amaciyla yapilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemoliz-
NUMUNE RED SEBEBI li olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
[LISKILI TESTLER
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TESTIN ADI MODY paneli

TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101211

Maturity-Onset Diabetes of Young (MODY) 6n-
N tanili hastalarda MODY ile iligkili ABCCS8, GCK,
LSS S IR S HNF1A, HNF4A, HNF1B, INS ve KCNJ11 gen-
lerinin kodlayici bolgelerinin arastirilmasi.

NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 18181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay

Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-

NUMUNE RED SEBEBI zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
lizli olmasi, uygun tiipe alinmamasi.

YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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TESTIN ADI Kalitsal hastaliklar paneli (552 gen)
TESTIN LABORATUVAR KODU
KLINIK KULLANIM ALANI Bu panelde yer alan genlerle iliskili hastaliklarda
taniya yardimci olmak amaciyla kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 2-4 ay
Ornek miktarinin tiipiin {izerinde belirtilen dii-
zeyde olmamasi, 6rnegin pihtili ve/veya hemo-
NUMUNE RED SEBEBI lizli olmasi, uygun
tiipe alinmamasi.
YONTEM Yeni Nesil Dizi Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER
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HEMATOGENETIK MOLEKULER TESTLER

TESTIN ADI t(9;22)(q34;q11.2)(M-BCR/ABL)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101290
BCR/ABL KML tanisi, tedavinin ve minimal
rezidiiel hastaligin takibi, hastalik niiksiiniin
KLINiK KULLANIM ALANI erken belirlenmesi ile bu fiizyona sahip ALLli
olgularin tanimlanmasi ve prognoz tayini icin
kullanilir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya Kemik iligi
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARI Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM RT-PCR ile Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi, t(4;11), t(1;19),t(12;21)

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 57




TESTIN ADI t(9;22)(q34;q11.2) (m-BCR/ABL)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101280
BCR/ABL fiizyonuna sahip akut lenfoblastik 16-
KLINIK KULLANIM ALANI | semili (ALL) hastalarin saptanmasi. Kétii prog-
nozla iliskilidir.
NUMUNE KABI EDTA1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya Kemik iligi
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARIL Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM RT-PCR ile Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LISKILI TESTLER Kromozom Anathi:’;(SA;;I 11), t(1;19),t(12;21)

Genetik Test Rehberi | 2023

Sayfa | 58




TESTIN ADI t(4;11)(q21;923)(MLL/AFF1)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100092
MLL (11g23) gen bolgesinin yeniden diizenlen-
meleri B-ALL hastalarinda saptanir. Bu diizenlen-
meler sikliklatedaviye direng ile iligkilidir. Bugiine
KLINIK KULLANIM ALANI | kadar MLL bdlgesini icine alan 30'dan fazla trans-
lokasyon tipi saptanmis olup t(4;11) en sik gozle-
nen yeniden diizenlenmedir. Bu translokasyonla-
rin varlig1 kotii prognoz ile iligkilidir.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan veya Kemik iligi
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARI Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 glin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM RT-PCR ile Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKILI TESTLER Kromozom Analizi, t(9;22), t(1;19),t(12;21) FISH
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TESTIN ADI t(1;19)(q23;p13)(E2A/PBX1)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100091
KLINIK KULLANIM ALANI Akut LenfoblasukLésieml hastalarindaprognoz
vetedavi planlamasi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU i
Periferik kan 5-10 ml
AL Sl P Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 gilin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKiLi TESTLER Kromozom Analizi, t(4;11), t(9;22),t(12;21) FISH
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TESTIN ADI t(12;21)(p13;q22)(TEL/AMLI1)(ETV6/RUNX1)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100140
KLINIK KULLANIM ALANI Akut LenfoblastlkLos?ml hastalarinda prognoz
ve tedavi planlamasi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU it
Periferik kan 5-10 ml
L] S SE Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s181
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 glin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LISKILI TESTLER Kromozom Analizi, t(4;11), t(1;19),t(9;22) FISH
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TESTIN ADI JAK2 V617F Mutasyon Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101080
Kronik Myeloproliferatif Neoplaziler (Esansiyel
Trombositemi (ET), Hipereozinofilik Sendrom
HES) Kronik Myelomonositik Losemi (KMML)
KLINIK KULLANIM ALANI | Myelodisplastik Sendromlar(MDS) Myelofibrozis
ile giden Myeloid Metaplazi Notrofilik Losemi
(NL) Polisitemia Vera (PV) Mast Hiicreli Losemi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiip.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 14 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
ILISKiLi TESTLER t(9;22) Real Time PCR
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TESTIN ADI CALR Mutasyon Analizi

TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100740

Kronik Myeloproliferatif Neoplaziler (Esansiyel
Trombositemi (ET), Hipereozinofilik Sendrom
HES) Kronik Myelomonositik Losemi (KMML)
KLINIK KULLANIM ALANI | Myelodisplastik Sendromlar(MDS) Myelofibrozis
ile giden Myeloid Metaplazi Notrofilik Losemi
(NL) Polisitemia Vera (PV) Mast Hiicreli Losemi

NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiip.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma

SONUC VERME SURESI 7-21 Giin (6 hasta tamamlandiginda ¢alisma ya-

pilmaktadir)
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kgl:;ﬁfrrlg;l gae.rine getirmemesi
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LISKILI TESTLER t(9;22) Real Time PCR, JAK V617F mutasyonu

ve MPL Mutasyonu
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TESTIN ADI MPL Mutasyon Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101730
Kronik Myeloproliferatif Neoplaziler (Esansiyel
Trombositemi (ET), Hipereozinofilik Sendrom
HES) Kronik Myelomonositik Losemi (KMML)
. Myelodisplastik Sendromlar(MDS) Myelofibro-
KLINIK KULLANIM ALANI zis ile giden Myeloid Metaplazi Notrofilik Lo-
semi (NL) Polisitemia Vera (PV) Mast Hiicreli
Losemi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakl) tiip.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 glin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LiSKILi TESTLER t(9;22) Real Time PCR, JAK V617F Mutasyonu,
CALR mutasyonu
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TESTIN ADI t(15;17)(q24;q21) (PML/RARA)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101340
KLINIK KULLANIM ALANI Akl}t Myelqlq LOSle. hastalarinda iyi prognoz
gostergesidir, tedavi planina yardimei olur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU Rtk
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARI Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(8;21),
ILISKILI TESTLER inv(16), NPM1A Mutasyon Analizi, FLT3 Gen
Analizi
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TESTIN ADI t(8;21)(q22;q22) (RUNX1/RUNXIT1)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101270
KLINIK KULLANIM ALANI Aklit Myelqlq LOSle. hastalarinda iyi prognoz
gostergesidir, tedavi planina yardimei olur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU kA
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARI Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma

SONUC VERME SURESI 7-21 giin

NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(15;17),
ILISKiLi TESTLER inv(16), NPM1A Mutasyon Analizi, FLT3 Gen
Analizi
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TESTIN ADI inv(16)(p13q22) (CBFB/MYH11)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101220
Akut Myeloid Losemi hastalarinda iyi prognoz
KLINIK KULLANIM ALANI gostergesidir, tedavi planina
yardimciolur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU e
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MiKTARI
Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(8;21),
ILISKILI TESTLER t(15;17), NPM1A Mutasyon Analizi, FLT3 Gen
Analizi
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TESTIN ADI NPM1A Mutasyon Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G101510
Mutasyon varligr Akut Myeloid Losemi hasta-
KLINIK KULLANIM ALANI larinda iyi prognoz gostergesidir, tedavi planina
yardimci olur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
Periferik kan veya
NUMUNE TURU it
Periferik kan 5-10 ml
NUMUNE MIKTARI Kemik iligi 1-3 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi-
durumunda
RT-PCR ile
YONTEM Real-Time PCR
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
e e Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(8;21),
ILIGKILI TESTLER inv(16), t(15;17), FLT3 Gen Analizi
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: FLT3 (FMS-Like Tyrosine Kinase 3) Mutasyonla-
L r1 (ITD ve D835 Mutasyonu)
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100870
Mutasyon varligi Akut Myeloid Losemihastala-
KLINIK KULLANIM ALANI rinda kotii prognoz gostergesidir, tedavi planina
yardimci olur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Konvansiyonel PCR, RFLP
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
e .. Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(15;17),
ILISKILI TESTLER t(8;21), inv(16), NPM1A Mutasyon Analizi.
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TESTIN ADI FLT3 (FMS-Like Tyrosine Kinase 3) Yiik testi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100880
FLT3 geni ekzon 14-15 ITD (Internal Tandem
Duplikasyon) ve ekzon 20 TKD ( Tirozi Kinaz
KLINIK KULLANIM ALANI Domain) mutasyonlar1 ( D835, D836) varlig1
Akut Myeloid Losemi hastalarindakoétii prognoz
gostergesidir, tedavi planina yardimci olur.
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MIKTARI 2 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 14-21 Giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Multiplex PCR, Sanger Fragment Analizi
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
1Li$KiLi TESTLER Kromozom Analizi, MDS FISH Analizi, t(15;17),

t(8;21), inv(16), NPM1A Mutasyon Analizi.
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FARMAKOGENETIK TESTLER

TESTIN ADI Glivec (Imatinib) Ila¢ Diren¢ Gen Analizi
TESTIN LABORATUVAR KODU 682G100540
Kronik Myeloid Losemi
KLINIK KULLANIM ALANI Akut Lenfoid Lisermi
NUMUNE KABI EDTAl1 (mor kapakli) tiiplere alinmis olmalidir.
NUMUNE TURU Periferik kan
NUMUNE MiKTARI 5-10 ml
TRANSPORT SICAKLIGI Oda 1s1s1
CALISMA ZAMANI Pazartesi, Sali, Carsamba, Persembe, Cuma
SONUC VERME SURESI 7-21 giin
NUMUNE RED SEBEBI Numune kabul kriterlerini yerine getirmemesi
durumunda.
YONTEM Pyrosekans
SAKLAMA SARTLARI Oda 1s1s1
{LISKILI TESTLER t(9;22)(BCR/ABL), CALR, , JAK V617F mutas-
yonu ve MPL Mutasyonu
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Yeni Nesil Dizileme Panelleri

sayis1 2-4 olanlar

% K .
Panel Adi Panel Igerigindeki Genler

ADA, CASR, CD70, CEBPA, CYP21A2, CYP27A1, CYP27B1, FBNI1, FGFR2, FGFR3, FXN, KCNQI1, MC4R, MECP2,

MEFV, NKX2-5, NLRC4, PAH, PARK2, PHFS8, PMP22, PTEN, SOD, THRB, TSCl, TSC2, TTR, VHL, BTD, AT-

T k G nl P7B, SRD5A2, SERPINAI1, HBB, AVP, GLA, G6PD, SLC2A1, HFE, ARSA, CLCNI1, VPS33A, APOA5, LPL, MLHI,
¢ enler FLG, MPL, RBI1, DICER, RET, MEN, SI, ABL1, FGFRI1, HAXI, HEXA, PTPN11, CFTR, SCNI1A, STK11, NF2, NOT-
CH3, HBA1, HBA2, F8, GNAS, LMXI1B, NF1, DPYD, ABCBI11, ATP8B1, ABCB4, HSD3B7, AKR1D1, AMACR, PEXI,

PEX2, PEX3, PEX5, PEX6, PEXI10, PEX12, PEXI13, PEXI4, PEX26,CFTR,PAH ,APC,BTD,DMD , ATP7A, ATP7B

Tiiberosklerozis Paneli (TSCI, TSC2)
BRCA 1/2 Paneli
Multiple Endokrin Neoplazi paneli (MEN)(CDKN1B, MEN1, RET)
Coklu Genler, Gen

Norofibromatozis Paneli (NF1, NF2, SMARCBI, SPREDI)

Dislipidemi Paneli (PCSK9, LDLR, APOE, APOB)

Pankreatit paneli (CFTR, CTRC, PRSS1, SPINK1)

Coklu Genler, Gen
sayis1 5-15 olanlar

Polikistik Bobrek Hastaliklar1 Paneli (BICC1, PKD1, PKD2, NOTCH2, PKHDI)

PFIC tip 1-5 Paneli (ATP8BI1, ABCBI11, ABCB4, TJP2, NR1H4)

Kardiyomiyopati Paneli (MYBPC3, TNNT2, TPM1, MYH6, MYH7, TNNI3, MYL2)

Bartter Gitelman Paneli (CLCNKB,SLC12A1,KCNJ1, MAGED2,CLCNKA,SLC12A3,BSND)

Hipopituitaritizm Paneli (HESX1, PROP1, POUIF1 (PIT1), PITX2, LHX3, LHX4, SOX3, GLI2, GLI3,0TX2, FGF8, FGFRI,
IGSF1, ANOSI)

Marfan/ Loeys-Dietz Sendrom Paneli (COL3A1, COL5A1, COL5A2, EFEMP2, FBN1, FBN2, NOTCH1, SKI, SLC2A10,
SMAD?2, SMAD3, TGFB2, TGFB3, TGFBR1, TGFBR2)

Coklu Genler, Gen
sayist 16-40 olanlar

Cinsiyet Gelisim Bozukluklar: Paneli : SRY, DAX1 (NROB1, NR5A1, SRD5A2, AR, LHCGR, ZFPM2, SOX9, WT1, MAP3KI1,
CBX2, DHH, SF1, ATRX, WNT4, FOXL2, AMH)

Noonan-Cfc Sendrom Paneli : (BRAE CBL, HRAS, KAT6B, KRAS, LZTR1, MAP2K1, MAP2K2, NF1, NRAS, PTPN11, RAFI,
RASA2, RIT1,SHOC2, SOS1, SOS2, SPREDI)

Osteogenezis imperfecta Paneli : (COL1A1,COL1A2,IFITM5, LEPRE1(P3H1), CRTAP, PPIB, SERPINH]1, FKBP10, PLOD2,
TMEM38B, PLS3, BMP1, SERPINFI, SP7, ALPL, CREB3L1, WNT1, LRP5)

Otoinflamatuvar Paneli: (CARDI4, HFE, IL10, ILI0RA, IL10RB, ILIRN, IL36RN, MEFV, MVK, NLRP12, NLRP3, NOD2,
PLCG2, PSMBS8, PSTPIP1, RBCK1, SH3BP2, SLC29A3, TNFRSFIA)

Mody Paneli (ABCCS, BLK, CEL, GCK, HNF1A, HNF1B, HNF4A, INS, KCNJ11, KLF11, NEURODI1, NKX2-2, PAX4,
PDX1, RFX6, ZFP57, GLIS3, FOXP3, NEUROG3, G6PC2)

Aritmi Paneli (AKAP9, ANK2, CACNA1C, CACNB2, CAV3, DSC2, JUB KCNEI1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNQI1, PKP2,
RYR2, SCN1B, SCN3B, SCN4B, SCN5A, SNTA1, TGFB3, TMEM43)

Kraniyosinostosis Ve Kraniyofasiyal Hastalik Paneli (EFNBI, ERE FGFR1, FGFR2, FGFR3, FREM1,GLI3, IFT43, IFT122,
IL11RA, MEGF8, MSX2,POR, RAB23, RECQL4, SKI, TCF12, TGFBR1,TGFBR2, TWIST1, WDR19, WDR35)

Tiroid Hormon Bozukluklari Paneli (DUOX2, DUOXA2, GNAS, HESX1, IYD, NKX2-1, NKX2-5, PAX8, POU1F1,PROPI,-
SECISBP2, SLC5A5, SLC16A2, SLC26A4, TG, THRA, THRB, TPO, TRHR, TSHB, TSHR, SLC5A)

Kallmann ve Hipogonadotropik Hipogonadizm Paneli: (ANOSI, CHD7, DUSP6, FEZF1, FGF17, FGF8, FGFRI, FLRT3,
FSHB, GNRHI, GNRHR, HESX1, HS6ST1,IL17RD, KISS1, KISSIR, LHB, NSMF, PROK2, PROKR2, SEMA3A, SPRY4, TAC3,
TACR3, WDR11)

Mukopolisakkaridoz Paneli (ARSB,GALNS,GBA,GLA,GLB1,GNPTAB,GNPTG,GNS,GUSB,HGSNAT,IDS,IDUA,MCOLNI,

NAGLU, NEU1,PSABSGSH,HYALI)
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Yeni Nesil Dizileme Panelleri

Panel Ad1

Panel I¢erigindeki Genler

41 ve tizeri olanlar

Obezite Paneli: DYRK1B, LEP, LEPR, MC4R, NROB2, POMC, UCP3, ADRB2, ADRB3, AGRP,
MC3R, NTRK2, PCSK1, SIM1, CARTPT.ENPPI, PPARG, PPARGCIB, PYY, SDC3, UCPI,
ADIPOQ, PBEF (NAMPT), ADN (CFD), RETN, PGC1 (PPARGCIA), CCK, NPY, GLUT4 (SL-
C2A4), ADDI1, SREBPI (SREBF1), PTP1B (PTPN1), IRS-1, GHRL, BDNE NEGRI, SH2BI, GIPR,
TMEM18, FTO, SLC22A1,

Herediter Spastik Parapleji Paneli: ADAR, ALDHI18A1, ATAD3A, ATL1, ATP2B4 (PMCA4), BICD2,
BSCL2, CPT1C, DNM2, ERLIN2, HSPD1, KIF5A, NIPA1, REEP1, RTN2, SLC33A1, SPAST,TUB-
B4A, KIAA0196, ZFYVE27, SPG21, ALDH3A2, AMPD2, AP4B1, AP4E1, AP4M]1, AP4S1, AP5Z1,
B4GALNT1, C19orf12, CYP2U1, CYP7B1, DDHDI1, DDHD2, ENTPDI, ERLIN1, FA2H, GADI,
GBA2, GJC2, GRID2, IBA57, KIF1A, KIF1C, KLC2, KLC4, MARS, MTRFR (C12o0rt65), NT5C2,
PGAPI, PNPLA6, REEP2, SPG20, SPG11, SPG7, TECPR2, TFG, USP8, WDR48, ZFYVE26, LICAM,
PLPI, SLC16A2, SPART,SPG15

Ailesel Kanser Paneli

PIK3CA, GREM1, CDKN2A, MSH6, MRE11A, STK11, GEN1, RAD51D, SMARCA4, BRIP1, TP53,
POLE, BRCAI, PRSS1, SDHB, SDHC, PMS2, FAM175A, SMAD4, GALNT12, BRCA2, CDK4,
PTEN, BLM, RAD51B, RET, ATM, CHEK2, CTNNA1, PALB2, BARDI, AXIN2, RINT1, XRCC2,
MET, NTHL1, AIP, NBN, RAD50, ATR, BMPRI1A, BUBIB, VHL, SDHD, MLH1, PITCHI1, RAD51C,
EPCAM, MSH2, BAP1, CDHI1, HOXB13, MEN1,GPC3, FANCC, POLDI1, MUTYH, APC, FLCN,
PALLD, PMSI

Likit Biyopsi ve Solid
Kanser Paneli

FGFRI, BRAE KRAS, NRAS, MET, CDK6, EGFR, SOD2, ESR1, ROS1, RICTOR, TERT, KIT, PDGF-
RA, PIK3CA, MYDS88, ERBB4, IDH1, IDH2, ALK, STK11, ERBB2, TP53, MAP2K1, AKT1, CDK4,
GAPDH, PTEN, DDR2, NTRK1

Solid Kanser Paneli

AKTI (3), ALK (21-25), BRAF (11,15), CDK4 (2), CDKN2A (1*,2,3), CTNNBI(3), DDR2 (18),
DICERI (24,25), EGFR (18-21), ERBB2 (8,17,20), ERBB4 (10,12), FBXW7 (8-12), FGFRI (13,15),
FGFR2 (7,12,14), FGFR3 (7,9,14,16), FOXL2 (1*), GNA11 (4,5), GNAQ (4,5), GNAS (8), H3F3A

(2*), H3F3B (2*), HISTIH3B(1), HRAS (2-4), IDHI (4), IDH2 (4), KIT (8-11,13,17,18), KRAS

(2-4), MAP2K1(2,3), MET (2,14-20), MYODI (1), NRAS (2-4), PDGFRA (12,14,18), PIK3CA

(2%3,6%8,10,21), PTPN11 (3), RACI (3), RAFI (7,10,12,13%14%15*), RET (11,13,15,16), ROSI

(38*,41*), SF3B1 (15-17), SMAD4 (8-12), TERT (promoter*,1*,8*9%,13*), TP53 (2-11).

Likit Biyopsi paneli

AKTI1,ALK,AR,BRAECTNNBI1,DDR2,EGFR,ERBB2,ESR1,FGFR1,HRAS,IDH1,IDH2,KIT,K-
RAS,MAP2K1,MAP2K2, METLMTOR,NRAS,NTRK1,NTRK3,PDGFRA,RET,ROS1,PIK3CA,SMA-
D4,TP53
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