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Bu kitapcik; Yeditepe Universitesi Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
Test Rehberi isleyisinin diizenlenmesi, kalite glivencesinin bu kitapta yazili
kurallar uyarinca gergeklestirimesi amaciyla olusturulmustur.

Kurallar asagidaki bolimlerden olusmaktadir:
1. Testlerin istemi
2. Orneklerin alimi

3. Ornek tasima ve saklama
4. Ornek kabul / red kriterleri
5. Sonug raporlama




1. Testlerin istemi

Yeditepe Universitesi Hastaneleri ve Bagli Kurumlari'nda testlerin saglkli
calisilabilmesi ve zamaninda sonug verilebilmesi igin test istemleri HIS
(Hastane Isletme Sistemi) izerinde eksiksiz olarak yapiimalidir.

Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezinde galisilacak testler talep
edilirken Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi Test istek Formu veya dis
merkezden gelen test isteklerinde Dis Merkez Test istem Formu kullaniimalidir.
Dis merkezden gelen numunelerin kayitlari merkezde yapilir.

Test istemine gore hastadan/yasal temsilcisinden Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi Bilgilendirilmis Riza Belgesi” veya “Non invaziv
Prenatal Testler igin KaryoBABY NiPT Aydinlatilmis Onam Formu” alinmalidir.

2. Orneklerin Alimi
Ornek aliminda asagidaki talimatlara uyularak 6rnek alinmasi gerekmektedir.

2.1. Orneklerin Etiketlenmesi: Tim orneklerin ve test istemi formunun

Uzerine hasta barkodu yapistirilarak gonderilmelidir.

2.1.1. Etikette olmasi gereken bilgiler:

2.1.1.1. Hastanin; Adi - Soyadi, Dogum Tarihi, Protokol Numarasi ve Numune
Alim Tarihi

2.1.1.2. Hasta barkodunun etiketlenmedigi durumlarda; hastanin kimlik
bilgileri (isim-soyisim-yas-cinsiyet) tam ve eksiksiz doldurulmalidir.
Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi Test Rehberine gonderilen
hastaya at tiim materyallerde (Perferik kan, kemik iligi, parafin kesit,
doku 6rnegi, abort materyal, aminyon sivisi, CVS) dogru ve gegerli
bilgi oldugundan emin olunmalidir.

2.1.1.3. Hastane / hasta protokol numarasi
2.1.1.4. Ornek alinma zamani
2.1.2. Laboratuvar bankosu / hasta yatis katlari ve diger kliniklerden

gelen 6rneklerde hasta veya doktorunun Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi Bilgilendirilmis Riza Belgesi imzalatarak
gonderilmelidir.

2.1.3. Periferik kan; Sitogenetik testler igin Heparinli Tip/Yesil Kapakli Tip
(2-4 mL) molekdiler testler icin EDTA'll Tip/Mor Kapakl Tip (2-4 mL),
NIPT testi ve LIKIT Biyopsi igin STRECK Tiip (10 mL) kullanilmalidir.

Kemik iligi; Sitogenetik testler icin Heparinli Ttp/Yesil Kapakl Ttp (2-4 ml),
Molekdler testler igin EDTA'll Tip/ Mor Kapakli Tip (2-4 ml) kullaniimalidir.

Parafin kesit-Doku 6rnegi; Sitogenetik galismalari igin lam Gzerine 5 mikron
kalinliginda kesilmis doku 6rneginden 4-5 lam, Molekler galismalariigin

ise eppendorf tipe 10 mikron kalinliginda kesilmis 8-10 adet doku kesit
gonderilmelidir.




Abort materyal; Steril transport medyumu kabi igine alinan 6rnegin kapadi
parafilmlenmeli ve dik bir sekilde en kisa stirede merkeze ulastiriimalidir.
Amniyon sivisi: Steril enjektor igine 20 cc lik amniyon sivi ornegdi alinarak en
kisa stirede merkeze ulastiriimalidir.

Koryon villiis 6rnegi (CVS): Transport medyumu igeren steril falkona drnek
konularak en kisa strede merkeze ulastirimalidir.

3. Ornek Tagima ve Saklama

3.1.

3.2.

3.3.

34.

Ornekler ve istem kagtlari laboratuvara Yeditepe Universitesi Genetik
Hastaliklar Degerlendirme Merkezi istem Formu ile iletilmelidir. Genetik
Hastaliklar Degerlendirme Merkezi'ne 6rnek getiren tim kuryeler ve 6rnegi
teslim alan kisi tarafindan Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
Ornek Teslim Formu imzalanir.

Tum ornekler kilitli ve datalogger ¢antalariyla isi araligi +2 / +10 °C
araliginda olacak sekilde ayarlanmis gantalar ile Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi 'ne iletilmelidir.

Tim hasta drnekleri Yeditepe Universitesi Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi Ornek Transfer Talmatina uygun olarak getirilir.
VYeditepe Universitesi Hastanesi Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
galisma glinleri ve saatleri; Pazartesi-Cuma 08.30-17.30, Cumartesi
08.30-13.30'a kadardir.

4. Omek Kabul / Red Kriterleri

4.1.

4.2

4.2.1.
4.2.2,
4.2.3.
4.2.3.1.
4.2.3.2.
4.2.3.3.
4.2.3.4.
4.2.3.5.
4.2.3.6.
4.2.4.
4.2.5.
4.2.6.
4.2.7.
4.2.8.

Kan ornekleri vakumlu ttiplere alinmalidir. Uygun olmayan tip veya
kaplara alinmis 6rnekler reddedilir.

Tum ornekler igin red kriterler Genetik Hastaliklar Dederlendirme Merkezi
Numune Red Formu

Formunda (Ek.4) ayrintili sekilde veriimistir.

Hatalr kimlik bilgisi

Yanlis tlip veya 6rnek kabi kullanimi

Numunenin geg yollanmasi

Periferik ve fetal kan 6rnedi igin 5 gtin

Amnion sivisiigin 5 giin

Kemik iligi (heparin) igin 5 glin

Kemik iligi (EDTA'lI) igin 24 saat

Koryon villis biyopsisi 24 saat

Abort materyali 24 saat

Uygunsuz kosullarda tagima

Antikvaguanli tlpte pihti

Uygunsuz 6rnek miktari (koagulasyon igin maksimum + % 10)
Uygunsuz barkod yapistirma (egri, silik vb.)

Laboratuvar igi 6rnek islem hatasi



5. Sonug¢ Raporlama

Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi Laboratuvar sorumlulari test
sonuglarini listede belirtildigi slire iginde raporlar. Laboratuvar SorumLusu
hekim tarafindan kontrol edilir ve onaylanir. Raporlar herkesin ulasabilecegi
elektronik ortamda bulunamaz. Merkezimiz disinda; Yeditepe Universitesi
Hastaneleri ve Bagli kurumlarindan hasta sonuglarina ulasilamaz, basilamaz.
Test sonuglari basili formda ve kapali zarf icinde istek yapan doktora ya

da dis istemli hastalar i¢cin merkez laboratuvara gonderilir. Hastalarin test
sonuglari gerekli durumlarda genetik hastaliklar degerlendirme merkezi
disinda sadece merkez laboratuvar bankosundan hastanin kendisine teslim
edilmektedir. Hasta giivenligi ve gizliliginin korunmasi amaci ile raporlar
Uclncu sahislara verilemez.

SITOGENETIK TESTLER

TEST ADI METOD NUMUNE MIKTAR SURE
Kromozom Analiz KARYOTIPLEME Abort Materyali 20mg 15gln
(Abort Materyali)

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME Deri Biyopsi — 20mL 15-30 gln
(Solid Doku) Tumaor Dokusu

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME Amniyon Sivis 20mg 2-3 hafta
(Amniyon Sivisi)

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME Koryon Villis 2-4mL 2-3 hafta
(CVs) Biyopsisi

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME KAN HEPARIN 2-4mL 10 gin
(Kemik Iligi)

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME KAN HEPARIN 2-4mL 10 gin
(Kordon Kani)

Kromozom Analiz KARYOTIPLEME KAN HEPARIN 2-4mL 10 gin
(Periferik Kan)

Kromozom Analizi KARYOTIPLEME AN HEPARIN 2-4mL 10 gln
(Spontan Kromozom

Kirik)




MOLEKULER SITOGENETIK TESTELER (FISH ve ARRAY tabanl

yontemler)
TEST ADI NUMUNE MIKTAR  SURE
Molekiiler Karyotipleme ARRAY | KAN E°™/ Amniyon Sivisi mL/20mL Tay*
(Array-CGH) 750K / CGH
HD array
Di George Sendromu FISH KAN HEPARIN / Aminiyon Sivisi 5mL 10 gin
Prader-Willi /Angelman FISH KAN HEPARIN / Aminiyon Sivis 5mL 10 gln
Sendromu
Cri-du-chat Sendromu FISH KAN HEPARIN / Amniyon Sivis 5mL 10 gin
Smith Magenis/ FISH KAN HEPARIN /Aminiyon Sivisi 5mL 10 gin
Miller D_cker Sendromu
Wolf Hirschhorn FISH KAN HEPARIN / Aminiyon Sivis 5mL 10 gln
Sendromu
Williams Sendromu FISH KAN HEPABIN 7 Amniyon Sivis| 5mL 10 gln
Rubinstein Taybi FISH KAN HEPARIN / Aminiyon Sivisi 5mL 10 gln
Andploidi Taramasi FISH Amniyon Sivisi 20mL 2-3gln
(Amniyon Sivisi) Hizli
FISH(13,18,21,X)Y)
Seathre Chotzen FISH KAN HEPARIN 7 Aminiyon Sivisi 5mL 10 gin
Sendromu
SHOX Sendromu FISH KAN HEPARIN 7 Aminiyon Sivis 5mL 10 gin
SRY Delesyonu FISH KAN HEPARIN 7 Aminiyon Sivisi 55 mL 10 gin
CHARGE Sendromu FISH KAN HEPABIN 7 Aminiyon Sivis| 5mL 10 gln
Subtelomerik Delesyonlar | FISH KAN HEPARIN / Aminiyon Sivisi 5mL 10 gln

MOLEKULER GENETIK TESTLER

TEST ADI METOD NUMUNE MIKTAR SURE
APC Tiim Gen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN EPTA 4-8 mL lay
Kistik Fibroz Gen Analizi (En : - ) .
Sik 36 Mutasyon) Strip Test KAN 4-8mL 20 gin
Marfan Sendromu Dizi Analizi | FBN1 Tim Gen Dizi - ) ~
FEN1 Analizi KAN 4-8mb 2-3ay
MGMT Metilasyon Analizi Real Time PCR KAN E0TA 4-8 mL Tay
Miyotonik Distrofi DMPK fragman KAN EDTA 4-8mL 45-60
analizi gin




Ret Protoonkogen (Exon

171 171 EDTA -
10,11,131416) Dizi Analizi KAN 4-8mL Tay
Rett Sendromu (6 Mutasyon) - . oA )
MECP2 gen_ Dizi Analizi KAN 4-8 mL 3ay
Talasemi Alfa Paneli (Tom | 0o KAN &7 48mL 2ay
Gen Dizi Analizi)
Talasemi Beta Paneli (Tum Dizi Analizi KAN ETA 4-8 L 2ay
GenD_z_Analz)
Talasemi Beta Paneli (22 Dizi Analizi KAN 07 4-8 L 2ay
Mutasyon)
Varfarin Doz Ayan
Igin Genetipleme Real Time PCR KAN EPTA 4-8 mL 15gin
(CYP2C9&VKORCI)
Y Kromozomu ; TA ~ .
Mikrodelesyonu Multlpleks PCR KAN 4-8 mL 15gin
21 Hidroksilaz Eksikligi - . oA )
(CYP21A2) Mutasyon Analizi Dizi Analizi KAN 4-8mL Tay
5 alfa RedUktaz Eksikligi TUM | 1y o KAN E0Ta 4-8mL Tay
Gen Analizi
Androjen Reseptdr geni - A )
Delesyon/ Duplikasyon Analizi Fragman Analizi KAN 4-8mL Tay
Androjen Reseptdr geni Dizi Analizi KAN 07 4-8mL Tay
Mutasyon Analizi
/ég%[))lmdl Taramasi (Kantitatif Fragman Analizi AN EDTA 4-8 mL 2-3gin
Golyak Hastaliginda DNA Strip Test KAN E0TA 2-8mL Tay
Testi
Duanne Sendromu dizi Analizi | Dizi Analizi KAN EbTA 4-8mL Tay
Duhenne ve Becker Muskuler | Fragman Analizi OTA ~
Distrofi Delesyonlari (MLPA) KAN 4-8mb Tay
Faktor V Leiden Analizi Real Time PCR KAN EoTA 4-8 mL 10 glin
Fenlketondri Dizi Analizi KAN EoTA 4-8 mL Tay
FGFR2 Tum Gen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN EbTA 4-8 mL Tay
FGFR2 Mutasyon Analizi Dizi Analizi KAN EOTA 4-8 mL 15 gln
FIPTL1 PDGFRA (Kantitatif) Real Time PCR KAN EOTA 4-8 mL 15gilin
PTEN Tim Gen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN EOTA 4-8 mL Tay
FMF Ailesel Akdeniz Atesi (12 Strip Test KAN E0TA 2-8mL 10gin
Mutasyon)
FMF Ailesel Akdensz Atesi - e f— )
Ttim Gen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN 4-8 mL Tay
Freidreich Atakisis (FXN) GAA Dizi Analizi KAN 07 4-8 L Tay
Tekrar Sayis
Gaucher Hastaligi Dizi Analizi KAN E0TA 4-8 mL Tay




Hemakromatozis MUtasyon | py; iy KAN &7 4-8mL Tay
Analizi

Huntington Hastalig Dizi Analizi KAN £ 4-8mL 2ay
Mutasyon Analizi

Konjentinal Nefrotik Sendrom | Dizi Analizi KAN EOTA 4-8 mL 2ay
Konjentinal Sagirlik Tim Gen Dizi Analizi KAN E0TA 24-8mL 2ay
Analizi

Noonan Sendromu Tdm - . oA )

DGen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN 4-8 mL 2ay
Norqﬁ_bromatoms Mutasyon Dizi Analizi KAN Eo7 24-8mL 2ay
Analizi

Smith LemLi Opitz Sendromu | ~._. . - )

Ttim Gen Dizi Analizi Dizi Analizi KAN 4-8 mL 2ay
Spinal Miskdiler Atrofi

Mutasyon Analizi (Prenatal- Fragman Analizi KAN EOTA 4-8 mL 2ay
Postnatal)

Spinal Miskdler Atrofi

Mutasyon Analizi (Prenatal- Fragman Analizi KAN EOTA 4-8 mL Tay
Postnatal)

Spinosereballar Atak3| Dizi Analizi KAN EDTA 4-8 mL 2ay
Mutasyon Paneli

STR Analizi Fragman Analizi KAN EPTA 4-8 mL 15gln
TPMT Genotipledirme Testi Fragman Analizi KAN EPTA 4-8 mL Tay
Wilson Hastaligi Fragman Analizi KAN EPTA 4-8 mL Tay
Trombofili Paneli KAN E0TA 4-8 mL 10gln
Faktor V Leiden Analizi Dizi Analizi KAN EoTA 5mL 10 glin
MTHFR A1298C Mutasyonu | Real Time PCR KAN EoTA 5mL 10 glin
MTHFR AT298C Gen Real Time PCR KAN £074 5mL 10 giin
Mutasyonu

PAI 4G/5G Polimorfizmi Real Time PCR KAN EDTA 5mL 10 gln
Protrombin Gen Mutasyonu Real Time PCR KAN EPTA 5mL 10 gln
Kardiyovaskdiler Risk Paneli Real Time PCR KAN E0TA 5mL

ACE I/D Genotiplemesi Real Time PCR KAN EPTA 5mL 10 glin
APO B R3500Q Mutasyonu Real Time PCR KAN EbTA 5mL 10 glin
APO — E Genotiplemesi Real Time PCR KAN EoTA 5mL 10 gln
Beta Fibrinojen-455 G>A Real Time PCR KAN EbTA 5mL 10 gln
Faktor V H1299R Mutasyonu | Real Time PCR KAN EbTA 5mL 10 giin
Faktor Xl V34L Mutasyonu Real Time PCR KAN E0TA 5mL 10 gin
HPA - 1a/b Real Time PCR KAN EPTA 5mL 10giin




HEMATOLOJi TESTLERI
TEST ADI NUMUNE MIKTAR  SURE
KAN HEPAgIN / ;
119 22.3 MLL (FISH) FISH KEMIK iLiG] Heparin 5mL 7gun
119223 ATM (FISH) | FISH Eéulﬁﬁeﬂ - 5mL 7 glin
17p13.1 TP53 (FISH) | FISH E’EWKETC]E . 5mL 7 giin
5q3.1 EGRI(FISH) | FISH Eéﬂlﬁjg o 5mL 7 giin
6q MYB (FISH) FISH E@%ﬁﬂéﬂ -~ 5mL 7 giin
7G3.1 (FISH) FISH E’éulﬁf'lgl -~ 5mL 7 giin
C-MYC (FISH) FISH Eéuﬁﬂg - 5mL 7 giin
N-MYC (FISH) FISH Eéulffi'lgl . 5mL 7 giin
Klimerizm XY orani FISH Eél\’\/lllﬁfllgl HEPARIN 5mL 7.gin
KLL Paneli FISH Eél\,\:lIfIASING/l HEPARIN 5mL 7 gun
AML/MDS Paneli FISH E/I;r\’\/lllflfllg/l HEPARIN 5mL 7 gln
ALL Paneli FISH Eél\,\/lIITEPIASING/I HEPARIN 5mL 7 gin
MM Panell FISH E’éﬂﬁﬂg i 5mL 7 giin
t(11;14) (FISH) FISH E’é&lﬁﬁg - 5mL 7 giin
£(14;16) (FISH) FISH Eéu|ﬁ:AE;N61 . 5 mL 7 giin
£(14;20) (FISH) FISH E’Eﬂﬁfr@f HEPAEIN 5mL 7gin
O - P R I
s et (LT SmL | Tgin




. . KAN HEPARiN/ B
Trizomi 12 (FISH) FISH KEMIK ILiG] Hepasin 5mL 7 gin
t(15,17) (PML/RARa) KAN HePaRiN / }
FISH FISH KEMIK ILiG] Hein Smb 7gtn
(4;17) (FISH)FIPTL1- KAN HePagiN / )
PDGFRA FISH KEMIK ILIG] Heeamin Sml 7gun

KAN HEPARiN/ .
t(4;14) (FISH) FISH KEMIK [LiG] e 5mL 7 giin
Trizomi 8 (FISH) FISH ICAN E0TA 5mL 7 glin
HEPARIN
MYD88 FISH FISH ié,\'\j"K iLiG/i - 5mL 7 giin
T(8;21) (FISH) FISH KAN 0T 5 mL 7 giin
imatinib Rezistansi . .| KAN HEPARN / .
Direnci Dizi Analizi KEMIK ILiG] Heparin 5mL 20 giin
Jak 2 Mutasyon Real Time DTA .
Analizi PCR KAN Smb 15gtn
HNPCC (MSHS, . .| KAN HEPARN /
MLH1, MSH2) Dizi Analizi | y ek iG] Heman Smb 18y
C-KIT Mutasyon . | KAN HEPARN / .
Analizi Dizi Analizi KEMIK iLiG] HePin 5ml 15 gln
L Fragman KAN HEPARIN / .
Kimerizm (12STR) Analizi KEMIK ILiG] Heeasin 5mL 15 gln
Fragman KAN HEPARIN / .
FLT 3(ITD,D835) Anglint KEMIC ILiG] He 5mL 15 giin
Real Time | KAN T/ -
INV (16) (CBFb/ Real Time | KAN®T/ }
MYH11) PCR KEMIK iLiG] ©o Smb 15gin
. Real Time | KANETA/ e
t(14;18) (IgHBCL2) PCR KEMIK iLiG] ©m 5mL 15 gin
. Real Time | KANEPTA/ .
t(1517) (PML/RARa) | pop KEMIK L iG] & 5mL 15 giin
. Real Time | KANETA/ -
t(8:21) (AML1/ETO) | 52 KEMIK L iG] 5mL 15 giin
. Real Time | KAN ™/ .
B Hiicre Klonalite Real Time | KANE™/ 5mL 15 giin
Testi (IgH Geni) PCR KEMIK iLiGI o 9
T Hicre Klonalite Real Time | KANF™/ 5mL 15 qiin
Testi (TCRG Geni) PCR KEMIK ILIG] EoTA 9
Hemakromatozis . .| KANETA/
Mutasyon Analizi Dizi Analizi KEMIK ILIGI e 5mt 2ay
MPL Mutasyon - . | KANEPTA/
Analizi Dizi Analizi | ey iG] o SmlL 2ay
i EDTA
NPM] Real Time | KAN =/ 5mL 10 giin

PCR

KEMIK ILiG| Eoma




ONKOLOJi TESTLERI

TEST ADI

NUMUNE

3 mikron x 2 kesit lam

7-10

ALK (FISH) FISH Parafin Blok/Kesit oo
lizerinde glin
EGFR (FISH) FISH Parafin Blok/Kesit 8 mikron x 2 kesit lam 710
lizerinde gun
HER2/NEU (FISH) FISH Parafin Blok/Kesit 3 mikron x 2 kesit lam 10
izerinde glin
Oligodendroglioma . . :
Paneli (1p36/1q25 ve FISH Parafin Blok/Kesit Szr:rlrr:gg X2 kesit lam 70110
19913/19p13) g
ROS 1 (FISH) FISH Parafin Blok/Kesit 3 mikron x Zkesitlam | 7-10
lizerinde giin
N- RAS Mutasyon Pyro;s_ekans Parafin Blok/Kesit 10 micronX 10 kesit 15 glin
Analizi Analizi
K = RAS Mutasyon Pyro§¢kans Parafin Blok/Kesit 10 micronX 10 kesit 15 giin
Analizi Analizi
B — RAF Mutasyon Pyrosekans . . . .
Analizi (V600E) Analizi Parafin Blok/Kesit 10 micronX 10 kesit 15 gin
EGFR Mutasyon Pyrosekans Parafin Blok/Kesit 10 micronX 10 kesit 15 giin
Analizi Analizi
"\r/leGsL\iAT Mutasyon Real Time Parafin Blok/Kesit 10 micronX 10 kesit 1ay
Fragman KAN B8/ .
FLT 3 (ITD,D835) Analizi KEMIK iLiGI = 5mL 15 giin
BRC'.M. Tum Gen Dizi Dizi Analizi KAN EPTA 5mL Tay
Analizi
BRCAZTUM Gen Dizl | 1yt Analizi | KAN®™ 5mL 1ay
Analizi
CEPBA Mutasyon . . KAN EOTA /
Analizi Dizi Analizi | evig jLig) =m 5mlL Tay
) Yeni Nesil . 5 micronX 5 kesit .
Onkopedia Dizileme Parafin Blok/Kesit (eppendorf tipte) 30gin
. Yeni Nesil . 5 micronX 5 kesit .
Cerebropedia Dizileme Parafin Blok/Kesit (eppendorf tipte) 30 giin
5 micronX 5 kesit
CerebropediaPlus ng Nesil Parafin Blok/Kesit (eppendorftgpte) * 30 gin
Dizileme 3 micron kesit(lam

lizerinde)




PREIMPLANTASYON GENETIK TANI VE TARAMA TEST LIiSTESI

TEST ADI METOD NUMUNE MIKTAR SURE
Molekdiler Yeni Nesil Rlastomer/Trofoblast Her bir embriyo 3qiin
Karyotipleme (NGS) Dizileme icin 1-5 adet 9
Tek Gen Hastaliklari Dizi Analizi Blastomer/Trofoblast ng bir embriyo 3gln
igin 1-5 adet
. Dizi Analizi/ . .
Genetik Tarama (Tek Yeni Nesil Blastomer/Trofoblast ng bir embriyo 3gin
Gen Hastaliklari) o icin 1-5 adet
Dizileme
Kromozomal Array CGH Her bir
- i - Yeni Nesil Blastomer/Trofoblast embriyo igin 3 gln
Duzensizlikler -
Dizileme 1-5 adet

YENIi NESIL DIiZILEME (NGS) YONTEMI iLE GALISILAN TESTLER

TEST ADI METOD NUMUNE MIKTAR SURE
WES Mitokondriyal Yeni Nesil KAN E5TA 4-8mL 60 giin
Panel Dizileme

CES Klinik Eksom Yeni Nesil KAN FoTA 2-8mL 60 giin
Dizileme Dizileme

Tim Eksom Analizi Yeni Nesil f— ~ .
(WES) Dizileme KAN 4-8mL 60 giin
KaryoBABY NiPT Eie;;e':f:" KAN STReck 10mL 15 giin
KaryoBABY NiPT Yeni Nesil STRECK .
PLUS Dizileme KAN 10mL 15.gln




/// Genetik Hastaliklar Adi-Soyadt: : N\
Degerlendirme Merkezi Protokol No:

i [INiVERSITESi - C ey . . Dogum Tarihi:
YEDITEPE UNIVERSITESI
HASTANELER Bilgilendirilmis Riza Belgesi s ——
Tarih: Saat:

1- Yapilacak genetik test sadece asagida belirtilen hastalik igin olup sonucun normal sonuglanmasi
benim veya gocuklarimin tamamen saglikli olacagy, genetik veya genetik olmayan baska hastaliklarin
ortaya glkmayacagdi anlamina gelmemektedir.

2- Genetik testler yapilari geregi oldukga karmasik ve 6zel malzemeler gerektirdiginden testin

iyi galismamasi veya sonucun hatali olmasi ihtimali cok kiictk de olsa bulunmaktadir. Kisilerin
DNA'sindaki seyrek farkliliklar tagtyicilik durumunun veya hastaligin tespitinde bir belirsizlige sebep
olabilir. Bu nedenle son 6 ay igerisinde kan ve kan Urlnleri transfiizyonu olup olmadiginiz' belirtmeniz
onemlidir.

3- Sitogenetik test igin 6rneklerde hiicrelerin gogalmamasi veya patolojik bir durumun ortaya
cikmasi sebebiyle sitogenetik calisma miimkiin olmayabilir. Ureme olmasina ragmen kromozom
kalitesinin iyi olmamasi sebebi ile inceleme mimkuin olmayabilir. Bu durumlarda tekrar rnek
alinmasi gerekebilmektedir.

4- Baz durumlarda doktor tarafindan ek testler istenebilir. Ebeveynlerden veya ailenin diger
bireylerinden 6rnek alinmasi gerekip galisma yapiimast istenebilir.

5- Karyotip analizlerinde sayisal ya da biyik yapisal anomaliler kolay taninabilmektedir. Fakat bazen
distik orandaki mozaisizm ve kiigtik yapisal anomaliler goriilmeyebilir.

6- Testler, test rehberinde belirtimis sureler icinde galismaktadir. Ancak bazi durumlarda 6rnegin,
ek incelemeler gerektigi takdirde bu sireler asilabilir. Bunlarin haricinde merkezimizde calisiimayan
ya da teknik nedenlerle galigilamayan 6rnekler anlagsmali laboratuvarlarimiza gonderilir. Bu gibi 6zel
durumlarda sonug verme streleri degisebilir.

7- Genetik testlerin sonucu yalnizca kisinin kendisine verilir, Gglincl sahislarla paylagilmaz. Ancak
testi yaptiran kisi onay verdigi takdirde tlim laboratuvar bilgileri sakli kalarak yalnizca rapor doktoru ile

paylasilabilir.

8- [ BONAR, +uerentneenin et e e isimli gocugumda
....................................................................... (endikasyon) hastaligini
belirlemek amacrile «.ooovvveeiiiiiiii (test/mutasyon adi) isleminin yapilmasi

amact ile biyolojik drnek vermeyi ve bu érneklerden sitogenetik/molekdiler sitogenetik/molekiler
genetik galisma yapilmasini ve raporumun doktoruma iletilmesini

[ ] Kabulediyorum [ ] Kabul etmiyorum

Kan veya kan urtnleri (lttfen belirtin) transflizyonu yapildi mi?

[ ] Evet [] Hayir [ ] EVEtISENEZAMANT cuntentetet et eeeteeeeeeeeeeeaieaaenenns
Ornek tirli: [ ] Amniyon sivisi [ IKoryon villus doku 6rnegi [ ] Kord kani
[] Periferik kan [ JKemikiligi [] Diger woeveveenannns

9- Elde edilen sonuglarin ve materyallerin kimlik bilgilerimin gizli kalmasi kosulu ile egitim amaciyla
ya da bilimsel arastirmalarda (yurt igi ve/veya yurtdisi) kullaniimasini, bu amagla farkli testler
yaplimasin, elde edilen DNARNA ya da hticrelerin cogaltilarak saklanmasini

[ ] Kabul ediyorum [ _]Kabul etmiyorum

VYukarida yazanlar okudum, anlatildi, anladim ve kabul ediyorum.” ifadesini asagidaki bosluga kendi
el yazinizla yazarak imzalayiniz.

Hastanin Adi Soyadi: ................. imza ... Gorevli Doktor
veya (isim, Soyad, imza)
Yasal Temsilci Adi Soyadi/Yakinlik Derecesi: .................. [ggV2= QO
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