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SYNLAB V/

SYNLAB Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi, SYNLAB Tirkiye binyesinde,
Cinnah Caddesi, Géreme Sokak'taki adresinde faaliyet géstermektedir. Laboratuvar,
teknik alt yapisi ve alaninda uzman personeli ile hizmet vermektedir. SYNLAB
Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi, TURKAK TS EN ISO 15189 standardina
gore akredite edilmistir.

Genetik bilimi kalitsal hastaliklarin tanisi ve ydnetimini igine alan bir disiplin olarak
Tip alaninda yerini almistir. Genetik bir hastaliktan etkilendigi siphe edilen ve buna
yonelik inceleme planlanan bireylerin degerlendiriimesinde 6énem arz eden belli
hususlar vardir. Bu baglamda bireyin sikayeti, dyklsl, ebeveynde ve diger aile
bireylerinde benzer sikdyete sahip kisiler olup olmadigi gibi bilgiler alinarak not
edilmektedir. Bu bilgiler ayni zamanda, Tibbi genetik bransinin vaz gecilmez bir
pratigi olan aile agaci (Pedigri) ¢izimi Uzerine de not edilmektedir. Genetik tani
koymaya yonelik her tirll bilgi 5nem arz edebilecedi igin bireyin gegmis tibbi kayitlari
(citkis  Ozeti, USG, MRG, o&zellikli tahlil/tetkikler) varsa incelenmelidir. Bu
degerlendirmeleri takiben hastanin fizik muayenesi yapilarak gézlemlenen bulgular
kaydedilmektedir. Yeterli bir zaman ayrilarak yapilacak kapsamli bir degerlendirme,
uygun test se¢imi ve dogru taniya ulasiimasi bakimindan gereklidir.
Genetik tani, farkli klinik disiplinlilerin isbirligini gerektiren bir tani surecidir. Tani
sureci aylarca, hatta yillarca surebilir. Genetik tani koymak, bilgi, tecribe ve akilci
hasta yonetiminin yaninda, hastanin sistematik takibini ve sabirli olmayi da gerektirir.
Bununla birlikte, bu yolculukta hasta ve/veya ebeveynin sebatkar davranmasi ve
hekim ile igbirligi sergileme tavrinda olmasi da bir o kadar énemlidir. Bu baglamda,
Tibbi Genetik pratiginin vazgecgilmez bir unsuru olan Genetik Danigsmanlik bireyin
hastaligini anlamasina, bu sayede tani, tedavi, takip streglerinde bilingli rol almasina
ve bu slire¢ ne kadar uzun olursa olsun hastanin sebatkdr davranmasini
kolaylastirmaktadir.

Pek ok genetik hastallk treme yoluyla gelecek nesle aktariimaktadir. Ureme
caginda olan ve genetik hastaliktan etkilenmis bir birey veya ayni genetik hastalik
icin tasiyici olan bir ¢ift, etkilenmis ¢ocuk sahibi olmak riskiyle karsi karsiyadir. Bu
noktada, preimplantasyon/prenatal genetik tani gibi olanaklardan yararlanilabilir.
Preimplantasyon genetik tani ile embriyoda (cenin), prenatal (dogum 6éncesi) genetik
tani ile de fetlste genetik hastaliklar tespit edilebilir. Prenatal evrede tespit edilen
genetik hastaliklar, gebeligin akibetine gére dogum veya terminasyon sonrasi
bebegin/fetisin muayene edilerek ve farkl dokularda (dusuk materyali, cilt érnegi)
inceleme yapilarak teyit edilmelidir. Etkilenmis bebekte/fetliste genetik bir taniya
ulasilamamig oldugu halde bile DNA 6érnedinin muhafaza edilmesi akilci bir se¢imdir.
CuUnkl genetik tani teknolojilerindeki gelismeler ve hentiz ¢ézimlenmemis genetik
hastaliklarin zamanla anlasiimasi, bugin olmasa bile ileride bu DNA 6&rneginde
genetik taniya ulagiimasini saglayabilir.

SYNLAB, alaninda uzmanlasmis personeli ile kaliteli ve glvenilir hizmet vermeyi
amagc edinmistir. Merkezimiz, genetik alanindaki hizli gelismelere ayak uydurmak icin
dinamizmini daima korumaktadir. Merkezimiz, su ana basliklarda hizmet vermektedir:

* Genetik danigsmalik

* Klinik genetik

* Sitogenetik

* Molekduler sitogenetik (FISH)
* Molekuler genetik

* Kanser genetigi

» Farmakogenetik

www.synlab.com.tr



GENETIK LABORATUVARI NUMUNE ALMA EL KITABI

1- TEST iISTEM FORMUNUN DOLDURULMASI VE ORNEKLERIN TANIMLANMASI

Guvenilir bir laboratuvar sonucu icin 6rnedin dogru tanimlanmasi kritik bir asamadir.
Unutulmamalidir ki laboratuvar hatalarinin en sik kaynak aldigi dénem preanalitik
evredir.

Laboratuvar internet sayfasi Uzerinden istem yapan kurumlardan farkl olarak, online
kayit yapmaksizin numune géndermek isteyen kurumlarin talep ettikleri analizleri ve
gerekli hasta bilgilerini girdikleri bir laboratuvar Test istem Formu hazirlanmistir.

Bu form Uzerinde bulunmasi gerekli bilgiler sunlardir:

» Hastanin acik kimligi (Adi, Soyad ve vatandaslik numarasi)

* Dogum tarihi, yas ve cinsiyet

* Numunenin alinma tarihi ve saati

* Numunenin génderim tarihi ve saati

» Hasta ile ilgili klinik bilgiler

* Numune taru

* Talep edilen tahlil/tetkikler ve génderilen numune adedi

* Formu goénderen kurum adi veya kasesi

* Onam formu

Ayrica laboratuvara gonderilecek olan biyolojik drnegin Uzerinde ait oldugu hastanin
adi ve soyadi yazilmalidir. Formun eksiksiz ve okunakli doldurulmasi istemde bulunan
kurum sorumlusunun dikkat etmesi gereken 6nemli bir husustur.

istem formunun arkasinda yer alan bilgilendirilmis onam béliminin, testi talep eden
doktorun

hastayi bilgilendirmesini muteakip, doktor ve hasta tarafindan imzalanmasi gereklidir.
internet sayfasi lizerinden kayit yapan kurumlar, kayit sonrasi olusturulan irsaliyenin
ciktisini 6rnekler ile birlikte gondermelidir.

2-ANALIZ SONUCUNU ETKILEYEN FAKTORLER

Biyolojik 6rnedin uygun transferi ve dogru bir sekilde analiz edilmesi, test sonuclarinin
guvenilir bir sekilde yorumlanmasini etkileyen baslica faktdrlerdir. Bunlara ek olarak,
analiz sonugclarinin yorumlanmasina etki eden degismeyen ve degisebilen faktorler
sOyle siralanabilir:

Degismeyen faktorler:

- Cinsiyet

- Irk

- Kalhitim



Degisen faktorler:

- llag kullanimi

- Kemik iligi transplantasyonu yapiimis olmasi
- Gebelik

- Endojen faktorler

- Ekzojen faktérler (Farmakoterapi)

- Preanalitik hatalar

- Uygun olmayan génderim kosullari

- Numunenin uygun kosullarda génderilmemesi
- Bekletilmis numune

- Eksik klinik bilgi/aile 6ykusu

Laboratuvar, hasta ve drnek alim kosullari ile ilgili bilgilerin eksikligi durumunda analiz sonuglarinin
dogrulugunu etkileyebilecek bu faktorlerin etkisine dair kisitli bir yorum yapabilir. Bu nedenle, hasta
ile ilgili klinik bilgilerin laboratuvara eksiksiz bildiriimesi, klinisyene yardimci olabilecek yorum ve
degerlendirmelerin yapilabilmesi bakiminda son derece énemlidir.

3-REFERANS ARALIGI

Testler icin belirtilen referans araligi, saglikli bireylerden elde edilen élgimlerin %95’ini icine alan araligin
belirlenmesi ile olusturulur ve test sonucunu yorumlanmasina temel olusturur. Cesitli faktérlere bagl
olarak bu degerler hastadan hastaya degiskenlik gosterebilir. Analiz yonteminin degistigi durumlarda,
kullanilan metoda bagli olarak referans araligi da degisebilir. Hasta i¢in hazirlanan rapordaki referans
degerler gecerli olan degerlerdir.

4-LABORATUVARIMIZIN CALISMA PROGRAMI

Laboratuvarimiz binyesinde, SYNLAB Laboratuvari Test Rehberinde yer alan tim testler (bagvuru
laboratuvarina génderilen testler disinda) calisilmaktadir. Laboratuvarimizda yapilan tim testlerin calisma
guinl ve raporlanma stiresi SYNLAB Laboratuvari Test Rehberinde ilgili testin karsisinda belirtilmigtir.
Bunlarla ilgili genel kavramlar agagida 6zetlenmigtir;

- Testler SYNLAB Test Katalogunda belirtilen strelerde galigilir ve raporlanir.

- Raporlarin 1slak imzali asli, 15 glinde bir kurye/kargo ile ilgili kurumlara gonderilir. Ayrica, test sonuclari
uzman tarafindan onaylandiktan sonra, kurum hekimleri kendi sifreleri ile Lab Asistan sistemi Gzerinden
giris yaparak sonug raporunu online olarak gorebilir ve ¢iktisini alabilirler.

5-ORNEK ALMA VE HAZIRLAMA PROSEDURU

I-KAN ORNEKLERI

Kan Orneklerinin Alinmasi

Vendz Kan Alimi

* Kan alimi esnasinda hasta yatar veya oturur pozisyonda olmalidir ve bu pozisyonda en az 20 dakika
dinlendirilmelidir.



« igne ucu mimkiin oldugu kadar genis secilmelidir.

* Turnike kolda 30 sn’den fazla sikili kalmamalidir.

* Damar en fazla 60 mmHg basingla sikilmahdir.

* Turnike ignenin basaril bir sekilde damar yerlestiriimesinden sonra ¢ézilmelidir.

* Enjektdr ile kan alimi esnasinda kanin tipe kuvvetli aspirasyonundan kacginiimalidir.

Kan alimi su sira ile yapilmahdir:

+ Sitogenetik ve molekuler sitogenetik (FISH) testler igin érnekler heparinli (yesil kapakl) tiplere
alinmahdir.

» Molekuler genetik testler igin érnekler EDTA’l (mor kapakl) tiplere alinmalidir.

* Molekuler mikrobiyoloji testleri icin 6érneklerin sari veya kirmizi kapakh tlplere alinmasi gereklidir.
* Antikoagulan igeren vakumlu tlplere (sitrat, EDTA, vs.) kan alimi esnasinda kanin isaretli gizgiye
kadar dolmasina 6zellikle dikkat edilmelidir.

*Antikoagulan iceren tlplere kan alindiktan hemen sonra tlip yavasca alt st edilerek 6zenle
karigtiriimalidir. Calkalama isleminden kesinlikle kaginiimalidir!

EDTA’I tam kan

Tap: Mor kapakli vakumlu plastik EDTA’ tap

Ornek alinist:

» TUp, Uzerinde yer alan isaret ¢gizgisine kadar kan ile doldurulur.

* Pihti olusmamasi igin kan alinir alinmaz, tlip 5-6 kez yavasca alt Ust edilerek karistirilir. Calkalama
isleminden kesinlikle kaginiimalidir.

« Ornekler buzdolabinda (2-8 °C’de) saklanir.

Dikkat Edilecek Noktalar:

Tlp Gzerinde yer alan igaretli ¢cizgiye kadar kan ile doldurulmamis veya tlp icerisinde pihti olusmus
ise yeniden 6rnek alinmalidir!

RNA izolasyonu yapilacak kan érnekleri bekletiimeden transfer edilmelidir. RNA izolasyonu yapilacak
orneklerin bekletiimeden isleme alinmasi sonug¢ verme basarisini arttirmaktadir.

Heparinli Tam Kan

Tup: Yesil kapakl vakumlu plastik lityum heparinli tlp.

Ornek alinigt:

» Kan 6rnegi lityum heparin iceren yesil kapakli tiplere alinir.

» Kan dérneginin lityum heparin ile karigabilmesi igin tlipler 5-6 kez ¢ok yavasca altlst edilerek
kanin antikoagulan ile tam temasi saglanmalidir.

Kan Orneklerinin Korunmasi

Kan alimi sonrasi drnek direkt glines 15131 almayacak sekilde pihtilasma sireci bitene dek oda 1sisinda
bekletilir. Bu slire genellikle 30 dakika kadardir. Daha sonra drnegin hizlica laboratuvara transportu
gerekmektedir. Ozellikle sitogenetik inceleme yapilacak drneklerde, drnek alimini miiteakip 72 saat
icinde isleme alinamayan numunelerde sonu¢ verememe riski yUksektir. Kan alinan tipte pihtilasmayi
hizlandirici maddelerin bulunmasi bu slreyi 15 dakikaya kadar kisaltabilir.



Il. DOKU KULTURLERI

« Koryon villus biyopsisi (20-30 mg), cilt biyopsisi (1-2 cm3), dustk materyali (1-2 cm3), plasenta
biyopsisi 6rnekleri laboratuvara transport besi yeri icerisinde génderilmelidir.

* Amniyon sivisi (yaklasik 20 ml) contasiz steril enjektor icine alinmalidir. Amniyon materyalinde tek
gen hastaliklarinin prenatal tanisina yénelik molekiler analiz planlaniyorsa, ebeveyne ait EDTA’lI tlpe
alinmig kan érneg@i amniyon mayii ile birlikte génderilmelidir.

* DNA hasari degerlendirmesi yapilacak sperm 6rnekleri steril kap icine alinir.

6.ORNEK SAKLAMA KOSULLARI

Basarili bir test ve glvenilir sonug icin hastadan alinan érneklerin uygun saklama kosullarinda
muhafaza edilmesi son derece dnemlidir. Hastalardan alinan biyolojik drneklerin, SYNLAB kuryelerine
veya kargoya teslim edilmesine kadar gecen sirede muhafazasindan, génderici kurumun laboratuvar
calisanlari sorumludur. ilgili testin agiklamasinda aksi belirtiimedikge, érnek alimindan kuryeye teslim
edileceg@i ana kadar gecgen slirede, hasta numunesi, SYNLAB Test Rehberi’nde belirtilen kosul ve
sicaklikta muhafaza edilmelidir. SYNLAB kuryesine teslim edilinceye kadar gegen stirede yapilan
herhangi bir hata nedeniyle ortaya ¢ikabilecek sonug¢ hatalarindan laboratuvarimiz sorumlu degildir.



6.1 ORNEKLERIN TRANSFERI

ORNEK MIKTAR | YONTEM GONDERIM TRANSPORT | RED KRITERI
TiPi (MiNiMUM) SEKLI ISISI
PERIFERIK 5ML SITOGENETIK HEPARINLI TOP DONDURULMUS,
KAN (KONVANSIYONEL, | (YESIL KAPAKLI) | 2-18 C° PIHTILASMIS, YANLIS TUPE
FISH) JHEPARINLI ALINMIS  NUMUNELER,
INJEKTOR ALINDIKTAN 72 SAAT
MOLEKULER EDTALI TUP (MOR SONRA  GONDERILMIS
GENETIK KAPAKLI) 18-24 C° ORNEKLER,  YETERSIZ
(DNA/RNA) MIKTARDAKI NUMUNELER
KEMIK ILIGI 23 ML SITOGENETIK HEPARINLI TOP DONDURULMUS,
(KONVANSIYONEL, | (YESIL KAPAKLI) | 2-18 C° PIHTILASMIS, YANLIS
FISH) JHEPARINLI TUPE ALINMIS
INJEKTOR NUMUNELER, YETERSIZ
MOLEKULER EDTALI TUP (MOR MIKTARDAKI NUMUNELER
GENETIK KAPAKLI) 18-24 C°
(DNA/RNA)
AMNIYON 20 ML SITOGENETIK STERIL UYGUN DONDURULMUS
SIVISI (KONVANSIYONEL, | ENJEKTOR  (SIYAH NUMUNELER, YANLIS
FISH) CONTALI 18-24 CO ENJEKTORE (SIYAH UCLU)
MOLEKULER ENJEKTORLER ALINMIS, UZERINDE HASTA
GENETIK KULLANILMAMALIDIR) KIMLIK BILGISI
(DNA/RNA) BULUNMAYAN ORNEKLER,
YETERSIZ ~ MIKTARDAKI
NUMUNELER
KORYON 20-30 MG SITOGENETIK STERIL TASIMA DONDURULMUS
VILLUS (KONVANSIYONEL, | BESIYERI  ICEREN | 18-24 C° NUMUNELER, STERIL
ORNEKLEMESI FISH) TUP OLMAYAN BESIYERI,
MOLEKULER ALKOL VEYA FORMAL
GENETIK VEYA ETANOL ICINE
(DNA/RNA) ALINMIS ORNEKLER,
YETERSIZ ~ MIKTARDAKI
NUMUNELER
SITOGENETIK DONDURULMUS
TAHLIYE 12 CMP (KONVANSIYONEL, NUMUNELER, STERIL
MATERYALI FISH) STERIL TASIMA | 18-24 C° OLMAYAN BESIYERI,
MOLEKULER BESIYERI  ICEREN ALKOL VEYA FORMAL
. TOP VEYA ETANOL ICINE
GENETI ALINMIS ORNEKLER,
YETERSIZ ~ MIKTARDAKI
NUMUNELER

6.2 ORNEKLERIN MERKEZ LABORATUVARDAN TRANSFERI

SYNLAB Merkez laboratuvarina gelen érnekler, genetik testler istem formu, onam formu ve irsaliye/test
talep formu ile birlikte SYNLAB Genetik Laboratuvarina génderilir. istem formuna hastanin barkod
numarasi ya da isim ve soy isim bilgileri yazilarak ka¢ adet érnekle beraber génderildigi not edilir.
Genetik laboratuvarina gelen numuneler, kabul ve kayitlar igslemlerinin ardindan ¢alismaya alinir.

7.ORNEK CANTASI HAZIRLAMA KURALLARI
Canta ve Malzeme Ozellikleri
” SYNLAB Ornek Gonderi Cantasi” gift katmanli s izolasyon malzemesi igerir. Laboratuvarimiza ait
transport gantalari, numunelerin en uygun kosullarda tarafimiza ulagsmasini temin edecek bigcimde
tasarlanmistir. Cantamizin dis yapisi, igerisindeki sicakligi muhafaza edebilen, numunelere disaridan
gelebilecek darbelere karsi koruyucu nitelikte sert bir yapiya sahiptir. Canta igerisinde bulunan farkh
bayukluklerdeki delikli




stinger, tuplerin dik bir sekilde tutulmasini ve ¢anta icindeki soguk havanin sirkiilasyonunu
saglamaktadir. Canta iginde stlingerin yan tarafinda yer alan iki adet buz kalibi numunelerin uygun
sicaklikta gelmesi igin gereklidir. Litfen numune cantasinda kullanacaginiz buz kalibini bir gece
oncesinden dondurunuz. Canta kilifi iginde yer alan bélme irsaliye ¢iktilari ve istem formlarinin
yerlestiriimesi i¢in kullaniimalidir. Yerlestirme iglemi bittikten sonra ¢antanin kiliflari kapatiimalidir.
Kiliflarin agzi kapatiimamis ¢antalarin transferi esnasinda ¢anta icerisindeki numunelerin kaybolmasi
muhtemel oldugundan, kilif fermuarlarinin kapatilmasi zorunlu bir uygulamalidir. Kiliflari kapatilmadan
gonderilen ¢antalardaki numune kayiplarindan laboratuvarimiz sorumlu degildir. Size zimmetli olarak
gonderilen datalogger’i drnek ¢antasina ekleyiniz. Zira, érnegin uygun sicaklik kogullarinda gelip
gelmediginin anlasiimasi igin bu uygulama gereklidir. -20 derecede dondurulmug numuneler,
gonderilmeden once buz kalibina sarilmalidir. 2-8 derecede gelmesi gereken numuneler ise iki buz
kalibi arasinda yerlegtiriimelidir.

Canta Duizeni

» Once 2 adet buz akisi gantanin yan bélmelerine yerlestirilir.

» Hasta numuneleri “stinger rack’teki tip deliklerine uygun sekilde dizilir.
 Numunelerle ilgili “Test istem Formu” veya ‘irsaliye Ciktilarr’ canta kilifi igindeki
bdimelere konulur.

NOT: Laboratuvarimiza transfer edeceginiz érnekler i¢in laboratuvarimiz tarafindan size génderilen
malzemeleri (tiipler, transport besiyeri vb) kullaniniz. Ozellikle vida kapakli tiiplerde transferi gerekli
orneklerin bu 6zelligi sahip olmayan tlplerde génderimi, érneklerin transport esnasinda dokilmesine ve
buna bagli olarak tahlil/tetkiklerin gecikmesine neden olmaktadir. Orneklerin laboratuvarimiza ait canta
icinde transfer edilip edilmedigi hususuna dikkat edilmektedir; aksi durumlarda ise ilgili kurumlar
uyariimaktadir. Lutfen zarar gérmus gantalarin degistirilmesi icin sorumlulari bilgilendiriniz. Her tarla
kontaminasyon riskine karsi ¢cantalarin dezenfeksiyon ve sterilizasyonundan laboratuvarimiz ve g¢antayi
kullanan kurum yetkilisi sorumludur.

8-ORNEK KABUL/RED KRITERLERI

Numune red kriterinden bazilari sunlardir;

* Yanlis 6rnek kabinda/tiplinde gonderilmis 6rnekler

* 4 ginden daha uzun sturede laboratuvara ulasmig érnekler

* Pihtilasmis kan érnekleri

+ Ornek tupleri/drnek kaplarinin hasar gérmis olmasi

* Yanlis endikasyonla gonderilmis 6rnekler (doktoru ile gérugulerek karar verilir)

» Hastaya ait kimlik bilgilerinin eksik oldugu 6rnekler

+ Istem kagidi ve onam formunun bulunmadidi veya tam olarak dolduruimadig érnekler
* Dondurulmus 6rnekler

* Dislik ve CVS materyali gibi doku 6rneklerinin alkol veya formol igerisine alinmis olmasi
* Yetersiz miktarda alinmis érnekler



NUMUNE KABUL ALANIMIZ

SYNLAB Laboratuvarlari, numune kabul alaninda kurumlardan gelen tim numunelerin uygunluk
durumunu Red — Kabul Kriterlerini g6z dnlune alarak inceler. Personelimiz, mesleki oryantasyon
egitimlerinin bir pargasi olarak numune red-kabul ile ilgili egitim almistir. Red edilen drnekler bu
alandaki buzdolabinda muhafaza edilir. Red edilen numunelerden, ilgili uzmanin uygun gérmesi ve
kurumun yazili talebi ile calisma yapilabilir.

» Kabul isleminden gegemeyen numuneler red alanina alinarak uygun kosullarda muhafaza edilir.
* Red edilen numunelerle ilgili bilgilendirmeler mesai saatleri igerisinde servis birimi tarafindan ilgili
laboratuvarlara surekli olarak aktariimaktadir.

9-ILAVE TETKIK ISTEMLERININ ALINMASI VE SARTLI NUMUNE KABULU

ilave Tetkik Istemleri

Kurumlar tarafindan yeni test ekleme, test iptali, ¢calisilan numunenin tekrarlanmasi veya numunenin
geri istenmesi gibi isteklerin sézel olarak yapilmasi durumunda, kurumlardan yazili beyan (faks, e-
posta, vb) talep edilir. Tarafimiza musteriden yazili onay ile gelen talepler degerlendirilerek gerekli
islemler yerine getirilir. Calisilan testlerden arta kalan érnekler numunenin 6zelligini kaybetmemesi igin
uygun sicaklikta (buzdolabi, derin dondurucu, vb.) en az 30 gin slre ile saklanmaktadir. Bu slire
zarfinda gelen ilave test istemleri kabul edilmektedir.

Sarth Kabul

Red Edilen Numune ile Calisma (Sarth Kabul):

Laboratuvarimizda red edilen numuneler, anlasmall kurum personeli tarafindan talep edilmesi halinde
calismaya alinir. ilgili uzmanin onay vermesi halinde, servis birimi tarafindan kurum aranarak
¢alismanin yapilacag bildirilir, akabinde onayi alinan numuneler red bdlgesinden alinarak ¢aligiimak
Uzere ilgili teknisyen tarafindan isleme alinir. Calisilan bu numunelere ait sonug raporlarinda, gerekli
g6rilmesi halinde, numunenin uygun kriterleri tagsimamasina ragmen kurum talebi Gzerine ¢alisildigina
iligkin ibare yer alir.

10-NUMUNE MIKTARLARININ GOZDEN GECIRILMESI

Laboratuvarimizda calisilan her bir test icin gerekli olan numune miktari SYNLAB Test Katalogu ile
musterilerimize iletilir. Testler igin gerekli olan numune miktarlarindaki degisiklikler, calisma metodunun
degistiriimesine baghdir. Calisma metotlarinda degisme oldugunda kurumlar dis duyuru ile
bilgilendirilmektedir.

11. GALISILAN NUMUNELERIN BELIRLI BiR SURE iGiN MUHAFAZA EDILMESI
Laboratuvarimizda galisiimis ve sonucu ¢ikmis numunelerde, bazi durumlarda (Musteri talebi,
dogrulama testi vb.) tekrar calisma yapmak gerekebilmektedir. Bu gibi durumlara hazirlikli olmaya
yonelik, ilgili numune laboratuvarimizda uygun sicaklikta muhafaza edilmektedir.

12. SUNDUGUMUZ HiZMETLERIN LIiSTESI

Laboratuvarimiz, musterilerimizle yapilan anlagsmanin kapsamina gore asagida belirtilen alanlarda
hizmet vermeye uygun teknik altyapiya sahiptir:

. Sitogenetik testler

. Molekiler genetik testler

. Preimplantasyon genetik tani



. Molekuler mikrobiyoloji testleri

Degisen kosullara bagl olarak, bu basliklar altinda galisilacak test sayilari degisebilir. Calismakta
oldugumuz test bilgileri sizlere teslim edilen SYNLAB Laboratuvari Test Katalogunda guncel olarak
bulunmaktadir.

13. KALITE KONTROL SONUGLARININ BIiLDIRILMESI

Talep edildigi takdirde, laboratuvarimizda ¢alisilan test parametrelerine ait dis kalite kontrol sonuglari
kurumlara gonderilmektedir. Bdyle bir durumda, kurumlar, laboratuvarimizin kalite birimi ile temasa
gectikten sonra verilen e-posta adresine, dis kalite kontroll sonuclarini talep ettikleri test(ler)in
isimlerini ve ilgili tarih araligini belirtmek suretiyle taleplerini yazil olarak iletebilirler. Kalite birimi,
elektronik posta yolu ile kurumlara istedikleri bilgileri gonderir.



LOKASYON

Ornek Tipi Method (SYNLAB/DISLAB)

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

ADGen (Alzheimer Paneli) (ispanya) EDTA'll Kan (2-4 ml) Sanger Siralamasi {SPANYA SYNLAB N/A 30 GUN

7077 |AKUT MIYELOID LOSEMI-CEBPA EDTA'l Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB CEBPA 21is guni

Alfa Talasemi (Heinz Cisimcigi Anemisi)(HBA1- |Amniyon sivisi / CVS / Heparinli ve EDTA'li (iKIiSi
HBA2 geni)(Tiim Gen Dizi Analizi)(Prenatal)  [BIRDEN) kordon kani VE ANNEDEN EDTA'LI KAN

8662

MLPA DISLAB N/A 40 GUN

Tum Gen Dizi Analizi/
7963 |Alfa Tripsin Gen Mutasyonu EDTA'll Kan (2-4 ml) Sequence Analysis-All Coding |DISLAB SERPINA1 40 GUN
Exons

Tumér dokusu (Taze ve ya etanol ile fikse) /

8386 ALK (2p23.2-2p23.1) Parafinize doku blogu

FISH DISLAB ALK 15 is giinii

8511 [Amyotrofik Lateral Skleroz (SOD1 geni) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 30 GUN

8590 |[APO E tiim gen dizi analizi EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

8307 |Biyotinidaz Eksikligi (Gen Mutasyonu) EDTA'll Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB BTD 40 GUN

8552 [BRCA 1 MLPA EDTA'll Kan (2-4 ml) MLPA DISLAB N/A 21ig guni




LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

Ornek Tipi Method

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

6599 [BRCA 1,2 ve 16 gen (ispanya) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tiim gen dizi analizi ISPANYA SYNLAB BRCA1/BRCA2 40 GUN
8551 |BRCA 2 TUM GEN Dizi ANALIZI EDTA'li Kan (2-4 ml) Tiim gen dizi analizi DISLAB N/A 21is giini

TUmor dokusu (Taze ve ya etanol ile fikse) /
Parafinize doku blogu

Catechol-O-Methyltransferase mutation
(COMT) (Almanya)

7072 |C-KIT Yaygin Mutasyon Ekzon 9, 11, 13 ve 17 Dizi analizi DISLAB C-KIT 21is glini

8425 EDTA'li Kan (2-4 ml) PCR ALMANYA SYNLAB  |N/A 40 GUN

Charcot-Marie-Tooth Hastaligi ve Sagirlik (Tip

1€) (CMTLE) (MLPA) EDTA'li Kan (2-4 ml)

EDTA Blood Sample (2-4 ml)/ Amniotic Fluid / CVS /

7652 |CYP21+2 MLPA Heparinized and EDTA (BOTH) Fetal Blood and Maternal | Tiim Gen Dizi Analizi + MLPA  |DISLAB CYP21A2 30 GUN
EDTA Blood Sample

8198 |Deri Biyopsisinden Kromozom Analizi DERI DOKUSU G bantlama SYNLAB N/A 21is gunl

Digeorge sendromu (FISH (2 bolgeye kadar)) |Heparinli Kan (2-4 ml)




8666

8546

8384

Dihidropirimidin Dehidrojenaz

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) Tim Gen
Analizi

Duchenne Miskiiler Distrofi (DMD Geni)
MLPA

EGFR, Parafin Blok

Ornek Tipi

EDTA'li Kan (2-4 ml)

Amniyon sivisi / CVS / Heparinli ve EDTA'li (iKiSi
BIRDEN) kordon kani VE ANNEDEN EDTA'LI KAN

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'li Kan (2-4 ml)

Method

Tim gen dizi analizi

Tim gen dizi analizi

MLPA

Dizi analizi

LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

DISLAB

DISLAB

DISLAB

DISLAB

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON)

N/A

N/A

EGFR

Raporlama Tarihi

30GUN

30 GUN

30 GUN

21is glind

8579

8591

Evlilik-Gebelik Oncesi Tarama Panel 1

Fakt6r V HongKong Mutasyonu (1090A>G)

Kadin Erkek 4 cc EDTA’li Kan ve 2 cc Heparinli
kan

EDTA'll Kan (2-4 ml)

NGS

DISLAB

DISLAB

N/A

N/A

40 GUN

40 GUN

8577

8080

7112

Faktor V R2 Mutasyonu (4070A>G)

Faktor XlII (Genetik)

Farmakogenetik Panel (Warfarin ilag Direnci
CYP2C9-VKORC1)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

Dizi analizi

RT-PCR

Tim gen dizi analizi

DISLAB

SYNLAB

DISLAB

N/A

F13

VKORC1, CYP2C9

40 GUN

15is giinu

30 GUN




LOKASYON

(SYNLAB/DISLAB) Test Aciklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Ornek Tipi Method

8259 [Fenilketoniri Tum Gen EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB PAH 40 GUN
3101 [FISH (4 bolgeye kadar-p.willi angelman) Heparinli Kan (2-4 ml) FISH DISLAB N/A 21is glini

6178 :.’::lt)F Tum Gen (DNA dizi analizi 21 ve Gzeri o0y o (0.4 mi) Tim gen dizi analizi DISLAB MEFV 30 GUN
6129 |[Frajil X STR Analizi (17 ve Uzeri STR araligi i¢in) |EDTA'l Kan (2-4 ml) Tekrar sayisi anomalisi DISLAB FMR1 21is glinii

Tim Gen Dizi Analizi/

FSH Receptor Gen Polimorfizmleri Tayini EDTA'li Kan (2-4 ml) Sequence Analysis-All Coding
Exons

8308 |Gilbert Sendromu EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB UGT1A1 40 GUN
3161 |[Hemokromatozis Paneli (TFR2) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB TFR2 40 GUN

HEREDITER SFEROZITOZ ANK1 EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi




LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

Ornek Tipi Method

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Hiper IgE Sendromu (DOCKS) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB 40 GUN

Hiperferritinemi - FTL geni (Tum Gen Dizi

8548
Analizi)

EDTA'll Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

7122 |HLA B-27 Allele (PCR) (Almanya) EDTA'l Kan (2-4 ml) ALMANYA SYNLAB  |N/A 40 GUN

7030 |HLA(DQS8, DQ2) EDTA'll Kan (2-4 ml) SYNLAB N/A 15is glinu

Homosistiniiri-Megaloblastik Anemi (MTRR

8523
Geni)

EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

7088 |iMATINiB DIRENCi ABL1 EDTA'l Kan (2-4 ml) Tiim gen dizi analizi DISLAB ABL1 21 s giini

6697 |JAK2 EKZON 12 MUTASYON ANALIZI EDTA'l Kan (2-4 ml) Dizi Analizi/ Sequence Analysis [DISLAB JAK2 21is guni

6570 |(Kardiyovaskdler Risk Paneli (6 Mutasyon) EDTA'li Kan (2-4 ml) RT-PCR SYNLAB APOE, APOB, ITGB, ACE ins/del, FVHR2, FGB 21is glin

Kistik Fibrozis ( CFTR Geni ) Delesyon

7645
Duplikasyon

EDTA'l Kan (2-4 ml) MLPA DISLAB CFTR 40 GUN




= - LOKASYON » ; -
Ornek Tipi Method (SYNLAB/DISLAB) Test Aciklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

8474 |Kobalamin Metabolizma Bozuklugu MTR EDTA'li Kan (2-4 ml) DISLAB N/A 40 GUN

Konjenital Adrenal Hiperplazi (21 Hidroksilaz
Eksikligi) Tum Gen

Tim Gen Dizi Analizi/
8513 |Konjenital Sukroz-izomaltaz Eksikligi (SI geni) |[EDTA'li Kan (2-4 ml) Sequence Analysis-All Coding |DISLAB N/A 40 GUN
Exons

6424 EDTA'li Kan (2-4 ml) Dizi Analizi/ Sequence Analysis |DISLAB CYP21A2 40 GUN

Koryon Villus Orneginden (CVS) Kromozom
Analizi

6175 Ccvs G bantlama SYNLAB N/A 21is glini

Kromozom Analizi Kemik iligi - Karyotipleme | Heparinli Kemik iligi (2-3 ml) G bantlama

Tim Gen Dizi Analizi/

7637 |Laron Dwarfizm (GHR) Dizi Analizi EDTA'li Kan (2-4 ml) Sequence Analysis-All Coding |DISLAB GHR 30 GUN
Exons

7650 |Legius Sendromu (SPRED1) EDTA'li Kan (2-4 ml) DISLAB SPRED1 40 GUN

Maternal Kanda Fetal Rhesus OZEL TUP KULLANILMAKTADIR ISPANYA SYNLAB N/A




LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

Ornek Tipi Method

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Mikrosatalit instabilitesi (MSI), Parafin Blok  |Parafinize Tiimér Dokusu + EDTA'li Kan (2-4 ml) [STR ANALIZi DISLAB 8 Marker

. , ABCCS8, BLK, CEL, GCK, HNF4A, HNF1A, HNF1B, INS, KLF11, KCNJ11, .
8306 |MODY Paneli EDTA'l Kan (2-4 ml) NGS DISLAB NEUROD1, PAX4, PDX1 40 GUN

Molekiiler karyotipleme (Array CGH, SNP
array, Mikro Array)- Postnatal

8672

8667 EDTA'll kan (2-4 ml), fibroblast, tahliye materyali|Molekiiler karyotipleme DISLAB N/A 30GUN

Monozomi 7/ Delesyon 7q (-7/ Del (7q)) Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

(FISH) 3 mi) FISH DISLAB N/A 14 GUN

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

7092 |MONOZOMI/TRiZOMi 4 FISH 3 mi)

FISH DISLAB N/A 10 is giinii

6700 |MPL MUTASYON ANALIZI EDTA'll Kan (2-4 ml) Tam gen dizi analizi DISLAB MPL 21ig guni

1016 |MTHFR C 677 T Gen Mutasyonu PCR SYNLAB MTHFR 15is giinu

8179 [Multiple Endokrin Neoplazi lIA (MEN2A) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB RET 40 GUN

NeoBona (Genomwide)

8067
(Sadece Pazartesi ve Sali guinleri kabul edilir.)

OZEL TUP KULLANILMAKTADIR NGS {SPANYA SYNLAB Sadece Pazartesi ve Sali glinleri kabul edilir 15is glnl




LOKASYON

(SYNLAB/DISLAB) Test Aciklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Ornek Tipi Method

BRAF, CBL, HRAS, KAT6B, KRAS, MAP2K1, MAP2K2, NRAS, PTPN11, RAF1,
SHOC2, SOS1, RIT1, NF1, SPRED1, RRAS, NF2

8270 [NRAS - NGS (Parafin Blok) EDTA'li Kan (2-4 ml) DISLAB NRAS 21is glini

6208 [Orak Hiicre Anemisi EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB HBB 21is glini

6144 [Noonan (DNA dizi analizi 21 ve Uzeri gift) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB 40 GUN

2829 |PAI-1 DNA Testi- 4G/5G polimorfizmi EDTA'li Kan (2-4 ml) RT-PCR SYNLAB N/A 15 is glinl

PARAFIN BLOK

gs10 |Perivodik Ates Sendromu (TRAPS) genismi | rry o (0.4 mi) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN
TNFRSF1A
8486 |[PFIC Tip 2 (Gen ismi ABCB11) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

PIK3CA Tiim Gen Dizi Analizi EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi




8593

8051

6209

6371

8573

Pontocerebellar Hipoplazi Tip 1B

Porfiria Paneli (ALAD, ALAS2, CPOX, FECH,
HFE, HMBS, PPOX, UROD, UROS, CLPX,
GATA1)

Prenatal Maternal Kontaminasyon Testi

PROTEIN C EKSIKLiGi PROC

PRSS1 (Kronik Pankreatit)

QF - PCR (13,18, 21, X, Y)

Ornek Tipi

EDTA'li Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'li Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

Amniyon sivisi / CVS / Heparinli ve EDTA'li (iKiSi
BIRDEN) kordon kani VE ANNEDEN EDTA'LI KAN

Method

Tim gen dizi analizi

NGS

STR ANALIZI

Tim gen dizi analizi

Tim gen dizi analizi

RT-PCR

LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

DISLAB

DISLAB

DISLAB

DISLAB

DISLAB

DISLAB

EXOSC3

N/A

N/A

PROC

PRSS1

N/A

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON)

Raporlama Tarihi

40 GUN

40 GUN

40 GUN

40 GUN

40 GUN

40 GUN

8534

7593

8566

RET Onkogeni (Ekzon 10-11-13-14-15ve
16) (RET geni) (Dizi Analizi)

SCEL HLA-DQ2
(DQA1*0501/DQB1*0201)/HLA-DQS
(ispanya)

SCN1A Geni Tiim Gen Dizi Analizi

Tumér dokusu (Taze ve ya etanol ile fikse) /
Parafinize doku blogu

EDTA'll Kan (2-4 ml)

EDTA'll Kan (2-4 ml)

Dizi analizi

Tim gen dizi analizi

DISLAB

i{SPANYA SYNLAB

DISLAB

N/A

N/A

N/A

40 GUN

40 GUN

40 GUN




LOKASYON

(SYNLAB/DISLAB) Test Aciklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Ornek Tipi Method

8570 [SLC52A3 Tum gen dizi analizi EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

Smith-Lemli-Opitz Sendromu (SLOS) DHCR7
Geni

6359 [Sperm DNA Hasari SPERM SYNLAB N/A 15is glinl

8421 EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi DISLAB DHCR7 40 GUN

6370 [SPINK1 Geni EDTA'li Kan (2-4 ml) DISLAB SPINK1 40 GUN

SRY Gen Analizi EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3 ml)

Translokasyon t(9,22) (q34,q11.2) FISH BCR  |Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
ABL 3 ml)

3144 |T(14;18) (932, q 21) Delesyonu Fish FISH DISLAB IGH/BCL2 10is glinl

6161 FISH DISLAB BCR/ABL 10 is giinii

Trombofili Paneli 4 Mutasyon EDTA'li Kan (2-4 ml) MTHFR (A1298C), MTHFR (C677T), Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden




= - LOKASYON » ; -
Ornek Tipi Method (SYNLAB/DISLAB) Test Aciklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

MTHFR (A1298C), MTHFR (C677T), Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden,

Trombofili Paneli 7 Mutasyon EDTA'li Kan (2-4 ml) SYNLAB Faktdr 5 H1299R, Faktor XIll, PAI

Tuberoz Skleroz-1 (TSC1 geni) Tim Gen Dizi

8544
Analizi

EDTA'll Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

Tlberoz Skleroz-2 (TSC2 geni) Tim Gen Dizi
Analizi

8545 EDTA'li Kan (2-4 ml) Tim gen dizi analizi DISLAB N/A 40 GUN

8568 |Timor Mutasyon Paneli (1021 gen) Parafinize Timor Dokusu, likit biyopsi Yeni nesil dizileme DISLAB N/A 40 GUN

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

8277 (t(11;19)(q23.3;13.3) 3mi)

FISH DISLAB N/A 21 is giini

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

7100 :
T(12;21) FISH 3 mi)

FISH DISLAB TEL/AML1 10is glinu

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

7101 : :
T(14;16)(q32;21) FISH 3 mi)

FISH DISLAB IGH/MALT1 10 is glinu

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-

6220 : :
t(15;17)(q22;921) FISH 3 mi)

FISH DISLAB PML-RARA 10 is glinu

t16 16p13 22 inversiyon 16p13q22 Real-

8669 Time PCR

EDTA'li Kan (2-4 ml) (Soguk zincir) Real-Time PCR DISLAB N/A 30 GUN




LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

Ornek Tipi Method

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON) Raporlama Tarihi

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3 ml)

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3 ml)

7107 |T(8;21)RT-PCR EDTA'li Kan (2-4 ml) (Soguk zincir) Real-Time PCR DISLAB RUNX-AML 15 is glinl

7109 |[T(9;22)RT-PCR(BCR-ABL p190) EDTA'li Kan (2-4 ml) (Soguk zincir) Real-Time PCR DISLAB BCR-ABL p190 15 is glinl

7104 (t(4;11)(q21;023) FISH DISLAB MLL/AF4 10 i giinii

7105 |T(8;14) FISH FISH DISLAB MYC-IGH 10 i giinii

Wilson Hastaligi Genetik A TP7B Geni (DNA

dizi analizi 1-15 cift) EDTA'li Kan (2-4 ml) Tum gen dizi analizi

Y Kromozomu Mikrodelesyon Analizi (PCR
Multiplex)

Amniyon sivisi / CVS / Heparinli ve EDTA'll (iKiSi
BiRDEN) kordon kani VE ANNEDEN EDTA'LI KAN

6162 EDTA'li Kan (2-4 ml) RT-PCR SYNLAB AZF - A,B,C 21is gini

6214 (11923 Delesyonu FISH FISH DISLAB N/A 10is glinl

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3 ml)

14¢32 FISH




3143 |20 g12 Delesyonu FISH

3150 (5931 Delesyonu FISH

Ornek Tipi

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3ml)

Heparinli Kan (2-4 ml) / Heparinli Kemik iligi (2-
3ml)

Method

LOKASYON
(SYNLAB/DISLAB)

DISLAB

Test Agiklama (GEN BOLGELERI/MUTASYON)

Raporlama Tarihi
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