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T.L.
DOKLZ EYLOL D MIVERSITESI ARASTIRMA VE UYGULAMA HASTANES]
GEMETIK HASTALIKLAR DEGERLEN DIRME MERKEZI
MOLEKILER GENETIK LABORATUVARI

HIZMET ALIM| TEKNIK SARTHAMESI

KU Dokuz Evlid Dniversitesi Lygulama we Arastirma Hastanes| Senetik Hastahklar Dederlendirme
Werkezinin it Hyac olan rmaolekoler penetik testlerin 2 (ki) wil sireli puan geuli sonug kargihg yerinde
l[abaratuvar higaneti alirnt isinin ihalesidir.

A, TANIMLAR

|dare: Dokuz Eyliil Eniversitesi Uygularma ve Atasnrma Hastanes| Diner 5emaye lgletmesi

Yiiklenici: [nalay Kazanan ve sozlesmeyi imealayan gergek w3 da el kigller

ST Kodu: ihale tarihind eki Saghk Uygolarma TebIE gincel EK-18 iglem kodlar

Elrim Puan; ihale tarchindeki Saghk Uygulama Tebligi gincel EE-2B islem puanlan

TITUBR: Tiirkiys ilag v TIODl Clhaz Uiosal Gilgi Bankas

Genetik Hastalklar Degerlendirme Merkeli (DEGEDEM): idare binyesinde yer alan Geoetk

Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
Dir5 Laboratuvar: Genetk testlerin calslacagh ylklenlol firmaya aitve/veyva yiklenici ot sézlegme
sireslnce anlasmasi devam eden maokgkiler genedk alarnda Genebk Hastabklar Degerlendirme

Blerkez ruhratinag sakip Rbaratuear,
HIKT: Higmer Igler Kontrgl Teckilah.

B. |5im AaDd

Genetik Hastaliklar Degerie ndirme KMerkazlar vonetmeligi ne ve idarenin tale pterine vygun olarak
Dokur Eylul Omwersltes] Wygulama we Aragirma Hastanesi Genedk Hastaliklar Degerlendirme
Merkezi'nde (DEGEDEM) penotk tostlerin caligilmast icin gerekli cihar, kit we sarflara termin,
laboratuvarda calisacak personellenn agitimi, laboratuvann igter hadde futulmas igin gerakli
kalibrasyon, tamir ve bakiman saglanmas ve 1im bu {ahsmalann gincel kalite standarifan geigevesinge
yuritdlmnes icin gerekl diizenlgmelerin yapilmasz izidir.

C. 15iM 5URES| VE MIKTARI

|zin siiresi sizlesme imzafandige tarshten inbaren baglayacakir, [hale siiresi toplam 24 &y we puanl
S0 D D0 [elll mlbvant SUT puant olup yerfnde hizmet alime olarak yapilacakir, Hizmetin kargilhig,
laboratuvar hirmetberinin sonuclandinimast ile yLeirlikieki $aihk ygolama Tebligl ile vypurnlu olarak
dretilen puanlardir. Sdzlesme siresinge puncelleme alma s halinde, venl SUT kodlan ve birim puanlan
esd4 dlmacaktic. Flrenalar o [Iskerarnmin tamami ifin 1 puan kargahg fivat teklifi vereceklerdls

oL 15N AMAKI

DEGEDER bunyeslnde Genetk Hastaliklar Cegerlendinme Merkezlord Yonet meligi’ ne urygun alacak
sekilde laboratuvar hizmetlerinin worstoimes oln gerekli cihaz remini, kan alimindan raperlanma
siirecing katlar gereken biyolajik mate ryal rransfer igleri, DNA izelasyon kitlen, test kitlar, plastik sarf,
kirpasal saiflar we Wartasive malzemeler] dahil tdm sarflann remind, laboratuvarda (alisacak
persorelinin egitimi, labaratuvarin islar halde tutulmas igin gerekli kalibrasyon, tamir ve bakimin
safilanmas ve Kiirm by cabsmalarin gincel kalite standartlan cercevesinds pdritalmesi igin garebli
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dizenlermzlerin yvaplmasidir. Ek olarak, Dokuz Dyl Oniversitesi Uygulfama we Araghrra Hastanesi
GeneHk Hastalklar Deferdendirme Markerinde, Genetlk Hastaliklar Degerlendirmsa hAerkeTIa
véretmeligi'ne uygun olacak sekilde, yiklenlcl tarafndan diz [aberatuvar higmetinn sonug karsihg
elarak hizmet satin alinmasimin papilmas amaclanrstr.

I5IM raFLACAG] YER

ldarcebn kendl hinyesindaki Genefik Hastalklar Dodedendirme Merkezi laboratuvarng gerekli
tefrisat yagilarak kurulacaktr. Kurolacak clhaziarn millkiyeti yiklenicide, stzlesme shresinge kullamm
hakkl DEGEDERA de glacakhir.

Generk Hastalklar Deforlendirme perkerleri Yanetmeligine uygon olarak, BEGEDEM n talebine
lstinaden istenilen s labaratuvar iglen, melekiler genetik alarninda galisma iznine galnp Genetik
Hastalklar Degurlendlime KMerkezinde yapilacakir.

F. I5IN KAPSAM)

Bu iz, DEGEDEM deki laboratuvar klzmetlendnin yirdtibmesi icin gerekll ohazlann kurulmas,
clhazlava teknik destek we perconel destedinin verilmesi, ko ve sarf maleemelerinin temin,
laboratuvarda gireviendivllecek personelinin agitinn, laboratuvann igler halde futulmas igin gerekli
kallbrasyan, tamir va bakimin saglanm asive Wm bu galizmalann gincel kalite standartlam gerjevesnde
yiiritdlmesi lchn gerekly dizenlemelerin yamilnnasin kapsar.

Ry ig, idarenin talebi halinde bivolojik materyallean wygun gérdigl dig laboraluvar ganderilmes]
yo ilgili tetkiklerly verllerinby elde edilmesini de kapsar. Bu kaptamda yamlacak testtenn taplam), ihale
toplam puamnin %0wnu pegmeyecekdic. vaklenic veveva yokfenici firmamn sdzlegme siresince
ardazmacl devarn eden laboratuvar, Safhk Bakanh@indan ilgili mevioat geregince Gengtik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi Mesul Madinluk belgesine sahip plmah ve en az 2 yilk molekidler genetik
alamnda Genetik Hastalklar Cegerlendirme Rlerkezi srahsatng sahip olmahdic ve bunu ihale
dosyasinda sunmak torundadic, Yoklenlch ruhzatlanng ve sonamlu Tibbi Genetik Ueemarnin evraklanm
noterden tasdlkli belge ile helgeleyecektir. Sorumiu Tibbl Genetdk Uzrnanmin aynlimas durumunda
kurum derhal hilgilandivilesek we gem sorumiy hekin géreve baglayana kadar gagen sured igin gozilm
sumlacaktir.

Ek olarak bu iz, trm bu galigmalann gincel kalite standartlan carcayesinde yuritlinnesi igin gerekl
diizenlemelerin yapiimasin kapsar.

G. YURUTME VE KOMTROL

Hastane idareleri tarmfindan olugturdlacak Konkrol Tegkilap ve Muayene ve Kabul Kornisyore
watafindan 4734 Sayvill kamu |hale Kanunu'nun Hizmet Adimian Muagene ve Kabul Yénetmeligi ve 4735
Sayi Eamu [hale S&egmelod Kanuny hitkidmlaring gine yapilacakhr.

H. SEMEL HUKOM LER

1. YOklenic firma asa@da weknlk ozelliklen Bulunan Yeni Mesil Dizileme Sistemi, kaplller Elektrofores,
Comatize [zolasyon Cihazm we Aeal Time PCR clhaz ile birlikee, bu sistemlarle oyumil wan
ekipmanlart (en az ¥ adet thermal cysler cihzn, 1 adet Rarometee ve kesintisiz ghp kaynag]
laboratuvara karmahdir.

2. Clhazlann montaj firmaya aigtin. Cikazlar koromuon géstordigi yere Goretsiz monte edilecektir,
parekli hiallerde yilda 1 defay pegmemek kosuluyla yer degisikligi yihklenici Arma tarafindan
vapilmahdir. Firma teknik servis elemanlarmin tiskesing, sefifikalaring, hizmet yeterlilik belgslarn]
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muayene ve kabul konlsyonuna sunacakbor. Firma aynca clhazin kullamm lavuzu e dikkat
edilmesi gereken hususlar iceren {Cahsma prensibi, Cahigma basamaklad, kalibrasyan, Kantrallerin
ralstnas, Orneklenn galismas, Hasta girig, Gotiye démik sonwg takibi vs} dokiman TURECE
clarak £0 ortammda kuruma verecektn

Slstemin kurulmas ve standardizasyona ign Kullanilan testler firma tarafndan loretsic olarak
karsilanmalidir.

viiklenici taahhilt 2tigi testlerin kullanim sireginca, testlenn wygolanmasinda gerekl olabilecek
teknik sartramede belirLilimeyen her (il ekipman ve sarf malzemelerin feretsic kargilayacakbor.
Bu ihale kapsarminda kurulacak ¢ihatlarm ve hale soresinge DEGECEM de mewvcut olan (alslan
tastlerle ilgili tirn cihazlarin bakm, onanmeve periyodik kalibrasyonlarn yilklenici irms Larafindan
ucretsiz saglanacakir. [retici firmadan alarmis serns ve sahcl belgesi bevan edilinel| vefreya bu
hizmetlzrin Gretici firrma tarsfindan verilecagi bildidlme lidir.

Gihazlann katlbrasygn ve kantrollerinin yamlmasing shtlyag olmasi halinde yiikleniol bunw en geg
24 zaat icerisinde karylayacak we Kalibrasyon, kontrol ve arizalarda harcanan kitler yiklenici
tarahrdan karsilanacaknr,

Timw lstern, aplan e boyunca olabilecek anzalara karg, tarniri yiklenicl Arma tarahndan dcretsiz
garanti edilmelidir. Yine is boyunca sistome 3t arizah veya degigmesi gerekli yadek pargalardan
herbangl blr Deret talep edilmemelidir.

¥iiklenigi firma, kurdugu cihazlan {Yens Masil haleme Sistemi, Kapiller Elektraforez, Real Tirne PCR)
daima en Ust duzey performansta galiyr durumda eutmak, burd uygun elarak servis vermek
amaciyla ve gerektiginde cihan erarmakla yikdmll birer teknik personeli kurarnoma: Diryesinde
sUrekl bulundurmaldis. Yiiklenici, sistemle falsacak teknisyenini ayrica sertifika programena dahil
erderektir.

Teehlaf edilen Kt ile calisacak cihazlann hostaneye hizmat verdifi siirece anzalanmas halinde cihaza
& saat iinde midahale edilacek ve 24 saat iensinde ariza giderlecebktr. Giderilomedig] takdirde,
71 saat igInde yilklenici rarafindan yedak bir cihar fayn teknk ozelliktere sahip| ile degigtirilecusk
weya aksayan tum testlerin tetkikl GEGECER D wygun gdrd{ED bagka bir rubsath laboratuvarda
ucrell yuklenici tarafindan karsilanmak dzere yamlacaknr.

Lizum halinde DEGEDER'in ralebive |stnaden yamlagak dig laboratwear icleninin yapilacag
laboratuvar 150 15189 akreditasyon belgesine sahip ofmaldir, dolekiler genedk testlcninde
“Mikroarray®, tetkiki win dis kalite kontrolden gegtigini belgetamelidir,

lsiya duryarli tllm malzemeler wygan kosullar erlsinde (Ernegdin: sppuk zincirle, kury bu? v.5.] teslim
adilmelidly. Tasima swasinda meydana gelen sorunlar firma tarafindan karsilenmaldir. Kitler
laboratyvann ihtivacinag giire peydarpey teshm alinabilecektir.

Laboratuvarad (gereksinim dwyulfugunda) cahgmalar igin uygulama destegi verilmelidir.

¥Oklenici tarahndan, lsboratuvarda calisacak kurum personeli ve irma personeling clhazlann
kultanim hakkinda egitin verilmesi saglanmahidrr.

Vikkanlcl hirma [hale dosyasinda, teklif enifl tim test kitlerine ait Martka, Katalog Mo, TITLMGE
numarasi, ambalaj sekli, test talizma prenzibi, keenyasal iirin glivenlik bilgi farmu gibi bilgilan bir
tablo clarak hazwlaysp sunmalichr, ihale dosyas iperisinde rarka e pantenn Beyam bulunmamas
durumunda teklifler gegarsiz ayilacaktr. UBE kaydi aranmayan kitlerde kapsam degl Beyan
werilecektir,

fy sonlannda yapod 15 karslag yoklenlciye yamlacak fidemelerde esas alinacak miktar hastananin
gfomasyon sistemine girilmiz ve faturaya danmug elan telkiklzve gére hesaplanacakhr.

viklenicl firmaya vapilacak ddemelerde otomasyon sisternine kayith testlerin her ay Kin olugan
toplam SUT puanl ecas alinacalkchs. aylik SUT puan yOklentcinin tekhif adip ihaleyl kazandifis birlm
puan bagina dcret fle carpilarak belirlenir.
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ihaleyi kazanan yiiklenici firma SUT iperisinde dzel tanm glmayan genetik testler igin Gnerdigi 5UT
basamaklarmn ve faturalandirma kalemlerini ihale sonsatinda idare Tibbi Genebk Uzmarurin
chayne sunacakor. Yiklenici ile id2re Tikbi Genetik Uzmarinin mutabakats varamadig) testlerde
ise idare Tihhi Genedk Uzmanimin belirkedigi SUT basamaklan gecerh olatakir.

Yuklenici, sézlesme kapsaminda werilen isin nitelik, micelik ve kalite ydndndan idarenin kontrol
hakkiru kalwl eder, idarenin Tibbi Genetik Uzniam, calmlan tesilerin sonuglanm (melekiler bant
veya PCR sonucunu vb.) yerinde tetkik stmek ve degerdendirmek hakkina sahiptr. Bu yetkisin
gerekll glrdilfli zamanda kullanabilic ve igin nitelik, nicellk ve kalitesi yondndan wygunsuzluk
saptadeg takdirde idare tarafindan <azlesme hiikiimlern uygulanir,

Hastane Bilgi Sisterning kaydedilmamis, tutanakls teshim edlimemis tetkikler igin idare tarafindan
yikieniciye hickir ddeme yaplmal, viklenlci hasta ve drnek referans bilgilerinl bilgizayar ortamina
dofiry aktarmak icin énlemlar almaly, bu bilgilerin aktarnminda kontrol prosedOrier wygulanmall ve
bunu uygun nitelikli persomeller araobgyla vapmahder,

Sonuclarin teslim siirglering ylklenici kesin olarak wyrnakla yokomlidir.

YOklenici, testleri bildirilen metotla galige; ancak idare Tibbi Genetik W2manimr angyn ile arkh bir
metodaloji  uygulavabilie. Test listesine sonradan eklenecek  kalemlerin melodolejsi ve
faturalandirma kalemile n Snee idare Tibbi Genetik Uzramnin onayina sunulur, ldare Tibhi Genetik:
Laiman onay verdkten sonra hastane otomasyun sistemdne ginlecektir.

Yilklemici, test listesini (hale sonrasmda sunmak we buno talepler Aogrolisunda guncrlizmekls
yakiimbigin. Test listesinde adi gegmeyen maddelerden, 5UT kodlanna uygun ek tetkiklerln
listesini idare Tibbi Genetk Uzmanimin anay ile forma ekler. Fonmda yer 3lan her tetkikin
fatyralandinlma kalemleri dahil belli elor.

ifhale sanrasinda idare Tibbi Genetik Uzmanma teslim edilen L listesinde yver almayan tetkiklz nin
faturalandirma kalemleri idare Tibbi Generik Uzmaningdan onay alindiktan soora faturalanir.
Platervalin idare igerisinde kurulan bankoda teslim alindig andan itbharen materpal ve yapilacak
tzstle ilzili tim bbbi ve hukuki sorumlulk, ydklenici hrrnaya aittir. ¥ine 3y sebaplere Ogincy
sahislar veya difer resmi merciler idareyi, idare binyesinde yer alan Genetik Hastaliklar
Degerdendirme Merkeli, idare persenelinl muhatap alarak idare vefveya kigiler aleyhine hukuki
l£lerm haslathklar takdirde yanglama giderleri, wekalet dcreki ve ildiahn sull yoloyla pozilmesi de
dahil ve fakat bununla srorl olmanak, uzere idarenin ve pecsonelinin ko hususta ugrayacag her
turlil masraf ihaleyi alan yiklenici tarafindan ddu ek,

Yiaklernici, idare Tibbi Senedk V2aman(larh ile koardinasyono saglamak ozore kbie teknik gleman
goreviendirecek, bu kiginin sabit ve mabil welefanlarm, lengm bilgilering kuruma bildireceklic. Bl
kigi, Idare verkilisinin her taleblnge iletigime gegeceltir.

Yiiklenicd, kendi laboratuvarne tarmtan ve sorarmla oldefu ve {alisacag tim testler icing; aunune
tarind, Rumune miktann, tesk caligma kosullanm, sonug fkig Sivesini, test igin uygun nemune
tiipiind, cahsilan cilaan marka ve medelinl, kullandae metado, rest igin gegerh rederans aralgm
hildiren rehber kitapok haxrdayarak Tibbi Genetik Dzman|larina teslim edecektiv. B kitaprikiakl
sonur ooy siresi glbl Lilgiler sartnamayle uyomie olmak zorundadie, Ayrica test liskesing iceran
istek formunu Tibbi Genetk Wem@n[larhein lstefil dogrultusunda hazwlamak ve talepler
dogrult usunda gincellemekle yiikim | idir. Test liskesinde yer almayan kalemlerden SUT kodlare
uyean ek tethiklerin listesing Tibbi Genetk Pamanilarimn gnay ile istek formura eklemse lidir.
BESE Sayill Kigisel verilerin Kominmast Kanano [EVER)'nda kesllerin o, etnik kdkeni, sivasi
dilsincesi, folsel inano, ding mezhabl veya diger inanglan, kilik ve kepafer, dernek, vakif ya da
sendika ineligi, saghél, cins=l hayan, vezd mahkomivet ve gitvenlik tedbirleriybs ilgili verileri il
krivatr etelk ve genetil verilari Gzel nitelikli kisisel veridir. Ol ritelikli kigsel verlerin, ilgilinin agik
rizasl clmaksizin islenmesi yasakor. Yine G698 Savil Kanun'un & Maddesindo Kiglsel veqnler, ilgiti
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kiginin apik rizas almakszn yurt dising sktarlamaz. ¥iklenicl ilglh yasamn hikimlenne wmak
mecburiyatindedir ve huny taahhiit eder.

Yiiklenigi, hastaya ait kisisel ve fbbi kilgilen, sonuslan, materyallering ve bunlardan elde edilen ara
irinteri, bilmsel verlteni, sonuclan ve raporlan baska hicbir wte kullanamaz, izinsiz yapnlayamaz,
{clinch sahislara versonce, hi laboratuvar hizmeti alinmas dururmunda DESEDEMin belltecedi
wiktarda calizlan biyolajik materval droegive blyolnformatik hamoveriler [fasty, bam| DEGEDEM'e
EVER na uyumlu elacak seklide ietilmelidir.

Baporlar ikl nisha halinde teslim edilecekti. idare arsiving alt niisha orijinal, 15lak imzal-basih ve
elekt ranik rapor olarak hanrlanr, Bapor yiklenici merkez sorutn lusa Tikhi Generik Uzmatirin sslak
TZASHN| 13T

Rapor verme sireleri yagitan teste gire degismekle birlikie ortalama siireter agagidaki sireleri
BECAE e fadir.

Prenatal molekuler genetik testher 21-30 &in
Fastnatal molekller genetik testler 30-69 gun
Pastratal molekbler genetik testler [gan sayis 5'den bhyilk] E0-30 gin
Prenatal kiltiderdek bir degisikh@de bapl ebeveyn calismalar 15 giin

Caligalar srasinda artaya gikahilerek sira dig duromlac hallnde (gecikme, sonuclann sgik
glonamnasl, metot yetersizligi vis) yklenld, idareyi darhal bilzilendireceh ve karphkh degerlendirme
somucunda gahgnalar yironilece ktir.

Tetkiklerde ancmali bulunmas durdmungs, ek test vaya analizlerin uawasl gerektifi hallerde
kesin rapor cikincaya kadar Bv on rapor verilmelidir.

Ci7ellikle prenatal olgulards patelojik sonuglar, tespit edildigi anda bildirikie, rmarker analizi, anne-
haba cahsmas giki duremlar hakkinda fikir ahigverigi yapibp, isternlerinin yaplmaz: v tetkiklerln
mimkiin olan eo kifa irede Tamantlanmas saglamr

Tetkiklerin sonuglandinhp rapordanmas ve tesllmnlnde ayhk %5'ten fazla tetkikte gecikme almag
halinde yilklenici gerekieletinl blldirmelldir. idare, gerekeleri hakl bulmazsa ceza ve sdlesme
feshi hakkn dogar. Rapor verme ciiresi materyaln yiklenici rarafindan kabul edimesindan sonraki
ginden it baren baslar raperun teslim edildigi gin {dahil} ile biter, $onuglann alinmas hafta saims
weya resimi tatil giniine rastlarsa takip eden [k is ghnil rapor teslim edilir. Her ayin 5, giind {hafra
sonu ya da tabl giinlerlnde takip eden ilk is gini} bir Sncekl 2y hastalarvn iz dokimi bie b ble
halinde [2lektranik ortamda s deaya Formabnda ve yaol halde) idareye weshim ediliv, 1 ddkiima
ke Birllkte C0 veya DVD ortamunda hasta kimlik Bllglen, ne iglem yapddig, faturalandrmada
kullaralan SUT kol lary, Leptam puan belirtlmelidir. Uygun bulanan ig dakirmler], idare Tikbi Genetik
Uzmani ye hipmet takipkontrol birimine im2a kassilgeaynen eslion edllic.

Calesmalarin bagansiz dlmast duromunda veya DEGEDEM de giwevlh Tibbn Genetik Uzmannca
gerekli giriilmesi halinde yihklenici, wsll tekrar galizacak ve herhang bir icret talep edemeyecaktr.
Cok dligik test says olan istemlericin kurumun onays dueemunada firma o lestled anlazmal aldudu
dig laboratuvarda calgtvabilecekbr,
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Kullarnlacak Clhazlar ve Kitler ile liglli Genel Hiikiimlar

Cahsilacak testler, laboratuvar gereksinimlerine  winelik, gerektiginde  birbiri  igarisinde
degiztirilebilecektir.

Cihaz arizas veya galigilan testin idare Tibbi genatly uzmanlannca istenilen kalitede olmanmas
nedeniyhe, wkrar edlimek 2ovanda kahinan testin kiti, israf olan mikear kadae, Rrma tarafindan
tergksiz olarak karsilanacaktir.

Yikleniti bUnyesinde yor alan yene biv Fest ruting ekfenmek istendiginde yaklenicl frma en geg 2
avy icingde testin pahmilabilic hale ge Hrilimesinden wesoldr,

Teklif edilen kitler Idare labaratudanna konulacak cibazia tam upurnla galigenal, kelenn raf Gmril
teslim tarihinden itibaren en az 3 ay olmalwir. ¥iklenc fierma, genetik laboratuvarn en az &3
{altrrugh pinlak kullamming veterli olabilecak miktarda kb ve sarf maltemelgn wygun saklama
kosullaninda DEGELEM biinvesinde bulundurmakba yukdenlidir. Malremelerin saklanmas wi
korunmas: yukkeniC firrmaya aittir,

Kizdi vaklasan malzeme ve kitlerin miat takibi yiklernlel firma tarafndan vapilacakhr.

Testlagin tesliminden sonda, kullanem sdresi ve wyguen saklama kosollaninda saklanma; olmasing
ragmen, problemli olan test veya sarf malzemelerl, gl Armaya hater verldikten sonra, sanc
Arrma tarafindan séz konusutestlerin sarf malzemeleri, en geg 30 [plue) gie [cinde yenisi le doretsiz
olarak degittirece kbr.

Tum kitler iretici Brmaye ait orjinal etiket tagimah, etiketin Gzerinde son kullanmg taeihi, seri
numarasy, saklamma ve wslim kosultar [sopuk 2inclr wbe) belirtilmis olmalidir,

Her shale yili igin, idare Tibhi Genetik Unmanlarinca belirlenacak en a iki adet tesr igin DEGEDEM
targfiridan beeliclenen e ae ki iy kalite programmnad katlinnas yok@ml@GED vikleniciye ait
alacaktr,

Teknik sartnarmedeki sartlarn yerine getiviimemes] durmenda sezel uyanda Bulunulmadan
tutanak ile duruma tespit edilip cezai islerm baslatlacaknor.

10. Otemakize iralasyan Cihaz Teknik Ozellikleri:

i. fTihaz bir galismada en az 12 Griekter: nikleik asicizolasyony vapabilmelidir.

li. |redasyen ipin gerekli tim reaktifler kullanma hazr bulunmahdir.

iii. Kitler izglasyon icin gerekli tim sarf rmalcemelerinl igermelidir,

v, Crneklenn hazidanma asamasindan sonra cihaza yiklen mesinden pdnifiye noklely
asitlerin toplanmasina kadar gogen sirede manuel hlgkir agama bulunmamalidr.

v, Tam kan, kemik iligi, lokosiv kiktdr hicreleri, amnigen seos, CVS matenyall, taze
tamdir dokusu, parsfin blak kesin, sevum ve plagmadan DMASRNA izolatyona
yapabkilmelidir.

vl, DMA kolasyond waplan her bir ralismada yilklenen @rneklgrin &n a2 =ELrimde
minimum S ngdmikrolitee ve A7 60,8289 saflik oram 1,8-2,0 arahginda DHA fzole
etmelidir.

wii. [hthyvae halinde morker soremlusufvetkilisinin talabiile cihaz kapasibesi artaritmale
veya =k cihaz kuralmaldir.

11. Real Tire PCR Clha i Tekaik Daelliklen:

i. Cihaz ET-PCR dzelligine sahip olrmal we anhk ven toplanabilmelidir.
ii. {ihar kantitatif we kalitatif PCA,. yapabilmelidir.
ili, Cihazile absolute kantifikasyon, rdlatf kantifikasyon, meling curve, scatter point
analizlen yapilakilm=lidir.
iv. Cihagda erime ggrisi (melting curve] analizi yapilarak dzgin PCR frdn el we pan
ariin e ayomdanmal loe licir .
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v. Cihazda, farkl boya lle isavetlenmis farkl prab kullanilarak hedef diziter igin Goke
{multipleks} FCR yaplabilemelider, Cihaz en az 410 multipleks por wd pa bilme lidir.

wi. Cihaz tim ekipmanlan, bilgisayar, yanel ve soffware sistemleel ile birlikte
kuryimalidie.

Vi, Sistem, kantitasyon hesaplamalannda haricl standart ve caligmannn give nlirlgl ne
kgntrol etmek icin dahili kontral kullanilmasing imkan saglamabdir,

wiii. Tekllf &dllen rihazin ihale bits taribindeki yagl 15 (on beshyih gecmermelidir.

12, Kapiller Elektrofores Clhaz Teknik Gzellikleri;
|. sistern jel hazwlanmazina gersk kahmadan elekirofarez isleminin yamilmas ve
kalitatif ve hameitatlf sonuglarn gérintidlenerek yoraim vapilimasin saglamaldir.

i, Fistern aynl gnda & drnegin yordtilebimesinl saglamak icin en ax 8 kaplller
icermelidir.

lil, Sistern ile galisrken etidyum bremir gibi toksik afenlann kullamimasing gesek
duryulmiasiahd e,

Iy, Shskemin duyarhhg 3,1 nanogram/mikralitre gibi digik kensantragyontardaki
CHA'lar ile cahzabilecek kadar yvilksek clmahidr.

v, Shstemin kulannn pratik ve kolay ggrenilebilir olmnal, standart bir teknik alemanin
kisa brir mgitimle gLnbik kollanima gegrmesi kolayca saglanabllmelidir.

wi. Weri taplanmast va analizi ign kollanilan yazilim lisansh clmahdie. el lenin
elektroforegram formatida ahnmazime sagtamal;, senuglar tek ek veya hepei
bldikte degerlendirilebilmelidir. Gmak degedendlsilmesini kolaylastran (oklu
data zewlerl, plk saps, wiunlugu, genigligi ve alanl glbi hesaplamalann sanug
tablosu glarak pizlenmesini saglayan bir yazilom algoritmas igermelidir,

vii. Slokarm o Bnceden ayar gnmig metadlar ve oygun jel kartuglan sayasinde rekli ve
multipleks PCA Urinleri, restriksivon enzimi ile kesilmig DA ve plazemld, senlez
adlmiz oligondiklagtidlar, total RMA, tek Larmal cOMA ve CRNATAr gilk cok fegitl
aplikasyaonlar ¢albsilabilmelid|r,

wi,  Feklif edilen kitler, teklif edilen kapiller elekiroeforez clhazi e vyumiu almal) ve
tastlerin galisilabilmes! icln gerekl tim sarf malzemeler {kapillar, pollmer, tatgpaen
wihn} yeterh miktarda icretsiz glarak tedarik sdelvae [1dir,

i, Laboratuvarda hereido kapller elektrofores cihazinin her kogolda keshimizg v ayn
kalitede cahgmaz  icin gerekl  @nlemlerln  alknmas  wiklenici  Brwamn
sorumiclupundadir ye [hale siresince yedek parga dahil Wim cihaz anzalan firma
tarafindan giderilecektir. Cikar srizasing bagh her vrid kit ve zarf malzemesi
kayiplan i yuklenlor Brma doretsiz kargidayacakor.

w. Teklif adilen cihazin ibale bt Garinlnde kiyas 15 (on bes) wil geons melidir,

13, Delesyon ve Duplikasyon Tespit Kitleri Teknik Ozefliklert;

i. Kit MPLA {Muthplex ligation-dependent probe amplification) veya fd5-MPLA
iMethylation Specific/Muliplex ligation-dependent probe amplificatinn} teknldi
ile calismal ve kamiller elektraforez sisteminde kolkanlak e lldir,

ii. Tekhf adiler kit iterisinde gerekll enzim, tampaon, primer, dNTR, primer ve prof
bulunmali ve hazir kit formatinda almalidir,

M. [stenen bolgelerle beraber internal kontral bilgalerd de aym reaksiyonda
galigiimahdir.

sooudgtarn degerlendirlimesi win gerekli yaaihm laborateara kurukmah ve firma
eleman taraAndan epirim ve nlae lidir.

v, Kit Saghik Bakanligronayl UBE kaydina 53 hig olmaledir.

.._:.
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14. Yeni Nesil Dizileme Sisterni Teknik Ozellikler

1

Vi

Wil

ix.

Testlerin ¢ahsilabimesi ion kullanilan yontern regitliligine gore asagida Eknik
dzelhkler! belirglen en a2 1 adet veni nesil dizileme cllazi kurulrmalidir.

Cihazin her kogulda kesintisic ve aynr kalicede cahgmas igin gerekli Gnlealen
abnmas yiklenic firmanin sorumiulugundadir.

Eu sistemlerin caluma prensibi akim hijcresi icerisinge solid bir yi2eye baglanan
PCR, diruinleri dzerind en vaya salid bir yOzeye sabittenmls olan lineer amplifikasyon
irinine  baglanan  problar  Gzeninden  sentezlerken  dizileme weya PCR
gerektimeyen Multivalan Nikleotid Ligand ydnteml ile dizileme yonbermine
dayanmahdr.

Cahaz bir galiymada en Az 75K okoma almrmaledir.

Cihaz ¢alisma senucunda on az 1560 veri vermelidir.

Teklif edilen cihazin ihake bitds tarihindeki vas 15 (on bes)yill gegme melidir,

Cihaz kitiphane sekanslamalannda ilave herhangi bir eklpmana geveksinim
duyrnarnahdir.

Harilanimeg sekans kutdphanesinin cihaza yoklenmesini 1akiben i sekanlama
iglemleri sekans gihan tarafndan atematik clarak yaplanaldir.

Clhaz calgsirken online olarak sekanstzma kalitesi takip sdile bilenelkdir,

15, Yeni hesil DIII Analizi Panaller Teknik Ozellikleri

v,

i,

wiif

yuklenici Arma, venl nesil dizilenne cihailanng tam oyumtu Hedefe Yonelk Klinik
Ekzom, Tomn Ekzom, Kalitsal Haskabhlar ve shilvag duyelan diger test ve panelleri
tedarlk etrekle yakiimliddr.

Panellar yeni nesil DMA dizi ahalizing wypun, hazie kir formatnda almaldir. Killerin
galismasi|gin gerekl kitiphang hanirlama reaktiflori v, bim malzemeler yliklenici
tarafindan tamin edilmelidir.

Teklif edilen kitlerde, panglde yer alan genlere ail L kodlayiel ekzon ve ekaon-
intron birleyme bilgelen {minimurn 20 baz ciftlik blge} dizilenebilmelidir. Teknik
sebe plerle mevwiut yintemle degerlandilameyean gen balgalen fakh bir yontemlz
degerlendirilmelidir,

ihale sirecinde panel igerigindeki genler liveratir verilerine ghre gincellenebilir ve
piuklenlei firma  panellenn  kapsamim talep dogrulwsunda  genigletmekls
weakdmliador.

kderkezin talebl dogruliusunda belirlenecek olan Ozel Tasarie: [“Custom Design®}
Mutasyan Analiz paneleri talepfsloari; edildkten sonra B (sekizt hafta igenisinde
vallde edilrnls sekildz laboratuvara teelim edilecektir. Ditayn edilen T Kitler “reni
Mesil Dizilzme Kitdphane Hazwlama Kl ne uygun olmabdir.

veni nesil dizileme cahismatarinda eksik kalan bdlgalarin cahsidmas ve glde edilzn
galamalarin dofralanmas sgin yaplacak olan sskans  calgmalacl  yiklenidi
tarafindan saglanmaldir.

Her blr hasta ipin alde edilen veri, kitte hedeflenen bilge lerin tamarim baz basina
en a: J0x coverage He 3§58'den fazla veya 5 coverage ile %55'en fazl
kapsammalidir.

Test sonucunda tesplt edilen hastanin klinigi ite iliskili oldugo digindlen varyantlar
DHA dizilemne yantemi ile leyit edilmell, talep edllirse ailede segregasyon analizi
yapilrmaldir.

Hastamn Kilnigl e Wiskli genlerde CHY [kopya sayrs degigshlifi) analizl de
yapilabilmelidir.
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16. Hitere Disl Sf-rbe st DMA'dan Somatik Mutasvon Panelleri (Srvi Biyopsi - cfDNA) Teknik Crellikler

viklerilch firma, molekller testher paratin bloklardan ve sie bipapsi Grneklerinden
£ lgabilnne ligdir

Analle hiicresiz olarak bulunan ONA Groekleninden yapAmahdir.

Sistema valide clDMA dmeklennden calslan kanseri genlerindaks bOGn ekzonik
bitgedekl mutasyonlan tespit edekilen panelber kutlanilmalidic

"Call-Free™ DNA'HA digik frekanslan mutasycnlann tespiting arttiran Bi-Molecular
Ide ntifiar G} veya Unigue Malacular Indes (L[} adaptdr kullamimaldir.

17. Yeni Nesi Di DI2l|EIT|E lgin Biyoinformatik Yazilm Sliterni Teknik Ozellikleri

Wi,

wiil.

xn

DEGEDEM Trhhi germetik yzmanilarjimn rakabl dogroltusunda tiim cahgmalaon
analiz edilecek dusya veriter] {ham veriler dahil] tesim edilecek vlop bu veribedin
analizk ve raporlanmasi igin gerekli domanim, yazilm [Goretli we Goretsizp e,
kuruma ayrica kurelacaktir,

Analiz yazlin tim hasta datalanm kisa bie sorede FaSTOOdan WEF we BARS
cevirim yapmalbdir.,

Yanhm ile aym anda birden fazla drnek igin dondsom yagiablimelidir.

Analiz program dzerinde hadtada bulynan tim vanyantlar ACRG 2015 varyant
siniflandirrna kilavwzena gére, kriterler bebirtilerek 5 ana patojenite sinmhina gore
(patopenik, muhtetnal patojenik, klinik dnemi belirsiz (WUS), muhtemel benlgn,
benign} siniflanderilabil melidir.

Anafly program Gzannde her bir vangantn HEYS namenkaodring ygun olarak
bulundugu genomik Jokasyon, gen, transkeipt numarasicOMA - pozisyanu-
arnlnoaslt porisyony- genctipik dielligi (homazigat-heterpcligotiuk durvmu va da
vilzdesi], genel okuma derinligi, refrerans ve alternatif allellzrin okuma derinlidi,
mutasyon tpl [sinonim, missense, frameshift gibi) gibf bilgileri yer aloabidir.

Her bir varyant icin 1000 Genomes (MIndr alel Frekansi), FSP, ExaC, gromAD vh.
werl tabanlanndakl poptilason frekans bilgilert bulunmabdr,
dbSHP we Clinvar weri tabanlanndaki kilgiler, analiz
bl L alichar,

Teklif edilen analiz prograem 5 22manh olarak kopya sayis degisiklarmi (CHVY de
taspit edebilmelidir ve firma bu konudaki drnek rapodanne ihalede sunmabidir.
Teklif &dilén amallz  programlan genlerin kaplam  (coverage]  analizlerin
vapabilmelidir. Gerektidi taktirde uzmmanin bu hususlarda yerinds veya anlagmah
alan bir diger kurumda demo talep etneg hakk vardu.

Teklif edilen analiz programin @nioramm arbrmak amacnla fenotipik bulgular:
ghre varyantlan énceliklendirme azelliginin bulunmas ge rekmektedir,

Yiklenici, mulasyonlarn kontralil amao e ulwslararas: kullammda clan bie
profesyonel veri tabamn (HGMD Profesclanal, CentoCloud, varsome vb.} ihala
sureshice  kullanslabilmesi amacr fle GEGEDEM Tibbi Genedk wamanlanna
sunrmalidir.

Blotnformatik waglin programi 6622 nolu KYEK hapsamnda genetik bilgi
givenlIgini saflayacak gerekll standartlara sahip almahdir. Genetik verilenin Blig
govenligl igin kuruma sunucy huruldw yaplmal yva da Tiirkige'de bulunan ve
werllerim yurt lghnde kalanasing saglayacak yerli bir sunuco ile yapilmis olan anlagma
belgalendirilmalidir,

programa  Gzecinde




). ihale Kapsamnda Gahsilacak Testiers Alt Sut Kod, |skam va Puanlar

Tibbl testler] ve testlerin vaphnlmas karshginda her test igin balidengn puantar Tablol'de Glncel
SUT puanlen bashil e verllmistir. Yiiklonici firma agagidaki tablo 1'de yar alan wenath testlerl
calisacagim kabul ve taabhit etimelidit, Sartnamede adi gegmeyen ancak, kliniklerden gelen talepler
istikamarinde, merkez sorumivsyyetkilisinin anay ile istenllen testler gereken tasarom yapilarak test
ticteging dahil adilecek, sartnamade yer alan ve kendisi ile ayn yintem ve amplikon sayisna ey deger
testlers benzer sekilde kedlandinlacak ve faturalandmnifata kb,

Tabln 1. [hale Kapsamimda Gahgilacak Tetkikler ve Puan Karsiliklan

4. MOLEKLLER SEMETIK TETEIKLER

— Hkﬂ_ﬁ.ualie REIR TLIT ST T LT

Tuwn asamalar dahlkir, Prglipanasyon ganeth betilkler,
pravatal ganotk wikiker, hematologlh mafigrswlar, organ we
cloku makh markez! Bl s ol hmot sunucsannde
irancplandasy o yapiaca alio ve venko sl ifefa yid palam
tetiebder harlg bu Ede ik alandga yar akn kodar birbir e
Tabai dedirdmae. Tibts endibasonlare baglh serwndaluplpr
depndn dginin bends Isteglng bagh olarak yapd o ioikider
ddnnmas SUT 2.4.4 452 maddesire bk,

On ginde b adet feturalendinl r, 1,043 61

Un ik Bir i;-,lel tagralandiril v, Galgian gerr fgenderin = |1 168,80
k& geninhotgelemn ad BelirtilmeEidir. ! ! :

a W03 .
LS -H ]
G551 fegl Tlme PCR
i v
S ansT Foreansiyanel [Zanger| D

G1LELLHN

Dizikerike, 1 ra.aksees=

Ikia,-:lahrau:t.‘alur.:landlrllr.mlh'u germad |
Eclimimeldir GEO0RED, GI00%5], 5110408, GLODA-D, Gacid, SgaAn
GL00430, GLELAAN GIDL3A0, 5 010, GIO1EED. GLO1R70 ik
EirvkLe Fafuralarln Iruk

Knonuarsiyoral faangarg 1H
Inzle=me. 15 reakaipon

G 1003490

fiaru sl ME imilarmee, 1 an

3 1C0A0H

Yen Nes i PMNA Dizleme Faneli, 2-4

Gen

1k meca bir 2d=l Auraledodif, Caleal3n genlarin adh
belamibnpl de. GLIH-ETO, 5 00290, GO0, S 1M1 G1MWIaZ,
GLHIU. SIOLEME G101690 GLCNEEQ, G 10155, QL0187 e
hirikle Facuralandmimaz

1.541.28

11; #rpdd Eir @1 Facurakndinhie, Tano ve galiilan gepin 4
bekrbdm=idr 1er gemigin dmiicde bir sdet Facumlandirnr, 9.0
b ibeksitlor fiewnealk “eakahlar altinda yer alan dyder iglpin
bocEarmda behrblen gepiure ait veni nesli G dizligma diginda | 3,4496.44
ol shbgmcla lg:alangonle, GLED3T0, FLOT5EK], 10,
100410, G100 A 31 K0, S104330, GAQiE4d, G 101880,
G I IRSA SI0TRA da birkkbe 1abaralander imaz.

Al apdy b adet faduralandirike. T ve galigikes genderin ad
T hrhimengr. Har gen igin demigrde bir 3de1 Fagpmlandirdir,
S 0000 E]03410, 51334920, STNMED Yenl Mesil [ha Dk me
slamrtarinden harhiangi bive (ahjimEeda 2pm hasasghn bay
baw.rta by glemler iekar faturs eclamez, O, FAglohober
Caratih Tethikler alhrds yer alan digar ilam icd@anda bahrhlen
@anlers Al yanl nasil DKo, dizilemes £z nds cats 1cidind 4
Faduralardulir, & DREFY GLMG3AG, GLEOAS0, = 100410,
GROCAD0, 5 L0020, o 101830, G101, GI01A50, GACIA0
GADLAI0 i btk Facuralardwdmar.

5.250.546

Gl0M10 |

Weri Mesil DN D zileme Paael, 515
Gan

Al gpla hir ada1 Facuralacdanlic. Tare ve calisian genléria ad,
Ediriimelidir. Har pen i 3masds bir adel fruralacdalr,
GRG0 G L0 10, = 1000, G LAJEE Yem kel (A Diclkerne
Islemlerm=d=n hurhpugikrialbibddinda apni hastalgn & ay T 0665
Lrsypuncad Laiglamer tebrar Fabom edilerer. %, Bkakeoiler
Genetk Tedkibler sFmda wee alan AiEar I5lam kodarinda belitilen
gEnkera il venl sl CRA dizikeme dipndd calipldigesle
faturalandirile. G040 70, < JISE), S1T0350, 510000,

\
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G1i00420, G1430, 510183, H1A18al, GLFEs0, GI01e60
101370 ke Eirldre “anietAlandirdmaz.
— M ayda bim aden Sanealzadindr. Tan e ahsilzn garlerin ad
bolertimelds, Har gan igin omirca bir adut Taturalandinhr,
LM, BLHIALD, 1004 3, 03450 Yeni Nesl| LR e Dwharme
krnkinder herhangn bin @halddbrde i hastaign & ay
500820 wanl Matd ORE Dinleras Parali, 16-90 | boyoancs b iglemler fek-ar falura -:Idilnrr-;-:.":l.l.'. Molekaler 10.718.74
5en Geneik Teaklsler albneda v=r alan diker idem kedarinda bEICIED
Lervere ot werd nesdl PHAOdiikeme dignda calgddiganda
lavg-glandird . G113, 5130260, GLHFSD, BXHOD, G100410,
L1002, F1OLEED, GI01RA0, G101 B5, 31N LAED, G IDATOIe
nidik1a lacuraandiriimaz.
2lnayda b r =dsi tazuralandinhr. Tam ve cabydan genleim 3
sphrbimeaicir, Hes gen iin orddke b ader lararaandinir.
| DR, o5 LOTHE IO Gk 0, 03 TOP0A ST oo eS| CMA L T e
ifemderinden herhang) bari guliyikdsdingls wym hasky icin € ay
5100430 Yen I..lesnl DA Reileme Pancll, 41 bopmce by idernbi (ebear fanata adllm:r.e:r_ B, F-I'n:ih'l.l.llEr- 14,321 44
=on e el GarwHrk Tatkik ke athnda wer alan diker islem kodlarsida helatign
penlers il peni eyl Do dizlene Dijinda @hpHEnIa
facnralredinhir. G L0, 3 1332290, G130 510000,
GIlfa1l GEIC GLCidld, Gids 0, SI01BED, GLIL3ED,
GLOLETOle brlikte faluralanciniimaz.
T am ayda bir ader latamlanaimily. Tam ve cdbplan geoin
helitinelidic Her gacticie Geuiinde hir 28et tcuAlandinr. 4.0
G g0 KILFR tlalzhilar Genetk Tetkiblar atinda yer alan dikza l3lein £,.374,34
kadlinda belntiben gerere gl LA deginda aljildigirda
lacuralanarili-
FALFS, Allesel Hon-l*alipors
X 121 {HME A
1L RElGHEEt . SRIEET AMBlizt§ L D tar gk ) Lot gharelaly i,40d.E4
IRWILHT. higH 2 gem delesypn
o plikasyont
GLO460(  miLPA, BRCAL Omimdte kir adb= Lafuralirdulir, (150484 |
GL00451|  MLPA, BRCAZ Amurde bir ags4 Rturssandmir, iz,suﬂ Bt |
[G1D0dEE|  mMuPe, OFTR rmniede bir adag fmryralangnhe 1,30 84
G120070 | BLPA, CBAT CPRAPE2 geni i) Gl i ader fatacalandivile 350484 |
| TR {
HLHME [ mMLFA, TR 182 [WLFE - KAHI tmurde b adet faLoalandirils 3,504 44
Cenirde bivader dagalandinild. DRMDRMDIGIN Ew batuk
3170850 RLFPA, DD fanura@ndinhic. Murasyon bulunmas) 9awnce nedld igin 4ym i, 50154
hasbkhklniliskli A nulaklilar reckabler Jaturaandnlmaz
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. il skikwlir iAn Tiirnrirupik bolgzl=alr =onuc raporurda .
G1013id | RAOD Fare! - | !
areli (10-20 Gen) belrmimest gerekl din. Fanclin kapaad s Benler fapsrila 3, 300 4%
[P T L
' Malekiler i 16 4pl3,q22) COFR- —
GA01220 L
MYH1Z Fizyen Transkript Anallzi Ayda b adet Fxtosalandirnr, 305,52
= § Caairge bir andul, Tatwalgmdirr, Gebsik suresinoe, ek
mAplchbler Karyotiplerre | SO0 '
L | ra wapdan her [etus igin bir adea fAturalandindir. 51002400 bidlba | 4,136.09 |

ci01230
| kacdarveya egoefor poeunnnglhte)

faturatandriimaz.
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i Peniicde i ader faloAlandinle. Gobaik saresrce, Jatkic
k | | K .
Sip1pgy| MOIekller Ranabpleme (SEUK v o Fabus gin bir et Faturdlandinhr. GIOLZ30 48 Eitlite | 4,571.75
nzer. vaya agdeder cozunarinkiet P

S191750 sl viller Teapslaksiaon Analli,

101 TOF3 [E28)-PEX] Ayda v adst [aturalandeihr, 3, [015.82

Mickekaler Translokasyonr: Aralizi,
G101z260 ) oid:11) AFFL |AFA]-KRITLA Bypda b adet labamlandinle. 315 32
(RALL, KRATZA)

hakkoler Tramstokasecn Analiti,

GIO127G | bB:2 14922, 0221 ALY IALMKL)-ETD Eypda B adat ‘arslandinic a05.02
[RUMXITL]

G101250 t|Elgglle::ql:ﬂf;rq?::?ﬂé?:i:LL:l?.::-:.'irlIplw fpda bar adet fauralzndinhie 3,005, 83

G112 tlg:::':::i‘;::L;r:_;';ﬁr;_t;;:::m meyeks Fir el Tty alarduhr, 3,005, 5%

Grapzpg | MMOleeuler Irandlakasyan Analln, Aya Lsir adel Fasun olanadvilir, 1,0, 4

U3;22) (34l 1.2 BOR-A 3. kAlx pZA0

aler T lak z Il
G10ixn Walakiler Trenslakasyor Ansliz, Ayda bir aces [atura andirihie 234,111

HE11:14] 4q14:93 7]
|

 Mizkekoler Translokasyen Anahal,

£ydabe ader fatumlandinl 1M5E2
| Gl b12i2l] (pLa22) TEL ARLL wia b ader {alamlandinlr, x
]
[ | WekCHr Translokacsyen Ana l
G11950 . . ' Byl by Adac lakam@landirl 3. 188.89
| 14 2b) ineae L
| - |
Fllebiikar Trars l\'.'h':.-ai-'r'lflr'l Araliki
501340 ' Ay b sdan falwalandindir, 10582
1115517 [q72;82]; PEAL-RARA berlf2s3 I
| Cvnbrde bir adat fakamlandirilie, Bukan ekeonlanr w2 naaldikla

tukopahsakkaridez Plus Serdramu

NPELIA Geai D2 | Aralizid ilulilendirdmig Tim rdrenik bélgehan g raperonda 4,444, 44

belirimes! geraklsdir.

G101350

|| (T . . . Ewarde kit adet fakamlandirihs, Batan ekzonlanr ve hastabikly
fdnkshaliszEiSHESETip 1 (ILOA Gegi ibskeilumli Ay S ndropik BiflgekerE Shlg caprnnds 3 445 a4

101360 .
Dz Anallii] benrmes| gerekidir,

. Amarce b zdet Faluralandirdr. Bolin skzoabun ve bazlalba
Mubcpolisakkarnlos T 2 [IE5 &
6101370 ubcplivabbarnloe T 2 (IESGEm | ilm s i inCnik blgeferin sonu; Fapoenda 2,405,448

Lrizi Analea) bS] gerek |du
hukopolsakkaridoz Tip 2 {GRS, | Omurda bir acet Faturabircniir. Butun ekaonsann ve hassalnla |
G101 353 | HGAMAT, Maall), #a3H Geni Q0L ighdenticllinig v g e IR1ET 0 SCiesg Tagarunda 5,.51.540
Analizi] ke jralmr2 gereMidir.
. . , Cmurde Lir 4det TaLuratandeilir 0Ll ekponlars e hastakkla |
| T
F1O14490 | Wukopolisakharidoz Tip 4 (GALKS, ilgkilandiribmly 10T Inl'crk bdgelerin sonus aponnds 5.1%2.595
GLEL Gem Dl AnglhT; Belislihiesi geraklidic
I:lrnigl-d;bi-l-u]]gl, Tplyglgmfirgln. Bl on ginlare vy hastaikla
Bk | H h )
clpiadn o .: E'I:IDI sekkancz Top G [ARSE Gen Iighllzndirdral; s smronik solgekeren sanue mpoounda 3,445 A4
1zn Al blivilmesi herpkladic
| . e fimarde b adel faieraladifile. Botan RBARIErE «F acraikl
Mlnkopnlisykkand hip & ] kI
L1114 1’.'-| A |'""- polirkhandnr i £Eus w 1skilersdinimig tum icfronik bolpaienin oo rapsrumd2 3,445 14
nalisl. b InTiknesi gar skicar,
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Mukppalisakks ridae Tip 3 tinirde b adel Faduralandidie, Butun ekeenlann o haialula

G101420 | |Hivabiromidaz Eksedgi, H¥ALL Geni ki | ilndilendirime. Linn infranib BARSIER0 ANL; ra@aranda 1446.44

analia | ballmbmes g~ ekidr.

Glo143a

B ande b r ade facuraandinhr. BSR40, 125, IDUA, SpALREG,
GLLY, s, GUSA, HRSAAT, FWALT MeGLLL. 305H, WREDLR
penkerinin tamamin dw anahei yamlmahdir, Duin ekionlars e | 7 305 6%
ligaLalibla Hrghll2inlic e gipedegeonik bilpeiecn soaug
raporanda behblm=es gerekhidir.

Wikngollcakkarndo:,
rflandinimarmg {1am Panelp

Doomge b ace; Facura andaili. Bulun ekeenlart w2 hoatebkls

Miiskiler Qistred fanell [4] Genwe | dgkitarddivilmiy Lim ingnd bélgelern wnnug sapananda
4,375,
Slol4an pzeril bl Flirks] gersblidir. Paes In kapsadig ganier mparda 14,472.14)
Jebrhmesisr,
. Lo .. Cenurde hir adet fatamlandinde, Liddn eheslbon w hasaliki
101450 o Ml'mmm Kanjenind |CUCHL Gea Didi iligkilendiclimig fien audrnnlk hHIRE krin Lo p ApCrurda 544644
nahail Eefirbliness gkl
hymronik Disiofh [OWFE Geni CTG .
A101a60 Cymileda hir adat fabalandial: 1, 16&. &8
ir Ll0 Tekrar Zagisl &nallzl)
Emurde e adet Faberalandirir. Bukin el-:zmhrn:*t'- h:nal-ila
ilnkikagdirilmr, Clie inDigoib, BAlpElesin S M rapnrunda
F -
S LA o HIDDMH Jerdrcenu {FTPN11 Canl L2l hallimes! garaidkde. Hocran Soncromu Igin by ietk 3 L6 da
nalzi) [aturelanderilr, Plulazpum balomraz halinde haita gin g
hastaliki ligHli dider malckaler cetkber fanuralzndirdmaz.
A dide ar wdz1 Fanaralacdir lir, Bukur =kzomarin se bazaliddy 1
Megngn Sondramu PaneyRAopati | eekilendindm 3 tim intronik balelerin sy idpgrunda -
GIOILED Paneli {2%-40 pon| heletivani @araMidir. Panale hapsadigl peaker raporda 1C.209 M1
| belrt: e,
- | Omurde bir aced fatursanamiie Jutun ekeonlarin e hastaskls |
rErafibromanozls “ip L (NFL Gem DI
G 101450 anll it S liskJandtilinig [orn InTck Ddgekerin sanug @Eananda 1A45. a4
nalizil Eeadirtim =2« gerahlrdir
| — -]
- e Snurde bir adet fatamlandirlr. Badwn semonlapr ve lgsldikly
G.a1500 H;hr_"lﬁwan“lmu Tie 2 [NI2 Ceni Dii ilighileiniluiy Tiirh @#rc ik il g bfin aoanu g 1apocurda 3,445,449
| Anglizi) relirhimes grrakludir,
Gi01s10 HPML Geni Tadnakriitlerinds: Tie 4, O glingke bir =ded laturalasdindir 1,165,289

A, [ fWlsasyano Tespid

6101520

Bmarde b 2del Falurakaredirdir. Hutun skzomann v Paslalibda
| iizklierydinlir g ging inpegnik B3 EARCIN SN Taporunda 344644
beleti mest gerek idir.

Okdkakuiands altlnian Tip 2 ve Tip
LB {F'R 3=nl Di2l Anallzi)

G 101550

Antande by sdeL Facuralaedinlir, Bublr ekzonlain v bastalibay
ligkivrduilmag i intrgnib Bhlaelorln sinlog raporunda L L
tetrbimes gareMidir,

|

Oatesgenesis imperecta (00141,
COL1AZ G Did Anal e

Amurde bir b [atursdandmhir Butin ekzonlarm o hadtahibla

Cateageresis inpeMecta Pareli (248 |iliskdoarisilig 1G9 inl wonk iMgalprin sonug rAgarunda J
w],219.74
plaiEe 40 Ger) b=t eur gereklsdir. Farehin kapiadi§ genier regandd o.414
EdiTlaialiair.
= | — S —— Conurdg hlrauitmmlandlrllt Banun ekxanlarm we hastaoklz
Ckalnflamatugr Hastg hklgr Pane 11 5= | getendirsmi; siimirtrunik oulpgiein o, rapirgnda
.
EIn ey 15 Gen) ballrdisaes! gorekicer. Fanelin lapsidd genler mpoads Thi=EoEl
balimilsnelklir
T — A3ir Knnperatal Auzande b 26 FanusalandirLir. Butln #420nla0n ve 12sR0ke
G1n155D _— kil e Ol AFI i ngkilersdiclmg tume inkranib, balpalerin senpg 1 opor iy 4,446,449
INHAN T enni D21 Anallib e ik 5 garGHICiT.
GII-EE] | POGEE-COLIAL Firyono Anali " Uig #ya Eir adet Taturstaedii. Ledis,
-
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deginasing vdnelik

Freireplawaspon Genebk Tam

galanhficoafmedat sethlendirienly Geonebk Hesahklae
t=gerigndinne Korkzzinde ;aludmas kalinds caenir

GUT 2,9.9,1-3 inad deFing batiniz, Her bor dereme sin e ad=1
“muralandinhir. aghs dakarofarahndan yedkilemliiblg

4134578 POCIMA-FIFLLY Flzeong Aaal 3 Uy avda = adet Buralzadinhir. 1.ka%.He
G1lO1SE] PLE’[?FHA.PDGFHE GETIEr | Fiyuri 0 avgla Bir 3de1 Fturaladeilir IX-1-u: L
Bnalizi
. Amrurde bar »del Eluralandmilir Waldn akbdanlane «d hascalkla
GILL55L) "F'It_zl'lcghr? sendromu |5TELL) sizkikergliidy g thine incranik bodgelerin vonug caponenda 1446 44
Geni Di Andllei helvtimes gerekud e
Aimance bir #del fawralndeilie Gulin kool g hascihkl
E101591 PFIC Tip Paneh [WBCA4, AACELL, tigkaerdinlmig Linn inLranib hélgelerinsonug raportnda £ {57 5
4 ATROEE, NMA1HA, TIRZ hektimpsl gareHidir. Ponelm kapsadig genler sapoda ’ ’
| Sebrid e mzir,
FrerTpantasynn Geretik Tan 5UT 2.4.4.]- 2 maddesine be<iniz, [er bir densme in bir adae
1 land . HI A dnbu luk tatkkler doraide. Sadik -
[ Y1600 | Tetkiklen, kk hiicre veric si karoey atur Al AT 1ERETET A 57,050,546

23, 0%4.55

Aralicr]

/J}, fdos MWJK ‘f

G161 | Tetklkle 5, saglam t2cuk dagmazina Genetik HlasLahiklar Dakorkengicme Markazedr falipumas kaincke
winellk coenk,
| - Canitrda ol adat faturalandirhir. Butur skzeniann ee haslalibly |
GI0LET1 l‘l‘l':I'-EF Fulmoner Hiperans e i|I.H!I|EI'II:|irI-I'I'II::.':IJI'I'I ll1|!:||lik Balieerin sonH raHrunda T IG.G5
Paneli |5-15 Gen) belirdlmgsi perakledl', Punelin kapaadsgl gkl rapcrda
belitilmelidic
e Chninde B alel furalandr i, Bliclie akzanlann = analila ==
Prirren Silien Diskinezi Paneli (41 Gen | 15geadindm s tUmontronik bolgelenin somes; ragarunda -
o 14,322 00
G10iE1z ve Lzer! belirtbnuesi perekige. Panelan kapgad ek raporda “
baleti malsr.
Sinane b 2aet Facuralardmiir. 3utun ekeanlarm e hastadkls |
C1D kLT FTEM (arm iz Araliz ik eredinlmit Lum intronib, bSsgelerin sonug sagarnda 342149
he ol gare K Ldir.
—
| = . . 2in gunda bir ad«r faturdand rir Sadece prenatal gemedih
1.504 .BA
GICIESD|  OF PCR ke Aqvdpkeddi fndlizi et ikl i idenm,
Omurde bir 4ue Taturalind riln Bl ehpgnlare e hasiabkla
. . digkdengelliif 1Gm InLocnd@ bdlgelenn Lanug AEoo Ay
r - 10,213.74
GA134631 Fascpad Paneli [16-%0Gen) beirhlmes gereblidic Ssnebn kepaodids genle eaparda
Esdirmimedidir.
Crnirda biv adet fataralandiriee. BLadn chzoqbnn ve qasLalibly |
Gldisdd R=T Geni Oiz Aralizi ibgailendiriimiy 2um mdremk aplpubrin 2o Gaporws 14d6.c4
Ealirdimasl gerckisdir.
Bhmuarde s adet Exhumlandirdir. Dutun skzonlann v beilalibla
Hetingtrs Figmentaza Faneli (41 Gen ilykile-plindin® Gie ingegnik balgeniln scndg raporunda
- 4321
FeLCHIEG0 we Lo il belimiinesl gerckkds, Panelin sapzad th g=alerraperda 3220
halamibnalide,
. o Pk Bir pdin r.llul';llr'rdn'dlr. BUtUn akzonlanin v hasialiba
RETT Fgrd AELD |
C101ESD :E . sendrarru (MELTE G D rIsklandirlmig tum nkranib Bt elerin sonws raparumla LN
£nalizly hekerdsRsl garek Idir.
Oinedrd e Bir 2801 Facucalardelic. Ebtua akzontarnn we hastabbla
. Spineserebells r atghs Farel (41 Gien | siskeencsiimig lum intonis LS gelgrin song] ragaoinda
P ~
LT e Gizeri] b imdInieyi gailidir, Paneln kapsadigl genker raporda el
ko irblred ofir,
spnoserebellar Arak:l Tigp -5 1ATIML
G106 | lle ATANE gras Ucla Tekrar Saps Cmurde bir adek Taturalandrile 2.0%2 30
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Srargarct Hasea g (ABCAN, ELOVLA,

Orrancke b e aden Fadwalasdir ir. Bukur. ekzonlarm sz haatebkl

510155 . i IE5kIkrdinimis tum infronik Balaelerin §eme, raponsntda 515154
PROMIL Siem Dz Analin} T ———
| Amurne bir sdol Flgrokiaginhir. Ahkiin ckannlann wa hacka ikl
. . . iljkIandiflmis cum Intronik baRelerin ion; apoeunda _
GLOLEARL | Sirfakblan Oelekli Pareli(5-15 Ger| belrtArreyi grreblidie. Pangle hapsadign paler raparda 1% ES
belrbdmeldr.
| e @imoae bir ade fRwraandinhr. Butbor =keonlomn e hastatklz
101700 ra-.-_-Sa-:hs Hastah g [HEXE Geni Diz skercdvilmis b introuik bagelerin Same; MESLAdS 1.046.42
Az 1] hewEImesl parekiir.
; —— Chrulirda hiv ana: Rrurs ancelie ELkan ekranlanr we haslsikl
H +THH
R TR T Tirgd '_:'m":'n Mirenct {THAY Gieni gk lendinilmls 1o ok LG geks e s0n rapiounds 1,ad6.44
Tha Aane) Lellrmilniesi ge redlidir,
. : Evniirma NIr Adac faturalandiriie, TeEuk &0 az kakics 15411, N
1,168.89
el Treg i RiialalRrdr=i RITHEH, F3 Aolasgendarg ail apallileri kapsar.
Trombopasetin Resepedr b PL .
G17.7%] \ B3 ke ade Rcoralandair 1,164.8%
WS 154/K G Analia e '
T . EBrnurde: al- sdet dabamalandirdr, Bulin abzorliop -E-H‘.JMIH-:I
G111 7dad D-'I:L;bnrl?-:.klurn: L1~ Genleri ilkilendindmr, ke ) opik BEleAErin WL ranaranda 5, 15256
i Analiti ballimRE| gera ki
[ (remrge Bi- sdet talwmlandichr. Bulun skzonbrn = Fasiaibla
GLULTSD | T W dcwandi] Genearne Dicllere tnpsikendimme bureonronik bilgserin s capgrnna 13 198,23
belllimes] gerekde |
| Anepogde by wdel Faturalardic ir. Bukun 2kzenlarin we haszalibly I
Laun OT Serdromie Panell (1640 hiskikeredinlm s tumr intronik Bolaelerin aenes rapenunda
o 4
GLR1TS0 g beleli mei gerablidie. Panale kapeadi§l paa ke raparda RIS
JerixeeE 2.
. . . . s dmurde bir acked Rkurzhedrilir Bokin ekeonlarey e hasiaikla i
G1I1770 5 vun Hrapel <intau [VHL Geni Citi ilisk Tendiflioig v InFocaroh hedgalann eonug RAEoUda 3. dag.dy
nializly Eslirtlmre= ger=ihidir.
GLOI7E] W ar s C s i e ! Civalirde hir adac fakaratand rilr 1,168 Ra
|WEQRCL, CYPAF2, GECE, TFFICA]
. . A Emnurde olr adet fakamlandiris, B on ghmoalon ge S3alalikl
G101790 lh.l|.5|:||'| hastal g1 (ATFTE Gani Dicl ilmkilemlin Buiir, Giimn @1rcnik adlpeieAL sonug raporunda 3,445.44
Analizi] behirdimes gerekldn.
GI01EI0 |  WTL Ekdprewyan £nal ri el hir aeet [alurdancielir, 182688 |
E101E10 v kromerom Mikrodelesyon Tesh I Omoante br adet Febmalendiror, 142230 .

K. Demoa Calismas

ihale komisyvony geredli pérdigli takdirde istekliden demonstrasyoen calismas talep

adecektr. Bu {absina siracnda dogacak tim giderler istekli tarshndan karsilanacaknr.

Cemc caliymas sirasinda asagrdaki rnekler pikleniclye lutanak kavghi teslinn e dilecek ve

paligralar sonras ekie edilrcek veriler DEGEDEM Tiobi Genetik vzmanlarinca agagidaki
pararmetee e e gdee gederlendril ecektr.

Bey adet Tim Ekzom Ditileme Orroegi

i. Elde edilen torm ekzom dizilems sanuacglan belirtlern ferobplk  bulgular e
degearlendirilmeli ve SNP/CHY varvantianme kaclayacak gekilde klinik raporolarak

sunulmalidis.
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ii. Her bir hastaigin olde edilen ved, kitte hedelenan bélkzelerin tamamim baz baginag
en ar 20x coverage ile %3Bden fazla weva S0 coverage ik %O03'ten fagla
kapsamalhdir,

4. Bes adet Hadelli Tek Gen Bizilame Grregi

i. Bélirn tarafindan belirlerecek olan 5 adet gen panel harlei tek gen alarak yeni nesil
dizileme yontemi ile galiplacak vo klivak rapor e sunulacakhr,

il. dynca dizileme sonucunda elde edilen veri FASTO, WVCF ve BAM formatinda
sunulmalidir.

&, g adet i lkredlzin Grnegi

i Belirlenecek df OMA'dan elde edilen mikrodizn sonuclan helirtilen tanotipik

tulgular ile defedendirflmeli ve klinik mpor glarak sunulmalidir.
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