UV GEKA

Ulusal Molekiiler Genetik

Kalite Giivencesi Agi

17.11 2008

Sayin UMGEKA — 2008 Katilimcilari,

Ailevi Akdeniz Atesi, Vendéz Tromboz Paneli, Kistik Fibrozis ve KML (brcabl,p210) igin
yuruttlen kalite givencesi galismasi sonuclanmistir. UMGEKA 2008’e katilan laboratuvar
sayisi 12 dir.12 laboratuvarin 8'ine KF, 7’sine FMF, 3’ine SMA, Q'una VTP ve 7’sine KML
genetik testi icin drnek gonderilmistir. Koordinasyon kurulunun degerlendirme sonuglari ve
puanlar ektedir.

UMGEKA-2008’e katildiginiz igin tesekklr eder, ¢alismalarinizda basarilar dileriz.

Saygilarimizla,

Prof.Dr. Engin Yilmaz



Ailevi Akdeniz Atesi

Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA) - 2008
Raporlarinin Degerlendirilmesi
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* Laboratuvarinizda uyguladiginiz genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile

mutant allelerin tesbit ylizdesi.



Ulusal Molekiuler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA) - 2008
Ailevi Akdeniz Atesi

Genotip Sonuglarinin Degerlendirilmesi

Vaka 1 Vaka 2 Vaka 3
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0 :Yanlis tanimlanmis allel
1 :Dogru tanimlanmis allel.
X : Bu mutasyon laboratuvarda taranmiyor.

Her allel 1 (bir) puan olarak degerlendirilmistir (Toplam 7 puan).
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Veno6z Tromboz Paneli

Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA)- 2008
Raporlarinin Degerlendirilmesi

: Raporda bulunuyor ve dogru

+

: Raporda bulunmuyor

X : Rapor génderiimemis

Raporda bulunmasi gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan degerindedir (Toplam 15 puan).
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Ulusal Molekiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA) - 2008

Veno6z Tromboz Paneli

Genotip Sonuglarinin Degerlendirilmesi

0 :Yanlis tanimlanmis allel.
1 : Dogru tanimlanmis allel.

Her allel 1 (bir) puan degerindedir (Toplam 12 puan).

Vaka 1 Vaka 2 Vaka 3 Vaka 4 Vaka 5 Vaka 6
FVL08-1 FVL08-2 PRTO08-1 PRTO08-2 MTHFRO08 -1 MTHFRO08-2
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08-001 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-005 X X 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 10
08-007 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-008 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-009 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-010 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-011 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12
08-012 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 12




Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Gluivencesi Agi (UMGEKA)- 2008

Kistik Fibrozis

Raporlarinin Degerlendirilmesi

+

: Raporda bulunuyor ve dogru

: Raporda bulunmuyor

X : Rapor génderilmemis

Raporda bulunmasi gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan degerindedir (Toplam 17 puan).
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08-012 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 14

* Laboratuvarinizda uyguladiginiz genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile

mutant allelerin tesbit ylzdesi.




Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA)- 2008
Kistik Fibrozis

Genotip Sonugclarinin Degerlendirilmesi

Vaka 1 Vaka 2 Vaka 3
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08-001 X 1 0 X 1 1 3
08-003 1 X 1 1 1 1 5
08-004
08-007 1 X 1 1 1 1 5
08-008 X X X X 1 X 1
08-009 1 X 1 1 1 1 5
08-011 1 1 0 1 1 X 4
08-012 1 X 1 1 1 1 4

0 :Yanhs tanimlanmis allel
1 :Dogru tanimlanmis allel.
X : Bu mutasyon laboratuvarda taranmiyor.

Her allel 1 (bir) puan olarak degerlendirilmistir (Toplam 6 puan).



Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Guvencesi Agi (UMGEKA) - 2008

Raporlarinin Degerlendirilmesi

Spinal Miskiiler Atrofi

+

: Raporda bulunuyor ve dogru

: Raporda bulunmuyor

X : Rapor génderiimemis

Raporda bulunmasi gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan

degerindedir (Toplam 17 puan).
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* Laboratuvarinizda uyguladiginiz genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile
mutant allelerin tesbit ylzdesi.




Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA)- 2008

Spinal Muskiiler Atrofi
Genotip Sonuglarinin Degerlendirilmesi

Vaka 1 Vaka 2 Vaka 3
SMA08-1 SMA08-2 | SMAO08-3

Laboratuvar
Kodu
Ekzon 7 +
Ekzon 8 -
Ekzon 7 -
Ekzon 8 -
Ekzon 7
Ekzon 8
Puan
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08-007




Raporlarinin Degerlendirilmesi

Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA)- 2008
Kronik Miyeloid Lésemi / becrabl-p210

: Raporda bulunuyor ve dogru

+

: Raporda bulunmuyor

X : Rapor génderiimemis

Raporda bulunmasi gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan degerindedir (Toplam 14 puan).
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Ulusal Molekiiler Genetik Kalite Glivencesi Agi (UMGEKA)- 2008
Kronik Miyeloid Losemi / becrabl-p210

Genotip Sonuglarinin Degerlendirilmesi

0 :Yanlis tanimlanmis
1 :Dogru tanimlanmis

x : Ornekler analiz edilememis
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