
 
 
  

 
Ulusal Moleküler Genetik  

Kalite Güvencesi Ağı 

 

17.11 2008 

 

Sayın UMGEKA – 2008 Katılımcıları, 

 

 

Ailevi Akdeniz Ateşi, Venöz Tromboz Paneli, Kistik Fibrozis ve KML (brcabl,p210) için 

yürütülen kalite güvencesi çalışması sonuçlanmıştır. UMGEKA 2008’e katılan laboratuvar 

sayısı 12 dir.12 laboratuvarın 8’ine KF, 7’sine FMF, 3’üne SMA, 9’una VTP ve 7’sine KML 

genetik testi için örnek gönderilmiştir. Koordinasyon kurulunun değerlendirme sonuçları ve 

puanlar ektedir. 

UMGEKA-2008’e katıldığınız için teşekkür eder, çalışmalarınızda başarılar dileriz.  

 

Saygılarımızla, 

 

 

 

Prof.Dr. Engin Yılmaz      

 
 
 



 
 
 

Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA) - 2008 
 

  Ailevi Akdeniz Ateşi  
 

Raporlarının Değerlendirilmesi 
 
 
 
 
 
 
 

 
 
 

 

 

 

* Laboratuvarınızda uyguladığınız genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile   
  mutant allelerin tesbit yüzdesi. 
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08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 17 

08-004 1 1 1 1 1 0 1 0 1 0 0 1 1 0 0 0 1 10 

08-005 1 0 0 0 0 0 1 1 1 0 0 1 1 0 1 0 0 7 

08-007 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 14 

08-009 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 0 1 0 13 

08-011 1 1 1 1 1 0 1 1 1 1 1 0 1 0 1 1 1 14 

08-012 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 14 

                   

+   : Raporda bulunuyor ve doğru 

-    : Raporda bulunmuyor 

X   : Rapor gönderilmemiş 

Raporda bulunması gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan  değerindedir (Toplam 17 puan). 



 

Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA) - 2008 
Ailevi Akdeniz Ateşi 

Genotip Sonuçlarının Değerlendirilmesi 
 

                

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

  

0     : Yanlış tanımlanmış allel  

1     : Doğru tanımlanmış allel.     

X     : Bu mutasyon laboratuvarda taranmıyor. 

Her allel 1 (bir)  puan olarak değerlendirilmiştir (Toplam 7 puan). 
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08-003 0 1 1 1 1 1 1 6 

08-004 1 x 1 1 1 1 1 6 

08-005 0 x 1 1 1 1 1 5 

08-007 1 1 1 1 1 1 1 7 

08-009 1 1 1 1 1 1 1 7 

08-011 1 1 1 1 1 1 1 7 

08-012 1 1 1 1 1 1 1 7 

  Vaka 1                     Vaka 2             Vaka 3      

 AAA08-1                  AAA08-2        AAA08-3 



Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 
Venöz Tromboz Paneli 

Raporlarının Değerlendirilmesi 
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08-001 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 1 1 1 0 0 4 
08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 15 
08-005 1 0 0 0 0 0 1 1 1 0 0 1 1 0 0 6 
08-007 1 1 1 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 0 1 13 
08-008 1 1 0 1 1 0 1 1 1 1 1 1 0 0 0 10 
08-009 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 1 13 
08-010 1 0 0 0 0 0 1 1 1 1 1 1 0 0 1 8 
08-011 1 1 1 1 1 0 1 0 1 1 0 1 0 0 1 10 
08-012 1 1 1 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 0 1 13 

                 

+   : Raporda bulunuyor ve doğru 

-    : Raporda bulunmuyor 

X   : Rapor gönderilmemiş 

Raporda bulunması gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan değerindedir (Toplam 15 puan). 



Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA) - 2008 
Venöz Tromboz Paneli 

Genotip Sonuçlarının Değerlendirilmesi 

 
                

0   : Yanlış tanımlanmış allel.    

1   : Doğru tanımlanmış allel.   

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

              

  Vaka 1           Vaka 2     Vaka 3           Vaka 4              Vaka 5           Vaka 6            

 FVL08-1          FVL08-2            PRT08-1          PRT08-2       MTHFR08 -1    MTHFR08-2 



 
 
 

Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 
  

 Kistik Fibrozis  
 

Raporlarının Değerlendirilmesi 
 
 
 
 
 
 
 
 

 
 

* Laboratuvarınızda uyguladığınız genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile  
  mutant allelerin tesbit yüzdesi. 
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08-001 0 0 0 0 0 0 1 0 0 0 0 1 1 0 1 0 0 4 

08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 1 1 16 

08-004 x x x x x x x x x x x x x x x x x x 

08-007 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 14 

08-008 1 1 0 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 0 0 0 0 11 

08-009 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 0 1 1 14 

08-011 1 1 1 1 1 0 1 0 1 1 1 0 1 0 1 0 1 12 

08-012 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 14 

+   : Raporda bulunuyor ve doğru 

-    : Raporda bulunmuyor 

X   : Rapor gönderilmemiş 

Raporda bulunması gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan  değerindedir (Toplam 17 puan). 



 

 

Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 
Kistik Fibrozis 

Genotip Sonuçlarının Değerlendirilmesi 

 
                

 
 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

       

 

0 : Yanlış tanımlanmış allel  

1 : Doğru tanımlanmış allel.      

X     : Bu mutasyon laboratuvarda taranmıyor. 

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

  Vaka 1              Vaka 2          Vaka 3     

  KF08-1             KF08-2          KF08-3    



 

Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA) - 2008 
  

 Spinal Müsküler Atrofi  
 

Raporlarının Değerlendirilmesi 
 
 
 
 
 
 

 
 
 
 
* Laboratuvarınızda uyguladığınız genetik test ( analiz edilebilen mutasyonlar) ile  
  mutant allelerin tesbit yüzdesi. 
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08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 17 

08-004 1 1 1 1 1 0 1 1 1 0 0 1 1 0 0 1 1 12 

08-007 1 1 1 0 1 0 1 1 1 1 1 1 1 0 1 0 1 13 

+   : Raporda bulunuyor ve doğru 

-    : Raporda bulunmuyor 

X   : Rapor gönderilmemiş 

Raporda bulunması gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan  değerindedir (Toplam 17 puan). 



Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 

Spinal Müsküler Atrofi  
Genotip Sonuçlarının Değerlendirilmesi 
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08-003 1 1 1 1 1 1 6 

08-004 1 1 1 1 1 1 6 

08-007 1 1 1 1 1 1 6 

  Vaka 1              Vaka 2          Vaka 3     

  SMA08-1         SMA08-2     SMA08-3    



Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 
Kronik Miyeloid Lösemi / bcrabl-p210 

Raporlarının Değerlendirilmesi 
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08-001 0 0 0 0 0 0 1 0 0 1 1 1 0 0 4 
08-002 x x x x x x x x x x x x x x x 
08-003 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 14 
08-004 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 1 14 
08-006 x x x x x x x x x x x x x x x 
08-009 1 1 0 1 1 1 1 1 1 1 1 0 1 1 12 
08-012 x x x x x x x x x x x x x x x 

+   : Raporda bulunuyor ve doğru 

-    : Raporda bulunmuyor 

X   : Rapor gönderilmemiş 

Raporda bulunması gereken bilgilerin her biri 1 (bir) puan değerindedir (Toplam 14 puan). 



Ulusal Moleküler Genetik Kalite Güvencesi Ağı (UMGEKA)- 2008 
Kronik Miyeloid Lösemi / bcrabl-p210 

Genotip Sonuçlarının Değerlendirilmesi 
 

                

0   : Yanlış tanımlanmış    

1   : Doğru tanımlanmış  

x  : Örnekler analiz edilememiş  
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08-001 x x  

08-002    

08-003 1 1 2 

08-004 1 1 2 

08-006    

08-009 1 1 2 

08-012 x x  


