Nadir Genetik Hastaliklar Paneli Hizmet Teknik Sartnamesi
TEKNIK OZELLIKLER

1. Thale konusu isin kapsam : Saglik uygulama tebligi (SUT) EK-2B hizmet bag hizmet puan listesi esas
alinmak suretiyle toplam hizmet puani 2.873.517 tiir. {hale konusu is kapsaminda yapilacak olan tetkik
tirll ve puan miktarlar asagida gosteritmistir. Toplam hizmet puan: Uzerinden asagida belirtilen SUT
kodlart arasinda dontistim yapilabileccktir. Bu thale 12 ay siiresinde tamamlanmahdir,

2. Thtiyag dogrultusunda asafnda belirtilen SUT kodlart arasinda doniistim yapilabilmelidir,

Sut kodu Tetkik adr Sut islem puam
908,713 DNA dizi analizi -5 ¢ift 303.54
908.717 DNA dizi analizi 21 ve (zen ¢ift }.854,97

2-Genel Hususlar

fhale, hasta bagina hizmet alinn seklinde yapilacakur, Klinikierden gelen talep dogrultusunda “tiim genom
dizileme" eklenebilmeli ve firma bununla ilgili gerekli tasarum ve kit saglama konusunda desteding sunmal
ve bu hizmetler meveut hizmet puanindan diisiilebilmelidir. Thale sonucuna gére T1ibbi Genetik Anabilim
Dalina hizmet verecek kurum asagidaki hususlar karsilamalidir:

1. Kurum tarafindan verilecek hizmet asagidaki hastalik/hastalik panellerini igermelidir:
e Entelektiie] yetersizlik
e Lpileps
¢  Mikrosefali

¢ Otizm
¢  Ndorogenetik hastaliklar
o (Coklu konjenital ancmaliler

e Iskelet ve bag dokusu hastahklar
e Kalitsal endokrin hastatiklar

o Cinsiyet gelisim anomaliler

* Retinits pigmentoza

2. Verilecek olan ekzom analiz hizmeti 20.000 gen iizerinde sekanslama vapip, “Tum Ekzam
Sekanslama™ prensibine dayamuahdir,
3. Verileeek olan hizmetle ileri nesil dizileme yantemi ile SNP, inDel, SV ¢alismalarn, popiilasyon evrim

analizi, tlr tammlama, nokia mutasyon  tespiti (mutant-wild),linkage haritalamasi, farkls bireyler
arasindaki varyasyoniarin analiz edilerek genetik varyasyon paterni yapiabilmelidir,

4. Verilecek olan hizmet ile, fastaQ. vel verilerinin yam sira, istenildi@i takdirde klinik rapor da

sunulabilmelidiv,

Verilecek olan ekzom hizmetinde UTR bolgelert de hedel bdlue dizileme i¢erisinde almabidir,

6. Verilecek olan hizmet, tedarik slircsini minimum tutabilinek, ortaya ¢ikacak datamin giivenilirligs ve
kalitesini ytikseftmek i¢in en son tcknoloji sistemlerde (llumina [HiScq X. BGISEQ-500 v.b)
yapimalidir, '
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Tum Ekzom Sekanslama hizmetinde kullandacak olan ~"Exome Caplure Kit™" en az 55 milyan bazlik
hedef bolgeyi kesebilmelidir,

Istek dogruitusunda DNA nanoball teknolojisi de kutlanilarak analiz vapilabilmelidir,

Ekzom dizileme hizmeti an az >80% Q30 kalitesinde olmahdtr.

Sekans kalite standartt en az 100X derinlik otmalidir ve minimum 12Gb ham veri elde edilebilmelidir.
Sonug datalar: istenildiginde FASTQ. BAM. VCF. xls, .png. formatlarinda verilebilmelidir.

Hizmet isini yiiklenecek olan firma gerektiginde datalann ve bivolojik metaryellerin hizh veyva yeniden
incelenmesi igin Tlrkive'de yerlesik. “Genetik Hastaliklar Tant Merkezi™ ruhsating sahip  bir
laboratuvaria ¢alismahdir,

Standart biyoinformatik analiz; SNP Validasyonu ve Karsilastirmasi, SNP Islevselligi ve Konservasyon
Tahmini, SNP Istatistikleri -her fonksiyonel element icin, InDel Arama ve Bilgi Notu. InDel
Validasyonu ve Karsitastirmasi. InDet [statistikleri -her fonksiyonel element icin ham veri kontrolt, veri
hizalama, veri dretimi istatislikleri. varvant bulma. Hltrelendirme. éncetendirme asamalarint icermelidir.

CYikleniel firma gerckli olmast durumda teri dizey veva Szellestirilmis biyoinformatik analizi

yapilabilmelidir.

. Biyoinformatik analizde kullanilacak olan yazﬂnﬂ/y‘&lleHﬂlﬁl‘ Tibbi Genelik Arabitim Dali'ndaki

bilgisayarlara kurulmahdir.

Tedarikei firma nakliye Hgili bitiin masrallar karsilamahdir.

Testler 1071u gruplar halinde DNA geklinde génderitecektir,

DNA almu ve sonuglarin boliime iletitmest ilgih firma tarafindan vapilacakur,

. Analiz sonuglart, tedarikei [irma taralindan en fazla 60 gilin igerisinde dijital medya seklinde “kisisel

verilerin korunma kanununu™ ihlal etmeyecek bir sekilde bolitme sunulmalidir,

. Bolimtn uygun gorecefi exom analiz program: (fastq ham verisi islenme, fastq-bam dosyasina

gevrilme, vef dosyasi otusturma. vef dosyalarmdan anotasyon olusturma. varyant Gnceliklendirme...)
sistem ile birlikte sunulmahdir.

CSonuglarm Sanger dizi analizi tle dogrulanmas: icin gerekli tim malzemeler (DNA izelasyon kiti. PCR

sarf malzemest, Big dye. sekans puritikasyon kiti. kapiller. 961k plate. pipet uew ilgili sart malzemesi
v.h.) hizmeti yiiklenen firma tarafindan saglanacaktir.




