GAZI UNIVERSITESI SAGLIK ARASTIRMA VE
UYGULAMA MERKEZi
TIBBI GENETiIK ANABILiM DALI

NADIR GENETiK HASTALIKLAR PANELI
HIZMET TEKNiK SARTNAMESI

1. Ihale konusu isin kapsamu:

Saglik uygulama tebligi (SUT) EK-2B hizmet basi hizmet puan listesi esas alinmak
suretiyle toplam hizmet puani 35.000.000'dir. thale konusu is kapsaminda yapilacak

Toplam hizmet puani Uzerinden asagida belirtilen SUT kodlart arasinda doniisiim

ihtiyag dogrultusunda asagida belirtilen SUT kodlari arasinda déniisiim yapilabilmelidir.

°
olan tetkik tlirli ve puan miktarlari asagida gosterilmistir.
°
yapilabilecektir.
e Buihale 12 ay siiresinde tamamlanmalidir.
°
SUT Kodu Tetkik ad1
G100350 Real Time PCR
G100370 Konvansiyonel (Sanger) DNA Dizileme, 1 reaksiyon
G100380 l\m?v_answonel (Sanger) DNA Dizileme. 2-5
reaksiyon
G100390 Yeni Nesil DNA Dizileme, | Gen
G100400 Yeni Nesil DNA Dizileme Paneli, 2-4 Gen
G100410 Yeni Nesil DNA Dizileme Paneli, 3-15 Gen
G100420 Yeni Nesil DNA Dizileme Paneli, 16-40 Gen
G100430 Yeni Nesil DNA Dizileme Paneli, 41 Gen ve tizeri
G100440 MLPA
MLPA. Ailesel Non-Polipozis Kolorektal Kanser
G100441 Analizi (HNPCC) (MLH 1, MSH2 geni delesyon
duplikasyon)
G100450 MLPA, BRCAI
G100451 MLPA, BRCA2
G100460 MLPA, CFTR
G100470 MLPA, CMT (PMP22 geni igin)
G100480 MLPA. CYP2TA2 (ML.PA - KAI)
G 100490 MLPA. DMD
T ~»-—) ~F P - alizi s ST
G100491 MLI\A. Mar fa.n'bcndlomu Analizi (FBNT geni
delesyon duplikasyon)
G100492 MLPA, No;o’quomatozrs Analizi (NF1 geni
delesyon duplikasyon)
G 100500 MLPA. SMA
DA _metilacy -1"'{ )\—' iede
100501 §4I,I A metilasyon spesifik, Beckwith Wiedeman
Sendromu
DA L H P crec Tl 1G/ A Prader Willi ve
G100502 MLPA-metilasy ?11 spesitik. PWS/AS (Prader Willi ve
Angelman Sendromu)
G100510 J—Alf'a_Rcduktaz Eksikligi (SRD5A2 Geni Dizi
Analizi)
ST ERe T8 (O P T A —
G100520 21 Il.1c1‘10k51la/_ Eksikligi (CYP21A2 Geni Dizi
Analizi)
G100530 ABL1 Geni T3151 Mutasyon Analizi
G 100540 ABLI1 Geni Dizi Analizi
G 100550 /\dm)}t):zm Deaminaz Eksikligi (ADA Geni Dizi
) Analizi) e e
G 100560 Agir Kombine immin Yetmezlik Paneli (16-40 Gen)
HTYSN o atrvrie Palinasie Kals 3 Cieni Divi
G100570 Ailesel Adenomatozis Polipozis Koli (APC Geni Dizi

Analizi)




Ailesel Meme/Over Kanseri (BRCAT ve BRCA2

,,___,?_](_)_(15_%9“_“_, Geni Dizi Analizi) R
G100590 j::;::;;g;)opluu Hastahgi (FGFR3-G380R Varyant
G100600 Alfa Talasemi (Delesyon Analizi)

G100610 Alfa Talasemi (HBA Geni Dizi Analizi)

G100620 //:::';llﬂilZi;\ljtlUlpSIn Eksikligi (SERPINAT Geni Dizi
G 100630 fG\Lll)](i)lll).iSzein/c\i::{)]?;;i)(COL4/-\A, COL4A3, COL4AS
G 100640 Ankilozan Spondilit (HLA-B27) )
G100650 QEZ:;z?)Cnle]nll (FGFR2 Geni Hedef Mutasyon
G100660 Aritmi Paneli (41 Gen ve tzeri)

G100670 Ataksi Telenjektazi (ATM Geni Dizi Analizi)

G 100680 Bardet-Bied! Sendromu Paneli (16-40 gen)

G 100690 Behget Hastaligs (HLA-BS1)

G 100700 Beta Talasemi (HBB Geni Dizi Analizi)

G100710 Biotinidaz Eksikligi (BTD Geni Dizi Analizi)
G100720 C-KIT (ekzon 9, 11, 13, 17) Mutasyon Analizi
G100730 CADASIL Hastahgt (NOTCH3 Geni Dizi Analizi)
G 100740 CALR (Calreticulin) Gen Mutasyon Analizi
G100750 Charcol-Marie-Tooth Hastahgi Paneli

G 100760 Cornelia de Lange Sendromu Paneli (2-4 gen)

B G100770 Colyak Hastahgs (HLA-DQ2, HLA-DQS8)

G100780 Diabetes Insipidus (AVP Geni Dizi Analizi)
G100790 glel;xicl&)gglslljéc:11\&);!;;?)1'01;611&12 Eksikligi (DPYD
G100791 Distoni Paneli (3-15 Gen)

G100800 Dravet Sendromu (SCNITA Geni Dizi Analizi)
G100810 Rll]l;:ii;niw)nc/Bcckel Muskiiler Distrofi (DMD Geni Dizi
G100820 Epidermolizis Biillosa Paneli (16-40 Gen)

G100821 Epilepsi Paneli (41 Gen ve {izeri)

G100822 Fankoni Anemi Paneli (16-40 Gen)

G 100830 |—:1l:l-\: Hastahgi (GLA Geni Dizi Analizi)

G 100840 Fenilketoniiri (PAH Geni Dizi Analizi)

G100850 ‘l/‘\(n;zll-lliizi)llwl\nll Kranivosinostozlar (FGFR2 Geni Dizi
G 100860 FGIFR3 {ligkili Iskelet Displazi (FGFR3)

G100870 FLT3 d835/1TD (TKD/ITD) Mutasyon Analizi
G100880 FLT3 d833/1TD (TKD/ITD) Mutasyon Yiikit Analizi
G 100890 i‘\ll\]/lall'igaslahgl (MEFYV geni) Hedef Boige/Mutasyon
G100900 FMF Hastahgt (MEFV geni Dizi Analizi)

I noile X (F Seni ~Uelii Tekrar S
G100910 ;\lélslilzi)k (FMR1 Geni CGG Uglii Tekrar Sayist
G100920 ls;l)c/,lc:lull\cltllll\zlla)ksxsx (FXN Geni GAA Uglii Tekrar
G100921 Glikojen Depo Hastalklart Paneli (16-40 Gen)
G100930 g:x/lll\x/n‘?hlj]c;qlal Dehidrogenaz Eksikligi (G6PD Geni
G 100940 GLUTT Eksikligi (SLC2A1 Geni Dizi Analizi)

7—~E;l_0~()-9_5_6—_ i —Hu;mlxlonmlo/ls (HFE Geni l')‘i'/,i Analizi) )
G100951 Hemofagositik Sendrom l"a.:eli (5—15 Gen)

A
Nibhi G

Dip.Na: 91.‘8“ 0.



G100960 Hemofili A (F8 Geni Dizi Analizi)

Hemolitik Uremik Sendromu (CIFH Geni Dizi

G100970 s
Analizi)

Glooogg | Hlerediter Spastik Parapicji 4 (SPG4 Geni Dizi
Analizi)

G100990 Flerediter Spastik Parapleji Paneli (41 Gen ve tzeri)
Huntington Hastahg (HTT geni CAG Uglii Tekrar

G101000 Sayist Analizi)

G101010 Hucrei Dist S‘erbest DNA'dan Somatik Mutasyon
Paneli, 1-4 Gen

G101020 H'L'ICI'C' [)ﬂl$|~Sq‘|'bcst DNA'dan Somatik Mutasyon
Paneli, 5-135 Gen

. Hiicre Dist Serbest DNA'dan Somatik Mutasyon

GIOI030 1} paneli, 16-40 Gen

G101040 Hiicre Dist Serbest DNA'dan Somatik Mutasyon

Paneli, 41 Gen ve lizeri
G101050 IDH! ve IDH2 Genleri Mutasyon Analizi
immunglobulin Agir Zincir Mutasyon ve

- G101060 Hipermutasyon Analizi (IGHV Geni)
G101070 JAK2 Geni Ekzon 12 Mutasyon Analizi
G101080 l/A\l\AZ Geni V61 7F Mutasyon Analizi
GI01090 | Kimerizm (Kemik iligi nakli sncesi donor)
G101100 Kimerizm (Kemik iligi nakli dncesi hasta)
GI01110 Kimerizm (Kemik iligi nakli sonrasi hasta)
G101120 Kistik Fibrozis (CFTR Geni Dizi Analizi)

Konjenital Amegakaryositik Trombositopeni (MPL

GIOT130 1 Geni Dizi Analizi)
GIO1131 Konjenital Miyasteni Paneli (16-40 Gen)
G101132 Konjenital Notropeni Paneli (5-15 Gen)
G101133 Konjenital Trombositopeni Paneli (16-40 Gen)
G101140 Li Fraumen Sendromu (TP53 Geni Dizi Analizi)
G101150 Lynch Sendromu Paneli (5-15 gen)
G101160 Marfan Sendromu (FBN1 Geni Dizi Analizi)
G101170 Maternal Kontaminasyon
G101180 MEN Tip 1 (MENT Geni Dizi Analizi)
G101190 MC.la‘lfl:()matlk Lokodistrofi (ARSA Geni Dizi
Analizi)
G101200 Mikrosatellit instabilite Testi
G101210 Minimal Rezidiiel Hastalik Analizi
GioI211 MODY Paneli (10-20 Gen)
G101220 'IV‘lioIek‘u.‘Ier inv 1.6’ .(pl3;(]22) CBFB-MYHI1 Fiizyon
~ Iranskript Analizi
G101230 MO]C_kl.I|C.l.'>1§’cll:v)’.0v[.|‘.)|\:l1'le (500K ya kadar veya
csdeger ¢oziindrlikte)
G101240 Mﬁe@I(il"Kal'yotlplenle (500K ve tizeri veya esdeger
cozuniirtukte)
< Molekiiler Translokasyon Analizi, t(1:19) TCF3
2
| G250 o aypBXi
. i Molekiler Translokasyon Analizi. t(4:11) AFFI
G101260 i A A
(AF4)-KMT2A (MLL:KMT2A)
6101270 Molekiler Translokasyon Analizi, 1(8;21)(q22:q22)
- AML1T (RUNXT)-ETO (RUNXITI)
G101280 Molekiiler Translokasyon Analizi, 1(9:22) (q34:q11.2)
Ve BCR-ABL Mber p190
ckitfer Translokasyon Analizi. 1(9:22 qil.2
G101290 Mg\)l;l ng Translokasyon Analizi. 1(9:22) (q34:q11.2) b
BCR-ABL Mber p210 Bra™
folekitler Translokasye alizi. 1(9:22) (a34:q11.2 0L
G101300 Molekitler Transtokasyon Analizi. (9:22) (q34:q11.2) U’RC.

. BCR-ABL Mbcr p230 ]
L G101310 Molckiiler Translokasyon Analizi, ((11:14) (q13:932)

Dip.No' 9190iHYss.




Molekiler Translokasyon Analizi. (12:21) (p12:q22)

G1ol1320 TEL-AMLI s
GLO1330 Molekiiler Translokasyon Analizi. ((14:18) (q32:¢421)
G101340 Molekiiler Translokasyon Analizi. 1(15:17) (q22:¢21)
PML-RARA ber1/2/3
G101350 M‘L’llfopollreql(l(ax'ldoz Plus Sendromu (VPS33A Geni
Dizi Analizi)
G101360 Mukopolisakkaridoz Tip 1 (IDUA Geni Dizi Analizi)
G101370 Mukopolisakkaridoz Tip 2 (IDS Geni Dizi Analizi)
G101380 Mukopolisakkaridoz Tip 3 (GNS. HGSNAT,
NAGLU. SGSH Geni Dizi Analizi)
G101390 M}ll;()pOll;%kﬂl‘ndOZ lip 4 (GALNS, GLB1 Geni
Dizi Analizi)
G101400 Mukopolisakkaridoz Tip 6 (ARSB Geni Dizi Analizi)
G101410 Mukopolisakkaridoz Tip 7 (GUSB Dizi Analizi)
G101420 Mukopoll:ﬁak'kar.ldvoz TIRQ (Hiyaliironidaz Eksikligi,
B HY AL Geni Dizi analizi)
G101430 Mukopolisakkaridaz. Simillandiriimanuis (Tim Panel)
Gl101440 Muskitler Distroti Paneli (41 Gen ve tizeri)
G101450 Myotoni Konjenita (CLCN! Geni Dizi Analizi)
afonile Dicirof: b3 s YT TTal NP
G101460 M)OlOl]lI\ Dlglloil (DMPK Geni CTG Ugla Tekrar
Sayist Analizi)
G101470 Noonan Sendromu (PTPNI1 Geni Dizi Analizi)
G101480 Pcc:]o)nan Sendromu Paneli/RASopati Paneli (16-40
G101490 Nmoﬁbmmalozis Tip | (NIF1 Geni Dizi Analizi)
G101500 Norofibromatozis Tip 2 (NF2 Geni Dizi Analizi)
< NPM! Geni Transkriptlerinde Tip A, B, D
G101510
Mutasyonu Tespiti
G101520 C?l\‘u'lok‘L}t’anOz /‘\Ibbmlzm Tip 1Ave Tip IB(TYR
Geni Dizi Anqlm)
G101530 O:s't_eogeng_sfs Imperfecta (COLIAL, COL1A2 Geni
Dizi Analizi)
G101540 Osteogenesis imperfecta Pancli (16-40 Gen)
G101341 Otoinflamatuar Hastaliklar Paneli (3-13 Gen)
B GVG 101550 (’?l()‘/:oh?z\.l Rcscjii‘l' Agir Konjenital Notropeni (FIAX |
Geni Dizi Analzi)
G1013560 PDGIB-COLIAT Fiizyonu Analizi
G101370 PDGFRA-FIP1LI Fiizyonu Analizi
G101580 PDGFRA-PDGFRB Genleri Fiizyonu Analizi
G101390 Peutz-Jeghers Sendromu (STK 1) Geni Dizi Analizi
o PIFIC Tip Paneli (ABCB4. ABCB 1L, ATP8BI.
GI01591 NRIH4, TIP2)
Preimplantasyon Genetik Tam Tetkikleri, kok hticre
G101600 L y .
vericisi kardes dogmasina yonelik
- Preimplantasyon Genetik Tani Tetkikleri, saglam
G101610 R o
- cocuk dogmasina yonelik
G1o1611 Primer Pulmoner Hipertansiyon Paneli (5-15 Gen)
;101612 Primer Silier Diskinezi Paneli (41 Gen ve tizeri)
G101620 PTEN Geni Dizi Analizi
G101630 QI PCR ile Anaploidi Analizi
G101631 Rasopati Paneli (16-40 Gen)
G101640 RET Geni Dizi Analizi
G101630 Retinitis Pigmentosa Paneli (41 Gen ve tizeri)
G1O1660 RETT Sendromu (MECP2 Geni Dizi Analizi)
G101670 Spinoserebellar Ataksi Paneli (41 Gen ve tizeri)




Spinoserebettar Ataksi Tip 1-8 (ATXNI ile ATXNS

G101680 arast Uglii Tekrar Sayis1 Analizi)
G101690 ?)liizig;l,?alﬂ?;lahgl (ABCAA4, ELOVLA4, PROMI Geni
G101691 Strfaktan Defekti Paneli (5-15 Gen)
G101700 Tay-Sachs Hastahigi (HEXA Geni Dizi Analizi)
G101710 Tiroid Hormon Direnci (THRB Geni Dizi Analizi)
Gi01720 Trombofili Paneli
G101730 Trombopoictin Reseptor MPL WS15L/K Gen Analizi
G101740 Tuberoskleroz (TSC1-TSC2 Genleri Dizi Analizi)
G101750 Tim Mitokondri Genomu Dizileme
G101760 Uzun QT Sendromu Paneli (16-40 gen)
G101770 Von Hippel Lindau (VHL Geni Dizi Analizi)
| f’ 101780 2?22?211]((5](});21(3\)(“1]) Direnct (VKORCI, CYP4F2,
G101790 Wilson hastahgi (ATP7B Geni Dizi Analizi)
G101800 WTT Ekspresyon Analizi
G101810 Y Kromozom Mikrodelesyon Testi
G101830 ?’tgeinNesil DNA Dizileme, somatik mutasyon analizi,
G 101840 :::1”]:/]1\]?131 %T:J;\ Dizileme Paneli, somatik mutasyon
G101850 (\m:l::/l:lu;jll ;)Elé\n Dizileme Pancli, somatik mutasyon
G101860 ;,nc-;i]];zli\fc]sg_zrl,)()Nét;ElZl]emc Paneli, somatik mutasyon
G101870 ;(IE}II/II\JLEI ggﬁel:)ééxelfime Paneli, somatik mutasyon
Gi01880 ALK Geni Flzyonlart Analizi
Gi01890 BRAF Geni (V600K-V600E) Mutasyon Analizi
G101891 BRAF Geni Dizi Analizi
G 101900 k(l:ill-li;txcm (T790M. G719A ve G719X) Mutasyonu
G101910 I:GFR Geni Dizi Analizi
G101920 ERBB2 Geni Amplifikasyon Analizi
GI101930 FGIFR2-FGRFR3 Geni Fuzyonlarn
G101940 FQFR.? Qeni G?7()C. 1224}?0 S249C, Y373C
Bolgeleri Mutasyon Analiz
(101941 IGH Klonalite Testi
GI01942 | IGK Klonalite Testi B
G101943 IGL Klonalite Testi
G101950 KRAS Mutasyon Analizi
G101951 KRAS Geni Dizi Analizi
G101952 NRAS Mutasyon Analizi
G1019353 NRAS Geni Dizi Analizi
101960 | NTRK L NTRK2 ve NTRK3 Genlerinin Tedavi ile
Higkili Oldugu Bilinen ve Yeni Fuzyonlarinm Tespiti
GI01970 | PIK3CA Geni Mutasyon Analizi
G101980 ROS1 Geni Fiizyonlar: Analizi

G101984

TERT Geni Dizi Analizi




2-Genel Hususlar

®

@

Ihale, hasta bagma hizmet alimi seklinde yapilacakur.

Asagidaki her test icin DNA/RNA’dan izolasyon hizmeti ilgili firma tarafindan yerinde
verilecektir. Bu nedenle DNA/RNA eldesi i¢in gerekli cihaz (izolasyon cihazi, otomatik
pipet) ve sarf malzemeleri (izolasyon kitleri, pipet uglari, mikrosantrifiij tiipleri gibi) bolime
getirilecektir.

ihale siirecinde kit ve kimyasallarin saklanmasi amaciyla gerektiginde -20 ve +4°C en az 2
adet buzdolabinmn kurulmasi istenecektir.

ihale sonucuna gore Tibbi Genetik Anabilim Dalina hizmet verecek firma asagidaki hususlar
karsilamalidir:

Verilecek hizmet asagidaki hastalik/hastalik panellerini
icermelidir:

Entelektiiel yetersizlik

Epilepsi

Mikrosefali

Otizm

Norogenetik hastaliklari

Coklu konjenital anomaliler
Iskelet ve bag dokusu hastaliklars
Kalitsal endokrin hastaliklar
Cinsiyet gelisim anomalileri
Retinitis pigmentoza

Non Invaziv Prenetal Test (NIPT)
Mitokondrial Genom Analizi

Hizmet isini yiiklenecek olan firma, 6698 no.lu kisisel verilerin korunmasi ve resmi
gazetede yayinlanan Bilgi ve lletisim Giivenligi Tedbirleri 30823 sayilt genelgesine
gore sekans hizmetini ve analizleri, Tiirkiye'de yerlesik bir laboratuvarda veya ihaleyi
alacak olan firmanin Anabilim Dali igine kuracag: cihaz ile yapmahidir. Sekanslar ve
analizler yurt icinde yapilacaktir. Ornek ve &rneklere ait datalar, yurt digina
ctkmayacaktir,

Yiiklenici firma, Sitogenetik ve Molekiiler Genetik alanlarinda “Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi™ ruhsatina sahip olmalidir.

6698 no.lu kisisel verilerin korunmasi ve resmi gazetede yayinlanan Bilgi ve Iletigim
Giivenligi Tedbirleri 30823 sayili genelgesine gore ¢aligmalar Turkiye'de yerlesik,
"Genetik Hastahiklar Degerlendirme Merkezi" ruhsatina sahip bir laboratuvarda
¢ahisiimali veya yiiklenici firmanin Anabilim Dalinin kendi biinyesine kuracagi bir cihaz
ile veri giivenligi saglanmahdr. :

® Firma laboratuvary; 1SO 15189:2012, 1SO 13485:2016, 1SO 9001:2015, 1SO
45001:2018, ISO 14001:2015, 1SO 27001:2013 belgelerine sahip bir laboratuvar olmalidir.
TURKAK TSE EN ISO 15189 akreditasyon siirecinde olmali ya da bu belgeye sahip
olmalidur,

Analiz sonuglari tedarikci firma tarafindan en fazla 30 giin igerisinde dijital medya
seklinde "Kisisel Verileri Koruma Kanununu" ihlal etmeyecek sekilde bolime
sunulmalidir.

Tiim ckzom sekanslama hizmetinde kullanilacak exom capture kit, en az 36 milyon
protein kodlayan geni kapsamalidir.




¢ Hizmet verecek firma temsilcisi bizzat, 6rnekleri laboratuvardan uygun kosullarda alarak
sekans analizine gonderecektir.

¢ Veri kalitesinin yeterli kalitede olmamasi durumunda 6rnekler tekrar ¢ahisilacaktir.

o Firmanin, yaptigi sekans ¢alismasi sirasinda ortaya ¢ikacak ham ve/veya islenmis veriyi
yasal siire¢ icerinde saklayacak bir saklama (storage) alt yapisi ve yetkin personeli
bulunmalidir, :

o Tedarik¢i firma gerekli oldugu durumlarda verilerin analiz igin kendi biinyesinde
bulunan biyoenformatik analiz uzmanlartyla destek verebilmelidir.

¢ Calisma sonuglari 3 hafta icerisinde bdliime teslim edilmelidir.

¢ Yiiklenici firma gerekli olmasi durumunda ileri diizey veya Ozellestirilmis
biyoinformatik analizi yapabilmelidir.

¢ Sonuclarin Sanger dizi analizi ile dogrulanmasi i¢in gerekli tiim malzemeler (DNA
izolasyon kiti, PCR sarf malzemesi, Big dye, sekans purifikasyon kiti, kapiller, 961k
plate, pipet ucu, ilgili sarf malzemesi vb.) hizmeti yiiklenen firma tarafindan
saglanmalidir.

s lhale siiresince | adet Sanger dogrulama calismalarini yapacak, | adet veri girisi yapacak
teknik elemanin firma tarafindan gorevlendirmesi saglanmalidir.

e Boliimin talep etmesi durumunda, ihale ilanindan sonra (ihale tarihinden 6nce) enaz S
ornek ile demo ¢alismasi yapihp ihale tarihinden itibaren 5 giin igerisinde sonuglar
degerlendirilmek tizere bolim ile paylasiimahdir.

¢ Tirkiye popiilasyonuna 6zgii dogru ve giivenilir bir analiz i¢cin hizmet isini yiiklenecek
firma, her bir test i¢in simdiye kadar yurt i¢inde ¢alisiimis en az 3.000 test tecriibesine
sahip olmali ve bu husus belgelendirmelidir.

e Teklif veren firma, verilerin ve Orneklerin transferi, gerekli durumlarda kurulan
cihazlarin servisi, bakimi vb. durumlarda masraf ve zamandan tasarruf saglanmasi i¢in
Ankara'da bulunmahdir.

¢  Sekans platformu, floresan isaretli bazlari okuma prensibine (Sequencing by Synthesis)
dayali olarak ¢aligmalidir.

e Yukaridaki analizlerin diginda istenildigi taktirde farkli analizler de yapabilecek bir

biyoenformatik departmanina sahip olmalidir.

¢ Bu hizmet aliminda gerektiginde otozomal trizomiler (kromozom 13,18,21 igin) ve
gonozomal andploidiler i¢in non-invaziv prenatal tarama testi hizmeti ahinabilecek olup,
yiiklenici firmanin, yurti¢inde bugtine kadar en az 5000 adet bu testten ¢alisip, sonug
vermis olmasi gerekmektedir. Bu husus yiiklenici tarafindan belgelendirmelidir.

o |hale siiresi boyunca 1 adet veri giris elemani ve | adet laboratuvar teknisyeni
(gerektiginde 2. laboratuvar teknisyeni talep cdilebilir) ve gerektiginde | adet
biyoinformatik uzmani firma tarafindan saglanmahdir. ’

e s kanunu ve ilgili diger mevzuat hiikiimleri ¢er¢evesinde, bu personelin maaslari ihale
siiresince aylik en az “asgari ticret + %30 olmahdir.

3- Yeni Nesil Dizileme icin Biyoinformatik Yazilim Sistemi Teknik Ozellikleri

¢ Yiiklenici firma, yeni nesil dizileme kitleri ile birlikte, veri analizini kolaylastirmak i¢in en

az asagidaki ozellikleri saglayabilen bir yazilim program ile birlikte, bu programa uygun

birer masaiistii bilgisayar ile yaziciyi bedelsiz olarak raporlama yapacak merkeze temin
edecektir.

e Yazilim ile ayni anda birden fazla 6rnegi is akisina alabilmelidir.

o llgili yazilumi blinyesinde bulunduran sistem kuruma ayrica kurulacak veya tamamlanan
biyoinformatik yazilim bulut tabanlt olacaktir ve giincel web tarayicidan erisilebilir
olacaktir.

o Analiz program iizerinde hastada bulunan tiim varyantla}\; ACMG 2015 varyant A
siniflandirma kilavuzuna gore, kriterler belirtilerek Y (if)i‘]’er"lﬁite sinifing \gbrelt e
(patojenik, muhtemel patojenik, klinik Gnemi belirsizg¥
siniflandirilabilmelidir. s




Analiz programi ftizerinde her bir varyantin HGVS nomenklatiiriine uygun olarak
bulundugu genomik lokasyon, gen, transkript numarasi-cDNA pozisyonu-aminoasit
pozisyonu- genotipik &zelligi (homozigot-heterozigotluk durumu ya da yiizdesi), genel
okuma derinligi, referans ve alternatitf allellerin okuma derinligi, mutasyon tipi (sinonim,
missense, frameshift gibi) gibi bilgileri yer almahdur.

Her bir varyant i¢in 1000 Genome (MAF), gnomAD exom, gnomAD genom vb. veri
tabanlarindaki poptilasyon frekansi bilgileri bulunmalidir.

dbSNP ve ClinVar veri tabanlarindaki bilgiler, analiz programi tizerinde bulundurmalidir.
Teklif edilen analiz programinin hastada gozlemlenen fenotipik bilgileri sistem yazihma
girilebilmeli ve analiz esnasinda kullamlabilmelidir. Teklif edilen analiz programi farkli bir
programa gerek olmadan genlerin kaplam (coverage) analizlerini yapabilmelidir. Gerektigi
taktirde uzmanmn bu hususlarda demo talep etme halck: vardur.

Teklif edilen analiz programinin tani oranini artirmak amaciyla fenotipik bulgulara gore
varyantlart dnceliklendirme 6zelliginin bulunmasi gerekmektedir. Ayni zamanda program
CNV (Copy Number Varyant/Kopya Sayisi Farkliliklarr) analizi yapabilmelidir.
Bioinformatik yazilim programi 6698 no.lu KVKK kapsaminda genetik bilgi giivenligini
saglayacak gerekli standartlara sahip olmalidir. Genetik verilerin bilgi giivenligi i¢in
kuruma sunucu kurulumu yapilmali ya da Tiirkiye'de bulunan ve verilerin yurt iginde
kalmasmn saglayacak yerli bir sunucu ile yapiimis olan anlagma belgelendirilmelidir.
Hizmet veren firma, yazilim sisteminde bolimiin istedigi kadar kullaniciyt ek {cret talep
etmeden agabilecek ve tiim kullanicilara yazihmi kullanma egitimini ve ihtiya¢ halinde
online ya da yerinde destegini verecektir.

Yazihim, analiz esnasinda bulunan varyantlar i¢in not alinabilir olmali ve o notlar en az 1
yil saklanabilmelidir.

Bulunan varyasyonlar excel’e otomatik aktarabilinmelidir.

Yazilim tzerinde gen panelleri olusturulabilmeli ya da yazilim igine yiiklenebilecek
paneller ile otomatik filtreleme yapilabilmelidir.

Yazilim tizerindeki kisayol ile varyasyonlar IGV ile otomatik goriintiilebilinmelidir.
Filtrelenen analiz sonucunun office programlarinin en az 1 tanesinde otornatik olarak disa
aktarimi yapilabilinmelidir.

4- Yeni Nesil Dizileme i¢cin Sekans Cihazi Teknik Ozellikleri

Verilecek olan dizi analizi hizmeti 20,000 gen iizerinde sekanslama yapip, "ekzom
sekanslama" prensibine dayanmalidir.

Gerekli oldugu durumlarda "tiim genom dizileme" eklenebilmeli ve firma bununla ilgili
gerekli tasarim ve kit saglama konusunda destegini sunmali ve bu hizmetler mevcut hizmet
puanindan diistilebilmelidir. '

Hizmette kullanilacak sekans cihazi 4 lane'den olusan FC (flowcell) ile ¢alismaya uygun
olmalidir.

Verilecek olan hizmette ileri nesil dizileme yontemi ile SNP, InDel, SNV, CNV ve baglanti
analizi yaptlabilmelidir.

Sonug¢ datalari, istenildiginde FASTQ, BAM, VCF, xls, .png. formatlarinda
verilebilmelidir.

Dizileme hizmeti kalitesi en az 85% Q30 kalitesinde, sekans ortalama derinligi minimum
100X olmalidir,

Ornek basi minimum 8 GB clean data tedarik edilebilmelidir.

Verilecek olan hizmet, tedarik stiresini minimum tutabilmek, ortaya g¢ikan verinin
giivenilirligi ve kalitesini yiikseltmek igin en son teknolojik sistemde yapilmahdir. Hizmetin
verilecegi Yeni Nesil Dizileme (NGS) cihazinda, PE 130 okumayla 6rnek basi ortalama 10
GB data iiretilecek bir yiiriitmede en az 280 hasta galisifybilmelidir.

280 drnegi 48 saatten daha az siirede sekanslayabufielidi:
280 drnek icin en az 35B okuma alinabilmeligs ;
Hizmette kullanilacak sekans cihazi 2x{08;
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5- Non

uzunluklarinda ¢alismaya uygun olmahidir.
Hasta sayisina ve data miktarina gore uygun ¢ip se¢imi i¢in kullanilacak cihaz birden fazla
¢ip segenedi barindirmalidir.

Invaziv Prenatal Tam Testi Teknik Ozellikleri

Hizmet aliminin kapsami, Girisimsel Olmayan Fetal Anploidi Tarama Testinden (NIPT)
ibarettir.

Hizmet, gelismis biyoinformatik analizi ve "Yeni Nesil Dizileme Teknolojisi" ile fetiise ait
kromozomdaki sayisal ve >7 Mb’nin iizerinde olan delesyon/duplikasyon gibi yapisal
anomalileri kapsamahdir.

Hizmet saglayicisi tiim genom tarama teknolojist kullanarak NIPT sonucu vermelidir.
Hizmet saglayicist hastalarin karisikhigint engellemek i¢in fetiise ait plazmay1 yeni bir tiipe
gerck duymadan direk kan alinan tiipten ¢alisma imkanini sunabilen otomatize sistemleri
kullanmalidir.

Kullanilacak NIPT kitlerinin CE-IVD sertifikasina sahip olmahdir.

Kullanilacak bioinformatik yazilim programi 6698 no.lu KVKK kapsaminda genetik bilgi
giivenligini saglayacak gerekli standartlara sahip olmahdir. Genetik verilerin bilgi giivenligi
icin veriler yurtdisina gonderilmeksizin, Tirkiye'de bulunan ve verilerin yurt icinde
kalmasini saglayacak yerli bir sunucu ile yapilmis olan anlasma belgelendirilmelidir.

Hizmet, gebeligin 10. haftasindan itibaren asagidaki anomalileri saptamaya y&nelik
olmahdir;

o Trizomi 21 (Down Sendromu)

o Trizomi 18 (Edward Sendromu)

o Trizomi 13 (Patau Sendromu)

o Gonozomal Andploidiler ve Nadir otozomal Andploidiler

o Nadir otozomal trizomiler (trizomi 7, trizomi 9 vs) olmak {izere diger tiim

otozomal kromozomlarin trizomileri ve monozomileri

o =7 Mb’nin tizerindeki kopya sayis! degisiklikleri

Hizmet saglayicisy ilgili hastalarin bioinformatik datalarim (ham ve analiz sonug datast),

periferik kan alindiktan sonra ¢alisma tekrara kalmadigi siirece en ge¢ 5 (bes) is gini
icerisinde kuruma teslim etmelidir.

Hastalardan kan alinmas: sirasinda kullanilacak ozel tupler ve nakliye masraflarn
yiikleniciye aittir.

Hizmet saglayicisi, Tiirkiye'de daha énce kendi laboratuvarinda/merkezinde en az 5 bin (bes
bin) NIPT testini ¢alistigimi ve bu konuda tecriibeli oldugunu ihale dosyasinda
belgeleyebilmelidir,

Hizmet saglayicisi, olasi bir cihaz arizasinda ileri gebelik haftasinda olan hastalarin
sonuglarinin  gecikmemesi  igin  laboratuvarinda/merkezinde  ikinci  bir  cihazi
bulundurmalidir.

Nadir trizomilerde (trizomi 7, trizomi 9 vb.) ve mikrodelesyon/ mikroduplikasyonlarda veya

test sonucunun klinik bulgularla uyumlu olmadigi durumlarda, gerekli goriildiigii takdirde
yeni bir maternal kan ile test tekrar edilmelidir.




