B. Grup 1 Teknik Ozellikler

Grup1 |KitAdi: gae;fm
1 Trombofili-Kardiyovaskiiler Risk Paneli 1152
2 FMF 1152
3 Translokasyon Tarama Paneli 60
4 Jak 2 V617F 576
5 MPL W515 L/K 288
6 CALR 48
7 9,22 Major p210 576
8 9,22 Mindr p190 576
9 15,17 berl 120
10 15,17 ber2 120
11 15,17 ber3 120
12 t(8,21) 120
13 Inv 16 120
14 NPM1 Mut A 48
15 NPM 1 Mut B/D 48
16 t(12,21) 72
17 t(4,11) 150
18 t(1,19) 150
19 FLT 3 30
20 Glivec Ilag Direnci 43
21 HLA B27 240
22 Colyak Deteksiyonu 192
23 Behget Deteksiyon Kiti 240
24 UGT1Al 72
25 Rett Sendromu 48

Grup 1 Genel Sartname:

1. Teklif veren firmalar laboratuvara manyetik boncuk metodu ile galisan en az 14 dmek
kapasitesinde tam otomatik DNA izolasyon sistemi, tam otomatik per pipetleme robotu, real
time per cihazi, dizi analizi cihazi ve yan ekipmanlari, tam otomatik kapﬂler jel elektroforezi

sistemlerini kurmalidr.

2. DNA, RNA izolasyon kitleri, cDNA sentez kitleri ve diger sarflar test miktarim karsilayacak |

miktarda ticretsiz verilmelidir. Test dzellikleri asagida belirtilmistir.

3. Calgilacak testler, laboratuvar gereksinimlerine y&nelik,
dogrultusunda, gerektiginde birbiri arasinda degistirilebilecektir. Test degisiklikleri fiyat

denkliklerine gore yapilacaktir.

teklif edilmig test fiyatlan




C. Grup 2 Teknik Ozellikler

Grup 2 Kit Adr : ;‘est

ayisi
1 Otoinflamatuar Panel 96
2 Parkinson Paneli 96
3 Epilepsi Paneli 192
4 Distoni Paneli 96
5 Alzheimer ve Demans Paneli 192
6 SpinoCerebellarAtaxia SCA Paneli 96
7 X’e Bagli Mental Retardasyon Paneli . 96
8 Miiskiiler Distrofi Paneli . 96
9 Sendromik Otizm Paneli 96
10 Periyodik Ates Sendromu Paneli 192
11 Multipl Miyelom Paneli 96
12 Lenfoma Paneli . 96
13 Hipertrofik Kardiyomiyopati Paneli 96
14 Kalitsal Aritmi Paneli 96
15 Konjenital Adrenal Hiperplazi Paneli 96
16 Mody Paneli 192
17 Psoriasis Paneli : 96
18 Kolorektal Kanser Paneli 72
19 Akciger Kanser Paneli 72
20 Solid Tumor Paneli 72
21 Farmakogenomik Panel 72
22 BRCA 1 ve BRCA 2 : 72
23 Tek Gen Testleri 192
24 Klinik Ekzom Testi 100

Grup 2 Genel Sartname

. Grup 2 testleri icin gerekli cihaz parki ile teknik altyapida bulunmast gereken cihazlar ve
yazilimlar merkez tarafindan onaylanmali ve asagida belirtilen teknik sartlara uygun olmalidir.

. Ihale kapsaminda Yeni Nesil Dizi Analizi yontemi ile ¢ok ¢esitli ve bir kismida Snceden
bilinmesi miimkiin olmayan genetik testlerin aligilacak olmas1 ve bu genlerde tespit edilen
olas1 mutasyon ya da varyantlarin konfirmasyon ya da segregasyon takibi icin refleks testlerin
gerekmesi ve bunlar igin TITUBB'a kayith kit kullanilmas: miimkiin olmadigmdan NGS -
DNA dizi analizi panelindeki testler ve cihazlar igin TITUBB kayd: aranmayacaktir.

. Yeni Nesil DNA Dizi Analizi, DNA Dizi Analizi ve bunlarla olusturulacak datalarm analizi
i¢in gereken her tiirlii donanmm ve yazilim ayrica laboratuvar caligmalarmm klinik olarak
desteklenmesi ve saptanan varyasyonlarm dogru degerlendirilebilmesi i¢in INGENUITY, =
CLINVAR ve HGMD PROFESSIONAL veri tabanlarmm tyelik, kurulum, giincelleme ve
egitimleri icretsiz olarak yapilacaktir.



GRUP 3

Sra |Kit Adi: Test
Sayis1
1 MEFV FRAGMAN ANALizi 150
2 | YKROMOZOM DELESYON : 200
3 II;IR?IGMAN TABANLI 6’LU TROMBOFILI| 250
4 _ |BETA TALASSEMI DiZi ANALIZI KiT] 200
5 Spinal muscular atrofi (SMA) 25
6 | Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)1 , 50
7___|Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)2 50
8 |HIZLI PRENETAL TARAMA TESTI 300
HIZLI MATERNAL KONTAMINASYON| 250
?  |1EsTi
10 I;A%A TALASSEMI MUTASYON TARAMA| 100
11 |CFTR MUTASYON TARAMA KIiTI 50
12 HEMOKROMQTOSIS MUTASYON| 50
TARAMA KITI
13 Konj.enital Adrenal Hiperplazi (CAH) Mutasyon| 50
Analizi Tarama Kiti )
14 | MEFV Tiim Gen 150

Grup 3 Genel Sartname

1.

Teknik ozellikleri belirtilen kitlerin tamam: SGK onayli Saglik Bakanligi TITUBB
kaydma sahip olmahdir. TITUBB kaydma sahip olduguna dair evraklar ihale
dosyasmda komisyona sunulmalidur.

Tiim kitler, tiim PCR bilesenleri ile hazir kit formatinda orijinal ambalajh olmalidir.

. Yiiklenici firma, kitler tikkenene kadar cihazlarin laboratuvarda kalmasm: kabul

etmelidir.
Kit karsilig1 kurulacak cihaz, yiklenici firma anlagma boyunca kullanilacak tiim kitleri
ve bu Kkitlerin kullanilmasi igin gerekli tim diger sarf malzemeleri, DNA izolasyon
kitlerini yeterli miktarda ilgili bsliime teslim etmelidir.
Grup 3 testleri igin gerekli cihaz parka ile teknik altyapida bulunmas: gereken cihazlar
merkez tarafindan onaylanmali ve asagida belirtilen teknik sartlara uygun olmahdur.
Teklif veren firma 1 adet en az 4 kapillerli genetik analizér cihazmi ilgili tim yan
ekipmanlari ile laboratuvara kuracaktir.
Bu ihale kapsaminda laboratuvarlarda ilgili testler i¢in kullamlan tiim cihazlarm
bakimi, onarim ve periyodik kalibrasyonlan yiiklenici ﬁrniaya aittir,
Yiiklenici tarafindan kurulacak tiim cihazlarm yaninda tamamlayicr nitelikteki tiim
cihazlarin bakim, teknik servis, kalibrasyon, degisim vb. yiiklenici firma tarafindan
yapilmalidir. : :



CELAL BAYAR UNIVERSITESI
HAFSA SULTAN HASTANESI
TIBBI GENETIiK ANABILIM DALI
GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZ]
KIT KARSILIGI CIHAZ TEMIN{ TEKNIK SARTNAMESI

A- GENEL HUKUMLER

1. Tammlar
Idare: Celal Bayar Universitesi Déner Sermaye Isletme Miidiirtigii
Yiiklenici: Thaleyi kazanan ve sozlesmeyi imzalayan gergek ya da tiizel kigi
TITUBB: Tiirkiye flag ve Tibbi Cihaz Ulusal Bilgi Bankas:
Genetik Tam Merkezi: Hastanesi, Tibbi Genetik AD. Genetik Hastaliklar Tan1 Merkezi

2. Isin Adx
Manisa Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Hafsa Sultan Hastanesinde mevcut olan T1bb1
Genetik AD., Genetik Hastaliklar Tan Merkezinde istenilen testlerin calisilmas: igin gerekli
cihaz, kit ve sarflarmn temini, laboratuvarda gorevlendirilecek Ilgili Birim personelinin
egitimi, laboratuvarm igler halde tutulmas: icin gerekli kalibrasyon, tamir ve bakimmn
saglanmas1 ve tiim bu caligmalarn glincel kalite standartlar c;ergevesmde yiirtitiilmesi igin

gerekli diizenlemelerin yapiimas: igidir,

3. Isin Miktan
Teklif veren firmalar gruplarin tamamina teklif verebilecekleri gibi sadece bir gruba da
teklif verebilecektir. Ancak her bir grup biitlin olarak degerlendirilecek olup grup ici

testlerin tamamina teklif verilmelidir,

4. Isin amaa

Celal Bayar Universitesi Tip Fakiiltesi Hafsa Sultan Hastanesinde meveut olan Genetik
Hastaliklar Tam Merkezinde ilgili Y6netmelige uygun olacak sekilde, yiiklenici tarafindan
laboratuvar hizmetlerinin yuritiilmesi i¢in gerekli cihaz ve sarf malzemelerinin temini,
laboratuvarda islemlerin takibinin yapilabilmesi i¢in gerekli yazilim ve donanimlarmn
saglanmasi, ihale boyunca temin edilmesi, laboratuvarda gérevlendirilecek Hgili birim
personelinin egitimi, laboratuvarm isler halde tutulmasi igin gerekli kalibrasyon, tamir ve
bakimin saglanmas: ve tiim bu ¢alismalarin giince! kalite standartlan gergevesinde

yuriitillmesi i¢in gerekli diizenlemelerin yapilmas: igidir.



5. Isin kapsam

Bu i, Genetik Tami Merkezi’nin laboratuvar hizmetlerinin yiiriitilmesi i¢in cihazlarmn
kurulmasi, cihazlara teknik destek verilmesi, kit ve sarf malzemelerinin temini, laboratuvarda
iglemlerin takibinin saglanmasma yénelik ilgili yazilim ve donamimun ihale boyunca temin
edilmesi, laboratuvarda gérevlendirilecek ilgili Birim personelinin egitimi, laboratuvarmn isler
halde tutulmas: igin gerekli kalibrasyon, tamir ve bakimin saglanmast, tiim bu ¢alismalarin raw
datalari ve raporlarinin laboratuar sorumlusunun belirttigi siire igerisinde sonuglandiriimas: ve
teslim edilmesi ve tiim bu ¢aligmalarm glincel kalite standartlar1 ¢ercevesinde yiiriitiilmesi i¢in

gerekli diizenlemelerin yapiimasim kapsar.

6. Yiiriitme ve kontrol

Hastane idareleri tarafindan olugturulacak Kontrol Teskilat1 ve Muayene ve Kabul Komisyonu
tarafindan 4734 Sayili Kamu fhale Kanunu'nun Mal Alimlar Muayene ve Kabul Yénetmeligi
ve 4735 Sayili Kamu Thale Sézlesmeleri Kanunu hiikiimlerine gore yapilacaktir.

7. Kurulacak Cihazlara Ait Ortak Hiikiimler

7.1.  Kurulacak Cihazlardan gerekli olanlarin TITUBB kayd1 olmalidur.

7.2. Kurulacak cihazlarm say1 ve kapasiteleri sartnamedeki sonu¢ verme siirelerini
saglamaya yonelik olmalidir. Bu siireler aylik degerlendirmeler sonunda ard arda
2 (iki) ay veya 1 (bir) senede 4 (dort) ay asilirsa idarenin talep etmesiyle yiiklenici
1 (bir) ay igerisinde kapasite arttrmalidir.

7.3. Teklif edilen Analiz cihazlan ile ilgili cihazlarmn yetkili distribiitériinden alinmug
yetki belgesi dosyada sunulmalidyr. Ayni zamanda firmanin bayisi oldugu gbsterir
TITUB kayd: bulunmalidir.

7.4. Analiz cihazlarnin servisinin Distribiitér firma tarafindan verilecegini taahhiit
eden yazi Distribiitér firma antetli kagidma yazili gekilde verilmelidir. Distribiitsr
firmanm ilgili cihazlar i¢in tiretici firmadan egitim almus personelleri bulunmals
ve bu personellerin egitim sertifikalar ve SGK dokiimleri dosyada sunulmalidir.

7.5. Tim sistem, i boyunca olabilecek arizalara kargi, tamiri yiiklenici firma
tarafindan ficretsiz garanti edilmelidir. Sisteme ait arizal veya degismesi gerekli
yedek pargalardan herhangi bir iicret talep edilmemelidir. Teklif veren firma
kendisi distribiitdr ise bu kosullar i¢in taahhiitname vermelidir, teklif veren firma
distribiitor tarafindan yetkilendirilmis ise, kurumda bulunan cihaza iligkin en az
sOzlesme siiresini kapsayan distribiitér ile yaptigi Bakﬁn — Onanim sézlesmesini

veya bu kapsamin yer aldig yetki taahhiit belgesini ihale dosyasma eklemelidir.



7.6.

7.7.

7.8.

7.9.

7.10.

7.11.

7.12.

7.13.

Cihazlar, kendi is listesinde belirtilen tetkiklerin tamaming yapabilecek kalite ve
ozellige sahip olmalidir. '

Yiiklenici Firma, Genetik Tam Merkezinde cihazlarn ve sistemlerin (bilgisayar,
vs) elektrik kesintilerinden ve voltaj degisikliklerinden etkilenmemesi igin
regiilator 6zelligi de olan merkezi ve/veya her cihaz igin ayri ayri kesintisiz giig
kaynagi bulundurmal, en az 6 ayda bir bakiminin yapilmasimi ve kaydmm
tutulmasm saglamalidir, Kesintisiz giic kaynaklari, en az 60 dakikalik siire ile
cihazlarn ¢aligmaya devam edebilmesi igin gerekli enerjiyi saglayacak kapasitede
olmahdir. Yiiklenici firma kesintisiz giic kaynag: ile ilgili sorunlarda teknik
destek saglamalidir, Ariza durumunda, ariza 24 saatte giderilemezse yeni giic
kaynag: temin etmelidir.

Cihazlar iiretici firma veya distribiitér firmanin teknik elemanlar1 tarafindan
Ucretsiz olarak monte edilerek, kalibrasyonlan ve rutin denemeleri yapilmug, isler
vaziyette teslim edilecektir. By sirada kullanilan tiim malzeme (kit, sarf
malzemesi ve teknik malzeme) yiklenici firma tarafindan tcretsiz olarak
saglanacaktir.

Herhangi bir nedenle cihazlarn hatali sonuglar vermesi ve yil iginde cihazn
stirekli arizal1 kaldig gin sayisinin 10 (on)’u geemesi, ayni arizanin bir ay icinde
U¢, yilda 5 defadan fazla tekrar etmesi halinde herhangi bir onkosul ileri
stirlilmeksizin mevzubahis cihaz, yiiklenici firma tarafindan degigtirilmelidir.
Cihaz anzalarmma en ge¢ 12 saat iginde miidahale edilmeli en geg 5 ig glinii
igerisinde sorun giderilmelidir. Arizanm hemen giderilebilmesi icin gerekli her
tirlii yedek parga yiiklenici firma tarafindan karsilanmalidir. Ariza giderilinceye
kadar aciliyet arz eden testler yiiklenici tarafindan uygun bir dis merkezde
laboratuar sorumlusunun belirleyecegi siire icerisinde eksiksiz olarak yaptirilir.
Kurulacak sistemler veya cihazlar sézlesme siiresince 10 (on) yasm
geememelidir.

Bu ihale kapsaminda laboratuvarlarda kullanilan ve laboratuvarin  kendi
biinyesinde bulunan diger tim cihazlarn bakimi, onarm ve periyodik
kalibrasyonlar yiiklenici firmaya aittir,

Yiiklenici firma sistemde yer alacak cihazlar icin orijinal ve TURKCE
hazirlanmis kullanim kilavuzunu, kitlerin teknik bilgilerini CD ortaminda ve basili

olarak sunmalidur.,



A. Genel Sartlar:

1. Asagida yazili parametreler grup 1, grup 2 ve grup 3 olarak degerlendirilecektir. Teklif

veren firmalar gruplarm tamamina teklif verebilecekleri gibi sadece bir gruba da teklif

verebilecektir. Ancak her bir grup biitiin olarak degerlendirilecek olup grup ici testlerin

tamamina teklif verilmelidir. Grup i¢inde kismi teklif verilemez.

2. Teklif edilen tiim kitler hazir kit formatinda olmalidir,

3. Kitlerle galismak igin gerekli her tirlii sarf malzeme firma tarafindan iicretsiz olarak

verilecektir,

4. Kitlerle birlikte sonug raporlamas: igin gerekli asamalarm hepsi icin gerekli tiim cihazlar

da laboratuvara kurulmalidir,

5. Kurulacak cihazlarin periyodik bakum yiiklenici firma tarafindan iicretsiz saglanacak ve

firma sertifikali personeli tarafindan yapimalidir. Uretici firmadan almmis servis ve satici

belgesi beyan edilmeli ve/veya bu hizmetlerin iiretici firma tarafindan verilecegi

bildirilmelidir.

6. Verilen cihazlar jhalede alinan kitlerin tiimii sarf edilene kadar ilgili bélim ve
laboratuvarinda kalmalidir.

1 olmak iizere) sozlesme siiresince laboratuvarlarda bulunduracaktir, Merkez sorumly Ogretim
Uyesinin  goriisii  ile personel laboratuvar hizmetlerinde idarenin planladigi  sekilde
caligtinilacaktir. Yiiklenici firma gerekli her tiirli saglk ve &zliik haklarin: saglamaktan

8. Yiiklenici, hastaya ait kigisel ve tibbi bilgileri, materyalleri ve bunlardan elde edilen ara
triinleri, bilimsel verileri, sonuglari ve raporlar: bagka hichir iste kullanamaz, izinsiz
yaymlayamaz, {igiincii sahislara veremez.

9. Yiiklenici, cihazlara iligkin egitimleri idarenin uygun gordiiii siire ve zamanlarda vermek
ya da verdirmekle ve bu egitimleri idarenin gerekli gordiigii durumlarda tekrarlamakla
yukimliidiir. Yapilan egitimler sertifikalandirlacak ve birer kopyas: laboratuvar kalite
sorumlusuna teslim edilecektir, '

yapmak, rutin ¢alismalar1 aksatmamak kosulu ve idarenin izniyle dis kaynakli kendi ¢alismalar:
icin Genetik Tant Merkezi cihazlarindan faydalanabilecektir.

11. Dis laboratuvara numune gonderilmesi ihtiyaci belirdiginde, goénderinin transportu
yiiklenici tarafindan iistlenilir,

12. Verilen cihazlar ihalede alinan kitlerin timii sarf edilene’ kadar ilgili bolim ve
laboratuvarinda kalmalidir.,

13. Cihaz arnizalarina en ge¢ 12 saat icinde miidahale edilmeli en ge¢ S is giinii ierisinde
sorun giderilmelidir.



B. Grup 1 Teknik Ozellikler

Grup1 |KitAdi: " gae;:m
1 Trombofili-Kardiyovaskiiler Risk Paneli 1152
2 FMF 1152
3 Translokasyon Tarama Paneli 60
4 Jak 2 V617F .| 576
5 MPL W515 L/K 288
6 CALR 48
7 9,22 Major p210 576
8 9,22 Minér p190 576
9 15,17 berl : 120
10 15,17 ber2 120
11 15,17 ber3 120
12 (8,21) 120
13 Inv 16 120
14 NPM1 Mut A : 48
15 NPM 1 Mut B/D 48
16 t(12,21) 72
17 t(4,11) 150
18 1(1,19) 150
19 FLT 3 ' 30
20 Glivec Ilag Direnci 48
21 HLA B27 240
22 Colyak Deteksiyonu 192
23 Behget Deteksiyon Kiti 240
24 UGT1A1 72
25 Rett Sendromu 48

Grup 1 Genel Sartname:

1. Teklif veren firmalar laboratuvara manyetik boncuk metodu ile calisan en az 14 ornek
kapasitesinde tam otomatik DNA izolasyon sistemi, tam otomatik pcr pipetleme robotu, real
time pcr cihazi, dizi analizi cihaz ve yan ekipmanlar, tam otomatik kapiller jel elektroforezi
sistemlerini kurmalidir. :

2. DNA, RNA izolasyon kitleri, cDNA sentez kitleri ve diger sarflar test miktarim karsilayacak
miktarda iicretsiz verilmelidir, Test 6zellikleri asagida belirtilmistir,

3. Calisilacak testler, laboratuvar gereksinimlerine yonelik, teklif edilmis test fiyatlan
dogrultusunda, gerektifinde birbiri arasinda degistirilebilecektir. Test degisiklikleri fiyat
denkliklerine gére yapilacaktir,



Trombofili Risk Paneli kiti teklif edilecek Sistem ile PCR triinlerinden direkt olarak dizi
analizi yapilabilmeli, ayrica cycle sequencing islemine gerek kalmamalidir. Sistemde dizinin
sentezi ile deteksiyonu ayni anda yapilmali, eklenen her bir baz es zamanli olarak
gortntiilenebilmelidir. Teklif edilen kit ile Faktor II, Faktor V Leiden, MTHFR C677T ,
MTHFR A1298C , PAI 4G/5G, Faktor XIII, p-fibrinojen 455 G-A ve GPIIIa L33P (HPAI)
seklinde 8 mutasyonu pyrosekans yontemi ile saptayabilmelidir. Orneklerin her birisinin
deteksiyonunun ayni anda yapilabilmesi icin her bir kuyucugun altinda CCD ¢ipi olmal,
cihazda toplam 24 adet CCD ¢ipi bulunmalidir,

FMF dizi analizi kiti ile FMF hastaligindaki en sik gozlenen; E148Q, P369S, F479L, S675N,
G678E, M68OL, M68OI (G/C), M6801 (G/A), M680L, T681I, 1692del, M694V, M694L,
M6941, K695R, K695M, R717S, 1720M, V722M, V726A, A744S, R761H mutasyonlar

JAK2 Mutasyon Deteksiyon Kiti; V617F mutasyonunu tespit etmelidir, Metod gergek
zamanli (RealTime) PCR esasmna dayanmali ve PCR reaksiyonu es zamanli olarak
gortintiilenebilmelidir. Kitler kullanima hazir ve orijinal ambalajinda olmalidir. Kitin i¢inde,
orneklerin heterozigotluk oranini yizde olarak degerlendirmeyi saglayacak, degeri belli alts
adet kontrol DNA bulunmalidir, Problar ¢ift isaretli hidroliz problart olmalidir. Yéntem olarak
allelik diskriminasyon prensibini kullanmalidir,

BCR-ABL mber p210 Kiti; 1(9;22) BCR-ABL fizyon geninin Major ber (p210 ) transkript
bdlgesinin kantitatif tayinine olanak saglamalidir. Kit, yéntem olarak cift isaretli hidroliz
problart prensibini kullanilmalidur, Kit, referans gen olarak ABL (Abelson) kullanmalidir. Kit
igerisinde, primer-problar miks halinde olmals; Majér ber (p210 ) ve referans geni (ABL) ayn
ayn tiipler iginde yer almalidir. Kit igerisinde, sonuglarn uluslararas: birime (International
Scale) gevrilebilmesini saglayan RNA kalibratrii bulunmahdir, Kitin lineer araligi, 0,003-65
BCR-ABL Mbcr NCN (normalized copy number) olmalidir, Kit igerisinde, hem Major ber
(p210) hedef gen hem de ABL referans gen plazmidlerini igeren, degeri belli, alt: adet standart
bulunmalidir. Kit igerisinde yiksek pozitif RNA kontrol bulunmalidir.

BCR-ABL mbcr p190 Kiti; 1(9;22) fiizyon geninin m-BCR p190 (ela2 tipi) transkriptinin
kantitatif tayinine olanak saglamalidir. Yontem olarak ¢ift isaretli hidroliz problart prensibini
kullanmalidrr. Kit Saglik Bakanlig: onayli UBB kaydma sahip olmalidir. Kit referans gen
olarak ABL (Abelson)'1 kullanmahdir. Kit igerisinde primer-problar miks halinde, (9;22)



fiizyon geni m-ber p190 transkripti igin bir adet ve referans geni (ABL) igin bir adet olmak
lizere ayr1 ayrm tipler iginde yer almalidir, Kitlerin tretim siireci IS0O13485:2003 standartina
bagl kalinarak gergeklestirilmis olmali ve her lotun analiz sertifikas; istenildiginde iiretici
firma tarafindan saglanmalidir. Kit igerisinde 1(9;22) fiizyon geni m-ber p190 trankripti igin 5
adet degeri belli standart ve ABL geni igin 3 adet degeri belli standart bulunmalidir,

igerisinde t(15;17) PML-RARa fizyon geni ber transkripti igin 5 adet degeri belli, ABL geni
i¢in 3 adet degeri belli standart bulunmali ve by standartlar plazmidden elde edilmig olmalidir,

AMLI-ETO t(8;21) Kiti; Fizyon geninin kantitatif tayinine olanak saglamalidir Yéntem
olarak ¢ift isaretli hidroliz problar1 prensibini kullanmalidir. Kit referans gen olarak ABL
(Abelson)1 kullanmalidir, Kit icerisinde primer-problar miks halinde, AMLI-ETO (8;21)
fizyon geni icin bir adet ve referans geni (ABL) i¢in bir adet olmak lizere ayr1 ayri tiipler
icinde yer almalidrr, Kitlerin iiretim siireci ISO 13485:2003 standartina bagli kalinarak
gergeklestirilmis olmali ve her lotun analiz sertifikag: istenildiginde iiretici firma tarafindan
saglanmalidir, Kit icerisinde AMLI1-ETO 1(8;21) fizyon geni i¢in 5 adet degeri belli, ABL
geni i¢in 3 adet degeri belli standart bulunmali ve by standartlar plazmidden elde edilmig
olmahidir.

CBFB-MYH11A inv(16) Kiti; Fiizyon geninin kantitatif tayinine olanak saglamalidir. Yéntem
olarak ¢ift isaretli hidroliz problant prensibini kullanmalidir, Kit referans gen olarak ABL
(Abelson)1 kullanmaldir. Kit igerisinde primer-problar miks halinde, CBF8-MYH11A inv(16)
flizyon geni icin bir adet ve referans geni ( ABL) i¢in bir adet olmak iizere ayr1 ayn tiipler
icinde yer almalidir. Kitlerin iiretim siireci ISO 13485:2003 standartina bagli kalinarak
gergeklestirilmis olmali ve her lotun analiz

sertifikas1 istenildiginde iiretici firma tarafindan saglanmalidr, Kit ierisinde CBFR-MYH11A
inv(16) flizyon geni igin 5 adet degeri belli, ABL geni i¢in 3 adet degeri belli standart
bulunmali ve bu standartlar plazmidden elde edilmis olmalidar.

bolgesine 6zgii primer-prob miks, bir tip icerisinde de ABL kontrol genine Ozgii primer-
probmiks bulunmalidir. NPM1 A bolgesine 6zgii prob cDNA lizerinde hem 11. hem de 12.
ekzona baglanmali, revers primer ise NPM1 A blgesine baglanarak “Alle] Spesifik PCR”



gergeklesmesini saglamalidir. Kit igerisinde NPM1 A mutasyonuna 6zgii, degeri belli bes adet,
ABL gen bolgesine ait degeri belli li¢ adet standart, plazmid bulunmalidrr,

NPM1 Mutasyon B/D Kiti; Kit ile NPM1 genindeki A, B ve D mutasyonlar: detekte
edebilmelidir. Kit ile énce NPMI geni taramasi yapilmals, pozitiflik var ise hangi mutasyon
oldugu ayirtedilebeilmelidir. Kit igerisinde total NPM1 , NPMIA, NPM1B ve NPMD’ye ait
pirimer-prob miksler ayr ayr tiipler halinde bulunmalidir. Kit icerisinde NPM1A,B ve D icin
mutant kontrol tek tiip igerisinde bulunmalidur. Kit igerisinde wild tip kontrol bulunmalidir.

MPL W515 L -K Kiti ; MPL genindeki W515K ve W515L mutasyonlan tespit edebilmelidir.
Kitler kullamma hazir ve orijinal ambalajinda olmahdir. Kitlerin lizerinde {iretici firma adi,
testin adi, lot numarasi ve son kullanim tarihi yazili olmalidir. Problar ¢ift isaretli hidroliz

WS515L bélgelerine ait primer-problar ayri ayr tiipler igerisinde bulunmalidir Kit igerisinde
hem W515K hem de W515L mutasyonlarina ait ayn ayr1 %1,5 "luk mutant/WT allelik DNA
miks bulunmalidir. Kit icerisinde W515K ve W515L mutasyonlarma ait pozitif kontrol
bulunmalidur. Kit icerisinde MPL negatif kontrol bulunmalidir, Kit ve cihaz degerlendirme icin
ROX gibi pasif bir boyaya ihtiya¢ duymamalidir.

TEL-AML1 t(12;21) Kiti; Fiizyon geninin kantitatif tayinine olanak saglamahdir. Yéntem
olarak ¢ift isaretli hidroliz problart prensibini kullanmalidir. Kit referans gen olarak ABL
(Abelson)1 kullanmalidir, Kit icerisinde primer-problar miks halinde, TEL-AML1 %(12;21)
fizyon geni icin bir adet ve referans geni (ABL) i¢in bir adet olmak fizere ayr ayn tiipler
iginde yer almalidir. Kitlerin iiretim stireci ISO 13485:2003 standartina bagh kalinarak
gergeklestirilmis olmal ve her lotun analiz sertifikasi istenildiginde iiretici firma tarafindan
saglanmalidir. Kit igerisinde TEL-AML] t(12;21) fiizyon geni icin 5 adet, degeri belli; ABL
geni igin 3 adet, degeri belli standart bulunmali ve bu standartlar plazmidden elde edilmis
olmalidir.

t(4;11) Kiti; t(4;11) fizyon geni tespit edilebilmelidir, Yontem olarak ¢ift isaretli hidroliz
problart prensibini kullanmalidir. t(4;11) hedef geni icin degeri belli pozitif kontrol kit ile
birlikte verilmelidir.

t(1;19) Kiti; t(1;19) fiizyon geni tespit edilebilmelidir, Yontem olarak ift igaretli hidroliz
problan prensibini kullanmalidir, t(1;19) hedef geni i¢in degeri belli, pozitif kontrol kit ile
birlikte verilmelidir.

FLT3 Mutasyon Deteksiyon Kiti; Insan FLT3 geninde D835 nokta mutasyonunu ve Internal
Tandem Duplikasyonuny tespit edebilmelidir. Kit, jel PCR tabanli olmalidir, Kit igerisinde
D835 nokta mutasyonuna ait primerleri ve PCR igin gerekli reaktifleri tek bir miks halinde
sunan bir master miks olmalidir,

Glivec Direnci Testi ile BCR-ARIL genindeki Y253H, Y253F, E255K, E255V,v299L,
T315A, T315], F317L, F317V, F359V, F359C mutasyonlarmin analizi yapilabilmelidir,



Yontem dizi analizine dayali olmalidir ve bilinmeyen mutasyonlart da tespit etmeye olanak
saglamalidir. PCR primerleri, sekans primerleri, PCR mastermiks ve sekans reaktifleri ile
birlikte cihaza zgii diger sarf malzemeler yeterli miktarda teslim edilmelidir.

HLA B27 Real Time Kit ¢aligma esas1 gercek zamanli (Real Time) PCR ydntemine dayali
olmalidir. Teklif edilecek kit, taqman prob teknolojisini kullanarak HLA-B*27 grubu allel
belirlemesini yapabilmelidir. Teklif edilecek kitler CE belgeli olmalidir.Sistemin kullanmy i¢in
gerekli tiim egitimler firma tarafindan saglanmalidir.

Behget Real Time Kit caliyma esast gercek zamanl (Real Time) PCR yéntemine dayali
olmalidir. Teklif edilecek kit, tagman prob teknolojisini kullanarak HLA B*51 ve B*52 grubu
allel belirlemesini yapabilmelidir. Teklif edilecek kitler CE belgeli olmalidir. Sistemin
kullanimi igin gerekli tiim egitimler firma tarafindan saglanmalidir.

Colyak Real Tmme Kit calisma esas1 gercek zamanh (Real Time) PCR yontemine dayali
olmahdir. Teklif edilecek kit, tagman prob teknolojisini kullanarak HLA DQB1*02,
DQB1*03:02 ve DQA1*05 grubu allel belirlemesini yapabilmelidir. Teklif edilecek kitler CE

belgeli olmalidir. Sistemin kullanimi i¢in gerekli tiim egitimler firma tarafindan saglanmalidir.

UGTI1A1l testi ile; insan UGTIA1 genindeki *28 ve *6 varyantlarmmn genotiplemesi
yapilabilmelidir. Kit igerisinde insan Kontrol DNA’s1 bulunmali, bu DNA PCR ve sekans
reaksiyonlar1 igin pozitif sonu¢ vermelidir. Kit igerisinde UGT1A1#28 ve UGTI1A1%*6
varyantalarina ait PCR primerleri ayr ayn tiipler iginde olmalidir. Kit igerisinde UGT1A1*28
ve UGT1A1*6 varyantalarma ait sekans primerleri ayr1 ayri tiipler i¢inde olmalidir.,

Translokasyon Tarama Paneli Kiti ile toplamda 28 fiizyon gen transkriptini saptayabilecek
bilesenleri iginde bulundurmalidir, Kit » ALL ve CLL taramalarinda kullanilmaya uygun
olmalidir. Kit; BCR-ABLI (m-ber, P190), BCR-ABLI (M-ber, P210), BCR-ABLI (p-ber,
P230), CBFB-MYH11, DEK-NUP214, ETV6-MNI1, ETV6-ABL1, ETV6-PDGFRB, ETV6-
RUNX1, FUS-ERG, MLL-AFFI, MLL-EPS15, MLL-ELL, MLL-FOX04, MLL-MLLTI,
MLL-MLLT3, MLL-MLLT4, MLL-MLLT6, MLL-MLLT10, MLL-MLLT] 1, NPM1-RARA,
NPMI1-MLF1, PML-RARA (berl, L), PML-RARA (ber2, V), PML-RARA (ber3, S), RUNX1-
RUNXITI, RUNXI1-MECOM, SET-NUP214, STIL-TALL1, TCF3-PBX1, TCF3-HLF,
ZBTB16-RARA fiizyon genlerini aym reaksiyon iginde tespitine olanak vermelidir. Kit, GUS,
B2M, ABL olmak iizere 3 ayr1 housekeeping gen barmdirmaldir. Kit CE-IVD belgesine sahip
olmalidir. Kit cDNA sentezi i¢in disaridan ayrica bir kite ihtiyag duymamali ve kit igeriginde
bu kimyasallar bulunmalidir. Kit farkls kanalardan okuma yapabilecek FAM, ROX ve HEX
boyalarimi kullanmahildir, Kit iceriginde bulunan cDNA sentez mixi, cDNA sentezini 1 saatten
kisa bir siirede yapabilmelidir. Kit kan veya kemik iliginden elde edilmis olan 0.15-1.5
mikrogram RNA’dan ¢aligabilmelidir. Kit; tip bagma 2’ser mikrolitre cDNA ile

calisabilmelidir.

Rett Sendromu Mutasyonlari Paneli Kiti; MECP2 genindeki, 473C>T:T158M(r528934906),
502C>T:(p.Arg168Ter) (rs61748421), 763C>T:p.Arg255* (rs61749721), 806 delG: (G269f1s)
(1s61750241), 808 C> T: p-Arg270* (rs61750240), 808 C> G, 808delC, 880 C > T : p.Arg
294*  (1s61751362), 880_384 del5, 916 C > T R306C  (rs28935468),
316C>G:(p.Arg106Gly)(r328934907), 316C>T,397C>T:R133H(p. Argl33Cys) (rs28934904 ),
397C> G419 C>T (A140V) (1s 8934908) mutasyonlarini tespit edebilmelidir.



C. Grup 2 Teknik Ozellikler

Grup 2 Kit Adz : Test
Sayisi
1 Otoinflamatuar Panel 96
2 Parkinson Paneli 96
3 Epilepsi Paneli 192
4 Distoni Paneli 96
5 Alzheimer ve Demans Paneli 192
6 SpinoCerebellarAtaxia SCA Paneli 96
7 X’e Baglh Mental Retardasyon Paneli ,_ 96
8 Miiskiiler Distrofi Paneli 96
9 Sendromik Otizm Paneli 96
10 Periyodik Ates Sendromu Paneli 192
11 Multipl Miyelom Paneli 96
12 Lenfoma Paneli . 96
13 Hipertrofik Kardiyomiyopati Paneli 96
14 Kalitsal Aritmi Paneli 96
15 Konjenital Adrenal Hiperplazi Paneli 96
16 Mody Paneli 192
17 Psoriasis Paneli : 96
18 Kolorektal Kanser Paneli 72
19 Akciger Kanser Paneli 72
20 Solid Tumor Paneli 72
21 Farmakogenomik Panel 72
22 BRCA 1 ve BRCA 2 : 72
23 Tek Gen Testleri 192
24 Klinik Ekzom Testi 100

Grup 2 Genel Sartname

. Grup 2 testleri i¢in gerekli cihaz park: ile teknik altyapida bulunmas: gereken cihazlar ve
yazilimlar merkez tarafindan onaylanmali ve asagida belirtilen teknik sartlara uygun olmahdur.

. Ihale kapsaminda Yeni Nesil Dizi Analizi yontemi ile gok gesitli ve bir kismuda Snceden
bilinmesi miimkiin olmayan genetik testlerin ¢aligilacak olmasi ve bu genlerde tespit edilen
olas1 mutasyon ya da varyantlarin konfirmasyon ya da segregasyon takibi icin refleks testlerin
gerekmesi ve bunlar i¢in TITUBB'a kayith kit kullanilmas: miimkiin olmadigindan NGS -
DNA dizi analizi panelindeki testler ve cihazlar icin TITUBB kayd: aranmayacaktir.

- Yeni Nesil DNA Dizi Analizi, DNA Dizi Analizi ve bunlaria olusturulacak datalarm analizi
icin gereken her tiirlii donamm ve yazihim ayrica laboratuvar gahsmalarimin klinik olarak
desteklenmesi ve saptanan varyasyonlarm dogru degerlendirilebilmesi icin INGENUITY,
CLINVAR ve HGMD PROFESSIONAL veri tabanlarinin iiyelik, kurulum, giincelleme ve
egitimleri {icretsiz olarak yapilacaktir.



s

10.

Yiklenici firma laboratuvara testlerin ¢aligmasi igin gerekli sistemleri ve bu sistemlerin
isletilebilmesi igin gerekli olan her tiirlii yardime: (sogutmali santrifiij, kesintisiz gli¢ kaynagi,
pipetler, barkod yazic1 ve okuyucu vb.) cihazlar, kullamilacak kit ve laboratuvar sarflar, ayrica
1siya duyarh numune, kit, soliisyon, reaktif vb. malzemenin uygun sartlarda saklanmasim
saglayacak donanim (sogutucular, derin dondurucular, klimalar, termometre), raporlandirma ve
kayit icin gerekli bilgisayarlar, yazilim, biiro malzemeleri ve sarflan (hasta sonuglarmn
basilmas: icin gerekli printer, printer kartusu ve A4 printer kagidi, klasorler, vb) yiiklenici
tarafindan talep edilen siirede saglamakla yikiimliidiir. :

Yiklenici firma laboratuvara 1 (bir) adet Class 2 A2 laminar flow biyogiivenlik kabini
kurmalidir.

Yiiklenici firma laboratuvara 1 (bir) adet Flouresans mikroskobu kuracaktir,

Sistemin montaj yerinin hazirlanmas1 ve sistemin i§ sunabilir hale getirilmesi igin gerekli tiim
fiziki diizenlemeler yiiklenici tarafindan yapilacaktir.

Yiikleyici firma ihaleden sonra kurmay: diigiindiigii sistem ile demo yapacaktir. Demo sonucu
basarisiz olan firmanin teklifi geersiz sayilacaktir,

Laboratuavarin gereksinimlerine gére dizayn panellerinin gen listesinde en fazla 30 geni
gegmemek suretiyle degisiklik yapilabilecektir.

1-22 Panelleri igin teklif edilen kitte indeksler ve izolasyon kiti hari¢ yeni nesil dizileme
oncesinde ihtiya¢ duyulabilecek tiim kimyasallar ve sarflar bulunmalidir. Kit molekiiler barkod
teknolojisi (veya molekiiler etiketleme) ile ¢aligmal ve ¢alisma prensibi molekiiler barkodlama
ile varyant saptamaya yénelik olmahdir. Her orijinal DNA molekiilii benzersiz bir dizi
barkoduna eklenmelidir. Bu ekleme molekiiler etiketin rastgele en az 12 bazmi iceren bir
indeks adaptorii ile fragmante DNA’nm ligasyonu araciligiyla gergeklesmelidir. Kit igerigi
insan dreklerinde ¢alismaya uygun olmalidir, Merkez tarafindan talep edilecek gen bolgeleri
dizayn edilerek yiiksek hassasiyette ¢aligma yapilabilmeli ve SNV’ler; CNV’ler, kiigiik indeller
gibi gesitli DNA varyantlan analiz edilebilmelidir. Teklif edilen panellerde 10000 primere
kadar tek bir primer havuzu olusturulabilmelidir.

Otoimflamatuar Panel ; CARD14, HFE, IL10, IL10RA, IL10RB, ILIRN, IL36RN, MEFV,
MVK, NLRP12, NLRP3, NOD2, PLCG2, PSMBS, PSTPIP1, RBCKC1, SH3BP2, SLC29A3
ve TNFRSF1A genlerini igermelidir.

Parkinson Paneli ; ATP13A2, ATPGAP2, DCTNI, DNAJC6, FBXO7, FTL, FUS, GBA,
GCH1, GIGYF2, HTRA2, LRRK2, MAPT, PARK2, PARK?7, PINK1, PLA2G6, PRKRA,
SLC6A3, SNCA, SNCB, SPR, SYNIJI, TH, TMEM230,UCHL1 ve VPS35 genlerini
icermelidir.

Epilepsi Paneli ; ACY1, ADSL, ALDH7A1, AMT, ARHGEF9, ARX, ASAHI, CACNAI1H,
CACNB4, CDKL5, CERS1, CHRNA?2, CHRNA4, CHRNB2, CLCN2, CNTNAP2, CPA6,
CPT2, CSTB, DEPDCS, EFHC1, EPM2A, FOLR1, FOXGI, GABRAI, GABRB3, GABRD,
GABRG2, GAMT, GCSH, GLDC, GOSR2, GRIN2A, GRIN2B, JRK, KCNJ 10, KCNMAL1,
KCNQ2, KCNQ3, KCNT1, KCTD7, LGI1, MAPK10, MBDS, MECP2, MEF2C, MTHEFR,
MTOR, NHLRCI1, NOL3, PCDH19, PIGV, PLCB1, PNKP, PNPO, POLG, PRICKLEI,
PRICKLE2, PRRT2, QARS, RBFOX3, RNASEH2A, SCARB2, SCN1A, SCNIB, SCN2A,
SCN3A, SCN8A, SCN9A, SGCE, SLCI3AS, SLC19A3, SLC25A12, SLC25A22, SLC2A1,
SLC35A2, SLC6AS8, SLC9A6, SPTANI, SRPX2, ST3GAL3, ST3GALS, STXBPI, SYNI,
SYNGAPI1, SZT2, TBC1D24, TBCE, TPPI, TSC1, TSC2, UBE3A, WWOX ve ZEB2
genlerini icermelidir. ‘



- Distoni Paneli ; ANO3, ARSA, ATM, ATP1A3, ATP7B, CACNALIB, CIZ1, COL6A3,
GCDH, GCH1, GNAL, HPCA, KCNMAI, KCTD17, PANK2, PARK2, PLA2G6, PNKD,
PRKRA, PRRT2, SGCE, SLC2A1, SLC6A3, SPR, TH, THAP1, TIMMSA, TORIA ve
TUBBA4A genlerini igermelidir.

Alzheimer ve Demans Paneli ; APOE, APP, PRNP, PSEN1 ve PSEN2 genlerini icermelidir.

SpinoCerebellarAtaxia (SCA) Paneli ; ABCB7, COQBA, AFG3L2, ANOIO, APTX,
ATCAY, ATM, ATP2B3, C10orf2, CA8, CACNAIA, CCDC88C, CWF19L1, DNMT1, EEF2,
ELOVL4, ELOVLS, FGF14, GRID2, GRM1, ITPRI, KCNC3, KCND3, PDYN, PRKCQG,
SACS, SETX, SILI, SLCI1A3, SPTBN2, STUBI, SYNEI1, SYT14, TDP1, TGMS6, TPPI,
TTBK2, TTPA, VAMP1 ve WWOX genlerini icermelidir.

X’e bagh Mental Retardasyon Paneli s ACSL4, AFF2, AP1S2, ARHGEFG6, ARHGEF?9,
ARX, ATP6AP2, ATP7A, ATRX, BRWD3, CASK, CDKL5, CULA4B, DCX, DLG3, FGD1,
FMR1, FTSJ1, GDII, GRIA3, HPRT1, HUWE], ILIRAPLI, KDMS5C, KIAA2022, MAOA,
MECP2, MEDI12, MTM1, NDP, NDUFALI, NHS, NLGN3, NLGN4X, OCRL, OFDI, OPHNI1,
OTC, PAK3, PCDH]19, PDHAI, PGK1, PHF6, PHFS, PLPI, RAB39B, RPL10, RPS6KA3,
SHROOM4, SLC16A2, SLC6AS8, SLC9AS, SMCIA, SMS, SOX3, SYN1, SYP, TSPAN7,
UBEZ2A, UPF3B, ZDHHCI15, ZDHHCY, ZNF71 1, ZNF81 genlerini icermelidir.

Miiskiiler Distrofi Paneli ; ANOS5, CAPN3, CAV3, CLCNI, COL6A1, COL6A2, COL6A3,
DAGI, DES, DMD, DNAJB6, DYSF, EMD, FHL1, FKRP, FKTN, FLNC, GAA, GMPPB,
GNE, HNRNPDL, ISPD, LAMA2, LIMS2, LMNA, MY OT, PLEC, POMGNT1, POMGNT?2,
POMK, POMT1, POMT?2, SEPN1, SGCA, SGCB, SGCD, SGCE, SGCG, SMCHD1, SYNEI1,
SYNE2, TCAP, TNPO3, TRAPPC11, TRIM32, TIN, VCP,ITGA7, LARGE ve PABPNI
genlerini igermelidir. ‘

Sendromik Otism Paneli 5 ADNP, ADSL, ALDHS5AI, AMT, CACNAIC, CDKLS,
CNINAP2, FOXGI, FOXPI, HOXAI1, MAGEL2, MECP2, MEDI12, NHS, NRXNI,
PCDH19, POGZ, PQBP1, SCNIA, SCN2A, SETD2, SLC6A1, SLC6AS, TBL1XR1, TSC1 ve
TSC2 genlerini igermelidir,

Periyodik Ates Sendromu Paneli s ELANE, LPIN2, MEFV, MVK, NLRP3, PSTPIP] ve
TNFRSF1A genlerini igermelidir.

Multipl Myeloma Paneli ; FGFR3, NRAS, BRAF, IDH1, MYDS88, PIK3CA, HRAS,
CCND1, CDK4, PTPN1 1, LIG4, B2M, ve TP53 genlerini icermelidir.

Lenfoma Paneli ; MLL2, EBFI, NOTCH2, MYDS88, ARIDIA, EZH2, CARD11, WHSCI,
ZMYM3, KLF2, CREBBP, TNFRSF 14, BIRC3, DDX3X, TRAF3, EP300, ATM, SF3B1,
RPS15, TNFAIP3, MEF2B, TP53, FBXW7, TBL1XR1, IKBKB, STAT6, NOTCHI1, XPO1,
SIN3A ve SMYD1 genlerini icermelidir. '

Hipertrofik Kardiyomiyopati Paneli s ACTCI1, ACTN2, CALR3, CRYAB, CSRP3, DES,
FLNC, GLA, JPH2, LAMP2, MYBPC3, MYH6, MYH7, MYL2, MYL3, MYLK?2, MYPN,



NEXN, PLN, PRKAG2, SLC25A4, , TCAP, TNNCI, TNNI3, TNNT2, TPM1 ve TTN
genlerini igermelidir.

Kahtsal Aritmi Paneli ; AKAP9Y, ANK2, CACNAIC, CACNB2, CASQ2, CAV3, DSC2,
DSG2, DSP, GPDIL, JUP, KCNAS, KCNE1, KCNE2, KCNE3, KCNH2, KCNJ2, KCNQI,
NPPA, PKP2, PLN, RYR2, SCNI1B, SCN3B, SCN4B, SCNSA, SNTA1, TGFB3 ve TMEM43
genlerini igermelidir.

Konjenital Adrenal Hiperplazi Paneli s CYP21A2, CYP17A1, CYPI 1B1, HSD3B2, POR ve
STAR genlerini igermelidir.

Mody Paneli ; HNF4A, GCK, HNF1A, PDX1, HNF1B, NEURODI, KLF11, CEL, PAX4,
INS ve BLK genlerini icermelidir.

Psoriasis  Paneli ;HLACPSORS7,IL23R,PSORS4,IL36RN,AP1S3,PSORSS, PSORS3,
PSORSY, PSORSI1,TRAF3IP2,PSORP8,CARD14,PSORS10,PSORS6 ve PSORS12 genlerini
igermelidir.

Kolorektal Kanser Paneli; ACVRIB, AKT], APC, ATM, ATP6VOD2, AXIN2, BAX, BLM,
BMPR1A, BRAF, BRCAI, BRCA2, BUBIB, CASPS, CDC27, CDH1, CDK4, CDKN2A,
CHEK2, CTNNALI, CTNNBI, DCC, DMD, EGFR, ENG, EP300, EPCAM, ERBB2, FBXW7,
FGFR3, FLCN, FZD3, GALNT12, GPCs, GREM]1, KIT, KRAS, MAP2K4, MAP7, MET,
MIER3, MLH1, MLH3, MSH2, MSH3, MSHS6, MUTYH, MYO1B, NRAS, PALB2, PIK3CA,
PIK3R1, PMS1, PMS2, POLDI, POLE, PTEN, PTPN12, RET, RPS20, SCG5, SLCY9AY,
SMAD2, SMAD4, SRC, STK11, TCERGI1,TCF7L2, TGFBR2, TP53 ve WBSCR17 genlerini
icermelidir,

Akciger Kanser Paneli s AKTI, ALK, AMERI, APC, ARIDIA, ATM, BAI3, BAP1, BRAF,
CDKN2A, CDKN2B, CREBBP, CTNNBI, DDR2, EGFR, EPHAS, ERBB2, ERBB4, FBX07,
FBXW7, FGFRI, FGFR2, FGFR3, FHIT, GRMS, HRAS, JAK2, KDR, KEAPI1, KIT,
KMT2D, KRAS, LRP1B, MAP2K1, MDM2, MET, MGA, MLHI, MUC16, MYC, NF1,
NFE2L2, NOTCH]1, NRAS, NTRKI, NTRK2, NTRKS3, PDGFRA, PIK3CA, PIK3CG,
PIK3R1, PIK3R2, PKHDI, PTEN, PTPRD, RARB, RASSF1, RBI, RBM10, RET, RITI,
ROS1, RUNXITI, SETD2, SMAD4, SMARCA4, SOX2, STK11 » TINFAIP3, TP53, TSC1 ve
UZ2AF1 genlerini icermelidir. "

Solid Tumér Paneli; AKTI1, ALK, BRAF, CTNNBI, EGFR, ERBB2, ERBB3, ESRI,
FOXL2, GNAll, GNAQ, IDHI, IDH2, KIT, KRAS, MET, NRAS, PDGFRA, PIK3CA,
RAF1, RET ve TP53 genlerini igermelidir.

BRCA Paneli ; BRCA1 ve BRCA?2 genlerini igermelidir.

Farmakogenetik Panel; DPYD, ABCB1, ABCC2, ABCG2, CYP1A1, CYP1A2, CYP2A6,
CYP2B6, CYPC19, CYP2CS, CYP2C9, CYP2D6, CYP2EL, CYP3A4, CYP3AS, GSTPI,
NATI, NAT2, SLC15A2, SLC22A1, SLC22A2, SLC22A6, SLCO1BI, SLCOIB3, SLCO2BI1,
SULT1A1, TPMT, UGT1Al, UGTIAL, UGT1A10, UGT1A3,UGT1Ad4, UGT1AS5, UGT1As,
UGT1A7, UGT1AS8, UGT1A9, UGT2B1S ve UGT2BY7 genlerini igermelidir.



Tek Gen Testleri ; Caligma prensibi molekiiler barkodlama ile varyant saptamaya yoénelik
olmalidir. Her orijinal DNA molekiilii benzersiz bir dizi barkoduna eklenmelidir. Bu ekleme
molekiiler etiketin rastgele en az 12 bazini igeren bir indeks adaptérii ile fragmante DNA’nin
ligasyonu aracihifiyla gergeklestirilmelidir. Kit icerigi insan Orneklerine uygun olmalidir.
Istenilen gen bolgeleri merkezin tercihi ve onayt dogrultusunda dizayn edilerek yiiksek
hassasiyette ¢aligma yapilabilmesine imkan vermelidir. SNV’ler, CN'V’ler, kiiciik indeller gibi
gesitli DNA varyantlan incelenebilmelidir. Her bir panel en fazla 96 reaksiyonluk iiretici firma
orijinal ambalajinda olmalidir. Teklif edilen kitler 10000 primere kadar tek bir primer havuzu
olusturularak kullanabilir sekilde olmalidir, Calismaya 2 ng’dan diisiik miktarda DNA ile
baslansa bile varyant tespit etme hassasiyeti yitksek olmalidir. Kit, secilen genleri ve gen
bolgelerini 20-80 ng taze DNA veya 40-250 ng FFPE DNA kullanarak caligabilmelidir.

Is akist igerisinde, fragmante DNA’ya, sirastyla; molekiiler barkod, forward primer, drnek
indeks primeri, universal primer, gen spesifik primer eklenmelidir. %1 oraninda gériilen
SNP’ler ve indel mutasyonlar i¢in hassasiyet %90°m iizerinde olmaldir. Custom panellerin
varyant analizinde kullanilan biyoinformatik yazilimlar merkez sorumlusunun belirleyecegi
3.parti biyoinformatik firmalart {izerinden saglanacak olup bilgi guvenligi ve is paketi
maliyetleri yiiklenici firmanmn yikiimliiliiginde olacaktir. Yeni nesil dizileme testleri
neticesinde saptanacak varyantlarm teyidi amaciyla yapilmas: gerektigi durumlarda o gene ait
DNA dizi analizi ile yapilmasmi uygun kilacak primer kiitiiphanesi ve tiim sarflart yiiklenici
firma tarafindan saglanacaktir. Calisilacak testler, laboratuvar gereksinimlerine yonelik, teklif
edilmis test fiyatlari dogrultusunda, gerektiginde birbiri igerisinde degistirilebilecektir.

Verilen cihazlar ihalede alinan kitlerin tiimii sarf edilene kadar ilgili boliim ve laboratuvarmnda
kalmalidir.Panellerin analizine imkan verecek biyoinformatik yazilim Grup 2 Genel Sartname
Biyoinformatik ve Teknik Altyapisi'nda belirtilen 6zelliklere haiz olmahdir.

Klinik Ekzom Testi; Uygulanan testlerin tamanu panelde meveut gen bélgelerinin genom’dan
pulldown ile yogunlastirilmas: sonucu paired-end sekanslama yontemi ile sekanslanmalidir.
Panelde mevcut genlerin tiim ekzonlan sekanslanabilmelidir.Paneldeki genlerin tiim ekzonlan
sekanslanirken amplikon sekanst kullanilmamahdir, Ekzonlar pulldown igin dizayn edilmis
isaretli probelarla genomdan yogunlastirilarak ¢ekilmelidir.Caligma i¢in 50 ng DNA miktan
yeterli olmalidirSekanslama sonrasi elde edilen veriler Q30 skoru degeri tizerinde olmalidur.
Orneklerden sekans kiitiiphanesi olusturulurken mekanik parcalama, fragmentlerin segimi,
fragment ortalama uzunlugunun okunmasi, yiiklenecek DNA kiitiiphanesinin ~ miktarim
belirlenmesi i¢in kantifikasyon yapilmas: gibi aragtirma amagli kullamma  yénelik islemlerin
higbirisinin yapilmasina gerek olmaksizin sekans kiitiiphanesi hazirlanmahidir. DNA’nm
ekstrakte edilerek elde edilmesini takiben ilgili gen panelindeki ekzonlarin yogunlastiriimast,
sekans kiitiiphanesinin hazirlanmas: ve sekanslama siiresi de dahil olmak tizere 3 giinden fazla
olmamalidir Klinik ekzom paneli fenotip ile iligkili, klinik olarak bilinen 4813 farkli gendeki
biitiin  ekzonlarin tamami sekanslanmahdir., Toplamda 62.000 ekzonu, 12 MB'lk bolgeyi
125000 prob ile sekanslamalidir.Panel icerisinde hasta 6rneklerinin isaretlenmesi igin gerekli
indeks primerleri verilmelidir Kiitiphane 12 farkli hastaya kadar secimli olarak
hazirlanabilmelidir. Sekanslama 2x150 bp uzunlugunda ve sentezlerken sekansiama prensibi ile
gergeklegmelidir. Testlerin galigilabilmesi icin gerekli tiim sistemler yiklenici firma tarafindan
kurulmalidir. Laboratuvarmizca gerekli  goriildiigli- takdirde testler dig laboratuvara
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gonderilecektir. Tiim sistemler kit karsili§1 yapilan is boyunca olabilecek arizalara kars1, tamiri
yiklenici firma tarafindan ticretsiz garanti edilmelidir. Yine kit karsilig1 is boyunca sisteme ait
arizall veya degismesi gerekli yedek pargalardan herhangi bir iicret talep edilmemelidir. Kit
kargilif1 kurulacak cihazlar ve bu cihazlarda kullamlacak tiim kitler ve bu kitlerin kullaniimas:
i¢in gerekli tiim diger sarf malzemeleri, DNA izolasyon kitleri yeterli miktarda merkeze teslim
edilmelidir.

1.a. Entegre Biyoinformatik ve Alt Yapisi Teknik Ozellikleri

. Teklif edilen Entegre Biyoinformatik Yazilim ile birlikte, 6698 nolu kisisel verilerin korunmas:

kanunu geregince genetik bilgi giivenligi i¢in merkeze/kuruma sunucy (server) kurulumu
yapilmali, dizi analizi sonucu ham veriler (raw data) kurum digindaki herhangi bir firmaya ait
buluta (cloud) yiiklenmemelidir.

Dizi analizi sonucu elde edilen ham verilerden data analizi, biyoinformatik analiz yaziliminda
otomatik olarak yapilmali ve varyantlar otomatik olarak belirlenmelidir.

Analiz yazilimi, nceden optimize ve genom tarayici ile entegre galismali, bu sayede FASTQ
ornek bagina 20 dakikadan kisa bir siirede gevirim yapabilmelidir.

FASTQ dosya formatindan VCF dosya formatina ¢evirim islemi kurumdaki lokal sunucularda
gerceklesmelidir.

Analiz yazilimindan elde edilen VCF dosyalar1 tek bir ara basamak ile degerlendirme
yazilimma aktarilmalidir. _

Degerlendirme yazilimi, asagidaki maddelerde 6zellikleri tanimlanan bilgi veritabanlarim
kullanarak kisiye 6zgii klinik rapor verilebilmesi icin bilgi akis saglamalidir.

Biyoinformatik yazilima, varyant in-siliko analiz araglari olarak CADD, PolyPhen, SIFT,
Mutation Taster, BLOSUM, Phylop, MaxEntScan, Gene Splicer, B-SIFT, QCI Inferred
Activation'a erigim saglamalidir.

Biyoinformatik yazilimu, varyant ile ilgili popiilasyon analizleri gergeklestirebilmeli ve
Ancestry, EXAC, ESP, 1000 Genome gibi veribankalarina erigim saglamalidir. Bu bilgi
bankalarindaki tiim veriler etnik gruplara gore allel dagilimi ve varyantin frekanslarm
homozigosite agisindan da rakamsal ve grafiksel olarak sunmalidir.

Biyoinformatik yazilimi, bulunan varyant ile ilgili daha dnceki literatiir bilgilerini metaanaliz
ile ortaya koyabilmeli, ilgili calismalarmn detaylarmna erisimi direkt olarak saglayabilmelidir.
Biyoinformatik yazilimi ile tespit edilen varyanta ait tiim literatiir bilgisine ulagim:
saglayabilmeli ve yaymlanmis tiim literatiirleri tek tek dzet geklinde sunarak, gerektiginde
kullanict istegine gore filtrelemeye imkan vermelidir,

Biyoinformatik yazilimi ile tespit edilen varyantm kromozom ve ilgili gen {izerindeki
lokasyonu grafiksel olarak gosterilebilmeli, ayn1 zamanda varyanti protein fizerine etkileri
grafik iizerinde belirtilmelidir. Aym grafikte tespit edilen varyantin cevresindeki daha 6nce
tespit edilmis tiim varyantlar patojenitesine gore smiflandirilmig olarak gosterilebilmelidir.

- Biyoinformatik yazilimi genom tarayicisini da entegre bir sekilde icermelidir.
13.

Biyoinformatik yazilimi ile hasta fenotipi segilebilmeli ve ACMG kriterlerini kullanarak
fenotipe 6zgii olarak klinik kanitlara dayali degerlendirme yapmaya imkan sunmalidur,
Biyoinformatik yazilimi ile tespit edilen varyatin fonksiyonel etkisi literatiirde bildirilmis ise,
bu ayn bir rapor halinde verilmeli ve ilgili literatiir bilgisine ulagilabilmelidir.

Varyant analizinde kullanilan biyoinformatik yazilim J aspar, Encode, ClinVar gibi iicretsiz
veritabanlarmin yanisira lisansli OMIM ve COSMIC veritabanlar ve HGMD, PGMD,
Pathways & Path to Phenotype, Curated Somatic Variants, Deep Curated Disease Variants
veritabanlari ile birlikte ilag etiketleri, uluslararasi guideline’lar ve klinik ¢alisma bilgilerine
erisimi de desteklemelidir.
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Yazilim, HGMD'nin profesyonel tam erisime imkan veren giincel versiyonlara erigim olanag
ile birlikte gelmelidir.

Varyant analizi sonucunda belirlenen patojenik varyantlar i¢in tedaviye yonelik glincel kanitlar
meveut tim literatiir bilgisi ile listelenmelidir., Her bir literatiir linki ile ilgili bilgilere direkt

Giincel literatiir bilgileri haftalik olarak giincellenmeli ve ilgili literatiir listesine yazilim
lizerinden direkt erigim olmalidir,

Haftalik diizenli olarak glincellenen literatiir bilgilerinden, her bir varyanta ait klinik vaka

say1s1 direkt olarak filtrelenebilmeli ve listelenebilmelidir.

Tedavi segenekleri igin kanit seviyesi kesin varyant, pozisyon, gende fonksiyon kazanimi ve
endikasyon durumuna gére filtrelenebilmelidir. ‘

Tedavide kullanilabilecek glncel ilag bilgileri listelenmeli ve ilaglara yamit duyarlilik ya da
direnglilik seklinde bildirilmelidir.

Tedavide kullanilabilecek ilaglarin  onay  durumlarina (FDA  vb.) gore filtreleme
yapilabilmelidir.

Tedavide kullanilabilecek bir ilag bulunmamas: durumunda, ilgilj varyanta yonelik tiim
diinyada yiiriitiilmekte olan ve halen hasta kabulii yapan klinik ¢aligmalar listelenmelidir.
istendiginde cografi konuma gére filtreleme yapilabilmelidir. Yiiriittilen klinik calismalarin faz
durumu (faz 1, faz 2, faz 3, faz 4) bilgisi ve merkeze ait iletism bilgilerine erigim
saglanabilmelidir,

L.b. Yeni Nesil Dizileme Sistemi Teknik Ozellikler

1. En az agagida belirtilen kriterlere uygun bir sistem olmalidr,

2. Cihaz bir ¢aligmada single read olarak 25 000 000 (Yirmibeg Milyon) okumaya kadar,
Paired End olarak 50 000 000 (Elli Milyon) okumaya kadar yapmalidr.

3. Cihaz agagidaki gibi farkh uzunluklarda okuma vermeli ve sonuc kalitesi asgari su
sekilde olmalidir.

1x35 bp de okunan bazlarin en az % 90°Iik kismi Q skoru 30 uzerinde

2x150 bp de okunan bazlarin en az % 80 lik kismi Q skoru 30 uzerinde
2x250 bp de okunan bazlarm en az %75 lik kismu Q skoru 30 iizerinde
2x300 bp de okunan bazlarin eb az % 70 hik kisma Q s koru 30 tizerinde

po oo

4. Cihaz bir ¢aligmada asagidaki uygulamalar gerg:eklegtirebilecek kapasitede olmalidir.
a. 24 adet tiim genom PGS Ornegini ayni anda sekanslayabilmelidir,
b. 144 adet HLA Omegini aym anda sekanslayabilmedir.
c. 8adet2.25 mb’lik ve 550 gen igerigine sahip paneli

5.Cihaz bir ¢alismada 2x300 bp okumada filtreyi gecen 15 GB veri verebilmelidir,

6. Cihaz ile amplikon sekanslamasi, mikroRNA sekanslamasi ,Gen Ekspresyon
analizi, HLA PGS ve metagenomik ¢alismalar yapmalidir,

7. Cihaz DNA ve RNA kiitliphanesi sekanslamalarmda ilave herhangi bir ekipmana
gereksinim duymamalidr,

8. Sekans, klonal amplifikasyon iinitesi ve data analizi tek cihaz iizerinde gergeklesmelidir,



9. Cihaz tezgah iistii bir sistem olmalidar.
10. Cihazda kullamlacak reaktifler hazir kartuglar halinde bulunmalidir.

11. Hazirlanmis sekans kiitliphanesinin cihaza yiiklenmesini takiben tiim sekanslama
iglemleri sekans cihazi tarafindan otomatik olarak yapilmalidir. Cihaz ¢alisirken online
olarak sekanslama kalitesi takip edilebilmelidir, :

12. Cihazin sekanslarken sentezleme prensibi (SBS) ile ¢alismali ve emiilsiyon PCR
gerektirmemelidir.

13. Homopolimerik bolgelerde sistem hicbir sekilde homopolimer hatasi vermemelidir.

14. Operatriin higbir miidahalesine gerek olmaksizin Single Read okumadan sonra Paired
End okumaya cihaz otomatik olarak devam edebilmelidir.

15. Yiiriitme sonrasmda elde edilen ham veriler otomatik olarak, cihazin kendi tzerindeki
meveut bilgisayar ve yazilimlan yoluyla fastq, bam ve vcf formatlarinda direk cihaz
lzerinden almabilmelidir.Istenildigrinde » yliriitme bulut tizerinden online olarak takip
edilebilmeli ve datalar bulut {izerinden almabilmelidir,

16. Cihaz 1 yil yedek parga ve servis garantili olmalidir,
17. Cihaz 220 V ve 50 Hz ile ¢alismalidir,

1.c. Otomatik Izolasyon Cihazlar ¢ Testlerin ¢aligilabilmesi igin bir tanesi Silika Membran
metodu ile ¢alisan en az 12 §rnek kapasitesinde digeri ise manyetik boncuk metody ile calisan
en az 14 drnek kapasitesinde olmak lizere 2 adet DNA izolasyon robotu kurulacaktir.

1.d. Otomatik Pipetleme Robotu ¢ Tim is akisginda kullanilmak tizere PCR mikslerinin
otomatik olarak hazirlanmasmna olanak saglayarak ornekler arasinda standard1 saglamak ve
kullaniciya bagll degiskenleri en aza indirmek amagly, ¢oklu PCR ¢aligmalan i¢in master
miksleri hazirlayabilen, daha énceden hazirlanmis olan PCR mikslerini pipetleyecek sekilde
programlanabilen otomatize bir pipetleme robotu kurulmalidir,

l.e. Otomatik Kapiller Jel Elektroforezi Sistemi : Orneklerin kalite kontrolii, hedef
zenginlestirme ve kiitiiphane olugturma agamalarm kontrolii i¢in en az 12 - 96 Ornekle ¢aligan
tam otomatik kapiller jel elektroforez cihaz kurulmalidur, "



GRUP 3

Sira | Kit Adi : Test
Sayisi
1 MEFV FRAGMAN ANALIZi 150
2 Y KROMOZOM DELESYON : 200
3 IIZIR%GMAN TABANLI 6LU TROMBOFILI] 250
4 _ |BETA TALASSEMI DIiZi ANALIZI KITI 200
5 Spinal muscular atrofi (SMA) 25
6 Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)1 4 50
7 | Duchenne Muscular Dystrophy (DMD)2 50
8 |HIZLIPRENETAL TARAMA TESTI 300
HIZLI MATERNAL KONTAMINASYON| 250
9 -
TESTI
10 %A TALASSEMI MUTASYON TARAMA| 100
11 |CFTR MUTASYON TARAMA KiTI 50
12 HEMOKROMQTOSIS MUTASYON 50
TARAMA KITi
13 Konjenital Adrenal Hiperplazi (CAH) Mutasy(_m 50
Analizi Tarama Kiti ’
14 |MEFV Tiim Gen 150

Grup 3 Genel Sartname

1. Teknik ozellikleri belirtilen kitlerin tamami SGK onayli Saglik Bakanligi TITUBB
kaydma sahip olmalidir. TITUBB kaydma sahip olduguna dair evraklar ihale
dosyasinda komisyona sunulmalidir,

2. Tiim kitler, tim PCR bilesenleri ile hazir kit formatinda orijinal ambalajl1 olmalidir.

3. Yiiklenici firma, kitler tikenene kadar cihazlarn laboratuvarda kalmasmi kabul
etmelidir.

4. Kit kargilig1 kurulacak cihaz, yiiklenici firma anlagma boyunca kullanilacak tiim kitleri
ve bu Kitlerin kullanilmas: igin gerekli tiim diger sarf malzemeleri, DNA izolasyon
kitlerini yeterli miktarda ilgili boliime teslim etmelidir,

5. Grup 3 testleri igin gerekli cihaz parki ile teknik altyapida bulunmags: gereken cihazlar
merkez tarafindan onaylanmal: ve asagida belirtilen teknik sartlara uygun olmalidir.

a.  Teklif veren firma 1 adet en az 4 kapillerli genetik analizér cihazmi ilgili tiim yan
ekipmanlari ile laboratuvara kuracaktr.

b.  Bu ihale kapsaminda laboratuvarlarda ilgili testler icin kullamlan tim cihazlarin
bakimi, onarim1 ve periyodik kalibrasyonlan yiiklenici firmaya aittir.

. Yiiklenici tarafindan kurulacak tiim cihazlarn yamnda tamamlayici nitelikteki tiim
cihazlarin bakim, teknik servis, kalibrasyon, degisim vb. yiiklenici firma tarafindan
yapilmalidir.




Grup 3 Teknik Ozellikler

1. MEFV FRAGMAN ANALIZi

1.Teklif ediln kit ile MEFV geninin. M680I (G-A,G-C), F479L, A7448, R761H, E148Q,
P369S, M694V, V726A, M6941, K695R mutasyonlarina bakilmalidir,

2. Kit Kutulanmig ve CE-IVD belgesine sahip olmalidir.
2. Y KROMOZOM DELESYON

1.1.  Teklif edilen kit, kullanilan mikrosatellit gen bolgeleri arasinda SRY(Y14), Amelogenin,
Sy255, Sy134, RBMY, AZFa, Sy133,Sy152, Sy153, Sy157, Sy84, Sys6, Sy127, Sy254
bolgelerinin yer almas: gerekir,

1.2.  Teklif edilen kit, Y kromozomu Azf-a, Azf-b ve Azf.c gen bolgelerinde goriilen
mikrodelesyonlar1 genetik analizsr lizerinde fragment analiz yontemi ile tespit
edebilmelidir.

1.3.  Tekiif edilen kit, kullanima hazir formatta olup dlsarldan herhangi bir reaktif
(enzim,tampon vs.) eklenmesine ihtiyag duyulmamalidir.

14. Teklif edilen kit, PCR islemi kontrolii i¢in internal kontro] icermelidir,

1.5.  Sonuglar otomatik analiz programi ile degerlendirilebilmelidir. Analiz igin agaroz jel
elektroforezine ihtiya¢ duyulmamalidur.

1.6.  Teklif edilen lirtin, orjinal ambalajda olmali, ambalaj {izerinde imalatglmn ad1 veya ticard

ad1 ve adresi, son kullanma tarihi, tiretim parti (LOT) numarasi, varsa dzel depolama

sartlari, ikazlar ve/veya alinacak Onlemler yazili olmalidr,

3. FRAGMAN TABANLI 6°LI TROMBOFILI KiTi

1.1 Kit dizi analizi istenen Trombofilj genini ekzonlar bazinda hastalikla iligkili mutasyonlarin
taramasini yapabilen nitelikte ve fragman analizi tabanl olmahdir,

1.2 Trombofili Gen mutasyonlarimn tanis1 igin saglanacak kit su mutasyonlar: tespit
edebilmelidir: Factor II (Prothrombin), Factor V (leiden), MTHFR (C677T), MTHFR
(A1298C),PAI-1,Factorl3

1.3 Kitleri saglayacak firma, kitin saglandig firmada egitim gbrmils uzman tarafindan,
laboratuar personeline egitim vermelidir. Teklif edilen firiin hazir kit formatinda, orijinal
ambalajli olmali, primer dizayn: geklinde verilmemeli, ayrica CE-IVD belgesine  sahip

olmalidir



4. BETA TALESEMI DiZi ANALiZi KiTi

1.1 Teklif edilen kit ile HBB gen bélgesindeki tiim ekzonlar DNA dizi analiz yotemi ile ve
Sanger sekans metoduna dayali olarak caligilmalidrr.
1.2 Kit CE-IVD belgesine sahip olmalidir.

5. SPINANAL MUSCULAR ATROFi (SMA)

Teklif edilecek kit insan DNA ’sinin 5q13 bolgesinde bulunan kay1p ve tekrar gibi kromozomal
anomalileri tespit etmeye yonelik olmalidir.

Insan DNA’sinm 5q 13 geninde bulunan SMN1 bdlgesindeki ekzon 7 ve 8, ile SMN2
bolgesindeki ekzon 7 ve 8 tespit edilebilmelidir,

Kit igerisinde 5q13 bolgesini ¢ogaltmak i¢in gerekli enzim, tampon, primer, dntp, primer ve
prob bulunmali ve hazir kit formatinda olmalidir.

Istenen bolgelerle beraber 21 farkly kromozomda bdlgesi internal konttol olarak ayni
reaksiyonda ¢alisilmalidur.

Teklif edilecek kit ile multiplex PCR yapilabilmeli ve 50 kadar farkli genomik DNA veya RNA
dizisindeki normal olmayan kopya sayisinin tespiti saglanabilmelidir.

Sonuglar kapillerelektroforez cihazinda yiiriitiiliip analiz edilebilmelidir.

Sonuglarn degerlendirilmesi i¢in gerekli olan yazilim laboratuvarimiza kurulacak ve firma
elemam tarafindan egitim verilecektir.

Teklif verecek firma, kitlerinin satigi igin {iretici firmadan alman yetki belgesine sahip olmahdir
ve bu durum ihale dosyasinda belgelendirilmelidir. '

6. DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY (DMD) 1

Teklif edilecek kit insan DNA’simin Xp21.2 bolgesinde ekzon1’den 46°a kadar (toplam 46
bdlge) ve ekzon DP427¢’de buliman delesyon / duplikasyonlar 80 farkls prob ile en fazla iki
kit kullanarak saptayabilmelidir.

Kit igerisinde Xp21.2 bolgesini ¢oZaltmak i¢in gerekli enzim, tampon, primer, dntp, primer ve
prob bulunmali ve hazr kit formatinda olmalidr.

Istenen bolgelerle beraber 10 farkh kromozomda bolgesi internal kontrol olarak ayni
reaksiyonda calistimalidir.

- Teklif edilecek kit ile multiplex PCR yapilabilmeli ve 50 kadar farkl: genomik DNA veya RNA
dizisindeki normal olmayan kopya sayisinmn tespiti saglanabilmelidir.

Sonuglar kapillerelektroforez cihazinda yuriitiiliip analiz edilebilmelidir.



Sonuglarin degerlendirilmesi i¢in gerekli olan yazilim laboratuvarimiza kurulacak ve firma
elemani tarafindan egitim verilecektir.

Teklif verecek firma, kitlerinin satis1 igin firetici firmadan alman yetki belgesine sahip olmalidir
ve bu durum ihale dosyasmda belgelendirilmelidir.

7. DUCHENNE MUSCULAR DYSTROPHY (DMD) 2

Teklif edilecek kit insan DNA’sin Xp21.2 bélgesinde ekzon 46’den 79’a kadar (toplam 33
bdlge) ve ekzon DP427¢’de bulunan delesyon / duplikasyonlari 80 farkl: prob ile en fazla iki
kit kullanarak saptayabilmelidir.

Kit igerisinde Xp21.2 bolgesini gogaltmak igin gerekli enzim, tampon, primer, dntp, primer ve
prob bulunmal: ve hazir kit formatinda olmalidir.

Istenen bolgelerle beraber 10 farkls kromozomda bolgesi internal kontrol olarak ayn:
reaksiyonda ¢alisiimalidir.

Teklif edilecek kit ile multiplex PCR yapilabilmeli ve 50 kadar farkli genomik DNA veya RNA
dizisindeki normal olmayan kopya sayismnin tespiti saglanabilmelidir,

Sonuglar kapillerelektroforez cihazinda yiiriitiiliip analiz edilebilmelidir,

Sonuglarn degerlendirilmesi icin gerekli olan yazilim laboratuvarimiza kurulacak ve firma
elemant tarafindan egitim verilecektir.

Teklif verecek firma, kitlerinin satis1 icin tiretici firmadan alinan yetki belgesine sahip olmalidir
ve bu durum ihale dosyasinda belgelendirilmelidir.

8. HIZLI PRENETAL TARAMA

Kitilel3(D135252,D135305,D135628,D135634,D135742,D135258,D13563 1,D135303),18(D1
851002,D185386,D185391 ,D185391,D185499,D1 85335,D185847,D18551,D1 85858)ve21.(D2
1511,D2151246,D215141 1,D2151435,D2151412,D215226,D215270,D215 1412)kromozomlar
vesekskromozomlan(SRY,AMEL,DXS6803 LDXYS21 8,HPRT,X22,DXYS15 6,DXS6854, TAF
9L,DYS8448) ile ilgili say1 diizensizlikleri toplam 32 STR belirteci ile saptanabilmelidir,
Kit multipleks PCR’a olanak saglayarak tiim kromozomlara 0zgii bolgeleri aym anda
amplifiye eden ve her bir kromozoma 6zgii ekstra amplifikasyona olanak veren miksleri
icermelidir. Boylelikle sonuglarm dogrulanmas; yapilabilmelidir.
Kit i¢inde yer alan tarama mikslerj ile birinci basamakta rnek 13, 18 ve 21. kromozomlarin

her biri igin en az 5 STR bolgesini ve seks kromozomlart i¢in toplam en az 5§ STR bolgesini



test etmeli, eger herhangi bir anomali goriiliirse say1 bozuklugu olan kromozoma ait belirteg
seti ile sonug kontrol edilebilmelidir.

Ekstra marker setlerinde; kromozom 13 igin 3 tane, kromozom 18 icin 3 tane, kromozom 21
i¢in 3 tane ve seks kromozomlar: i¢in 3 tane spesifik belirteg olmalidir.

STR bolgerinin amplifikasyonu multipleks olmali, saptama icin kitlerde kullanilan
primerler fluoresans isaretli olmalidir.

Kit kullanimi igin en az 10ng DNA &rnegi yeterli olmalidir,

Calisma ve analiz i¢in gerekli olan tiim sarflar firma tarafindan temin edilmelidir.

9. HIZLI METERNAL KONTIMINASYON TESTI

a.

Kit ile maternal kontaminsayon ve seks kromozomilars ile ilgili tarama toplam 8 STR
belirteci ile D13S317, D75820, Amelogenin, D3S1358, D16S539, D18S51, CSF1PO ve
FGA bolgeleri saptanabilmelidir.

Kit multipleks PCR’a olanak saglayarak 6zgii STR bdlgelerini ayn1 anda amplifiye eden
miksleri igermelidir. Boylelikle sonuglarin dogrulanmas: yapilabilmelidir.

STR bolgerinin amplifikasyonu multipleks olmali, saptama icin kitlerde kullanilan
primerler fluoresans isaretli olmalidir.

Kit kullanimu icin en az 10ng DNA &rnegi yeterli olmalidir,

Kit hizl1 PCR sistemleri ile 30 dakikanin altinda amplifiye edilebilmelidir,

Calisma ve analiz i¢in gerekli olan tiim sarflar firma tarafindan temin edilmelidir.

1,2,3,4,5,6,7,8,9 nolu kalemler icing

- Belirtilen test kapiler elektroforez yontemi ile ¢alismali ve en az dort kanalli kapiler

teknolojiye sahip cihaz kurulmalidir.

Sistem ile birlikte, gereken veri analiz yazilimi programlar1 verilmeli ve belirtilen analizler
yapilabilmelidir; fragman analizi (STR, AFLP, SNP adlandirma, MLPA), sekans analizi.
Sistemle yukarida adi gecen testlerin ¢alisiimasm saglayacak kadar, polimer, di-deoxy kiti,
kapiler, reaktifler, kimyasallar ve plastik malzemeler ile yazic1 ve kartug gibi gerekli
ekekipmanlarm tamammi iicretsiz olarak verilmelidir.

Sistem, analiz iglemlerini lazer kullanarak yapmalidir. Sistem, yazilim programi Windows
XP ile uyumlu olmalidir. Sekans ve fragman analizi i¢in gerekli tim donamimlar sistemle

beraber verilmelidir,



5. Sistem firma tarafindan, kurumun belirttigi laboratuvara kurulmali, ¢aligtinimals ve gereken
biitiin kalibrasyon ve kurulum malzemeleri verilmeli ve bu durum igin tcret talep
edilmemelidir.

6. Cihazla ilgili teknik dokiimanlar; brogiir, kullanim klavuzu, referans listesi sistemle birlikte
verilmelidir.

7. Sistem, bes boyay1 saptamaya uygun ozellikte olmalidir. Sistem, bir defada 48 kuyucuklu 1
adet pleyt veya 96 adet 0.2ml tiip veya strip yiiklenmesine olanak tammalidir.

8. Sistem, imalat ve montaj hatalarina kars1 garanti altinda olmahdur, Anza, kullanilacak
yedek parga dahil iicretsiz olarak giderilecektir. Thaleye katilan firma tarafindan “Garanti
ve Teknik Servis Taahhtidii” ihale komisyonuna verilmelidir.

9. Kitleri saglayacak firma, kitin saglandig1 firmada egitim géﬁm’i§ uzman tarafindan,
laboratuar personeline egitim vermeli ve taahhiit etmelidir.

10. Tiim alimlar hastanemizde bulunan Tibbi Genetik AD Genetik Hastaliklar Tam1 Merkezi
i¢in yapilacaktir. Bu nedenle tiim sistemler biitiin halinde degerlepdirilecektir. Teklif veren
firmalar tiim testlere toplu teklif vereceklerdir.

11. Yeni agiklanacak Biitce Uygulama Talimatinda yukarida ilgili testlerin Sdemesinde
degisiklik(Odenmemesi durumunda) oldugunda hastane yOnetimi firma ile sOzlesmeyi
karsilikli olarak feshedebilir. Bu durumda firma hicbir hak iddia edemeyecektir. Bununla

ilgili taahhiitname ihale dosyasina konmalidur,

10. ALFA-TALASEMI MUTASTON TARAMA KiTi

Test kiti HBA1 ve HBA?2 genleri— a 3.7 single gene deletion » — 0. 4.2:single gene deletion ,— O
20.5 double gene deletion » MED double gene deletion » SEA double gene deletion , THAI
double gene deletion , FIL double gene deletion , al cd 14 [G>A], al cd 59 [G>A] Hb Adana ,
@ @ o anti-3.7 gene triplication , o2 init. cd [ATG>ACG] , 02 cd 19 [-G],021IVS1 5 bp
deletion , a2 cd 59 [G>A], 02 cd 125 [T>C] Hb Quong Sze , o2 cd 142 [T>C] Hb Constant
Spring , a2 c¢d 142 [T>A] Hb Icaria » 02 cd 142 [A>T] Hb Pakse , a2 cd 142 [A>C] Hb Koya
Dora , a2 polyA-1 [AATAAA>AATAAG] Saudi type , a2 polyA-1 [AATAAA>AATGAA]
Turkish type mutasyonlarmi ve normal gen bélgelerini aym anda en fazla 2 test ile tespit

edilebilmelidir.



11. CFTR MUTASYON TARAMA KiTi

Caligilacak test ile; CFTR geninde bulunan F508del (-CTT). 1677delTA, 1717-1G>A,
G542X, 2043delG, 2183AA>G, 2184delA, 2184insA, 2789+5G>A, D1152H, R1158X,
R1162X, W1282X, NI303K, G8SE, E92X, E92K, M152V, 621+1G>T, R334W, R347H,
R347P, E831X, W1098X (TGA), IVS8 5T/7T/9T mutasyon, delesyon, insersiyon ve SNP’ler
ayni anda en fazla 2 test ile tespit edilebilmelidir.

12. HEREDITER HEMOKROMOTOSIS MUTASYON ANALizZi:

Test kiti HFE genine ait 12 mutasyon V53M, V59M, H63D, H63H, S65C, Q127H, P160delC,
E168Q, E168X, W169, C282Y, Q283P, TFR2 genine ait 4 mutasyon E60X, M172K, Y250X,
AVAQ594-597del ile FPN1 genine ait 2 mutasyon N144H, V162del ve normal gen
bélgelerinin ayni anda tek bir iglemde tek bir test ile tespit edilebilmelidir.

13. KONJENITAL ADRENAL HIPERPLAZI (CAH) MUTASYON ANALIZI TARAMA
KITI:

Test kiti CYP21A2 genine ait , P30L, 12 splice (I2 G), Del 8 bp E3 (G110del8nt), 1172N,
Cluster E6 (I236N, V237E, M239K), V281L, L307 frameshift (F3;O6+T), Q318X, R356W,
P453S, R483P bdlgelerinde bulunan mutasyon, delesyon ve SNP’ler ayni anda tekbir iglemde
tek bir test ile tespit edilebilmelidir,

14. FMF TUM GEN ANALIiZi

MEFV genine ait tiim ekzonlarindaki ve ekzon-intronbaglant: bolgelerindeki hastalikia iligkili
mutasyonlan dizi analizi (sangersequencing) ile tespit edebilmelidir. Kit sangersequencing
metodunu kullanmakta olmal; by sayede bilinmeyen mutasyonlar da ek islem gerekmeksizin
aym kit ile saptanabilmelidir. Teklif edilen iiriin hazir kit forma’ahda ve orijinal ambalajli

olmalidir,

11, 12, 13, nolu kalemler icin;

1. Materyelden elde edilen genomik DNA, yukarida her bir test i¢in belirtilmis taranmas:
istenen tiim mutasyonlarm biyotinlenmig primerlerini iceren mix, enzim ve seyreltici  buffer

ile birlikte amplifiye edebilmelidir, primerler disanidan eklenmeyip, miksin icinde yer
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