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HEMATOLOJİK KANSERLERDE MOLEKÜLER MEKANİZMALAR 

Hematopoetik hücrelerin yapımı embriyogenez ile birlikte başlar ve fetal karaciğer, timus ve 

kemik iliğinde fetal hayat boyunca devam eder. Doğumdan sonra ve tüm yaşam boyunca kan 

hücrelerinin yapımından sorumlu olan organ ise kemik iliğidir. Kan hücrelerinin yapımı sürekli 

ve dinamik bir süreçtir. Kan hücrelerinin yapım ve yıkımı arasındaki dengenin kontrollü olması 

şarttır. Hücre döngüsünün kontrolünde rol oynayan tüm genlerde (protoonkogen ve/veya tümör 

baskılayıcı) meydana gelebilecek mutasyonlar, kromozomal translokasyonlar ile oluşan kimerik 

genler, hematopoetik öncü hücrelerin çoğalma ve farklılaşması arasındaki koordinasyonun 

bozulması yolu ile kanser gelişimine yol açarlar.  

Kanser, mikro ve makro çevredeki çeşitli faktörlerin genetik materyal üzerinde yaptığı 

değişiklikler sonucu hücrenin diferansiyasyon ve proliferasyon kontrolünün kaybolduğu klonal 

bir hastalık olup çok basamaklı bir süreç sonucunda gelişmektedir. Karsinogenez olarak 

adlandırılan bu süreçte hücrenin proliferasyon ve diferansiyasyonunda rol oynayan proteinleri 

kodlayan genlerde meydana gelen mutasyonlar merkezi rol oynamaktadır. Temel olarak tümör 

baskılayıcı genler ve onkogenler olarak sınıflandırılan bu genlerden, tümör baskılayıcı genlerin 

kanser oluşumunda etkili olabilmesi için her iki allelinin de işlevini kaybetmesi gerekirken; 

onkogenlerde, allellerden yalnızca birisinde meydana gelen mutasyon kanser oluşumuna yol 

açabilmektedir. Tümör baskılayıcı genlerde meydana gelen mutasyonlar kodladıkları protein 

ürününde işlev kaybına neden olmakta ve resesif etkili bu mutasyonlar genellikle kansere 

yatkınlığın kalıtılmasından yani ailesel kanser tiplerinden sorumludurlar (Şekil 1). Onkogenlerde 

meydana gelen mutasyonlar ise çoğunlukla sporadik kanserlerin etyolojisinde rol oynamata olup 

genellikle proteinde işlev arttışına neden olan ya da proteine yeni işlev kazandıran bir değişiklik 

yaratmakta ve dominant etki göstermektedir. 

 
Şekil 1: Onkogen ve tümör baskılayıcı genlerin etkileri 
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Normal işlevi hücrenin proliferasyonunu teşvik etmek olan onkogenler hücre sinyal ileti 

yolaklarında yer alırlar (Şekil 2) ve hücre içerisindeki lokalizasyonu ve işlevlerine göre aşağıdaki 

gibi sınıflandırılabilmektedir: 

 Büyüme faktörleri: FGF, EGF, IL-2, IL-4, KS3, HST 

 Büyüme faktörü reseptörü tirozin kinazlar: EGFR, ERBB2 (HER2/neu), ERBB3, ERBB4, 

CKIT, MET, RET 

 Reseptör olmayan Tirozin kinazlar: SRC, MEK, BCR/ABL 

 Membran ilişkili G-proteinler (GTPaz aktivitesine sahip proteinler): HRAS, KRAS, 

NRAS 

 Serin-treonin kinazlar: BRAF, MAPK, AKT 

 Sitoplazmik düzenleyiciler: v-crk 

 Nüklear proteinler: CMYC, FOS, TEL, RUNX(CBFA), MLL 

 Siklinler, siklin bağımlı kinazlar ve siklin bağımlı kinaz inhibitörleri ağının 

bileşenleri: MDM2 

 

Şekil 2: Hücre proliferasyonu ve apoptozisinde rol oynayan 3 major yolak ve birbirleri ile ilişkileri. 

Hücrelerin sahip olduğu protoonkogenler değişik mekanizmalar ile onkogen haline 

dönüşebilmektedir. Protoonkogenlerin onkogen şeklinde aktivasyonu çoğunlukla niceliksel 

(protein ürünü aynı olmakla birlikte miktarı fazladır) veya niteliksel işlev kazanımı (gain of 

function) ile ilişkilidir.  Niceliksel işlev kazanımında protein ürünü aynı olmakla birlikte 

miktarında bir artış söz konusudur. Niteliksel işlev kazanımında ise meydana gelen mutasyon 

nedeni ile protein ürünü artmış aktiviteye sahiptir ya da meydana gelen kromozomal yeniden 

düzenlenmeler sonucunda yeni bir işleve sahip kimerik bir ürün meydana gelmektedir. 

Hematopoetik hücrelerde, çocukluk çağı ya da erişkin dönemde kazanılmış kromozomal yeniden 

düzenlenmeler protoonkogen aktivasyonuna yol açabilirler. Gen kontrolündeki bu tür 
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bozukluklar lösemilerin %50’sinde ve lenfomaların Burkitt, büyük hücreli ve folliküler tip gibi 

gruplarında etyopatogenezis ya da prognozda önemli ölçüde belirleyici olmaktadır. 

Kromozomal translokasyonlar, çoğu zaman, bir transkripsiyon faktörü ya da tirozin kinaz 

yapısındaki reseptörü kodlayan bir genin başka bir genomik dizi ile füzyona uğramasına yol 

açmaktadırlar. Bunun sonucu olarak oluşan yeni genin ürünü onkojenik özellikler gösteren bir 

kimerik protein olarak işlev görmektedir. Ayrıca, translokasyonlar, transkripsiyon kontrolunde 

rol oynayan genlerin, hızlı promotor ya da enhancer bölgelerinin (immünglobulin ya da T-hücre 

reseptörünü kodlayan genlerin kontrol bölgeleri gibi) yanına taşınmasına da yol açmaktadırlar. 

Her iki durum da - yeni bir kimerik protein varlığı ya da kontrol altındaki bir proteinin sürekli 

aktivite göstermesi – malign transformasyon için tetikleyici olmaktadır. 

Onkogenezis için genellikle beklenen; mutasyona uğrayan genin ifade bulduğu hücre tipine 

ve/veya farklılaşma basamağına uygun olarak, belirli bir hücre tipinin belirli bir gelişim 

basamağında durmasıdır. Ancak bazı genlerin anomalileri birden fazla lösemi tipinde 

gözlenebilir. Bunun en tipik örneklerinden olan MLL geninin bu etkisi, genin pluripotent 

hücrelerde aktif olması özelliğine bağlanmaktadır. 

Tanısal ve izlemsel önemi ilk bildirilen füzyon geni 9 ve 22 numaralı kromozomlar arasındaki 

resiprokal translokasyon  sonucu oluşan BCR/ABL genidir. KML’li hastaların %90-95’inde 

görülmektedir. Akut lenfositer lösemi (ALL)’de de en sık görülen genetik anomalilerdendir (%15-

33).  Bunun yanında  akut miyelositer lösemi (AML)’de %3 oranında saptandığı, esansiyel 

trombositopeni, myelodisplastik sendrom ve multipl myelomada da görüldüğü bildirilmektedir. 

Yaban tip ABL geninin protein ürünü, hücre içinde membrana bağımlı tirozin kinaz aktivitesi 

göstermektedir. Fizyolojik koşullarda ABL proteininin tirozin kinaz aktivitesi N terminalinden 

sıkı bir şekilde kontrol edilmektedir. Ancak BCR/ABL füzyonunun oluşumu sırasında BCR geninin 

N terminalinin kaybı, kimerik proteinde artmış/sürekli tirozin kinaz aktivitesine yol açar. 

BCR/ABL proteininin  mitoz aktivasyonu, apoptozis inhibisyonu, hücrenin adezyon özellikleri 

değişimi ve kendi aktivitesini düzenleyici proteinlerin inhibisyonu ile  kanser oluşumunu 

tetiklediği bildirilmektedir. 
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HEMATOLOJİK KANSERLERDE BİYOLOJİK BELİRTEÇLER 

İlk füzyon geninin tanımlanmasını izleyen yıllarda lösemide klinik değeri olan füzyon genlerinin 

sayısı hızla artmıştır, FGFR3/IGH, IGH/MYC, BCL1/IGH, IGH/BCL2, IGH/CCND1, AML1/ETO, 

TEL/AML1 ve PML/RARA füzyonları ile CBFB, CSF1R ve MLL genlerinin yeniden düzenlenmeleri 

löseminin tanı ve izleminde önemli olan genetik değişiklikler arasında sayılabilir. Gen 

değişimlerinin yanı sıra bazı sayısal kromozomal değişikliklerin de izlemde bilgi verici olduğu 

bilinmektedir. 

Farklı hematolojik malignitelerin tanı ve izleminde rolü olan genetik değişiklikler aşağıda 

verilmiştir: 

MYELODİSPLASTİK SENDROM 

MDS’te gözlenen rekürrent kromozomal değişiklikler ve sıklıkları 

Tablo 1: MDS’te gözlenen rekürrent kromozomal değişiklikler ve sıklıkları 

 

 

Tablo 2: MDS’te gözlenen rekürrent gen mutasyonları ve sıklıkları 
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Tablo 3: MDS’te gözlenen rekürrent kromozomal değişikliklerin IPSS-R (Revize Uluslararası Prognostik Skorlama Sistemi) 

Sınıflaması 

 

MYELOPROLİFERATİF HASTALIKLAR 

MPD’de bugüne kadar hastalıkla ilişkilendirilen rekürren genetik değişiklikler ve klinik değeri aşağıdaki 

tabloda verilmiştir. 

Hastalık 
BCR/ABL 
füzyonu 

JAK2 
Exon 12 

MPL 
Exon 10 

PDGFRA 
füzyonu 

PDGFRB 
füzyonu 

CSF3R3 
Exon 14-

15 
SETB1 

CALR 
Exon 9 

KML 100% - -           

aKML - - - ?(mastositoz) ?(eozinofili) + + 3% 

PV - ˜%100             

ET - %50-60 4%         %7-11 

PMF - %50-60 11%         %7-10 

Değeri 
Tedavi 
hedefi 

Tedavi 
hedefi 

Tedavi 
hedefi? 

Tedavi hedefi 
Tedavi 
hedefi 

Tedavi 
hedefi 

Ayırıcı tanı  
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MPD’de önerilen genetik yaklaşım aşağıdaki gibidir. 

 

 

 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


 HEMATOLOJİK MALİGNİTELERDE MOLEKÜLER BİYOBELİRTEÇLER 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 11 / 53 

 

AKUT MYELOİD LÖSEMİ  

Tablo 4: AML’de prognostik ve diagnostik belirteçler 

 

 

Tablo 5: AML’de diğer belirteçler 
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AKUT LENFOBLASTİK LÖSEMİ  

 Tablo 6: ALL’de görülen belirteçler 

 

 

Tablo 7: ALL’de görülen belirteçlerin prognostik değeri 
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NON-HODGKİN LENFOMA  

Nonhodgkin lenfomada gözlenen değişikliklerin subgruplara göre dağılımı aşağıda verilmiştir. 

  

Folliküler t(14;18)(q32;q21), t(8;14)(p24;q32) 

Gastrik MALT t(1;14)(q21;q32), t(14;18)(q32;q21), t(3;14)(p14;q32) 

NonGastrik MALT 
t(11;18)(q21;q21), t(11;14)(p13;q32), t(3;14)(p14;q32), t(14;18) 
(q32;q21) 

Nodal marginal zone 
t(11;18)(q21;q21), t(1;14)(q21;q32), t(14;18)(q32;q21), 13q14.3 
delesyonu, 7q31 delesyonu 

Splenik marginal zone 
6q23 delesyonu,+ 12, 11q22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;q21),13q14.3 
delesyonu, 17p13.1 delesyonu, t(11;18)(q21;q21), t(11;14)(p13;q32), 
t(14;18)(q32;q21), 7q31 delesyonu 

Mantle cell t(11;14)(p13;q32), t(14;18)(q32;q21) 

Diffüz büyük B hücreli 
t(8;14)(p24;q32), t(14;18)(q32;q21),  CCND1 yeniden düzenlenmesi, 
MYC yeniden düzenlenmesi, BCL2 yeniden düzenlenmesi, BCL6 
yeniden düzenlenmesi 

Burkitt 
t(8;14)(p24;q32),MYC yeniden düzenlenmesi, BCL2 yeniden 
düzenlenmesi, BCL6 yeniden düzenlenmesi 

Lenfoblastik t(8;14)(p24;q32),MYC yeniden düzenlenmesi, t(9;22)(q34;q11.2) 

T hücreli t(2;5)(p23;q35), TCR yeniden düzenlenmesi 

T hücreli prolenfositik 
inv(14)(q11q32), t(14;14)(q11;q32), t(X;14)(p11.4;q32.33),TCR 
yeniden düzenlenmesi, +8 

Hairy cell BRAF V600E 
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HODGKİN LENFOMA  

NHL’nın aksine Hodgkin lefomalar (HL), özgün genetik değişikliklerin daha az sözkonusu olduğu 

hastalık gruplarındandır. Klasik HL’ların %20’sinde immünglobülin lokusunu içeren 

translokasyonlar bildirilmekle birlikte bu translokasyonlardaki füzyon eşleri bilinmemektedir. 

Diğer tümör tiplerinde de görülen del(1p), dup(1q), del(6q) ve  del(7q) gibi anomaliler HL’da da 

görülmektedir. Bunun yanında 4q25-28 bölgesini içeren genetik değişiklikler de bildirilmektedir.  

Klasik HL’nın HRS (Hodgkin and Reed-Sternberg) hücrelerinde bazı tekraralayan genetik lezyonlar 

tanımlanmıştır ve bunlar genellikle NF-kappaB veya JAK/STAT yolaklarında çalışan proteinleri kodlayan 

genlerdir. NFKBIA (% 10-20), NFKBIE (% 10), TNFAIP3 (%40), SOCS1 (%40) genlerinin inaktive edici 

mutasyonları ve  REL (%30) and JAK2 (%30) amplifikasyonları ve BCL3 (ender) translokasyonları 

bunların başında gelmektedir. Özellikle EBV(-) HL’larda TNFAIP3 mutasyonlarının hastalığa eşlik ettiği 

bildirilmektedir. 

Lenfosit predominant HL’nın LP hücrelerinde ise çok az mutasyon bilinmektedir. Bunların 

başında BCL6 translokasyonları ve SOCS1 mutasyonları sayılabilir. 

İlerleyen moleküler teknikler ve biriken veriler ışığında günümüzde hematolojik malignitelerde 

uygulanan genetik yaklaşımları aşağıdaki alt başlıklarda özetleyebiliriz: 

1. Tanısal değeri olan genetik değişikliklerin saptanması  

2. İzlem değeri olan genetik değişikliklerin saptanması 

3. MRD izleminde genetik yaklaşım 

4. Tedaviyi belirleyen genetik değişikliklerin saptanması 

5. Farmakogenetik uygulamalar 

Bu başlıklar altındaki yaklaşımlarda sitogenetik, moleküler sitogenetik (FISH) ve moleküler 

yöntemler genellikle birlikte kullanılmaktadır.  

Bu kitapçıkta; hematolojik maligniteler ile ilgili genetik ve akım sitometrisi kullanılarak yapılan 

immün boyama testlerimizi sunuyoruz. 
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İLGİLİ TEST LİSTESİ  

Q21 CKS1B/1Q32-36 CDKN2C   

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3249 

2P12 IGK  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3231 

4Q YENİDEN DÜZENLENME (FIP1LI/PDGFRA) (FISH) 

Sinonim: PDGFRA-FIP1LI füzyonu, 4q yeniden düzenlenmesi, PDGFRA  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: En sık hipereozinofilik sendromda gözlenmek üzere myeloid tümörlerde gözlenebilen bir 
değişikliktir. Artmış tirozin kinaz aktivitesine yol açtığı için bu füzyonun varlığı tirozin kinaz inhibitörleri 
kullanımı için endikasyon oluşturmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 6021 

5Q31 DELESYONU  

Sinonim: EGR1 delesyonu, del 5q31, 5q delesyonu, del 5q 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 5q- sendromu bir myelodisplastik hastalıktır. Bunun yanında M2 başta olmak üzere tüm 
AML subtiplerinde ve MDS’te 5q delesyonu görülmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3060 

(5)(Q32) PDGFRB   

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
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Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3248 

5Q33-Q34 (CSF1R) DELESYONU 

Sinonim: CSF1R DELESYONU 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, 
tümör dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 5. kromozomun q kolunda delesyonlar oldukça sık görülmekte olup bu bölgede sık delesyona 
uğrayan bölgeler (commonly deleted regions – CDR) tanımlanmıştır. 5q- sendromları arasında CSF1R 
genini içeren 1,5 mb’lık bir CDR bölgesi mevcuttur. MDS’ler arasında 5q- özel bir yere sahiptir.   Lokus 
spesifik prob kullanarak CSF1R kaybı analizi bu açıdan önemlidir.İlaç hedefi olan bir değişiklik olarak 
ayrıca önem taşımaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3908 

5Q35.1 TLX3   

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3229 

6Q23 (MYB) DELESYONU 

Sinonim: MYB delesyonu, del 6q23, 5q delesyonu, del 6q 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı T-ALL ve B-ALL’de, multiple myelomda, atipik KLL’de, B hücreli küçük lenfositik 
lenfomada görülür. 
Laboratuvar Kodu: 3245 

7Q31 DELESYONU 

Sinonim: del 7q, 7q delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
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Kullanımı: Çocuk ve erişkin MDS, JCML ve başlıca M4/M6 olmak üzere erişkin AML’de çok sık olarak 
saptanır. Özellikle erişkinde kötü prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3059 

7Q34 TCRB   

Sinonim:  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3228 

7Q22/ 7Q35 (MDS) DELESYONU  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, 
tümör dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 7. kromozomun q kolunda delesyonlar, hatta 7. kromozomun monozomisi oldukça sık 
görülmekte olup MDS için önem arz etmektedir. Bununla birlikte MDS’de q22 ve q35 sık rastlanan 
minimal delesyona uğrayan zonlardır. Bu alanların lokus spesifik analizi ile toplam q kolu delesyonları 
ve 7. kromozom monozomileri haricinde hedefe yönelik analiz sonucu hematoloji uzmanına 
verilebilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3909 

9P21 (CDKN2A) DELESYONU 

Sinonim: del 9p, 9p delesyonu, p16 delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocuk ALL’de (zellikle T-ALL)  %10 oranında p16 kaybı gözlenmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 3065 

9Q34 DELESYONU 

Sinonim: 9q delesyonu, del 9q34 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: AML( M1, M2, M4, M6)’de tek anomali olarak ya da t(8;21)’e sekonder görülür. Philadelphia 
pozitif lösemilerde varlığı, tirozin kinaz inhibitörlerine direnç ile ilişkilendirilmiştir. 
Laboratuvar Kodu: 2383 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


 HEMATOLOJİK MALİGNİTELERDE MOLEKÜLER BİYOBELİRTEÇLER 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 18 / 53 

 

10Q24 TLX1   

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3247 

11Q22.3 DELESYONU  

Sinonim: ATM delesyonu, del 11q22.3, 11q22.3 yeniden düzenlenmesi, ATM yeniden düzenlenmesi   
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Son zamanlarda MYB delesyonlarının kronik lenfositer lösemi prognozu için önem taşıdığı 
anlaşılmıştır. 11q22.3 delesyonu KLL için kötü prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3019 

11Q23 MLL MUTASYONLARI  

Sinonim: 11q23 yeniden düzenlenmesi, MLL delesyonu, del 11q23, 11q delesyonu, del 11q, MLL 
yeniden düzenlenmesi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 11q23 anomalileri erişkin ve çocukluğ çağı AML ve AML olgularının yarısından fazlasında, 
MDS olgularının da %5’inde görülmektedir. M5a’da %50, M4’te %20, M1 ve M5b’de %10, M2’de %5,  
B-ALL ‘de % 60, T-ALL ‘de ise %1’den daha az sıklıkta görülür.  Oluşan değişikliğe göre derecesi 
değişmekle birlikte genellikle kötü prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3082 

13Q14.3 DELESYONU 

Sinonim: RB delesyonu, del 13q14.3, 13q delesyonu, del 13q, Retinoblastom Geni delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Multiple myelomada %20-80 arasında görülür ve genellikle tedaviye dirençle birliktedir. Non 
Hodgkin lenfomada kötü prognostik , KLL ve myeloid lösemilerde genel olarak iyi belirteç olarak 
değerlendirilir. 
Laboratuvar Kodu: 3062 
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13Q14.3 (D13S319) DELESYONU 

Sinonim: 13q14 Delesyonu, D13S319 Delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: KLL olgularında en sık rastlanan delesyonlar 13q14’te lokalizedir, hatta bu anomali çoğu 
zaman tek bulgu olarak da karşımıza çıkabilmektedir.  D13S319 da bu delesyonu araştırmak için  
alternatif lokuslardan biri olarak kabul görmüştür. 
Laboratuvar Kodu: 3532 

14Q32 DELESYONU  

Sinonim: IGH delesyonu, del 14q32, 14q32 yeniden düzenlenmesi, IGH yeniden düzenlenmesi   
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 14q32 değişiklikleri genellikle lenfoid tümörlerde ve B hücreli lösemilerde gözlenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3232 

14Q11.2 TCR YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Sinonim: T-CELL ANTIGEN RECEPTOR, ALPHA SUBUNIT; TCRA 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 14q11.2 TCR yeniden düzenlenmeleri T hücreli lösemi ve lenfomalarda gözlenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2461 

17P13.1 DELESYONU  

Sinonim: p53  delesyonu, del 17p13.1, 17p delesyonu, del 17p, p53 geni delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: AML (özellikle M2 ve M6) ve MDS’te %3-4 oranında gözlenir. Kötü prognostik belirteçtir. 
17p delesyonu gözlenen AML ve MDS olgularının %30’u tedaviye sekonder gelişen hastalıklardır. 
NHL’da sık görülür ve kötü prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3063 
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20Q12 DELESYONU  

Sinonim: 20q delesyonu, del 20q12, del 20q 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: AML, MDS ve polisitemia vera gibi myeloid malignansilerde gözlenir. MDS’te iyi prognostik 
belirteç olmakla birlikte akut lösemi gelişimi için risk habercisidir. Akut lösemilerde kötü belirteçtir. 
Diğer myeloproliferatif hastalıklarda prognostik önemi olmamakla birlikte klonal hastalık takibinde 
kullanılabilir. 
Laboratuvar Kodu: 3064 

20Q13.2 (LSI ZNF217) DELESYONU 

Sinonim: ZNF217 GEN delesyonu, Zinc Finger Protein 217 Delesyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 20q13.2 delesyonu AML ve MDS’te gözlenir. Bunun yanısıra meme, over, kolon, baş-boyun, 
beyin ve pankreas kanserlerinde 20q13.2’de kopya sayısı değişiklikleri bildirilmiştir. 
Laboratuvar Kodu: 3530 

22Q11 IGL   

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3246 

ALL PANELİ  

Sinonim: Akut lenfositer lösemi paneli  
Test İçeriği: 11q22.3 delesyonu, t(9;22)(q34;q11.2), t(12;21)(p13;q22), t(4;11)(q21;q23), 11q23 
delesyonu/yeniden düzenlenmeleri [t(4;11),t(9;11),t(11;19)],+4,+10,+ 8, - 7, 14q32 delesyonu/yeniden 
düzenlenmeleri [t(1;14),t(5;14), t(8;14),t(10;14)], del13q14.3,  t(1;19) (q23;p13.3) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli ve EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi 
materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp, Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR, FISH  
Kullanımı: Bkz. Test içeriğindeki testlerin kullanımları  
Laboratuvar Kodu: 3068 
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ALK GENİ MUTASYONLARI 

Sinonim: Anaplastik lenfoma kinaz 
Çalışma Zamanı: Perşembe 
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Taze doku, parafin doku, bronş aspirasyon materyali  
Numune miktarı: 5µm’lik 15 kesit  

Çalışma yöntemi: Real time PCR 
Kullanımı: ALK geni anaplastik büyük hücreli lenfoma, inflamatuar myofibroblastik tümörler, 
nöroblastom, küçük hücreli olmayan akciğer kanseri gibi tümörlerde değişikliğe uğrar. Anaplastik 
büyük hücreli lenfoma olgularının %60’ı t(2;5)(p23;q35) translokasyonu sonucu oluşan “ALK+”liği 
gösteriri ve bu olgularda klinik seyir agresif olmasına rağmen CHOP tedavisine yanıt verir ve tedavi 
sonuçları “ALK-“ olgulara göre daha iyidir. 
Laboratuvar Kodu: 4481 

AML PANELİ  

Sinonim: Akut myelositer lösemi paneli  
Test İçeriği: (8;21)(q22;q22), t(15;17)(q22;q21),  t(16;16)(p13;q22)/ inv(16)(p13;q22), trizomi 8, 
t(6;9)(p23;q34), t(9;11)(p22;q23), 11q23 delesyonu, 5q31 delesyonu, 7q31 delesyonu, inv 
(3)(q21;q26.2)/t(3;3)(q21;q26.2), FLT3ITD, cKİT mutasyonu, NPM1 mutasyonu, CEPBA mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: AML hastalarında tanı aşamasında sitogenetik inceleme yapılması zorunludur. Bunun 
yanında  C-KIT, FLT3-ITD, NPM, CEBPA mutasyonları bir grup hastada prognozu 
belirlemede önemli olduğu için yapılması önerilir, terapötik yaklasıma yol gösterebilir. AML olguları için 
genetik risk değerlendirmesi aşağıdaki tabloda verilmiştir. 

İyi Risk Grubu inv (16) veya t(16;16)  
t(8:21) 
t(15;17)  
Normal sitogenetikli olgularda FLT3 yokluğunda NPM1 mutasyonu veya CEBPA 
mutasyonu olan olgular 

Orta risk grubu Normal sitogenetik 
+8  
t(9;11)  
diğer tanımlanamayanlar  
inv (16) veya t(16;16), t (8:21) olup c-KIT mutasyonu olanlar  
Normal sitogenetik olup NPM1 yokluğunda FLT3-ITD mutasyonu 
olması (bazı klavuzlarda kötü risk grubunda yer almaktadır.) 

Kötü risk grubu Komplex (≥ 3 anormal klon olması)  
5, 5q- 
-7, 7q- 
11q23 
non t(9;11) 
inv(3), t(3;3) 
t(6;9) 
t(9;22 

Laboratuvar Kodu: 3067 
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ASXL1 MUTASYONLARI 

Sinonim: Myeloproliferatif hastalık, primer myelofibrozis, polisitemia vera, esansiyel trombositoz 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan/kemik iliği 
Numune miktarı: 3ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi 
Kullanımı: ASXL1 geninin gelişimle ilgili birçok işlevi olmasına rağmen hematopoetik sistemdeki görevi 
tam olarak açıklanamamıştır. Bununla beraber, ASXL1 mutasyonları myeloproliferatif hastalıklarda çok 
sık bulunmaktadır ve bu nedenle biyobelirteç olarak önem kazanmıştır. Primer myelofibrozis 
olgularında %12-25, polisitemia vera (PV) olgularında %2-5, esansiyel trombositoz (ET) olgularında %5-
10 ve PV/ET’ye sekonder myelofibrozis olgularında %20-40 oranında ASXL1 mutasyonları 
gözlenmektedir. Myelofibrozis için kötü prognoz belirteci olduğu düşünülmekle birlikte klinik önemi 
üzerinde çalışmalar sürdürülmektedir. Mutasyonlar sıklıkla 12. ekzonda bulunmaktadır. 
Laboratuvarımızda bu mutasyonlar dizi analiz ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4831 

B HÜCRE KLONALİTE TESTİ 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, tümör 
dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml, uygun miktarda doku  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp, parafin blok  
Çalışma yöntemi: PCR, Fragman Analizi 
Kullanımı:  IGH ve IGK geni yeniden düzenlenme profilinde bir düzenlenmenin belirgin olarak daha fazla 
gözlenmesine dayalı bir incelemedir ve IGH ve IGK B hücre klonalite testi ile lenfoproliferasyon mevcut 
hastalarda  klonal Ig ağır zincir ve Kappa hafif zincir gen yeniden düzenlenmeleri tespit edilebilir. Bu 
bölgelerin klonal düzenlenmesinin gözlenmesi (sonucun pozitif olması) B hücresi malignitesi ile 
eşanlamlı değerlendirilmemelidir. Bu test sayesinde atipik lenfoproliferatif hastalıklarda klonalite 
tespit edilebilir, reaktif lezyon malignite ayrımı yapılabilir, olgun monoklonal lenfoproliferatif 
hastalıklarda baskın seri bulunabilir, tumor spesifik markır analizi (IGH, IGK) yapılabilir.  
Laboratuvar Kodu: 3921 
 

BCL2  (18Q21) YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Telomerden sentromere oryantasyonlu, exon 1 ve ve exon 3 3’kısmının kodlamadığı, 3 
egzonlu, 2 alternatif transkriptli bir gendir. 18q21’de lokalizedir. B ve T hücrelerinde geniş olarak ifade 
bulmaktadır. Antiapopitotiktir. Hematolojik malignitelerde çeşitli yeniden düzenlenmeleri 
görülmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4636 
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BCL6  (3Q27) YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, 
tümör dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: BCL6 geni mutasyonları germinal merkezden B hücre dönüşümü ile ilişkilendirilmiş olup, 
NonHodgkin Lenfomada bu geni ilgilendiren 3q27 yeniden düzenlenmeleri gözlenebilmektedir. Diffüz 
büyük hücreli lenfoma, Folliküler odak hücreli lenfoma, marjinal bölge B hücreli lenfoma (MZBCL) BCL6 
geni etkilensin etkilenmesin 3q27 yeniden düzenlenmelerine adaydır.  
Laboratuvar Kodu: 3905 

BRAF GENİ V600E MUTASYONU 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra 
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi  
Kullanımı: 7q34’te lokalize olan BRAF (v-raf murine sarcoma viral oncogene homolog B1) 18 ekzonlu 
bir gen olup, 466aa uzunluğunda bir protein ürünü vermektedir.  Karsinogeneziste etkili mutasyonların 
%80’inden fazlası 15. ekzondaki T1799A (V600E) mutasyonudur. Bu mutasyon hairy cell lösemi (HCL) 
olgularında tanımlanmıştır. B hücreli lenfomalar içinde HCL ayırımını yapmak için ve hedefe yönelik 
tedavi seçeneğinin değerlendirilmesinde bir biyobelirteç olarak kabul edilmektedir. Kanser tedavisinde 
kullanılan MEK ve BRAF enzim inhibitörleri (Vemurafenib)BRAF’ın artan ekspresyonunu 
hedeflemektedir. Bu tedaviye başlamadan önce BRAF V600E mutasyonuna bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2464 

CALR EKZON 9 MUTASYONLARI 

Sinonim: Calreticulin, Primer Myelofibrozis, Esansiyel Trombositopeni, Philadelphia Negatif 
Myeloproliferatif Hastalıklar 
Çalışma Zamanı: Hergun 
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği   
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi 
Kullanımı: CALR geni ekzon 9’da somatik oluşan delesyon/insersiyon mutasyonları myeloproliferatif 
hastalıkların (MPD) tanısında önem taşımaktadır. Esansiyel Trombositopeni (ET) ile Primer 
Myelofibrozis (PMF) hastalarında %7-10 ve atipik KML olgularında %3 oranında mutasyonları 
görülmektedir. Bu nedenle BCR/ABL, JAK2 veya MPL mutasyonu saptanmayan myeloproliferatif 
hastalıklarda CALR ekzon 9 mutasyonlarının varlığının araştırılması önerilmektedir. Ayrıca, MPD’de 
prognozun belirlenmesinde de rool oynamaktadır. PMF olgularında, triple negatif (JAK2, PML, CALR 
mutasyonlarının olmaması)  sonuç alınması kötü prognostik belirteç olarak değerlendirilirken, CALR 
mutasyonu varlığının prognozu iyi etkilediği bilinmektedir. Laboratuvarımızda BCR/ABL, JAK2 veya 
MPL mutasyonu saptanmayan myeloproliferatif hastalıklarda yapılması önerilen test, dizi analizi ile 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3881 
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CCND1  (11Q13) YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Sinonim: CCND1 (11Q13)  Yeniden Düzenlenmeleri – FISH Yöntemi, B-cell leukemia/lymphoma 1  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: 4,5kb’lık ana transkripte sahip, 5 egzonlu bir gendir. Siklin D1’i kodlamaktadır. Lenfositlerde 
durağan koşullarda ifade bulmaz, hücre siklusu bağımlı ekspresyon söz konusudur. G1’de en fazla, S 
fazında en az ifade bulur. Hücre siklusu kontrolunde görev alır. Non-Hodgkin lenfomaların yanısıra, 
BRAF ve NRAS mutasyonu saptanmayan malign melanomalarda CCND1 amplifikasyonu %35-50 
sıklığında gözlenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4635 

CEBPA  GEN MUTASYONU  

Sinonim: CCAAT/ENHANCER-BINDING PROTEIN, ALPHA; CEBPA 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: Kalitatif real time PCR (melting point) 
Kullanımı: AML tanısı ile başvuran hastada C-KIT, FLT3-ITD, NPM mutasyonları ile birlikte CEBPA 
mutasyonlarına da bakılması önerilmektedir. Bir grup hastada prognozu belirlemede önemlidir ve 
terapötik yaklaşıma yol gösterebilir. Sitogenetik ve FLT3 sonuçları normal olan olgularda NPM1 veya 
CEBPA mutasyonu varlığı iyi prognostik belirteç olarak değerlendirilir. Dominant negatif mutasyonları 
AML M1 ve M2 subtiplerinde gözlenmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 3499 

CKİT  MUTASYONLARI 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra 
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi  
Kullanımı: Bir tirozin kinaz reseptörünü kodlayan CKIT geni özllikle mast hücrelerinde ve hematopoetik 
kök hücrelerde sentezlenmektedir. Mastositoz ve diğer bazı miyeloid kanserlerde somatik A2468T ve 
T1700G mutasyonları gözlenmektedir. Bunun yanında GIS kanserlerinin yaklaşık %60-80 inde de KIT 
mutasyonları saptanmaktadır. CKIT genetik testi  Imatinib tedavisine yanıtın  öngörülmesi ve tedaviden   
yararlanabilecek   hastaların belirlenmesi için yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2324 

CSF3R MUTASYONLARI 

Sinonim: Granülositik koloni stimüle edici faktör reseptörü, koloni stimüle edici faktör 3 reseptörü, 
CSF3R T618I, CSF3R T640I, CSF3R T640N 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 3ml  

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


 HEMATOLOJİK MALİGNİTELERDE MOLEKÜLER BİYOBELİRTEÇLER 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 25 / 53 

 

Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: Dizi analizi 
Kullanımı: G-CSF reseptörünü kodlayan CSF3R geninin protein ürünü myelositer serinin proliferasyonu 
ve granülositer seri farklılaşmasında rol oynar. Mutasyonlarının ağır konjenital nötropenide (SCN) rol 
oynadığı daha önceden bilinmektedir. Ancak, son çalışmalar kronik nötrofilik lösemi (KNL) ve Ph 
kromozomu negatif olan kronik myelositer lösemide (atipik KML, aKML) %50-60 sıklığında CSF3R 
mutasyonlarının gözlendiğini ortaya koymuştur.  Hem aKML hem de KNL, bunun dışında belirgin 
biyolojik belirteçleri olmayan myeloid seri hastalıkları olarak bilinmektedir. En yaygın gözlenen 
mutasyonları ekzon 14’deki  p.T618I ve ekzon 15’deki p.T640I, p.T640N’dir. Bu mutasyonların 
saptanması yalnızca ayırıcı tanı için değil, aynı zamanda tedavinin belirlenmesi için de önem 
taşımaktadır. Çünkü  CSF3R T618I, CSF3R T640I ve CSF3R T640N saptanan olgularda JAK inhibitörlerine 
(ör. ruxolitinib) duyarlılık olduğu bildirilmiştir. Laboratuvarımızda, periferik kandan elde edilen DNA 
örneklerinde CSF3R geninin 14 ve 15. ekzonlarının dizi analizi yapılmaktadır. 

Laboratuvar Kodu: 2985 

DDIT3 YENİDEN DÜZENLENMELERİ   

Sinonim: Miksoid liposarkoma, Ewing sarkoma, t(12;16)(q13;p11.2), t(12;22)(q13;q12) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Tümor dokusu 
Numune miktarı: 2 adet poli-lizin kaplanmış (pozitif) lam üzerine 4 adet 5µm’lik kesit  
Numune Kabı: Parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH 
Kullanımı: Nadir görülen sarkomların tanısı, sınıflandırılması ve patogenezinin anlaşılmasında 
moleküler genetik testler giderek önem kazanmıştır.  Moleküler yöntemler doğru tanı verilmesi ve 
tümör sınıflandırmasının netleştirilmesinde ve kişiye özgü tedavi modalitelerinin oluşturulmasında 
yaygın olarak kullanılmaktadır. Sarkomların %25-30’unda çeşitli translokasyonlar görülür. Bu 
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomların 
oluşumunda ilk ve tek genetik değişiklik şeklinde görülür ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde 
bu değişim kaybolmaz. Bir transkripsiyon faktörünü kodlayan ve 12q13’de yer alan DDIT3 geninin FUS 
geni ile füzyonuna yol açan t(12;16)(q13;p11.2) değişimi miksoid liposarkoma ve EWSR1 geni ile 
füzyonuna yol açan t(12;22)(q13;q12) değişimi Ewing sarkoma için önemli prognostik belirteç olarak 
bilinmektedir. Bu değişimler laboratuvarımızda FISH yöntemi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4487 

EWSR1 YENİDEN DÜZENLENMELERİ   

Sinonim: Ewing sarkoma, snovial sarkoma, miksoid liposarkoma 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Tümor dokusu 
Numune miktarı: 2 adet poli-lizin kaplanmış (pozitif) lam üzerine 4 adet 5µm’lik kesit  
Numune Kabı: Parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH 
Kullanımı: Nadir görülen sarkomların tanısı, sınıflandırılması ve patogenezinin anlaşılmasında 
moleküler genetik testler giderek önem kazanmıştır.  Moleküler yöntemler doğru tanı verilmesi ve 
tümör sınıflandırmasının netleştirilmesinde ve kişiye özgü tedavi modalitelerinin oluşturulmasında 
yaygın olarak kullanılmaktadır. Sarkomların %25-30’unda çeşitli translokasyonlar görülür. Bu 
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomların 
oluşumunda ilk ve tek genetik değişiklik şeklinde görülür ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde 
bu değişim kaybolmaz. Sarkomlarda füzyon gen oluşturan kromozomal translokasyonlar içinde en sık 
görülen gen EWSR1’dir. Bu genin değişik füzyonları Ewing sarkomu, şeffaf hücreli sarkom, 
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Gastrointestinal traktın şeffaf hücreli sarkoma benzer tümörü (Malign gastrointestinal 
nöroektodermal tümör), Angiomatoid fibröz histiyositom, Primer pulmoner mikzoid sarkom, Tükrük 
bezinin hyalinize şeffaf hücreli karsinomu ve iskelet-dışı mikzoid kondrosarkom gibi birbirinden farklı 
pek çok tümörde saptanmaktadır. Kromozom 22q12’de bulunan EWSR1 geninin protein ürünü hücre 
bölünmesi ve DNA onarımında rol oynamaktadır. En sık füzyon bölgesi ekzon 7’dir. EWSR1 geninin en 
sık rastlanan füzyon partner genleri; FLI1, ERG, FEV, ETV1, ETV4, POU5F1, PBX1, DUX4, WT1, ZNF278, 
ZNF384, NR4A3,ATF1, CREB1, CHOP olarak bilinmektedir. Bu değişimler laboratuvarımızda FISH 
yöntemi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4486 

FIP1L1/PDGFRA  FÜZYONU, DEL 4Q12 (RT-PCR) 

Sinonim: PDGFRA-FIP1LI füzyonu, 4q yeniden düzenlenmesi, PDGFRA  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR  
Kullanımı: En sık hipereozinofilik sendromda gözlenmek üzere myeloid tümörlerde gözlenebilen bir 
değişikliktir. Artmış tirozin kinaz aktivitesine yol açtığı için bu füzyonun varlığı tirozin kinaz inhibitörleri 
kullanımı için endikasyon oluşturmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3912 

FLT3  MUTASYONLARI 

Sinonim: ITD, Asp835Tyr 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RFLP, dizi analizi, Kalitatif real timePCR 
Kullanımı: Akut myelositer lösemilerde FLT3 (=FMS-like tyrosine kinase 3) mutasyonları en sık görülen 
mutasyonlardandır. İki farklı tip mutasyonu bildirilmiştir. En yaygın gözlenen internal tandem repeat 
(ITD) mutasyonlarıdır. ITD mutasyonları AML’de %20-25 sıklıkta gözlenir, kötü prognostik belirteçtir. 
Özellikle t(15;17) ile birlikte gözlenir.  
Diğer grup mutasyon ise 835. ve 836. pozisyonlardaki delesyon ve nokta mutasyonlardır. Prognozda 
çok belirgin bilgi verici olmamakla birlikte AML’de %7-8 oranında gözlenen değişikliklerdir. 
Laboratuvarımızda FLT3 geni 14, 15 ve 20. ekzonları dizi analizi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2313 

FLOROURASİL TOKSİSİTESİ 

Sinonim: 5-Fluorourasil etkinliği, 5-Fluorourasil toksisitesi, DPD*2A, dihidroprimidin dehidrogenez, 
timidilat sentetaz, TS 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RFLP, dizi analizi, Kalitatif real timePCR 
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Kullanımı: 5-Fluorourasil (5FU) sindirim sistemi kanserlerinde yaygın olarak kullanılmaktadır. 5-FU 
öncül bir ilaçtır ve asıl sitotoksik etkisini, timidilat sentetazı (TS) inhibe eden 5-fluoro-2’-deoksiüridin 
monofosfata (5-FdUMP) dönüşerek gösterir. Bu nedenle TS düzeyi değişiklikleri ilacın etkinliğinde 
önemli rol oynar. TSER (Thymidilate synthase Enhancement Region) polimorfizmleri TS düzeyini 
değiştirmektedir.TSER 3R aleli taşıyan bireylerde ilaca yanıt azalır ve direnç artar. 
5FU büyük oranda dihidroprimidin dehidrogenez (DPD) ile inaktive edilir. DPD enzim eksikliğinde, 
kanda 5FU ve aktif metabolitlerinin düzeyi artar. DPD enzimin kodlayan gende 20’nin üzerinde SNP 
(tek nükleotid polimorfizmi) ve 40’tan fazla farklı polimorfizm bildirilmiştir. En sık görülen polimorfizmi 

DPD geni IVS14+1GA dönüşümü olup, bu alel DPD*2A olarak adlandırılır.  Heterozigot DPYD*2A 
varlığı şiddetli toksisiteye neden olmaktadır. Bunun yanı sıra 5FU etkinliğinde; MTHFR (Methylene 
tetrahydrofolate reductase) C667T  poimorfizmi de etkilidir. T aleli varlığı ilaca duyarlılığı/yanıtı arttırır. 
5FU etkinlik/toksisitesi için laboratuvarımızda TSER 2R/3R, DPD*2A ve MTHFR C667T  polimorfizmleri 
incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2307 

GATA1 GENİ EKZON 2 ANALİZİ  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan veya EDTA’lı kemik iliği aspirasyon materyali 
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi 
Kullanımı: Down sendromlu (DS) çocuklarda erken yaşta akut lösemi gelişimi riski diğer çocuklara göre 
oldukça yüksektir. DS olgularının %4-10’unda yenidoğan döneminde transient myelopraliferatif 
hastalık (TMD) gelişmektedir. TMD gelişen olguların ise %60’ında ilk 3 ayda geri dönüş görülmekle 
birlikte, %20 olguda spontan remisyonu izleyen 2-3 yılda myeloid lösemiye transformasyon 
gelişmektedir. Bir hematopoetik transkripsiyon faktörü kodlayan ve X kromozomu kısa kolu üzerinde 
11.23 bandında yerleşik olan GATA1 geninin 2. ekzonundaki kazanılmış mutasyonların TMD ile 
birliktelik gösterdiği ve remisyondan sonra gelişen lösemi transformasyonunda da aynı mutasyonun 
tekrar ortaya çıktığı gösterilmiştir.Bu nedenle GATA1 mutasyonları hastalığın takibinde bir belirteç 
olarak kullanılmaktadır. Laboratuvarımızda GATA1 geni ekzon 2 incelemesi dizi analizi ile 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3966 

IDH1 GENİ EKZON 4 ANALİZİ  

Sinonim: MDS, Glioma,  isocitrate dehydrogenase 1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan veya EDTA’lı kemik iliği aspirasyon materyali, Taze doku, parafin 
doku 
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi 
Kullanımı: Astrositoma, oligodendroglioma, grade II ve II oligoastrositoma ve sekonder glioblastom 
olgularının %50-80’inde izositrat dehidrogenaz 1 (IDH1) veya 2 (IDH2) genlerinden birisinde mutasyon 
saptanır. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularında her zaman TP53 mutasyonu ya da total 1p/19q 
kaybı da bulunmaktadır. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularının yaşam süresi yaban tip olanlardan 
belirgin olarak daha uzundur. IDH1 genindeki R132C mutasyonu ile astrositoma arasındaki ilişki çok 
belirgin olup, günümüze kadar tanımlanmış tüm glioma ilişkili mutasyonlar R132 değişimi şeklinde 
tanımlanmıştır. Bunun yanında myeloid malignitelerde de IDH1/2 mutasyonları prognostik önem 
taşımaktadır. AML’de %10, MDS’te %5, MPN’de %4,  MDS/MPN’de %9, post-MDS AML’de %15, post-
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MPN AML2de %22, del(5q)- yüksek riskli MDS veya AML’de %22 ve blastik faz KML’de %4 sıklıkta 
IDH1/2 mutasyonları saptanmaktadır. NPM1+/FLT3- AML’de (sitogenetik normal) kötü prognostik 
belirteç olarak değerlendirilirken, FLT3+ AML’de IDH1/2 mutasyonu daha iyi prognoza işaret 
etmektedir. Laboratuvarımızda glioma için tümör dokusu ve myeloid maligniteler için kemik iliği 
aspirasyon materyalinde IDH1 geni 4. Ekzonu dizi analizi ile incelenerek R132 değişimleri 
saptanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3969 

IDH2 GENİ EKZON 4 ANALİZİ  

Sinonim: MDS, Glioma,  isocitrate dehydrogenase 1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan veya EDTA’lı kemik iliği aspirasyon materyali, Taze doku, parafin 
doku 
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi 
Kullanımı: Astrositoma, oligodendroglioma, grade II ve II oligoastrositoma ve sekonder glioblastom 
olgularının %50-80’inde izositrat dehidrogenaz 1 (IDH1) veya 2 (IDH2) genlerinden birisinde mutasyon 
saptanır. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularında her zaman TP53 mutasyonu ya da total 1p/19q 
kaybı da bulunmaktadır. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularının yaşam süresi yaban tip olanlardan 
belirgin olarak daha uzundur. IDH2 genindeki glioma ilişkili mutasyonlar R172 değişimi şeklinde 
tanımlanmıştır. Bunun yanında myeloid malignitelerde de IDH1/2 mutasyonları prognostik önem 
taşımaktadır. AML’de %10, MDS’te %5, MPN’de %4,  MDS/MPN’de %9, post-MDS AML’de %15, post-
MPN AML2de %22, del(5q)- yüksek riskli MDS veya AML’de %22 ve blastik faz KML’de %4 sıklıkta 
IDH1/2 mutasyonları saptanmaktadır. NPM1+/FLT3- AML’de (sitogenetik normal) kötü prognostik 
belirteç olarak değerlendirilirken, FLT3+ AML’de IDH1/2 mutasyonu daha iyi prognoza işaret 
etmektedir.IDH2 geninde myeloid malignitelerde en sık tanımlanan mutasyonlar, 140 ve 172. 
pozisyondaki arjinin aminoasitinin değişime yol açanlardır.  R140 mutasyonunun, R172 mutasyonuna 
göre daha iyi prognoza işaret ettiğine ilişkin çalışmalar yayınlanmıştır. Laboratuvarımızda glioma için 
tümör dokusu ve myeloid maligniteler için kemik iliği aspirasyon materyalinde IDH2 geni 4. Ekzonu dizi 
analizi ile incelenerek R140 ve R172 değişimleri saptanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3970 

IGH/MALT1 FÜZYONU  

Sinonim: t(14;18)(q32;q21), TRANSLOKASYON (14;18)(q32;q21) (FISH) , MALT lenfoma 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: MALT1 (MALT lymphoma-associated translocation 1) (18q21) bölgesini içine alan yeniden 
düzenlenmeler birçok lenfoma tipinde gözlenmektedir. Sık gözlenen translokasyonlardan birisi  
t(14;18)(q32;q21) olup MALT1 ile IGH arasında oluşur ve MALT lenfomalı hastaların %18'inde saptanır. 
Bu translokasyon, tanı ve takibin yanısıra hastaların tedavisinde de yönlendirici olmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4484 

İMATİNİB DİRENCİ DİZİ ANALİZİ  

Sinonim: ABL geni P loop mutasyonları, glivek direnci  
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Çalışma Zamanı: Çarşamba  
Sonuç Verme Zamanı: 7-10 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi  
Kullanımı: Tirozin kinaz aktivitesine sahip olan BCR/ABL füzyon proteini sinyal iletim inhibitörü imatinib 
mesilatın hedefidir. Tirozin kinaz inhibitörü, imatinib mesilat varlığında BCR/ABL adenozin trifosfat 
(ATP) bağlama bölgesine bağlanarak BCR/ABL füzyon proteini eksprese eden hücrelerde apoptozu 
indükler.İmatinib ile tedavi altında iken ilaç direnci gelişen KML hastalarında direncin en sık nedeni 
BCR/ABL geni kinaz “domain”ine ait mutasyonlarıdır. Bu bölgenin dizi analizi ile P-loop’un sık görülen 
mutasyonlarından G250E, Y253H, E255K,T315I, F317L, M351T’nun orjini yanı sıra görülen diğer 
mutasyonlar da saptanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4810 

İNVERSİYON  (3)(Q21;Q26.2) / TRANSLOKASYON(3;3)(Q21;Q26.2) FISH  

Sinonim: EVI1/ RPN1 (ribophorin 1) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı:  

Hastalık ANLL, genelde öncü MDS varlığındaKML’de t(9;22)’ye ek anomali, trombositoz ve 
blast krizi durumları; diğer myeloproliferatif  bozukluklar 

Fenotip ANLL subtipleri (M1, M2, M4, M6,M7); 
MDS: genelde RAEB. 

Epidemiyoloji E:K: 1:1;  medyan 50 yaş 

Klinik N/artmış tombosit sayısı; kemik iliğinde eritroid ve megakaryositik displazi 

Prognoz Kötü 

Laboratuvar Kodu: 3648 

İNVERSİYON (16)(P13;Q22) / TRANSLOKASYON (16;16)(P13;Q22) (PCR) 

Sinonim: inversiyon (16)(p13;q22), inv (16)(p13;q22), CBFB yeniden düzenlenmeleri 
Çalışma Zamanı: Perşembe 
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı  tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  

Çalışma yöntemi: Kantitatif real time PCR 
Kullanımı: Translokasyon (16;16)(p13;q22), inversiyon (16)(p13;q22) ve del(16) q22)aynı klinik 
özellikleri gösterir.  Tüm AML’lerde %5-10, M4’te %20 sıklıkta gözlenir. Diğer AML’lere göre prognozu 
daha iyidir. Özellikle takip hastalarında RT-PCR ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3134 

İNVERSİYON (16)(P13;Q22) / TRANSLOKASYON (16;16)(P13;Q22) (FISH) 

Sinonim: translokasyon (16;16)(p13;q22), t(16;16)(p13;q22), inversiyon (16)(p13;q22), inv 
(16)(p13;q22), CBFB yeniden düzenlenmeleri 
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Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Translokasyon (16;16)(p13;q22), inversiyon (16)(p13;q22) ve del(16) q22)aynı klinik 
özellikleri gösterir.  Tüm AML’lerde %5-10, M4’te %20 sıklıkta gözlenir. Diğer AML’lere göre prognozu 
daha iyidir. Özellikle ilk tanı hastalarında FISH ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3052 

JAK2  EKZON 12 MUTASYONLARI 

Çalışma Zamanı: Hergun 
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği   
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi 
Kullanımı: Janus kinase 2 (JAK2) tirozin kinazın somatik mutasyonları tirozin kinaz aktivitesini 
arttırmaktadır. Myeloproliferatif hastalıklarda tanı ve tedavinin belirlenmesinde önem taşıyan JAK2 
V617F mutasyonunun negatif olduğu hastalarda JAK2 ekzon 12’de 537–544. Kodonlarda küçük 
delesyon veya tekli/çoklu baz değişimi mutasyonlarının olduğu bildirilmektedir. Bu mutasyonlar 
genellikle izole eritrositozisli olgularda gözlenmektedir.Bu bilgiler ışığında, myeloproliferatif hastalık 
(PV, ET veya  PMF) şüphesi ile izlenen ancak  JAK2 V617F mutasyonu saptanmayan hastalarda ekzon 
12 analizi yapılması önerilmektedir. Laboratuvarımızda  bu mutasyonlar dizi analizi ile saptanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2780 

JAK2  V617F 

Sinonim: V617F  
Çalışma Zamanı: Perşembe  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği   
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma yöntemi: Kalitatif real time PCR (melting point) 
Kullanımı: Janus kinase 2 (JAK2) tirozin kinazın somatik V617F mutasyonu (JAK2 V617F) tirozin kinaz 
aktivitesini arttırmaktadır. Myeloproliferatif hastalıklarda tanı ve tedavinin belirlenmesinde önem 
taşıyan bu mutasyon, laboratuvarımızda kalitatif real time PCR ile saptanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 6297 

KEMİK İLİĞİ ASPİRASYON MATERYALİNDE KROMOZOM ANALİZİ  

Sinonim: Kemik iliği aspirasyon materyalndeni Kromozom Analizi, Karyotip analizi (kemik iliği 
aspirasyon materyali), Sitogentik inceleme (kemik iliği aspirasyon materyali) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 5-7 gün sonra  
Numune Türü: Heparinli kemik iliği   
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: yeşil kapaklı tüp, heparinle ıslatılmış steril enjektör 
Çalışma yöntemi: sitogenetik, 24-48 saatlik uyarılmamış hücre kültürü 
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Kullanımı: Kromozom anomalilerinin bazı lösemi ve lenfoma tipleri için tanısal ya da prognostik önemi 
vardır. Kromozom analizi ile bu sayısal ya da yapısal değişiklikler saptanabilir.  Aynı zamanda, tedavinin 
ve relapsın izleminde de kullanılır. Kromozom analizi, klinisyene lösemi/lenfomanın tipinin belirlenmesi 
ve tedavinin planlanmasında yardımcı olur. Lenfomalarda genellikle kemik iliği tutulumu gözlendiği ve 
lösemik hücrelerin kaynağı kemik iliği olduğu için lösemi/lenfomada kromozom analizinin 
yapılmasında ilk tercih edilen dokudur.  
Laboratuvar Kodu: 3033 

KİMERİZM (AYNI CİNSİYETTEN TRANSPLANTASYON) 

Çalışma Zamanı: Perşembe 
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Alıcının EDTA’lı tam kanı ve ağız çalkantı suyu, vericinin EDTA’lı tam kanı 
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA fragman analizi  
Kullanımı: Kemik iliği transplantasyonu hastanın kendisinden (otolog) veya doku uygunluğu sağlayan 
bir başkasından (allojenik) yapılabilir. Allojenik transplantasyonlar transplantasyon başarısı daha riskli 
olmakla birlikte günümüzde başarıyla pek çok merkezde yapılabilmektedir. Allojenik 
transplantasyonların başarısının takibi genetik testlerle yapılmaktadır. Burada temel olarak hasta ile 
vericinin birbirinden farklı olan genetik özellikleri izlemde işaret olarak kullanılmaktadır. 
Laboratuvarımızda transplantasyon sonrası izlem, eğer hasta ve vericinin cinsiyetleri aynı ise, STR 
incelemesi ile yapılmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 1940 

KİMERİZM (FARKLI CİNSİYETTEN TRANSPLANTASYON) 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Kemik iliği transplantasyonu hastanın kendisinden (otolog) veya doku uygunluğu sağlayan 
bir başkasından (allojenik) yapılabilir. Allojenik transplantasyonlar transplantasyon başarısı daha riskli 
olmakla birlikte günümüzde başarıyla pek çok merkezde yapılabilmektedir. Allojenik 
transplantasyonların başarısının takibi genetik testlerle yapılmaktadır. Burada temel olarak hasta ile 
vericinin birbirinden farklı olan genetik özellikleri izlemde işaret olarak kullanılmaktadır. 
Laboratuvarımızda transplantasyon sonrası izlem, eğer hasta ve vericinin cinsiyetleri farklı ise, cinsiyet 
kromozomlarının saptandığı FISH yöntemi ile yapılmaktadır. Böylece XX ve XY kuruluşuna sahip 
hücrelerin oranları çıkarılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 1944 

KLL PANELİ  

Sinonim: Kronik lenfositer lösemi paneli  
Test İçeriği: 6q23 delesyonu,+ 12, 11q22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;q21),13q14.3 delesyonu, 17p13.1 

delesyonu, 14q32 delesyonu/yeniden düzenlenmeleri [t(1;14),t(5;14),t(10;14) t(11;14),t(14;18)] 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
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Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: KLL’de FISH panelleri ile sitogenetik inceleme eşit değer taşımaktadır. Bkz. Test içeriğindeki 
testlerin kullanımları 
Laboratuvar Kodu: 3066 

KML PANELİ  

Sinonim: translokasyon (9;22)(q34;q11.2) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Bkz. translokasyon (9;22)(q34;q11.2) 
Laboratuvar Kodu: 3043 

KRAS MUTASYONLARI  

Sinonim: kodon 12 mutasyonu, kodon 13 mutasyonu, kodon 61 mutasyonu, kodon 64 mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi  
Kullanımı: Gastrointestinal kanserlerde kullanılan biyolojik ajanlardan EGFR antikorları setuksimab ve 
panitumab direnci ile KRAS mutasyonlarının ilişkili olduğu bilinmektedir. Günümüzde özellikle kodon 
12,13 ve 61 mutasyonları, tedaviye yanıtın öngörülmesi ve tedavinin izlenmesinde önemli prediktörler 
olarak kullanılmaktadır.  Laboratuvarımızda, tumör dokusundan elde edilen DNA örneklerinde KRAS 
geninin dizi analizi yapılarak anti EGFR tedaviye yanıtta önemli olan mutasyonlar saptanmaktadır.    
Laboratuvar Kodu: 4189  

MDR1 MUTASYONU  

Sinonim : Çoklu ilaç direnci, Multidrug Resistance 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: PCR 
Kullanımı: Çoklu ilaç direncine en sık yol açan genetik değişikliktir. MDR1 geni(= plasma glycoprotein, 
Pgp, ABCB1, ATP-binding cassette sub-family B member 1, PGY1) intestinal epitel, hepatosit, proksimal 
renal tubular hücre ve kapiller endotel protein sentezlemektedir. Membran bağımlı taşıyıcı molekül 
olan protein ürünü ATP bağımlı bir pompa olarak çalışır. Membrandan; başta etoposid, doksorubisin 
ve vinblastin gibi kemoterapötik ilaçlar olmak üzere kolşisin, takrolimus, kinidin, ksenobiyotikler, 
digoksin gibi kardiyak glikozidler, immünosupresifler, dekzametazon, proteaz inhibitörleri ve nükleozid 
dışı revers transkriptaz gibi ilaçların taşınmasında rol oynar. Genin mutasyonları ilaç birikimini 
azaltarak özellikle antitümör ilaçlara karşı direnç gelişmesine yol açar. Laboratuarımızda MDR1 
geninin çoklu ilaç direncine en sık yol açan C3435T polimorfizmi incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 1992 
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MDS PANELİ  

Sinonim: Myelodisplastik sendrom paneli  
Test İçeriği: -Y, 5q31 delesyonu, + 8, - 7, 7q31 delesyonu, 17p13.1 delesyonu,  20q12 delesyonu, JAK2 
mutasyonu, NRAS mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Bkz. Test içeriğindeki testlerin kullanımları  
Laboratuvar Kodu: 3070 

MM PANELİ  

Sinonim: Multiple myeloma paneli  
Test İçeriği: t(4;14)(p16;q32), t(11;14)(p13;q32), t(14 ;16)(q32;q23),17p13.1 delesyonu, 13q14.3 
delesyonu   
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Multipl miyelom tüm kanser vakaları arasında yaklaşık olarak %1 ve tüm hematolojik 
maliniteler arasında da yaklaşık %10’luk bir orana sahiptir. Hastalığın altında yatan etkenler tam 
olarak bilinememekle birlikte,son zamanlarda yapılan risk stratifikasyon çalışmalarında genetik 
belirteçler önemli paya sahiptir. 13q14.3 delesyonu  hücre siklusu gen ekspresyonunu arttırır. Kısa 
hastalıksız yaşam süresi ve kısa yaşam süresi ile ilişkilidir. 17p13.1 delesyonu hastalığın ilerlemesi için 
yüksek risk taşır. 14q32 yeniden düzenlenmeleri MM’da sık görülür. Bunlardan t(4;14) kötü prognoz 
belirteci, t(11;14)ise improved survival ile ilişkili iken t(14,16)’nın prognostik değeri tartışmalıdır. 1q21 
amplifikasyonu, hastalığın ilerlemesi ve relaps için yüksek risk belirteci olarak değerlendirilmelidir. 
Laboratuvar Kodu: 3073 

MONOZOMİ/TRİZOMİ 7  

Sinonim: 7 monozomisi, 7 trizomisi, monozomi 7, -7, trizomi 7, +7 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Monozomi 7 çocuk ve erişkin MDS, JCML ve başlıca M4/M6 olmak üzere erişkin AML’de çok 
sık olarak saptanır. Özellikle erişkinde kötü prognostik belirteçtir 
Laboratuvar Kodu: 3055 

MONOZOMİ / TRİZOMİ 8  

Sinonim: 8 monozomisi, 8 trizomisi, monozomi 8, -8, trizomi 8, +8 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
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Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Trizomi 8, KML, MDS ve AML’de saptanır. KML ve MDS’te prognozu etkilememekle birlikte 
tek başına varlığı AML’de kötü prognostik belirteç kabul edilir. Ancak hastalık seyrine olan etkisi eşlik 
eden diğer genetik anomalilerle değişebilir. 
Laboratuvar Kodu: 3054 

MPL MUTASYON ANALİZİ  

Sinonim: CAMT, Trombopoietin Receptor Geni (TPOR), Konjenital Amegakaryositik Trombositopeni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: DNA dizi analizi 
Kullanımı: MPL geni,  trombopoietin reseptörünü kodlar. Trombopoietin, hematopoietik bir büyüme 
faktörüdür. MPL, 1p34te lokalizedir ve 12 egzona sahip bir gendir. Bu genin mutasyonları ile Konjenital 
amegakaryositik trombositopeni ilişkilidir. Bu nadir hastalık, infantil dönemde fiziksel anomali 
olmaksızın izole trombositopeni ve megakaryositopeni ile karakterizedir. Kronik myeloproliferatif 
hastalıkların tanısında Ph kromozomu ve JAK2V617F mutasyonundan sonra 3. Sırada önem 
taşımaktadır. JAK2V617F mutasyonu negatif olan Esansiyel Trombositozis olgularında %3-5 ve Primer 
Myelofibrozis olgularının %5-8’inde MPL geni mutasyonları olduğu bilinmektedir. En sık görülen 
mutasyon, genin 10. Ekzonundaki  W515L değişimidir.  Laboratuvarımızda, periferik kandan elde edilen 
DNA örneklerinde MPL geninin 10. ekzonunun dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3194 

MYC  (8Q24) YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Sinonim: MYC  Yeniden Düzenlenmeleri – FISH Yöntemi, B-cell leukemia/lymphoma 1  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: myc onkoproteinleri, transkripsiyon faktörü olarak görev yapar ve spesifik DNA dizilerine 
bağlanarak ekspresyonlarını modifiye eder. C-myc ekspresyonu proliferasyon için gereklidir. Non-
Hodgkin lenfomaların yanısıra baret özefagusu ve prostat kanserinde MYC amplifikasonu/yeniden 
düzenlenmesi olduğu bilinmaktedir.  
Laboratuvar Kodu: 4634 

NONHODGKİN LENFOMA PANELİ  

Test İçeriği: ALK yeniden düzenlenmesi, BCL6 yeniden düzenlenmesi, 6q23 delesyonu, 7q31 delesyonu, 
+8, MYC yeniden düzenlenmesi, CCND1 yeniden düzenlenmesi, 11q22.3 delesyonu, 11q23 
delesyonu/yeniden düzenlenmeleri, +12, 13q14.3 delesyonu,  14q32 delesyonu/yeniden 
düzenlenmeleri, TCR yeniden düzenlenmesi, 17p13.1 delesyonu, BCL2 yeniden düzenlenmesi, BRAF 
V600E 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
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Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Nonhodgkin lenfomada gözlenen değişikliklerin subgruplara göre dağılımı aşağıda 
verilmiştir. 
Folliküler : t(14;18)(q32;q21), t(8;14)(p24;q32) 
Gastrik MALT : t(1;14)(q21;q32), t(14;18)(q32;q21), t(3;14)(p14;q32) 
NonGastrik MALT : t(11;18)(q21;q21), t(11;14)(p13;q32), t(3;14)(p14;q32), t(14;18) (q32;q21) 
Nodal marginal zone : t(11;18)(q21;q21), t(1;14)(q21;q32), t(14;18)(q32;q21), 13q14.3 delesyonu, 
7q31 delesyonu 
Splenik marginal zone : 6q23 delesyonu,+ 12, 11q22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;q21),13q14.3 
delesyonu, 17p13.1 delesyonu, t(11;18)(q21;q21), t(11;14)(p13;q32), t(14;18)(q32;q21), 7q31 
delesyonu 
Mantle cell : t(11;14)(p13;q32), t(14;18)(q32;q21) 
Diffüz büyük B hücreli : t(8;14)(p24;q32), t(14;18)(q32;q21),  CCND1 yeniden düzenlenmesi, MYC 
yeniden düzenlenmesi, BCL2 yeniden düzenlenmesi, BCL6 yeniden düzenlenmesi 
Burkitt : t(8;14)(p24;q32),MYC yeniden düzenlenmesi, BCL2 yeniden düzenlenmesi, BCL6 yeniden 
düzenlenmesi 
Lenfoblastik: t(8;14)(p24;q32),MYC yeniden düzenlenmesi, t(9;22)(q34;q11.2) 
T hücreli : t(2;5)(p23;q35), TCR yeniden düzenlenmesi 
T hücreli prolenfositik : inv(14)(q11q32), t(14;14)(q11;q32), t(X;14)(p11.4;q32.33),TCR yeniden 
düzenlenmesi, +8 
Hairy cell: BRAF V600E 
Laboratuvar Kodu: 3076 

NPM1  MUTASYONU (MUTA, MUTB, MUTD) 

Sinonim: NUCLEOPHOSMIN/NUCLEOPLASMIN FAMILY, MEMBER 1; NPM1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: Kalitatif real time PCR (melting point) 
Kullanımı: AML tanısı ile başvuran hastada C-KIT, FLT3-ITD, CEBPA mutasyonları ile birlikte NPM 
mutasyonlarına da bakılması önerilmektedir. Bir grup hastada prognozu belirlemede önemlidir ve 
terapötik yaklaşıma yol gösterebilir. Sitogenetik ve FLT3 sonuçları normal olan olgularda NPM1 veya 
CEBPA mutasyonu varlığı iyi prognostik belirteç olarak değerlendirilir. Sitogenetik ve NPM1 sonuçları 
normal saptanan olgular ise FLT3-ITD mutasyonu saptanması durumunda orta/ kötü risk grubunda yer 
almaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3498 

NRAS MUTASYONLARI 

Sinonim: kodon 12 mutasyonu, kodon 13 mutasyonu, kodon 61 mutasyonu, kodon 64 mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi  
Kullanımı: Hücre çoğalması ve farklılaşmasında önemli olan hücre içi sinyal yolaklarını kontrol eden RAS 
ailesinin üyesidir. RAS ailesi üyeleri tüm kanser türlerinde en fazla mutasyonu saptanan genlerdir. Kolorektal 
kanserlerin %50’sinde NRAS, KRAS veya HRAS mutasyonu saptanmaktadır. NRAS geninin işlev arttırıcı 
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mutasyonları melanomaların %20’sinde gözlenmektedir. Ayrıca, mesane kanseri ile NRAS geninin işlev 
arttırıcı mutasyonları arasında da sıkı ilişki olduğu bilinmektedir. Bunun yanında, büyük hücreli ve squamous 
hücrelikarsinomlarda ve adenokanserlerde NRAS kodon 12 ve 61 mutasyonları saptanmaktadır. Kodon 12 
ve 13 mutasyonları ise Akut Lenfoblastik lösemide rol oynamaktadır. Aynı işlev arttırıcı mutasyonların 
juvenil kronik myelositer lösemi ve juvenil myelomonoster lösemilerin prognozunda etkili olduğu 
bilinmektedir. Prostat kanserinde de %10 sıklığında NRAS mutasyonları bulunmaktadır.  Laboratuvarımızda, 
tumör dokusundan elde edilen DNA örneklerinde NRAS geninin 1 ve 2. ekzonlarının dizi analizi 
yapılmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 3405 

PDGFRA  GENİ MUTASYONLARI  

Sinonim: Platelet derive growth faktör reseptörü alfa mutasyonları, Gastrointestinal tümörler, GIST, 
Eozinofili, Myeloproliferatif hastalıklar, İmatinib duyarlılığı, D842V mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi (Ekzon 10, Ekzon 12-21)  
Kullanımı: Gastrointestinal tümörler (GIST); mezankimal kökenli olup genellikle mide, ince bağırsak, 
kolon ve abdominal kavitenin içerisinde yer alan diğer bölgelerde ortaya çıkar. Hastaların yaklaşık 
%80’inde tümör hücrelerinin büyümesinde rolü bulunan CKIT geninde somatik mutasyonlar 
gözlenmektedir. CKIT geninde mutasyonların gözlenmediği olguların %40-50'sinde, tüm GIST 
olgularının ise  yaklaşık %6’sında PDGFRA gen bölgesinde mutasyonlar saptanmaktadır). Mutasyonları, 
hastaların imatinib (Gleevec) gibi tirozin kinaz inhibitörlerine (TKIs) yanıt verip vermeyeceğinin önceden 
belirlenebilmesini sağlamaktadır. PDGFRA geni 4. kromozomun uzun kolunda q12 bölgesinde 
yerleşiktir. Tirozin kinaz gen ailesinin bir üyesi olan gen 23 ekzondan oluşur. Mutasyonlar ise sıklıkla 
10, 12-20. ekzonlarda gözlenir. PDGFRA geni 12. ekzon mutasyonlarının tedaviye yanıtta önemli olduğu 
belirlenmiştir. Özellikle tüm GIST kanserlerinin yaklaşık %4’ünde gözlenen D842V mutasyonu imatinibe 
karşı dirence yol açar. Bu olgularda tedavi protokolünde diğer ilaçların kullanılması önerilmektedir. 
Bunun yanısıra eozinofilinin eşlik ettiği myeloproliferatif hastalıklarda da etkili rol oynadığı bilinen 
mutasyonları, bu hastalıklarda da imatinib yanıtını belirlemektedir. Laboratuvarımızda PDGFRA 
geninin 10 ve 12-21. Ekzonları dizi analizi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4482 

PDGFRB GENİ MUTASYONLARI  

Sinonim: Platelet derive growth faktör reseptörü beta mutasyonları, Gastrointestinal tümörler, GIST, 
Eozinofili, Myeloproliferatif hastalıklar, İmatinib duyarlılığı 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: Dizi analizi (Ekzon 12-20)  
Kullanımı: Gastrointestinal tümörlerde (GIST) ve eozinofilinin eşlik ettiği myeloproliferatif hastalıklarda 
PDGFRB geni mutasyonları saptanmaktadır. Mutasyonların bilinmesi hastaların tirozin kinaz 
inhibitörlerine ve özellikle Gleevec’e yanıt verip vermeyeceğinin önceden belirlenebilmesini 
sağlamaktadır. PDGFRB geni 5. kromozomun uzun kolunda q33.1 bölgesinde yerleşiktir. Tirozin kinaz 
gen ailesinin bir üyesi olan gen 23 ekzondan oluşur. Laboratuvarımızda PDGFRB geninin 12-20. 
Ekzonları dizi analizi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4483 
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PEDİATRİK ALL PANELİ  

Sinonim: Çocuk akut lenfositer lösemi paneli  
Test İçeriği: : tranlokasyon (12;21)(p13;q22), tranlokasyon (9;22)(q34;q11.2),11q23 delesyonu, 
trizomi4, trizomi 10, trizomi 17, 9p21 delesyonu,  translokasyon (4;11)(q21;q23),  tranlokasyon 
(11;14)(q13;q32), tranlokasyon (8;14)(q24;q32), 13q14.3 delesyonu,  tranlokasyon (1;19)(q23;p13.3) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli ve EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi 
materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp, Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR, FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı ALL’de kromozomal değişikliklerin değeri aşağıdaki tabloda verilmiştir. 
 

Genetik değişiklik Etkili gen FAB P/D Prognostik önemi 

t(12;21)(p13;q22) TEL/AML1 B-ALL 
L1,L2 

P iyi 

t(9;22)( q34;q11.2) BCR/ABL1 L1,L2 
B-ALL (T-ALL) 

P kötü 

11q23 
düzenlenmeleri 

MLL mutasyonları Erken preB fenotipi P Tedavi başarısızlığı riski 
(özellikle infantlarda) 
FLT3 artışı ile birlikte 
olduğundan FLT3 
inhibitörlerinin kullanımı 

trizomi 4   B progenitör ALL P İyi 
+10 ile birlikte antimetabolit td. 
İle hastalıksız yaşam süresi 4 yıl 

trizomi 10   preB ALL P İyi 

t(4;11)(q21; q23) AF4/MLL  B-ALL 
L1,L2 

P Remisyon sağlanır, erken 
relaps 
ortalama yaşam süresi 9 ay 

t(11;14)(p13;q11) LMO2(=RTBN1=TTG2) 
/TCRd  

T-ALL (immatür)     

t(8;14)(q24; q32) MYC/IGH CD10+ ALL ? ? 
olguların yalnızca %50’si 2 yıl 
yaşam şansına ulaşmış 

13q14.3 delesyonu RB1 ALL ? Tek başına belirteç değeri 
taşımamakla birlikte tedavi 
başarısızlığı riskini arttırır 

P: prognostik belirteç  D: tanısal değeri olan değişiklik 
Laboratuvar Kodu: 3086 
 

PEDİATRİK AML PANELİ  

Sinonim: Çocuk akut myelositer lösemi paneli  
Test İçeriği: tranlokasyon (8;21)(q22;q22), tranlokasyon(15;17)(q22;q21), translokasyon 
(16;16)(p13;q22)/ inversiyon(16)(p13;q22), monozomi/trizomi  7, trizomi5, 5q31 delesyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
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Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı AML’de kromozomal değişikliklerin değeri aşağıdaki tabloda verilmiştir. 

Genetik değişiklik Etkili gen FAB P/D Prognostik önemi 

t(8;21)(q22; q22) ETO/AML1 M2 
(M1, M4) 

P %90 remisyon 
sık relaps 
ortalama yaşam süresi 2 yıl 

t(15;17)(q22;q21) PML/RARA M3 
(tAML) 

D %15-20 erken ölüm 
ATRA+kemoterapi 
1-3 yıl yaşam oranı %70 

inv(16)(p13;q22) CBFB M4eo 
(M5,M4w/o eo,MDS, BP-
CML, tAML) 

P Yüksek remisyon oranı 
ortalama yaşam süresi 5 yıl 

         

monozomi 7/ del7q   M4, M6 
(MDS,CMML,JCML) 

P Tek başına varlığı 
AML’de kötü, MDS’te iyi belirteç 

monozomi 5/ 5q31 
delesyonu 

? 
EGR1, IRF1, 
CSF1R 

tAML, M2, Tüm FAB 
grupları 

P Çok kötü belirteç 
ortalama yaşam süresi 3 ay 

t(9;11)(p22;q23) AF9/MLL M5a  Yüksek remisyon oranı 
ortalama yaşam süresi 4 yıl 
(diğer MLL düzenlenmeleriden iyi) 
sAML’de çok kötü belirteç 

P: prognostik belirteç  D: tanısal değeri olan değişiklik 
Laboratuvar Kodu: 3078 

PEDİATRİK MDS PANELİ  

Sinonim: Çocuk myelodisplastik sendrom paneli  
Test İçeriği: monozomi/trizomi  8, 7q31 delesyonu, monozomi/trizomi  7 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı MDS’de kromozomal değişikliklerin değeri aşağıdaki tabloda verilmiştir. 

Genetik değişiklik  Alt  tip P/D Prognostik önemi 

trizomi 8       

monozomi 7/ 
del7q31 

RAEB/RAEB-T P 3 yıl yaşam süresi:Tek başına ise  %56 
Diğer anomaliler ile birlikte ise %24 

 
Laboratuvar Kodu: 3084 
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PERİFERİK KANDAN KROMOZOM ANALİZİ (LÖSEMİ)  

Sinonim: Lösemide Kromozom Analiz, Lösemide Karyotip analizi, Lösemide Sitogentik inceleme  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 5-7 gün sonra 
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: yeşil kapaklı tüp, heparinle ıslatılmış steril enjektör 
Çalışma yöntemi: sitogenetik, 24-48 saatlik uyarılmamış hücre kültürü 
Kullanımı: Kromozom anomalilerinin bazı lösemi ve lenfoma tipleri için tanısal ya da prognostik önemi 
vardır. Kromozom analizi ile bu sayısal ya da yapısal değişiklikler saptanabilir.  Aynı zamanda, tedavinin 
ve relapsın izleminde de kullanılır. Kromozom analizi, klinisyene lösemi/lenfomanın tipinin belirlenmesi 
ve tedavinin planlanmasında yardımcı olur.  
Laboratuvar Kodu: 3035 

RARA  (17Q21) YENİDEN DÜZENLENMELERİ  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, 
tümör dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı:  

Hastalık APML (M3-AML) 

Etkilenen Genler STAT5B - RARA 

Epidemiyoloji Erişkin erkek hasta ağırlıklı 

Prognoz Uzun süreli komple remisyon bildirilmiş olgu mevcuttur.  

Laboratuvar Kodu: 3910 

SS18 YENİDEN DÜZENLENMELERİ   

Sinonim: Snovial sarkoma 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Tümor dokusu 
Numune miktarı: 2 adet poli-lizin kaplanmış (pozitif) lam üzerine 4 adet 5µm’lik kesit  
Numune Kabı: Parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH 
Kullanımı: Nadir görülen sarkomların tanısı, sınıflandırılması ve patogenezinin anlaşılmasında 
moleküler genetik testler giderek önem kazanmıştır.  Moleküler yöntemler doğru tanı verilmesi ve 
tümör sınıflandırmasının netleştirilmesinde ve kişiye özgü tedavi modalitelerinin oluşturulmasında 
yaygın olarak kullanılmaktadır. Sarkomların %25-30’unda çeşitli translokasyonlar görülür. Bu 
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomların 
oluşumunda ilk ve tek genetik değişiklik şeklinde görülür ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde 
bu değişim kaybolmaz. Sarkomlarda füzyon gen oluşturan kromozomal translokasyonlar içinde sık 
görülenlerden birisi de SS18 genidir. Bu genin füzyonları özellikle snoviyal sarkomda gözlenmektedir. 
Kromozom 18q11,2’de bulunan SS18 geninin translokasyonları sinovyal sarkom için önemli prognostik 
belirteç olarak bilinmektedir. Bu değişimler laboratuvarımızda FISH yöntemi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4485 
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T HÜCRE KLONALİTE TESTİ 

Sinonim: - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, tümör 
dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml, uygun miktarda doku  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp, parafin blok  
Çalışma yöntemi: PCR, Fragman Analizi 
Kullanımı: TCR geni yeniden düzenlenme profilinde bir düzenlenmenin belirgin olarak daha fazla 
gözlenmesine dayalı bir incelemedir ve bazen  sübjektif olabilir. Klonal TCR geni gözlenmesi (sonucun 
pozitif olması) T hücresi malignitesi ile eşanlamlı değerlendirilmemelidir. T hücre klonalite testi 
sayesinde lösemi, ve lenfomalarda baskın serinin tespiti yapılabilir, rekurrens tayininde yardımcı olur, 
reziduel hastalık tanısı konabilir, malignensi araştırmalarına yön verilebilir.  
Laboratuvar Kodu: 3920 

TİYOPÜRİN FARMAKOGENETİK  TESTİ (TPMT GENİ)  

Sinonim: 6 Merkaptopürin etkinliği, 6 Merkaptopürin toksisitesi, 6MP etkinliği, 6MP toksisitesi, TPMT 
polimorfizmi, TPMT*2 alleli, TPMT *3A alleli, TPMT *3B alleli, TPMT *3C alleli 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: PCR-RFLP, allel spesifik PCR 
Kullanımı: Tiyopürin grubu ilaçlar (azatiyoprin, merkaptopürin ve tiyoguanin) ağır romatizmal 
hastalıklar ve organ transplantasyonlarında immün sistemin baskılanması ya da akut lenfoblastik 
lösemi tedavisi gibi tıpta yaygın bir kullanım alanına sahiptir. TPMT, 6-MP’i (6-merkaptopürin) inaktif 
hale getirmekte ve metabolit oluşumunu engellemektedir. TPMT aktivitesi ile 6-MP metabolitlerinin 
birikimi arasında ters bir ilişki bulunmakta ve TPMT aktivitesi düşük olan bireylerde metabolit birikimi 
artmaktadır. TPMT*2, *3A, *3B, *3C allelleri TPMT aktivitesini azaltmakta ve ilacın bu kişilerde 
standart dozlarda kullanılması halinde tiyopürin grubu ilaçlara bağlı yan etkilerin ortaya çıkması 
açısından risk oluşturmaktadır. Yapılan test ile kişinin bu allellere sahip olmadığı belirlenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2457 

TRANSLOKASYON (1;19)(Q23;P13) (TCF3/PBX1) FISH  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı:  

Hastalık B Lenfoblastik lösemi/lenfoma; E2A-PBX1 (TCF3-PBX1); ALL, L1/L2; istisna olarak L3-
like ALL, T-ALL, NHL, veya AML. 

Fenotip Çoğunlukla 'pre B' (cIg+) ALL; cIg- veya sIg+ da olb. 
CD45dim, CD19pos, CD34neg, CD22pos/dim, CD20dim/pos, CD24pos, TdTpos, 
CD10neg/dim, cIgMpos, CD9pos, CD15neg, CD65neg, CD66cneg, CD13neg, 
CD33neg. 

Epidemiyoloji ALL’lerin %5‘i; B ALL’lerin %20’si bu tip. Çocukluk çağı ALL’lerinde %4-6. 
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Klinik Orta derecede organomegali; sık SSS tutulumu; yüksek WBC; yüksek LDH. 

Prognoz Kötü prognoz markırı olarak anılsa da modern intensif tedavi yaklaşımı için iyi 
prognostik belirteç olarak kabul edilebilmektedir.   

 
Laboratuvar Kodu: 3644 

TRANSLOKASYON (1;19)(Q23;P13) (PCR) 

Sinonim: t(1;19)(q23;p13), E2A/PBX1 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: nested PCR  
Kullanımı: Özellikle çocukluk çağı ALL (L1/L2)’lerinde saptanır ve kötü prognostik belirteçtir.  
Laboratuvar Kodu: 6019 

TRANSLOKASYON (4;11)(Q21;Q23) (MLL/AFF1  ) FISH  

Sinonim: MLL–AF4Füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: MLL ve AF4 (AFF1) genlerinin füzyonu ile sonuçlanan  t(4;11)(q21;q23)  yeniden 
düzenlenmesi, infantil lösemilerin %50-70’inde gözlenmektedir: 

Fenotip B-ALL (L1 - L2), bifenotipik AL, ANLL (M4/M5 ağırlıklı); tedaviye sekonder lösemi; 
istisnalar halinde T-ALL  

Epidemiyoloji Çocukluk çağı (infantil lösemi, konjenital lösemi) ki olguların 1/3’i 4 yaş altı. yrs, 
1/3’i1 yaş altı; Bu yaş gruplarında kız erkek oranı: 2:1. 

Klinik Organomegali, SSS tutulumu;Antitopoizomeraz kullanımına sekonder, çok yüksek 
WBC, anaemi, trombositopeni; periferde 90% blast 

Sitoloji CD19+; myeloid markırlar eşlik edebilir 

Prognoz Kötü 

Laboratuvar Kodu: 3643 

TRANSLOKASYON (4;11)(Q21; Q23)(PCR) 

Sinonim: t(4;11)(q21; q23), MLL/AF4 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: nested PCR  
Kullanımı: Başlıca ALL’de (B-ALL (L1/ L2), bifenotipik AL, tedaviye sekonder T-ALL) görülür. Bunun 
yanında AML (M4/M5)’de de saptanabilir.  
Laboratuvar Kodu: 3039 
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TRANSLOKASYON (4;14)(P16;Q32)(FISH) 

Sinonim: t(4;14)(p16;q32), IGH/FGFR3 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Plasma hücreli lösemi, , multiple myeloma, plasmasitomada gözlenir. MM’da kötü 
prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3045 

TRANSLOKASYON (5;12)(Q33;P13)(PCR) 

Sinonim: t(5;12)(q33;p13), PDGFRB/ETV6 füzyonu, PDGFRB 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: nested PCR  
Kullanımı: Myeloid seri hastalıklarında gözlenir. Eozinofili ile birlikte olan 
myeloproliferatif/myelodisplastik sendromda, atipik KML ve atipik KMML’de saptanır. Artmış tirozin 
kinaz aktivitesine yol açtığı için bu füzyonun varlığı tirozin kinaz inhibitörleri kullanımı için endikasyon 
oluşturmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2920 

TRANSLOKASYON (6;9)(Q22;Q34) (DEK/NUP214) FISH 

Sinonim: DEK/CAN Fuzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: DEK onkogeninin CAN (NUP214) ile fuzyonu akut non lenfositik lösemi patogenezinde önem 
taşır. 
Laboratuvar Kodu: 3642 

TRANSLOKASYON (6;14)(P21;Q32)(CCND3/IGH) FISH 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3198 
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TRANSLOKASYON (8;14)(Q24; Q32) (FISH) 

Sinonim: t(8;14)(q24;q32), IGH/MYC füzyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: ALL’de  ve NHL (özellikle Burkitt lenfoma )’da görülür. 
Laboratuvar Kodu: 3069 

TRANSLOKASYON (8;21)(Q22; Q22) (FISH) 

Sinonim: t(8;21)(q22;q22), ETO/AML1 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: AML’de, başlıca M2 olmak üzere M1 ve M4’te gözlenir. AML’de %10 oranında, M2’de % 40 
oranında gözlenir. Translokasyon taşıyan hastalarda %90 oranında remisyon gözlenir, ancak tekrar 
relapsa girerler. Özellikle ilk tanı hastalarında FISH ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3047 

TRANSLOKASYON (8;21)(Q22; Q22) (PCR) 

Sinonim: t(8;21)(q22;q22), ETO/AML1 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Perşembe  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR 
Kullanımı: AML’de, başlıca M2 olmak üzere M1 ve M4’te gözlenir. AML’de %10 oranında, M2’de % 40 
oranında gözlenir. Translokasyon taşıyan hastalarda %90 oranında remisyon gözlenir, ancak tekrar 
relapsa girerler. Özellikle takip hastalarında RT-PCR ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3129 

TRANSLOKASYON (9;11)(P22;Q23) (AF9/MLL) FISH 

Sinonim: AF9/MLL Yeniden Düzenlenmeleri - Füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: ANLL olgularında ve sıklıkla M5 ve M5a alt tipi ile ilişkilendirilmiştir. Bununla birlikte M4, 
tedavi ilişkili hastalık, de novo bulgu olarak da karşımıza çıkabilmektedir. Diğer 11q23 etkilenmiş 
lösemi olgular kadar kötü prognozdan bahsedilmemektedir. Sekonder ANLL olgularında ise durum 
farklıdır.   
Laboratuvar Kodu: 4638 
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TRANSLOKASYON (9;22)(Q34;Q11.2) (FISH) 

Sinonim: t(9;22)(q34;q11.2), t(9;22), BCR/ABL füzyonu, Ph kromozomu, Philadelphia kromozomu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: İlk tanımlanan patolojidir. Başta KML olmak üzere ALL ve AML’de de gözlenir. Bu üç 
hastalıkta görülen translokasyonlar birbirinden farklıdır. FISH yöntemi tüm translokasyon tiplerine 
hassatır. Her tip hastalıkta Philadelphia kromozomu varlığı tirozin kinaz inhibitörleri kullanımı için 
endikasyon oluşturmaktadır. Tedaviye yanıt genellikle çok iyidir, ancak bazı hastalarda İmatinib’e karşı 
primer ya da sekonder direnç gelişmektedir. Bu durumda ABL geni mutasyonlarına bakılması önerilir 
(bakınız İmatinib direnci) Özellikle ilk tanı hastalarında FISH ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3043 

TRANSLOKASYON (9;22)(Q34;Q11.2)(PCR) 

Sinonim: t(9;22)(q34;q11.2), t(9;22), BCR/ABL füzyonu, Ph kromozomu, Philadelphia kromozomu 
Çalışma Zamanı: Perşembe  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR 
Kullanımı: Lösemide ilk tanımlanan genetik patolojidir. Başta KML olmak üzere ALL ve AML’de de 
gözlenir. Bu üç hastalıkta görülen translokasyonlar birbirinden farklıdır. RTPCR yöntemi ile tüm 
translokasyon tipleri birlikte görülebildiği gibi gerektiğinde 190 ve 210 tipine özgü çalışma yapılabilir. 
Her tip hastalıkta Philadelphia kromozomu varlığı tirozin kinaz inhibitörleri kullanımı için endikasyon 
oluşturmaktadır. Tedaviye yanıt genellikle çok iyidir, ancak bazı hastalarda İmatinib’e karşı primer ya 
da sekonder direnç gelişmektedir. Bu durumda ABL geni mutasyonlarına bakılması önerilir (bakınız 
İmatinib direnci) Özellikle takip hastalarında RT-PCR ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3044 

TRANSLOKASYON (11;14)(Q13;Q32) (FISH) 

Sinonim:  t(11;14)(q13;q32), CCND1/IGH füzyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Mantle cell lenfoma, B-prolenfositik lösemi, plazma hücreli lösemi, KLL  ve multiple 
myelomada gözlenir. 
Laboratuvar Kodu: 3048 

TRANSLOKASYON (11;18)(Q21;Q21) (API2/MALT1) FISH 

Sinonim: API2/MALT1Yeniden Düzenlenmeleri - Füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


 HEMATOLOJİK MALİGNİTELERDE MOLEKÜLER BİYOBELİRTEÇLER 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 45 / 53 

 

Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: B hücreli non Hodgkin lenfoma olgularında, marjinal zon B hücreli lenfoma olgularında 
bildirilmektedir. Marjinal zon B hücre karakteristiğidir. Ekstranodal MALT tipinde %50 oranında 
gözlendiği bildirilmiştir. Gastrik MALT tipi lenfomalarda t(11;18) klonal bir markırdır. H. Pilori 
eradikasyon tedavisine direnç ve antijen bağımsız progresyonla ilişkilidir.  
Laboratuvar Kodu: 4637 

TRANSLOKASYON(11;19)(Q23;P13.1) (MLL/ENL) FISH 

Sinonim: MLL/ENL Yeniden Düzenlenmeleri - Füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: MLL’yi içine alan kırık noktası nedeniyle kötü prognozla ve tedavi ilişkili lösemilerle bağlantı 
kurulmaya çalışılmıştır. 19p13.1’ün etkilenmesi, ANLL’de ELL genini içeren bir etkileşime yol 
açmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 4639 

TRANSLOKASYON (12;21)(P12;Q22) (FISH) 

Sinonim: t(12;21)(p12;q22), TEL/AML1 füzyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH 
Kullanımı: B-ALL’de (L1/L2,CD10+) gözlenir. Çocuklık çağı B-ALL’de %15-35 sıklıkta gözlenir. İyi 
prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 3049 

TRANSLOKASYON (12;21)(P12;Q22) (PCR) 

Sinonim: t(12;21)(p12;q22), TEL/AML1 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Perşembe  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR 
Kullanımı: B-ALL’de (L1/L2,CD10+) gözlenir. Çocuklık çağı B-ALL’de %15-35 sıklıkta gözlenir. İyi 
prognostik belirteçtir. 
Laboratuvar Kodu: 1995 

TRANSLOKASYON (14;16)(Q32;Q23) (MAF/IGH) FISH 

Sinonim: t(14;16), MAF/IGH füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
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Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Multiple myelomayı da içeren B hücreli tümörlerde IgH lokusuna translokayonlar ve 
onkogen disregulasyonu önemlidir. MAF/IGH füzyonu da erken değişikliklerin başında gelir. 
Laboratuvar Kodu: 3641 

TRANSLOKASYON (14;18)(Q32;Q21.3) (FISH) 

Sinonim: t(14;18)(q32;q21.3), IGH/BCL2 füzyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: B hücreli NHL’da en sık görülür. Bunun yanı sıra ALL ve KLL’de de gözlenebilir. Follikuler 
lenfomada % 80-90, “diffuse large cell”  lenfomada % 30 sıklıkta gözlenir.  
Laboratuvar Kodu: 3050 

IGH/MALT1 FÜZYONU  

Sinonim: t(14;18)(q32;q21), TRANSLOKASYON (14;18)(q32;q21) (FISH) , MALT lenfoma 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: MALT1 (MALT lymphoma-associated translocation 1) (18q21) bölgesini içine alan yeniden 
düzenlenmeler birçok lenfoma tipinde gözlenmektedir. Sık gözlenen translokasyonlardan birisi  
t(14;18)(q32;q21) olup MALT1 ile IGH arasında oluşur ve MALT lenfomalı hastaların %18'inde saptanır. 
Bu translokasyon, tanı ve takibin yanısıra hastaların tedavisinde de yönlendirici olmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4484 

TRANSLOKASYON (14;20)(Q32;Q12)(IGH/MAFB) FISH  

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: tümör dokusu 
Numune miktarı: -  
Numune Kabı: Steril tüp içinde taze doku ya da parafin blok 
Çalışma yöntemi: FISH  
Laboratuvar Kodu: 3208 

TRANSLOKASYON (15;17)(Q22;Q21) (FISH) 

Sinonim:  t(15;17)(q22;q21), PML/RARA füzyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
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Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: M3-AML için patognomotik değer taşır. Tedaviye sekonder AML’de de gözlenebilir. Retinoik 
asit ve kemoterapiye yanıt iyidir. Özellikle ilk tanı hastalarında FISH ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3051 

TRANSLOKASYON (15;17)(Q22;Q21) (PCR) 

Sinonim:  t(15;17)(q22;q21), PML/RARA füzyonu  
Çalışma Zamanı: Perşembe 
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı:  Mor kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: RT-PCR 
Kullanımı: M3-AML için patognomotik değer taşır. Tedaviye sekonder AML’de de gözlenebilir. Retinoik 
asit ve kemoterapiye yanıt iyidir. Özellikle takip hastalarında RT-PCR ile bakılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3130 

TRİZOMİ 4  

Sinonim: +4 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Primer ve sekonder akut myeloid lösemide ender olarak tek sitogenetik bulgu olabilir. M1-
M2 ve M4’te aynı sıklıkta gözlenir. CKIT mutasyonu olmayan hastalarda prognostik belirleyiciliği 
olmamasına rağmen CKIT mutasyonu olan hastalarda +4 olması hastalığın hızlı ilerlemesi için gösterge 
olabilir.  
Çocukluk çağı akut B-hücreli lenfositer lösemide; +10 ile birlikte olması iyi prognoz belirteci olarak kabul 
edilir. 
Laboratuvar Kodu: 3056 

MONOZOMİ/TRİZOMİ 5 

Sinonim: trizomi 5, +5,  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı AML ve ALL2de görülür. ALL’de hiperdiploidi ile birlikte olması kötü prognostik 
belirteç olarak kabul edilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3077 

TRİZOMİ 6  

Sinonim: 6  trizomisi, +6 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
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Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Referans aralığı: - 
Kullanımı: Trizomi 6, KML, MDS ve AML’de saptanır. Trizomi 6 saptanmış AML olgularında M1 
morfolojisi bildirilmiş ve lökemik blastlarda CD34 kök hücre antijeninin ekspresyonu rapor edilmiştir. 
Bu bulgular nedeniyle AML’nin daha primitif formlarıyla ilişkilendirilmiştir. Ek olarak trizomi 6’lı 
aplastik anemi olgularında AML’ye transformasyon bildirilmektedir. Bu aplastik anemi olgularında 
steroidlere zayıf cevap ve AML’ye dönüşme eğilimi genellemesi yapılmaktadır. Bunun yanında malign 
melanomada en sık gözlenen sayısal kromozomal değişikliktir. 
Laboratuvar Kodu: 4643 

TRİZOMİ 10  

Sinonim: 10 trizomisi, +10 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: Çocukluk çağı akut B-hücreli lenfositer lösemide; +4 ile birlikte olması iyi prognoz belirteci 
olarak kabul edilir. 
Laboratuvar Kodu: 3083 

TRİZOMİ 11  

Sinonim: - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali, 
tümör dokusu, lenf dokusu  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı:  

Hastalık myeloid seri (ANLL, MDS) 

Fenotip M1, M2, M4 ANLL;  
tedaviye sekonder ANLL;  
MDS’ye sekonder ANLL;  
(DR+, CD34+, CD15, 33, 13 pozitif);  

Epidemiyoloji ANLL ve MDS olgularının %1’i.  E:K: 1:1  med YAŞ: 60 yaş 

Prognoz Kötü 

Laboratuvar Kodu: 3906 

TRİZOMİ 12  

Sinonim: 12 trizomisi, +12 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
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Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: B-KLL’de görülür. 
Laboratuvar Kodu: 3087 

TRİZOMİ 17  

Sinonim: 17 trizomisi, +17 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, kemik iliği aspirasyon materyali, kemik iliği biyopsi materyali  
Numune miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma yöntemi: FISH  
Kullanımı: ALL’de hiperdiploidinin önemli komponentidir ve hiperdiploidik hücrelerde 4,10 ve 6. 
kromozomların artışı ile birlikte iyi prognostik belirteç olarak değerlendirilmektedir. görülür. 
Laboratuvar Kodu: 3057 

AKIM SİTOMETRİSİ PANELLERİMİZ  

STANDART PANELLER 

 

Antikor Lösemi Lenfoma 

CD45 + + 

CD14 + + 

CD20 + + 

CD5 + + 

CD3 + + 

CD22 + + 

CD10 + + 

CD19 + + 

CD34 + + 

HLADR + + 

CD33 + + 

CD13 + + 

CD38 + + 

CD4 + + 

CD8 + + 

GLYA +  

CD61 +  

CD79a +  

CD11B + + 

CD117 +  

CD2 + + 

CD7 + + 

CD1a +  

7-AAD + + 

CD11C  + 

CD23  + 

CD103  + 

CD21  + 

FMC7  + 
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HAZIR KOMBİNE BOYAMALAR 

 

Kombine boyamalar Hedefler 

CD45/CD34/CD117/CD10/CD19 B-blast oranı,B hücresi,immatür hücre,hematagon oranı 

CD3/CD22/CD20/CD5/CD19 B hücre oranı,KLL bulgusu(CD20+CD5),T hücre oranı 

CD7/CD33/CD34/HLADR/CD13 Myeloid hücre , Myeoid +T hücre ekspresyonu,AML M3  

CD45/CD3/CD4/CD8 T hücre oranı,T helper,T suprasör  

GLYA/CD61/CD38/CD79a/CD45 Eritroblast, megakaryosit ,B lenfosit antijen reseptörü 

CD23/CD103/CD11C/CD25 B hücre oranı,Hairy cell tanısı, 

 

TANISI BELLİ LÖSEMİ VE LENFOMADA STANDART PANELE İLAVE EDİLEBİLECEK 

MONOKLONAL ANTİKORLAR 

 

TANI Ek Ab 

T-ALL  CD1a,CD2,TdT,TCR alpha/beta,CD30,CD25,CD3(s) 

T-LGL CD56,CD57,CD16,CD94,TCR alpha/beta,TCRgamma/delta,CD15,CD64 

Plazma Hücreli CD56,CD38,CD138,CD19,CD45,CD117 

AML CD300e,CD15,CD64,MPO(s),CD123,CD56 

AML M7 CD41,CD61,CD42 

B-KLL Kappa/Lambda,CD79B 
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HEMATOLOJİ GENETİK TETKİK İSTEM FORMU  
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HEMATOLOJİ AKIM SİTOMETRİSİ İSTEM FORMU  
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ÖZEL DÜZEN GENETİK HASTALIKLAR

TANI MERKEZİMİZ

Cinnah Cd. Göreme Sk. 1/7 

Kavaklıdere/Ankara

Tel: (312) 468 70 10 / 4000 (4 hat pbx)

genetics@duzen.com.tr

Ankara Merkez ve Şubelerimiz

Tunus Caddesi No 95

T: (312) 468 70 10

Atatürk Bulvarı No 237/39

T: (312) 468 95 41

Mithatpaşa Caddesi No 8/35

T: (312) 433 29 24

Düzen Sağlık Grubu Polikliniği

Prof. Dr. Ahmet Taner Kışlalı Mh. 2858.

Sk. No: 3 Çayyolu / Ankara
T: (312) 240 02 22

İstanbul

Cemal Sahir Sokak No:14 Mecidiyeköy
T: (212) 272 48 00

Adana

Reşatbey Mh. Stadyum Cd. 39/C Seyhan

T: (322) 454 49 01 – (322) 459 31 51

Mersin

İnönü Bulvarı No:160 Çamlıbel
T: (324) 237 77 88

1976’dan beri …
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