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ViZYONUMUZ
Hasta haklarina saygil, bilgilendirmeyi esas alan, testleri en dogru, izlenebilir ve tekrarlanabilir
yontemlerle calismak ve en az hatayi esas kabul edip, i¢c ve dis kalite kontrolleri ile bu kavramin
gerceklestigini gostermektedir.

MiSYONUMUZ
Test sonuglari tzerinde laboratuvarmizin sorumlulugu, testin klinik laboratuvarcilik standartlari ve iyi
laboratuvar uygulamalari sinirlari icinde, tiim kontoller yapilarak ¢alisilmasi ile sinirhdir. Test sonuglari
klinik bulgular ve diger tim yardimci veriler dikkate alinarak degerlendirilmektedir.

AKREDITASYON
Laboratuvarimiz 2004 yilinda Tiirk Akreditasyon Kurumu (TURKAK) tarafindan TS EN IS IEC 17025
kapsaminda akredite edilmis, 2011 yilindan itibaren ise 1SO15189 kapsaminda akreditasyona hak
kazanmistir. Hasta kayit, numune alma, raporlama, kurumsal hizmetler ve tim isletim sistemi
akreditasyon kapsamindadir.

GUVENIRLILIK
Laboratuvarimiz CLSI programlarina Uyedir ve metotlarinin takipgisidir. Sonuglarin tekrarlanabilirligi,
biologie Prospective ve i¢ (internal) kalite kontrol 6rnekleriyle, uluslararasi uyumlulugu ise basta CAP
olmak Ulzere 7 ayri kalite kontrol programina katilim ile teyit edilmektedir.

GIZLILIK
Laboratuvarimizda galisilan test sonuglarinin gizliligi tarafimizdan titizlikle saglanmaktadir.

HAKKIMIZDA
Dizen laboratuari olarak hastaliklarin tanisinda, hasta ve saglikl bireylerin takibinde hekime ve
hastaya yardimci olabilmek amaciyla, yaklasik 800 laboratuvar testiyle, dogru ve giivenilir sonuglarla
hizmetinizdeyiz.

Bu sayede tekrarlayan gebelik kayiplari, trombofili, hematolojik malignensiler gibi multidisipliner
yaklasim  gerektiren klinik  olgularda hastalarinizin ~ tim tanisal islemlerini  tekelde
sonuclandirabilmekte, cok daha saglkli danismanlik hizmeti verebilmekteyiz.

Kurumumuzda kurulusundan bu yana klinik arastirmalar birimi basta olmak Uzere birgok birimimiz
tarafindan yiritilen ¢calisma ve arastirmalar Aralik 2008 tarihinden itibaren ARGE birimi adi altinda
toplanmaya baslanmistir. ARGE birimi bircok klinik arastirma, yizlerce tez ve arastirma galismasinin
planlanmasi ve yapiminda yardimci olmustur. Laboratuvarimizin yirittigia klinik arastirma
projelerinde gosterilen performans nedeniyle klinik arastirmalar konusunda Diinya’nin en biyik 3
kurulusundan biri olan “Covance Virtual Central Laboratories” gerekli incelemeleri yaptiktan sonra
Dizen Laboratuvarini Turkiye’'de stratejik ortak olarak se¢mistir.

Basvuru igin adresinden bize ulasabilirsiniz.

“Laboratuvar Hizmetlerinde Ulusal ve Uluslararasi Kalite Giivencesi”
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HEMATOLOJIK KANSERLERDE MOLEKULER MEKANIZMALAR

Hematopoetik hiicrelerin yapimi embriyogenez ile birlikte baslar ve fetal karaciger, timus ve
kemik iliginde fetal hayat boyunca devam eder. Dogumdan sonra ve tiim yasam boyunca kan
hiicrelerinin yapimindan sorumlu olan organ ise kemik iligidir. Kan hiicrelerinin yapimi siirekli
ve dinamik bir siirectir. Kan hiicrelerinin yapim ve yikimi arasindaki dengenin kontrollii olmasi
sarttir. Hiicre dongiisiiniin kontroliinde rol oynayan tiim genlerde (protoonkogen ve/veya timor
baskilayici) meydana gelebilecek mutasyonlar, kromozomal translokasyonlar ile olusan kimerik
genler, hematopoetik 6ncii hiicrelerin ¢ogalma ve farklilasmasi arasindaki koordinasyonun
bozulmasi yolu ile kanser gelisimine yol acarlar.

Kanser, mikro ve makro cevredeki cesitli faktorlerin genetik materyal tlizerinde yaptig
degisiklikler sonucu hiicrenin diferansiyasyon ve proliferasyon kontroliiniin kayboldugu klonal
bir hastalik olup c¢ok basamakli bir siire¢ sonucunda gelismektedir. Karsinogenez olarak
adlandirilan bu siirecte hiicrenin proliferasyon ve diferansiyasyonunda rol oynayan proteinleri
kodlayan genlerde meydana gelen mutasyonlar merkezi rol oynamaktadir. Temel olarak tiimor
baskilayici genler ve onkogenler olarak siniflandirilan bu genlerden, timér baskilayici genlerin
kanser olusumunda etkili olabilmesi i¢in her iki allelinin de islevini kaybetmesi gerekirken;
onkogenlerde, allellerden yalnizca birisinde meydana gelen mutasyon kanser olusumuna yol
acabilmektedir. Timor baskilayic1 genlerde meydana gelen mutasyonlar kodladiklar1 protein
triiniinde islev kaybina neden olmakta ve resesif etkili bu mutasyonlar genellikle kansere
yatkinligin kalitilmasindan yani ailesel kanser tiplerinden sorumludurlar ($ekil 1). Onkogenlerde
meydana gelen mutasyonlar ise cogunlukla sporadik kanserlerin etyolojisinde rol oynamata olup
genellikle proteinde islev arttisina neden olan ya da proteine yeni islev kazandiran bir degisiklik
yaratmakta ve dominant etki gostermektedir.

ﬁutosyon Proliferasyon \

Yok Q “ u Normal

v / TOMor
Tek doz \ ’* “ )
Somatik veya Germline
\ \
|

Normal

W @
o~ Q="

Sekil 1: Onkogen ve tiimor baskilayici genlerin etkileri
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Normal islevi hiicrenin proliferasyonunu tesvik etmek olan onkogenler hiicre sinyal ileti
yolaklarinda yer alirlar (Sekil 2) ve hiicre igerisindeki lokalizasyonu ve islevlerine gore asagidaki
gibi siniflandirilabilmektedir:

= Biiyiime faktorleri: FGF, EGF, IL-2, IL-4, KS3, HST

= Biiyiime faktorii reseptorii tirozin Kinazlar: EGFR, ERBB2 (HERZ /neu), ERBB3, ERBB4,
CKIT, MET, RET

= Reseptor olmayan Tirozin kinazlar: SRC, MEK, BCR/ABL

= Membran iliskili G-proteinler (GTPaz aktivitesine sahip proteinler): HRAS, KRAS,
NRAS

= Serin-treonin Kinazlar: BRAF, MAPK, AKT

= Sitoplazmik diizenleyiciler: v-crk

= Niiklear proteinler: CMYC, FOS, TEL, RUNX(CBFA), MLL

» Siklinler, siklin bagimh kinazlar ve siklin bagimh kinaz inhibitérleri aginin

bilesenleri: MDM?2

Y \gm:/)'.
e -9

Y :/?EQ'.
- 1
A\F;E‘E; /

\ Hiicre yasamasi

Hiere biyimesi

Sekil 2: Hiicre proliferasyonu ve apoptozisinde rol oynayan 3 major yolak ve birbirleri ile iligkileri.

Hiicrelerin sahip oldugu protoonkogenler degisik mekanizmalar ile onkogen haline
doniisebilmektedir. Protoonkogenlerin onkogen seklinde aktivasyonu c¢ogunlukla niceliksel
(protein iirtini aynmi olmakla birlikte miktar1 fazladir) veya niteliksel islev kazanimi (gain of
function) ile iliskilidir. Niceliksel islev kazaniminda protein iiriinii aynm1 olmakla birlikte
miktarinda bir artis s6z konusudur. Niteliksel islev kazaniminda ise meydana gelen mutasyon
nedeni ile protein lrilinii artmis aktiviteye sahiptir ya da meydana gelen kromozomal yeniden
diizenlenmeler sonucunda yeni bir isleve sahip kimerik bir iiriin meydana gelmektedir.
Hematopoetik hiicrelerde, cocukluk ¢agi ya da eriskin donemde kazanilmis kromozomal yeniden
diizenlenmeler protoonkogen aktivasyonuna yol acabilirler. Gen kontroliindeki bu tiir
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bozukluklar 16semilerin %50’sinde ve lenfomalarin Burkitt, biiyiik hiicreli ve follikiiler tip gibi
gruplarinda etyopatogenezis ya da prognozda 6nemli 6lciide belirleyici olmaktadir.

Kromozomal translokasyonlar, ¢ogu zaman, bir transkripsiyon faktoéri ya da tirozin kinaz
yapisindaki reseptorii kodlayan bir genin baska bir genomik dizi ile fiizyona ugramasina yol
acmaktadirlar. Bunun sonucu olarak olusan yeni genin iirtinii onkojenik 6zellikler gosteren bir
kimerik protein olarak islev gormektedir. Ayrica, translokasyonlar, transkripsiyon kontrolunde
rol oynayan genlerin, hizli promotor ya da enhancer boélgelerinin (immiinglobulin ya da T-hiicre
reseptoriinii kodlayan genlerin kontrol bolgeleri gibi) yanina tasinmasina da yol agmaktadirlar.
Her iki durum da - yeni bir kimerik protein varligi ya da kontrol altindaki bir proteinin stirekli
aktivite gostermesi — malign transformasyon icin tetikleyici olmaktadir.

Onkogenezis icin genellikle beklenen; mutasyona ugrayan genin ifade buldugu hiicre tipine
ve/veya farklilasma basamagina uygun olarak, belirli bir hiicre tipinin belirli bir gelisim
basamaginda durmasidir. Ancak bazi genlerin anomalileri birden fazla lésemi tipinde
gozlenebilir. Bunun en tipik érneklerinden olan MLL geninin bu etkisi, genin pluripotent
hiicrelerde aktif olmasi 6zelligine baglanmaktadir.

Tanisal ve izlemsel 6nemi ilk bildirilen flizyon geni 9 ve 22 numarali kromozomlar arasindaki
resiprokal translokasyon sonucu olusan BCR/ABL genidir. KML’li hastalarin %90-95’'inde
goriilmektedir. Akut lenfositer 16semi (ALL)’de de en sik goriilen genetik anomalilerdendir (%15-
33). Bunun yaninda akut miyelositer l16semi (AML)’de %3 oraninda saptandigi, esansiyel
trombositopeni, myelodisplastik sendrom ve multipl myelomada da gorildiigii bildirilmektedir.
Yaban tip ABL geninin protein lriini, hiicre icinde membrana bagiml tirozin kinaz aktivitesi
gostermektedir. Fizyolojik kosullarda ABL proteininin tirozin kinaz aktivitesi N terminalinden
siki bir sekilde kontrol edilmektedir. Ancak BCR/ABL fiizyonunun olusumu sirasinda BCR geninin
N terminalinin kaybi, kimerik proteinde artmis/siirekli tirozin kinaz aktivitesine yol acar.
BCR/ABL proteininin mitoz aktivasyonu, apoptozis inhibisyonu, hiicrenin adezyon 6zellikleri
degisimi ve kendi aktivitesini diizenleyici proteinlerin inhibisyonu ile kanser olusumunu
tetikledigi bildirilmektedir.
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HEMATOLOJIK KANSERLERDE BiYOLOJiK BELIRTECLER

Ik fiizyon geninin tanimlanmasim izleyen yillarda lI6semide klinik degeri olan fiizyon genlerinin
sayis1 hizla artmistir, FGFR3/IGH, IGH/MYC, BCL1/IGH, IGH/BCL2, IGH/CCND1, AML1/ETO,
TEL/AML1 ve PML/RARA fiizyonlari ile CBFB, CSF1R ve MLL genlerinin yeniden diizenlenmeleri
loseminin tani ve izleminde o6nemli olan genetik degisiklikler arasinda sayilabilir. Gen
degisimlerinin yani sira bazi sayisal kromozomal degisikliklerin de izlemde bilgi verici oldugu
bilinmektedir.

Farkli hematolojik malignitelerin tan1 ve izleminde rolii olan genetik degisiklikler asagida
verilmistir:

MYELODISPLASTIK SENDROM
MDS’te gbzlenen rekiirrent kromozomal degisiklikler ve sikliklari

Tablo 1: MDS’te gézlenen rekiirrent kromozomal degisiklikler ve sikliklari

Anomali Sikhik (%) Anomali Siklik (%)
-5/del5q 10-15 del9q 1
-7/del7q 10 idic(X)(q13) 1
del20q 5 inv(3)(q21926.2) 1
i(179)(17;2)(p;?) 2-3 1(6;9)(p23;q34) 1
del12p/t(12;?)(p;?) 1-2 t(3;21)(q26.2;922.1) <1
del11q 1-2 t(1;3)(p36.3;g21.2) <1
-13/del13q 1-2 t(11;16)(g23;p13.3) <1
1(2;11)(p21,923) <1

Tablo 2: MDS’te gézlenen rekiirrent gen mutasyonlari ve sikliklari

SF3B1 25-30 IDH1, IDH2 2-3
TET2 20-25 ETV6 2
RUNX1 10-20 CBL 1-2
ASXL1 10-15 NPM1 1-2
SRSF2 10-15 JAK2 1-2
TP53 5-10 SETBP1 1-2
U2AF1 5-10 SF3A1 1-2
NRAS/KRAS 5-10 SF1 1-2
DNMT3A = U2AF65 1-2
ZRSR2 5 PRPF408B 1-2
EZH2 5
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Tablo 3: MDS’te gozlenen rekiirrent kromozomal degisikliklerin IPSS-R (Revize Uluslararasi Prognostik Skorlama Sistemi)

Sinmiflamasi
dell1g Nomal
=Y der(1;7)
del5q
del12p
del20q
del5qgiceren

cift mutasyon

~fidelfq
+8
iso17q
+19
+21
diger

Diger
cift mutasyonlar

MYELOPROLIFERATIF HASTALIKLAR

der(3)(g21) kompleks
der(3}q26) (=3 anomali)

-7ldelTgiceren
cift mutasyon

kompleks
(=3 anomali)

MPD’de bugline kadar hastalikla iliskilendirilen rekiirren genetik degisiklikler ve klinik degeri asagidaki

tabloda verilmistir.

100% - -
- - - | ?(mastositoz) | ?(eozinofili) + + 3%
P = %100
- %50-60 4% %7-11
P = %50-60 11% %7-10
Tedavi Tedavi Tedavi . . Tedavi Tedavi
Deg hedefi hede GRS (@IE (G - hedefi | Ay tam
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MPD’de 6nerilen genetik yaklasim asagidaki gibidir.

1

Ki morfolojik
inceleme:
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AKUT MYELOID LOSEMI

Tablo 4: AML’de prognostik ve diagnostik belirtegler

iyi risk grubu inv(16) veya t(16;16) Normal sitogenetik:
1(8:;21) FLT3-ITD yoklugunda
1(15;17) NPM1 mutasyonu veya
izole biallelik CEBPA
mutasyonu
Orta risk grubu normal sitogenetik 1(8;21), inv(16) , t(16;16):
+8 ¢-KIT mutasyonu
t(9;11)

Diger tanimlanmamig

K&t risk grubu Kompleks karyotip
-9, 8¢-, -7, 70- FLT3-ITD mutasyonu
11923-non t(9;11)
inv(3), £(3;3)
1(6;9)
1(9;22)

Tablo 5: AML’de diger belirtegler

C-KIT

IDH1/IDH2 15-22
DNMT3A 17-25
TET2 2-27
WTH1 10-13
RUNX1 5-32
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AKUT LENFOBLASTIK LOSEMI

Tablo 6: ALL’de goriilen belirtegler

Hiperdiploidi
Hipodiploidi
1(9;22)(q34;911.2)
1(12;21)(p13;922)
tv;11)(7;923)
1(1;19)(q23;p13)
(5;14)(931;932)

1(8;14)(q24;932)
1(2;8)(p12;924)
1(8;22)(q24:911)

1(1;14)(p32;911)
1(10;14)(q24;911)
1(5;14)(g35;932)

= 7
= 2
BCR/ABL 25
TEL/AML1 2
MLL 10
E2A/PBX1 3
IL3/IGH <1
4
CMYC
TAL1 12
HOX11 8
HOX11L2 1

Tablo 7: ALL’de goriilen belirteglerin prognostik degeri

Kotu DusUk hipodiploidi (30-39)
1(9;22)
MLL geniyle ilgili translokasyonlar
1(8;14)
t(1;19)
kompleks karyotip (=5 anomali)
Near triploidi (60-78)

lyi Yuksek hiperdiploidi (51-65)
t(12;21)
trizomi 4

trizomi 10

trizomi 17
del9p
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NON-HODGKIN LENFOMA

Nonhodgkin lenfomada gozlenen degisikliklerin subgruplara gore dagilimi asagida verilmistir.

o [FTRTRR
A0G2822), 3618)025528), (3101402

NonGastrik MALT t(11;18)(g21;921), t(11;14)(p13;932), t(3;14)(p14;932), t(14;18)
(932;921)

T e t(11;18)(g21;921), t(1;14)(921;932), t(14;18)(932;921), 13q14.3
delesyonu, 7931 delesyonu

60923 delesyonu,+ 12, 11g22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;921),13914.3
Splenik marginal zone delesyonu, 17p13.1 delesyonu, t(11;18)(921;921), t(11;14)(p13;932),
t(14;18)(932;921), 7931 delesyonu

t(11;14)(p13;932), t(14,18)(932;921)

t(8;14)(p24;932), t(14;18)(932;921), CCND1 yeniden diizenlenmesi,
Diffiiz biyiik B hiicreli MYC yeniden diizenlenmesi, BCL2 yeniden diizenlenmesi, BCL6
yeniden diizenlenmesi

t(8;14)(p24;932),MYC yeniden dizenlenmesi, BCL2 yeniden
diizenlenmesi, BCL6 yeniden diizenlenmesi
Lenfoblastik t(8;14)(p24;932),MYC yeniden diizenlenmesi, t(9;22)(q34;911.2)
t(2;5)(p23;935), TCR yeniden diizenlenmesi

T hiicreli prolenfositik lnv(.14)(q1‘:‘lq32), t(14;.14)(q11,'q32), t(X;14)(p11.4;932.33),TCR
yeniden diizenlenmesi, +8

Hairy cell BRAF V600E
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HODGKIN LENFOMA

NHL'nin aksine Hodgkin lefomalar (HL), 6zgiin genetik degisikliklerin daha az s6zkonusu oldugu
hastalik gruplarindandir. Klasik HL'larin %Z20’sinde immiinglobiilin lokusunu iceren
translokasyonlar bildirilmekle birlikte bu translokasyonlardaki fiizyon esleri bilinmemektedir.

Diger timor tiplerinde de gortilen del(1p), dup(1q), del(6q) ve del(7q) gibi anomaliler HL’da da
goriilmektedir. Bunun yaninda 4q25-28 bolgesini iceren genetik degisiklikler de bildirilmektedir.

Klasik HL'nin HRS (Hodgkin and Reed-Sternberg) hiicrelerinde bazi tekraralayan genetik lezyonlar
tanimlanmistir ve bunlar genellikle NF-kappaB veya JAK/STAT yolaklarinda ¢alisan proteinleri kodlayan
genlerdir. NFKBIA (% 10-20), NFKBIE (% 10), TNFAIP3 (%40), SOCS1 (%40) genlerinin inaktive edici
mutasyonlari ve REL (%30) and JAK2 (%30) amplifikasyonlari ve BCL3 (ender) translokasyonlari
bunlarin basinda gelmektedir. Ozellikle EBV(-) HL’larda TNFAIP3 mutasyonlarinin hastaliga eslik ettigi
bildirilmektedir.

Lenfosit predominant HL'nin LP hiicrelerinde ise ¢ok az mutasyon bilinmektedir. Bunlarin
basinda BCL6 translokasyonlari ve SOCS1 mutasyonlari sayilabilir.

ilerleyen molekiiler teknikler ve biriken veriler 1s181nda giiniimiizde hematolojik malignitelerde
uygulanan genetik yaklasimlar: asagidaki alt basliklarda 6zetleyebiliriz:

1. Tanisal degeri olan genetik degisikliklerin saptanmasi
2. lizlem degeri olan genetik degisikliklerin saptanmasi
3. MRD izleminde genetik yaklasim

4. Tedaviyi belirleyen genetik degisikliklerin saptanmasi
5. Farmakogenetik uygulamalar

Bu basliklar altindaki yaklasimlarda sitogenetik, molekiiler sitogenetik (FISH) ve molekiiler
yontemler genellikle birlikte kullanilmaktadir.

Bu kitapcikta; hematolojik maligniteler ile ilgili genetik ve akim sitometrisi kullanilarak yapilan
immiin boyama testlerimizi sunuyoruz.
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ILGILI TEST LISTESI

Q21 CKS1B/1Q32-36 CDKN2C

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yoéntemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3249

2P12 IGK

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktan: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma y6ntemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3231

4Q YENIDEN DUZENLENME (FIP1LI/PDGFRA) (FISH)

Sinonim: PDGFRA-FIP1LI fiizyonu, 4q yeniden diizenlenmesi, PDGFRA

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi: En sik hipereozinofilik sendromda gézlenmek lizere myeloid tiimérlerde gézlenebilen bir
degisikliktir. Artmis tirozin kinaz aktivitesine yol actigi icin bu fiizyonun varligi tirozin kinaz inhibitérleri
kullanimi igin endikasyon olusturmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 6021

5Q31 DELESYONU

Sinonim: EGR1 delesyonu, del 5q31, 5q delesyonu, del 5q

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH

Kullanimi: 5g- sendromu bir myelodisplastik hastaliktir. Bunun yaninda M2 basta olmak lizere tiim
AML subtiplerinde ve MIDS’te 5q delesyonu gériilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3060

(5)(Q32) PDGFRB

Calisma Zamani: Hergiin
Sonug¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra
Numune Tiirii: tiimor dokusu
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Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3248

5Q33-Q34 (CSFIR) DELESYONU

Sinonim: CSF1R DELESYONU

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali,
tiimér dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 5. kromozomun q kolunda delesyonlar olduk¢a sik gériilmekte olup bu bélgede sik delesyona
ugrayan bélgeler (commonly deleted regions — CDR) tanimlanmistir. 5q- sendromlari arasinda CSFI1R
genini iceren 1,5 mb’lik bir CDR bélgesi mevcuttur. MDS’ler arasinda 5q- ézel bir yere sahiptir. Lokus
spesifik prob kullanarak CSF1R kaybi analizi bu agidan 6nemlidir.ila¢ hedefi olan bir degisiklik olarak
ayrica 6nem tasimaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3908

5Q35.1 TLX3

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3229

6Q23 (MYB) DELESYONU

Sinonim: MYB delesyonu, del 6q23, 5q delesyonu, del 6q

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢agi T-ALL ve B-ALL’de, multiple myelomda, atipik KLL’de, B hiicreli kii¢iik lenfositik
lenfomada gériiliir.

Laboratuvar Kodu: 3245

7Q31 DELESYONU

Sinonim: del 7q, 7q delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH
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Kullanimi: Cocuk ve eriskin MDS, JCML ve baslica M4/M6 olmak (izere eriskin AML’de ¢ok sik olarak
saptanir. Ozellikle eriskinde kétii prognostik belirtegtir.
Laboratuvar Kodu: 3059

7Q34 TCRB

Sinonim:

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yoéntemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3228

7Q22/ 7Q35 (MDS) DELESYONU

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali,
tiimér dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 7. kromozomun q kolunda delesyonlar, hatta 7. kromozomun monozomisi oldukca sik
goriilmekte olup MDS icin 6nem arz etmektedir. Bununla birlikte MDS’de 22 ve q35 sik rastlanan
minimal delesyona ugrayan zonlardir. Bu alanlarin lokus spesifik analizi ile toplam q kolu delesyonlari
ve 7. kromozom monozomileri haricinde hedefe yénelik analiz sonucu hematoloji uzmanina
verilebilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3909

9P21 (CDKNZ2A) DELESYONU

Sinonim: del 9p, 9p delesyonu, p16 delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi: Cocuk ALL’de (zellikle T-ALL) %10 oraninda p16 kaybi g6zlenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3065

9Q34 DELESYONU

Sinonim: 9q delesyonu, del 9q34

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH

Kullanimi: AML( M1, M2, M4, M6)’de tek anomali olarak ya da t(8,21)’e sekonder gériilir. Philadelphia
pozitif I6semilerde varli, tirozin kinaz inhibitérlerine direnc ile iliskilendirilmistir.

Laboratuvar Kodu: 2383
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10Q24 TLX1

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3247

11Q22.3 DELESYONU

Sinonim: ATM delesyonu, del 11q22.3, 11q22.3 yeniden diizenlenmesi, ATM yeniden diizenlenmesi
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Son zamanlarda MYB delesyonlarinin kronik lenfositer I6semi prognozu icin 6nem tasidigi
anlasiimistir. 11q22.3 delesyonu KLL icin kétii prognostik belirtegtir.

Laboratuvar Kodu: 3019

11Q23 MLL MUTASYONLARI

Sinonim: 11g23 yeniden diizenlenmesi, MLL delesyonu, del 11923, 11q delesyonu, del 11q, MLL
yeniden diizenlenmesi

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 1123 anomalileri eriskin ve ¢ocuklug ¢agi AML ve AML olgularinin yarisindan fazlasinda,
MDS olgularinin da %5’inde gériilmektedir. 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 siklikta gériiliir. Olusan degisiklige gére derecesi
degismekle birlikte genellikle kétii prognostik belirtectir.

Laboratuvar Kodu: 3082

13Q14.3 DELESYONU

Sinonim: RB delesyonu, del 13q14.3, 13q delesyonu, del 13q, Retinoblastom Geni delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Multiple myelomada %20-80 arasinda gériiliir ve genellikle tedaviye direncle birliktedir. Non
Hodgkin lenfomada kétii prognostik , KLL ve myeloid I6semilerde genel olarak iyi belirte¢ olarak
degerlendirilir.

Laboratuvar Kodu: 3062
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13Q14.3 (D13S319) DELESYONU

Sinonim: 13q14 Delesyonu, D135319 Delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: KLL olgularinda en sik rastlanan delesyonlar 13q14’te lokalizedir, hatta bu anomali ¢ogu
zaman tek bulgu olarak da karsimiza ¢ikabilmektedir. D135319 da bu delesyonu arastirmak igin
alternatif lokuslardan biri olarak kabul gérmiistiir.

Laboratuvar Kodu: 3532

14Q32 DELESYONU

Sinonim: IGH delesyonu, del 14932, 1432 yeniden diizenlenmesi, IGH yeniden diizenlenmesi
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 14932 degisiklikleri genellikle lenfoid tiimérlerde ve B hiicreli I6semilerde gézlenmektedir.
Laboratuvar Kodu: 3232

14Q11.2 TCR YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: T-CELL ANTIGEN RECEPTOR, ALPHA SUBUNIT; TCRA

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 14q11.2 TCR yeniden diizenlenmeleri T hiicreli Ibsemi ve lenfomalarda gézlenmektedir.
Laboratuvar Kodu: 2461

17P13.1 DELESYONU

Sinonim: p53 delesyonu, del 17p13.1, 17p delesyonu, del 17p, p53 geni delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: AML (6zellikle M2 ve M6) ve MDS’te %3-4 oraninda gézlenir. Kétii prognostik belirtegtir.
17p delesyonu gézlenen AML ve MDS olgularinin %30’u tedaviye sekonder gelisen hastaliklardir.
NHL’da sik gériiliir ve kétii prognostik belirtectir.

Laboratuvar Kodu: 3063
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20Q12 DELESYONU

Sinonim: 20q delesyonu, del 20q12, del 20q

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: AML, MDS ve polisitemia vera gibi myeloid malignansilerde gézlenir. MDS’te iyi prognostik
belirte¢ olmakla birlikte akut I6semi gelisimi icin risk habercisidir. Akut I6semilerde kétii belirtectir.
Diger myeloproliferatif hastaliklarda prognostik 6nemi olmamakla birlikte klonal hastalik takibinde
kullanilabilir.

Laboratuvar Kodu: 3064

20Q13.2 (LSI ZNF217) DELESYONU

Sinonim: ZNF217 GEN delesyonu, Zinc Finger Protein 217 Delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 20q13.2 delesyonu AML ve MDS’te gézlenir. Bunun yanisira meme, over, kolon, bas-boyun,
beyin ve pankreas kanserlerinde 20q13.2’de kopya sayisi degisiklikleri bildirilmistir.
Laboratuvar Kodu: 3530

22Q11 IGL

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3246

ALL PANELI

Sinonim: Akut lenfositer I6semi paneli

Test icerigi: 11922.3 delesyonu, t(9;22)(q34;911.2), t(12;21)(p13;qg22), t(4;11)(q21;q23), 11923
delesyonu/yeniden diizenlenmeleri [t(4;11),t(9;11),t(11;19)],+4,+10,+ 8, - 7, 1432 delesyonu/yeniden
diizenlenmeleri [t(1;14),t(5;14), t(8;14),t(10;14)], del13q14.3, t(1;19) (q23;p13.3)

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: Heparinli ve EDTA’lI tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi
materyali

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip, Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: RT-PCR, FISH

Kullanimi: Bkz. Test icerigindeki testlerin kullanimlari

Laboratuvar Kodu: 3068
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ALK GENI MUTASYONLARI

Sinonim: Anaplastik lenfoma kinaz

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: Taze doku, parafin doku, brons aspirasyon materyali

Numune miktari: 5um’lik 15 kesit

Calisma yontemi: Real time PCR

Kullanimi: ALK geni anaplastik bliyiik hiicreli lenfoma, inflamatuar myofibroblastik timérler,
néroblastom, kii¢iik hiicreli olmayan akciger kanseri gibi tiimoérlerde degisiklige ugrar. Anaplastik
biiyiik hiicreli lenfoma olgularinin %60°1 t(2;5)(p23,;q35) translokasyonu sonucu olusan “ALK+”ligi
goOsteriri ve bu olgularda klinik seyir agresif olmasina ragmen CHOP tedavisine yanit verir ve tedavi
sonuglari “ALK-“ olgulara gére daha iyidir.

Laboratuvar Kodu: 4481

AML PANELI
Sinonim: Akut myelositer I6semi paneli
Test icerigi: (8;21)(q22;922), t(15;17)(g22;921), t(16;16)(p13;G22)/ inv(16)(p13;q22), trizomi 8,
t(6,9)(p23,q34), t(9;11)(p22;q23), 11g23 delesyonu, 5q31 delesyonu, 7q31 delesyonu, inv
(3)(921;q926.2)/t(3;3)(q21;q26.2), FLT3ITD, cKIT mutasyonu, NPM1 mutasyonu, CEPBA mutasyonu
Calisma Zamani: Hergiin
Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra
Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/
Numune Kabu: Yesil kapakli tiip
Calisma y6éntemi: FISH
Kullanimi: AML hastalarinda tani asamasinda sitogenetik inceleme yapilmasi zorunludur. Bunun
yaninda C-KIT, FLT3-ITD, NPM, CEBPA mutasyonlari bir grup hastada prognozu
belirlemede énemli oldudu icin yapilmasi 6nerilir, terapétik yaklasima yol gésterebilir. AML olgulari igin
genetik risk degerlendirmesi asagidaki tabloda verilmistir.
lyi Risk Grubu inv (16) veya t(16;16)
t(8:21)
t(15;17)
Normal sitogenetikli olgularda FLT3 yoklugunda NPM1 mutasyonu veya CEBPA
mutasyonu olan olgular
Orta risk grubu Normal sitogenetik
+8
t(9;11)
diger tanimlanamayanlar
inv (16) veya t(16;16), t (8:21) olup c-KIT mutasyonu olanlar
Normal sitogenetik olup NPM1 yoklugunda FLT3-ITD mutasyonu
olmasi (bazi klavuzlarda kétii risk grubunda yer almaktadir.)
Kétii risk grubu Komplex (= 3 anormal klon olmasi)
5, 5g-
-7, 79-
11q23
non t(9,11)
inv(3), t(3;3)
t(6;9)
t(9,22
Laboratuvar Kodu: 3067

Biyolojik Bilimler Arastirma Gelistirme ve Uretim A.S.

Tunus Cad. No:95 Kavaklidere 06680 Ankara T e
tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 [% D UZE N

e-posta: || url:

LABORATUVARLAR GRUBU Sayfa 21 / 53


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

HEMATOLOJiK MALIGNITELERDE MOLEKULER BiYOBELIRTECLER

ASXL1 MUTASYONLARI

Sinonim: Myeloproliferatif hastalik, primer myelofibrozis, polisitemia vera, esansiyel trombositoz
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirli: EDTA’l tam kan/kemik iligi

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakl tiip

Calisma yontemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: ASXL1 geninin gelisimle ilgili bircok islevi olmasina ragmen hematopoetik sistemdeki gbrevi
tam olarak agiklanamamistir. Bununla beraber, ASXL1 mutasyonlari myeloproliferatif hastaliklarda ¢ok
stk bulunmaktadir ve bu nedenle biyobelirte¢ olarak 6nem kazanmistir. Primer myelofibrozis
olgularinda %12-25, polisitemia vera (PV) olgularinda %2-5, esansiyel trombositoz (ET) olgularinda %5-
10 ve PV/ET'ye sekonder myelofibrozis olgularinda %20-40 oraninda ASXL1 mutasyonlari
gozlenmektedir. Myelofibrozis icin kotl prognoz belirteci oldugu diisiinilmekle birlikte klinik dGnemi
Gzerinde calismalar sdrdiridlmektedir. Mutasyonlar siklikla  12. ekzonda bulunmaktadir.
Laboratuvarimizda bu mutasyonlar dizi analiz ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4831

B HUCRE KLONALITE TESTI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’ll tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali, tiimér
dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3ml, uygun miktarda doku

Numune Kabi: Mor kapakli tiip, parafin blok

Calisma yéntemi: PCR, Fragman Analizi

Kullanimi: IGH ve IGK geni yeniden diizenlenme profilinde bir diizenlenmenin belirgin olarak daha fazla
g6zlenmesine dayali bir incelemedir ve IGH ve IGK B hiicre klonalite testi ile lenfoproliferasyon mevcut
hastalarda klonal Ig agir zincir ve Kappa hafif zincir gen yeniden diizenlenmeleri tespit edilebilir. Bu
bélgelerin klonal diizenlenmesinin gézlenmesi (sonucun pozitif olmasi) B hiicresi malignitesi ile
esanlamli dedgerlendirilmemelidir. Bu test sayesinde atipik lenfoproliferatif hastahklarda klonalite
tespit edilebilir, reaktif lezyon malignite ayrimi yapilabilir, olgun monoklonal lenfoproliferatif
hastaliklarda baskin seri bulunabilir, tumor spesifik markir analizi (IGH, IGK) yapilabilir.

Laboratuvar Kodu: 3921

BCL2 (18Q21) YENIDEN DUZENLENMELERI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH

Kullanimi: Telomerden sentromere oryantasyonlu, exon 1 ve ve exon 3 3’kisminin kodlamadigi, 3
egzonlu, 2 alternatif transkriptli bir gendir. 18q21’de lokalizedir. B ve T hiicrelerinde genis olarak ifade
bulmaktadir. Antiapopitotiktir. Hematolojik malignitelerde ¢esitli  yeniden diizenlenmeleri
goriilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4636
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BCL6 (3Q27) YENIDEN DUZENLENMELERI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali,
tiimér dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: BCL6 geni mutasyonlari germinal merkezden B hiicre déniisiimii ile iliskilendirilmis olup,
NonHodgkin Lenfomada bu geni ilgilendiren 3q27 yeniden diizenlenmeleri gézlenebilmektedir. Diffiiz
biiyiik hiicreli lenfoma, Follikiiler odak hiicreli lenfoma, marjinal bélge B hiicreli lenfoma (MZBCL) BCL6
geni etkilensin etkilenmesin 327 yeniden diizenlenmelerine adaydir.

Laboratuvar Kodu: 3905

BRAF GENI V600OE MUTASYONU

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktan: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yontemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: 7q34°te lokalize olan BRAF (v-raf murine sarcoma viral oncogene homolog B1) 18 ekzonlu
bir gen olup, 466aa uzunlugunda bir protein iiriinii vermektedir. Karsinogeneziste etkili mutasyonlarin
%80’inden fazlasi 15. ekzondaki T1799A (V600E) mutasyonudur. Bu mutasyon hairy cell Iésemi (HCL)
olgularinda tanimlanmustir. B hiicreli lenfomalar icinde HCL ayirimini yapmak icin ve hedefe yénelik
tedavi segeneginin degerlendirilmesinde bir biyobelirte¢ olarak kabul edilmektedir. Kanser tedavisinde
kullanilan MEK ve BRAF enzim inhibitérleri (Vemurafenib)BRAF'in artan ekspresyonunu
hedeflemektedir. Bu tedaviye baslamadan 6nce BRAF V600OE mutasyonuna bakilmasi 6nerilmektedir.
Laboratuvar Kodu: 2464

CALR EKZON 9 MUTASYONLARI

Sinonim: Calreticulin, Primer Myelofibrozis, Esansiyel Trombositopeni, Philadelphia Negatif
Myeloproliferatif Hastaliklar

Calisma Zamani: Hergun

Sonug¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: Dizi analizi

Kullanimi: CALR geni ekzon 9’da somatik olusan delesyon/insersiyon mutasyonlari myeloproliferatif
hastaliklarin  (MPD) tanisinda énem tasimaktadir. Esansiyel Trombositopeni (ET) ile Primer
Myelofibrozis (PMF) hastalarinda %7-10 ve atipik KML olgularinda %3 oraninda mutasyonlari
gériilmektedir. Bu nedenle BCR/ABL, JAK2 veya MPL mutasyonu saptanmayan myeloproliferatif
hastaliklarda CALR ekzon 9 mutasyonlarinin varliginin arastiriimasi énerilmektedir. Ayrica, MPD’de
prognozun belirlenmesinde de rool oynamaktadir. PMF olgularinda, triple negatif (JAK2, PML, CALR
mutasyonlarinin olmamasi) sonug¢ alinmasi kétii prognostik belirte¢ olarak degerlendirilirken, CALR
mutasyonu varhdginin prognozu iyi etkiledigi bilinmektedir. Laboratuvarimizda BCR/ABL, JAK2 veya
MPL mutasyonu saptanmayan myeloproliferatif hastaliklarda yapiimasi énerilen test, dizi analizi ile
yapiimaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3881
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CCND1 (11Q13) YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: CCND1 (11Q13) Yeniden Diizenlenmeleri — FISH Yéntemi, B-cell leukemia/lymphoma 1
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: 4,5kb’lik ana transkripte sahip, 5 egzonlu bir gendir. Siklin D1’i kodlamaktadir. Lenfositlerde
duragan kosullarda ifade bulmaz, hiicre siklusu bagimli ekspresyon s6z konusudur. G1’de en fazla, S
fazinda en az ifade bulur. Hiicre siklusu kontrolunde gérev alir. Non-Hodgkin lenfomalarin yanisira,
BRAF ve NRAS mutasyonu saptanmayan malign melanomalarda CCND1 amplifikasyonu %35-50
sikhiginda gézlenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4635

CEBPA GEN MUTASYONU

Sinonim: CCAAT/ENHANCER-BINDING PROTEIN, ALPHA; CEBPA

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: Kalitatif real time PCR (melting point)

Kullanimi: AML tanisi ile basvuran hastada C-KIT, FLT3-ITD, NPM mutasyonlari ile birlikte CEBPA
mutasyonlarina da bakilmasi énerilmektedir. Bir grup hastada prognozu belirlemede 6nemlidir ve
terapdétik yaklasima yol gosterebilir. Sitogenetik ve FLT3 sonuglari normal olan olgularda NPM1 veya
CEBPA mutasyonu varligi iyi prognostik belirte¢ olarak degerlendirilir. Dominant negatif mutasyonlari
AML M1 ve M2 subtiplerinde g6zlenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3499

CKIT MUTASYONLARI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yéntemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: Bir tirozin kinaz reseptériinii kodlayan CKIT geni 6zllikle mast hiicrelerinde ve hematopoetik
kék hiicrelerde sentezlenmektedir. Mastositoz ve diger bazi miyeloid kanserlerde somatik A2468T ve
T1700G mutasyonlari gézlenmektedir. Bunun yaninda GIS kanserlerinin yaklasik %60-80 inde de KIT
mutasyonlari saptanmaktadir. CKIT genetik testi Imatinib tedavisine yanitin 6ngdériilmesive tedaviden
yararlanabilecek hastalarin belirlenmesi icin yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 2324

CSF3R MUTASYONLARI

Sinonim: Grandiilositik koloni stimiile edici faktér reseptéri, koloni stimiile edici faktér 3 reseptorti,
CSF3R T618I, CSF3R T640I, CSF3R T640N

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 3m/
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Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: Dizi analizi

Kullanimi: G-CSF reseptériinii kodlayan CSF3R geninin protein (iriinii myelositer serinin proliferasyonu
ve granlilositer seri farklilasmasinda rol oynar. Mutasyonlarinin agir konjenital nétropenide (SCN) rol
oynadidi daha dénceden bilinmektedir. Ancak, son g¢alismalar kronik nétrofilik I6semi (KNL) ve Ph
kromozomu negatif olan kronik myelositer I6semide (atipik KML, aKML) %50-60 sikhdinda CSF3R
mutasyonlarinin gézlendigini ortaya koymustur. Hem aKML hem de KNL, bunun disinda belirgin
biyolojik belirtecleri olmayan myeloid seri hastaliklari olarak bilinmektedir. En yaygin gézlenen
mutasyonlari ekzon 14’deki p.T618! ve ekzon 15°deki p.T640l, p.T640N’dir. Bu mutasyonlarin
saptanmasi yalnizca ayirici tani icin degil, ayni zamanda tedavinin belirlenmesi igcin de dnem
tasimaktadir. Clinkli CSF3R T618I, CSF3R T640I ve CSF3R T640N saptanan olgularda JAK inhibitérlerine
(6r. ruxolitinib) duyarlilik oldugu bildirilmistir. Laboratuvarimizda, periferik kandan elde edilen DNA
orneklerinde CSF3R geninin 14 ve 15. ekzonlarinin dizi analizi yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 2985

DDIT3 YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: Miksoid liposarkoma, Ewing sarkoma, t(12;16)(q13;p11.2), t(12;22)(q13;q12)

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: Tdmor dokusu

Numune miktari: 2 adet poli-lizin kaplanmis (pozitif) lam tizerine 4 adet 5um’lik kesit

Numune Kabu: Parafin blok

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Nadir gériilen sarkomlarin tanisi, siniflandiriilmasi ve patogenezinin anlasiimasinda
molekiiler genetik testler giderek 6nem kazanmistir. Molekiiler yéntemler dogru tani verilmesi ve
tiimér siniflandirmasinin netlestirilmesinde ve kisiye 6zgii tedavi modalitelerinin olusturulmasinda
yaygin olarak kullaniimaktadir. Sarkomlarin %25-30’unda ¢esitli translokasyonlar goriiliir. Bu
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomlarin
olusumunda ilk ve tek genetik degisiklik seklinde goériiliir ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde
bu degisim kaybolmaz. Bir transkripsiyon faktériini kodlayan ve 12q13’de yer alan DDIT3 geninin FUS
geni ile fiizyonuna yol agcan t(12;16)(q13;p11.2) degisimi miksoid liposarkoma ve EWSR1 geni ile
flizyonuna yol agan t(12;22)(q13;q12) degisimi Ewing sarkoma icin 6nemli prognostik belirte¢ olarak
bilinmektedir. Bu degisimler laboratuvarimizda FISH yéntemi ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4487

EWSR1 YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: Ewing sarkoma, snovial sarkoma, miksoid liposarkoma

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: Timor dokusu

Numune miktari: 2 adet poli-lizin kaplanmis (pozitif) lam lizerine 4 adet 5um’lik kesit

Numune Kabi: Parafin blok

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Nadir gdériilen sarkomlarin tanisi, siniflandiriimasi ve patogenezinin anlasiimasinda
molekiiler genetik testler giderek énem kazanmistir. Molekiiler yéntemler dogru tani verilmesi ve
tiimér siniflandirmasinin netlestirilmesinde ve kisiye 6zgii tedavi modalitelerinin olusturulmasinda
yaygin olarak kullaniimaktadir. Sarkomlarin %25-30’unda c¢esitli translokasyonlar gériiliir. Bu
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomlarin
olusumunda ilk ve tek genetik degisiklik seklinde goriiliir ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde
bu degisim kaybolmaz. Sarkomlarda fiizyon gen olusturan kromozomal translokasyonlar icinde en sik
goriilen gen EWSR1’dir. Bu genin degisik flizyonlari Ewing sarkomu, seffaf hiicreli sarkom,
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Gastrointestinal traktin  seffaf hiicreli sarkoma benzer timérii (Malign gastrointestinal
néroektodermal tiimér), Angiomatoid fibréz histiyositom, Primer pulmoner mikzoid sarkom, Tiikriik
bezinin hyalinize seffaf hiicreli karsinomu ve iskelet-disi mikzoid kondrosarkom gibi birbirinden farkl
pek ¢cok tiimérde saptanmaktadir. Kromozom 22q12°de bulunan EWSR1 geninin protein Uiriinii hiicre
béliinmesi ve DNA onariminda rol oynamaktadir. En sik fiizyon bélgesi ekzon 7’dir. EWSR1 geninin en
sik rastlanan fiizyon partner genleri; FLI1, ERG, FEV, ETV1, ETV4, POU5F1, PBX1, DUX4, WT1, ZNF278,
ZNF384, NR4A3,ATF1, CREB1, CHOP olarak bilinmektedir. Bu dedisimler laboratuvarimizda FISH
yéntemi ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4486

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

Sinonim: PDGFRA-FIP1LI fiizyonu, 4q yeniden diizenlenmesi, PDGFRA

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 5m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yéntemi: RT-PCR

Kullanimi: En sik hipereozinofilik sendromda gézlenmek lizere myeloid tiimérlerde gézlenebilen bir
degisikliktir. Artmis tirozin kinaz aktivitesine yol agtigi igin bu flizyonun varlidi tirozin kinaz inhibitérleri
kullanimi igin endikasyon olusturmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3912

FLT3 MUTASYONLARI

Sinonim: /TD, Asp835Tyr

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 5 m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: RFLP, dizi analizi, Kalitatif real timePCR

Kullanimi: Akut myelositer Iésemilerde FLT3 (=FMS-like tyrosine kinase 3) mutasyonlari en sik gériilen
mutasyonlardandir. Iki farkli tip mutasyonu bildirilmistir. En yaygin gézlenen internal tandem repeat
(ITD) mutasyonlaridir. ITD mutasyonlari AML’de %20-25 siklikta gézlenir, k6tii prognostik belirtegtir.
Ozellikle t(15;17) ile birlikte gézlenir.

Diger grup mutasyon ise 835. ve 836. pozisyonlardaki delesyon ve nokta mutasyonlardir. Prognozda
cok belirgin bilgi verici olmamakla birlikte AML’de %7-8 oraninda gézlenen degisikliklerdir.
Laboratuvarimizda FLT3 geni 14, 15 ve 20. ekzonlari dizi analizi ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 2313

FLOROURASIL TOKSISITESI

Sinonim: 5-Fluorourasil etkinligi, 5-Fluorourasil toksisitesi, DPD*2A, dihidroprimidin dehidrogenez,
timidilat sentetaz, TS

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 5 m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: RFLP, dizi analizi, Kalitatif real timePCR
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Kullanimi: 5-Fluorourasil (5FU) sindirim sistemi kanserlerinde yaygin olarak kullaniimaktadir. 5-FU
onciil bir ilagtir ve asil sitotoksik etkisini, timidilat sentetazi (TS) inhibe eden 5-fluoro-2’-deoksitiridin
monofosfata (5-FAUMP) déniiserek gdsterir. Bu nedenle TS diizeyi dedisiklikleri ilacin etkinliginde
6nemli rol oynar. TSER (Thymidilate synthase Enhancement Region) polimorfizmleri TS diizeyini
degistirmektedir.TSER 3R aleli tasiyan bireylerde ilaca yanit azalir ve direng artar.

5FU biiyiik oranda dihidroprimidin dehidrogenez (DPD) ile inaktive edilir. DPD enzim eksikliginde,
kanda 5FU ve aktif metabolitlerinin diizeyi artar. DPD enzimin kodlayan gende 20’nin (izerinde SNP
(tek niikleotid polimorfizmi) ve 40°’tan fazla farkl polimorfizm bildirilmistir. En sik gériilen polimorfizmi
DPD geni IVS14+1G>A déniisiimii olup, bu alel DPD*2A olarak adlandirilir. Heterozigot DPYD*2A
varligi siddetli toksisiteye neden olmaktadir. Bunun yani sira 5FU etkinliginde;, MTHFR (Methylene
tetrahydrofolate reductase) C667T poimorfizmi de etkilidir. T aleli varligi ilaca duyarhligi/yaniti arttirir.
5FU etkinlik/toksisitesi igin laboratuvarimizda TSER 2R/3R, DPD*2A ve MTHFR C667T polimorfizmleri
incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 2307

GATA1 GENI EKZON 2 ANALIZI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 4 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan veya EDTA’l kemik iligi aspirasyon materyali

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: Down sendromlu (DS) cocuklarda erken yasta akut I6semi gelisimi riski diger ¢cocuklara gére
oldukg¢a yiiksektir. DS olgularinin %4-10’unda yenidogan déneminde transient myelopraliferatif
hastalik (TMD) gelismektedir. TMD gelisen olgularin ise %60’inda ilk 3 ayda geri déniis gériilmekle
birlikte, %20 olguda spontan remisyonu izleyen 2-3 yilda myeloid |6semiye transformasyon
gelismektedir. Bir hematopoetik transkripsiyon faktérii kodlayan ve X kromozomu kisa kolu (izerinde
11.23 bandinda yerlesik olan GATA1 geninin 2. ekzonundaki kazanilmis mutasyonlarin TMD ile
birliktelik gésterdigi ve remisyondan sonra gelisen I6semi transformasyonunda da ayni mutasyonun
tekrar ortaya c¢iktigi gésterilmistir.Bu nedenle GATA1 mutasyonlari hastalidin takibinde bir belirte¢
olarak kullaniimaktadir. Laboratuvarimizda GATA1 geni ekzon 2 incelemesi dizi analizi ile
yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3966

IDH1 GENI EKZON 4 ANALIZI

Sinonim: MDS, Glioma, isocitrate dehydrogenase 1

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 4 hafta sonra

Numune Tiiri: EDTA’l tam kan veya EDTA’l kemik iligi aspirasyon materyali, Taze doku, parafin
doku

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yéntemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: Astrositoma, oligodendroglioma, grade Il ve Il oligoastrositoma ve sekonder glioblastom
olgularinin %50-80’inde izositrat dehidrogenaz 1 (IDH1) veya 2 (IDH2) genlerinden birisinde mutasyon
saptanir. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularinda her zaman TP53 mutasyonu ya da total 1p/19q
kaybi da bulunmaktadir. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularinin yasam siiresi yaban tip olanlardan
belirgin olarak daha uzundur. IDH1 genindeki R132C mutasyonu ile astrositoma arasindaki iliski ¢ok
belirgin olup, giiniimiize kadar tanimlanmis tiim glioma iliskili mutasyonlar R132 degisimi seklinde
tanimlanmustir. Bunun yaninda myeloid malignitelerde de IDH1/2 mutasyonlari prognostik énem
tasimaktadir. 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)- yiiksek riskli MDS veya AML’de %22 ve blastik faz KML’de %4 sikhkta
IDH1/2 mutasyonlari saptanmaktadir. NPM1+/FLT3- AML’de (sitogenetik normal) kétii prognostik
belirtec olarak dederlendirilirken, FLT3+ AML’de IDH1/2 mutasyonu daha iyi prognoza isaret
etmektedir. Laboratuvarimizda glioma igin tiimér dokusu ve myeloid maligniteler igin kemik iligi
aspirasyon materyalinde IDH1 geni 4. Ekzonu dizi analizi ile incelenerek R132 degisimleri
saptanmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3969

IDH2 GENI EKZON 4 ANALIZI

Sinonim: MDS, Glioma, isocitrate dehydrogenase 1

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 4 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan veya EDTA’l kemik iligi aspirasyon materyali, Taze doku, parafin
doku

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakl tiip

Calisma yontemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: Astrositoma, oligodendroglioma, grade Il ve Il oligoastrositoma ve sekonder glioblastom
olgularinin %50-80’inde izositrat dehidrogenaz 1 (IDH1) veya 2 (IDH2) genlerinden birisinde mutasyon
saptanir. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularinda her zaman TP53 mutasyonu ya da total 1p/19q
kaybi da bulunmaktadir. IDH1/2 mutasyonu olan glioma olgularinin yasam siiresi yaban tip olanlardan
belirgin olarak daha uzundur. IDH2 genindeki glioma iliskili mutasyonlar R172 dedisimi seklinde
tanimlanmustir. Bunun yaninda myeloid malignitelerde de IDH1/2 mutasyonlari prognostik énem
tasimaktadir. AML’de %10, MDS’te %5, MPN’de %4, MDS/MPN’de %9, post-MDS AML’de %15, post-
MPN AML2de %22, del(5q)- yiiksek riskli MDS veya AML’de %22 ve blastik faz KML’de %4 sikhkta
IDH1/2 mutasyonlari saptanmaktadir. NPM1+/FLT3- AML’de (sitogenetik normal) kétii prognostik
belirtec olarak dederlendirilirken, FLT3+ AML’de IDH1/2 mutasyonu daha iyi prognoza isaret
etmektedir.IDH2 geninde myeloid malignitelerde en sik tanimlanan mutasyonlar, 140 ve 172.
pozisyondaki arjinin aminoasitinin degisime yol acanlardir. R140 mutasyonunun, R172 mutasyonuna
gore daha iyi prognoza isaret ettigine iliskin ¢calismalar yayinlanmistir. Laboratuvarimizda glioma igin
tiimér dokusu ve myeloid maligniteler icin kemik iligi aspirasyon materyalinde IDH2 geni 4. Ekzonu dizi
analizi ile incelenerek R140 ve R172 degisimleri saptanmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3970

IGH/MALT1 FUZYONU

Sinonim: t(14,18)(q32;q21), TRANSLOKASYON (14;18)(q32,921) (FISH), MALT lenfoma

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: MALT1 (MALT lymphoma-associated translocation 1) (18q21) bélgesini icine alan yeniden
diizenlenmeler bircok lenfoma tipinde gézlenmektedir. Sik gdézlenen translokasyonlardan birisi
t(14,18)(q32;q21) olup MALT1 ile IGH arasinda olusur ve MALT lenfomali hastalarin %18'inde saptanir.
Bu translokasyon, tani ve takibin yanisira hastalarin tedavisinde de yénlendirici olmaktadir.
Laboratuvar Kodu: 4484

IMATINIB DIRENCI DiZi ANALIZI
Sinonim: ABL geni P loop mutasyonlari, glivek direnci
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Calisma Zamani: Carsamba

Sonu¢ Verme Zamani: 7-10 giin sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakl tiip

Calisma yéntemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: Tirozin kinaz aktivitesine sahip olan BCR/ABL fiizyon proteini sinyal iletim inhibitéri imatinib
mesilatin hedefidir. Tirozin kinaz inhibitéri, imatinib mesilat varhiginda BCR/ABL adenozin trifosfat
(ATP) baglama bdélgesine baglanarak BCR/ABL fiizyon proteini eksprese eden hiicrelerde apoptozu
indiikler.imatinib ile tedavi altinda iken ila¢ direnci gelisen KML hastalarinda direncin en sik nedeni
BCR/ABL geni kinaz “domain”ine ait mutasyonlaridir. Bu bélgenin dizi analizi ile P-loop’un sik gériilen
mutasyonlarindan G250E, Y253H, E255K,T3151, F317L, M351T’nun orjini yani sira gériilen diger
mutasyonlar da saptanmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 4810

INVERSIYON (3)(Q21;Q26.2) / TRANSLOKASYON(3;3)(Q21;Q26.2) FISH
Sinonim: EVI1/ RPN1 (ribophorin 1)

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi:

Hastalik ANLL, genelde 6ncii MDS varligindaKML’de t(9,22)’ye ek anomali, trombositoz ve
blast krizi durumlari; diger myeloproliferatif bozukluklar

Fenotip ANLL subtipleri (M1, M2, M4, M6,M7);

MDS: genelde RAEB.
Epidemiyoloji E:K: 1:1; medyan 50 yas
Klinik N/artmis tombosit sayisi; kemik iliginde eritroid ve megakaryositik displazi
Prognoz Kotii
Laboratuvar Kodu: 3648

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

Sinonim: inversiyon (16)(p13;922), inv (16)(p13;q22), CBFB yeniden diizenlenmeleri

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yéntemi: Kantitatif real time PCR

Kullanimi: Translokasyon (16;16)(p13;q22), inversiyon (16)(p13;q22) ve del(16) q22)ayni klinik
Ozellikleri gésterir. Tiim AML’lerde %5-10, M4’te %20 siklikta gézlenir. Diger AML’lere gbre prognozu
daha iyidir. Ozellikle takip hastalarinda RT-PCR ile bakilmasi 6nerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3134

INVERSIYON (16)(P13;Q22) / TRANSLOKASYON (16;16)(P13;Q22) (FISH)
Sinonim: translokasyon (16;16)(p13;922), t(16;16)(p13,;q22), inversiyon (16)(p13;q22), inv
(16)(p13,22), CBFB yeniden diizenlenmeleri
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Calisma Zamani: Hergliin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yoéntemi: FISH

Kullanimi: Translokasyon (16;16)(p13;q22), inversiyon (16)(p13;q22) ve del(16) q22)ayni klinik
Ozellikleri gésterir. Tiim AML’lerde %5-10, M4’te %20 sikhkta gézlenir. Diger AML’lere gére prognozu
daha iyidir. Ozellikle ilk tani hastalarinda FISH ile bakilmasi 6nerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3052

JAK2 EKZON 12 MUTASYONLARI

Calisma Zamani: Hergun

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: Dizi analizi

Kullanimi: Janus kinase 2 (JAK2) tirozin kinazin somatik mutasyonlari tirozin kinaz aktivitesini
arttirmaktadir. Myeloproliferatif hastaliklarda tani ve tedavinin belirlenmesinde énem tasiyan JAK2
V617F mutasyonunun negatif oldugu hastalarda JAK2 ekzon 12’de 537-544. Kodonlarda kiigiik
delesyon veya tekli/coklu baz dedisimi mutasyonlarinin oldugu bildirilmektedir. Bu mutasyonlar
genellikle izole eritrositozisli olgularda gézlenmektedir.Bu bilgiler i1siginda, myeloproliferatif hastalik
(PV, ET veya PMF) siiphesi ile izlenen ancak JAK2 V617F mutasyonu saptanmayan hastalarda ekzon
12 analizi yapilmasi 6nerilmektedir. Laboratuvarimizda bu mutasyonlar dizi analizi ile saptanmaktadir.
Laboratuvar Kodu: 2780

JAK2 V617F

Sinonim: V617F

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: Kalitatif real time PCR (melting point)

Kullanimi: Janus kinase 2 (JAK2) tirozin kinazin somatik V617F mutasyonu (JAK2 V617F) tirozin kinaz
aktivitesini arttirmaktadir. Myeloproliferatif hastaliklarda tani ve tedavinin belirlenmesinde 6nem
tasiyan bu mutasyon, laboratuvarimizda kalitatif real time PCR ile saptanmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 6297

KEMIK iLiGi ASPIRASYON MATERYALINDE KROMOZOM ANALiZi

Sinonim: Kemik iligi aspirasyon materyalndeni Kromozom Analizi, Karyotip analizi (kemik iligi
aspirasyon materyali), Sitogentik inceleme (kemik iligi aspirasyon materyali)

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 5-7 giin sonra

Numune Tiirii: Heparinli kemik iligi

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: yesil kapakli tiip, heparinle islatiimis steril enjektér

Calisma yontemi: sitogenetik, 24-48 saatlik uyarilmamis hiicre kdiltiirdi
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Kullanimi: Kromozom anomalilerinin bazi [6semi ve lenfoma tipleri igin tanisal ya da prognostik 6nemi
vardir. Kromozom analizi ile bu sayisal ya da yapisal degdisiklikler saptanabilir. Ayni zamanda, tedavinin
ve relapsin izleminde de kullanilir. Kromozom analizi, klinisyene Iésemi/lenfomanin tipinin belirlenmesi
ve tedavinin planlanmasinda yardimci olur. Lenfomalarda genellikle kemik iligi tutulumu gézlendigi ve
lésemik hticrelerin kaynadgi kemik iligi oldugu igin I6semi/lenfomada kromozom analizinin
yapilmasinda ilk tercih edilen dokudur.

Laboratuvar Kodu: 3033

KIMERIZM (AYNI CINSIYETTEN TRANSPLANTASYON)

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Alicinin EDTA’l tam kani ve adiz ¢alkanti suyu, vericinin EDTA’li tam kani

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: DNA fragman analizi

Kullanimi: Kemik iligi transplantasyonu hastanin kendisinden (otolog) veya doku uygunlugu saglayan
bir baskasindan (allojenik) yapilabilir. Allojenik transplantasyonlar transplantasyon basarisi daha riskli
olmakla birlikte gliniimiizde basariyla pek ¢ok merkezde yapilabilmektedir. Allojenik
transplantasyonlarin basarisinin takibi genetik testlerle yapiimaktadir. Burada temel olarak hasta ile
vericinin birbirinden farkli olan genetik o6zellikleri izlemde isaret olarak kullaniimaktadir.
Laboratuvarimizda transplantasyon sonrasi izlem, eger hasta ve vericinin cinsiyetleri ayni ise, STR
incelemesi ile yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 1940

KIMERIZM (FARKLI CINSIYETTEN TRANSPLANTASYON)

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Kemik iligi transplantasyonu hastanin kendisinden (otolog) veya doku uygunlugu saglayan
bir baskasindan (allojenik) yapilabilir. Allojenik transplantasyonlar transplantasyon basarisi daha riskli
olmakla birlikte gliniimiizde basariyla pek ¢ok merkezde yapilabilmektedir. Allojenik
transplantasyonlarin basarisinin takibi genetik testlerle yapiimaktadir. Burada temel olarak hasta ile
vericinin birbirinden farkli olan genetik o6zellikleri izlemde isaret olarak kullaniimaktadir.
Laboratuvarimizda transplantasyon sonrasi izlem, eder hasta ve vericinin cinsiyetleri farkli ise, cinsiyet
kromozomlarinin saptandigi FISH yéntemi ile yapiimaktadir. Béylece XX ve XY kurulusuna sahip
hticrelerin oranlari ¢ikariimaktadir.

Laboratuvar Kodu: 1944

KLL PANELI

Sinonim: Kronik lenfositer I6semi paneli

Test igerigi: 6923 delesyonu,+ 12, 11q22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;q21),13q14.3 delesyonu, 17p13.1
delesyonu, 14932 delesyonu/yeniden diizenlenmeleri [t(1;14),t(5;14),t(10;14) t(11;14),t(14;18)]

Calisma Zamani: Hergiin

Sonug¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakl tiip
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Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: KLL’de FISH panelleri ile sitogenetik inceleme esit deger tasimaktadir. Bkz. Test icerigindeki
testlerin kullanimlari

Laboratuvar Kodu: 3066

KML PANELI

Sinonim: translokasyon (9;22)(q34;q11.2)

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Bkz. translokasyon (9;22)(q34,;911.2)

Laboratuvar Kodu: 3043

KRAS MUTASYONLARI

Sinonim: kodon 12 mutasyonu, kodon 13 mutasyonu, kodon 61 mutasyonu, kodon 64 mutasyonu
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yontemi: Dizi analizi

Kullanimi: Gastrointestinal kanserlerde kullanilan biyolojik ajanlardan EGFR antikorlari setuksimab ve
panitumab direnci ile KRAS mutasyonlarinin iliskili oldugu bilinmektedir. Giinlimiizde ézellikle kodon
12,13 ve 61 mutasyonlari, tedaviye yanitin éngériilmesi ve tedavinin izlenmesinde énemli prediktérler
olarak kullanilmaktadir. Laboratuvarimizda, tumér dokusundan elde edilen DNA érneklerinde KRAS
geninin dizi analizi yapilarak anti EGFR tedaviye yanitta 6nemli olan mutasyonlar saptanmaktadir.
Laboratuvar Kodu: 4189

MDR1 MUTASYONU

Sinonim : Coklu ilag direnci, Multidrug Resistance

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: PCR

Kullanimi: Coklu ilag direncine en sik yol acan genetik degisikliktir. MDR1 geni(= plasma glycoprotein,
Pgp, ABCB1, ATP-binding cassette sub-family B member 1, PGY1) intestinal epitel, hepatosit, proksimal
renal tubular hiicre ve kapiller endotel protein sentezlemektedir. Membran bagimli tasiyici molekdil
olan protein (iriinii ATP bagimli bir pompa olarak ¢alisir. Membrandan; basta etoposid, doksorubisin
ve vinblastin gibi kemoterapétik ilaglar olmak lizere kolsisin, takrolimus, kinidin, ksenobiyotikler,
digoksin gibi kardiyak glikozidler, immiinosupresifler, dekzametazon, proteaz inhibitérleri ve niikleozid
disi revers transkriptaz gibi ilaglarin tasinmasinda rol oynar. Genin mutasyonlari ilag birikimini
azaltarak ézellikle antitiimér ilaglara karsi direng gelismesine yol agar. Laboratuarimizda MDR1
geninin ¢oklu ilag direncine en sik yol agan C3435T polimorfizmi incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 1992
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MDS PANELI

Sinonim: Myelodisplastik sendrom paneli

Test icerigi: -Y, 5931 delesyonu, + 8, - 7, 7q31 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 20q12 delesyonu, JAK2
mutasyonu, NRAS mutasyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Bkz. Test icerigindeki testlerin kullanimlari

Laboratuvar Kodu: 3070

MM PANELI

Sinonim: Multiple myeloma paneli

Test icerigi: t(4;14)(p16;q32), t(11;14)(p13;q32), t(14 ;16)(q32;923),17p13.1 delesyonu, 13q14.3
delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Multipl miyelom tiim kanser vakalari arasinda yaklasik olarak %1 ve tiim hematolojik
maliniteler arasinda da yaklasik %10’luk bir orana sahiptir. Hastaligin altinda yatan etkenler tam
olarak bilinememekle birlikte,son zamanlarda yapilan risk stratifikasyon ¢alismalarinda genetik
belirtegler 6nemli paya sahiptir. 13q14.3 delesyonu hiicre siklusu gen ekspresyonunu arttirir. Kisa
hastaliksiz yasam siiresi ve kisa yasam stiresi ile iliskilidir. 17p13.1 delesyonu hastaligin ilerlemesi igin
yliksek risk tasir. 14q32 yeniden diizenlenmeleri MM’da sik gériiliir. Bunlardan t(4;14) kétii prognoz
belirteci, t(11;14)ise improved survival ile iliskili iken t(14,16)’nin prognostik dederi tartismalidir. 1g21
amplifikasyonu, hastaligin ilerlemesi ve relaps icin yliksek risk belirteci olarak degerlendirilmelidir.
Laboratuvar Kodu: 3073

MONOZOMIi/TRIZOMI 7

Sinonim: 7 monozomisi, 7 trizomisi, monozomi 7, -7, trizomi 7, +7

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH

Kullanimi: Monozomi 7 cocuk ve eriskin MDS, JCML ve baslica M4/M6 olmak (izere eriskin AML de cok
sik olarak saptanir. Ozellikle eriskinde kétii prognostik belirtectir

Laboratuvar Kodu: 3055

MONOZOMI / TRIZOMI 8

Sinonim: 8 monozomisi, 8 trizomisi, monozomi 8, -8, trizomi 8, +8

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
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Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Trizomi 8, KML, MDS ve AML’de saptanir. KML ve MDS’te prognozu etkilememekle birlikte
tek basina varligi AML’de kétii prognostik belirte¢ kabul edilir. Ancak hastalik seyrine olan etkisi eslik
eden diger genetik anomalilerle degisebilir.

Laboratuvar Kodu: 3054

MPL MUTASYON ANALIZI

Sinonim: CAMT, Trombopoietin Receptor Geni (TPOR), Konjenital Amegakaryositik Trombositopeni
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 3 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 5m/

Numune Kabi: Mor kapakl tiip

Calisma yontemi: DNA dizi analizi

Kullanimi: MPL geni, trombopoietin reseptériinii kodlar. Trombopoietin, hematopoietik bir biiyiime
faktoriidiir. MPL, 1p34te lokalizedir ve 12 egzona sahip bir gendir. Bu genin mutasyonlari ile Konjenital
amegakaryositik trombositopeni iliskilidir. Bu nadir hastalik, infantil dénemde fiziksel anomali
olmaksizin izole trombositopeni ve megakaryositopeni ile karakterizedir. Kronik myeloproliferatif
hastaliklarin tanisinda Ph kromozomu ve JAK2V617F mutasyonundan sonra 3. Sirada énem
tasimaktadir. JAK2V617F mutasyonu negatif olan Esansiyel Trombositozis olgularinda %3-5 ve Primer
Myelofibrozis olgularinin %5-8’inde MPL geni mutasyonlari oldugu bilinmektedir. En sik gériilen
mutasyon, genin 10. Ekzonundaki W515L degisimidir. Laboratuvarimizda, periferik kandan elde edilen
DNA érneklerinde MPL geninin 10. ekzonunun dizi analizi yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3194

MYC (8Q24) YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: MYC Yeniden Diizenlenmeleri — FISH Yontemi, B-cell leukemia/lymphoma 1

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi: myc onkoproteinleri, transkripsiyon faktérii olarak gérev yapar ve spesifik DNA dizilerine
baglanarak ekspresyonlarini modifiye eder. C-myc ekspresyonu proliferasyon icin gereklidir. Non-
Hodgkin lenfomalarin yanisira baret 6zefagusu ve prostat kanserinde MYC amplifikasonu/yeniden
diizenlenmesi oldugu bilinmaktedir.

Laboratuvar Kodu: 4634

NONHODGKIN LENFOMA PANELI

Test igerigi: ALK yeniden diizenlenmesi, BCL6 yeniden diizenlenmesi, 6q23 delesyonu, 7931 delesyonu,
+8, MYC yeniden diizenlenmesi, CCND1 yeniden diizenlenmesi, 11q22.3 delesyonu, 11q23
delesyonu/yeniden diizenlenmeleri, +12, 13q14.3 delesyonu, 1432 delesyonu/yeniden
diizenlenmeleri, TCR yeniden diizenlenmesi, 17p13.1 delesyonu, BCL2 yeniden diizenlenmesi, BRAF
V600E

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
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Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Nonhodgkin lenfomada gézlenen degisikliklerin subgruplara gére dagilimi asadida
verilmistir.

Follikiiler : 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,;932)

NonGastrik MALT : t(11,18)(q21,;q921), t(11,;14)(p13;q932), t(3;14)(p14,q32), t(14,;18) (q32,q21)

Nodal marginal zone : t(11;18)(q21,921), t(1,14)(q21,932), t(14;18)(q32;921), 13q14.3 delesyonu,
7q31 delesyonu

Splenik marginal zone : 6q23 delesyonu,+ 12, 11q22.3 delesyonu, t(11;18)(q21,921),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;932), t(14;18)(q32,q21)

Diffiiz biiyiik B hiticreli : t(8;14)(p24;q32), t(14,;18)(q32,q21), CCND1 yeniden diizenlenmesi, MYC
yeniden diizenlenmesi, BCL2 yeniden diizenlenmesi, BCL6 yeniden diizenlenmesi

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

Lenfoblastik: t(8;14)(p24,932),MYC yeniden diizenlenmesi, t(9;22)(q34,;q11.2)

T hiicreli : t(2;5)(p23;q35), TCR yeniden diizenlenmesi

T hiicreli prolenfositik : inv(14)(q11q32), t(14;14)(q11;932), t(X;14)(p11.4;,q32.33),TCR yeniden
diizenlenmesi, +8

Hairy cell: BRAF V600OE

Laboratuvar Kodu: 3076

NPM1 MUTASYONU (MUTA, MUTB, MUTD)

Sinonim: NUCLEOPHOSMIN/NUCLEOPLASMIN FAMILY, MEMBER 1; NPM 1

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yoéntemi: Kalitatif real time PCR (melting point)

Kullanimi: AML tanisi ile basvuran hastada C-KIT, FLT3-ITD, CEBPA mutasyonlari ile birlikte NPM
mutasyonlarina da bakilmasi dnerilmektedir. Bir grup hastada prognozu belirlemede énemlidir ve
terapdétik yaklasima yol gosterebilir. Sitogenetik ve FLT3 sonuglari normal olan olgularda NPM1 veya
CEBPA mutasyonu varlidi iyi prognostik belirte¢ olarak dederlendirilir. Sitogenetik ve NPM1 sonuglari
normal saptanan olgular ise FLT3-ITD mutasyonu saptanmasi durumunda orta/ kétii risk grubunda yer
almaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3498

NRAS MUTASYONLARI

Sinonim: kodon 12 mutasyonu, kodon 13 mutasyonu, kodon 61 mutasyonu, kodon 64 mutasyonu
Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yéntemi: Dizi analizi

Kullanimi: Hiicre ¢cogalmasi ve farklilasmasinda 6nemli olan hiicre igi sinyal yolaklarini kontrol eden RAS
ailesinin tiyesidir. RAS ailesi tiyeleri tiim kanser tiirlerinde en fazla mutasyonu saptanan genlerdir. Kolorektal
kanserlerin %50’sinde NRAS, KRAS veya HRAS mutasyonu saptanmaktadir. NRAS geninin islev arttirici
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mutasyonlari melanomalarin %20’sinde gézlenmektedir. Ayrica, mesane kanseri ile NRAS geninin islev
arttirici mutasyonlari arasinda da siki iliski oldugu bilinmektedir. Bunun yaninda, bliyiik hiicreli ve squamous
hiicrelikarsinomlarda ve adenokanserlerde NRAS kodon 12 ve 61 mutasyonlari saptanmaktadir. Kodon 12
ve 13 mutasyonlari ise Akut Lenfoblastik I6semide rol oynamaktadir. Ayni islev arttirici mutasyonlarin
juvenil kronik myelositer I6semi ve juvenil myelomonoster Il6semilerin prognozunda etkili oldugu
bilinmektedir. Prostat kanserinde de %10 sikliginda NRAS mutasyonlari bulunmaktadir. Laboratuvarimizda,
tumor dokusundan elde edilen DNA 6rneklerinde NRAS geninin 1 ve 2. ekzonlarinin dizi analizi
yapiimaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3405

PDGFRA GENI MUTASYONLARI

Sinonim: Platelet derive growth faktér reseptérii alfa mutasyonlari, Gastrointestinal tiimérler, GIST,
Eozinofili, Myeloproliferatif hastaliklar, imatinib duyarlili§i, D842V mutasyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yontemi: Dizi analizi (Ekzon 10, Ekzon 12-21)

Kullanimi: Gastrointestinal tiimérler (GIST); mezankimal kékenli olup genellikle mide, ince bagirsak,
kolon ve abdominal kavitenin igerisinde yer alan diger bélgelerde ortaya ¢ikar. Hastalarin yaklasik
%80’inde tiimér hiicrelerinin biiylimesinde rolii bulunan CKIT geninde somatik mutasyonlar
g6zlenmektedir. CKIT geninde mutasyonlarin gézlenmedigi olgularin %40-50'sinde, tiim GIST
olgularinin ise yaklasik %6’sinda PDGFRA gen bélgesinde mutasyonlar saptanmaktadir). Mutasyonlari,
hastalarin imatinib (Gleevec) gibi tirozin kinaz inhibitérlerine (TKls) yanit verip vermeyecedinin 6nceden
belirlenebilmesini saglamaktadir. PDGFRA geni 4. kromozomun uzun kolunda ql2 bédlgesinde
yerlesiktir. Tirozin kinaz gen ailesinin bir (yesi olan gen 23 ekzondan olusur. Mutasyonlar ise siklikla
10, 12-20. ekzonlarda gézlenir. PDGFRA geni 12. ekzon mutasyonlarinin tedaviye yanitta 6nemli oldugu
belirlenmistir. Ozellikle tiim GIST kanserlerinin yaklasik %4’iinde gézlenen D842V mutasyonu imatinibe
karsi dirence yol acar. Bu olgularda tedavi protokoliinde diger ilaclarin kullaniimasi énerilmektedir.
Bunun yanisira eozinofilinin eslik ettigi myeloproliferatif hastaliklarda da etkili rol oynadigi bilinen
mutasyonlari, bu hastaliklarda da imatinib yanitini belirlemektedir. Laboratuvarimizda PDGFRA
geninin 10 ve 12-21. Ekzonlari dizi analizi ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4482

PDGFRB GENI MUTASYONLARI

Sinonim: Platelet derive growth faktér reseptérii beta mutasyonlari, Gastrointestinal tiimérler, GIST,
Eozinofili, Myeloproliferatif hastaliklar, imatinib duyarliligi

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok

Calisma yontemi: Dizi analizi (Ekzon 12-20)

Kullanimi: Gastrointestinal tiimérlerde (GIST) ve eozinofilinin eslik ettigi myeloproliferatif hastaliklarda
PDGFRB geni mutasyonlari saptanmaktadir. Mutasyonlarin bilinmesi hastalarin tirozin kinaz
inhibitérlerine ve o6zellikle Gleevec’e yanit verip vermeyecedinin énceden belirlenebilmesini
saglamaktadir. PDGFRB geni 5. kromozomun uzun kolunda q33.1 bélgesinde yerlesiktir. Tirozin kinaz
gen ailesinin bir lyesi olan gen 23 ekzondan olusur. Laboratuvarimizda PDGFRB geninin 12-20.
Ekzonlari dizi analizi ile incelenmektedir.

Laboratuvar Kodu: 4483
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PEDIATRIK ALL PANELI

Sinonim: Cocuk akut lenfositer I6semi paneli

Test igerigi: : tranlokasyon (12;21)(p13;922), tranlokasyon (9;22)(q34;q11.2),11g23 delesyonu,
trizomid, trizomi 10, trizomi 17, 9p21 delesyonu, translokasyon (4;11)(q21;q23), tranlokasyon
(11,14)(q13;932), tranlokasyon (8;14)(q24,;q932), 13q14.3 delesyonu, tranlokasyon (1;19)(q23;p13.3)
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tirii: Heparinli ve EDTA’lI tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi
materyali

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip, Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: RT-PCR, FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢cagi ALL’de kromozomal dedisikliklerin degeri asagidaki tabloda verilmistir.

Genetik degisiklik |Etkili gen FAB P/D |Prognostik 6nemi
t(12;21)(p13;q22) |TEL/AML1 B-ALL P i
11,12
t(9;22)( q34;q11.2)|BCR/ABL1 11,02 P [kétu
B-ALL (T-ALL)
11923 IMLL mutasyonlari Erken preB fenotipi |P Tedavi basarisizligi riski
diizenlenmeleri (6zellikle infantlarda)
FLT3 artisi ile birlikte
oldugundan FLT3
inhibitérlerinin kullanimi
trizomi 4 B progenitér ALL P lyi

+10 ile birlikte antimetabolit td.
ile hastaliksiz yasam siiresi 4 yi

trizomi 10 preB ALL P lyi
t(4;11)(q21; q23) |AF4/MLL B-ALL P Remisyon  saglanir,  erken
L1,L2 relaps

ortalama yasam stiresi 9 ay

t(11;14)(p13;911) |LMO2(=RTBN1=TTG2)|T-ALL (immatiir)
TCRd
t(8;14)(q24; q32) |MYC/IGH CD10+ ALL ? ?
olgularin yalnizca %50’si 2 yi
yasam sansina ulasmis
13q14.3 delesyonu|RB1 ALL ? Tek basina belirtec degeri
tassimamakla  birlikte tedavi
basarisizligi riskini arttirir

P: prognostik belirte¢ D: tanisal dederi olan degisiklik
Laboratuvar Kodu: 3086

PEDIATRIK AML PANELI

Sinonim: Cocuk akut myelositer I6semi paneli

Test igerigi: tranlokasyon (8;21)(q22;922), tranlokasyon(15;17)(q22;q21), translokasyon
(16;16)(p13;q22)/ inversiyon(16)(p13;q22), monozomi/trizomi 7, trizomi5, 5q31 delesyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra
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Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢cagi AML’de kromozomal dedisikliklerin degeri asagidaki tabloda verilmistir.

Genetik degisiklik |Etkiligen |FAB P/D Prognostik 6nemi
t(8:21)(q22; q22) |ETO/AMLI |M2 P %90 remisyon
(M1, M4) sik relaps
ortalama yasam siiresi 2 yil
t(15;17)(g22;g21) |PML/RARA|M3 D 9%15-20 erken 61im
(tAML) IATRA+kemoterapi
1-3 yil yasam orani %70
inv(16)(p13,q22) |CBFB Md4eo P Yiiksek remisyon orani
(M5,M4w/o eo,MDS, BP- ortalama yasam siiresi 5 yil
CML, tAML)
monozomi 7/ del7q M4, M6 P Tek basina varligi
(MDS,CMML,JCML) AML’de kétii, MDS’te iyi belirteg
monozomi 5/ 5q31|? tAML, M2, Tim FABIP Cok kétii belirteg
delesyonu EGR1, IRF1,|gruplar ortalama yasam stiresi 3 ay
CSFIR
t(9;11)(p22;,q23) |AF9/MLL |Mb5a Yiiksek remisyon orani
ortalama yasam siiresi 4 yil
(diger MLL diizenlenmeleriden iyi)
SAML’de cok kétii belirteg

P: prognostik belirteg D: tanisal degeri olan degisiklik
Laboratuvar Kodu: 3078

PEDIATRIK MDS PANELI

Sinonim: Cocuk myelodisplastik sendrom paneli

Test igerigi: monozomi/trizomi 8, 7q31 delesyonu, monozomi/trizomi 7

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yéntemi: FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢agi MDS’de kromozomal degisikliklerin dedgeri asagidaki tabloda verilmistir.

Genetik degisiklik | Alt tip P/D Prognostik énemi

trizomi 8

imonozomi 7/A\RAEB/RAEB-T P 3 yil yasam sliresi:Tek basina ise %56
del7q31 Diger anomaliler ile birlikte ise %24

Laboratuvar Kodu: 3084
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PERIFERIK KANDAN KROMOZOM ANALIZI (LOSEMI)

Sinonim: Lésemide Kromozom Analiz, Lésemide Karyotip analizi, Lésemide Sitogentik inceleme
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 5-7 giin sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: yesil kapakli tiip, heparinle islatiimis steril enjektér

Calisma yéntemi: sitogenetik, 24-48 saatlik uyarilmamis hiicre kdiltiirdi

Kullanimi: Kromozom anomalilerinin bazi Iésemi ve lenfoma tipleri igin tanisal ya da prognostik 6nemi
vardir. Kromozom analizi ile bu sayisal ya da yapisal degdisiklikler saptanabilir. Ayni zamanda, tedavinin
ve relapsin izleminde de kullanilir. Kromozom analizi, klinisyene I6semi/lenfomanin tipinin belirlenmesi
ve tedavinin planlanmasinda yardimci olur.

Laboratuvar Kodu: 3035

RARA (17Q21) YENIDEN DUZENLENMELERI

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali,
tiimér dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi:

Hastalik APML (M3-AML)

Etkilenen Genler STAT5B - RARA

Epidemiyoloji Eriskin erkek hasta adirlikli

Prognoz Uzun siireli komple remisyon bildirilmis olgu mevcuttur.

Laboratuvar Kodu: 3910

SS18 YENIDEN DUZENLENMELERI

Sinonim: Snovial sarkoma

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamant: 2 hafta sonra

Numune Tiirii: Timor dokusu

Numune miktan: 2 adet poli-lizin kaplanmis (pozitif) lam iizerine 4 adet 5um’lik kesit

Numune Kabu: Parafin blok

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Nadir gdériilen sarkomlarin tanisi, siniflandiriimasi ve patogenezinin anlasiimasinda
molekiiler genetik testler giderek 6nem kazanmistir. Molekiiler yéntemler dogru tani verilmesi ve
tiimér siniflandirmasinin netlestirilmesinde ve kisiye 6zgii tedavi modalitelerinin olusturulmasinda
yaygin olarak kullaniimaktadir. Sarkomlarin %25-30’unda c¢esitli translokasyonlar gériiliir. Bu
translokasyonlar, sinovyal sarkom, Ewing sarkomu, alveoler rabdomiyosarkom gibi sarkomlarin
olusumunda ilk ve tek genetik degisiklik seklinde goriiliir ve metastaz, dediferansiyasyon gibi evrelerde
bu degisim kaybolmaz. Sarkomlarda fiizyon gen olusturan kromozomal translokasyonlar iginde sik
goriilenlerden birisi de SS18 genidir. Bu genin fiizyonlari 6zellikle snoviyal sarkomda gézlenmektedir.
Kromozom 18q11,2’de bulunan 5518 geninin translokasyonlari sinovyal sarkom igin 6nemli prognostik
belirte¢ olarak bilinmektedir. Bu degisimler laboratuvarimizda FISH yéntemi ile incelenmektedir.
Laboratuvar Kodu: 4485
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T HUCRE KLONALITE TESTI

Sinonim: -

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’ll tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali, tiimér

dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3ml, uygun miktarda doku

Numune Kabi: Mor kapakli tiip, parafin blok

Calisma yéntemi: PCR, Fragman Analizi

Kullanimi: TCR geni yeniden diizenlenme profilinde bir diizenlenmenin belirgin olarak daha fazla
gézlenmesine dayali bir incelemedir ve bazen siibjektif olabilir. Klonal TCR geni gbzlenmesi (sonucun
pozitif olmasi) T hiicresi malignitesi ile esanlamli degerlendirilmemelidir. T hiicre klonalite testi
sayesinde lésemi, ve lenfomalarda baskin serinin tespiti yapilabilir, rekurrens tayininde yardimci olur,
reziduel hastalik tanisi konabilir, malignensi arastirmalarina yén verilebilir.

Laboratuvar Kodu: 3920

TiYOPURIN FARMAKOGENETIK TESTI (TPMT GENI)

Sinonim: 6 Merkaptopiirin etkinligi, 6 Merkaptoplirin toksisitesi, 6MP etkinligi, 6MP toksisitesi, TPMT
polimorfizmi, TPMT*2 alleli, TPMT *3A alleli, TPMT *3B alleli, TPMT *3C alleli

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan

Numune miktari: 5 m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yéntemi: PCR-RFLP, allel spesifik PCR

Kullanimi: Tiyopiirin grubu ilaglar (azatiyoprin, merkaptopiirin ve tiyoguanin) adir romatizmal
hastaliklar ve organ transplantasyonlarinda immiin sistemin baskilanmas! ya da akut lenfoblastik
I6semi tedavisi gibi tipta yaygin bir kullanim alanina sahiptir. TPMT, 6-MP’i (6-merkaptopdirin) inaktif
hale getirmekte ve metabolit olusumunu engellemektedir. TPMT aktivitesi ile 6-MP metabolitlerinin
birikimi arasinda ters bir iliski bulunmakta ve TPMT aktivitesi diisiik olan bireylerde metabolit birikimi
artmaktadir. TPMT*2, *3A, *3B, *3C allelleri TPMT aktivitesini azaltmakta ve ilacin bu kisilerde
standart dozlarda kullanilmasi halinde tiyopiirin grubu ilaclara bagl yan etkilerin ortaya ¢ikmasi
agisindan risk olusturmaktadir. Yapilan test ile kisinin bu allellere sahip olmadigi belirlenmektedir.
Laboratuvar Kodu: 2457

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

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi:

Hastalik B Lenfoblastik I6semi/lenfoma; E2A-PBX1 (TCF3-PBX1); ALL, L1/L2; istisna olarak L3-
like ALL, T-ALL, NHL, veya AML.

Fenotip Cogunlukla 'pre B' (clg+) ALL; clg- veya slg+ da olb.

CD45dim, CD19pos, CD34neg, CD22pos/dim, CD20dim/pos, CD24pos, TdTpos,
CD10neg/dim, clgMpos, CD9pos, CD15neg, CD65neg, CD66¢cneg, CD13neg,
CD33neqg.

Epidemiyoloji  ALL’lerin %5°i; B ALL’lerin %20’si bu tip. Cocukluk ¢cagi ALL’lerinde %4-6.
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Klinik Orta derecede organomegali; sik SSS tutulumu; yiiksek WBC; yiiksek LDH.

Prognoz K6tii prognoz markiri olarak anilsa da modern intensif tedavi yaklasimi igin iyi
prognostik belirte¢ olarak kabul edilebilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3644

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

Sinonim: t(1;19)(q23;p13), E2A/PBX1 fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 5m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: nested PCR

Kullanimi: Ozellikle cocukluk cadi ALL (L1/L2)’lerinde saptanir ve kétii prognostik belirtectir.
Laboratuvar Kodu: 6019

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

Sinonim: MLL-AF4Flizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: MLL ve AF4 (AFF1) genlerinin fiizyonu ile sonuglanan t(4;11)(q21,q23) yeniden
diizenlenmesi, infantil I6semilerin %50-70’inde g6zlenmektedir:

Fenotip B-ALL (L1 - L2), bifenotipik AL, ANLL (M4/M5 adgirlikl); tedaviye sekonder I6semi;
istisnalar halinde T-ALL

Epidemiyoloji Cocukluk ¢agi (infantil I6semi, konjenital I6semi) ki olgularin 1/3°i 4 yas alti. yrs,
1/3’i1 yas alti; Bu yas gruplarinda kiz erkek orani: 2:1.

Klinik Organomegali, SSS tutulumu;Antitopoizomeraz kullanimina sekonder, ¢ok yiiksek
WBC, anaemi, trombositopeni; periferde 90% blast

Sitoloji CD19+; myeloid markirlar eslik edebilir

Prognoz Kotii

Laboratuvar Kodu: 3643

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

Sinonim: t(4;11)(q21; q23), MLL/AF4 fiizyonu

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 5m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: nested PCR

Kullanimi: Baslica ALL’de (B-ALL (L1/ L2), bifenotipik AL, tedaviye sekonder T-ALL) gériiliir. Bunun
yaninda 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 fiizyonu
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Plasma hiicreli I6semi, , multiple myeloma, plasmasitomada gézlenir. MM’da kétii
prognostik belirtectir.

Laboratuvar Kodu: 3045

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

Sinonim: t(5;12)(q33;p13), PDGFRB/ETV6 fiizyonu, PDGFRB

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 5m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: nested PCR

Kullanimi: Myeloid  seri  hastaliklarinda gozlenir. Eozinofili  ile birlikte olan
myeloproliferatif/myelodisplastik sendromda, atipik KML ve atipik KMML’de saptanir. Artmis tirozin
kinaz aktivitesine yol agtigi icin bu fiizyonun varlidi tirozin kinaz inhibitérleri kullanimi igin endikasyon
olusturmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 2920

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

Sinonim: DEK/CAN Fuzyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: DEK onkogeninin CAN (NUP214) ile fuzyonu akut non lenfositik I6semi patogenezinde énem
tasir.

Laboratuvar Kodu: 3642

TRANSLOKASYON (6;14)(P21;Q32)(CCND3/IGH) FISH
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimér dokusu

Numune miktari: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3198

Biyolojik Bilimler Arastirma Gelistirme ve Uretim A.S.

Tunus Cad. No:95 Kavaklidere 06680 Ankara T e
tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 {% D UZE N

e-posta: [ url : LABORATUVARLAR GRUBU Sayfa 42 / 53


mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/
http://atlasgeneticsoncology.org/Anomalies/PlasmCel.html
http://atlasgeneticsoncology.org/Anomalies/MMULID2038.html

HEMATOLOJiK MALIGNITELERDE MOLEKULER BiYOBELIRTECLER

TRANSLOKASYON (8;14)(Q24; Q32) (FISH)

Sinonim: t(8;14)(q24,;q932), IGH/MYC fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: ALL’de ve NHL (ézellikle Burkitt lenfoma )’da gériiliir.

Laboratuvar Kodu: 3069

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

Sinonim: t(8;21)(q22,922), ETO/AML1 fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: AML’de, baslica M2 olmak (izere M1 ve M4’te gbzlenir. AML’de %10 oraninda, M2’de % 40
oraninda gézlenir. Translokasyon tasiyan hastalarda %90 oraninda remisyon gézlenir, ancak tekrar
relapsa girerler. Ozellikle ilk tani hastalarinda FISH ile bakilmasi 6nerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3047

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

Sinonim: t(8;21)(q22,922), ETO/AML1 fiizyonu

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma y6ntemi: RT-PCR

Kullanimi: AML’de, baslica M2 olmak (lizere M1 ve M4’te g6zlenir. AML’de %10 oraninda, M2’de % 40
oraninda gézlenir. Translokasyon tasiyan hastalarda %90 oraninda remisyon gézlenir, ancak tekrar
relapsa girerler. Ozellikle takip hastalarinda RT-PCR ile bakilmasi énerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3129

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

Sinonim: AF9/MLL Yeniden Diizenlenmeleri - Fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: ANLL olgularinda ve siklikla M5 ve M5a alt tipi ile iliskilendirilmistir. Bununla birlikte M4,
tedavi iliskili hastalik, de novo bulgu olarak da karsimiza ¢ikabilmektedir. Diger 11q23 etkilenmis
I6semi olgular kadar kétii prognozdan bahsedilmemektedir. Sekonder ANLL olgularinda ise durum
farklidir.

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 fiizyonu, Ph kromozomu, Philadelphia kromozomu
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: ilk tanimlanan patolojidir. Basta KML olmak iizere ALL ve AML’de de gézlenir. Bu ii¢
hastalikta gériilen translokasyonlar birbirinden farklidir. FISH yéntemi tiim translokasyon tiplerine
hassatir. Her tip hastalikta Philadelphia kromozomu varhdi tirozin kinaz inhibitérleri kullanimi igin
endikasyon olusturmaktadir. Tedaviye yanit genellikle ¢ok iyidir, ancak bazi hastalarda imatinib’e karsi
primer ya da sekonder diren¢ gelismektedir. Bu durumda ABL geni mutasyonlarina bakilmasi énerilir
(bakiniz Imatinib direnci) Ozellikle ilk tani hastalarinda FISH ile bakilmasi 6nerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3043

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

Sinonim: t(9;22)(q34,;q11.2), t(9;22), BCR/ABL fiizyonu, Ph kromozomu, Philadelphia kromozomu
Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yéntemi: RT-PCR

Kullanimi: Lésemide ilk tanimlanan genetik patolojidir. Basta KML olmak lizere ALL ve AML’de de
gozlenir. Bu li¢ hastalikta goriilen translokasyonlar birbirinden farklidir. RTPCR yéntemi ile tiim
translokasyon tipleri birlikte gériilebildigi gibi gerektiginde 190 ve 210 tipine 6zgii ¢calisma yapilabilir.
Her tip hastalikta Philadelphia kromozomu varligi tirozin kinaz inhibitérleri kullanimi icin endikasyon
olusturmaktadir. Tedaviye yanit genellikle ¢ok iyidir, ancak bazi hastalarda imatinib’e karsi primer ya
da sekonder diren¢ gelismektedir. Bu durumda ABL geni mutasyonlarina bakilmasi énerilir (bakiniz
Imatinib direnci) Ozellikle takip hastalarinda RT-PCR ile bakilmasi 6nerilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3044

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

Sinonim: t(11;14)(q13;932), CCND1/IGH fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6ntemi: FISH

Kullanimi: Mantle cell lenfoma, B-prolenfositik I6semi, plazma hiicreli 16semi, KLL ve multiple
myelomada gézlenir.

Laboratuvar Kodu: 3048

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

Sinonim: API2/MALT1Yeniden Diizenlenmeleri - Fiizyonu

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
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Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: B hiicreli non Hodgkin lenfoma olgularinda, marjinal zon B hiicreli lenfoma olgularinda
bildirilmektedir. Marjinal zon B hiicre karakteristigidir. Ekstranodal MALT tipinde %50 oraninda
gozlendigi bildirilmistir. Gastrik MALT tipi lenfomalarda t(11,18) klonal bir markirdir. H. Pilori
eradikasyon tedavisine direng¢ ve antijen bagimsiz progresyonla iliskilidir.

Laboratuvar Kodu: 4637

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

Sinonim: MLL/ENL Yeniden Diizenlenmeleri - Flizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: MLL’yi icine alan kirik noktasi nedeniyle kétii prognozla ve tedavi iliskili Ibsemilerle baglanti
kurulmaya ¢alisilmistir. 19p13.1°lGin etkilenmesi, ANLL’de ELL genini igeren bir etkilesime yol
acmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 4639

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

Sinonim: t(12;21)(p12;q22), TEL/AML1 fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi: B-ALL’de (L1/L2,CD10+) gézlenir. Cocuklik ¢cadi B-ALL’de %15-35 siklikta gézlenir. lyi
prognostik belirtegtir.

Laboratuvar Kodu: 3049

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

Sinonim: t(12;21)(p12;q22), TEL/AML1 fiizyonu

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Turi: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: RT-PCR

Kullanimi: B-AlLL’de (L1/L2,CD10+) gézlenir. Cocukhk ¢adi B-ALL’de %15-35 siklikta gézlenir. lyi
prognostik belirtectir.

Laboratuvar Kodu: 1995

TRANSLOKASYON (14;16)(Q32;Q23) (MAF/IGH) FISH
Sinonim: t(14;16), MAF/IGH fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra
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Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Multiple myelomay! da iceren B hiicreli tiimérlerde IgH lokusuna translokayonlar ve
onkogen disregulasyonu 6nemlidir. MAF/IGH fiizyonu da erken degisikliklerin basinda gelir.
Laboratuvar Kodu: 3641

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

Sinonim: t(14;18)(q32;q21.3), IGH/BCL2 fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: B hiicreli NHL’da en sik gériiliir. Bunun yani sira ALL ve KLL’de de gézlenebilir. Follikuler
lenfomada % 80-90, “diffuse large cell” lenfomada % 30 siklikta gézlenir.

Laboratuvar Kodu: 3050

IGH/MALT1 FUZYONU

Sinonim: t(14,18)(q32;q21), TRANSLOKASYON (14;18)(q32,921) (FISH), MALT lenfoma

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 2 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: MALT1 (MALT lymphoma-associated translocation 1) (18q21) bélgesini icine alan yeniden
diizenlenmeler bir¢ok lenfoma tipinde gézlenmektedir. Sik gdézlenen translokasyonlardan birisi
t(14,18)(q32;q21) olup MALT1 ile IGH arasinda olusur ve MALT lenfomali hastalarin %18'inde saptanir.
Bu translokasyon, tani ve takibin yanisira hastalarin tedavisinde de yénlendirici olmaktadir.
Laboratuvar Kodu: 4484

TRANSLOKASYON (14;20)(Q32;Q12)(IGH/MAFRB) FISH
Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: tiimor dokusu

Numune miktan: -

Numune Kabu: Steril tiip icinde taze doku ya da parafin blok
Calisma yontemi: FISH

Laboratuvar Kodu: 3208

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

Sinonim: t(15;17)(q22;q21), PML/RARA fiizyonu

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip
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Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: M3-AML icin patognomotik deder tasir. Tedaviye sekonder AML’de de gézlenebilir. Retinoik
asit ve kemoterapiye yanit iyidir. Ozellikle ilk tani hastalarinda FISH ile bakilmasi 6nerilmektedir.
Laboratuvar Kodu: 3051

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

Sinonim: t(15;17)(q22;q21), PML/RARA fiizyonu

Calisma Zamani: Persembe

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: EDTA’l tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabi: Mor kapakl tiip

Calisma yéntemi: RT-PCR

Kullanimi: M3-AML icin patognomotik deder tasir. Tedaviye sekonder AML’de de gézlenebilir. Retinoik
asit ve kemoterapiye yanit iyidir. Ozellikle takip hastalarinda RT-PCR ile bakilmasi 6nerilmektedir.
Laboratuvar Kodu: 3130

TRIZOMI 4

Sinonim: +4

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Primer ve sekonder akut myeloid I6semide ender olarak tek sitogenetik bulgu olabilir. M1-
M2 ve M4’te ayni siklikta gézlenir. CKIT mutasyonu olmayan hastalarda prognostik belirleyiciligi
olmamasina ragmen CKIT mutasyonu olan hastalarda +4 olmasi hastaligin hizli ilerlemesi igin gésterge
olabilir.

Cocukluk ¢cagi akut B-hiicreli lenfositer I6semide; +10 ile birlikte olmasi iyi prognoz belirteci olarak kabul
edilir.

Laboratuvar Kodu: 3056

MONOZOMI/TRIZOMI 5

Sinonim: trizomi 5, +5,

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢cagi AML ve ALL2de gé6riiliir. ALL’de hiperdiploidi ile birlikte olmasi kétii prognostik
belirte¢ olarak kabul edilmektedir.

Laboratuvar Kodu: 3077

TRIZOMI 6

Sinonim: 6 trizomisi, +6

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
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Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Referans aralig: -

Kullanimi: Trizomi 6, KML, MDS ve AML’de saptanir. Trizomi 6 saptanmis AML olgularinda M1
morfolojisi bildirilmis ve I6kemik blastlarda CD34 kék hiicre antijeninin ekspresyonu rapor edilmistir.
Bu bulgular nedeniyle AML’nin daha primitif formlariyla iliskilendirilmistir. Ek olarak trizomi 6l
aplastik anemi olgularinda AML’ye transformasyon bildirilmektedir. Bu aplastik anemi olgularinda
steroidlere zayif cevap ve AML’ye déniisme egilimi genellemesi yapilmaktadir. Bunun yaninda malign
melanomada en sik gézlenen sayisal kromozomal degisikliktir.

Laboratuvar Kodu: 4643

TRIZOMI 10

Sinonim: 10 trizomisi, +10

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: Cocukluk ¢adi akut B-hiicreli lenfositer I6semide; +4 ile birlikte olmasi iyi prognoz belirteci
olarak kabul edilir.

Laboratuvar Kodu: 3083

TRIZOMI 11

Sinonim: -

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiri: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali,
tiimér dokusu, lenf dokusu

Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma y6éntemi: FISH

Kullanimi:

Hastalik 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 olgularinin %1’i. E:K: 1:1 med YAS: 60 yas
Prognoz Kotii
Laboratuvar Kodu: 3906

TRIiZOMI 12

Sinonim: 12 trizomisi, +12

Calisma Zamani: Herglin

Sonug¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/
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Numune Kabu: Yesil kapakli tiip
Calisma yontemi: FISH
Kullanimi: B-KLL’de gériiliir.
Laboratuvar Kodu: 3087

TRIZOMI 17

Sinonim: 17 trizomisi, +17

Calisma Zamani: Hergiin

Sonu¢ Verme Zamani: 1 hafta sonra

Numune Tiirii: Heparinli tam kan, kemik iligi aspirasyon materyali, kemik iligi biyopsi materyali
Numune miktari: 3m/

Numune Kabu: Yesil kapakli tiip

Calisma yontemi: FISH

Kullanimi: ALL’de hiperdiploidinin énemli komponentidir ve hiperdiploidik hiicrelerde 4,10 ve 6.
kromozomlarin artisi ile birlikte iyi prognostik belirte¢ olarak degerlendirilmektedir. gériiliir.
Laboratuvar Kodu: 3057

AKIM SITOMETRISI PANELLERIMIZ

STANDART PANELLER

Antikor Losemi Lenfoma
CD45
CD14
CD20
CD5
CD3
CD22
CD10
CD19
CD34
HLADR
CD33
CD13
CD38
CD4
CD8
GLYA
CDh61
CD79a
CD11B
CD117
CD2
CcD7
CD1a
7-AAD
CcDh11cC
CD23
CD103
CD21
FMC7

+
+

+ + + + + + + + + + + + + +

+ F o+ o+ A+ A+ F o+ o+ o+ A+ F F + + + + A+ +
+

+ + + + + +
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HAZIR KOMBINE BOYAMALAR

CD45/CD34/CD117/CD10/CD19 B-blast orani,B hiicresi,immatiir hiicre,hematagon orani

CD3/CD22/CD20/CD5/CD19 B hiicre orani,KLL bulgusu(CD20+CD5),T hiicre orani
CD7/CD33/CD34/HLADR/CD13 Myeloid hiicre , Myeoid +T hiicre ekspresyonu,AML M3
CD45/CD3/CD4/CD8 T hiicre orani, T helper, T suprasor
GLYA/CD61/CD38/CD79a/CD45 Eritroblast, megakaryosit ,B lenfosit antijen reseptoru
CD23/CD103/CD11C/CD25 B hiicre orani,Hairy cell tanisi,

TANISI BELLI LOSEMiIi VE LENFOMADA STANDART PANELE ILAVE EDILEBILECEK
MONOKLONAL ANTIKORLAR

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 Hiicreli 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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HEMATOLOJI GENETIK TETKIK iISTEM FORMU

HEMATOLOJi GENETIK TETKIK iISTEM FORMU

Basgvuru Tarihi: ...... ... ..........

Hasta Bilgileri

" mor kapakli (EDTA'I) tipte 2-5ml
2 yesil kapakli (heparinli) tipte 2-5ml

Hastarin Adi Soyadi: .. Cinsiveti: 0 £ O K Dogum Tarihi:

....... P

E-posta: ... GSM: Eviigtel ..o
Doktor Bilgileri

Gonderen Hekim/Laboratuvar: ... e-postar...........

Tel NO: .o GSEM i
Ornek Tipi - ) )

PERIFERIK KAN KEMIK iLIGI ASPIRASYON MATERYALI

% mor kapakli (EDTAlI) tupte 1-2ml
4 yesil kapakl (heparinli) tipte 1-2ml

5815 DEB TESTI?

3231 2P12 IGK 24

32295035.1 TLX324

3228 7034 TCRB >4

32247 10024 TIX1 24

3246 22011 I6L 24

3068 ALL PANEL?*

e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e e o e e e e e e e e e e e e e e e e e e o

3131 ALFA-TALASEM] MUTASYON TARAMAS]

2169 ANTITROMBIN Iil'

5751 BERNARD SOULIER SENDROMU TIP A (GP1BA DIzl ANALIZ]) !
5752 BERNARD SOULIER SENDROMU TIP B (GP1BB DIzl ANALIZI) !
5753 BERNARD SOULIER SENDROMU TIP C (GP9 DiZi ANALIZI) !
3114 BETA TALASEM! (BETA GLOBIN GENI) DIz ANALIZ]

3265 BETA TALASEM| DELESY ON/DUPLIKASYON ANALIZ

4833 F13 V34L Polimorfizm Analizi'

4834 Faktor V Cambridge Mutasyon Analizi'

3102 FAKTOR V LEIDEN MUTASYONU'

3634 KONJENITAL NSSTROPEN| (ELANE GENI) !

2121 HBS MUTASYON ANALIZ! !

3635 KOSTMANN HASTALIGI (HAX1 geni) '

3194 MPL MUTASY ON ANALIZ]!

2108 MTHFR A1298C MUTASY ON ANALIZI"

3106 MTHFR C677T MUTASYON ANALIZ!!

3614 MUNC13-4 (UNC13D) DIZi ANALZI'

3615 PERFORIN GEN ANALIZ!"

3105 PROTROMBIN (FAKTORII) MUTASYON ANALIZI '
3119 PLAZMINOIEN AKTIVATOR INHIBITOR-1 POLIMORFiZMI !
3314 PON1 POLIMORFIZMI [163T>A, 575A>G) |

4835 Selectin $128R Polimorfizm Analizi'

2988 SHWACHMAN-DIAMOND $8DS DIZI ANALIZI
3617 STX11(Syntaxin 11) GEN ANALIZ]!

4333 TROMBOFILI-KARDIYOVASKULER HASTALIK GENET IK YATKINLIK PANELI'
3802 WISKOTT-ALDRICH SENDROMU (WAS GENI)®
EMATOLOJIK ONKOLOJi

22491021 CKS1B/1Q32-36 CDKN2C 24

6021 4Q YENIDEN DUZENLENME(FIPTLI/PDGFRA) 2
3060 5031 DELESYONU?*

3248 5032 PDGFRB !

2908 5Q33-034 (CSFIR) DELESY ONU?#

3245 6023 (MYB) DELESYONU?#
2059 7Q31 DELESY ONU?#
3909 7022/ 7Q35 (MDS) DELESY ONU 24

2383 9034 DELESY ONU?#
3065 9P21 (CDKN2A) DELESYONU?

201911Q22.3 DELESYONU?#+

308211Q23 Mii MUTASYONLAR| 24
306213Q14.3 DELESYONU?#

3253213014.3 (D135319) DELESYONU24

3907 13Q34 DELESYON U

223214Q32 DELESYONU ?*

2461 14Q11.2 TCR YENIDEN DUZENLENMELERIZ#
3063 17P13.1 DELESYONU 2

2064 20Q12 DELESYONU? 4

32530 20Q13.2 (LS| ZNF 217) DELESY ONU24

4481 ALK GENI MUTASY ONLARI' 2

3067 AML PANEL]'# 3+

4831 ASXL1 mutasyonlar '3

3921 B HUCRE KLONALITE TESTI'?

4636 BCI 2(18021) YENIDEN DUZENLENMELER] 24
3905 BC16 (3027) YENIDEN DUZENLENMELERT?
3881 CALR EKZON 9 MUTASYONLARI'

4635 CCNDI (11Q13) YENIDEN D UZENLENMELERT?*

0 3499 CEBPA GEN MUTASYONUT

0 2985 CSF3R MUTASYONLAR|'?

0 4487 DIT3 YENIDEN DUZENLENMELER]?#

4486 EWSRL YENIDEN DUZEMLENMELERT?#

3912 FIP111/PDGFRA FUZYONU, DEL 4Q12 (RT-PCR) '

2313 FIT3 MUTASYONLARI'?

3966 GATAI EKZON2 ANALIZI'?

3969 IDH1 EKZON4 ANALTZ!'3

3970 IDH2 EKZON4 ANALIZ '3

4484 |GHfMALT1 FUZYONU24

3648 INVERSIYON(3)(Q21;Q26.2) / TRANSLOKASYON(3;3)(Q21;026.2) 2
3134 INVERSIYON (16)(P13;022) / TRANSLOKASYON (16;16)(P13;Q23)
3052 INVERSIYON (16)(P13;022) / TRANSLOKASYON (16;16)(P13;Q22) 2*
2780 JAK2 EKZON 12 MUTASYONLARI' 3

6297 JAK2V61TF' 2

1940 KIMERIZM {AYN1 CINSIYETTEN TRANSPLANTASYON) '+
1944 KIMERTZM {FARKLI CINSIYETTEN TRANSPLANTASYON) 24
0 3666 KLL PANEL?#

0 3033 KEMIK iLiGi ASPIRASYON MATER YALINDE KROMOZOM ANALIZi *
0 2035 PERIFERIK KANDAN KROMOZOM ANALIZI (LOSEMI)
0 30760 MDS PANEL]*23+

0 3073 MM PANELI?#

0 3677 MONOZOMI/TRIZOM 52+

0 3055 MONOZOMI/TRIZOMI 724

3054 MONOZOM! / TRIZOMI 824

4634 MYC (8924) VENIDEN DUZENLENMELER] 24

3076 NONHODGKIN LENFOMA PANEL]'*2 3+

3498 NPM 1 MUTASYONU (MUTA, MUTB, MUTD) '3

4482 PDGFRA GEN| MUTASYONLARI'?

4483 PDGFRB GENI MUTASYONLARI' 3

3910 RARA (1721) YENIDEN DUOZENLENMELER] 24

4485 $518 YENIDEN DUZENLENMELER]2*

3920T HUCRE KLONALITE TESTI'?

3644 TRANSLOKASY ON (1;19)(q23;p13) (TCF3/PBX1) FISH 24
6019 TRANSLOKASY ON (1;19)(q23;p13) (PCR) '3

0 3643 TRANSLOKASYON (4;11)(q21;423) (MLL/AFF1 ) FISH?#
0 2639 TRANSLOKASYON (4;11)(q21; q23)(PCR} '3

0 3045 TRANSLOKASYON (4;14)(p16;q32)(FISH) 24

0 2920 TRANSLOKASYON (5;12)(q33;p13)(PCR) '?

0 3642 TRANSLOKASYON (6;9)(q22;q34) (DEK/NUP214) FISH2#
0 3198 TRANSLOKASY ON(6;14)(p21;432)( CCND3/IGH) FISH 2
0 3669 TRANSLOKASYON (8;14)(q24; q32) (FISH) 2#

0 3047 TRANSLOKASYON (8;21)(q22; q22) (FISH) 2*

0 3129 TRANSLOKASYON (8;21)(q22; q22) (PCR) '

0 4638 TRANSLOKASYON (9;11)(p22;q23) (AF9/MLL) FISH?*

0 3043 TRANSLOKASYON (9;22)(q34;q11.2) (FISH) 24

0 3044 TRANSLOKASYON (9,22)(q34;911.2) (PCR) '#

0 3648 TRANSLOKASYON (11;14)(q13;032) (FISH) 2*

0 4637 TRANSLOKASYON (11;18)(q21;q21) (API2/MALTT) FISH?*
0 4639 TRANSLOKASYON (11;19)(q23;p13.1) (MLL/ENL) FISH?#
0 1995 TRANSLOKASYON (12;21)(p12;422) (PCR) ' 3

0 3049 TRANSLOKASYON (12;21)(p12;q22) (FISH) 2#

0 3641 TRANSLOKASY ON (14;16)(32;q23) (MAF/IGH) FISH?#
0 3050 TRANSLOKASY ON (14;18)(q32;q21) (FISH) 2#

0 3208 TRANSLOKASY ON(14;20)(q32;q12)({GH/MAFB) FISH?#
0 3651 TRANSLOKASYON (15;17)(¢22;021) (FISH) 2*

0 3130 TRANSLOKASYON (15;17)(22;q21) (PCR) ' #

0 3056 TRIZOMI 424

0 4643 TRIZOMI 67*

0 3083TRIZOMI 1074

0 3906 TRIZOMI 1124

0 3087 TRIZOMI 1224

0 3057 TRIZOMI 1724

i e o o Y o e o e o e
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Hematoloji

ALL PANELI 171922.3 delesyonu, (9;22)(q34;g11.2), t(12;21)(p13;922), t(4:11)(g21;923), 1123 delesyonu/yeniden diizenlenmeleri
Tt4.:11),6(9:11),1(11,19],+4,+10,+ 8, - 7, 1432 delesyonu/lyeniden dizenlenmeleri [i(1;14),1(5:14), t(8;14),{(10,14)], del13¢14.3,
t(1;719)(qg23;p13.3)
AML PANELI £(8:21)(q22:q22), t(15:17)(q22:G21), t(16:16)(p13:q22)/ inversiyon(16)(p13:G22), trizomi 8, {(6:9)(p23:G34), 9;11)(p22,q23), 11623
delesyonu, 531 delesyonu, 7g31 delesyonu, inv (3)(q21:626.2)/4(3:3)(q21,G26.2), FLT3ITD,cKIT mutasyonu, NPM1 mutasyonu, CEPBA
mutasyonti
KLL PANELI 623 delesyonu,+ 12, 11g22.3 delesyonu, t(11;18)(q21;921),13g14.3 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 14932
delesyonu/yeniden diizenlenmeleri [i(1,14),(5;14) {(10;14)t(11,14),(14,18)]
Pretransplantasyon HODGKIN LENFOMA PANELI -Y, 5¢37 delesyonu, + 8, - 7, 7g37 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 20q12 delesyonu
MDS PANELI -Y, 537 delesyonu, + 8, - 7, 731 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 20q12 delesyonu, JAK2 mutasyonu, NRAS mutasyonu
MM PANELI (4. 14) (p16:G32), t(11,14)(p13;G32), t(14 ;16)(q32:q23), 17p13.1 delesyonu, 13q14.3 deiesyonii
NONHODGKIN LENFOMA PANELI : ALK yeniden diizenlenmesi, BCL6 yeniden diizenienmesi, 6q23 delesyonu, 7q31 delesyonu, +8,
MYC yeniden dizenienmesi, CCND1 yeniden diizenienmesi, 11g22.3 delesyonu, 11¢23 delesyonu/yeniden diizenlenmeleri, +12,
13914.3 delesyonu, 14q32 delesyonulyeniden diizenlenmeleri, TCR yeniden diizenlenmesi, 17p13.1 delesyonu, BCL2 yeniden
diizenlenimesi, BRAF V600E

Follikiier : {(14,18)(q32;q21), #(8:14) (p24,G32)

Gastrik MALT : {1, 14)(g21,q32), t(14,18)(q32;G21), t(3;14) (p14,932)

NonGastrik MALT : {(11,18)(g21,q21), t(11,14)(p13,G32), t(3;14)(p14,932),t(14,18) (G32:921)

Nodal marginal zone : t(11,18)(qg21,q21), {(1,14)(G21,G32), {(14,18)(G32,621), 13q14.3 delesyonu, 7q31 delesyonu

Splenik marginal zone : 623 delesyonu,+ 12, 11qg22.3 delesyonu, {(11,18)(g21,g21),13g14.3 delesyonu, 17p13.1 delesyonui,

f(11,18)(q21,921), t(11,14)(p13,932), {(14;18)(q32,q21), 7q31 delesyonu
Mantle cell . {(11,14)(p13,q32), {(14,18)(q32,q21)
Diffiiz biyiik B hiicreli : 1(8;14)(p24,q932), {(14;18)(g32,q21), CCND1 yeniden diizenlenmesi, MYC yeniden diizenlenmesi, BCL2 yeniden
diizenlenmesi, BCL6 yeniden dilzenlenmesi

Burkitt : {(8;14)(p24,932), MYC yeniden diizenlenmesi, BCL2 yeniden diizenlenmesi, BCL6 yeniden diizenlenmesi

Lenfoblastik: {(8,;14)(p24,q32),MYC yeniden diizenienmesi, {(9,22)(¢34,11.2)

T hiicreli . 1(2;5)(p23.q35), TCR yeniden diizenlenmes

T hifcreli prolenfositik : inv(14)(q11q32), t(14;14)(q11,632), t(X;14) (p11.4,G32.33), TCR yeniden dizenlenmesi, +8

Hairy ceil: BRAF V600E

Farmakogenetik

2219 CYP2D6 mutasyon analizi'

2307 FLOROURASIL toksisitesi (DYPD *2A aleli, 7S *2 aleli, XRCC1 GIn399, XPD Lys751, MTHFR geni CE77T)'
4810 IMATINIB direnci'”

3623 IRINOTECAN toksisitesi (UGT1A1)

3106 MTX toksisitesi (MTHFR geni C677T polimorfizmi) '

2323 PLAVIX etkinligi (CYP2C19)

2457 TiYOPURIN farmakogenetik testi (TPMT *2, ®3A, *3B, *3C, null allelleri) '

2601 WARFARIN farmakogenetik testi (VKORC1, CYP2C9)'

o o o I o I o

BiLGILENDIRME

Bu form, yukarida belirtilen analizlerin kendime vefveya gocuguma yapilmasini talep ettigimin; merkeze bu konuda serbest
iradem ile tamizin, yetki ve onay verdidimin; asagdida belirtilen hususlari tam anladiyimin beyanidir. Yapilacak genetik
galismalarda; materyalin uygun olmamasi, ilag kullanimi, hucresel faktérler yada laboratuar kaynakl kultir basarisizligl ve sonug
verilememesi gibi nadiren ortaya cikabilecek riskleri; ayrica, yanlis negatif/pozitif sonug verilebilecegi ihtimalini anliyor ve kabul
ediyorum. Ornegimin bilimsel arastirma, test dodrulama ve editim amaciyla kullaniimasina, siresiz olarak saklanmasina,
kimlidim sakli kalmak kosuluyla izin veriyorum. Bu izni herhangi birzamanda laboratuar direktéri ile gériserek geri alabilecedimi
anliyorum.

Litfen “Okudum” yazip imzalayiniz.

Not: Hasta 18 yasindan kiiclkse, suur durumu kapahysa veya imza yetkisi yoksa, onay vekili tarafindan verilir

Ad-Soyad-Imza Ad-Soyad-Imza Ad-Soyad-
Imza Hasta
Doktor Sahit
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HEMATOLOJI AKIM SITOMETRISI ISTEM FORMU

HEMATOLOJi AKIM SITOMETRIiSI iSTEM FORMU

Basvuru tarihi: ....... foaus | P

Hasta Bilgileri
Hastanin Adi Soyadi: .
E-posta: ....................

Doktor Bilgileri

Gonderen Hekim/Laboratuvar: ...
Tel No: ...

.................................. Cinsiyeti OE OK

....................... GSM:...

Dodum Tarihi: ....... fod

............................ GSM: o

Arnek Tipi

0 PERIFERIK KAN

0 KEMIK ILIGI ASPIRASYON MATERYALI

OB.AL (bronko alveolar lava)

¢ Mor kapakl (EDTAN) tipte 2-5ml & Mor kapakl (EDTAND) tipte 1-2mil O Vicut sivist Sml
¢ Yesil kapakli (heparinli) tipte 2-5ml ¢ Yesil kapakli (heparinli) tapte 1-2ml
Klinik Bilgi:

B LOSEMI PANELI CD3,CD5,CD7,CD10,CD11b,CD13,CD14,CD19,CD20, CD22,CD33,CD34,CD45 HLADR, CD4,CD8, CD6 1, GLYA, CD2
CD117,CD1a,CD79A,CD38, 7-AAD

B LENFOMA PANELI CD3,CD5CD7,CD10,CD11b,CD1ic,CD13,CD14,CD19,CD22,CD23,0D25 CD33,CD34,CD45HLADR,CD21,CD38,
€D20,CD4,CD8,CD103,FMC7, 7-AAD
B LENFOSIT SUBSET PANELI CD3, CD4, CD8, CD19, CD45, CD16/56, CD3/HLADR, CD14(7-AAD dahi}
B BALLENFOSIT SUBSET PANELI CD3,CD4,CD8,CD19,CD45 CD16/56, CD3/HLADR, CD14,CD64(7-AAD dahil), hticre dagihimi
B CD4/CD8 (PERIFERIK KAN) PANELI CD3/CD4/CD8/CD45 (7-AADdahij)
B BAL'da CD4CD8 PANELI ile hiicre dagilimi CD3/CD4/CD8/CD45, CD64 (7-AAD dahi)
B PHL (Plazma hiicreli lésemi) PANELI CD38/ CD138/CD19/CD56/CD45
B PERIFERIK YAYMA CD19/CD2/ CRTH2(CD294)/ CD36/ HLADR/ CD16
B PNH PANELI ( FLAER ILE) FLAER/CD24/CD15/CD84/CD14/CD45 (Nétrofil moncsit), CD235A(GLYA)/ CD59 (Eritrosit)
B CD34 TAYINI CD45/CD34/ 7-AA)
B Anti Trombosit Antikor (Direkt Metod) : 1gGAM
B Trombosit Antikorlarl :CD41A/CD42B/CD61
m HLA B27
m HLAB7
B REZIDUEL LOKOSIT(TROMBOSIT,ERITROSIT SUSPANSIYONLARINDA)
MONOKLONAL ANTIKORLAR
o CD1A o CD55 o CD21 o CD56 o CD36
5 CD2 o CD59 o CD22 o CD11B o CD62p
0 CD3 o CDe9 o CD23 o CD19 o CD41a
0 CD4 o FMC7 o CD25 o CD20 o CD42a
o CD8 o CD235A(GLYA) o CD11C o CD79A o CD42b
o CD5 o HLADR o CD103 o CD79B o CD107A
o CD7 o CD14 o CD34 o IGM o CD71
o TDT o CD45 o CD38 olGD o CD24
o CD9 o CD11A o CD138 nlGG o CD26
o TCR alpha/beta o 7-AAD o CD123 o ANTI KAPPA 0 CD28
o TCR gamma/delta o CD52 o CD117 o ANTI LAMBDA o CD300E
o CD61 o CD30 o CD294(CRTH2) 0 CD27 0 CD58
o CD64 o CD13 o CD16 o CD81
o CD15 o CD33 o CD16+56 o CD134
o CD57/CD8 o ANTI-MPO
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OZEL DUZEN GENETIK HASTALIKLAR
TANI MERKEZIMIZ

Cinnah Cd. Goreme Sk. 1/7
Kavaklidere/Ankara
Tel: (312) 468 70 10 / 4000 (4 hat pbx)
genetics@duzen.com.tr

1976dan bexi ...
Ankara Merkez ve Subelerimiz Istanbul
Tunus Caddesi No 95 Cemal Sahir Sokak No:14 Mecidiyekéy
T: (312) 468 70 10 T: (212) 272 48 00

Atatiirk Bulvar1 No 237/39
T: (312) 468 95 41 Adana
Resatbey Mh. Stadyum Cd. 39/C Seyhan

T: (322) 454 49 01 - (322) 459 31 51

Mithatpasa Caddesi No 8/35
T: (312) 433 29 24

Diizen Saglik Grubu Poliklinigi Mersin
Prof. Dr. Ahmet Taner Kislali Mh. 2858. Inénii Bulvar: No:160 Camlibel

Sk. No: 3 Cayyolu / Ankara T: (324) 23777 88
T: (312) 240 02 22
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