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MG00010

MOLEKULER GENETIK

Akut Miyeloid Lésemi CEBPA

CEBPA

Otozomal dominant gegis gdsteren CEBPA geni mutasyonuna bag ailesel akut miyeloid Isemi (AML) kemik iligi kanseri olan AML tiplerinden
biridir. AML hastalarinda kemik iliginde yitksek oranda anormal ve gelisimini tamamlamaris beyaz kan hilcresi iretilmektedir ve bu hiicreler
saiglikl beyaz kan hilcreleri yerine kanserli Isemi hiicrelerine déniisiir. CEBPA geni mutasyonuna bagli ailesel AML hastalarinda yetersiz beyaz
kan hilcresi miktarindan dolays yiiksek enfeksiyon siiphesi goriilmektedir.Ayrica diisiik kirmizi kan hiicresi miktarina bagli olarak anemi ve
platelet miktarindaki azalmaya bagli olarak da anormal kanama gérilebilmektedir. AML le sonuglanan CEBPA geni mutasyonlar normalden kisa

EDTA'li Kan

3mL

216GUN

01.10.2017

MG00020

MOLEKULER GENETIK

Akut Miyeloid Lssemi NPM1 Geni Ekzon 12

NPM1

C/EBP-alpha proteini retimine neden olaraktan timdr baskilayici etkinin bozulmasina yol agabilmektedir.

NPM1 geni hiicre byimesi ve bélunmesinin gorev alan bir protein " NPM1 geninde goril

ik kok i sebep olarak anormal ve gelisememis beyaz kan hiicrelerinin Gretimine neden
olabilmektedir. Bu sebeple ortaya gikan akut miyeloid Isemi (AML) tipi farkli genetik ve evresel faktérlerden etkilenebilen kompleks bir
durimdur

EDTA'li Kan

216GUN

01.10.2017

MG00030

MOLEKULER GENETIK

Alfa Talasemi Delesyon Analizi

Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler iginde en sik rastlanan genellikle otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. Normal bireyler her
16.kromozomda iki alfa globin geni tasimaktadir (aa/c). Hastalarin %95'inde 16. kromozomun p13.3 bslgesinde bulunan bir veya iki alfa-globin
geninin delesyonu gozlenmektedir. Bunlar arasinda en sik rastlanan -a 3.7 ve a-4,2 single gene delesyonlari, MED ve - 20,5 double gen
delesyonlaridir. Bir a geninin kaybi sessiz tasiyici (-a/aa), iki alfa geninin kaybr; alfa talasemi trait , i¢ alfa geninin kaybi HbH (-/-) ve dort alfa
geninin kaybi Hb Barts (--/--) fenotipi olarak tanimlanir. Hastalarin %S'inde nokta mutasyonlari gézlenmektedir.

EDTA'li Kan / Amniyon
Sivist / CVS

216GUN

01.10.2017

MG00040

MOLEKULER GENETIK

Alfa Talasemi Tiim Gen Dizi Analizi

HBA1/HBA2

Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler iginde en sik rastlanan genellikle otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. Normal bireyler her
16.kromozomda iki alfa globin geni tasimaktadi (aa/ac). Hastalarin %95'inde 16. kromozomun p13.3 bélgesinde bulunan bir veya iki alfa-globin
geninin delesyonu gozlenmektedir. Bunlar arasinda en sik rastlanan -a 3.7 ve a-4,2 single gene delesyonlari, MED ve -a 20,5 double gen
delesyonlaridir. Bir a geninin kaybi sessiz tasiyici (-a/aa), ki alfa geninin kaybi; alfa talasemi trait , g alfa geninin kaybi HbH (/-a) ve dort alfa
geninin kaybi Hb Barts (/) fenotipi olarak tanimlanir. Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlari gozlenmektedir.

EDTA'li Kan / CVS

40GUN

01.10.2017

MG00050

MOLEKULER GENETIK

‘Amegakaryositik Trombositopeni Yaygin Mutasyon
Taramasi

MPL (SS05N W515L K39N)

‘Amegakaryositik trombositopeni otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen MPL genidir. Yaygin olarak gorilen
S505N. W515L. K39N

EDTA'li Kan

216GUN

01.10.2017

MG00060

MOLEKULER GENETIK

Beta Talasemi

HBB.

Beta Talasemi otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir ve HBB genindeki mutasyonlar sonucu olusmaktadir. Beta talasemi 200'den fazla HBB geni
patojenik mutasyonlardan kaynaklanir ancak toplumlara gére belli mutasyonlarin siklig farkllik gostermektedir. HBB gen dizi analizi hastaliga
vol acan %99'unu

EDTA'li Kan / Amniyon
Swvist / CVS / Deri

21GUN

01.10.2017

HT00130

MOLEKULER GENETIK

BRAF Mutasyon Analizi

BRAF

BRAF geni Ras-Raf-MEK-MAPK sinyal yolaginda yer alan ve transkripsiyonel regiilasyonda rol alan serin treonin kinaz: kodlar. BRAF mutasyonlari
kolorektal kanserler, melanomlar, over tiimérleri, akciger ve tiroid kanserlerinde bildirilmistir. En sik rastlanan BRAF mutasyonu C.1799T>A
(V600E) 'dur. Bu mutasyon apopitozisin inhibisyonuna, timor invazyonun artisina yatkinlik saglar ve karsinogenez sirasinda ortaya gikar.

EDTA'li Kan/Parafin Blok

21GUN

MLPA

01.10.2017

MG00080

MOLEKULER GENETIK

BRCA1 MLPA ( Delesyon Duplikasyon Analizi )

BRCAL

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadr. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini ieren kadinlar yasamlarinin bir
déneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda degismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
gikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 6nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA ydntemi ile delesyon/duplikasyon analizi 6nerilmektedir.

EDTA'li Kan/Parafin Blok

30 GUN

MLPA

01.10.2017

MG00090

MOLEKULER GENETIK

BRCA2 MLPA ( Delesyon Duplikasyon Analizi )

BRCA2

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadr. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini ieren kadinlar yasamlarinin bir
déneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda degismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
gikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 6nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA yontemi ile delesyon/duplikasyon analizi 6nerilmektedir.

EDTA'li Kan/Parafin Blok

40GUN

01.10.2017

MG00100

MOLEKULER GENETIK

BRCA1/2 Gen Mutasyonu - Meme Kanseri

BRCA1/2

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadr. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini ieren kadinlar yasamlarinin bir
déneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda degismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
gikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 6nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA ydntemi ile delesyon/duplikasyon analizi 6nerilmektedir.

EDTA'li Kan

40GUN

01.10.2017

MG00110

MOLEKULER GENETIK

BRCA1 Gen Mutasyonu

BRCAL

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya ¢ikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlar gézlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
dneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda defiismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
gikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 8nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA yontemi ile delesyon/duplikasyon analizi 6nerilmektedir.

EDTA'li Kan

40 GUN

01.10.2017

MG00120

MOLEKULER GENETIK

BRCA2 Gen Mutasyonu

BRCA2

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlar gézlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
dneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda defiismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
gikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 8nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA yontemi ile delesyon/duplikasyon analizi 6nerilmektedir.

EDTA'li Kan

40 GUN

01.10.2017

MG00130

MOLEKULER GENETIK

C-KIT Yaygin Mutasyon Ekzon 9, 11, 13 ve 17

c-KIT

Gastrointestinal timérler (GIST); mezankimal kdkenli olup genellikle mide, ince bagirsak ve kolon ile abdominal kavitenin igerisinde yer alan
diger bolgelerde ortaya gikar. Siklikla, c-KIT reseptr tirozin kinazin asii ekspresyonu le karakterizedirler. Hastalanin yaklasik %80'inde timor
hiicrelerinin biiyiimesinde rolii bulunan c-KIT geninde somatik 5 KIT geninde & olgulanin
9%40-50'sinde ise PDGFRa gen bolgesinde mutasyonlar saptanmaktadir (%5-7).

EDTA'li Kan/Parafin Blok

21GUN

01.10.2017

MG00140

MOLEKULER GENETIK

EGFR Mutasyon Paneli

EGFR

EGFR spesifik ligandlarin baglanmas! ile aktive olan bir blyame faktord reseptoradar ve RAS/MAPK yolaginin aktive ediimesinde rol oynar. Bu
yolagin aktive edilmesi hiicre proliferasyonunda gérevii sinyal yollarinin indiiklenmesini saglar. EGFR mutasyonu RAS/MAPK yolaginin
regillasyonunu bozarak tamér gelisimine yol agar. EGFR mutasyonu pozitif timérlerde tedavide kullanilan EGFR inhibitsrler tamor gelisimini
Gnler. EGFR mutasyonu gesitli malignitelerde (akciger kanseri, kolorektal kanser) EGFR tirozin kinaz inhibitér tedavisinin planlanmasi ve takibinde

EDTA'li Kan/Parafin Blok

21GUN

01.10.2017

MG00150

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Polipozis Koli Hastaligi (FAP)

MUTYH

Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farklr kalitim sekilleri olup MUTYH genindeki mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal resesif gegis

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG00160

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Polipozis Koli Hastaligi (FAP)

Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farklr kalitim sekilleri olup APC genindeki mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal dominant gegis
eostermektedir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG00170

MOLEKULER GENETIK

FLT3 Yaygin Mutasyon Analizi

FLT3

FLT3 FMS-benzeri tirozin kinaz reseptord olup hicre proliferasyonu ve farkiilasmast ile lIgiidir. AKut myelold l6semilerde iki Gnemii farkii tipte
FLT3 gen mutasyonu tanimlanmistr. Internal tandem duplication (ITD) mutasyonlari FLT3 proteinin yapisal olarak aktivasyonuna yol agar. (ITD)
mutasyonlari akut myeloid Isemi (AML) hastalarinin %20-30'unda tanimlanmis olup kéti prognoz le iliskilidir. Diger en sik rastlanan FLT3
mutasyon tipi 835. pozisyondaki aspartik asitin tirozin ile yer degistirmesi sonucu olusur, FLT3-D835. Bu mutasyon da AML vakalarinin yaklasik
%7 i alin kitii neaonas ile i

EDTA'l Kan

21GUN




01.10.2017

MG00180

MOLEKULER GENETIK

Hemofili A

Hemofili A X-bagimli resesif gegis gbsteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen Faktér VIll proteinini kodlayan F8 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40GUN

01.10.2017

MG00190

MOLEKULER GENETIK

Hemofili B

Hemofili B X-bagimli resesif gecis gésteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen Faktér 9 proteinini kodlavan F9 genidir.

EDTA'l Kan

3mL

40 GUN

01.10.2017

MG00200

MOLEKULER GENETIK

Herediter Sferozitoz

ANKL

Herediter Sferozitoz hastaligi ogunlukla otozomal dominant gesis gosteren bir hastaliktir. Bazi durumlarda otozomal resesif gecis
gostermektedir. Herediter Sferozitoz ginin %50si ANKL sonucu ortaya Hastaliktan sorumlu olan diger
genler EPB42, SLCAAT, SPTAL, SPTAL ve SPTB genleridir. Hastaligin goriilme siklig 1:2000 oranindadir.

EDTA'li Kan

40GUN

01.10.2017

MG00210

MOLEKULER GENETIK

Hemofagositik Lenfohistiyositoz HLH Tip 2

PRF1

HLH TIP 2 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. PRF1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG00220

MOLEKULER GENETIK

Hemofagositik Lenfohistiyositoz HLH Tip 3

MUN13 (UNC13D)

HLH TIP 3 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. UNC13D genindeki mutasyonlar hastalikla
ilskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG00230

MOLEKULER GENETIK

Hemofagositik Lenfohistiyositoz HLH Tip 4

sTX11

HLH TIP 4 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kaliilan bir hastaliktir. STX11 genindeki mutasyonlar hastalikla
ilskilendirilmistir

EDTA'li Kan

40GUN

01.10.2017

MG00240

MOLEKULER GENETIK

Hemofagositik Lenfohistiyositoz HLH Tip 5

STXBP2

HLH TIP 5 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. STXBP2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG00250

MOLEKULER GENETIK

imatinib Direnci

ABLL

imatinib mesilat gibi tirozin kinaz inhibitorleri kronik myelositer Isemi (KML) tedavisinin temel ilaglarindan birisidir. Tirozin kinaz inhibitorleri,
KML'de kontrolsiiz myeloproliferasyona neden olan anormal olarak aktive olan BCR-ABL kinazin ATP baglayici bolgesini bloke ederek etki ederler.
Ancak ABL kinazin ATP baglayici bolgesinde veya baska bir bolgesindeki bir mutasyon imatinib veya diger tirozin kinaz inhibitdrlerinin etkisini
baskilayabilir. ABL kinaz domain mutasyon analizinin imatinib veya diger tirozin kinaz inhibitdrlerine yanit vermeyen veya vermeme riski tasiyan
hastalarda hakilmasi endikedir

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00260

MOLEKULER GENETIK

JAK 2 Ekzon 12 Mutasyon Analizi

JAK2

Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, in ve granilosit-makrofaj koloni stimille edici faktérin sinyallerin iletmeye yarayan
reseptorlerin sentezinde ve diger sitoplazmik proteinlerin de sinyal iletiminde rol alan bu reseptrler igin tirozin kinaz gérevi yapar. 9.
kromozomun kisa kolu (9p24.1) izerinde yer alir ve 25 ekzondan olusur. Kronik myeloproliferatif hastaliklarda gozlenen en nemli mutasyon ise
V617Fdir. Yapilan calismalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarinin ortalama % 97'sinde, esansiyel trombositoz (ET) hastalarinin %
57'sinde, idiopatik miyelofibrozis (IMF) hastalarin % 50 sinde bu mutasyon saptanmistir. V617F mutasyonu saptanmayan hastalarda 12. ekzonun
taranmasi nerilmektedir. Bu dorultuda hastada JAK2 geni 12. ekzondaki mutasyonlar taranmistir.

EDTA'l Kan

216GUN

01.10.2017

MG00270

MOLEKULER GENETIK

JAK 2 Mutasyon Analizi (V617F)

JAK2

Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, ve graniilosit-makrofaj koloni i faktoriin sinyallerini iletmeye yarayan
reseptorlerin sentezinde rol alir. Ayrica diger sitoplazmik proteinlerin de smya\ iletiminde rol alan bu reseptorler icin tirozin kinaz gérevi yapar.
Gen, 9. kromozomun kisa kolu (9p24.1) iizerinde yer alir ve 25 ekzondan olusur. Kronik myeloproliferatif hastaliklarda gozlenen en Gnemli
mutasyon ise V617Fdir. Yapilan calismalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarinin ortalama % 97'sinde, esansiyel trombositoz (ET)
hastalarinin % 57'sinde, idiopatik miyelofibrozis (IMF) hastalarin % 50 sinde bu mutasyon saptanmistir.

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00280

MOLEKULER GENETIK

JAK 2 Real Time PCR

JAK2

JAK2 V617 mutasyonu i tanisi ve Gnemli rol oynar. Polistemia Vera hastalarinin%95'inde,
Esansiyel Trombositoz hastalarinin %50-60'inda, Primer Myelofibrozis hastalarinin %S0'sinde pozitif olarak bulunmustur. Ayrica Kronik
Losemi, Sendrom, Sistemik itozis ve Kronik Notrofilik Lésemide de pozitif bulunabilir.

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00290

HEMATOLOJI TRANS.

Kimerizm (Molekiller)

Losemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmasi durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik
1 Grneinin tutup tutmad veya ne derecede tuttugunun belrlenmesi takip agisindan onemiidir. Bu amagla gandmuzde FISH veya PCR tabanis
testler . Alici ve vericinin cinsiyetlerinin ayni olmasi FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkin degildir.
Bu tir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokisler incelenerek kimerizm oranlar belirlenebilir

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

5T00350

SITOGENETIK

Kimerizm (FISH)

Lésemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmas durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik
iligi drneginin tutup tutmadii veya ne derecede tuttugunun belirlenmesi takip agisindan Gnemlidir. Bu amagla giinimiizde FISH veya PCR tabanli
testler i Alict ve vericinin ci in ayni olmasi FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkin degildir.
Bu tir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokisler incelenerek kimerizm oranlar belirlenebilir

Heparinli Kan

7GUN

01.10.2017

MG00291

HEMATOLOJI TRANS.

Kimerizm islem Oncesi Alici

Lésemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmas durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik
g Grneinin tutup tutmadg veya ne derecede tuttugunun belrlenmesi takip agisindan onemiidi. Bu amagla gandmizde FISH veya PCR tabanis
testler Alict ve vericinin ci in ayni olmasi FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkin degildir.
Bu tir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokisler incelenerek kimerizm oranlar belirlenebilir

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00292

HEMATOLOJI TRANS.

Kimerizm islem Oncesi Verici

Lésemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmas durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik
iligi Grneginin tutup tutmadii veya ne derecede tuttugunun belirlenmesi takip agisindan Gnemlidir. Bu amagla giinimiizde FISH veya PCR tabanli
testler i Alict ve vericinin ci in ayni olmasi FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkin degildir.
Bu tir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokisler incelenerek kimerizm oranlari belirlenebilir

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00193

HEMATOLOJI TRANS.

Kimerizm Nakil Sonrasi

Lésemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmas durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik
iligi Grneginin tutup tutmadii veya ne derecede tuttugunun belirlenmesi takip agisindan Gnemlidir. Bu amagla giinimiizde FISH veya PCR tabanli
testler i Alict ve vericinin ci in ayni olmasi FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkin degildir.
Bu tir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokisler incelenerek kimerizm oranlar belirlenebilir

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MG00300

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Diseritropoietik Anemi

SEC23B

Konjenital diseritropoetik anemi olarak bilinen ve kalitatif kemik iligi yetmezligine yol agan bir grup hastalik da inefektif eritropoeze bagh eritroid

e ve morfolojik Yol agmaktadir. SEC23B geni Tip 2 ile iliskilendirilmistir. Hastalik otozomal
resesif olarak

EDTA'l Kan

40 GUN

01.10.2017

HT00010

HEMATOLOJi TRANS.

KRAS Mutasyon Paneli

KRAS

KRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal hiicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. KRAS geni

onkogenlerin RAS ailesinin bir iiyesi olup RAS ailesi ayni zamanda HRAS ve NRAS genlerini de igermektedir. Bu iig genin iiriinii olan GTPaz

proteini hlcre bolnmesi, hicre farkhlasmasi ve apoptozis gibi hicre fonksiyonlarinda énemlirol alr KRAS geni mutasyonlar tim solid
%17-25'inde. il olup en aktif onkoeenlerden biridir

EDTA'li Kan

2160N

01.10.2017

HT00010-31

HEMATOLOJI TRANS.

KRAS Mutasyon Paneli

KRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal hiicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. KRAS geni

onkogenlerin RAS ailesinin bir Gyesi olup RAS ailesi ayni zamanda HRAS ve NRAS genlerini de igermektedir. Bu tig genin iiriinii olan GTPaz

proteini hiicre bélinmesi, hiicre farklilasmasi ve apoptozis gibi hiicre fonksiyonlarinda Gnemli rol alir. KRAS geni mutasyonlari tim solid
%17-25'inde alun en aktif onkasenlerden hiridir

Parafin Blok

21GUN

01.10.2017

MG00310

MOLEKULER GENETIK

Lynch Sendromu HNPCC Sendromu

MSH2

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini
olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatéz polipozis (FAP)
hastaligindaki gibi yizlerce polip bu hastalikta gézlenmedigi icin non-polipozis (¢ok sayida polibin gorilmedigi) deyimi kullaniimistir. HNPCC
sendromu genellikle 50 yasindan dnce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tam kolorektal kanserlerin %3-5ini olusturmakta olup,
kalitsal kalin bagirsak kanserleri icinde en cok payi almaktadir. Yapilan aragtirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye
kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.

EDTA'li Kan

40 GUN

01.10.2017

MG00320

MOLEKULER GENETIK

Lynch Sendromu HNPCC Sendromu

MLH1

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini
olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatéz polipozis (FAP)
hastaligindaki gibi yizlerce polip bu hastalikta gézlenmedigi icin non-polipozis (¢ok sayida polibin gérilmedigi) deyimi kullaniimistir. HNPCC
sendromu genellikle 50 yasindan dnce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tam kolorektal kanserlerin %3-5ini olusturmakta olup,
kalitsal kalin bagirsak kanserleri icinde en cok payi almaktadir. Yapilan aragtirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye
kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.

EDTA'li Kan

40 GUN

01.10.2017

MG00330

MOLEKULER GENETIK

Lynch Sendromu HNPCC Sendromu

MSH6

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini
olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatdz polipozis (FAP)
hastaligindaki gibi yizlerce polip bu hastalikta gézlenmedigi icin non-polipozis (gok sayida polibin gorilmedigi) deyimi kullaniimistir. HNPCC
sendromu genellikle 50 yasindan dnce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tam kolorektal kanserlerin %3-5ini olusturmakta olup,
kalitsal kalin bagirsak kanserleri icinde en cok payi almaktadir. Yapilan aragtirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye
kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.

EDTA'li Kan

40 GUN




Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kaltsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini
olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatoz polipozis (FAP)
hastaligindaki gibi yiizlerce polip bu hastalikta gézlenmedigi igin non-polipozis (gok sayida polibin gériilmedigi) deyimi kullaniimistir. HNPCC

40 01.10.2017 MG00340 MOLEKULER GENETIK Lynch Send HNPCC Send) PMS1 EDTA'li K: 3mL 40 GUN
ynch sendromu endromu sendromu genellikle 50 yasindan dnce gérilen kalitsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tim kolorektal kanserlerin %3-5'ini olusturmakta olup, ! Kan m
Kalitsal kalin bairsak kanserler icinde en cok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye
kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) (Lynch Sendromu) Kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini
olugturmaktadir. Kalitim yolu le gegen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatéz polipozis (FAP)
“ 01102017 MG00350 MOLEKULER GENETIK | Lynch Sencromu HNPCC Sencromu owis2 hastalindaki gibi yizlerce polp bu hastalkta gézlenmedigi in non-polipotis (cok sayida polibin gortimedig)deyimi kulanimistr HNPCC COTAT Kan T 060N
sendromu genellikle 50 yasindan dnce gortilen kaltsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tdm kolorektal kanserlerin %3-5'ini oluturmakta olup,
Kalitsal kalin bairsak kanserler icinde en cok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye
kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.
- 01102017 700020 EVATOLO TRANS. | WORL Polimorfiom Taramas ot VDR genlerinin artms ekspresyonuna bagi olarak laglara tepki degisebir. MDA geni 26. eksonunda tek nikleotid palimorfizmi (C3435T) P- CoTAT Kan . .
azaltmakta ve insanlar arasinda ekspresvon farkiliklarina vol acmaktadr
Megalensefalik Lokoensefalopati hastaligina MLC1 genindeki h t ya da birlesik heterezigot mutasyoniar sebep olmaktad
3 01.10.2017 MG00360 MOLEKULER GENETIK | Megalensefalik Likodistrofi mLC1 ega ensefalik Lokoensefalopati hastaligina genindeki homozigot ya da birlesik heterezigot mutasyonlar sebep olmaktadr EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Lokoensefalobati hastaliéi otosomal resesif kalitilan bir hastalktir.
Mikrosatellit Instabilitesi (MSI); MMR genlerindeki inaktivasyonlara bagi timor DNA'sinda mikrosatellit tekrarlarinda delesyon yada insersiyona
w“ 01102017 MG00370 MOLEKOLERGENETIK | Mikrosateltinstabiltesi () s Marker bagh degisiikeri gozlenmesi durumudur. HNPCC den stphelenilen ve aflesel mutasyonun bilinmed olgularda timor hicrelerinde M in parafin Blok - 160N
arastirilmasi ilk basamakta yapilmasi gereken bir tanimlamadir. Tamor dokusu ve normal dokuda MSInin degerlendirilmesi igin bes farkli tekrar
markeri iceren hir nanel kullanihir
] - - Multple endokrin neoplazitp 2 (MEN2) otozomal dominant b hastalk olup genel popilasyondaki kg1 /30,000 ofarak hesaplanmitrr -
a5 01.10.2017 MG00380 'MOLEKULER GENETIK Multiple Endokrin Neoplazi IIA (MEN2A) RET N EDTA'l Kan 3mL 40GUN
MEN2A mediller tiroid kanseri. ve primer paratiroid herediter bir vatkinliktrr.
- - Miyelofibroz, de novo (primer) veya esansiyel trombositoz, polisitemi vera sonrasi (sekonder) gelisen kional bir miyeloproliferatif hastaliktir -
46 01.10.2017 HT00030 HEMATOLOJI TRANS. MyeloFibrosis (CALR) Ekzon 9 CALR N L N EDTA'l Kan 3mL 21 GUN
CALR eeninin 9. somatik orimer il ilskilendirilmistir.
NRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal hicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. NRAS geni
47 01.10.2017 HT00040 HEMATOLOJI TRANS. | NRAS Mutasyon Paneli NRAS onkogenlerin RAS ailesinin bir yesi olup RAS ailesi ayni zamanda HRAS ve KRAS genlerini de igermektedir. Bu iig genin Uriini olan GTPaz proteini | EDTA'I Kan/Parafin Blok 3mL 216ON
hiicre bslinmesi, hiicre farklilasmas! ve apoptozis gibi hiicre fonksiyonlarinda énemli rol alr.
Beta Talasern otozomalresesif Kalllan bir Pastalitr ve HB genindeki mutasyonlar sonucu ougmakiadir Beta talasemni 2001den fadla B geri | oo -
a8 01.10.2017 MG00390 MOLEKULER GENETIK Orak Hiicre Anemisi HBB patojenik mutasyonlardan kaynaklanir ancak toplumlara gore belli mutasyonlarin sikligi farklilik géstermektedir. HBB gen dizi analizi hastaliga s/ VS I 3mL 21GUN
vol acan %99'unu
Gastrointestinal stromal timérlerde KIT ve PDFGRA geninin aktive edici mutasyonlari gozlenmektedir. Her ik gen de reseptor tirozin kinaz tip
3in kodlanmasinda beraber rol oynamaktadir. GIST lerin %60-85'inde KIT mutasyonlari saptanirken %5-10'ununda PDGFRA mutasyonlari
49 01.10.2017 MG00400 MOLEKULER GENETIK | PDGFRA Yaygin Mutasyon Ekzon 12, 18 PDGFRA gorlenmekedir. PDGFRA genindie en ik Ekzon 12 de bulunan jukstamembran domain'deki mutasyorlars (46) incien ik ekzon 18'deki T EDTA'l Kan/Parafin Blok 3mL 40GUN
domain mutasyonlar: gozlenirken nadiren de Ekzon 14 1). Tirozin kinaz tedavi éncesi tedavinin
planlanmasi ve tedavi takibinde PDGFRA 12,18 ve 14)
PDGFRB geni tirozin kinaz reseptr allesinin bir pargast olan immunglobulin st ailesinin bir Uyesini kodlar. Kodlanan protein hicre sag kalm,
50 01.10.2017 MG00410 MOLEKULER GENETIK | PDGFRB Mutasyon Analizi PDGFRB bidylmesi ve gogalmasinda rol oynayan trombosit kaynakli bityame faktor reseptord betadir (PDGFRBB). Gendeki mutasyon PDGFRB ile liskili EDTA'i Kan 3mL 40GUN
kronik eozinofilk [6sem adi verilen bir kanser tipinde
inv(16) kromozom degisikligi sonucu olusan fiizyon proteini CBF8-MYHLL transkriptierinin varligi Akut myelositer 16semi(AML) hastalarinda
51 01.10.2017 HT00050 HEMATOLOJI TRANS. | Inversiyon 16 Real Time PCR CBFB-MYH11 gozlenmektedir. Pozitif sonuglar AML subtip MAEQ varliginin gostergesidir. CBFB-MYHL1 (inv16) fizyon proteininin varigi AML hastalarinda EDTA'I Kan 3mL 2160N
proenoz ve tedavi takibinde
- Kemik ki hematopoietik hicrel I birikimiyle karakterize olan kronik myeloid | CMIL) igin t(9;22) k ]
52 01.10.2017 HT00060 HEMATOLOJI TRANS. (9;22) Real Time PCR (BCR-ABL p190) BCR - ABL P190 emik iligindeki aenﬂ's\:‘iprol\)ee‘l ne::l‘re lerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik myeloid Iésemi (¢ ) igin t(9;22) kromozomal EDTA'l Kan 3mL 21GUN
tarusal bir belirtecti
- Kemik ki hematopoietik hicrel I birikimiyle karakterize olan kronik myeloid | CMIL) igin t(9;22) k ]
53 01.10.2017 HT00070 HEMATOLOJI TRANS. (9;22) Real Time PCR (BCR-ABL p210) BCR-ABL p210 emik iligindeki hematopoietik hiicrelerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik myeloid [6semi (CML) icin t(9;22) kromozomal EDTA'li Kan 3mL 216UN
tanusal bir belirtectir.
PML-RARA fiizyon geni (FG) i,4(15:17)(@22;021) molekiler sonucudur ve tim AML vakalarinin %10-15'ini COTA Kan/Kemik
54 01.10.2017 HT00080 HEMATOLOJI TRANS. |t(15;17) Real Time PCR PML-RARA oluturan AML M3 akut progranilositik I6semi (APL) vakalarinin biyik kismiyla (>%90) iliskildir. t(15;17) promyelositik lsemi (PML) geninin 12y/505 3mL 2160N
retinoik asit reseptor( alfa (RARA) ile fizyonu ve sonusta PML-RARA fiizyon proteini olusmasina neden olur. ©
T(1;19)(q23:p13) sonucunda E2A(TCF3)-PBXI flzyon geni meydana gelir. Akt lenfositik I6semilerde (ALL) en sik gozlenen kromozomal
translokasyondur. Pediatrik ALL vakalarinin %3-6's, yetiskin ALL hastalarinin %3'inde gozlenmektedir. Pre-8 ALL immunofenotipi le yakindan
55 01.10.2017 HT00090 HEMATOLOJI TRANS. |t(1;19) E2A/PBX1 Real Time PCR E24/PBX1 ilskilidir. i farkl transkript E2A-PBX1 fizyon geni le iliskilicir. Pediatrik ALL'de t(1;19) varliginin molekiiler olarak gésterilmesi ve diger en sik EDTA'I Kan 3mL 2160N
g6tlenen kromozomal anomaier oan (9,22) t{4;11) ve £(12:21) e bilkte degerlendiriimesi prognozun saptanmasi ve tedavi yaklasminin
ciundan An
ALY Fazyona (t(12.21)(p13/a221F, 21 namaral kromozom Gzerinde bulanan AMLE (RUNKA) e 12, kromozom Gzerinde yer alan TEL (ETVE) gen
s 01102017 1700100 HEMATOLON TRANS.  |1(12:20) TEL/AMLL Real Time PCR e bolgeleri arasindai fizyona bal larak meydana gelr. (12;21)(p13;62) translokasyonu sonucunda TEL-AMLL (ETV6-RUNX1) kimerik geni COTAT Kan am .
olusur. Pediatrik akut lenfositik I6semi (ALL) hastalarinda siklikia gozlenen bir anomalidir. TEL/AMLI fizyonu; ge dénemde gordlen relapslardan
sorumlu olmasina ragmen ivi klinik sevirle iliskilidir.
'AML'de, baslica M2 olmak Uzere M1 ve Md'te gozlenmektedir. AML'de %10 oraninda, M2'de % 40 oraninda gozlenir. Transiokasyon tasiyan
57 01.10.2017 HT00110 HEMATOLOJI TRANS.  |t(8;21) Real Time PCR RUNX-AML hastalarda %30 oraninda remisyon gézlenir, ancak tekrar relapsa girerler. Ozellikle takip hastalarinda Real Time PCR ile bakilmasi EDTA'I Kan 3mL 2160N
6nerilmektedir.
58 01.10.2017 MG00420 MOLEKULER GENETIK TP53 Gen Taramasi P53 TP53 geninde ols meme kanseri, vumusak doku kanseri ve kemik kanserine sebep vermektedlr EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
59 01.102017 MG00430 MOLEKULER GENETIK | TPMT Yavain Mutasvon Analizi TPMT (238G>C. 460G>A.719A>G) __| TPMT Eksiklii. otozomal resesif olarak kaltilan bir hastaliktir. TPMT genindeki hastalikia i EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
. 11.2: \TA-1 4 \TA-1 .
P 01102017 G040 VOLEKOLER GENETIK | Trombositopen (X inked) oaTAL X'e bagl gegis gosteren trombositopeni Xp11.23 kromozomundaki GATA-1 mutasyonu sonucu gelisir. GATA-1 megakaryosit ve normoblast igin oAl Kan . 2060N
transkripsivon faktoridr.
o 1102017 o045 VOLEKULER GENETIK | Wims Tamor Tip 1 ot Wilms Tamér gocuklarda en sik rastlanan bobrek timor tiplerinin basinda gelmektedir. Hastalik WT1 geninde olusan somatik mutasyonlar ve CoTAT Ko . w0 00N
otozomal dominant kalitilan sebebiile
62 01.10.2017 ST00010 SITOGENETIK 1(9:22) (q34;911.2 ) BCR - ABL Fiizyonu BCR/ABL Kronik myelositik losemi, Akut myelositik lsemi, Akut lenfositik losemi Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 15 GON
63 01.10.2017 5700020 SITOGENETIK 1(8:21) (q221022) ETO/AMLL Akut myelositik losemi prognoz ve tedavi takibi Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 15 GON
64 01.10.2017 5T00030 SITOGENETIK 1(15,17) (422;21) PML/RARA Filzyonu PML/RARA Akut myelositik losemi Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
Hy i Kan / Kemik ilig .
65 01.10.2017 5T00040 SITOGENETIK t(11;14) (q13;632) CCNDL/IGH Fizyonu CCND1/IGH Multiple Myeloma, Non-Hodgkin lenfoma, Kronik lenfositer l6semi pari anr'né/ﬂemw g 3mL 15 GON
66 01.10.2017 5T00050 SITOGENETIK 1(119) )(q23;p13.3) TCF3/PBX1 TCF3/PBXL Lenfoma Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 15 GON
67 01.10.2017 5T00060 SITOGENETIK 1(4;14) (q16;432) FGFR3/IGH Fiizyonu FGFR3/IGH Mutiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
68 01.10.2017 5T00070 SITOGENETIK 1(12;21) (p13;922) ETVG(TEL)/RUNXL(AMLI) Fiizyonu | ETV6(TEL)/RUNXL(AML1) Akut myelositik I6semi, akut lenfositik lasemi Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
69 01.10.2017 5T00080 SITOGENETIK 1(14;18) (932:921) IGH/BCL2 Filzyonu 1GH/BCL2 Kronik lenfositik Isemi, Non-Hodgkin lenfoma (Diffiz B hicreli lenfoma, Follikiller lenfoma) Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
70 01.10.2017 5T00090 SITOGENETIK 1(8;14) (424;032) MYC - IGH Fiizyonu MYCIGH Akut lenfoblastik lasemi, Non-hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 15 GON
7 01.10.2017 $T00100 SITOGENETIK inV(16) (p13;022)/(16;16) (p13;q22) CBFB Geni care Akut myelositik [6semi Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
7 01.10.2017 ST00110 SITOGENETIK t(4:11) (q21;023) MLL-AF4 Fiizyonu MLL/AFS Akut myelositik [6semi Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GON
73 01.10.2017 ST00120 SITOGENETIK (9;11) (p22;423) KMT2A/MLLT3 Akut myelositik [5semi Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
74 01.10.2017 ST00130 SITOGENETIK 1(14;16) (932;021) 1GH/MALT1 Multiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
75 01.102017 ST00140 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi 7 X Akut l6semi. sendrom. Hodakin lenfoma Kemik i 3mL 15 GON




76 H 01.10.2017 ST00150 SITOGENETIK Monozomi/Trizomig X Akut lenfoblastik Isemi, myelodisplastik sendrom, Hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 15 GUN
7 H 01.10.2017 ST00160 SITOGENETIK Monozomi/Trizomis X Akut myelositik [6semi, myelodisplastik sendrom, Non-Hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 15 GUN
78 H 01.10.2017 ST00170 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi12 X Kronik lenfositik Isemi, Non-Hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 15 GUN
79 H 01.102017 ST00180 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi10 X Akut 6semi Heparinli Kan 3mL 15 GON
80 H 01.10.2017 ST00190 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi4 X Akut |osemi Heparinli Kan 3mL 15 GUN
81 H 01.10.2017 ST00200 SITOGENETIK 5033 Delesvonu (PDGFRB ) PDGFRE i in tant ve takibi Heparinli Kan 3mL 15 GON
82 H 01.10.2017 ST00200 SITOGENETIK 5033 Delesvonu (PDGFRB ) PDGFRE Kemik g 3mL 15 Giin
83 H 01.10.2017 ST00210 SITOGENETIK 531 Delesyonu (EGR1) EGRL Akut myeloid lsemi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendromun prognoz ve tedavi takibinde Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 15 GUN
Amplifikasyonlari;Meme Ca
84 H 01.10.2017 ST00220 SITOGENETIK 8p12 Delesyonu (FGFR1) FGFR1 i , if hastaliklar Heparinli Kan / Kemik ligi 3mL 15GUN
85 H 01.10.2017 ST00230 SITOGENETIK 17p13.1 Delesyonu (pS3) P53 Kronik lenfositik lsemi, Non-Hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 15 GUN
86 H 01.102017 ST00240 SITOGENETIK 20a12 Delesvonu X Akut mvelositik 6semi. isolastik sendrom. iferatif hastalik Heparinli Kan 3mL 15 GON
87 H 01.10.2017 5T00250 SITOGENETIK 1334 Delesyonu X Akut lenfositik I8semi, Kronik lenfositik I5semi, Multiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
88 H 01.10.2017 ST00260 SITOGENETIK 13q14.3 Delesyonu - D135319 Delesyonu X Akut lenfositik I6semi, Kronik lenfositik I6semi, Multiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik ihé\ 3mL 15GUN
89 H 01.10.2017 5700270 SITOGENETIK 11922 Delesyonu X Akut lenfositik I8semi, Kronik lenfositik I5semi, Multiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
90 H 01.10.2017 5T00280 SITOGENETIK 11923 Delesyonu X Akut myelositik I3semi, akut lenfositik I5semi, Non-Hodgkin lenfoma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
Hipereozinofilik sendrom
49121 lan translokasyonl
91 H 01.10.2017 5100290 SITOGENETIK 4q12 Delesyonu X 4121 Icine alan translokasyonlar Heparinli Kan / Kemik ligi 3mL 15 GUN
(t4:12), 1(4;22))
%2 H 01.102017 ST00300 SITOGENETIK HER2/NEU(ERBB2) FISH HER2/NEU(ERBB2) Kiicitk hilcreli drst akcier kanseri. meme kanseri Parafin Blok TCT.09 15 GON
93 H 01.10.2017 ST00310 SITOGENETIK 8q24(MYC) Yeniden Diizenlenmeleri Myc Burkitt Lenfoma Heparinli Kan / Kemik ihé\ 3mL 15GUN
94 H 01.10.2017 5700320 SITOGENETIK 7431 Delesyonu X Akut myeloid I3semi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendrom , Non-Hodgkin lenfoma prognoz ve tedavi takibinde Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
95 H 01.10.2017 5T00330 SITOGENETIK ALK Delesyonu (2p23) ALK Kiigiik hicreli disi akciger kanseri, tirozin kinaz inhibitér tedavisine yanitin takibi, anaplastik lenfoma Kemik iligi / Parafin Blok TCT.09 15 GUN
96 H 01.10.2017 ST00340 SITOGENETIK ROS1 Delesvonu (6a22.1) ROS1 Kiiciik hiicreli disi akciger kanseri . tirozin kinaz inhibitér tedavisine vanitin takibi Parafin Blok TCT.09 15 GUN
97 H 01.10.2017 MG00460 MOLEKULER GENETIK |5 Alfa Reduktaz Eksikliéi SRDSAZ S Alfa Rediktaz Eksiklizi SRDSA2 genindeki vol actiér.otozomal resesif bir hastaliktr. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
] - ‘Ailesel hiperlipidemi otozomal dominant gegis gdsteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen LDLR genidir. 1:200-500 oraninda stk )
98 H 01.10.2017 MG00470 'MOLEKULER GENETIK Ailesel Hiperlipidemi LDLR EDTA'l Kan 3mL 40GUN
rastlanan bir hastaliktir.
Familyal Hipokalsidrik Hiperkalsemi otozomal dominant gesis gasteren ve genellikie hayatin fIk evrelerinde kadinda ortaya gikarilan bir
hastaliktrr.
99 H 01.10.2017 MG00480 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Hipokalsidrik Hiperkalsemi cAsR astalikur EDTA'I Kan 3mL 40GUN
CASR geninde inaktivasyona yol agan mutasyon sonucu olustugu tespit edilmistir . Hastalarin cogu asemptomatik olup, kalsiyum diizeyleri
mariinal viiksektir.
‘Akondroplazi, otozomal dominant gegis gosteren bir hastalikr. Hastalarin %75-801 sporadik -
g ir. ili ' & EDTA'lI K: A
100 " 01102017 G005 MOLEKULERGENETIK | Akondroplaz . hastalktan sorumiu oldugu bilinen tek gen FGFRS geniir. Akondroplazivakalarin yaklasik %99 unda FGFR geni Ekzon 9 bolgesinde ¢ 11386>A 1 Kan / Amniyon I .
Ve ¢.1138G>C mutasyonlar gozlenmektedir. Heterozigot mutasyon tasiyan bireyler hastalik bulgularini géstermekteyken homozigotiuk yasamia Swisi / Kord Kani
‘Alagille Sendromu otozomal dominant kalitim gosteren bir hastalIkir. Sendromla 15Kl I gen JAGL ve NOTCHZ genleridi. Hastalarin %30-50°51
o . 01102017 MG00500 MOLEKOLER GENETIK | Alaglle SendromaTip 1 et mutasyonlari kalitsal olarak aktarilirken; %50-70'inde ilk kez (de novo mutasyon) kendilerinde ortaya cikmaktadir. JAGL tim gen dizi analizi Kinik COTAT Kan am 060N
Gzellikleri tasiyan hastalarin yakiasik %88'ine tani konmasini saglamaktadir. Ayrica ilgili bilgede yapilan Del 20p12 FISH testi ile hastalarin
vaklasik %7'sine tani
‘Alagille Sendromu ofozomal dominant kalitim gosteren bir hastalIkir. Sendromla isKill I gen JAGL ve NOTCHZ genleridir. Hastalarin %30-50'51
102 " 01102017 MGO0510 MOLEKULERGENETIK | lagileSendromuTip 2 P mutasyonlari kaltsal olarak aktarlrken; %50-70'inde ik kez (de novo mutasyon) kendilerinde ortaya gkmaktadir. JAG1 tim gen diz anaiz Kinik COTAY Kan - 060N
szellikleri tasiyan hastalarin yakiasik %88'ine tani konmasini saglamaktadir. Ayrica ilgli bolgede yapilan Del 20p12 FISH testi ile hastalarin
vaklasik %7'sine tant i
‘Alexander hastalig [6kodistrofi olarak bilinen beyin ve omurilikteki sinir kilifi olan miyelin anormalikieri sonucu gelisen bir grup norolojik
103 H 01.10.2017 MG00520 MOLEKULER GENETIK | Alexander Hastaligi GFAP hastaliktan birisidir. Alexader Hastaligi otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. GFAP genindeki mutasyonlar EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Alfa-1 antitripsin eksikigi SERPINAL genindeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. SERPINAL geni 14.
104 H 01.10.2017 MG00530 MOLEKULER GENETIK | Alfa-1 Antitripsin Eksikiigi SERPINAL kromozomda Pl(proteaz inhibitér) lokusunda yerlesim gostermektedir. Genel popilasyonda en sik rastlanan aleller Pi*M, PI*Z ve PI*S'dir. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Normal alel: PI*M aleli , Patojenik alel : PI°Z aleli, E366K mutasyonu (11940 G>A ), Patojenik alel: PI*S aleli, E288V mutasyonu (c.9628 A>T)
Androlen reseptor duyarsizlik sendromu tam veya Kism olabiir. X Kromozomunda Tokalize AR gentnde birgok farKl mutasyon hem Komplet hem
parsiyel tipinde tanimlanmistir. Mutasyonlarin cou missense mutasyonlardir. Komplet(tam) tipte hastalarin %83-95'inde dizi analiziile
Ancak tipte hastalarin %S0'den azinda dizi analizi ile mutasyonlar tanimlanabilmektedir. AR geni
105 H 01.10.2017 MG00550 MOLEKULER GENETIK | Androjen Reseptar Polimorfizim Tum Gen AR Ekzon 1 bolgesinde iki polimorfik bolge bulunmaktadir ve bunlar CAG ve GGC tekrar sayilari ile karakterizedir. CAG il tekrar dizilerinin artisinin EDTA'I Kan 3mL 40GUN
androjen reseptor transkripsiyon aktivitelerinin azalmasi ile £ ve ireme ile ilgili baz: fonksiyonlan etkiledigi disinimektedir (normal
saglikl bireylerde CAG tekrar uzunluklar 12-30 ortalama 22 CAG tekraridir) . Ancak GGC iili tekrar dizilerinin Kiinik etkisi net olarak
Heparinli Kan / A
106 H 01.10.2017 5700360 SITOGENETIK Prader Willi/Angelman Sendromu MLPA SNRPN Angelman sendromu tanisinda eparinli 5::5‘/ mnivon 3mL 30 GUN
o . 01102017 G00570 VOLEKULER GENETIK | Apert Sendram o Pleifir sendromu bel afatast kemKlerinin prematir birlesimi e Karakterize edien otozomal dominant birhastaliir. FGFR2 genindeld oAl Ko . Py,
Pfeiffer sendromu tip 1 ile liskilendirilmistir.
APOE geni p.Leu167del varyanti otozomal dominant olarak kaltilmaktadir. De novo mutasyon oran bilinmemektedir. APOE p.Leu167del
varyant literatarde birgok klinik fenotiple liskilendirilmistir. Ozellikle bu varyantla iliskilendirilen 3 hastalik tanimlanmistir; kaltsal lipemik
. hiper hiperlipidemi. APOE p.Leu167del I [ 3 )
108 H 01.10.2017 MG00580 MOLEKULER GENETIK | APOE Genotiplemesi APOE (Leu167Del) splenomegali, otozomal dominat hip  alesel kombine hiperlipi APOE p.Leu167del varyanti e ilskil fenotip cinsiyet, APO! EDTA'l Kan 3ImL 30 GUN
genotipi, hiperlipideminin kontroli, gen-gen liskileri, gen-gevre liskileri, epigenetik ve non-Mendeliyan etkiler gibi birgok faktdrden etkilenir.
Tani heterozigot APOE p.Leul67del patojenik allelik varyantin taranmasina dayaldir. ikinci APOE allelinin benign e2 veya benign 3 varyanti
olup olmamasinin Klinik prediktif degeri vardir.
o . 01102017 G039 MOLEKOLER GENETK | ARG sendrome peass /:;lsrtzlglz‘paoz breksiev bozuklugukalestaz (ARC) sendromu otezomalreseif oarak kalilan bi sendromudur. VPS335 genindeki mutasyonlar COTAT Ko . Py,
0 . 01102017 G00800 VOLEKULER GENETIK | ARC SendromuTip 2 sz :;zsrt:irki‘p;z:babrek.i?\ev bozuklugu-kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif olarak kahtilan bir sendromudur VIPAS39 genindeki mutasyonlar CoTAT Ko . Py,
Artrogripozis otozomal d t teren bir hastalikur. TPM2 genl bu hastalika iliskilendirilmistir ve bu gendek
111 H 01102017 MG00610 MOLEKULER GENETIK | Arthrogryposis TPM2 HoBrIorts otoroma) dbminant geg s gosteren bir hastauel gentbuhastatia ve bugendeld EDTA'I Kan 3mL 40GON
len eklem anomalilerine neden olduzu
1 . 01102017 MG00620 VOLEKULER GENETIK | taks Telenjiektar A Ataksi teerjiektac; lerleyici noraloji problermer tarafindan karakterize kallsalbi hastalkr. YGrime giiIigine ve gesili kanser tirlerine COTAT Kan i 060N
yakalanma riskine yol agar. Ataksi telenjiektazi, otozomal resesif olarak kalitilan ve ATM genindeki mutasyonlarin sebep oldugu bir hastaliktr.
s . 01102017 G063 VOLEKULER GENETK | Ataxia Oculomotor Apravia o Ataxia Oculomotor Apraa otozomal resesi Kaltlan bi hastallr APTX genindeki mutasyanlar hastalia iskiendirimistr. Gendekien yayein CoTAT Ko o Py,
4.6 ve?. Ekzonlarda eériilmektedir.
Bardet-Bied! sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidake, renal mental e ile karakterize
114 H 01.10.2017 MG00640 MOLEKULER GENETIK | Bardet Bied Sendromu Tip 1 BBS1 genetik olarak heterojen (otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir. BBS1 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied! sendromu EDTA'i Kan 3mL 40GUN

Tinlile




Bardet-Bied! sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidaktili, renal , mental ve hi jizm ile karakterize

115 H 01.102017 MG00650 MOLEKULER GENETIK | Bardet Bied! Sendromu Tip 10 8BS10 genetik olarak heterojen (otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir. BES10 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied! sendromu EDTA'I Kan 3mL 406UN
Tio 10 le liskilendirimistir.
Bardet-Bied sendromu (BBS), obesite, retinal distrof, polidakuil, renal - mental vehi izm ile karakterize
116 H 01.102017 MG00660 MOLEKULER GENETIK | Bardet Bied! Sendromu Tip 2 8BS2 genetik olarak heterojen (otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir. BBS2 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied! sendromu EDTA'I Kan 3mL 406UN
Tio 2 le liskilendirilmisti
SLC12A1 genindeki mutasyoniarin bUyUk bir coguniugu otozomal resesif gegis gosteren Bartter Sendromu'na sebep olmaktadir. BU mutasyonlar
117 H 01.10.2017 MG00670 MOLEKULER GENETIK Bartter Sendromu Tip 1 SLC12A1 anormal NKCC2 proteini iretimine neden olmakta ve i tuz geri emilimi kaynakli anormal tuz kaybi EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ile sonuclanmaktad.
Beckwith-Wiedemann sendromu 11p15.5 kromozom bolgesindeki IGF2, H19, COKNIC, KCNQLOT1 ve KCNQI genlerindeKi genetik ve epigenetik
& dolayi ortaya Beckwith IGF2 ve H19 genlerinde metilasyon kazanimi, CDKNLC, KCNQ10T1
118 MLPA 01.10.2017 MG00680 MOLEKULER GENETIK | Beckwith - Wiedemann Sendromu MLPA 11p15 ve KCNQ genlerinde metilasyon kaybi gézlemlenmektedir (Bilgin et al.2014). Ayrica 11p15 bolgesindeki uniparental dizomi ve CDKN1 genindeki | EDTA'I Kan / Kord Kani 3mL 30GUN
da Beckwith. sebep olmaktadir.Bu mutasyonlarin hem ailesel gegisle hem de taze mutasyon olarak ortaya
cikahilecesi hildirilmistir
Behget hastal g (BH) olan bireylerin predispozisyonunda genetik faktbrlerin hastahgin gelisiminde Gnemi rol oynadig dusunt ir_Teshiste
119 " 01102017 MG00690 MOLEKULERGENETIK | Behcet Hastalis HA-B51 faydal olabilecek bir yontem ise kan linarak hastanin HLA doku tpinin arastnimasicir. Baz1 HLA doku tpleri Behcet hastalarinda daha sk COTAY Kan - 160N
apilan HLA-B51 kontrollere gore daha yitksek oranda gorildig tespit edilmistir fakat Behget teshisi
kanmasi icin hu HI A tinlerinin olmasi sart degildir
Biotinidaz eksikigi, otozomal resesif olarak kalitilan biotin metabolizmas: bozukiugudur. Insidanst yaklasik 1/60 000 ofarak bildirilmistir, ancak
120 H 01.10.2017 MG00700 MOLEKULER GENETIK | Biyotinidaz Eksikligi 87D Tirkiye'de daha sik gordlmektedir. Biotinidaz, biotin dangistinde grev alan bir enzimdir. Eksikiginde baslica sinir sistemi ve deri bulgularina yol EDTA'i Kan 3mL 40GUN
acar
] - Cadasil otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. NOTCH3 genindeki mutasyonlar hastalikia iliskilendiriimistir. Gendeki en yaygin mutasyonlar -
121 H 01.10.2017 MG00710 MOLEKULER GENETIK Cadasil Tim Gen NOTCH3 EDTA'l Kan 3mL 40GUN
3.4.5.6 ve 11. ekzonda
Familyal Hipokalsirik Hiperkalsemi otozomal dominant gegis gosteren ve genellikie hayatin ilk dekadinda ortaya sikarilan bir hastaliktr. CASR
122 H 01.10.2017 MG00720 MOLEKULER GENETIK | Calcium Sensing Receptor Mutation cAsR geninde inaktivasyona yol agan mutasyon sonucu olustugu tespit edilmistir . Hastalarin gogu asemptomatik olup, kalsiyum diizeyleri marjinal EDTA'i Kan 3mL 40GUN
viiksektir.
] - Central Hipoventilasyon Sendromu, otozomal dominant olarak Kalitlan bir hastaliktr. -
123 H 01.10.2017 MG00730 MOLEKULER GENETIK Central Hipoventilasyon Sendromu ASCL1 [ . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
ASCL1 cenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
X linked CMT X kromozomunun uzun kolundaki (Xq13-22) Connexin 32 (GJBL) geninin mutasyonuna bagli gelisir. Bu gen miyelinin kompakt
124 MLPA 01.10.2017 MG00740 MOLEKULER GENETIK | Charcot Marie Tooth GJB1 MLPA Bl olmadi, Ranvier bogumuna yakin bolgelerdeki iyon alis-verisini dizenleyen proteinleri (gap-junction proteins) kodlar. Tam CMT-1A'dan sonra EDTA'i Kan 3mL 30GUN
en sik griilen genotintir.
] - - PMP22 genindeki duplikasyonlarin Charcot Marie Tooth Tip 1 hastaligina yol agtig! bilinmektedir. Bu duplikasyonlarin hem ailesel gegisle hem de -
125 MLPA 01.10.2017 MG00750 MOLEKULER GENETIK Charcot Marie Tooth Tip 1A PMP22 MLPA PMP22 P EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
taze mutasvon olarak ortava
MPZ geni periferal miyelin proteinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonlarin Charcot Marie Tooth Tip 18 hastaligina yol acUg! bilinmektedir. Bu
126 MLPA 01.10.2017 MG00760 MOLEKULER GENETIK | Carcet Marie Tooth MEN2 - MPS Delesyon MEN2, MPZ duplikasyonlar otozomal dominant bir patern ile ka pdir. MFN2 geni ise v jinin dengede da rol oynayan EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
Duplikasyon Analizi bir gendir. Bu gendeki duplikasyonlar Charcot Marie Tooth Tip 2A2 hastaligina yol agmaktadir. Bu duplikasyonlar otozomal dominant ve ya
resesif olarak al i
2 B 1102017 G00770 HOLEKOLER GENETIK | Charcot iarie Tooth MFN2 biat Amala P Charcot-Marie-Tooth (CWIT) Tip 2A2 otozomal dominant veya resesi larak kalitlabile bir nastaliKr MFNZ geni mutasyonlari CMT2 CoTAT Ko . Py,
n cok mutasvon gbriilen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2 ile iliskilendirilmistir
8 B 01102017 G00780 MOLEKOLER GENETIK | Charcot Marie Tooth MP2 bzt Aratia . Charcot-Marie Tooth (CWIT) Tip 18 otozomal dominant veya resesif olarak kalitiabilen br hastalktr. MPZ geri mutasyorlari CMT15 hastalarinda CoTAT Ko . Py,
en cok mutasvon gériilen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 18 le iliskilendirilmistir
129 H 01.102017 MG00790 MOLEKULER GENETIK | Chloride Diarrhea Tip 1 SLC26A3 Chioride Diarrhea otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. SLC26A3 gent hastalkla il EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Cockayne sendromu dogum sonrasi birkag yil igerisinde belirginlesen anormal ve yavas biiyime ve gelisme ile karakterize edilen otozomal resesif
130 H 01.10.2017 MG00800 MOLEKULER GENETIK | Cockayne Sendromu ERCCS gesis gosteren bir hastaliktir. ERCCS genindeki 30'dan fazla mutasyon Cockayne Sendromu ile iliskilendirilmistir. Bu mutasyonlardan bir kismi EDTA'I Kan 3mL 40GUN
fonksiyonu bozulmus kisa CSA proteini retimine ve bdylece DNA tamir mekanizmasinda bozulmalara sebep olmaktadr.
Crigler-Najjar Sendromu otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktr. UGTIAL genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT enzimi aktivitesinind
131 H 01.10.2017 MG00810 MOLEKULER GENETIK | Crigler - Najjar Sendromu Tip 2 UGT1AL rigier-Najjar Sendromu otozomal resesif olaraickalitlan Bir hastalicur genindeki mutasyoniar bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
dsiise sebep olmaktadir.
Crouzon syndrome with acanthosis nigricans Kiasik Crozuon sendromundan farki olarak FGFR3 genindeki tek bir mutasyona bagli olarak. Bu EDTATI Kan / Amniyon
132 H 01.10.2017 MG00820 MOLEKULER GENETIK | Crouzon Sendromu Yaygin Mutasyon FGFR3 o 1t o thsn s e e 1omaCan o o 3mL 40GUN
€YP2C19 (sitokrom P450 2€19); meveut Klinik kullanimda bulunan laglarin %5-10 izerine etki eder. Toplumlar arasinda metabolizor frekanslart
133 " 01102017 MG00830 MOLEKOLER GENETIK | cYp2c1s polimorfiam Taramas: vpacts bk farkillar gsterir. CYP2CLS, ok sk regete ecilen alarin metabolize edilmesi ve liminasyonu le ki itokrom Paso0 ailesinin yiksek AT Kan am 060N
polimorfik bir karaciger enzimicir. Genetik polimorfizmler CYP2C19'de sik gozlenir ve ilaglarin terapstik tepkisini etkileyebilir. Enzim aktivitesi
olduksa degisken seviyelerde ifade edilir. CYP2C19 igin i farkii fenotip tanimlanmistir.
Golyak Hastalig ( GH) genetik olarak duyarli isilerde ve ilgii prolaminlerin neden oldugu immun bagimii ve sistemik bir bozukluktur. Golyak
134 H 01.10.2017 MG00840 MOLEKULER GENETIK Colyak Hastaligi HLA - DR, HLA - DQ hastaligina 6zgii antikorlarin HLA-DQ2 veya HLA-DQ8 haplotipl ve varligiile HLA-DQ2 veya HLA-DQS tip tayini EDTA'l Kan 3mL 21 GUN
sonucu her ki belirte de negatif gikmasi Calyak tanisinin ekarte edilmesi iin yarali bir bulgudur.
DNA profillemesi (DNA testi, DNA tiplemesi ve genetik parmak izlemesi olarak da adiandrrir), insanlarin DNA profillerine dayanarak onlarin
135 H 01.10.2017 MG00850 MOLEKULER GENETIK | DNA Fingerprinting X Kimliklerinin tespitini kolaylastirmak gin forensik bilimcilerin kullandig bir tekniktir. DNA profileri, Kisinin DNA'sina karsilk gelen sifrelenmis | EDTA'l Kan / Semen / CVS 3mL 2160N
numara dizileridir. bunlar kisinin kimiik belirteci olarak da
Dravet sendromu, uzamis, febril veya afebril, klonik ve tonik klonik, jeneralize ve unilateral nabetler ile sonradan eklenen miyoklonik, atipik
. absans ve fokal ndbetlerle karakterize, gelisimin ve kognitif fonksiyonlarin bozuldugu, davranis problemlerinin elendigi nadir gardilen epileptik
1 H 1.10.2017 MG MOLEKULER GENETIK Dr ot dr CN1A EDTA'li K: L 40 GUN
36 01.10:20 00860 OLEKU ravet Sendromu S bir ensefalopatidir. Dravet sendromlu hastalarda siklikla SCN1A (Voltaj kapili sodyum kanali tip 1'in alfa subiinitini kodlayan gen), sonra da ! Kan 3m 06U
PCDH19 geninde (X kromozomunda protocadherin 19 proteinini kodlayan gen) mutasyon saptanmistir.
137 . 01102017 04610 VOLEKOLER GeNETik | PUchenne Muskiler Distrofi (OMD) Tum Gen Dizi | DMD Xlinked kalitlan bir hastalktr. Hastalarin %660-70'indie hastaliin nedeni DMD genindedi bir veya daha fala ekzonun delesyonudur. AT Kan am 060N
Analizi Hastalarin %5-10'unda hastaliga yol agmaktadir. Nokta ise hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.
138 " 01102017 MG00880 VOLEKOLER GeNETik | PUchenne Muskiler Distrofi (OMD) 21 Ekzon Delesyon | DMD Xlinked kalitlan bir hastalktr. Hastalarin %60-70'incie hastalin nedeni DMD genindedi bir veya daha fala ekzonun delesyonudur. AT Kan am .
Analizi Hastalarin %5-10'unda hastaliga yol agmaktadir. Nokta ise hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.
140 H 01.10.2017 MG00300 MOLEKULER GENETIK | Elers - Danlos Sendromu Tip 1. cotsa Ehler Danlos Sendromu Tip 1 (Klasik tip) otozomal dominant kalitim gdsteren bir hastaliktir. Sendromla liskili gen COLSAT genidir. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
121 3 01102017 MG00910 MOLEKULER GENETIK | Ehlers - Danlos Sendromu Tin 3 TNXE Ehler Danlos Sendromu Tip 3 otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktir. Sendromia iliskili zen TNXB genidir, EDTAT Kan 3mL 40GUN
142 € 01.102017 MG00920 MOLEKULER GENETIK | Ehlers - Danlos Sendromu Tip 4 COL3AL Ehler Danlos Sendromu Tip 4 otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktr. Sendromla iliskili gen COL3AL genidir EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
13 H 01.10.2017 MG00930 MOLEKULER GENETIK___|Ehlers - Danlos Sendromu Tin 6 PLODI Ehler Danlos Sendromu Tip 6 otozomal dominant kaltim gésteren bir hastalikti. Sendromi lskili zen PLODI genidir EDTA'l Kan 3mL 40GUN
144 E 01102017 MG00940 MOLEKULER GENETIK___|Ehlers-Danlos Sendromu Tip 78 coL1A2 Ehler Danlos Sendromu Tip 78 otozomal dominant kahtim gdsteren bir hastaliktr. Sendromia iliskili gen COLLA2 genidir EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
] - Erken infantil E Ensef i I g I B )
s u 01102017 V600950 MOLEKULER GENETIK | Erken nfanti Epileptk Ensefalopati Tio2 oxts ken infantil Epileptik Ensefelopati X-linked dominant olarak kalitilan ve dogumdan birkag ay sonra ortaya gikan gelisim bozuklugu ve mental COTA Kan . 0 GON
karakterize bir hastaliktr.
- Il giml g de ol Fe H g1 1:80.( - .
146 H 01.10.2017 MG00960 MOLEKULER GENETIK  |Fabry Hastalig GlA Fabry Hastalig, X bagimli bir hastalikur A sonucu ortaya abry Hastalig: 1:80.000 EDTA'l Kan 3ImL 20 GUN
1:117.000 oraninds gériilen nadir bir hastaliktir.
Trombofil, kanda pihtilasma eiliminin arttig, dolayist ile ventztromboemboll (VTE) riskinin ydksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
147 H 01102017 MG00970 MOLEKULER GENETIK | Faktor 2 (Protrombin) F2 bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15 GUN
taranmasi %99 eibi vitksek bir tan: degeri
Trombofil, kanda pihtilasma eiliminin arttig, dolayist ile ventztromboemboll (VTE) riskinin ydksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
148 H 01102017 MG00980 MOLEKULER GENETIK | Faktér 5 Cambridge Fs bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15 GUN
taranmasi %99 eibi vitksek bir tan: degeri
Trombofil, kanda pihtilasma eiliminin arttig, dolayist ile vendztromboemboll (VTE) riskinin ydksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
149 H 01102017 MG00990 MOLEKULER GENETIK | Faktor 5 Leiden Fs bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15 GUN
taranmasi %99 eibi vitksek bir tan: degeri
50 B 1102017 601000 OLEKULER GENETK | Fancom - Bickel sendrome o Fanconi Bickel Sendromu glikojen metabolizmasinda enzimatik eksiklikler olusmas! sonucu olusan otozomal resesif bir hastaliktr. Hastalikla CoTAT Ko . Py,

iliskilendirilen gen SLC2A2 genidir. En sik rastlanan mutasvon R301X




Warfarin primer olarak karacigerde CYP2C9 enzim lle metabolize edilir ve etkisini VKORCT proteinini infibe ederek goster-
CYP2C9 genindeki iki ve VKORC1 genindeki bir polimorfizm warfarin tedavisinde énemli rol oynamaktadir. CYP2C9 polimorfizmleri; normal
(wild-type) , variant ;*1 ve *2 (Arg144Cys) veya *3(lle359Leu). ki normal kopyay! tasiyorsa; *1/*1, tek normal kopyay! tasiyorsa; *1/+2 veya

151 H 01.102017 MG01010 MOLEKULER GENETIK | Farmokogenetik Panel (Warfarin ilag Direnci) VKORCL, CYP2C9 *1/*3, ik polimorfik aleli tasiyorsa; *2/*3 olarak tanimlanmaktadir. CYP2C9*1 warfarini normal olarak metabolize etmektedir. CYP2C9*2 EDTA'I Kan 3mL 30GUN
warfarin metabolizmasini 30% azaltir, and CYP2C9*3 warfarin metabolizmasini 90% azaltir. *2 veya *3 varyantlarini tasiyan bireyler warfarini
daha az metabolize edeceginden ila dolasimda daha uzun siire kalacaktir bu nedenle daha diik doz warfarin antikoagilan etki igin yeterli
Fenilketonlri kandaki fenilalanin seviyesini arttiran kalitsal bir hastaliktr. Hasta Kisiler fenilalanin amino asitini tirozin amino asitine COTA Kan Amnivon
152 H 01102017 MG01020 MOLEKULER GENETIK | Fenilketoniri Tim Gen PAH ceviremezler. Fenilalanin tirozine cevirmek igin gerekli olan reaksiyonu katalizleyen enzime fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzimi adh verilir. PAH e 3mL 406UN
eenindeki otozomal resesif kalitim e6steren hastalik le iliskildir.
53 B 1102017 "G010%0 MOLEKOLER GENETIK | FarRa Tam Gen biat Amata o Fibroblast biylme fakiord reseptari proteiini odlayan FGFR3 geni mitogenez, anjyognez ve yara yilesmesinde rol aimaktadr gl hastaliar | EDTANIKan/ Amniyon . Py,
genel olarak otzomal dominant aktarim gdster: Swist
Fish eye hastalig: otosomal resesif kalitim gésteren, ki tarafli llerleyici kornea bulanikigi ve dislipoproteinem ile karakterizedir. Kornea
154 H 01102017 MG01040 MOLEKULER GENETIK | Fish Eye Hastalig: LeaT opasifikasyonu gen bireylerde gériilir ve korneanin periferinden baslayarak merkeze dogru ilerleyen gérme azlig1 yapan ufak sari-beyaz-gri EDTA'I Kan 3mL 406UN
renkte olusan belirein kornea bulanikliéi vardir.
155 H 01.102017 MG01050 MOLEKULER GENETIK | FIMIF Tum Gen MEFV Alevi Akdeniz Atesi. tekrarlavan ates. karin agrisi. 262Us aérisi ve eklem arist ndbetleri vapan bir hastaliktrr. EDTA'i Kan 3mL 30 GON
Frajil X Sendromu (FXS) kalitsal zeka geriliginin bilinen en stk nedenidir. Frajil X sendromlu Kisiler zihinsel , davranissal ve fiziksel baz: farkiiklar
156 H 01.10.2017 MG01060 MOLEKULER GENETIK | Fraiil X FMRL gésterirler Frajil X FMR-1 genindeki mutasyon nedeniyle meydana gelir. FMR-1 genindeki mutasyon DNA'daki CGG tekrarlarinin artmasi EDTA'I Kan / CVS 3mL 216ON
eklindedir.
157 H 01.102017 MG01070 MOLEKULER GENETIK | Frataxin - FXN Dizi Analizi FXN FXN genindeki degisimler otozomal resesif kalitilan bir néroloiik hastalik olan Freidreich Ataks've neden olmaktadr. EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
158 H 01.10.2017 MG01080 MOLEKULER GENETIK | Freidreich Ataxia (FRDA) FRDA Freidreich Ataksi otozomal resesif kalitlan bir narolojik hastaliktr. Hastaliktan sorumlu olan FXN genindeki GAA iigli tekrar sayisinin artmasidir. EDTA'i Kan 3mL 216ON
Folikil Stimle edici Hormonu (FSH) hipofiz bezinden salgllanan ve dogrudan yumurtalilar dzerine et eden bir ormondur; kadinda yumurta,
erkekte ise sperm gelisimin saglar. Erkek infertilitesi FsH bakilmasi rutin bir degerlendirmedir.Yakin
. - 2amanda hayvan modelerinde FSHB ve FSH-R genleriin inaktive ediimes sonucu FSH hormon zeyine etilert gésteiimisir. Benzer fenotipik )
159 H 01.10.2017 MG01090 'MOLEKULER GENETIK FSH Beta Mutasyon Analizi Yaygin Mutasyon FSHB EDTA'l Kan 3mL 40GUN
etkiler kisil bir hasta grubunda FSHB ve FSHR genlerinde olusan sonucu da Yapilan calismalar sonucu zellikle
FSHB mutasyonlarinin hastalarda azoospermiye neden olabileceg gézlenmistir. FSHi geninde bu giine dek bildirilen mutasyonlar genin tgiinct
ekzonda tespit edilmistir. Bu bilgedeki mutasyonlar diizgtin calisan FSH proteinin olusmasina engel teskil edecek tirde mutasyonlardr.
IVF protokollerinde ovulasyon indUksiyonu igin kullanilan ekzojenFSH'a hastalanin cevabi farkiliklar gastermektedir. Overyan cevabin
160 " 01102017 MG01100 MOLEKOLER GENETIK | FSH Receptor Gen Polimorfizmieri Tayini rsR belirenbiimes,FSH reseptor genindeki (FSHR) tamimianmis baztpolimorfizmlern tespt ecimesi e mimkiin olabimekcedir. FSHR geninin 680. COTAY Kan - 060N
pozisyonundaki degisikik (p.Asn680Ser) homozigot olarak tespit edildiginde ancak daha yiksek dozda ekzojen FSH verilmesiile istenilen E2
] ‘GALT genindeki mutasyonlar otozomal resesi gegis gosteren iTip Lile Bu genetik in byUk goguniugu -
161 H 01.10.2017 MGO01110 'MOLEKULER GENETIK Galaktozemi GALT EDTA'l Kan 3mL 40GUN
GALT eeninden (retilen enzimin calismasin etkileverek ealaktoz | olmaktadr.
Gangliosidoz dokulrda,singolpid, GM1 gangliosd, gikoprotein bagh oligosakaridle ve keratan SCIat Bk T seyreden bir Fotomal dep
162 H 01.10.2017 MG01120 MOLEKULER GENETIK | Gangliosidozis Tip 1, 2, 3 GLe1 hastaligidir. Asit galaktozidaz eksikiigine bagh olarak gelisir. Otozomal resesif gegisidir. Klinik bulgularin derecesi, mevcut enzim dzeyi ve ortaya EDTA'i Kan 3mL 40GUN
cilus vasi ile belirlenen ic tioi vardir.
‘Gaucher hastalig 1. kromozomdaki asit beta- glukosidaz { GBA; 606463) genindeki mutasyonlarin neden oldugu otozomal resesif bir hastalikur.
163 H 01.10.2017 MG01130 MOLEKULER GENETIK | Gaucher Hastaligi Yaygin Mutasyon GBA Hastalik fenotipik bulgulara gore g gruba ayrilmaktadr (Tip 1,2,3). GBA geni 2 8, ve 10. ekzonlarinda bulunan 84GG, IVS2+1, N3705, L444P, EDTA'i Kan 3mL 40GUN
V394L. R463C. DA09H_mutasvonlarinin Gaucher Hastaligi icin tani degeri %89'dur.
Dogumsal biyime hormonu eksikligi izole olabileceg; gibi baska sendromlara eslik ederek de gorulebiir. zole formunun (IGHD) 4 tipi vardir;
IGDH 1A ve IGHD 18, her ikisi de otozomal resesif kalitili ve GH1 genindeki (17g22) mutasyonlar sonucu olusur. Tip 2 IGHD'de ise otozomal
160 " 01102017 MG01140 VOLEKOLER GENETIK | GH1 (Growth Hormon 1) Eksikig o ominant gecisi olup GH 1 genindeki daha hafif mutasyonlar (splicesite veya missense) sonucunda ousur. IGHD Tip 2 de Kinik ayn il ginde COTAT Kan am 060N
dahi gesitlilik gosterir ve hastalar genellikle eksojen biyime hormonuna iyi yanit veririler. Tip 3 1GHD ise X e bagli kalitilr ve genellikle
inagamaplabuline e beraber seyreder veberaberind bska enleri de etklendig disinilmektcir. B hastalfin 622.1 deyer alan T
adls condleli conueir ol
o5 B 1102017 o015 MOLEKOLER GENETK | Gibert sendrome SotinL Gnnen5enaror:::“x:ez¢:$1|nreieﬂsw;::iotozomal dominant olarak kalitian bir hastalikur. UGTIAL genindeki mutasyoniar bilirubin-UGT enzimi CoTAT Ko . Py,
166 H 01.102017 MGO1160 MOLEKULER GENETIK | Glikoien Depo Hastali Tip GePC Glikoien depo hastali# Tip 1. otozomal resesi bir metabolik hastaliktir. Hastalikia iiskilendirilmis olan gen G6PC genidir. EDTA'I Kan 3mL 40 GON
167 H 01.10.2017 MG01170 MOLEKULER GENETIK Glikoien Depo Hastaligi Tip 3 AGL. Glikoien depo hastali# Tip 3.otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. Hastalikla olan gen AGL genidir. EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
168 H 01.10.2017 MGO01180 MOLEKULER GENETIK | Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyonu sLCsAL Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyon otozomal resesif kalitim gosteren nadir bir hastaliktir. Hastalikia liskilendirilmis tek gen SLCSAL genidir. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
169 H 01.102017 MG01190 MOLEKULER GENETIK | Glukoz -6 - Fosfat Eksiklizi G6PD Glukoz 6 FosEfat D Xlinked dominant kalitim g6steren bir hastaliktr. Sendroma ilskili gen GGPD genidir. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
] Goltz Sendromu X PORCN I Etkil I 0'inin kadinlar oldugu belirtimist
170 H 01.10.2017 MG01200 MOLEKULER GENETIK | Goltz sendromu PORCN oltz Sendromu genl e lenen bireylestin %90'inin kadinlar oldugu belirtilmistic EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ve bu durum mozaik olmavan hemizigot erkeklerin ile
" " 01102017 MGo1210 MOLEKOLER GENETIK | Gortin- Goltz Sendrom — Gorlin-Goltz Sendromu otozomal dominant gecis steren ve viicudun birgok bogesinde kanserl veya kansersiz arki tamrerin olusumu e COTAT Kan am 060N
karakterize olan bir hastaliktir. PTCH1 genindeki mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu le iliskilendirilmistir.
Herediter Hemokromatozis otozomal resesif gesis gdsteren demir metabolizmasinda bozukluga yol aan bir hastaliktir. Hastalarin birgogunda
. HFE genindeki mutasyonlar sonucu hastalik gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en sik rastlanan
172 H 1.10.2017 MG0122 MOLEKULER GENETIK He ki it TFR2 TFR2 EDTA'li K: L 40 GUN
01.10:20 01220 OLEKU emokromatozls mutasyon da H63D mutasyonudur (%3-5). C282Y/HE3D birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden azini olusturmaktadir. Herediter ! Kan 3m 06U
Hemokromatozis nadiren HFE geni disinda TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 g sonucu da
Herediter Hemokromatozis otozomal resesif gesis gdsteren demir metabolizmasinda bozukluga yol aan bir hastaliktir. Hastalarin birgogunda
) HFE genindeki mutasyonlar sonucu hastalik gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en sik rastlanan )
173 H 01.10.2017 MG01230 MOLEKULER GENETIK | Hemokromatoris HFE Tim G HFE EDTATI K 3mL 40GUN
emokromatozis umoen mutasyon da H63D mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden azini olusturmaktadir. Herediter ! fan m
Hemokromatozis nadiren HFE geni cisinda TFR2, HIV, HAMP ve SLC40A1 genlerindek sonucu da
Atipik Hemolitik Uremik Sendrom (AHUS) otozomal resesif veya otozomal d t olarak kalitilan 7 farki tipi olan bir hastaliktir. CFH genindeki
174 H 01.10.2017 MG01240 MOLEKULER GENETIK | Hemolitik Uremik Sendromu (AHUS1) CFH ipik Hemolitik Urenik Sendrom (AHUS) otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kaltlan 7 farkd tpi ofan bir hastalikur. CFH genindekd EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
AHUS Tip L ile - AHUS cou ailesel gegisli olmayan sporadik vakalardir.
. 1 2 I If h ERPING1 (HAE1] .
s B 1102017 [ VOLEKOLER GENETIK | Herediter Anfioadem Tp 1 ve Tip 2 P Herediter Anﬂuo:i:hr:;m Ve Tip 2, otozomal dominant veya otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. SERPINGL (HAEL) genindeki CoTAT Ko . w0 00N
s B 1102017 eo1260 VOLEKOLER GENETIK | Herediter Anfiosdem Tin 3 m Herediter anjioddem (HAG) C1 esteraz inhibitord eksikiigine bagli gelisen, ekstremiteler, ylz, govde, nefes borusu ve ig organiarda tekrarlaticr CoTAT Ko . w0 00N
dem ile kendini gosteren otozomal dominant kaltilan bir hastaliktr,
. lin D 1D | I h: .M .
177 B 1102017 eo1270 VOLEKULER GENETIK | iperimminglobulin  Sencrome (HIDS) e ﬁmmﬁzﬁ“ in D Sendromu (HIDS), otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. MVK genindeki mutasyonlar hastalikia EDTA'i Kan 3mL 40GUN
e . 1102017 eo1280 VOLEKULER GENETIK | iperimstimen occs :::‘r‘sel:‘\;r::‘r:\ri‘::ﬁmmal dominant veya resesif olarak kalitilan metabolik bir hastaliktir. ABCCB genindeki mutasyonlar Hipersulinemi ile oA . Py,
179 H 01102017 MG01290 MOLEKULER GENETIK Tio 1 (AGXT Geni) AGTX Hiperoksaliri Tip 1. otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir, AGXT genindeki hastalikla EDTA' Kan E 40 GON
150 u 01102017 G01300 VOLEKOLER GENETIK | Hipertigliseridem LIPI Geni el Hipertrigliseridemi trigliserid yiksekligi olarak bilinen bir hastalik olup LIPI genindeki mutasyonlarla ilskilendirilmis otozomal dominant kalitim COTAT Kan L 060N
. " 01102017 V01310 VOLEKULER GENETIK | Hipofosfatazya Gen Al pt Hipofosfatazya kemik ve dislerin gelisimini etkileyen otozomal resesif geis gosteren bir hastaliktir. ALPL genindeki mutasyonlar alkalen fosfataz COTAT Kan am 060N
enziminin galismasini etkileyerek minerilizasyon siirecinin normal seyrini bozarak hipofosfatazyaya sebep olmaktadir
Ektodermal displazi ektodermal kokenli doku ve organlari etkileyen, farki kinik subgruplari olan bir hastaliktir. En sik hipo ya da anhidrotik
182 H 01.10.2017 MG01320 MOLEKULER GENETIK | Hipohidrotik Ektodermal Displazi EDA ektodermal displazi (Christ-Siemens-Touraine syndrome) tablosu géralr. Hastalik sikiikla X'e bai resesif geis gosterirken, baz: hastalarda EDTA'i Kan 3mL 40GUN
otozomal resesif geis gozlenir. EDA geni X'e bagh displaz il ilskilendirilmistir
Hipokondroplaziakondroplazinin hafif sekiidir. Bu hastalik bacak ve Kollardaki uzun kemiklerde kikirdagin kemige dontsumand (ossifikasyon)
ekiler. Bu hastalikta etkilenen erkekerde 133-165¢m arasinda kadinlarda ise 128-151 cm arasinda boy vzunlugu gorilir.Hipokondroplazii | (oo
183 H 01.10.2017 MG01330 MOLEKULER GENETIK | Hipokondroplazi FGFR3 insanlarin kol ve bacaklari kisa, elleri ve ayaklar genis ve kisadir. Diger karakteristik ozellikler buyk kafa, dirseklerde kisith hareket, lordoz v 3mL 2160N
4 ; - Swist / Kord Kani
(gukur bel) ve eri bacaklardir. Bazi calismalarda bu Kisilerin entelektiel yetersizlik ve 6grenme giclagd yasadiklari iddia edilse de bu konuda
celiskili sonuclar
Tiroid bezinin az calismasina ve bu nedenle tiroid hormonlarini az Uretmesine ve sonugta kanimizda tiroid hormonlarinin (T3 ve T4) dusuk olmasi
184 H 01102017 MGO01340 MOLEKULER GENETIK | Hipotiroidizm 1GSFL durumuna tirold yetmezlig veya tp Dilide hipotirodi denr. X' bag resesif olarak kallan bir hastalkr. IGSF1 genindeki mutasyoniar EDTA'I Kan 3mL 406UN

hastalikla il




185

01.10.2017

MG01350

MOLEKULER GENETIK

Huntington Mutasyon Analizi

HTT

Huntington hastalig1 otozomal dominant kalitilan progressif norodejeneratif bir hastaliktir. Hastalk Huntingtin (HTT) geni Ekzon 1 bolgesinde
bulunan kararsiz polimorfik CAG iicli tekrar savisinin artist sonucu ortava cikmaktad.

EDTA'li Kan

21GUN

186

01.10.2017

MG01360

MOLEKULER GENETIK

Hydatidiform Mole Tip 1

NLRP7

GTD nadir gérilen anormal gebelik triinidr. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal
site trofoblastik tamér  PSTT) , ve epiteloi ik timor ( ETT) olarak ayi ~Rekiirens riski (% 0,6- % 2) dsiik olmakla birlikte
ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

187

01.10.2017

MG01370

MOLEKULER GENETIK

Hydatidiform Mole Tip 2

KHDC3L

GTD nadir gériilen anormal gebelik rtnidir. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal
site trofoblastik tamér (PSTT), ik tmér ( ETT) olarak ay Rekiirens riski (% 0,6- % 2) diisitk olmakla birlikte
ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

188

01.10.2017

MG01380

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyosis Tip 3

ALOXE3

Konjenital ihtiyozis resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ALOXE3 genindeki mutasyonlar Konjenital intiyois Tip 3 e iliskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

189

01.10.2017

MG001390

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyosis Tip 2

ALOX12B

Konjenital ihtiyozis resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ALOX128 genindeki mutasyonlar Konjenital ihtiyozis Tip 2 ile liskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG01400

MOLEKULER GENETIK

Infantile Neuroaxonal Dystrophy 1

PLA2G6

infantil ndroaksonal distrofi intellektiel bozukluklar ve hareket problemlerine sebep olan otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktr. Infantil
distrofivakalari iri PLA2G6 geninde 50'den fazla mutasyon saptanmistir bu nedenle PLA2G6 geni bu durum ile
iliskilendirilmektedir.

EDTA'l Kan

40GUN

191

01.10.2017

MG01420

MOLEKULER GENETIK

immotil Silia Sendromu

DNAH11-DNAH5-DNAIL

Siliyer diskinezi, hava yollari ve silialarin bulundugu diger dokularda, silia hareket bozuklugu sonucu gelisen, kronik dksiiriik, balgam cikarma,
bronsektazi, kronik rinit, otit, kronik veya tekrarlayici sinii- zit, infertilte gibi genis klinik zelliklere sahip olabilen, sikiigi 30.000'de bir olarak
tahmin edilen bir hastaliktir. En sik saptanan mutasyonlar; DNAHS, DNAL1, DNAI1, DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup

éellikle ici ve dis dunein kallarinda defekte vl acarak PCD've neden alurlar

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG01450

MOLEKULER GENETIK

Jarcho - Levin Sendromu

DLL3

Jarcho-Levin sendromu segmental kostovertebral deformitelerin bulundugu sayisal ve yapisal vertebra-kosta anomalilerini igeren konjenital bir
sendromdur. Hastaligin otozomal dominant veya resesif olarak kaliildig: bildirilmistir. DLL3 geni hastalika liskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG01460

MOLEKULER GENETIK

Joubert Sendromu

INPPSE

Joubert sendromu anormal solunum diizeni ve goz hareketleri, hipotoni, ataksi, serebellum ve beyin sapinin néropatolojik anomalileri ile birlikte
gelisimsel geriligin oldugu, nadir gorilen otozomal resesif bir . Hastalikla is 10'dan fazla gen

EDTA'l Kan

40GUN

194

01.10.2017

MG01470

MOLEKULER GENETIK

Joubert Sendromu

NPHP3

Joubert sendromu anormal solunum diizeni ve goz hareketleri, hipotoni, ataksi, serebellum ve beyin sapinin néropatolojik anomalileri le birlikte
gelisimsel geriligin oldugu, nadir gorilen otozomal resesif bir . Hastalikla is 10'dan fazla gen

EDTA'l Kan

40GUN

195

01.10.2017

MG01480

MOLEKULER GENETIK

Kalitsal Pankreatit

PRSS1

Kalitsal Pankreatitis otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan genler SPINK1 ve PRSS1 ve CTRC genleridir.

EDTA'l Kan

40GUN

196

01.10.2017

MG01490

MOLEKULER GENETIK

Kalitsal Pankreatit

SPINK1

Kalitsal Pankreatitis otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan genler SPINK1 ve PRSS1 ve CTRC genleridir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MGO01510

MOLEKULER GENETIK

Kardiyovaskiler Risk Panel (12 Mutasyon)

MTHFR A1298C, MTHFR C677T,
Faktor 11 G20210A, Faktor V Leiden
G1691A, Faktor V Cambridge

BEDETK KayIpIarT RO UTer BMTererae (rompOnT SIKNgT 7460 TaTa KauaT RaTSaT Ve Veya Kazanimis TromDoTK
bozukluklar ve antifosfolipid antikorlar nedeniyle gelisen plasentalvaskiilertromboz; tekrarlayan gebelik kayiplari ve gebelik komplikasyonlari
riskini nemli oranda arttirmaktadir. Toplumda sik rastlanan trombofilik faktdrler Faktor V Leiden G1691A, Protrombin G20210A ve
MetilentetrahidrofolatRediiktaz (MTHFR) C677T ve A1298C mutasyonlaridir. PAI-1 4G-5G: Tek niikleotid delesyon/insersiyon (4G/5G)
mutasyonudur. 4G delesyon mutasyonu sonucu Plasminojen Aktivatdr inhibitsr 1 (PAI1) konsantrasyonunun artmasina bagli olarak fibrinolitik
aktivite bozulur ve trombotik olaylara yatkinlik artar.

ACE 1/D: ACE geninin 16. intronunda, 250 bp'lik dizinin iliskili bir

*D/D ileri derecede artmis

G1091C, inojen Aktivatsr
inhibitdr 1 ( PAI), APOE, APOB,
ITGB, ACE ins/del, FVHR2, FGB

7
Imistir. Beta Fibrinojen -455 G-A: Bu promotor bélge mutasyonunu heterozigot olarak tasiyanlarda fibrinojen dizeyi artmistir.
Homozigot olarak tasiyanlarda artis daha belirgindir. Mutasyonu tasiyanlarda ozellikle iskemik stroke igin artmis risk vardir. Faktor Xill

: Mutasyon artmig Faktér XIll aktivitesine neden olur.

, hemostatik sistemde

neden olmakta ve yol

EDTA'l Kan

21GUN

01.10.2017

MGO01520

MOLEKULER GENETIK

Kardiyovaskiler Risk Panel (6 Mutasyon)

APOE, APOB, ITGB, ACE ins/del,
FVHR2, FGB

geDeNK KayIpiar ZorUien aNererae (romponT SIKIgT 756U Tara Kavar RaTTSar Va7 Veya Kazaniimig tromoorTiK
bozukluklar ve antifosfolipid antikorlar nedeniyle gelisen plasentalvaskiilertrombosz; tekrarlayan gebelik kayiplari ve gebelik komplikasyoniari
riskini Gnemli oranda arttirmaktadir. Toplumda sik rastlanan trombofilik faktarler Faktdr V Leiden G1691A, Protrombin G20210A ve
MetilentetrahidrofolatRediiktaz (MTHFR) C677T ve A1298C mutasyonlaridir. PAI-1 4G-5G: Tek niikleotid delesyon/insersiyon (4G/5G)
mutasyonudur. 4G delesyon mutasyonu sonucu Plasminojen Aktivatér inhibitér 1 (PAI1) konsantrasyonunun artmasina bagih olarak fibrinolitik
aktivite bozulur ve trombotik olaylara yatkinlik artar.

-ACE 1/D: ACE geninin 16. intronunda, 250 bp'lik dizinin iliskili bir
vazokonstruksiyon

ile lisklendirilmistir. Beta Fibrinojen -455 G-A: Bu promotor bdlge mutasyonunu heterozigot olarak tasiyanlarda fibrinojen diizeyi artmistir.
Homozigot olarak tasiyanlarda artis daha belirgindir. Mutasyonu tasiyanlarda ozellikle iskemik stroke igin artmis risk vardir. Faktor Xil

: Mutasyon artmig Faktér XIll aktivitesine neden olur.

, hemostatik sistemde

*D/D ileri derecede artmis

neden olmakta ve yol

EDTA'l Kan

21GUN

199

01.10.2017

MGO01530

MOLEKULER GENETIK

Karnitin Palmitoiltransferaz 2 Eksikligi

cPT2

Karnitin Palmitoiltransferaz 2 Eksikligi, otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. CPT2 genindeki mutasyonlar
hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

200

01.10.2017

MG01540

MOLEKULER GENETIK

Kennedy Hastalig1 (SBMA)

AR

‘Androjen reseptor duyarsizlik sendromu tam veya Kismi olabilir. X kromozomunda Tokalize AR geninde bircok farki mutasyon hem komplet hem
parsiyel tipinde tanimlanmistir. Mutasyonlarin cogu missense mutasyonlardir. Komplet{tam) tipte hastalarin %83-95'inde dizi analizi ile

Ancak tipte hastalarin %50'den azinda dizi analizi ile mutasyonlar tanimlanabilmektedir. AR geni
Ekzon 1 bolgesinde iki polimorfik bslge bulunmaktadir ve bunlar CAG ve GGC tekrar sayilari le karakterizedir. CAG iigli tekrar dizilerinin artisinin
androjen reseptdr transkripsiyon aktivitelerinin azalmasi ile ve iireme ile lgili baz fonksiyonlari etkiledigi diisintlmektedir (normal
salikls bireylerde CAG tekrar uzunluklari 12-30 ortalama 22 CAG tekraridir) . Ancak GGC iigli tekrar dizilerinin klinik etkisi net olarak

EDTA'li Kan

40 GUN

201

01.10.2017

MGO01550

MOLEKULER GENETIK

Kistik Fibrozis Tim Gen

CFTR

KistikFibrozis, akciger, pankreas, bagirsak, ter bezleri dis salg: bezlerinde goriilen, kalitsal (genetik) bir hastaliktir Kistikdejenerasyon gsteren,
yani bag dokusu artimindan olusan tiiméral odaklar arasinda yer alan sivi timér olan hastalig,
perisiniizoidal hiicreler de denilen hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir. Kistikfibrozis
hastalig, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun birden ok sistem ve organini etkileyebilir. Dogumla birlikte gérilen fibrozis,
bu etkileme sonucu islev bozukluklarina neden olur.

EDTA'li Kan / Amniyon
Svist / CVS

40GUN

MLPA

01.10.2017

MGO01560

MOLEKULER GENETIK

Kistik Fibrozis MLPA

CFTR

Kistik Fibrozis, akciger, pankreas, bagirsak, ter bezleri dis salgi bezlerinde goriilen, kalitsal (genetik) bir hastaliktir Kistikdejenerasyon gésteren,
yani bag dokusu artimindan olusan timéral odaklar arasinda yer alan sivi tiimér olan hastalig,
perisinizoidal hiicreler de denilen hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir. Kistikfibrozis
hastaligi, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun birden gok sistem ve organini etkileyebilir. Dogumla birlikte gorilen fibrozis,
bu etkileme sonucu islev bozukluklarina neden olur.

EDTA'li Kan / CVS

30 GUN

203

01.10.2017

MGO01570

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Notropeni Tip 2

HAX1

Nétropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen métofil sayisinin dismesine sebep olan durumlaridir. Konjenital nétropeniler
1/1.000.000 siklikta gordlirler. Kostmann hastaligi adini aldigi yazar tarafindan ilk defa 1950 yilinda tanimlanmistir. Otozomal resesif gegislidir.
ELANE ve HAX1 genindeki hastalik ile

EDTA'li Kan

40 GUN

204

01.10.2017

MGO01580

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Notropeni Tip 1

ELANE

Nétropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen métofil sayisinin dismesine sebep olan durumlaridir. Konjenital nétropeniler
1/1.000.000 siklikta gordlirler. Kostmann hastaligi adini aldigi yazar tarafindan ilk defa 1950 yilinda tanimlanmistir. Otozomal resesif gegislidir.
ELANE ve HAX1 genindeki hastalik ile

EDTA'li Kan

40 GUN

205

01.10.2017

MGO01590

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Adrenal Hiperplazi (17 a - Hidroksilaz

Eksikligi)

CYP17A1

17alfa-hidroksilaz,CYP17A1 genindeki fonksiyon kaybettiren mutasyonlara bagli olarak gelisen otozomal resesif gegisli nadir bir
hastaliktir. Mutasyonlarin cogu hidroksilaz ve liyaz reaksiyonlarinin ikisini birden etkiler. 17 alfa-hidroksilaz eksikligi distnilen olgunun genetik

lizindeCYP17A1 geninde homozieot 0.RA40H ile tanisi dodrulanir.

EDTA'li Kan

40 GUN

206

01.10.2017

MG01600

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Adrenal Hiperplazi (21 Hidroksilaz Eksikligi)

CYP21A2

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygin bir otozomal
resesif bozukluktur. KAH vakalarinin %90'dan fazlasi kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. KAH
fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini etkileyen birliktelik gosterir. Gnemli bir balimi CYP21A2 geniyle

yiksek oranda homoloji gosteren CYP21P psedogeninden kiken almistir

EDTA'l Kan / Amniyon
Swisi

40GUN
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Konjenital Adrenal Hiperplazi (21 Hidroksilaz Eksikligi)

Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygin bir otozomal
resesif bozukluktur. KAH vakalarinin %90'dan fazlast kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. KAH

EDTA'li Kan / Amniyon

207 MLPA 01.10.2017 MGO01610 MOLEKULER GENETIK cvpa1a2 3mL 30GUN
MLPA fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini etkileyen 1a birliktelik gosterir. Gnemli bir balima CYP21A2 geniyle Swisi "
yilksek oranda homoloi gésteren CYP21P psedogeninden koken almistir
onjenital Adrenal Hiperplast (118 - Hidrokaiaz Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin olusmasini engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde
208 H 01.102017 MG01620 MOLEKULER GENETIK Eks"k"_n perp cvp1181 hiperplaziye yol agan bir grup kalitsal enzim eksikligidir. 11-beta hidroksilaz eksikligi CYP1181 genindeki mutasyonlarin yol agtigi otozomal EDTA'I Kan 3mL 406UN
© resesif bir hastaliktir.
Konjenital Glikol Defekti, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktrr -
209 H 01.10.2017 MGO01630 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Glikolizasyon Defekti PMM2 e von DR IEKL olorama sl oAt Foan Birhastalidr EDTA'i Kan 3mL 40GUN
PMM2 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
210 E 01.102017 MG01640 MOLEKULER GENETIK | Konienital Muskiler Distrofi LAVIAZ Konienital musKular distrofi otozomal resesif gecis 6steren bir hastaliktir, Hastaliktan sorumlu olan gen LAMAZ genidir EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Sendromik olmayan isitme kaybi nedeni olan genler iginde en Gnemli yeri “konneksin 26 (GJB2)” tutmaktadir. GJB2 gen mutasyoniari genellikle
otozomal resesif gecis gosterirken gok nadir de olsa otozomal dominant olarak da kalitlabilir. Bircok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
211 H 01.102017 MGO1650 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Sagrlik (Konneksin 26) G182 genetik nedenli isitme kaybinin %50' sini olusturdugu bildirilmistir. Bugiine kadar bu gen icinde 300'den fazla mutasyon bildirilmesine ragmen EDTA'I Kan 3mL 406UN
yalnizca bir tanesi (c.35delG) beyaz irkta tiim mutasyonlarin yaklasik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu mutasyonun tasiyiciligi Avrupal beyazlarda
%2-4 Saglki Tark ise %1.8 olarak
Herediter afibrinojenemi, oldukca nadir goralen bi gudur. Konjenital Afibrinojenem otozomal resesif olarak kalitilan b
212 H 01.10.2017 MG01660 MOLEKULER GENETIK | Konjetinal Afibrinojenemi FGA ereciter afibrinojenemi, oldukga nacir goruien bir onjenital ) otozomalresesit olaralc kalitiian bir EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
hastalaiktir. FGA. FGB ve FGG genleri hastalikla
Herediter afibrinojenemi, oldukca nadir gorlen bi Zudur. Konjenital Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalitian b
213 H 01.10.2017 MG01670 MOLEKULER GENETIK | Konjetinal Afibrinojenemi FGB ereciter afibrinojenemi, oldukga nacir goruien bir von onjenital ) otozomalresesit olaralc kalitilan bir EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
hastalaiktir. FGA. FGB ve FGG genleri hastalikla
Herediter afibrinoj Iduksa nadir gordlen bi gudur. Konjenital Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalitilan b
214 H 01.10.2017 MG01680 MOLEKULER GENETIK | Konjetinal Afibrinojenemi FGG erediter afibrinojenemi, oldukea nacir gorulen bir onjentta ) otoromalresesif olaraicialitilan bir EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
hastalaiktir. FGA. FGB ve FGG genleri hastalikla il
;. p 01102017 Go16%0 VOLEKOLER GENETIK | Lafora Hastalis . Lafora hastaligi otozomal resesif gegis gdsteren, miyoklonik ve oksipital nobetlerle karakterize, llerleyici demans, ataksi ve dizartri le seyreden CoTAT Ko . Py,
tiik bir prosresif mivoklonik epilepsidir.
e p 01102017 Go1700 VOLEKULER GENETIK | Langer - Giedion sendroms s Langer-Giedion Sendromu kemik anomaliler ve belirgin yiz hatlarina sebep olan bir hastaliktr. Tek bir degisen koyanin hastahigin gordimesi isin CoTAT Ko . Py,
veterli oldugu cin bu hastaliin otozomal dominant kalitim gdsterdii
Pek gok genetik hastalik mi iyal genlerdeki deg Leigh Syndrome mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile ilskili
bir hastaliktir. Mitokondriyal DNA'daki kalitsal degisikiikler ayrica biiyime, gelisme ve viicut si inin fonksiyon gormesi
217 H 01.10.2017 MG01710 MOLEKULER GENETIK | Leigh Sendromu MT-DNA eden olablr. Vicut icrelrinin pek cofu hr biinin bir ya da ik kopya mitokondriyal DNA's lan binlerce mitokond germektecir. Bu EDTA'i Kan 3mL 40GUN
hiicrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA siddeti genetik degisikiik gordlen
mitokondri oraniile baglantiidir.
218 H 01.10.2017 MG01730 MOLEKULER GENETIK Liddle Sendromu SCNN1G SCNN1G genindeki Liddle sendromu ile iliskili olup_otozomal dominant gecis gosteren bir hastaliktir. EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
219 H 01.10.2017 MG01740 MOLEKULER GENETIK | Liddle Sendromu SCNN1B SCNN1B genindeki Liddle sendromu le iliskil olup otozomal dominant gecis gosteren bir hastaliktir EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Limb Girdle Mskdler Distrofi Tip-28 otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktrr. Hastalik proksimal kaslari etkileyerek yaramede zorlukiara
220 € 01.10.2017 MG01750 MOLEKULER GENETIK | Limb - Girdle Maskler Distrofi Tip 28 DYSF sebep olur. Hastalipin bu tipi iskelet kasi proteini kodlayan DYSF geninde ol sonrasinda geli ir. Limb Girdle Miskdler EDTA'i Kan 3mL 40GUN
Distrofisi birden cok gen ile iliskil irilmis ve cok savida tini
21 H 01.102017 MG01760 MOLEKULER GENETIK | Loevs - Dietz sendromu TGFBRL Loevs-Dietz Sendromu viicudun bilviik bliménde ba dokuvu etkileven ve otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktir. EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
. Maple syrup urine hastalig (Akgaaga surubu idrar hastalig) viicutta belirli amino asitlerin diizgiin bir sekilde islenememess sonucu ortaya gikan )
222 H 01.10.2017 MG01770 'MOLEKULER GENETIK Mapple Urine Syrup (MSUD) Tip 1A BCKDHA EDTA'l Kan 3mL 40GUN
otozomal resesif gecis gdsteren bir hastaliktir. BCKDHA genindeki mutasyonlarin bu durum ile ilskili oldugu bilinmektedir.
Maple syrup urine hastalig (Aksaaga surubu idrar hastali) viicutta belirli amino asitlerin diizgiin bir sekilde islenememess sonucu ortaya gikan
223 H 01.10.2017 MGO01780 MOLEKULER GENETIK Mapple Urine Syrup (MSUD) Tip 1B BCKDHB EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
otozomal resesif gecis gasteren bir hastaliktir. BCKDHB genindeki mutasyonlarin bu durumle liskil oldugu bilinmektedir.
Marfan sendromu otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. FBNI geni dizi analizi sonunda Marfansendromiu vakalarin % 70-9310k
224 E 01.10.2017 MG01790 MOLEKULER GENETIK MARFAN Sendromu Tip 1 FBN1 kisminda mutasyonlar tespit edilmistir. FBN1 geni 65 ekzonlu bir gen yapilan galismada yogun olarak tespit edildigi 3, EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
6.10. 28. 29 ve 56. ekzonlar dizi analizi ile taranmistir.
Loeys-Dietz sendromu viicudun birgok bolumiinde bag dokuyu etkileyen ve otozomal dominant gesis gasteren bir hastaliktr. Tip IV olmak dzere
- " 01102017 01800 MOLEKULERGENETIK | MARFAN Sendromu Tip 2 ereR2 bes tirt bulunan Loeys-Dietz sendromu farki genlerdeki mutasyonlardan kaynaki olarak ortaya gikmaktadir. TGFBRI genindeki mutasyonlar tip COTAY Kan - 060N
I, TGFBR2 tip ll, SMAD3 tip Il TGFB2 tip IV ve TGFB3 genindeki mutasyonlar Loeys-Dietz sendromu tip
\ e et
6 ; 01102017 o181 MOLEKULER GENETIK | McCune - Albright Sendromu s Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin organlarin asi calismasi le giden patojenezinde uyaric G protein afa altbiriminde aktive cici COTAT Kan am 060N
mutasyonlarin sorumiu oldugu nadir gérilen bir sendromdur. Me-Cune Albright Sendromu otozomal dominant gegis géstermektedir.
MELAS vakalarinin yakiaik %80'inde mitokondriyal DNAnn MT-TLL geninde 3243. pozsyonunda A>G defisiiine sebep olan mutasyon
227 H 01.10.2017 MG01820 MOLEKULER GENETIK | MELAS MT-TLL 3252 i A>G ve 3271 pozi T>C deisikiler de MELAS vakalarinin yaklsik %15 i gozlenmekedir EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Tasiyicilarda heteroplazmi orani %2-65 arasinda degismekte olup yasla birlikte i oraninda degisiki
s \ 01102017 ao1a%0 VOLEKULER GENETIK | WENTina Coxnts Wiultipl endokrin neoplazi (MEN) ip 4 COKNLB genindeki mutasyonlala sKiendirims ve otozomal dominant geci gosteren bir durumdur. MEN CoTAT Ko . Py,
tin 4 endokrine bezlerinde timér olusumu ile karakterize
Menkes hastalig Xe bag resesif gegisli, ender olarak gord len nérodejeneratif bir hastalikir. Kiinik bulgular bakir emilimi ve tasinmasindaki
229 H 01.10.2017 MG01840 MOLEKULER GENETIK Menkes Sendromu ATP7A EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
bozukluk ve bakir bagimli enzimlerin aktivitelerindeki bozukluktan ortaya cikmaktadir. Sendromla lskili gen ATP7A genidir.
o \ 01102017 eo1a%0 MOLEKOLER GENETK | mietakromatik Lorodistrof o mse:‘a‘:;zr‘vrv‘a':‘:tl:kod\strofl (Arylsulfatase A Deficiency) otozomal resesif kalitilan bir hastaliktr. ARSA genindeki mutasyonlar hastalikla CoTAT Ko . Py,
231 H 01.102017 MG01860 MOLEKULER GENETIK | Metil malonik asidemi MUT Metil Malonik Asidem otozomal resesif bir hastaliktir. MUT geni hastalikia iliskilendirilmis bir gendir EDTA'i Kan 3mL 40 6N
2 u 01102017 V01870 VOLEKULER GENETIK | MIRAS Yaygin Mutasyon vol6 Duyusal ataksik néropati (MRAS) otozomal resesif kalitilan bir hastaliktr. POLG genindeki mutasyonlar hastaliia iiskilendirimistir. Gendeki en COTA Kan . 0 GON
vavein 6.7.ve 13. elzonlarda
Mitokondriyal DNA'daki deisikiiler ie liskili hastalikiar; Cyclic Vomiting Syndrome, Cytochrome C Oxidase Deficiency, Kearns-Sayre Syndrome,
Leigh Syndrome, Maternally inherited Diabetes And Deafness, Mitochondrial Complex I Deficiency, Mitochondrial Encephalomyopathy, Lactic
Acidosis, ve Stroke-Like Episodes, Myoclonic Epilepsy With Ragged-Red Fibers, Neuropathy, Ataxia, And Retinitis Pigmentosa, Nonsyndromic
233 MLPA 01.10.2017 MG01880 MOLEKULER GENETIK | Mitokondriyal Delesyon Paneli MLPA MT-DNA Deafness, Pearson Marrow-Pancreas Syndrome, External O ‘dir. DNA'daki kalitsal deisikiikler ayrica EDTA'I Kan 3mL 30GUN
biiyime, gelisme ve viicut fonksiyon neden olabilir. viicut hicrelerinin pek gogu her birinin bir ya da iki
kopya mitokondriyal DNA'si olan binlerce mitokondri igermektedir. Bu hicrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastalklarin siddeti genetik degisiklik gariilen mitokondri orani le baglantilidr.
Mitokondriyal DNA'daki deisikiiler ie liskili hastalikiar; Cyclic Vomiting Syndrome, Cytochrome C Oxidase Deficiency, Kearns-Sayre Syndrome,
Leigh Syndrome, Maternally inherited Diabetes And Deafness, Mitochondrial Complex I Deficiency, Mitochondrial Encephalomyopathy, Lactic
Mitokondryal Delesyon Panel (kearn Sayre Acidosis, ve Stroke-Like Episodes, Myoclonic Epilepsy With Ragged-Red Fibers, Neuropathy, Ataxia, And Retinitis Pigmentosa, Nonsyndromic
234 H 01.10.2017 MG01890 MOLEKULER GENETIK Sendmmujv v v MT-DNA Deafness, Pearson Marrow-Pancreas Syndrome, External O ‘dir. DNA'daki kalitsal deisikiikler ayrica EDTA'I Kan E 30GUN
biayime, gelisme ve viicut fonksiyon neden olabilir. viicut hicrelerinin pek gogu her birinin bir ya da iki
kopya mitokondriyal DNA'si olan binlerce mitokondri igermektedir. Bu hicrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastalklarin siddeti genetik degisiklik gariilen mitokondri orani le baglantilidr.
MIT-NDS, MT-NDE, MT-ND2, M-, | Mitokondrival ONA'dak degiiiikier e sl hastaliiar; Cycic Vonting Syndrome, Cytochrome C Oxidase Deficiency, Kearrs Sayre Syndrome,
TS, MrNDAL, TR, RNRL. TRty | €iEh Syndrome, Materraly nherited Diabetes And Deafness, Mitochondrial Complex I Deficiency, Mitochondrial Encephalomyopathy, Lactic
RNR2, TRNLL TR TRNG, TR, | ACdosi, ve troke-Like Episodes, Myoclonic Epilepsy With Ragged-Red Fibers, Neuropathy, Atava, And Retinitis Pigmentosa, Nonsyndromic
235 3 01.10.2017 MG01300 MOLEKULER GENETIK | Mitokondriyal DNA Analizi (Tim Genom) Aoy TN, TANG.TRNY, oyt |Defness, Pearson Marrow-pancreas Syndrome, External O dir. DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica EDTA'l Kan 3mL 406GUN
" ox3 TRNG. MTNDS TR |POVEMe, gelisme ve viicut fonksiyon neden olabilir. viicut hicrelerinin pek gogu her birinin bir ya da iki
TRNK, COX3, TRNG, MTND3, TRNR, ’
kopya mitokondriyal DNA'si olan binlerce mitokondri igermektedir. Bu hicrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
TRNL2, TRNE, CYTB, TRNT, TRNP, ATP6 ) a
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin siddeti genetik deisiklik gordlen mitokondri orani ile balantilidir.
- ] Mitokondri g I 3 )
. p 01102017 eo1o10 MOLEKOLER GEnerik | Mitokondrival Norogastrointestinal v (MINGIF) otozomal resesif olarak kalitian bir hastaliktir. TYMP genindeki mutasyonlar CoTAT Ko . Py,
NGIF) hastalik le iliskilendirimistir.
p I -
o p 1102017 Go1920 VOLEKOLER GENETIK | Miyotonik Distrofi Tip 1 o Miyotonik distrofi tip 1 otozomal dominant kalitimi olan bir hastalik olup DMPK genindeki Ul CTG tekrar sayisindaki artis sonucu ortaya CoTAT Ko . .




Miyotonik distrofi tip 2 otozomal dominant kalitimi olan bir hastalik olup ZNF9 genindeki dortld CCTG teki daki art = )
238 01.10.2017 MG01930 MOLEKULER GENETIK | Miyotonik Distrofi Tip 2 INF9 yotonik clstrofi tip 2 otozomal dominant kalitimi olan bir hastalik olup ZNFS genindekd dortd eKrar sayisindaki artis sonucu ortaya EDTA'l Kan 3ImL 21GUN
239 01.10.2017 MG01950 MOLEKULER GENETIK | Mody Paneli 1 HNF4A, HNFLA, GCK MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gesis gésteren ailesel diyabetin formlarindan biridir ve erken yaslarda ortaya gikmaktadir EDTA Kan 3mL 40GUN
240 01.10.2017 MG01960 MOLEKULER GENETIK | Mody Paneli 2 HNFLB, PDXL, INS, NEURODI, PAX4 | MODY tipi seker hastali: otozomal dominant gegis gdsteren ailesel diyabetin formlarindan biridir ve erken yaslarda ortaya gikmaktadir EDTA Kan 3mL 40GUN
241 01.10.2017 MG01970 MOLEKULER GENETIK | Mody Paneli 3 BLK, KLF11, CEL MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gesis gésteren ailesel diyabetin formlarindan biridir ve erken yaslarda ortaya gikmaktadir EDTA Kan 3mL 40GUN
a2 1102017 G098 VOLEKULER GENETIK | Miody Panelia O MODY tipi seker hastaligl otozomal dominant ve otozomal resesif gegis gosteren ailesel diyabetin formlarindan biridir ve erken yaslarda ortaya oA o G0N
s 01102017 Go19%0 VOLEKOLERGENETK | MoDY Tin 1 Ean MIODY tp seker hastal otozomal dominant gesis gosteren alesl diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya ikmakiadir oA o G0N
Hastaliktan sorumiu olan gen HNF4A genidir.
Y 1102017 1502000 VOLEKOLERGENETK | MoDY Tin2 ook WIODY tp sker hastal otozomal dominant gesis gosteren alesl diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya ikmakiadir oA o G0N
Hastaliktan sorumlu olan een GCK genidir,
s 1102017 1G02010 VOLEKOLERGENETK | MODY Tin3 I WIODY tp sker astal otozomal dominant gesis gosteren alesl diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya ikmakiadir oA o G0N
Hastaliktan sorumlu olan een HNFLA genidir
o 1102017 002020 VOLEOLER GENETIK | MODY T ot MODY tp sker hastal1 otozomal dominant geci gosteren alesel dyabetin formlarindan birdi v erken yaslarda ortaya gkmalad. MODY oA o Py,
tin 4 il iiskil olan een PDX1 genidir.
o 1102017 60200 VOLEOLER GENETIK | MODYTpS . WIODY tip sker hastal otozomal dominant gesis gosteren alesel diyabetin fomlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya gkmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumlu olan een HNFLE genidir
s 1102017 602000 OLEOLER GENETIK | MODY TS NEURODL WIODY tp seker hastal otozomal dominant gesis gosteren alese diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya pkmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumiu olan gen NEUROD1 genidir
o 1102017 602050 OLEOLER GENETIK | MODY T 7 o MIODY tp seker hastal otozomaldominant gesis gosteren alesel diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya gkmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumlu olan gen KLF11 genidir.
MODY Tip 8, otozomal tolarak kalitilan bir hastalikur.
250 01.10.2017 MG02060 MOLEKULER GENETIK | MODY Tip 8 ceL P otoroma MmNt o ara ket o hastalidr EDTA'i Kan 3mL 40GUN
CEL genindeki hastalikla iliskilendirilmisti.
o 1102017 e02070 VOLEOLER GENETIK | MODY TS e WIODY tp sker hastal otozomal dominant gesis gosteren alese diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya gkmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumiu olan een PAX4 genidir
o 1102017 002080 VOLEOLER GENETIK | MODY T 10 " WIODY tp seker hastal otozomal dominant gesis gosteren alesel diyabetin formlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya gkmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumlu olan gen INS genidir
o 1102017 002090 OLEKOLER GENETIK | MODY T 11 " MIODY tp seker hastal1 otozomaldominant gesis gosteren alesel diyabetin fomlarindan birdr ve erken yaslarda ortaya kmakiadir oA o Py,
Hastaliktan sorumiu olan een BLK genidir.
EDTA' Kan / Amniyon
Molekiler Karyotipleme (Tim Genom Del Swist/ il B cvs
254 01.10.2017 MG02100 MOLEKULER GENETIK olekiiler Karyotipleme (Tum Genom Delesyon X Mikroarray yéntemi ile kromozomal bozukluklarla iliskili DNA kopya kazanim ve kayiplari taranmaktadr. visi/ Cilt Biyopsi / VS / 3mL 30 GUN
Duplikasyon) Diisiik Materyali / Kord
Kani / Mukoza/ Diger
Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayist le ventztromboemboll (VTE) riskinin ylksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
255 01.10.2017 MG02110 MOLEKULER GENETIK | MTHFR (A1298¢) MTHFR bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktér 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'll Kan 3mL 15GUN
taranmasi %99 eibi viiksek bir ta degeri i
Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayist le ven6ztromboemboll (VTE) riskinin ylksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
256 01.10.2017 MG02120 MOLEKULER GENETIK [ MTHFR (C677T) MTHFR bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktér 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'll Kan 3mL 15GUN
taranmasi %99 eibi vilksek bir tan degeri
Kriyoprin fliskil periyodik sendrom olan Muckle-Wells syndrome (MWS) Tk defa otozomal dominant gegis gbsteren nadir bir herediter hastaiik
257 01.10.2017 MG02130 MOLEKULER GENETIK Muckle - Wells Sendromu NLRP3 olarak tanimlandi. Otozomal dominant MWS'li hastalarda karin agrisi, artrit ve Urtikerle birlikte olan ates ataklari vardir. MWS, NLRP3 (CIAS1) EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
olarak bilinen cendeki ile ortava cikar.
258 01.10.2017 MG02140 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 1 IDUA Mukopolisakkaridoz Tip 1, otozomal resesif olarak kaltlan bir hastaliktr. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
IDUA genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
o 1102017 02150 WOLECOLERGENETIK | Mukopoliakdaridor T2 o8 Mukopolisakkaridoz Tip 2 (Hunter Sendromu) x-e bagl resesif gesis gosteren bir hastalikir,IDS genindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya oA . Py,
Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Send tozomal resesif teren bir hastaliktir. GNS, HGSNAT, NAGLU ve SGSH genlerindeki
260 01.10.2017 MG02160 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 3A (MPS3A) SGSH ukopolisa :7:“:; h‘:m(“::rla‘p:" endromu) otozomal resesif gegis gosteren bir hastalikur. Ve sGoH genlerindeld EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Mukopolisakkaridoz Tip 4 (Morquio Send tozomal resesit teren bir hastaliktir. GALNS genindeki mutasyon hastalik
261 01.10.2017 MG02170 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 4 GALNS on“;:" isakkaridoz Tip 4 (Morquio Sendromu) otozomal resesif gecis gosteren bir hastaliktir genindekimutasyonlar sonucu hastal EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Send tozomal resesif teren bir hastaliktir. GNS, HGSNAT, NAGLU ve SGSH genlerindeki
262 01.10.2017 MG02180 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 38 NAGLU ukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Sendromu) otozomal resesif geis gosteren bir hastaliktir vesGoH genlerindeld EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
sonucu hastalik ortava
Multiple Ekzositoz Tip 1, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastaliktir.
263 01.10.2017 MG02190 MOLEKULER GENETIK | Multiple Ekzositoz Tip 1 EXTL (o ple SKdostion Tip 7, Gtosoma ominart olarak raltan bir hastalidir EDTA'I Kan 3mL 40GUN
EXT1 genindeki hastalikla
o - ; - A EDTATI Kan / Amniyon
264 01.10.2017 MG02200 MOLEKULER GENETIK | MYH7 liskili Miyopati MYH7 Miyozin iliskili miyopati otozomal dominant gesis gésteren nadir bir hastaliktr. Hastaliktan sorumlu olan gen MYH? genidir. e 3mL 40GUN
o 1102017 e02210 WOLEOLERGENETIK | Myoftriler Myopati Tip oes Wiofbrler iyopatlr otozoma resesf/ dominant oarak kaltlan morfolojik olarak homajen omalda brlte genetik olarak hetercjen olan oA o . Py,
S eeni Tip 1 le liskilendirilmistir
266 01.102017 MG02220 MOLEKULER GENETIK | Niemann - Pick Hastalies SMPDL Niemann_hastaliét, otozomal resesif bir hastalik olup A ve B tipi SMPDI geninde EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve otozomal resesif gegisli bir ktiyoz tipidir. Bu sendromun ana belirtleri ktiyozis linearis sirkurfieksa,
267 01.10.2017 MG02230 MOLEKULER GENETIK Netherton Sendromu SPINKS EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
vapisal kil gévdesi anomalisi (trikoreksis invaginata ve atopik vatknliktir.
Noonan sendromu (NS) otozomal dominant olarak kalitlr ve 1500 - 2500 dogumda gordlen bir durumdur. Bu hastalanin yaklasik % 50'sinda 12.
268 01.10.2017 MG02240 MOLEKULER GENETIK | Noonan Sendromu Tip 1 PTPNIL kromozomun (12q24.1) uzun kolundaki PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non-receptor type 1) geninde “missense” mutasyonlar EDTA' Kan / CVS 3mL 40GUN
. [ 1! - 2! & Bl I : 10-15' .
o 1102017 [ VOLEKOLER GENETIK | Noonan sendromu Tip o5t Noonan sendromu (NS otozomal dominart clrak kel ve 1500 2500 dogumda gardien birdurumdor. B hastaloi yakiask % 10-151nde oA . G0N
5051 geninde “missense’
. 1102017 602260 VOLEKULER GENETIK | Norafibromatoris T 1 v Nérofibromatozis Tip 1, otozomal dominant nérokutan sendromudur. Nérofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak uzere (ki sinifa ayriimaktadir oA . G0N
Molekiler genetik testler NF1 geni DNA dizi analizi analizini kapsar.
Nérofibromatozis tip 2 (NF-2) otozomal dominant gesisli,bir nérokutan sendromudur. N8rofibromatozis, tip 1ve ip 2 olmak Gzere 1K sinifa
ayriimaktadir. Hastalikia baglantil oldugu bilinen tek genetik bolge NF2 genidir. Molekiiler genetik testler NF2 geni DNA dizi analizi ve
71 01.10.2017 MG02270 MOLEKULER GENETIK | Narofibromatoris Tip 2 NF2 delesyon/duplikasyon analizini kapsar. Mutasyon oranlar; ale ykistinin pozitif olup olmamasina gére degisiklik gosterir. Aile ykisi bulunan EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Kisilerin %73'de periferik kan rneklerinde gerseklestirilen DNA dizi analizi (sekans) ile NF2 gen mutasyonlari tanimlanabilmektedir.izole
olpularda ise bu aran %60'lara inmektedir.
Noronal seroid lipofusinoz otozomal resesif gesis gosteren, socukluk cagi baslarinda motor ve mental gelisime engel olarak hareket ve zeka
272 01.10.2017 MG02280 MOLEKULER GENETIK | Noronal Seroid Lipofusinozis Tip 2 TPPL bozukluklarinasebep olmaktadir. Ek olarak gogu vakalarda epilepsi ve gérme bozukluklari da gézlemlenmektedir. TPP1 geninde goriilen EDTA'l Kan E 40GON
bu durumia liskilendirilmisti.
s 1102017 602290 MOLEKULER GENETIK | Noranal Serod Lipousinoris Tin 1 oo Neuranal Ceroid Lipofuscinoss yasamn  birnci ve finciylainda mental ve motor gelisimin etkieyen otozomal resesi ges gosteren bi oA . G0N
hastaliktr. PPT1 genindeki 50'den fazla mutasvon bu durumla iliskilendirilmistir.
] 1D ] lan bir h . -
274 01.10.2017 MG02300 MOLEKULER GENETIK | Odontoonychodermal Displazi WNT10A Odontoonychodermal Displatz, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir EDTA'l Kan 3ImL 20 GUN
WNTI0A genindeki hastalikla
275 01.10.2017 MG02310 MOLEKULER GENETIK | Okulofaringial Miskiler Distrofi PABPNL Okulofaringeal Muskiiler Distrofi otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. PABPN1 genindeki mutasyonlar hastalikla liskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
76 1102017 602320 MOLEKULER GENETIK | Optik Atrfi (0PAS) J Opikatrof garme bozuklugu e karakterize edlen ve oozomal resesif ges gsteren bir hastalkr. Bu durum normale yaki gormeden AT Kan - 060N
tamamen kérlik durumuna kadar degiskenlik gosterebilir. ACO2 geninde gériilen mutasyonlar bu durum ileiliskilendirilmistir.
Osteogenesis  Imperfekta otozomal dominant olarak  kalitlan bir sendromdur. COLIAL geni dizi analizi sonunda
277 01.10.2017 MG02330 MOLEKULER GENETIK | Osteogenesis Imperfecta Tip 1 cotial Osteogenesisimperfektasendromlu vakalarin % 70lik kisminda mutasyonlar tespit edilmistir. COLIAL geninde yaygin olarak goriilen p.G10795|  EDTA'I Kan/CVS E 406N
(c:32356>A), p.G1091S (c.3271G>A), p.G203V (c.608G>T), p.G197S (c.589G>A), p.C1299W (c.3897C>G) mutasyonlari dizi analizi e taranmistr.
Ost is Imperfekta otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. COL1AZ geni Ost is Imperfekta Tip2, Tip3 ve Tipd i
278 01.10.2017 MG02340 MOLEKULER GENETIK | Osteogenesis Imperfecta Tip 2 coL1A2 # copenesis Imperiekta otozoma dominant olarak kalihlan bir sendromcur gent Osteogenasis Imperfekda Tip2, TipSve Tipdle EDTA'I Kan 3mL 406N
iliskilendirilmistir. COL1AL eeni nokta sendromlu vakalarin %5-30 luk kisminda tesoit edilmistir.
Osteopetrozis Tip AD2, otozomal d tve Osteopetrozis Tip AR4, otozomal resesif olarak kalttilan bir hastaliktr.
279 01.10.2017 MG02350 MOLEKULER GENETIK | Osteopetrozis (Tip AD2, AR4) CLenT steopetrozis Tip ADZ, otozomal dominant ve Osteopetrozis Tip AR4, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalktir. EDTA'l Kan 3mL 20 GUN

CLCN7 genindeki hastalikla iliskilendirilmistir.




280

01.10.2017

MG02360

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis (Tip AR1)

TCIRG1

Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon bozuklugu sonucu kemiklerde belirgin radyolojik dansite artisina neden olan heterojen bir kalitsal
hastaliklar grubudur. Goriilme yasi, genetik ve Klinik 6zellikleri temelinde g tip o is congenita,
osteopetrosisin nadir, agir bir formudur. Otozomal resesif gegis gosterir. Hastalar genellikle yasamlarinin lk iki il igerisinde dlirler.
Osteopetrosis tarda, osteopetrozisin eriskin veya benign tipi olarak da nitelendirilir. Otozomal dominant gegis gdsterir. Mermer kemik hastalig,
genellikle hayatin ilk dekatinda tam alir ve eriskin yasa kadar yasayabilirler. Otozomal resesif gegislidir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG02370

MOLEKULER GENETIK

Perivodik Ates Sendromu

SPAG7

Perivodik ates sendromu tekrarlayan ates serileri ile karakterize edilen otozomal dominant gecis gésteren bir hastaliktir.

EDTA'l Kan

40 GUN

282

01.10.2017

MG02380

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu (CAPS1)

NLRP3

Kriyopirinle iliskili periyodik sendrom (The Cryopyrin Associated Periodic Syndromes (CAPS)) kriyopirin proteinini kodlayan 1. kromozomun uzun
kolunda lokalize NLRP3 genindeki mutasyona bagi olarak gelisir ve OD kalitilr. Kriyopirin inflamazomun regilasyonunda énemli rol oynar. CAPS
hafif, orta ve siddetli form olmak izere g farkli otoi olusur. bu iig sendroma spesifik olabilir veya overlap
vanahilir

EDTA'l Kan

40GUN

283

01.10.2017

MG02390

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu (TRAPS)

TNFRSF1A

Periyodik ates sendromu (TRAPS) tekrarlayan ates serileri ile karakterize edilen TNFRSFIA genindeki mutasyonlarla iliskilendirilmis otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir. TNFRSF1A genindeki mutasyonlar bozuk TNFRI proteini retimine sebep olmakta ve hiicrede asir

EDTA'l Kan

40GUN

284

01.10.2017

MG02400

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu Paneli

ELANE,LPIN2, MEFV,MVK,NLRP3,PST

olusumuna seben olmaktadir.
Cocukluk caginda ates inin tam olarak “periyodik ates " diss idir. PFAPA sendromu,
Hiper IgD sendromu, Timar nekroz faktéril ile liskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk irtikeri, Muckle-Wells sendromu, Ailevi Akdeniz
Atesi (FMF) ve Siklik N6tropeni bu sendromlar olusturmaktadir. Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
Aataklarivla

EDTA'l Kan

40GUN

287

01.10.2017

MG02410

MOLEKULER GENETIK

Pfeiffer Sendromu

FGFR2

Pfeiffer sendromu belli kafatasi kemiklerinin prematiir birlesimi ile karakterize edilen otozomal dominant bir hastaliktir. FGFR2 genindeki
Pfeiffer sendromu tip 1 ile ili irilmi:

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG02420

MOLEKULER GENETIK

Piriivat Dehidrogenaz Eksikiigi

PDHAL

Piriivat dehidrogenaz eksikligi viicutta laktik asit birikmesi ve birgok nérolojik problemlerle karakterize edilmekte olup X-linked dominant gecis
gosteren bir hastaliktir. PDHAL geninde gorillen mutasyonlar pirivat dehidrogenaz eksikligi vakalarinin %80'ini olusturmaktadir.

EDTA'l Kan

40GUN

289

01.10.2017

MG02430

MOLEKULER GENETIK

Pitt - Hopkins Sendromu

TCF4.

Pitt-Hopkins Sendromu otozomal dominant olarak kalitilan mental retardasyon ile karakterize bir hastaliktir. TCF4 genindeki mutasyonlar
hastalikla i isti

EDTA'l Kan

40GUN

290

01.10.2017

MG02440

MOLEKULER GENETIK

PKAN Sendromu

PANK2

PKAN Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr.
PANK2 genindeki hastalikla iliski ilmisti

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG02450

MOLEKULER GENETIK

Plasminojen Aktivator inhibitor Gen Mutasyonu

Plasminojenaktivator inhibitor - 1 (PAI-1) obez bireylerde yiiksek dizeylerde saptanan bir fibrinoliz inhibitorudar ve ayni zamanda bagimsiz
kardiyovaskiller risk faktérlerinden biridirayrica insilin direnciyle de iliskilendirilmistri. PAI genindeki polimorfizmlerin protein seviyesini
etkiledigi ve etkiledigi gozlenmistir. Ozellikle yiiksek PAI-1 seviesi kolesterol, LDL-kolesterol, VLDL ve trigliserid diizeyi ile pozitif olarak, HDL
kolesteral ile ise negatif nlarak koreledir

EDTA'l Kan

15GUN

01.10.2017

MG02460

MOLEKULER GENETIK

PLC Zeta Tiim Gen Dizi Analizi

pPLCZL

PLCE sperm coziilebilir faktri olup oosit aktivasyonunda nemli bir rol oynamakta olupintraselliler Ca+2 salinimini sagladig: belirlenmistir. PLCT
ile yapilan yogun ekspresyon calismalarina ek olarak PLCZin ve dolayisiyla neden olan bir nokta
mutasyonu (PLCZ, H398P) tespit edilmistir. Ayni genetik gorintileme metodu modifiye edilerek kullanilan bir diger calismada da yine ayni
hastada (PLCZ, H233L) mutasyonunu belirlenmistir. Bu calismada H233L mutasyonunun da benzer bir sekilde lokal protein etkilesiml
bozdugu, anormal kalsiyum salinimina yol agtis ayrica 3 boyutlu modelleme ile ortaya konmustur. Bu calismada ayrica bu vakada birlesik
heterozigotluk oldugu, mutasyonlarin birinin maternal digerinin paternal aktarildig: belirlenmistir. Bu bilgi dogrultusunda erkek infertilitesi ve
sperm fonksiyon eksikligine sebebiyet veren maternal aktarlan ilk otozomal nokta mutasyonunun H233L oldugu belirlenmistir.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG02470

MOLEKULER GENETIK

Polikistik Bbrek Hastaligi (AD) PKD2

PKD2

Otozomal dominant Polikistik Bobrek hastaligi bobrek hastaliklari arasinda en sik gorilendir. Otozomal dominant kalitilan hastalik tipiyle
ilisikilendirilmis olan genler PKD1 ve PKD2 genleridir.

EDTA'l Kan

40GUN

294

01.10.2017

MG02480

MOLEKULER GENETIK

Polikistik Bbrek Hastaligi (AD) PKD1

PKD1

Otozomal dominant Polikistik Bobrek hastaligi bobrek hastaliklar arasinda en sik gorilendir. Otozomal dominant kalitilan hastalik tipiyle
ilisikilendirilmis olan genler PKD1 ve PKD2 genleridir

EDTA'li Kan

40GUN

295

01.10.2017

MG02490

MOLEKULER GENETIK

Polikistik Bbrek Hastalig (AR) (PKHD1)

PKHD1

Polikistik Bobrek hastalig otozomal resesif olarak kalitilan ve bobrek ve bobrege bagh olim oranlarinda oldukca yiksek bir etkiye sahip olan
konjenital hepatorenal fibrokistik sendromlar arasinda yer almaktadir. Otozomal resesif kalitilan hastalik tipiyle ilisikilendirilmis olan tek gen
PKHD1 genidir.

EDTA'l Kan

40GUN

296

01.10.2017

MG02500

MOLEKULER GENETIK

Pompe Hastalig

GAA

Pompe hastalig asit maltaz ( lizozomal alfa 1,4 glikosidaz-GAA ) enzimi eksikligi sonucu ortaya cikan bir glikojen depo hastaligidir. Otozomal
resesif kalitim gésterir. Enzim eksikliinin derecesine gére infantil veva eriskin formlari vardir.

EDTA'li Kan

3mL

40GUN

MLPA

01102017

MG02510

MOLEKULER GENETIK

Prader Willi Sendromu MLPA

15011-13

Prader Willi sendromu tanisinda

EDTA' Kan

3mL

30 GUN

298

01.10.2017

MG02520

MOLEKULER GENETIK

Pridoksin Bagimli Epilepsi

ALDH7A1

Pridoksin Bagim Eplepsi otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen ALDH7AL genidir. Pridoksin Bagimii
Epleosi simdive kadar 100 kiside

EDTA'l Kan

3mL

40GUN

299

01.10.2017

MG02530

MOLEKULER GENETIK

PFICTip 1

ATP8B1

ATP8B1 genindeki 50'nin iizerinde mutasyon Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip 1 (PFIC1) olarak bilinen karaciger hastaliginin agir
formuna neden olmaktadir. ATP8B1 genindeki mutasyonlarin gogu genin biiyiik bir bolimiiniin kaybi veya anormal kisa bir protein iiriine neden
olmaktadir. Bu karaciger hiicrelerinde safra asitlerinin neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger
hastaliginin olusmasina neden olurlar. ATP8B1 proteini viicutta bulunmasina ragmen bu proteinin eksikliginin boy kisalig, sagirlik, diyare ve
PFICL'in diger semptomlarina yol agmasinin sebebi ortaya koyulamamistir. PFIC1 otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

40GUN

300

01.10.2017

MG02540

MOLEKULER GENETIK

PFICTip2

ABCB11

ABCB11 genindeki 100den fazlamutasyonlar Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip 2 (PFIC2) olarak bilinen karaciger hastaliginin agir
formuna neden olmaktadir. ABCB11 genindeki mutasyonlarin ogu genin biyiik bir bslaminiin kaybi veya anormal kisa bir protein Grine neden
olmaktadir. Bu karaciger safra asitlerinin neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger
hastaliginin olusmasina neden olurlar. Ozellikle p.v444A degisimi karaciger hiicrelerindeki BSEP protein miktarinda azalmaya yol agmaktadir.

EDTA'li Kan

40GUN

301

01.10.2017

MG02550

MOLEKULER GENETIK

PFICTip3

ABCB4

ABCB4 genindeki mutasyonlar Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip 3(PFIC3) olarak bilinen karaciger hastaliginin agir formuna neden
olmaktadir. ABCB4 genindeki mutasyonlarin cogu genin biyiik bir bliminiin kaybi veya anormal kisa bir protein irtine neden olmaktadir. bu
mutasyonlar karaciger hiicrelerinde safra asitlerinin tiretilmesine neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger hastaliginin olusmasina
neden olurlar.

EDTA'l Kan

40GUN

01.10.2017

MG02560

MOLEKULER GENETIK

Pseudo Akondroplazi

comp

Pseudo-Akondroplazi otozomal dominan bir hastaliktir. Kemik ve kikirdak dokusunu ilgilendiren displaziler arasinda en sik rastlanilanidir.
Hastalikla iliskili mutasyonlar Kikirdak Oligometrik Matriks Proteini(COMP) genindedir. 19. kromozomda (19p13.1) yerlesik COMP geninin
{iretimini sagladigiCOMP proteini normalde kikirdak, bag ve tendonda hiicreler arasi sivida bulunarak, hiicrelerin gelismesi, ogalmasi ve
Aanonitoz voluvla vok olmas rol alr.

EDTA'li Kan

40 GUN

303

01.10.2017

MG02570

MOLEKULER GENETIK

QF PCR ile Kromozom Analizi

20 Marker

Koryon villus materyalinden elde edilen hiicrelere uygulanan QSTR yontemi ile 13., 18. ve 21. ve cinsiyet kromozomlari sayisal olarak normal
degerlendirilmistir. Konvansiyonel sitogenetik karyotip analizi sonucu sonradan verilecektir. Sonug mutlaka uzun sureli kiiltir sonrasinda
karyotip analizi ile teyit edilmelidir.Fetusa ait kromozomal anomalilerin tanisinda ve fetal karyotip kararinda gold standart uzun sureli kiltir
sonucunda vanilan k;

EDTA'li Kan / Amniyon
Swisi / CVS / Diisiik
Materyali / Kord Kani /
Muknza

5GUN

304

01.10.2017

MG02580

MOLEKULER GENETIK

Rasitizim (Vitamin D Direnci) Tip 2A

Vitamin D bagimii rikets tip 1, 11-hidroksilaz gen mutasyonu, tip Il ise VR gen mutasyonu sonucu gelismektedir. Her iki hastalik da nadir gordlen
otozomal resesif bozukluklardir. Vitamin D, kemik ve kalsiyum metabolizmasinin temel aktorlerinden biridir. Ayrica hiicresel immiin yanitin

ve hiicre proli rolii vardir. Vitamin D reseptorii (VDR) polimorfizminin cesitli hastaliklarla bir iliskisinin olup
olmadié oldukea vavein bir sekilde

EDTA'li Kan

40 GUN

305

01.10.2017

MG02590

MOLEKULER GENETIK

Rasitizim (Vitamin D Direnci) Tip 1

CYP2781

Rasitizm, Pseudovitamin D Eksikligine Bag Rikets (CYP27B1 geni) otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. CYP2781 geni 1a-hidroksilaz
enziminin yapimini saglamaktadir. Bu enzim D vitaminin aktif formu olan 1,25-dihidroksivitamin D3'e déniistiirmektedir.

EDTA'll Kan

40GUN

306

01.10.2017

MG02600

MOLEKULER GENETIK

Renal Glukoziiri

SLCSA2

Renal glukoziri asin miktarda glukozun dreye salinimina sebep olan otozomal dominant ya da otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
SLCSA2 geninden iretilen protein normal kosullarda glukozun bibrekte geri emilimini saglar, ancak SLCSA2 genindeki mutasyonlar bu
fonksivonu v renal elukoziri ile iliskilendirilmektedir.

EDTA'll Kan

40GUN

307

01.10.2017

MG02610

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis (CA2)

cA2

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundustu nefron segmentine gére proximal RTA (Tip 1), distal RTA (Tip ) ve hiperkalemik RTA
(Tip IV) olmak iizere baslica 3 tipe ayrilir. CA2 genindeki resesif mutasyonlar Tip 3 Renal Tubular Asidozis'e neden olmaktadr.

EDTA'li Kan

40GUN

308

01.10.2017

MG02620

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis Distal (Otozomal Resesif)

ATPGVOAY

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundustu nefron segmentine gére proximal RTA (Tip Il), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA
(Tio IV) olmak tizere baslica 3 tipe avrilir.

EDTA'li Kan

40 GUN

309

01.10.2017

MG02630

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis Progresif Sagirlik (Otozomal
Satirlik)

ATP6V1BL

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundustu nefron segmentine gére proximal RTA (Tip l), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA
(Tio IV) olmak tizere baslica 3 tipe avrilir.

EDTA'li Kan

40 GUN

01.10.2017

MG02640

MOLEKULER GENETIK

Rett Sendromu Tiim Gen

MECP2

MECP2 geni ile iliskili hastaliklar X'e bagli kalitim gostermektedir. Olgularin %99'undan fazlasi de-novo mutasyon sebepli ya da germline
mozaisizm gériilen anne babanin birinden gecen hastalik etmeni mutasvon sebeoli

EDTA'li Kan

40 GUN

311

01.10.2017

MG02650

MOLEKULER GENETIK

Rett Sendromu (Konjenital)

FOXG1

FOXG1 sendromu Rett sendromunun konjetial tipi olup otozomal dominant olarak kalitilan bir hastalikt
hastalikla

FOXGI genindeki mutasyonlar

EDTA'li Kan

40 GUN

312

01.10.2017

MG02660

MOLEKULER GENETIK

Rubinstein - Taybi Sendromu

CREBBP

Rubinstein - Taybi Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
CREBBP_genindeki hastalikla

EDTA'li Kan

40 GUN




Russell-Silver sendromu, intrauterin ve postnatal bilyiime geriligi, relatif makrosefali, iggen iz, viicut asimetrisi ve el 5. parmakta linodaktili
szelliklerinin goriildiig bir genetik hastaliktr. astaligin genetik etiyolojisinde, %35-65 oraninda 11p15 kromozomuna lokalize imprinting control

313 MLPA 01.10.2017 MG02670 MOLEKULER GENETIK | Russel Silver Sendromu MLPA 11p15 EDTATI K 3mL 30GUN
ussel Silver sendromu P region 1 (ICR1) bolgesinin hipometilasyonu saptanirken, %7-10 oraninda 7p11.2-p13 kromozomal bolgesinin maternal uiparentaldizomisi ! Kan m
(UPD) gérilmektedir. Olgularin %L'inden daha azinda, submi gosterilmistir
Seckel sendromu otozomal resesif gegisli, nadir rastianan, belirgin blylme geriligl ve mental gerilik, mikrosefall, atipik yGz gorunum ile
314 E 01.10.2017 MG02680 MOLEKULER GENETIK Seckel Sendromu ATR karakterize bir hastaliktir. Bu sendrom genetik heterojenite de géstermektedir. Bazi vakalarda 3q11.1-24 lokusunda ATR geninde (Ataxia- EDTA'li Kan 3mL 40GUN
i ve RAD3 iliskili orotein) mutasvon
315 H 01.102017 MG02690 MOLEKULER GENETIK i Tin2 BCOR Sendromik Xe bagi olarak kalitilan bir hastaliktir. BCOR genindeki mutasvonlar EDTA'i Kan 3mL 40 GON
SHOXun tek doz yetersizlig, insanlarda gordlen Turner Sendromu (TS), diopatik Kisa Boy (IKB) ve Leri-Weill Diskondrosteozu (LWD) olmak zere
316 H 01.10.2017 MG02700 MOLEKULER GENETIK | SHOX Dizi Analizi SHOX i farkl bityame hastaligina katluda bulunmaktadir. SHOX geninde %80-90 oraninda delesyon %10-20 oraninda nokta mutasyon tespit EDTA'i Kan 3mL 40GON
. B 01102017 e0a 10 VOLEKOLER GENETK | SaldosisTip 1 ot Sialidoz (Mukolipidoz Tip 1) a-N-asetil néraminidaz-1 (lzozomal sialidaz; NEUL) eksikiigi sonucu olusan otozomal resesif gegish bir izozomal depo COTAT Ko . Py,
hastaligidir. NEU1 genindeki resesif lizozomal tio Sialidozis'e neden olmaktadir.
318 H 01102017 MG02720 MOLEKULER GENETIK  |Sistinozis CTNS Sistinzls, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastal ktir. EDTA'I Kan 3mL 40 GUN
CTNS cenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
] ; Smith Lemli Opitz sendromu otozomal resesif gegis gésteren bir hastaliktr. Hastaliktan sorumiu olan gen DHCR7 genidir. Smith Lemli Opitz -
319 H 01.10.2017 MG02730 'MOLEKULER GENETIK Smith - Lemli - Opitz Sendromu DHCR7 . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
sendromu 20.000 ile 60.000'de 1 oraninda
] — SOX10 geni embriyanik glisim irasinda doku ve organlarin olusumunda Gremi rol oynamaktadir. Kallmann Sendromu ve Waardenburg -
320 H 01.10.2017 MG02740 'MOLEKULER GENETIK SOX10 Dizi Analizi SOX10 Sendromuile EDTA'l Kan 3mL 40GUN
] Kampomelik Displazi, otozomal dominant ofarak kalitlan bir hastaliktir. -
321 H 01.10.2017 MG02750 MOLEKULER GENETIK SOX9 Gen Analizi SOX9 P - EDTA'l Kan 3mL 40GUN
SOX9 eenindeki hastalikla liskilendirilmistir.
S0K2 gei embrlyomkgehﬂm sirecinde birgok organin Tol oynayan p Sorumlu olup 6zellikle gozlerin
322 H 01.10.2017 MG02760 MOLEKULER GENETIK  |SOX2 Gen Analizi sox2 faktord olarak i bu gen zerindeki mutasyonlar birlesik hipofiz hormonu eksikligi, mikroftalmi, EDTA'i Kan 3mL 40GUN
sento-ootik d\(n\ml ve ive vol acmaktadir.
. Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun hasara ugramast sonucu hareket ve zihinsel slevin etkilendigi bir hastaliktr. Hastalik otozomal dominant/
323 H 01.10.2017 MG02770 MOLEKULER GENETIK | Spastik Paralizi Tip 2 ATLL EDTATI K 3mL 40GUN
pastik Paralizi Tip resesif veya X-linked olarak kalitimaktadir. ATL1 genindeki mutasyonlar otozomal dominant olarak kalitilan SPG3 ile iliskilendirilmistir. ! Kan m
Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun hasara ugramast sonucu hareket ve zihinsel islevin etkilendigi bir hastaliktir. Hastalik otozomal dominant/
324 H 01.10.2017 MG02780 MOLEKULER GENETIK | Spastik Paralizi Tip 4 SPAST resesif veya x-linked olarak SPAST genindeki hastalarin %45'inde gérilmls ve otozomal dominant olarak kalitilan EDTA'i Kan 3mL 40GUN
SPGA ile iliskilendirilmistir.
Besinci kromozomdaki SMA gen bolges! telomerik SMNL ve sentromerik SMINZ genlerini igermektedir. SMINI gen delesyonu SMA vakalarinin
325 H 01.10.2017 MG02790 MOLEKULER GENETIK | Spinal Muskler Atrofi (SMA) Delesyon Analizi SMNL %95 inde gordimektedir. SMN2 geninin tek basina kopya sayisinin Klinik bir 6nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gordlen vakalarda SMN2 EDTA'i Kan 3mL 216ON
geninin koova savisi fenotine etki etmektedir.
Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi telomerik SMINL ve sentromerik SMNZ genlerini igermektedir. SMINI gen delesyonu SMA vakalarinin COTAT Kan /N Amniyon
326 MLPA 01.10.2017 MG02800 MOLEKULER GENETIK | Spinal Muskiler Atrofi Tasiyicilik - MLPA SMN1/SMN2 %95 inde gordimektedir. SMN2 geninin tek basina kopya sayisinin Klinik bir 6nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gordlen vakalarda SMN2 S VS v 3mL 30GUN
ceninin konva savisi fenotine etki etmektedir. st
Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi telomerik SMINL ve sentromerik SMINZ genlerini igermektedir. SMINI gen delesyonu SMA vakalarinin
327 H 01.10.2017 MG02810 MOLEKULER GENETIK | Spinal Muskiler Atrofi (SMA) SMIN Nokta Mutasyon |SMN1 %95 inde gordimektedir. SMN2 geninin tek basina kopya sayisinin Klinik bir 6nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gordlen vakalarda SMN2 EDTA'i Kan 3mL 40GUN
geninin koova savisi fenotine etki etmektedir.
XL ATXN2, ATXNS, ATXNT Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
328 H 01.10.2017 MG02820 MOLEKULER GENETIK Ataksi Paneli (1,2,3,6,7) acnpan AT AT izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCAL, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'I Kan 3mL 2160N
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar lgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmastyla olusur.
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile lgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
329 H 01.10.2017 MG02830 MOLEKULER GENETIK Spinoserebellar Ataksi Tip 1 ATXN1 izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'l Kan 3mL 21 GUN
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
330 H 01.10.2017 MG02840 MOLEKULER GENETIK Ataksi Tip 2 ATXNZ izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCAL, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'I Kan 3mL 2160N
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar lgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmastyla olusur.
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile lgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
331 H 01.10.2017 MG02850 MOLEKULER GENETIK Spinoserebellar Ataksi Tip 3 ATXN3 izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'l Kan 3mL 21 GUN
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar lgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
332 H 01.10.2017 MG02860 MOLEKULER GENETIK Ataksi Tip 6 CACNALA izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCAL, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'I Kan 3mL 2160N
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar lgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmastyla olusur.
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile lgil hiicrelerin kaybi ya da dogru galisamamasi sonucu olusan dengesizligin
333 H 01.10.2017 MG02870 MOLEKULER GENETIK Spinoserebellar Ataksi Tip 7 ATXN7 izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade edilen alttipleridir. EDTA'l Kan 3mL 21 GUN
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG il nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.
Cinsiyet gelt Y en onemlirolu Varligi veya yokiugu en Gnemli etkendir. Y kromozomu
334 H 01.10.2017 MG02880 MOLEKULER GENETIK | SRY Gen Analizi SRY izerindeki genlerin, hem X iizerindeki hem de otozomal genlerle etkileserek, farklilasmamis gonadlarin testis sekline gegmesini sagladigini EDTA'lI Kan / Mukoza 3mL 15 GUN
gésteren calismalar
- B 1102017 G089 VOLEKOLER GENETK | Tarp Sendromu oo TARP sendromu ciddi dogum kusurlarina neden ofan ve erkeklerde rastlanan nadi bir hastaliktr. Hastalik X bagimit resesif olarakk oA . G0N
aktarimaktadir ve hastalikla liskilendirilen gen RBM10 genidir.
336 H 01102017 MG02900 MOLEKULER GENETIK | Tav Sachs Hastahir HEXA Tay Sach's hastali# otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. HEXA genindeki hastalikla EDTAT Kan 3mL 40GUN
Treacher Collins Sendromu ofozomal d t teren bir hastalikur. Hastalikt Iu olan gen TCOF1 genidir. Treacher Coli
337 E 01.10.2017 MG02910 MOLEKULER GENETIK | Treacher Collins Sendromu Tip 1 TCOFL reacher Collins Sendromu otozomal dominant gegis gdsteren bir hastalikti. Hastaliktan sorumiu olan gen genidir. Treacher Collins EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
Sendromu 50.000 kiside bir oraninda ebriiir.
ITHER (NL2980), MITHFR (Ca771), | 7ombofil kanda pihtlasma eglimiin artug, dofayisi e venGatrombosmbol (VTE) iskinin yUksek odugu durumiar anmlamak i Kllanan
338 H 01.10.2017 MG02920 MOLEKULER GENETIK | Trombofili Paneli 4 Mutasyon d | bir terimdir. Trombofiliye yol aan birsok kalitsal ve edinsel etken tanimianmistir. Faktdr 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'I Kan E 15GUN
Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden M
taranmasi %90 eibi vilksek bir tani deseri
MTHFR (A1238C), MTHFR (C677T), _[Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin arttigI, dolayis: le vendztromboemboli (VTE] riskinin yaksek oldugu durumlart tammiamak igin kullanian
339 H 01.10.2017 MG02930 MOLEKULER GENETIK | Trombofili Paneli 6 Mutasyon Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden, |bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimianmistir. Faktsr 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15GUN
Faktér 5 Cambridee. PAI taranmasi %99 gibi viiksek bir tani dederi
340 E 01.102017 MG02940 MOLEKULER GENETIK | T is Tin 1 TSC1 otozomal dominant gecis gdsteren bir hastaliktrr. Hastaliktan sorumlu olan gen TSCL ve TSC2 genidir. EDTA'I Kan 3mL 40 GUN
341 € 01.10.2017 MG02950 MOLEKULER GENETIK | T Tin2 Tsc2 Tuberoskleroris otozomal dominant gecis gésteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen TSC1 ve TSC2 genidir EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
2 . 01102017 000010 MOLEKOLER GENETIK | am Ekzom Disierme . Salo N WES (Tim Ekzom Sekanslama) yontemitim kodianan bolgelerinin (ornegin ekzonlarin) sekanslanmasidir Ekzom yaklasik olarak insan COTAT Kan L 0 GiN
%2'sini kapsar ve sebep olan %8S'ini icerir
s B 01102017 1000020 MOLEKOLER GENETIK | 10m Ekzom Diateme. Tri0 " WES (Tim Ekzom Sekanslama) yontemitim kodianan bolgelerinin (6rnegin ekzonlarn) sekanslanmasidir Ekzom yaklasik olarak insan CoTAT Ko . Py,
2'sini kasar ve sebep olan %8Sini icerir
" B 01102017 000031 MOLEKOLER GENETIK | 7am Ganom biaileme -sor0 " ws (Tum Genom Sekans\amad):?;\::irlm ekzon bolgeleinin yani sira intronik balgelerinde test edlemsine imkan tanimakta ve delesyon CoTAT Ko . Py,
s B 01102017 000010 MOLEKOLER GENETK | 70 Genom bigilere - Tri0 N WG (Tum (ziznom Sekans\amad):(:::::lm ekzon bolgeleinin yani sira ntronik balgelerinde test edlemsine imkan tanimakta ve delesyon CoTAT Ko . Py,
346 H 01.102017 MG02960 MOLEKULER GENETIK | Von Hippel - Lindau Sendromu VHL Von Hippel Lindau sendromu otozomal dominant bir hastaliktir. Hastalikla iiskilendirilen gen VHIL genidir. EDTAI Kan 3mL 40 GUN
] I resesif ] larak kalitilan farki Iikur. P )
ar u 01102017 V602980 VOLEKULER GENETIK | Waardenburg Sendrom Tip1/Tin3 s Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalttilan farklstipleri olan bir hastaliktir. PAX3 genindeki mutasyoniar oA Kan . 0 GUN
Sendromu Tipd ve Tip3 ile
p I resesif ] Jarak kalitilan farki liktir. EDNRB -
s B 1102017 602990 VOLEKULER GENETIK | Waardenburg sencrome Tn A one Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kaltilan farkir ipleri ofan bir hastaliktir. EDNR genindeki oA . G0N
Sendromu Tip4 le ilisikilendirilmistir.
349 H 01.10.2017 MG03000 MOLEKULER GENETIK | Weill - Marchesani Sendromu ADAMTS10 Weill-Marchesani Sendromu otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ADAMTS10 genindek EDTA'l Kan E 40GUN
Erken bebekilk epileptik ensefalopatis, diger adiyla West sendromu ciddi bir epilepsi tipidir. Hastalik bebekiik doneminde baglayan ve neredeyse
350 H 01102017 MG03010 MOLEKULER GENETIK | West Sendromu ARX sik rastlanan tonik spazm ve ndbetler le karakterizedir. Hastalikla liskilendirilmis olan gen ARX genidir ve hastalik X bagimi resesif sekilde EDTA'I Kan 3mL 406UN




Wilson hastaligi (WH), otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. 1993 yilinda Wilson hastaliginin genetik bir hastalik oldugu ve sorumlu genin,

13. Kromozomda (13q14.3) oldugu saptandi. WH'dan ATP7B genindeki sorumlu oldugu ir. Bu gendeki
351 H 01.10.2017 MG03020 MOLEKULER GENETIK | Wilson Hastalig ATP7B bakiri tastyici protein olan ATP7B proteinin fonksiyonunu bozarak bakirin biliyer sisteme atilimi ve seruloplazmin sentezi azalir. ATP7B geninde EDTA'i Kan 3mL 40GON
300'den fazla mutasyon (tek baz ilavesi veya delesyon, frame-shifts, missense, non-sense, splice-site mutasyon ) saptanmistr. En sik gorulen
mutasyonlar H1069Q, A1003T ve P969Q seklindedir
352 H 01.102017 MG03030 MOLEKULER GENETIK | Wiskot Aldrich Sendromu WAS Wiskott-Aldrich Sendromu X-linked resesif gecis gésteren bir hastaliktr. Hastaliktan sorumiu olan gen WAS genidir EDTA'i Kan SmL 40 GUN
353 H 01.10.2017 MG03040 MOLEKULER GENETIK___|Y Kromozom Analizi AZF-ABC Erkek infertilitesinin etivoloiisini belirlemek icin EDTA'i Kan 3mL 15 GON
Zellweger sendromu (Z5), yada bir baska deyisle Serebrohepatorenal Sendrom, Karaciger, bobrek ve beyindeki hicrelerde bulunan
354 H 01.10.2017 MG03050 MOLEKULER GENETIK | Zellweger Sendromu PEXL peroksizomlarin azalmasi veya yoklugu le karakterize, doustan ve otozomal resesif gegis gosteren nadir bir hastaliktir. PEX1 geninde hastalarin EDTA'i Kan 3mL 40GON
% 68'inde mutasvon
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu/Lynch Sendromu) kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir.
355 MLPA 01.10.2017 MG03060 MOLEKULER GENETIK | MLH1/MSH2 MLPA MLH/MSH2 Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. EDTA'i Kan 3mL 216ON
Bu cenler MSH2. PIMIS1. MSHG. MLH1 ve PMS2'dir
356 H 01.102017 MG03070 MOLEKULER GENETIK | Ariginem ARGL Ariininemi. ARG genindeki sebep oldufu otozomal resesif kaltian bir hastaliktr. EDTA'i Kan SmL 40 GUN
. . . Ret protoonkogenitirozinkinaz aktivitesi olan membran kodlar, ret men 2 sendromu (Tip 24) ve )
357 H 01.102017 MG03080 MOLEKULER GENETIK | Hirschsprung Hastaligi Tam Gen Dizi Analizi RET ° nlart me EDTA'i Kan 3mL 206UN
papillertiroid kanserine neden olur. Ozellikle 10. ve 11. Ekzonlardaki nokta mutasyonlari MEN2A hastalig le liskilendirilmistir.
s B 01102017 G039 VOLEKULER GENETIK | iyotonia Congentta ot Konjenital miyotoni ilerleyici olmayan, miyotoni ve kas hipertrofisiile karakterize bir hastaliktir. Genetik olarak hem dominant hem de resesif CoTAT Ko . Py,
LON1 geni 7035 mutasvon oldutu .
359 H 01.102017 MG03100 MOLEKULER GENETIK | Limb Girdle Muskdler Distrofi Tip 2C S6CG SGCG genindeki otozomal resesif olarak kahtilan Limb Girdle Miskiler Distrofi Tio-2C've neden olmaktadir EDTA' Kan 3mL 40 GON
360 H 01.102017 MG03110 MOLEKULER GENETIK | Farber Disease ASAHL ASAH1 genindeki mutasyonlarin Farber hastaligina yol agtig! bilinmektedir. Farber hastaligi otozomal resesif olarak kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 206UN
361 H 01102017 MG03120 MOLEKULER GENETIK | Mukolipidozis Tip 2 A/B GNPTAB Mukolipidozis otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. GNPTAB genindeki Tip2A/8 e il EDTA'I Kan 3mL 406UN
] — 'ACTG2 genindeki mutasyonlar otozomal dominant gesis gosteren visseral miyopatiye neden olmaktadir. Hastalikta sikiikla de novo mutasyonfar ; -
362 H 01102017 MG03140 MOLEKULER GENETIK | Visseral Miyopati AcTG2 M EDTA'I Kan 3mL 406UN
i
Konjenital Miyasenik Sendrom CHRNE genindeki mutasyonlarin yol agtigi bir hastaliktr. Konjenital Miyasenik Sendrom 4A otozomal dominant ya
363 H 01.10.2017 MG03150 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Miyastenik Sendrom CHRNE da resesif kalitim gosterebilirken, 4B ve 4C tipleri otozomal resesif olarak kalitimaktadir. CHRNE gen mutasyonlari bu sendroma neden EDTA'i Kan 3mL 40GUN
olmaktadir
364 H 01102017 MG03160 MOLEKULER GENETIK | Fuhrmann Sendromu WNT7A Fuhrmann Sendromu otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. WNT7A genindeki mutasyonlar bu hastaliga sebep olmaktadir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
265 " 01102017 MG03170 MOLEKULER GENETIK | PTEN Mutasyon Taramas oren PTEN insandaki tmrlerde en yayein olarak g6rilen kusurlu tomr spresor genidir. Farkl PTEN gen kusurlar anormal hcrelrin bolnmesini COTAT Kan am 060N
hizlandinir ve hicre 6lami olasiligini azaltir. PTEN gen mutasyonlar glioblastom, uterus kanseri ve prostat kanseri le lskilicir.
] — Glukoz tatyicisi 1 (GLUTL, SLC2AL) eksikiigi seyrek gordlen hastaliklardan biridir. Beyin igin temel yakit olan glukozun kan-beyin engelinden -
366 H 01102017 MG03180 MOLEKULER GENETIK | GLUT1 Eksikligi sicaat B kamin EDTA'I Kan 3mL 406UN
ir.
- } A Non-Ketotik (NKH) glisin ol alan enzim eksikik sonucu ortaya gikan, otozomal resesif kalitimii -
367 H 01.10.2017 MG03190 MOLEKULER GENETIK Nonketotik Hiperglisinemi AMT N N R EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
metabolik bir hastaliktir. GLDC. AMT ve GCSH eeninde hastalikla iliskilendirilmistir.
- } A Non-Ketotik (NKH) glisin i ol alan enzim eksiklik sonucu ortaya cikan, otozomal resesif kalitimli, -
368 H 01.10.2017 MG03200 MOLEKULER GENETIK Nonketotik Hiperglisinemi GLDC N N R EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
metabolik bir hastaliktir. GLDC. AMT ve GCSH eeninde hastalikla iliskilendirilmistir.
p faktan protein B ve C genlerindeki mutasyonlar otozomal resesif kalitim bebeklerde akut ve kronik akciger hastalil ]
o N 01102017 [ VOLEKOLER GENETIK | Surfaktan EkeiE J— i::v\:k:: protein s ve Cgen lerindeki mutasyonlar otozomal resesif kalitimla yenidogan bebeklerde akut ve kronik akciger hastaliklarina yol CoTAT Ko e 000N
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu/Lynch Sendromu] kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir.
370 MLPA 01.10.2017 MG03220 MOLEKULER GENETIK | PMS2 MLPA PMS2 Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. EDTA'I Kan 3mL 2160N
Bu genler MSH2. PIMIS1. MSHE. MLH1 ve PMS2'dir,
p Glik hastalig tip 6 otozomal resesif t hastaliktir. PYGL Ki mutasyonlar, Hers hastal g olarak ta bilinen Glik
- ) 1102017 U OLEKULER omETk |olkoren Depo RasalE TG oL kojen depo hastali tip 6 otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktr. PYGL genindeKl mutasyoniar, Hers hastali olarak ta bifinen Giikojen R - oon
depo hastaligi tip 6'va neden olmaktadr.
p Ak lik displazi, cok len otozomal resesif kaltil Kelet displ -
372 H 01.10.2017 MG03240 MOLEKULER GENETIK | Akromezomelik Displazi NPR2 romezomelik displazi, ok nadir gortilen otozomal resesif kaltilan bir iskelet displazisidir EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Maroteaux. Hunter-Thompson ve Grebe olmak iizere i tioi vardir
373 H 01.10.2017 MG03250 MOLEKULER GENETIK | Charcot Marie Tooth PMP22 Dizi Analizi PMP22 Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1A otozomal dominant olarak kalitiimakta olup PMP22 geni mutasyonlari CMT1A ile iliskilendirilmistir. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
p H obulin € Hiper IgE)_otozomal d t teren bir hastalikur. STAT: Ki mutasyonlar hastaliki
374 H 01.10.2017 MG03260 MOLEKULER GENETIK Hiper IgE Sendromu STAT3 ";e(e":(;"r“‘r:; r“ i € Sendromu( Hiper IgE) otozomal dominant gegis gdsteren bir hastaliktr. STAT3 genindeki mutasyonlar hastalida EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ilskilendirilmistir.
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu/Lynch Sendromu) kaltsal kalin bairsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir.
. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir
7 3 1.102017 MG0327 MOLEKULER GENETIK | Lynch HNPCC) Panel MLH1, MSH2, MSH, PMISL, PMS2 EDTA' Kan / Parafin Blok L 206UN
375 01.10.20 03270 OLEKD ynch Sendromu (HNPCC) Paneli , MSH2, MSHB, PMIS1, PMS: B genler MISH2. PAISL, MSHG, MLHL ve PYISS i 1 Kan / Parafin Blol 3m 06U
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu/Lynch Sendromu) kaltsal kalin bairsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir.
Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bairsak kanseri tipini olusturan Familyal (Ailesel) adenomatz polipozis (FAP) hastaligindaki gibi yizlerce
polip bu hastalikta gozlenmedii isin non-polipozis (sok sayida polibin goriiimedii) deyimi kullaniimistir
378 MLPA 01.10.2017 MG03280 MOLEKULER GENETIK | MSH6 MLPA MSH6 HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gérdlen kalitsal bir kalin bagirsak hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5'ini olusturmakta EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
olup kalitsal kalin bairsak kanserleri cinde en gok payi almaktadir.
Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir
Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, MLH1 ve PMS2'dir
Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2A otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. Hastalik proksimal kaslart etkileyerek yarumede zorluklara
379 H 01102017 MG03290 MOLEKULER GENETIK | Limb Girdle Mskler Distrofi Tip 2A CAPN3 sebep olur. CAPN3 geninde ol sonrasinda . Limb Girdle Mskiiler Distrofisi birden gok gen il ilskilendirilmis ve EDTA'I Kan 3mL 406UN
cok savida tipi
] 5 g I T g | T ) )
380 MLPA 01102017 MG03300 MOLEKULER GENETIK Retinoblastoma RB1 MLPA RB1 Reflnub\astnma (RB) cocukluk caginda en sik karsilagilan malign intraokler tamérdur. Tam gocukluk gagi timérlerinin %1'ini olusturmaktadir. EDTA'I Kan 3mL 21GON
RB'nin genetik ve sporadik olmak tizere iki ana formu
Bardet-Bied| sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidaktili, renal mental ve ile karakterize
larak h I f ol liktir. BBSL Bardet-B
381 H 01.10.2017 MG03310 MOLEKULER GENETIK Bardet Bied! Sendromu Paneli (3 Gen) 88510, BBS1, BBS2 genetik olarak heterojen (otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir, 51 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied| sendromu EDTA Kan 3mL 40 GON
Tip lile BBS2 genindeki Bardet-Biedl sendromu Tip 2 ile iliskilendirilmistir BBS10 genindeki mutasyonlar
Rardet-Ried! sendramu Tin 10 e
P hers send! —
382 MLPA 01.10.2017 MG03320 MOLEKULER GENETIK  |STK11 MLPA STK11 ° eis), estina sistemde benign har :poliporis ve neden olan otozomal EDTA'N Kan 3mL 216ON
dominant bir hastaliktir. STK11 genindeki hastalikia
Stickler sendromu (David-Stickler sendromu veya Stickler-Wagner sendromu), otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktir. Stickler
- sendromlu ailelerin bilyik sogunlugunda (yaklasik %75) gorilen tip 2 kollajende bulunan COL2A1 genindeki (12 no/lu kromozom) mutasyonlar
383 £ 01102017 MG03330 MOLEKULER GENETIK | COL2A1 Dizi Anali coL2a EDTATI K 3mL 20GUN
121 Analizt Tip 1 Stickler sendromu, kiigiik bir kisminda COL11A1 genindeki (1 no'lu kromozom) mutasyonlar Tip 2 Stickler sendromu veya COL11A2 ! Kan m
genindeki (6 no'lu kromozom) mutasyonlar Tip 3 Stickler sendromu olarak siniflandirilmistir.
Timb Girdle Muskuler Distrofi Tip-1C otozomal resesif olarak Kaliilan bir hastaliktir. Hastalik proksimal kaslart etkleyerek yGrimede zorluklara
384 H 01.10.2017 MG03340 MOLEKULER GENETIK | Limb Girdle Muskaler Distrofi Tip 1C POMTL sebep olur. POMT1 geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Moskaler Distrofisi birden cok gen ile liskilendirilmis ve EDTA'i Kan 3mL 40GUN
cok savida tioi
385 H 01.102017 MG03350 MOLEKULER GENETIK | Distoni Tip 6 - THAPL THAPL Distoni Tip 6 otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. THAP1 genindeki EDTAI Kan 3mL 40 GUN
256 " 01102017 MG03360 MOLEKOLER GENETK | Gortin- Goltz Sendromu suru Gorlin-Goltz Sendromu otozomal dominant gecis 3steren ve viicudun birgok bogesinde kanserl veya kansersiz arki tamrlerin olusum e AT Kan am 060N
Karakterize olan bir hastaliktir. SUFUgenindeki mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu e ilskilendirilmistir.
p Polikistik B g - Iitlan h 1 -
387 H 01.10.2017 MG03370 MOLEKULER GENETIK | Polikistik Bobrek Hastalig (AD) Paneli PKDI, PKD2 Otozomal dominant Polikistik Bobrek hastaligi bobrek hastaliklan arasinda en sik gordlendir. Otozomal dominant kalitlan hastalik tipiyle CoTAT Ko e 000N
ilisikilendirilmis olan genler PKD1 ve PKD2 genleridir.
388 H 01.102017 MG03380 MOLEKULER GENETIK | Konusma Bozuklugu FOXP2 FOXP2 genindeki konusma bozukluéu tip 1 ile olup otozomal dominant gecis 6stermektedir. EDTA' Kan 3mL 40 GON
389 H 01102017 MG03390 MOLEKULER GENETIK | Konusma Bozuklugu/Dispraksi SRPX2 Konusma bozuklugu/dispraksi X'e bagli kalitim gésteren bir hastaliktir. SRPX2 genindeki mutasyonlar bu durum le iiskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
390 H 01102017 MG03400 MOLEKULER GENETIK | Carpenter Sendromu RAB23 Carpenter Sendromu otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. RAB23 genindeki mutasyonlar hastaliklailiskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
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Unverricht Lundborg hastalig (ULH), myoklonik ve tonik klonik n yreden, progressif narolojk di gosteren, ataksi ve demans

391 01.10.2017 MG03410 MOLEKULER GENETIK Unverricht - Lundborg Hastaligi CSTB N N . EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ile karakterize otzomal resesif olarak kaltilan bir . CTSB geni hastalikia
02 01102017 Gosa20 VOLEKULER GENETIK | Floating. Harbor Sendroms . Floating Harbor Sendrom oranti boy kisal, il gelsimi ve kemk yasinda bellgin geilk ve ylzdeki anomaierle karakterize nadir gordlen CoTAT Ko . Py,
otozomal dominant olarak kalitlan bir
393 01.102017 MG03430 MOLEKULER GENETIK | Herediter ik Rasitizm FGF23 FGF23 genindeki otozomal dominant Hi ik rikets ile EDTA'i Kan 3mL 40 GON
p Rendu-Osler-Weber Sendromu diger bir deyisle herediter hemorajik telanjektazi, deri Kl bulunsu I )
394 01.10.2017 MG03440 MOLEKULER GENETIK | Osler - Rendu - Weber Hastalig ENG endu-Osler-Weber sendromu diger bir deylsle herediter hemorajik erive vaskdler ulunusule EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
karakterize. otozomal dominant karakterli bir hastaliktr.
395 01.10.2017 MG03450 MOLEKULER GENETIK AABCB6 Dizi Analizi ABCB6 Allesel PSOdOh‘P?V\(S'EmI, otozomal dnm\‘rfant ﬂlara.k k.a“.man bir hastaliktr. EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
ABCBS eenindeki hastalikla
39 01.102017 MG03460 MOLEKULER GENETIK | Konjenital iktiyozis Tip 6 NIPALA Konjenital Ihtiyozis resesif olarak kalitilan bir hastaliktrr. NIPAL4 genindeki mutasyonlar Konjenital intiyozis Tip 6 e iliskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
- Epidermis Bulloza simpleks tp 1 otozomal otozomal resesif olarak kalitian bir hastaliktir. KRTS genindeki mutasyonlar hastalii -
397 01.10.2017 MG03470 MOLEKULER GENETIK Epidermolizis Biilloza Simpleks Tip 2 KRTS \\Z‘k\\eer::“\sﬂ\:'\\:tl: simpleks tip 1 otozomal otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. genindeki mutasyonlar hastalikla EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
- Epidermis Bulloza simpleks tp 1 otozomal otozomal resesif olarak kalitian bir hastaliktr. KRT14 genindeki mutasyonlar hastaliki -
398 01.10.2017 MG03480 MOLEKULER GENETIK | Epidermolizis Billloza Simpleks Tip 1 KRT14 Mz‘k:;zfm;;: simpleks tip 1 otozomal otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. genindeki mutasyonlar hastalikla EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gkmaktadr. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
) ' ) doneminde meme kanseri gelistirme riski %S0-80 arasinda degismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya )
399 01.10.2017 MG03490 MOLEKULER GENETIK | BRCA MLPA Yontemi ile Delesyon Duplikasyon Analizi | BRCAL/BRCA2 EDTA'lI Kan/Parafin Blok 3mL 216ON
ontemi fle belesyon Buplikasyon Analizl 4 cikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large 1 Kan/Parafin Blo m
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 6nce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tim gen dizileme ve bunlarda bir
defisim tespit edilemezse MLPA yontemi ile delesyon/duplikasyon analizi onerilmektedir.
] Holt-Oram sendromu (HOS) st ekstremite iskelet ve kalp anormallkleri lle seyreden otozomal dominant olarak kalitilan bir konjenital bir -
400 01.10.2017 MG03500 'MOLEKULER GENETIK Holt - Oram Sendromu TBXS . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
hastaliktir. TBXS eeni hastalikia liskilenidirlmistir.
] — - Konjenital miyastenik sendromlar noromiskiler kavsagin herediter bir grup hastaligdir. CHAT genindeki mutasyonlar otozomal resesif -
401 01.10.2017 MG03510 MOLEKULER GENETIK Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 6 CHAT N - . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
Konienital mivastenik sendrom Tio 6 ile
402 01.10.2017 MG03520 MOLEKULER GENETIK Wolfram Sendromu 1 WFS1 Wolfram sendromu otozomal resesif olarak olup WFs1 genindeki bu hastalia sebep olmaktadir EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
Loeys-Dietz sendromu viicudun birgok bolumiinde bag dokuyu etkileyen ve otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Tip IV olmak azere
03 01102017 MG03530 MOLEKDLER GENETIK | Loeys-Dietz Sendromu Tip 2 oreR2 bes tirt bulunan Loeys-Dietz sendromu farki genlerdeki mutasyonlardan kaynaki olarak ortaya gikmaktadir. TGFBRI genindeki mutasyorlar tip COTAY Kan - 060N
I, TGFBR2 tipl, SMAD3 tip Il, TGFB2 tip IV ve TGFB3 genindeki mutasyonlar Loeys-Dietz sendromu tip
© e i
‘Adrenal hiperplazi HSD3B2 genindeki mutasyonfanin
404 01.10.2017 MG03540 MOLEKULER GENETIK |3 - Beta Hydroxysteroid Dehydrogenase Eksikli HsD3B2 Yol agtigl, otozomal resesif kalitim gésteren EDTA'i Kan 3mL 40GUN
bir hastaliktir.
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu/Lynch Sendromu) kalitsal kalin bairsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadr.
. ) Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. )
405 01.10.2017 MG03560 'MOLEKULER GENETIK Lynch Sendromu HNPCC Paneli MLH1, MSH2, MSH6, PMS1, PMS2 . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
Bu genler MSH2, PMS1, MSH6, MLH1 ve PMS2'dir.
Bu viris ile enfeksiyon yaygn olarak 40-49 yas araliginda % 65, 80 ve izeri yas grubunda ise % 91 oraninda gértlmektedir. CMV ile dogustan Serum / Amniyon Svist /
406 01.10.2017 MMO00010 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi |CMV DNA Real Time PCR X ol en ek von vove yesaraleInas # o Ve g & : £us! Kord Kani / Parafin Blok / X 15 GUN
enfeksiyon gelismis iikelerde dnemli bir sagik problemidir s
. 01102017 MO0020 MOLEKGLER MIKROBVOLO | EBY DNA Real Time PCR " Ebola Viis Hastal (EVH), Ebola viistntn sebep oldugu, yiksek mortalitenin grUIdU, akut baslangich, yiksek ates, gastro intestinal serum ; 560N
semptomlar ve kanamayla seyredebilen bir hastaliktr. Ebola virisd, insanlara enfekte hayvanlarin organ, kan ve viicut sivilari ile temasla bulasir.
HBV, Hepadnaviridae ailesine ait 40-45nm boyutunda zarfl, ift sarmall bir DNA virlsiidir. Transkriptazenziminn genom replikasyonuna eslik
408 01.10.2017 MMO00030 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi | HBY DNA Real Time PCR X etmesi HBY diger DNA virislerinden farkli Yerlesir ve orada gogalir. Zamanla karacigeri tahrip ederek, Serum X 15 GUN
siroz ve hepatosellilerkarsinoma gibi hastaliklara sebep olur. Hepatit B virisii (HBV) 8 ana genotipe ve alttiplere ayrilmistir
Dilnya iizerinde yaklastk 180 milyon isinin (diinya nifusunun yaklasik %3't) Hepatit C enfeksiyonu tasidig tahmin edilmektedir. Enfekte olan
409 01.10.2017 MMO00040 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi [HCV RNA Real Time PCR X kisilerin biiyiik ogunlugu (%70-90) kronik enfeksiyon gelistirir. Kronik enfeksiyonasemptomatik olabilse de, hastalarin %20-50sinde siroz ya da Serum X 15GUN
Karaciger kanserine yol agmaktadir. Uygulanan terapilere bagl olarak tedavi Kisilerde %10-50 arasinda etkili olabilmektedir.
Diinya zerinde yaklastk 180 milyon kisinin (diinya nifusunun yaklasik %3't) Hepatit C enfeksiyonu tasidig tahmin edilmektedir. Enfekte olan
410 01.10.2017 MMO00050 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi [HCV Genotiplendirme X Kisilerin biyiik sogunlugu (%70-90) kronik enfeksiyon gelistirir. Kronik enfeksiyonasemptomatik olabilse de, hastalarin %20-50'sinde siroz ya da Serum X 15 GUN
Karaciger kanserine yol agmaktadir. Uygulanan terapilere bagi olarak tedavi Kisilerde %10-50 arasinda etkili olabilmektedir.
Herpesviridae ailesinin dyesi olan Herpessimplexvirusleri (HSV), 180-250nm boyutunda 235kbp uzunlugunda genoma sahip kompleks (~35 virion
411 01.10.2017 MMO00060 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi [HSV - 1 DNA Real Time PCR X proteinleri) DNA virislerdir. ki tip HSV'nin (HSV-1, HSV-2) sebep oldugu enfeksiyonlar diinya genelinde yaygindir. Herpes simplex virus tip 1 (HSV-| Serum / BOS X 15GUN
1) genel olarak yiiz, g6z, agiz, bogaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir.
Herpesviridae ailesinin dyesi olan Herpessimplexvirusleri (HSV), 180-250nm boyutunda 235kbp uzunlugunda genoma sahip kompleks (~35 virion
412 01.10.2017 MMO00070 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi [HSV - 2 DNA Real Time PCR X proteinleri) DNA virdslerdir. iki tip HSVnin (HSV-1, HSV-2) sebep oldugu enfeksiyonlar diinya genelinde yaygindr. Herpes simplex virus tip 1 (HSV- Serum / BOS X 15 GUN
1) genel olarak yiiz, g6z, a1z, boaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir.
Herpesviidae ailesinin dyesi lan Herpessimplexviruler (H5V), 180-250nm boyutunda 235Kbp uzurlugunda genoma sahip kompleks (35 virion | ¢ L
213 01.10.2017 MMO00080 MOLEKULER MIKROBIYOLOJ |HSV - 1/2 DNA Real Time PCR X proteinler) DNA virislerdir. ki tip HV'nin (HSV-1, HSV-2) sebep oldufu enfeksiyonlar dinya genelinde yaygindir. Herpes simplex virus tip 1 (HSv| *"*/ A71on 21 X 15GUN
1) genel olarak yiiz, g6z, az, boaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir. .
A " } " EDTAI Kan / Amniyon -
414 01.10.2017 MM00090 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi | TORCH Paneli (Toxoplasma, Rubella, CMV, HSV) X Toxoplazma, Rubella, CMV, HSV1/2 DNA'si ve kopya sayist degerlendiriimektedir. i/ Ko Ko X 7GUN
HPV'nin 150'den fazla genotipl bulunur. 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 56, 58, 53, and 68 genotiplert ylksek risk HPV olarak smiflandirir. Bu
PV f larda rahim ag lisebilr. HPV' h B Vajinal Sirint
415 01102017 MM00100 MOLEKULER MIKROBIVOLOI | HPV Saptama ve Genotiplendirme M ke risk grubundaki HPV fer e natc (persistan) enfeksiyon bulunan Kadrnlarda rahim ager kanseri gelsebilr. PV'nin dinyada her i emen / Vajina Sirinti/ N 560N
500,000 rahim a1 kanseri vakasina yol agtig: ve gelismekte olan tikelerde kadinlar igin kanserden dliim nedenlerinin basinda yer aldigi Cilt Biyopsi
helirtilmistir
16 01102017 oo110 OLEKOLER MIKROBNOLON | HOV A Rea! Time PCR " HDV enfeksiyonu viral hepattlerin en a2 SKikta gordlen fakat en iadetl siroza hila flerleyen formudur. HDV, HBV'ye gereksinim duyan defekti soram N .
bir virlistir ve Hepatit B virissiintin varlizinda .
HIV, AIDS'e yol agan virdistir ve bagisikik sistemine zarar vererek hastaliga neden olur, Virls tek sarmalli RNA yI cevreleyen p24 proteinierinden
217 01.10.2017 MM00120 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi [HIV RNA Real Time PCR X olusan kapsit, bunun chsinda kiigik bir matriksi gevreleyen kiliftan olusur. Kilfta virisiin antijenik yapisini belirleyen gp160, gp41, gp120 Serum X 15GUN
bulunur.
s 01102017 00130 MOLEKOLER MIKROBNOLON | rubetta N Rubela (kzamikgi) dekintiler e birkte gortlen atesi bir viralenfeksiyondur. Genelde cocukluk sainda gecirlen ubela yadasik 3 gin kadar | Serum/ Aminiyon Siis / N .
sirer ve coéu zaman kizamiktan cok daha hafif sevreder CVS / Kord Kan
T.gondi, insan dahil tim memeli ve kuslarda enfeksiyon yaratabilmektedir. Ulke ve Diinya genelinde yaygin olarak rastlanan bu enfeksiyonun Serum,/ EDTAN Kan/
dinya nif Klasik e birini etkiledgi bildirilmektedir. Yas, tarai (ked besleme, gig et tiiketimi.vb), cografik faktorl
219 01.10.2017 MM00140 MOLEKULER MIKROBIYOLOJI | Toxoplazma X inya nfusunun yaklasik tgte birin etkled! bildirimektedir. Yas, yasam tarzi (ked! besleme, ig et tiketimi. vb), cografik faktdrler Amniyon Sivist / CVS / X 7GON
enfeksiyonun diinya genelinde dagilimini etkilemektedir (Fransa %80, Tirkiye %39-75, Avusturya %62, Ingiltere %50, ABD %30-40). Kord Kom 180/ Diger
Konjenitalenfeksiyon sikig her 1000 canhi dogumda 1-3 olup, immun yetmezigi olan hastalarda ise gok ciddi bir tablo olusturabilir (%50). &
KADIN DOEUM VE DREME Dogum dncesi fetusta siipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Kromozom anomalili socuk hikayesi, olast kromozom anomalil
a2 01.10.2017 $T00370 Pl Amniyon Siisindan Kromozom Analizi X diisik hikayesi, parental kromozom anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet kromozom andploidisi tarama testinde artms risk, artmis anne yasi, Amniyon Sivist 20mL 2160N
anormal fetal USG, én prenatal galisma ile mozaiklik saptanmis olmasi, kromozom instabilite sendromu riski
CADIN DOUM VE DREME Dogum dncesi fetusta sipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Kromozom anomalili cocuk hikayesi , Olast kromozom anomalili
422 01102017 ST00380 KoryonVillus Grneginden (CVS) Kromozom Analizi  |X diisiik hikayesi, Parental kromozom anomalisi, mozaikik veya cinsiyet kromozom ansploidisi Taramada testinde artmis risk, Artmis anne yasi, cvs 2030 mg 28GON

GENETIGI

Anormal fetal USG, On prenatal galisma ile mozaklik saptanmis olmasi, Kromozom instabilite sendromu riski



http://www.genenames.org/cgi-bin/gene_symbol_report?match=SRCAP
https://ghr.nlm.nih.gov/gene/HSD3B2

KADIN DOGUM VE UREME

Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Anlamii aile ykiisii olmas! (Kromozom anomali 6ykilsi, Mental retardasyon éykiisi),
primer veya sekonder amenore veya prematiir menapoz, sperm anomalileri (azospermi veya agir oligospermi, bityime problemleri (kisa boy,
fazla bityime, mikrosefali, makrosefali), siipheli genitalya anormal Klinik fenotip veya dismorfik bulgular, goklu konjenital anomaliler, mental

423 H 01.10.2017 5T00390 SNEriGi Periferik Kanda Kromozom Analizi X retardasyon ve gelisme gerilii, stpheli . kadinlarda X-linked resesif hastalik, kromozom Heparinli Kan 3mL 2160N
instabilite sendrom bulgulari, kemikiligi transplantasyonlari sonrasi takip, prenatal tanida olagan disi varyant veya kromozom anomalisi
tanimlanmis olmasi nedeniyle aile taramasi, gebelik arnlerinde dengesiz kromozom anomalisi saptanmi olmasi, olagan disi varyant veya
kromozom anomalisi olan gocuk hikayesi, agiklanamayan infertilite
(ADIN DOEUM VE REME Dogum dncesi fetusta siipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; kromozom anomalili ocuk hikayesi, olast kromozom anomalil
424 H 01102017 ST00400 SENETiE Kordosentez Materyalinden Kromozom Analizi X diisiik hikayesi, parental kromozom anomalisi, mozaikik veya cinsiyet kromozom angploidisi taramada testinde artmis risk, artmis anne yas, Kord Kani 3mL 15GON
anormal fetal USG, 6n prenatal calisma ile mozaiklik saptanmis olmasi, kromozom instabilite sendromu riski
KADIN DOGUM VE UREME .
425 H 01.102017 ST00410 e Dilstik Materyalinden Kromozom Analizi X Fetusta siipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi Disiik Materyali 2030 mg 28GUN
Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Anlamii aile dykisii olmast (Kromozom anomali dykiisti, Mental retardasyon dykilsd),
primer veya sekonder amenore veya prematir menapoz, sperm anomalileri (azospermi veya agir oligospermi), bilyime problemleri (kisa boy,
CADIN DOEUM VE DREME fazla biiyime, mikrosefali, makrosefali), sipheli genitalya anormal klinik fenotip veya dismorfik bulgular, coklu konjenital anomaliler, mental
426 H 01.10.2017 5T00420 GENETIC] Deri Biyopsi Kiiltiirtinden Kromozom Analizi X retardasyon ve gelisme geriligi, siipheli i , kadinlarda X-linked resesif hastalik, kromozom Deri Biyopsi 20-30mg 28 GUN
instabilite sendrom bulgulari, kemik i transplantasyonlari sonrasi takip, prenatal tanida olagan disi varyant veya kromozom anomalisi
tanimlanmis olmasi nedeniyle aile taramasi, gebelik riinlerinde dengesiz kromozom anomalisi saptanmis olmasi, olagan disi varyant veya
kromozom anomalisi olan cocuk hikayesi, agiklanamayan infertilite
KADIN DOGUM VE UREME - " - N
27 H 01.10.2017 5T00430 GENETIE Hizli Anploidi Paneli FISH (13, 18, 21) X 13,18,21. Kromozomlara ait sayisal anomalilerin tanisinda (Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu) s 20-30mg 3GUN
KADIN DOGUM VE UREME - N 13,18,21. /e cinsiyet ait sayisal tanisinda (Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu, N
428 H 01.10.2017 ST00440 ’ Hizl Angploidi Paneli FISH (13, 18, 21, X, Y) X . Kord Kani 3mL 3GUN
GENETIGI Turner Sendromu. Klinefelter sendromu. Triole X sendromu. XYY sendromu eibi)
KADIN DOGUM VE UREME - " - " |
429 H 01.10.2017 5T00450 GONETIE Hizli Anploidi Paneli FISH (13, 18, 21) X 13,18,21. Kromozomlara ait sayisal anomalilerin tanisinda (Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu) Amniyon Sivist 20mL 3GUN
KADIN DOGUM VE UREME - N 13,18,21. /e cinsiyet ait sayisal tanisinda (Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu, i N
430 H 01.10.2017 ST00460 o Hizli Anploidi Paneli FISH (13, 18, 21, X, Y) X an Amniyon Svisi / Kord Kani 3mL 3GUN
GENETIGI Turner Sendromu. Klinefelter sendromu. Triole X sendromu. XYY sendromu eibi)
Heparinli Kan / Amniyon
KADIN DOGUM VE UREME
431 H 01.10.2017 5700470 FISH (X, V) X Cinsiyet kromozom anomalileri Swisi / Kord Kani / Mukoza 3mL 76ON
GENETIGI
/ Parafin Blok
KADIN DOGUM VE UREME
432 H 01.10.2017 ST00780 SEnEriG ik FiSH - ik Delesyon Taramasi |X Mental retardasyon, habituel abortus Heparinli Kan 3mL 15 GUN
KADIN DOGUM VE UREME
433 H 01.10.2017 5T00490 SEnEriG Kallman Sendromu - KALL Gen Delesyonu Del Xp22.3 | KALL Kallmann sendromu Heparinli Kan / Kemik iigi 3mL 76ON
KADIN DOGUM VE UREME Heparinli Kan / A
234 H 01.10.2017 5T00500 SEnEriG Streoid Siilfataz Eksikligi - STS Gen Delesyonu TS X-linked iktiyozis, Steroid siilfataz enzim eksikligi eparint ;;:5{ mniyon 3mL 7GUN
KADIN DOGUM VE UREME
435 H 01.10.2017 ST00510 oy Shox Delesyonu - Short Stature Homebox SHOX Langer mezomelik displat, Leri-Weill diskondrosteozis , diopatik ailesel kisa boy Heparinli Kan 3mL 76UN
(AN DOEUM VE DREME DNA profillemesi (DNA testi, DNA tiplemesi ve genetik parmak izlemes olarak da adlandiriir), insanlarin DNA profillerine dayanarak onlarin
436 H 01.10.2017 MG00850 GENETIE! DNA Fingerprinting X kimliklerinin tespitini kolaylastirmak icin forensik bilimcilerin kullandi bir tekniktir. DNA profilleri, kisinin DNA'sina karsilik gelen sifrelenmis EDTA'l Kan / Semen / CVS 3mL 21GUN
numara dizileridir. bunlar isinin kimiik belirteci olarak da .
(AN DOGUM VE DREME Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolays ile vendztromboemboll (VTE) riskinin yiksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
437 H 01.10.2017 MG00970 GENETIGH Faktér 2 (Protrombin) F2 bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'li Kan 3mL 15GUN
taranmasi %90 eibi vilksek bir tan: degeri
(AN DOGUM VE DREME Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayisi fle ven6ztromboemboll (VTE) riskinin yiksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
438 H 01.10.2017 MG00980 GENETIGH Faktor 5 Cambridge Fs bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'li Kan 3mL 15GUN
taranmasi %90 eibi viiksek bir tan: degeri
(AN DOGUM VE DREME Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayisi le ven6ztromboemboll (VTE) riskinin yiksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
439 H 01.10.2017 MG00990 GENETIGH Faktor 5 Leiden Fs bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'li Kan 3mL 15GUN
taranmasi %90 eibi vilksek bir tan: degeri
(AN DOGUM VE DREME Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayist le ven6ztromboemboll (VTE) riskinin yiksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullaniian
440 H 01.10.2017 MG02110 GENETIGH MTHFR (A1298C) MTHFR bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'li Kan 3mL 15GUN
taranmasi %90 eibi vilksek bir tan: degeri
(AN DOGUM VE DREME Trombofil, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayisi le ven6ztromboemboll (VTE) riskinin yiksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
441 H 01.10.2017 MG02120 GENETIGH MTHFR (C677T) MTHFR bir terimdir. Trombofiliye yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktér 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'li Kan 3mL 15GUN
taranmasi %90 eibi viiksek bir tani degeri
Plasminojenaktivator inhibitor - 1 (PAI-L) obez bireylerde yuksek duzeylerde saptanan bir fibrinoliz inhibitorudur ve aym zamanda bagimsiz
KADIN DOGUM VE UREME . i i i i insiil i istri. i i i riyesil
™ " 01102017 MG02450 0GUM VE U lasminojen Aktvatsr nhibitr Gen Mutasyonu onl Kardiyovaskiler sk faktSrlerinden birdirayrica nsilindirenciye de fliskilendiimistri PAI genindeki polimorfizmlerin protein seviyesii COTAT Kan am 560N
GENETIGH etlledigi ve etkiledigi gozlenmistir. Ozellikle yiiksek PAI-L seviyesi kolesterol, LDL-kolesterol, VLDL ve trigliserid diizeyi ile pozitif olarak, HDL
kolesterol ile ise negatif olarak koreledir
Trombofil, kanda pihtilasma eiliminin arttg, dolayist fle ventztromboemboli (VTE) riskinin ydksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullanian
KADIN DOGUM VE UREME MTHFR (A1298C), MTHER (C677T),
443 H 01.10.2017 MG02920 Trombofili Paneli 4 Mutasyon R ) (C677T) i terimeir. Trombofiiye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktr 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15 GUN
GENETIGI Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden " sox
taranmasi %99 eibi vitksek bir tan: degeri
A DOGUM Ve TREwE MTHFR (AL298C), MTHFR (C677T), | Trombofill, kanda pihtilasma egiliminin arttig, dolayist le ven6ztromboemboll (VTE) riskinin ylksek oldugu durumlart tanimiamak igin kullaniian
444 H 01102017 MG02930 o Trombofili Paneli 6 Mutasyon Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden, | bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktr 5, Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢) mutasyonlarinin EDTA'I Kan 3mL 15 GUN
Faktér 5 Cambridee. PAI taranmas) %99 eibi vilksek bir tani deger vermektedi
Ry ST B Ck R4y prar| B0 Uret Snertr 08 (o oTT STRTgT 7350 TaTar KT RATCSaT Ve VeYa RaZamiiTs roTo0TR
bozukluklar ve antifosfolipid antikorlar nedeniyle gelisen plasentalvaskilertromboz; tekrarlayan gebelik kayiplari ve gebelik komplikasyonlari
riskini Gnemli oranda arttirmaktadir. Toplumda sik rastlanan trombofilik faktarler Faktr V Leiden G1691A, Protrombin G20210A ve
MTHFR A1298C, MTHFR C677T, | MetilentetrahidrofolatRediiktaz (MTHFR) C677T ve A1298C mutasyonlaridir. PAI-1 4G-5G: Tek niikleotid delesyon/insersiyon (4G/5G)
Faktor Il G20210A, Faktdr V Leiden VT(L:(a.iyL:\udL:r. 46 ‘de\esztinkmllna‘svonu sonuey P\lasmmo]en Aktivatir Inhibitor 1 (PAIL) konsantrasyonunun artmasina bagh olarak fibrinolitik
: aktivite bozulur ve trombotik olaylara yatkinlik artar.
KADIN DOGUM VE UREME G1691A, Faktor V Cambridge
a5 H 01102017 MGO1510 Kardiyovaskiiler Risk Paneli (12 Mutasyon) rY Lamoricg -ACE 1/D: ACE geninin 16. intronunda, 250 bp'lik dizinin delesy i iliskili bir . *D/D leri derecede artmis EDTA'I Kan 3mL 216ON
GENETIGI G1091C, Aktivator .
e y
Inhibitdr 1 (PAI), APOE, APOB, jc iiidendirilmistir. Beta Fibrinojen -455 G-A: Bu promotor bilge mutasyonunu heterozigot olarak tasiyaniarda fibrinojen diizeyi artmistir.
ITGB, ACE ins/del, FVHR2, FGB Homozigot olarak tasiyanlarda artis daha belirgindir. Mutasyonu tasiyanlarda zellikle iskemik stroke igin artmis risk vardir. Faktar Xill
: Mutasyon artmis Faktr Xl aktivitesine neden olur
i hemostatik sistemde neden olmakta ve i yol
Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkiniik genleri BRCAL ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
KADIN DOGUM VE UREME déneminde meme kanser gelistirme riski %S0-80 arasinda degismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
46 MLPA 01102017 MG00080 BRCAL MLPA ( Delesyon Duplikasyon Anali BRCAL EDTA'I Kan / Parafin Blok 3mL 30GUN
GENETIGH (Delesyon Duplikasyon Analizi ) cikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large ' Kan / Parafin Blo} m
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk énce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tim gen dizileme ve bunlarda bir
deisim tespit edilemezse MLPA ysntemi ile delesyon/duplikasyon analizi dnerilmektedir.
Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCAL ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
KADIN DOGUM VE UREME dénemind K listirme riski %650-80 arasinda degismektedir. Ailesel kanserli vakalarin bir kismindahastaligin ort )
247 MLPA 01.10.2017 MG00090 BRCA2 MLPA ( Delesyon Duplikasyon Analizi ) BRCA2 oneminde meme kanseri gelistirme riski arasinda degismektedir. Allesel meme kanserli vakalarin bir lisminda hastaligin ortaya EDTA'l Kan / Parafin Blok 3mL 20 GUN

GENETIGI

gikmasinda BRCAL ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk 8nce yaygin mutasyonlarin taranmas: daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
degisim tespit edilemezse MLPA yontemi ile delesyon/duplikasyon analizi énerilmektedir.




KADIN DOGUM VE UREME

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCAL ve BRCA2 mutasyonlari gézlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
déneminde meme kanser gelitirme riski %S0-80 arasinda deismektedir. Ailesel meme kanserli vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya

448 E 01.10.2017 MG00110 g BRCA1 Gen Mut: BRCA1 EDTA'li K: 3mL 40 GUN
GENETIGH en Mutasyonu ¢ikmasinda BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large ! Kan m
genomic rearrangements) sorumludur. Bu nedenle tanida ilk énce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tiim gen dizileme ve bunlarda bir
deisim tespit edilemezse MLPA ysntemi ile delesyon/duplikasyon analizi dnerilmektedir.
Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gikmaktadir. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
yatkinlik genleri BRCAL ve BRCA2 mutasyonlari gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlar yasamlarinin bir
s . 01102017 MG00120 KADIN DOGUMVE UREME |01 o . doneminde meme kanseri gelisirmeriski 65080 arasinda degsmektedir. Allesel meme kanserli vakalari b kisminda hastaliin ortaya COTAT Kan T 060N
GENETIGH ¢ikmasinda BRCAL ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken bir kisminda bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large
genomic rearrangements) sorumiudur. Bu nedenle tanida ilk énce yaygin mutasyonlarin taranmasi daha sonra tim gen dizileme ve bunlarda bir
deisim tespit edilemezse MLPA y5ntemi ile delesyon/duplikasyon analizi dnerilmektedir.
KisikFibrozi,akciger, pankeas, baisak,ter bezeri s salg beelerinde gorilen, kalitsal (geneti bir hastal ki Kistkdejenerasyon gosteren,
yani bag dokusu artimindan olusan timoral odaklar arasinda yer alan sivi tamor olan kistikfibrozis hastal g,
KADIN DOGUM VE UREME EDTA'I Kan / CVS
450 H 01.10.2017 MGO1550 SNETiG Kistik Fibrozis Tam Gen CFTR perisinizoidal hicreler de denilen hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir. Kistikfibrozis i j:;wls‘ / 3mL 40GUN
hastalig, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi vicudun birden gok sistem ve organini etkileyebilir. Dogumla birlikte gordlen fibroris, v
bu etkileme sonucu islev bozukluklarina neden olur.
KistikFibrozi,akciger,pankeas, bafirsak, ter beerics salgy berlerinde gorilen, katsal (geneti) bir hastalktr istkdejenerasyon gosteren,
CADIN DOEUM VE DREME yani bag dokusu artimindan olusan timoral odaklar arasinda yer alan sivi ttmbr olan Kistikfibrozis hastalig,
451 MLPA 01.10.2017 MG01560 GENETIGH Kistik Fibrozis MLPA CFTR perisiniizoidal hiicreler de denilen hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir. Kistikfibrozis EDTA'l Kan / CVS 3mL 30GUN
hastalig, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun birden cok sistem ve organini etkileyebilir. Dogumla birlikte gordlen fibrozis,
bu etkileme sonucu islev bozukiuklarina neden olur.
O DOBUM Ve DREME Frajil X Sendromu (FXS) kalitsal zeka geriliginin bilinen en sik nedenidir. Frajil X sendromiu Kisiler zininsel , davranissal ve fiziksel bazi farkililar
452 H 01.10.2017 MG01060 GENETIC] Frajil X FMR1 gosterirler Frajil X FMR-1 genindeki mutasyon nedeniyle meydana gelir. FMR-1 genindeki mutasyon DNA'daki CGG tekrarlarinin artmast EDTA'li Kan / CVS. 3mL 21GUN
Folikil Stimle edici Hormonu (FSH) hipofiz bezinden salgllanan ve dogrudan yumurtaliiar Gzerine et eden bir ormondur; kadinda yumurta,
erkekte ise sperm gelisimin saglar. Erkek infertilitesi FsH bakilmasi rutin bir degerlendirmedir.Yakin
KADIN DOGUM VE UREME - zamanda hayvan modellerinde FSHB ve FSH-R genlerinin maknve edilmesi sonucu FSH hormon diizeyine etkileri gésterilmistir. Benzer fenotipik .
453 H 01.10.2017 MG01090 ’ FSH Beta Mutasyon Analizi Yaygin Mutasyon FSHB EDTA'l Kan 3mL 40GUN
GENETIGH etkiler kisili bir hasta grubunda FSHB ve FSHR genlerinde olusan sonucu da Yapilan calismalar sonucu ézellikle
FSHB mutasyonlarinin hastalarda azoospermiye neden olabileceg gézlenmistir. FSHi geninde bu giine dek bildirilen mutasyonlar genin tgiinct
ekzonda tespit edilmistir. Bu bilgedeki mutasyonlar diizgtin calisan FSH proteinin olusmasina engel teskil edecek tirde mutasyonlardr.
IVF protokollerinde ovulasyon indUksiyonu igin kullanilan ekzojenFSH'a hastalanin cevabi farkiliklar gastermektedir. Overyan cevabin
KADIN DOGUM VE UREME i i i imorfi i i imki ir. inii . |
s " 01102017 MG01100 Ve s Receptor Gen Polimorfzmleri Tayi rsR belirencbiimes,FSH reseptor genindeki (FSHR) tanimlanmis bazi polimrfzmlerin tespt ediimesi e mimkiin olabilmektedir. FSH geninin 680 COTAY Kan - 060N
GENETIGH pozisyonundaki degisikik (p.Asn680Ser) homozigot olarak tespit edildiginde ancak daha yiksek dozda ekzojen FSH verilmesiile istenilen E2
(ADIN DOGUM VE UREME GTD nadir gérdilen anormal gebelik Griniidir. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet ml, invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal
455 H 01.10.2017 MGO01360 oy Mol Hidatiform Tip 1 NLRP7 site trofoblastik tumér ( PSTT), ve epiteloi ik tamor ( ETT) olarak ay) ~Rekirens riski (% 0,6- % 2) diisik olmakla birlikte EDTA'I Kan 3mL 40GUN
ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir.
KADIN DOEUM VE DREME (GTD nadir goriilen anormal gebelik trinidr. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal
456 H 01.10.2017 MG01370 GENETIGH Mol Hidatiform Tip 2 KHDC3L site trofoblastik timér ( PSTT), pi timér ( ETT) olarak ay ~Reki riski (% 0,6- % 2) diisiik olmakla birlikte EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir
- - - — T7alfa-hidroksilaz,CYP17A1 genindeki fonksiyon kaybettiren mutasyoniara bagli olarak gelisen otozomal resesif gegish nadir bir
KADIN DOGUM VE UREME | Konjenital Adrenal Hiperplazi (17 a - Hidroksil
257 H 01.10.2017 MG01590 oy E::';I"‘”a renal Hiperplazi (17 a - Hidroksilaz CYp17A1 haslallkllr Mmasyomarm ogu idroksilaz ve lyaz reaksiyonlarinn kisini birden etkiler. 17 afa-hidroksilz ekskigidisuntien olgunun genetik EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
© lizindeCYP17A1 geninde homozigot p.R440H i ile tanist dogrulanir.
Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygin bir otozomal
KADIN DOGUM VE UREME resesif bozukluktur. KAH vakalarinin %90'dan fazlasi kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. KAH EDTA'l Kan / Amniyon
4t H 1.10.2017 MGO1 " Ke ital A | H : 21 H ksilaz Eksikli CYP21A2 L 40 GUN
58 01.10:20 01600 GENETIGH onjenital Adrenal Hiperplazi (21 Hidroksilaz Eksikligi) fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini etkileyen birliktelik gésterir. Snemli bir balimii CYP21A2 geniyle Sivis 3m 06U
yiiksek oranda homoloji gésteren CYP21P psedogeninden kéken almistir
Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygin bir otozomal
259 " 01.10.2017 MGO1610 KADIN DOGUM VE UREME | Konjenital Adrenal Hiperplazi (21 Hidroksilaz Eksikigi) | v resesif bozukluktur. KAH vakalarinin %90'dan fazlasi kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. KAH | EDTA'li Kan / Amniyon 3 060N
GENETIGI MLPA fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini etkileyen birliktelik gosterir. 6nemli bir bolimi CYP21A2 geniyle Swisi
yiiksek oranda homoloji gosteren CYP21P psedogeninden koken almigtir
- - - — Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin olusmasini engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde
KADIN DOGUM VE UREME | Konjenital Adrenal Hiperplazi (118 - Hidroksil
260 H 01.10.2017 MG01620 oy E::';I"‘”a renal Hiperplazi ( idroksilaz CYpP1181 hiperplaziye yol agan bir grup kalitsal enzim eksikligidir. 11-beta hidroksilaz eksikligi CYP11B1 genindeki mutasyonlarin yol agtigi otozomal EDTA' Kan 3mL 40 GUN
© resesif bir hastaliktr,
KADIN DOGUM VE UREME
461 H 01.10.2017 MG00460 EENUET\Gi u 5 Alfa Rediiktaz Eksikligi SRD5A2 6 Alfa Rediiktaz Eksikligi SRDSA2 genindeki mutasyonlarin yol agtigi,otozomal resesif bir hastaliktir. EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
Androjen reseptor duyarsizlik sendromu tam veya Kism olabiir. X Tokalize AR geninde birgok farkii mutasyon hem komplet hem
parsiyel tipinde cogu missense tipte hastalarin %83-95'inde dizi analiziile
(ADIN DOUM VE DREME Ancak tipte hastalarin %50'den azinda diz analizi fle mutasyonlar tanimlanabilmektedir. AR geni
462 H 01.10.2017 MG00550 o Androjen Reseptsr Polimorfizim Tm Gen AR Ekzon 1 blgesinde ki polimorfik bolge bulunmaktadir ve bunlar CAG ve GGC tekrar sayilari ile karakterizedir. CAG igli tekrar dizilerinin artisinin EDTA'I Kan 3mL 406UN
androjen reseptor transkripsiyon aktivitelerinin azalmasi ile sonuglandigi ve ireme ile lgili baz: fonksiyonlari etkiledig distintimektedir (normal
saglikit bireylerde CAG tekrar uzuniuklari 12-30 ortalama 22 CAG tekraridir) . Ancak GGC gl tekrar dizilerinin Klinik etkisi net olarak
EDTA'l Kan / Amniyon
KADIN DOGUM VE UREME | Molekiiler Karyotipleme ( Tim Genom Dels D D
463 H 01102017 MG02100 olekiller Karyotipleme (Tim Genom Delesyon X Mikroarray yéntemi ile kromozomal bozukluklarla liskili DNA kopya kazanim ve kayiplari taranmaktadir. Sisi / Dert/ €S / Dk 3mL 30GUN
GENETIGI Duplikasyon) Materyali / Kord Kani /
Dider
PLCY sperm gzillebilir faktri olup oosit aktivasyonunda dnemli bir rol oynamakta olupintraselliler Ca+2 salinimini salacig belirlenmistir. PLCT
ile yapilan youn ekspresyon alismalarina ek olarak PLCTin foniksi ve dolaysiyla neden olan bir nokta
(ADIN DOUM VE DREME mutasyonu (PLCE, H398P) tespit edilmistir. Ayni genetik gorantileme metodu modifiye edilerek kullanilan bir diger calismada da yine ayni
64 H 01102017 MG02460 o PLC Zeta Tdm Gen Dizi Analizi pLCZ1 hastada (PLCZ, H233L) mutasyonunu belirlenmistir. Bu calismada H233L mutasyonunun da benzer bir sekilde lokal protein etkilesimlerini EDTA'I Kan 3mL 406UN
bozdugu, anormal kalsiyum salinimina yol agtig ayrica 3 boyutlu modelleme ile ortaya konmustur. Bu galismada ayrica bu vakada birlesik
heterozigotluk oldugu, mutasyonlarin birinin maternal digerinin paternal aktanildig: belirlenmistir. Bu bilgi dogrultusunda erkek infertilitesi ve
sperm fonksiyon eksikiigine sebebiyet veren maternal aktarilan ilk otozomal nokta mutasyonunun H233L oldugu belirlenmistir.
Koryon villus materyalinden elde edilen hicrelere uygulanan GSTR ybntemiile 13, 18. ve 21. ve cinsiyet kromozomiari sayisal olarak normal EDTATI Kan / Amniyon
s " 01102017 V02570 KADINDOGUM VEDREME | Aol 2o Marker deerlendirimistr. Konvansiyonelsitogeneik karyotip analiz sonucu sonradan verilecektir. Sonug mutlaka uzun siel Kiltir sonrasinda Swisi / CVS / Diisitk i s eon
GENETIGI Karyotip anali e teyt edilmelici Fetusa at kromozomal anomaliein tansinda ve fetal aryotip kararinda gold standart uzun sireli Kitir Materyali / Kord Kani /
sonucunda vanilan karvotin analizidi Mukoza
AN DOGUM Ve TREmE SHOX un tek doz yetersilig), insanlarda gorilem Turner Sendrom (1), iopatik Kisa Boy (KB) ve Lar Well Dskondrosteozy (WD) almak Gzere
466 H 01102017 MG02700 o SHOX Dizi Analizi SHOX {ig farkl bilyime hastaligina katkida bulunmaktadir. SHOX geninde %80-90 oraninda delesyon %10-20 oraninda nokta mutasyon tespit EDTA'I Kan 3mL 40GUN
KADIN DOGUM VE UREME Kampomelik Displazi, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. .
467 H 01.10.2017 MG02750 S0X9 Gen Anal sox9 EDTA'I K 3mL 40GUN
GENETIGI en Anal 50X9 genindeki hastalikla liskilendirilmistir. 1an "
O DOGUM Ve DREmE ] SOX2 geni embrivonik gelisim sirecinde birgok organin rol oynayan p mindan sorumlu oup Gzellile goderin ]
68 H 01102017 MG02760 ol SOX2 Gen Analizi sox2 Kilidir. T faktord olarak bu gen iizerindeki mutasyonlar birlesik hipofiz hormonu eksikligi, mikroftalmi, EDTA'I Kan 3mL 406UN

ik disolazive ive vol acmaktadir.



http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal
http://tr.wikipedia.org/wiki/Kal%C4%B1tsal

01.10.2017

MG03040

KADIN DOGUM VE UREME

¥ Kromozom Mikrodelesyon Analizi

Erkek infertiltesinin etiyolojisini belirlemek igin

EDTA'li Kan

15 GUN

GENETIGI
o 01102017 100010 KADINDOGUM VEREME | o N WES (Tum Ekzom Sekanslama) yontemi tom kodlanan bolgelerinin (ornegin ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom yaklasik olarak insan EDTAII Kan / DUsik . iy,
GENETIGI 92'sini kapsar ve sebep olan %85'ini icerir. Matervali
P 1102017 100020 KADINDOGUM VEREME | o = N WES (Tum Ekzom Sekanslama) yontemi tom e bolgelerinin (6rnegin ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom yaklasik olarak insan COTAT Kan . iy,
GENETIGH 92sini kapsar ve sebep olan %85'ini icerir.
o 01102017 100031 KADINDOGUM VEDREME | " N WGS (Tim Genom Sekanslama) yontemi ekzon bilgelerinin yani sia ntronik bolgelerinde test edemsine imkan tanimaka ve delesyon CoTAT Kan . .
GENETIGI duplikavon tip 1n da tespit
s 1102017 1000080 KADINDOGUM VEREME | " ™ N WGS (Tim Genom Sekanslama) yontemi ekzon bilgelerinin yani sia intronk bolgelerinde test edemsine imkan tanimaka ve delesyon CoTAT Kan . iy,
GENETIGI ti 1n da tespit
Serum / Amniyon S
- 01102017 MMO010 KADINDOGUM VE UREME | 0 o0 oo o N Bu virs e enfeksiyon yayei olarak 40-49 yas araliinda % 65, 80 ve izeriyas grubunda ise % 91 oraninda gortimektedir. CMYV e dogustan Ks:::a/m/m;g:;n ;:L// . .
GENETIGH enfeksiyon gelismis cikelerde dnemli bir saik problemidir s
s 01102017 VIM00020 KADINDOGUM VEUREME [0 o o ock N Ebola Viris Hastalig (EVH), Ebola viisiinin sebep oldugu, yiksek mortalitenin goruldugy, akut baslangigh, yiksek ates, gastro intestinal Sorum N 160N
GENETIGH semptomlar ve kanamayla seyredebilen bir hastalikti. Ebola viriisi, insanlara enfekte hayvanlarin organ, kan ve viicut sivilari ile temasla bulasir.
CADIN DOEUM VE DREME Herpesviridae ailesinin yesi olan Herpessimplexvirusleri (HSV), 180-250nm boyutunda 235kbp uzunlugunda genoma sahip kompleks (~35 virion
476 01.10.2017 MMO00060 GENETIG] HSV - 1 DNA Real Time PCR X proteinleri) DNA viriislerdir. iki tip HSV'nin (HSV-1, HSV-2) sebep oldugu enfeksiyonlar diinya genelinde yaygindir. Herpes simplex virus tip 1 (HSV-| Serum / BOS X 15 GUN
1) genel olarak yiiz, g6z, agiz, boaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir.
(ADIN DOGUM VE UREME Herpesviridae ailesinin dyesi olan Herpessimplexvirusleri (HSV), 180-250nm boyutunda 235kbp uzunlugunda genoma sahip kompleks (~35 virion
477 01.10.2017 MMO00070 SNETiG HSV - 2 DNA Real Time PCR X proteinleri) DNA virislerdir. iki tip HSVnin (HSV-1, HSV-2) sebep oldugu enfeksiyonlar diinya genelinde yaygindr. Herpes simplex virus tip 1 (HSV- Serum / BOS X 15 GUN
1) genel olarak yiiz goz, agiz, bogaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir.
. . Herpesviridae ailesinin dyesi olan Herpessimplexvirusleri (HSV), 180-250nm boyutunda 235kbp uzunlugunda genoma sahip kompleks (~35 virion )
KADIN DOGUM VE UREME N " N . N . Serum/Amniyon .
478 01.10.2017 MMO00080 GENETIGH HSV - 1/2 DNA Real Time PCR X proteinleri) DNA virislerdir. iki tip HSV'nin (HSV-1, HSV-2) sebep oldugu enfeksiyonlar diinya genelinde yaygindir. Herpes simplex virus tip 1 (HSV-| Swisi/Vajinal Sirintii X 15 GUN
1) genel olarak yiiz, g6z, agiz, boaz ve merkesi sinir sisteminde enfeksiyonlara sebep olurken, tip 2 (HSV-2) genitalherpeslerin ana etkenidir. g u
KADIN DOGUM VE UREME N . N EDTA'l Kan / Amniyon N
479 01.10.2017 MMO00090 o TORCH Paneli (Toxoplasma, Rubella, CMV, HSV) X Toxoplazma, Rubella, CMV, HSV1/2 DNA'si ve kopya sayisi degerlendirilmektedir. X 7GUN
GENETIGI Sivisi / Kord Kani
HPV'nin 150'den fazla genotipi bulunur. 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 56, 58, 59, and 68 genotipleri yiksek risk HPV olarak siniflandirilir. Bu
50 01102017 MMO0100 KADINDOGUMVE UREME [ (0 notilendirme " ke risk grubundaki HPV'lr e natci (persistan) enfeksiyon bulunan kadrnarda rahim ager kanseri gelsebilr HP'nin dinyada her yil Semen / Vajinal Strinti / ; 560N
GENETIGI 500.000 rahim aiz1 kanseri vakasina yol actigi ve gelismekte olan lkelerde kadinlar icin kanserden 8liim nedenlerinin baginda yer aldig Lezyondan Biyopsi
bhelirtilmistir.
O DOEUM Ve DREME HIV, AIDS'e yol acan virGstir ve bagisikIk sistemine zarar vererek hastaliga neden olur. VirGs tek sarmall RNA i cevreleyen p24 proteinlerinden
481 01.10.2017 MMO00120 GENETIC] HIV RNA Real Time PCR X olusan kapsit, bunun disinda kiigiik bir matriksi cevreleyen kiliftan olusur. Kilifta viriisiin antijenik yapisini belirleyen gp160, gp41, gp120 Serum X 15 DAYS
bulun,
P 01102017 00130 KADIN DOGUM VE UREME |~ N Rubella (zamiksik) dokintiler e birkte gorllen atesi bt viralenfeksiyondur. Genelde cocukluk saginda gecirlen ubela yakdasik 3 g kadar | Serum / Aminiyon i / . .
GENETIGI sirer ve cogu zaman kizamiktan cok daha hafif sevreder VS / Kord Kan
T.gondi, insan dahil tim memeli ve kuslarda enfeksiyon yaratabilmektedir. Ulke ve Diinya genelinde yaygin olarak rastlanan bu enfeksiyonun Serum,/ EDTAN Kan/
KADIN DOGUM VE UREME dinya nifusunun yaklasik st biin etilec bidiimektedir. Y, yasam tarz (kedi besleme, i et tiketimi.vb), cografik faktorler
483 01.10.2017 MMO00140 Toxopl X A Swisi / CVS X 76UN
GENETIGI oxoplazma diinya geneli (Fransa %80, Tarkiye %39-75, Avusturya %62, Ingiltere %50, ABD %30-40). . /';'é‘s// Dre/r
Konjenitalenfeksiyon siig1 her 1000 canl dogumda 1.3 olup,immun yetmezlg olan hastalarda ise ok ciddi bir ablo olusturabil (%50). &
Clove Send doku b kompleks d lileri ile karakterize olan bir hastaliktr. PIK3CA genindeki somatik mutasyon
284 01.10.2017 MG03580 MOLEKULER GENETIK | Clove Sendromu Yaygin Mutasyon PIK3CA love Sendromu asir doku bily(mesi ve kompleks damar anomalileri e karakterize olan bir hastalktir genindeki somatik mutasyonlar EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
Clove Sendromu e ilskilendirilmistir.
Mental retardasyon ile giden Cornelia de Lange sendromu; karekteristik olarak distik dogum agirli, mikrosefali, yaygin veya bélgesel hirsutizm,
485 01.10.2017 MG03590 MOLEKULER GENETIK Cornelia de Lange Sendromu 1 NIPBL sinofiris, uzun kirpikler, disiik ense sag cizgisi, kilgiik burun, antevert nostriller, uzun filtrum, ince dudaklar, iist ekstremite bulgular ile gérilen EDTA'l Kan 3mL 41GUN
nadir bir genetik hastaliktr. NIPBL genindeki mutasyonlar bu hastaligin otozomal dominant kalitilan tipi le liskilendirilmistir.
Veriseq testiile analiz edilen her bir embriyoda embriyolarin herbir iki tarafli barkodlarla indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksizin her
embriyo igin 1 milyona yakin okuma yapilmaktadir. Bu test le her kromozom igin diger tekniklere gore gok daha fazla okuma alinmaktadir. Bu
g6 01102017 PRO0010 KADIN DOGUM VE UREME | NGS le Embriyolarda 24 Kromozom Taramasi (Yeni | sayede omlarsayisl olarak test ediimelerinin yani sira bolgese (yapisal) olarak a kayp ve kazanmlar (delesyon- duplikasyonlar) tespit | o ; S 60N
GENETIGI Nesil Sekanslama ) e analiz yiiksek olmast sonucu parsiyel veya segmental ansploidiler daha iyi yakalamaktadir.
objektif, dayali bi sistemle yiiksek gozintrlikte taranmaktadir. Test analiz sirasindaki dinamik
referans aralig sayesinde mozaisizmi daha net bir bigimde ortaya koymaktadr.
Veriseq testiile analiz edilen her bir embriyoda embriyolarin herbir iki tarafli barkodlarla indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksizin her
embriyo igin 1 milyona yakin okuma yapilmaktadir. Bu test le her kromozom igin diger tekniklere gore gok daha fazla okuma alinmaktadir. Bu
. 01102017 PRO0020 KADIN DOGUM VE UREME | NGS le Embriyolarda Transiokasyon Taramasi (Yeni | sayede omlarsayisal olarak est ediimelerininyani sira bolgese (yapsal) larak a kay ve kazanmiar (delesyon- duplikasyonlar) tespit | oo ; 260N
GENETIGI Nesil Sekanslama ) e analiz yiiksek olmast sonucu parsiyel veya segmental ansploidileri daha iyi yakalamaktadir.
objektif, dayali bi sistemle yiiksek gozintrlikte taranmaktadir. Test analiz sirasindaki dinamik
referans aralig sayesinde mozaisizmi daha net bir bigimde ortaya koymaktadr.
24 Sure array CGH testiile analiz edilen her bir embriyo 3000'i izerinde genomik dizi ile kontrol Dolayistyla her bir
. . ortalama 200 kontrol bélgesi Bdylece objektif, dayal bir sistemle yiiksek coztnirlikte
KADIN DOGUM VE UREME | Embriyolarda Array CGH Yéntemi ile 24 Ki *Dondurulmus Emb )
488 01.10.2017 PRO0030 - mbriyotarda Array CGH Yontem! fle 2 fromozom 1y Bu sayede sayisal olarak test yani sira bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve kazanimlar ( delesyon- ondurulmus Embrivo / X 76UN
GENETIGI Taramasi 5 *Taze Embriyolarda
duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapilan calismalar mikroarray yonteminin diger yontemlere gore daha gvenilir ve gebelik basarisi
izerinde daha etkin bir yontem oldugunu ortaya koymustur
24 Sure array CGH testiile analiz edilen her bir embriyo 3000'i izerinde genomik dizi ile kontrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir kromozomda
) ) ortalama 200 kontrol bélgesi Boylece objektif, dayali bir sistemle yiiksek goztnirlikte
KADIN DOGUM VE UREME | Embriyolarda Array CGH Yéntemi ile Translok
290 01.10.2017 PRO0040 o T;"ra:\y;la' a Array ontemi fle Translokasyon | Bu sayede sayisal olarak test yani sira bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve kazanimlar ( delesyon- *Taze Embriyolarda X 1-2GON
duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapilan alismalar mikroarray yénteminin diger yontemlere gére daha givenilr ve gebelik basarist
{izerinde daha etkin bir yantem oldugunu ortaya koymustur
KADIN DOGUM VE UREME Dondurull T -
491 01.10.2017 PRO00SO . Andploidi FISH (8 KROMOZOM) X Preimplantasyon Genetik Tani onduruimus veya faze X 126N
GENETIGI Embrivo
KADIN DOGUM VE UREME Dondurull T -
492 01.10.2017 PRO0OO 4 Translokasyon FISH X Preimplantasyon Genetik Tani o Ebrve x 1-2G0N
KADIN DOGUM VE UREME Dondurull T -
493 01.10.2017 PRO0O70 - Tek Gen Hastaliklari PGT X Preimplantasyon Genetik Tan! onauruimus veya faze X 1.7GON
GENETIGI Embrivo
DIN DOGUM VE UREME Ti - D T: -
P 1102017 R00080 KADIN DOGUM VE R HLATiplemesi PGT (Haplotip ve Marker Analizeri- | aplotipve Wiarker Analiler - Losemivb ondurulmus veya Taze . rain
GENETIGI Lsemi vb) Embrivo
KADIN DOGUM VE UREME Dondurull T -
495 01.10.2017 PRO00SO - Tek Gen Hastaliklar + HLA Tiplemesi X Tek Gen Nadir Hastaliklar + HLA Tiplemesi onauruimus veya faze X 1.7GON
GENETIG Embrivo
. \[ i he gi, CYP11B2 (Al .
P 03112017 Jy— VOLEKOLER GENETIK | Adosteron Sentetar EksKiE P ‘Aldosteron sentetaz eksikligi otozomal resesif gegis gosteren bir hastalik olup Aldosteron hormonunun izole eksikIig, C (Aldosteron oA Kan . w0 00N
sentetaz) geninin mutasvonu sonueu
497 03.11.2017 MG03610 MOLEKULER GENETIK | Ehler Danlos Sendromu Musculocontractural Tipi | CHST14 Ehler Danlos Sendromu Musculocontractural Tipi otozomal reseif kalitim gésteren bir hastaliktir. Sendromla liskili gen CHST14  genidir. EDTA'l Kan 3mL 40GUN
. Zi L-( De El lig | if h: . DM i .
298 03.11.2017 MG03620 MOLEKULER GENETIK | Orta Zincirli ACYL - COA Dehidrojenaz Eksikligi ACADM ﬁ;ﬁ;‘:;\:ﬁ:r COA Dehidrojenaz Eksikligi otozomal resesif gesis gosteren bir hastaliktir. ACADM genindeki mutasyonlar hastalikla EDTA'l Kan 3ImL 20 GUN
p leri, Kalitsal ] 2 -
P 2112017 [y VOLEKOLER GENETIK | Kaltsal Hastalar Panel (257 gen) o7 Gen Kemik kanserleri, Kalitsal Meme/Yumurtalik Kanserleri, Kolorektal Kanser ve Endokrin Kanserleri, Gastrointestinal Sistem Kanserleri ve diger CoTAT Ko . Py,
kanserler ile ilskili genlerdeki kahtsal ( germline) deéisimler
Coffin Siris sendromu nadir garlen otozomal dominant olarak kalitlan, konjenital (dogumsal) bir hastaliktr. Vakalarin %13 tinde ARID1A
500 21102017 MG03640 MOLEKULER GENETIK | Coffin Siris Sendromu ARID1B geninde, %33'inde ARIDLB geninde, %25'inde SMARCA4 geninde, %17'sinde SMARCBL geninde ve %4'inde SMARCEL geninde mutasyon tespit EDTA'I Kan 3mL 406UN

edilmistir




NPMI geni hiicre bilylimesi ve bolunmesinin dazenlenmesinde gorev alan bir protein Gretiminden sorumludur. NPM1 geninde gordlen
kok sebep olarak anormal ve gelisemenis beyaz kan hilcrelerinin tretimine neden

501 H 19.10.2017 MG03650 MOLEKULER GENETIK Akut Miyeloid Losemi NPM1 Geni Ekzon 9 NPM1 EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
v olabilmektedir. Bu sebeple ortaya gikan akut miyeloid losemi (AML) tipi farki genetik ve gevresel faktorlerden etkilenebilen kompleks bir
durimdur
s02 H 19.102017 MG03660 MOLEKULER GENETIK | Auriculo - Condyler Sendromu Tip 1 GNAI3 Auriculo-Condyler Sendromu Tip 1 otozomal dominant olarak kalitian bir hastaliktir. GNAI3 genindeki mutasyonlar hastaliklailiskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
503 H 19.102017 MG03670 MOLEKULER GENETIK | Bitytime Hormonu Eksikiigi POULF1 Pitiiter hormon eksikligi otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. POULF1 geni hastalikla ilskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
S04 H 19.102017 MG03680 MOLEKULER GENETIK | Megdel Sendromu SERACL Megdel sendromu SERACL geninde mutasvon sonucu olusan coklu organ tutulumu ile sevreden otozomal resesif bir EDTA'i Kan SmL 40 GUN
505 H 19.10.2017 MG03690 MOLEKULER GENETIK | Protein C Eksiklii PROC Protein C Eksikli#i_otozomal dominant/resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
S06 H 11.09.2017 MG03700 MOLEKULER GENETIK | Distoni Tin 4 TUBBAA DistoniTip 4_otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. TUBB4A genindeki hastalikia i EDTA'i Kan 3mL 40 GUN
Brankiootorenal Sendrom brankial sinds ve fistller, basit ve belirgin dis kulakiar, ¢ kulakta Mondini malformasyonu ve basit Griner sistem
s07 H 25.082017 MG03710 MOLEKULER GENETIK | Bronsiyotik Sendrom 1 EYAL mawormasyonundan renal ageneze kadar degisen (riner sistem patolojileri ile karakterize otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. EDTA'I Kan 3mL 406UN
béleesinde bulunan EYAL (drosophila ‘eveless'Vdir
KRAS genlert onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal hicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. Bu panelde
508 E 23.08.2017 MG03720 MOLEKULER GENETIK Kolon Kanseri Paneli KRAS, NRAS, BRAF, TP53, PTEN KRAS ve NRAS genleri kodon12,13,61 ve 146 mutasyonlari, BRAF geni kodon 600 mutasyonlari, EGFR ekzon 18,19,20,21 yaygin mutasyonlar EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
509 E 22082017 MG03730 MOLEKULER GENETIK | Alstrom Sendromu ALMSL Alstrom sendromu ALMS1 geninde mutasvon sonuc olusan coklu organ tutulumu ile sevreden otozomal resesif bir EDTA' Kan 3mL 40 GON
Fenilketoniri kandaki fenilalanin seviyesini arttran kalitsal bir hastaliktr. Hasta ksiler fenilalanin amino asitini tirozin amino asitine
510 MLPA 22082017 MG03740 MOLEKULER GENETIK | Fenilketoniri - MLPA PAH eviremezler. Fenflalanin trozine sevitmek in gerekii olan reaksiyonu kataizleyen enzime fenflalanin hidroksilaz (PAH) enzimi adi verilr. PAH EDTA'i Kan 3mL 40GUN
cenindeki otozomal resesif kalitim edsteren bu hastalk ie ili
511 H 22.08.2017 MG03750 MOLEKULER GENETIK Codas Sendromu LONP1 Codas sendromu otozomal resesif kalitim gésteren, LONP1 genindeki vol actig bir hastaliktir. EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
s12 H 22082017 MG03760 MOLEKULER GENETIK | Peho Sendromu ZNHIT3 Peho sendromu otozomal resesif kalitim gésteren bir hastaliktir. ZNHIT3 genindeki bu hastalik ile EDTA'i Kan 3mL 40GUN
. Genetik calismalar Kiippel-Feil sendromu (KFS) ile GDF6 (Growth Differentiating Factor 6) ve GDF3 (Growth Differentiating Factor 3) genlerindeki )
513 H 06.11.2017 MG03770 'MOLEKULER GENETIK Klippel - Feil Sendromu GDF6 . . s N B EDTA'l Kan 3mL 40GUN
mutasyonlarin liskisi oldugunu géstermistir. Olusan GDF6 ve GDF3 mutasyonlari hem otozomal dominant hem de resesif sekilde kalitilr.
Hi linemik Hipoglisem, otozomal reses,f olarak kalitilan bir hastalikt
514 H 28.08.2017 MG03780 MOLEKULER GENETIK  |Hiperinsiilinemi KCNJ11 perinstlinemik Hipoglisemi, otozomal reses, ! olarak kalitiian bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
KCNJ11 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
s . 6082017 G037%0 MOLEKOLER GENETIK | Pecudonanthoma Hasticam occs Psddoksantoma elastkum (PKE) ozelike der,rtina ve kan damarlarindaki elastk irilerin etkilend ), otozomalresesi gegish, alimsal, CoTAT Ko . Py,
metabolik bir hastaliktr.
Lameller iktiyoz otozomal resesif olarak aktarilan, nadir gordlen b 1,2). Genetik 9%50-60 sikiikla 14q11.2
516 H 10.08.2017 MG03800 MOLEKULER GENETIK | Konjenital iktiyosis TGM1 amefler Iktlyoz otozomal resesi olarak f;’siﬁ"l{‘:el"‘f:;:‘e" e {12). Genet siiida 14q EDTA'i Kan 3mL 40GUN
17alfa-hidrokslaz,CYPLIAL genindeki fonkiyon kaybettiren mutasyonlara bagh olarak geigem otozomal resesi gegis nadir b
517 MLPA 17.08.2017 MG03810 MOLEKULER GENETIK 17 Alfa Hidroksilaz MLPA CYP17A1 hastaliktir. Mutasyonlarin cogu hidroksilaz ve liyaz reaksiyonlarinin ikisini birden etkiler. 17 alfa-hidroksilaz eksikligi diistnilen olgunun genetik EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
lizindeCYP17A1 geninde homozigot b.R440H ile tanisi doérulanir
518 H 10.08.2017 MG03820 MOLEKULER GENETIK | Berardinelli Sendromu AGPAT2 Konjenital Jenaralize Lipodistrofi ya da Berardinelli-Seip Konjenital Lipodistrofi ( BSCL) otosomal resesif kalitilan nadir géralen bir hastaliktir. EDTA'i Kan 3mL 40GUN
. Konjenital nefrotik sendromun (KNS) en nemli gurubunu NPHS1 genindeki mutasyona bagi olarak ortaya cikan ve otozomal resesif olarak )
519 H 16.08.2017 MG03830 MOLEKULER GENETIK Konjenital Nefrotik Sendromu NPHS2 . h N B o EDTA'l Kan 3mL 40GUN
Kalitilan Fin tipi KNS oluturur. NPHS2 genindeki mutasyonlar Konjenital nefrotik sendrom tip 2 ile liskilendirilmistir.
Glikoz Depo hastali, otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. PHKAL, PHKAZ, PHKB, PHKG2 genleri Glikoz Depo hastaligi Tip 911
520 H 28.08.2017 MG03840 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalig Tip 9 Paneli PHKAL, PHKA2, PHKB, PHKG2 ‘hs'kﬁ;;:“’m;:: 181, otozomal resesit bir metabolik hastaliktr. genlert Glikoz Depo hastaligi Tip 9 ile EDTA' Kan 3mL 40 GUN
o \ 6082017 G030 VOLEKULER GENETIK | krabbe Hastali ot ;rra:::(::;;arng., beyindeki ve sinir sistemi boyunca sinir hicrelerinin koruyucu kaplamasini (miyelin) yok eden ve otozomal resefi olarak kalitian CoTAT Ko . Py,
522 H 11072017 MG03860 MOLEKULER GENETIK | Robinow Sendromu ROR2 Robinow Sendromu otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. Hastalikla il is gen ROR? genidir. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Schmid tipi metafizyel kondrodisplazi (MKD), otozomal dominant gegisl, metafizlerde dizensizlik ve genislemeyle birlikte normalden kisa boyla
523 H 10.07.2017 MG03870 MOLEKULER GENETIK Metafiziyel Displazi Schmid Tipi COL10A1 EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ile karakterize bir hastaliktir. Tip 10 kolloien genindeki (COL10AI mutasvona bal olarak gelisir
Osteogenesis Imperfekta otozomal dominant/ reseif olarak alitian bir sendromdur. CRTAP geni otozomal resesif Osteogenesis Imperfekta Tip7 !
524 H 06.11.2017 MG03880 MOLEKULER GENETIK Osteogenesis Imperfecta Tip 7 CRTAP le EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
i
Ttm dogumsal el-ayak bozukluklarinin yakiastk %15'ini olusturan Yarik-EI/Ayak Yapisal Bozuklugu (Spiit-Hand/Foot Malformation, SHFM) ya da
525 H 08.08.2017 MG03890 MOLEKULER GENETIK | Split Hand Food Malformasyonu WNT108 vaygin i, gelisimsel bir WNT108 gen el ve ayak gelisimini etkiledigini ve SHFM fenotipinin EDTA'I Kan 3mL 40GUN
cekinik bir iliskilendirilebilecei
526 H 24.06.2017 MG03500 MOLEKULER GENETIK | Sandhoff Hastahé: HEXB Sandoff hastali otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. HEXB genindeki hastalikla iiskilendirilmistir. EDTA'i Kan 3mL 20 GUN
527 H 21.062017 MG03910 MOLEKULER GENETIK___|OPAI Gen Analizi OpAL OPAI genindeki otozomal dominant Optik atrofi 1 ile ilskilendirilmistir EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Hiperimminglobulin E Sendromul Hiper IgE) otozomal dominant/resesif gegis gosteren bir hastaliktir. DOCKS genindeki mutasyonlar otozomal
528 E 12.09.2017 MG03920 MOLEKULER GENETIK Hiper IgE Sendromu DOCK8 resesif Hiper IgE ile EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
if Hi i
Bloom Sendromu, i51ga asirt duyarlilik, gelisme gerilikler], diyabet, kanserler ve bagisikiik sisteminin zayifliklariyla kendini gosteren otozomal
529 H 15.09.2017 MG03930 MOLEKULER GENETIK Bloom Sendromu BLM EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
resesif olarak kalitilan nadir gérilen bir hastaliktir.
Hipohidrotik Ektodermal Displazi Tip 10A otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktr. Hastaliktan sorumiu olan gen EDAR genidir ve bu
530 H 07.10.2017 MG03940 MOLEKULER GENETIK | Hipohidrotik Ektodermal Displazi Tip 10A EDAR genle iliskilendirilmis mutasyonlarin deri, sa, tirnak, disler ve ter bezler le ilgili gelisimsel problemlerin ortaya gikmasina neden oldugu EDTA'I Kan 3mL 40GUN
bildirilmistir
Mowat-Wilson sendromu, tipik yliz gartinGim, mikrosefali, epilepsi, leschsprung hastalig, korpus kallozum agenezis, genitodriner anomaliler
531 H 21.09.2017 MG03950 MOLEKULER GENETIK | Mowat Wilson Sendromu 682 ve dogumsal kalp hastalig gibi degisik dogumsal o i bir M ilson sendrom, 2622 de EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Iokalize ZE62 geninin de novo dominant mutasyon veya delesyonlat sonticu olusur
532 H 04.112017 MG03960 MOLEKULER GENETIK | Epileptik Ensefalopati Tip 13 SCNBA Epileptik Ensefalopati Tip 13, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. SCNSA genindeki mutasyonlar hastalikia likilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
533 H 15.112017 MG03970 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalig Tip 9B PKHB Glikoz Depo hastalig Tip 98, otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. PHKB geni Glikoz Depo hastaligi Tip 9B le liskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 416UN
Adrenal yetmezlik hipotalamus, hipofiz veya adrenal korteksin dogumsal veya edinsel patolojilerine bagli olarak ortaya gikan ve yasami tehdit
s34 H 15.11.2017 MG03980 MOLEKULER GENETIK | Adrenal Yetmezlik/Obezite POMC eden krizlerle seyreden bir hastaliktir. Pro-opiomelanocortin (POMC) genindeki defekt ACTH eksikiigine yol agmakta olup Adrenal yetmezliki EDTA'I Kan 3mL 40GUN
POMC eksikiii otozomal resesif gegis gdsterirken tasiyic ailelerde fazla kilo dykiisi vardir ancak adrenal yetmezlik bulgusu yoktur.
] ] hastalig f h PYGM lar G Etps -
535 H 15.11.2017 MG03990 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalizi Tip 5 PYGM gl:::::,::?po astalifi tip 5 otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktr. PYGM genindeki mutasyonlar Glikojen depo hastaligi tip 5'e neden oA . Py,
536 H 15.11.2017 MG04000 MOLEKULER GENETIK | TSH Resentér Gen Polimorfizmi (TSHRI TSHR TSHR geninndeki otozomal resesif 1 dominant hipertiroidizm le liskilendirilmi EDTAT Kan 3mL 40GUN
) NLRP-12 iiskill tekrarlayan ates otozmal dominant olarak kalitla bir hastaliktir. Sorumiu gen, enflamasyonun sinyal yolaklarinda gorevii olan
537 H 15.112017 MG04010 MOLEKULER GENETIK | FCAS Tip2 NLRP12 NRoLois EDTA'I Kan 3mL 406UN
. h: 4 if B PD1 I 1 2 .
8 ; 06122017 V604020 VOLEKOLER GENETIK | Niemann - Pick st Tin C1 e Niemann hastali, otozomal resesif bir hastalik olup A ve B tipi SMPD geninde mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. NPC1 ve NPC2 genleri de COTAT Kan am 060N
Nieman Pick Tip Cle liskilendirilmistir. Nieman Pick Tip C %30 NPC1 geni
o . 6122017 G013 VOLEKULER GENETK | lutarik Astduri T 1 o Glutarik 2sidir p | utaril KoA dehidrogenaz enminin eksiKigine bagl olarak gelisen ve otozomal resesifolarak Kl bir metabolik CoTAT Ko . Py,
hastaliktir. Hastalikia liskilendirilmis olan een GCDH genidir
Trombotik trombositopenik purpura (TTP), kan yikimi (hemolitik anemi ) ve kan (platel bosit) azaima le
s40 H 06.12.2017 MG04040 MOLEKULER GENETIK | Trombotik Trombositopenik Purpura ADAMTS13 )ile karakterize olup genellikle siklikla ates, naro-lojik bulgular ve bibrek yetmezligi eslik eden bir hastaliktir. ADAMTS13 genindeki mutasyoniar EDTA'I Kan E 40GUN
otozmal resesif kalitilan TTP ile iliskilendirilmistir
Beckwith-Wiedemann sendromu11p15.5 kromozom bolgesindeki IGFZ, H15,CDKNIC, KCNQIOTI ve KCNQI genlerindeki genetik ve epigenetik
gi dolayi ortaya Beckwith GF2 ve H19 genlerinde metilasyon kazanimi, CDKNIC,
s41 H 28122017 MG04050 MOLEKULER GENETIK | Beckwith - Wiedemann Sendromu CDKNIC KCNQ10T1 ve KCNQI genlerinde metilasyon kaybi g ir. Ayrica 11p15 dizomi ve CDKN1 genindeki EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Beckwith-Wi sebep olmaktadir.Bu mutasyonlarin hem ailesel gegisle hem de taze mutasyon olarak ortaya
'AMH geni erkek cinsiyet farkiilasmasinda rol oynayan bir protein yapiminda gorev ahr Erkek fetus gelisimi sirasinda AMH proteini testis hucreleri
542 H 28.12.2017 MG04060 MOLEKULER GENETIK | AMH Gen Taramasi AMH tarafindan retilir ve salgilanir. Salgilanan protein millerian kanal hiicrelerinin yiizeyinde bulunan reseptariine balanir. Hem erkek hem de disi EDTA'l Kan E 40GUN
fetuslarda bulunan miillerian kanalt. kadin dreme oreaniarinin da ncisiidi.
s N e122017 "G0a070 VOLEKULER GENETIK | Aoenfeld - Rieger Sendromu P ‘Axenfeld-Rieger sendromu (ARS), anterior segment disgenezi ve sistemik anormalliklerle karakterize, otozomal dominant genetik bir durumu COTAT Ko . Py,

ifade eder.




544 H 28122017 MG04080 MOLEKULER GENETIK | Segawa Sendromu ™ Segawa Sendromu otozomal resesif gegis gosterennarolojik bir hastaliktir. TH genindeki bu sendrom ile EDTA'i Kan 3mL 40GON
s p 8122017 1504090 MOLEKOLER GENETK | owe sendroma oo , diger adyla Sendrom, 6ncelikle sinir sistemini, renal sistemi ve gozler etkileyen, anomalilerle karakterize, oA o G0N
nadir grlen genetik bir hastalktir,
546 H 06.01.2018 MG04100 MOLEKULER GENETIK [ Kalitsal Pankreatit cTRC Kalitsal Pankreatitis otozomal dominant gegis gésteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan genler SPINKL ve PRSS1 ve CTRC genleridir. EDTA'i Kan 3mL 40GON
547 H 06.01.2018 MG04110 MOLEKULER GENETIK | Kalitsal Pankreatit PRS2 Kaltsal Pankceatits otozomal dominant gecis Ebsteren bi hastalidir. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
S48 H 06.01.2018 MG04120 MOLEKOLER GENETIK Sendromu MYDSS MYDES gen inemi KiiniZine vol acmaktad. EDTA' Kan 3mL 40 GUN
Postaksiyel polidaktil (PAP) 2 alt gruba ayrilmaktadir; tip A ve tip B. GLI3 tasyonlan otozomal dominant olarak kalitilan Postaksiyel )
549 H 15.01.2018 MG04130 MOLEKULER GENETIK | Polidaktili Tip A1/B GLI3 Geni 63 ostalsivel polidakili (PAP) 2 alt gruba ayrilmaktad; tip A ve tip gen mutasyoniar otozomal dominant olarak kaitilan Postaksiye! EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
polidaktili Tip A1 ve B kliniZine vol acmaktad.
Piridoksamin 5 Fosfat Oksidaz Eksikligi neonatal ensefalopati ile karakterize bir Kiinik antitedir - Hastalik le iliskilendirilmis olan gen PNPO )
550 H 23.02.2018 MG04140 MOLEKULER GENETIK  |Piridoksamin 5 Fosfat Oksidaz Eksik PNPO iridoksamin 3 Fostat Oksidaz EKsIKlE! neonatal ensetalopati le karakierize bir Kiinik antitedir . Hastalik le isidtiendiriimis olan gen EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
genidir Hastalik otozomal resesif sekilde
] Limb Girdle Miskiler Distrofi otozomal dominant if olarak kalitilan bir hastaliktir. Hastalik proksimal kaslar etkileyerek d )
551 H 23.02.2018 MG04150 MOLEKULER GENETIK Limb - Girdle Dominant Paneli 2 (CAV3, DNAJIB6) CAV3, DNAJBE imb Girdle Mskdler ‘,5 rofl otozoma ﬂmll"»aﬂ VQYE TQSES‘ olara 3“ .‘ an bir has 3 kir. Hastal Dfﬂ simal kaslar etidleyerek yurimede EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
Zorluklara sebep olur. Limb Girdle Mskler Distrofisi birden gok gen e ve cok sayida tipi
552 H 23.02.2018 MG04160 MOLEKULER GENETIK | Pendred Sendromu SLC26A4 sLC26A4 Pendred Sendrom, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastalkur- EDTA'i Kan 3mL 40GUN
SLC26A4 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
553 H 23.022018 MG04170 MOLEKULER GENETIK | Crani Dislazi EFNBL EFNB1 mutasvonu (CFNS) vol acmaktadir. Bu gendeki Xe bagh EDTA'i Kan 3mL 40 GON
554 H 23.02.2018 MG04180 MOLEKULER GENETIK Hiperinsiilinemi GLUD1 GLUD1 Hiperstlinemi, otozomal dominant olarak kalitilan metabolik bir hastaliktir. GLUD1 genindeki If i ile EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Transtretin amiloidoz Organ ve dokularda amiloid proteinierin birikmesine sebep olur, kalitimsal olarak bu da otozomal dominant gegish
555 H 23.02.2018 MG04190 MOLEKULER GENETIK | Transtiretin Amiloidoz (TTR) TR hastaliga sebep olmaktadir. En sik rastlanan mutasyon, 30. pozisyondaki valin amino asidinin metionin amino asidi le yer deistirmesi EDTA'i Kan 3mL 40GUN
(Val30Met) sonucunda olur.
] Nefronofitzis otozomal resesif kalitilan heterojen Kistik renal hastalik grubudur. Hastalarin % 20-30'nu olusturur. Hastalila fliskilendirilmis olan -
556 H 23.02.2018 MG04200 'MOLEKULER GENETIK Nefronofitizis Tip 1 (NPHP1) NPHP1 s EDTA'l Kan 3mL 40GUN
en NPHP1 cenidir ve bu eendeki bobrek vetmezligi kiiniéine neden olmaktadir
557 ; 13022018 MG0a210 MOLEKULER GENETIK | Hipofiz denomu (A1) b Hipofizadenomlan, hipofiz bl irisindeki alan hlereerin birinde meydana gelen mutasyonlar sonucu olusur. Hipofiz adenomlarinin AT Kan - 060N
olusumundan sorumlu AIP geni timér baskilayici bir gendir. Kalitimsal olarak otozomal resesif gegisli hastaliga sebep olmaktadir.
] ; - Sendromik olmayan isitme kaybina neden olan “konneksin 31 (GJB 3)” geni Gnemli b yer tutmaktadir. GJB3 gen mutasyonlar genellikie -
558 H 23.02.2018 MG04220 'MOLEKULER GENETIK Sagirlik Tip 2B GJB3 - Konneksin 31 GJB3 P EDTA'l Kan 3mL 40GUN
otozomal dominant olarak kalitur. Yasla ileili sitme neden olmaktad.
550 ; 13022018 MG04230 MOLEKOLER GENETK | itiyosis Histriks . Ikiyosis histriks kaltsal keratnlesme bozukiuklarindan biid. Keratin gen mutasyonu e ikl iktiyozlann eelikle epldermoliik formiar KRT1 COTAT Kan am 060N
VE KRT10 mutasyonlariyla ilskilidir. Bu hastalik kaltsal olarak genellikle otozomal dominant gegislicir.
- - Laminopatiler gekirdek zarf/lamin ini inde ortaya gikan Sonucu olusan genetik hastaliklardir. Pek gogu lamin A/C
Limb - Girdle Muskuler Distrofi, Otozomal Dy ¢
560 H 23.02.2018 MG04240 MOLEKULER GENETIK T""ls irdle Muskuler bistrofl, Otozomal Dominant |, iy i Kodlayan LMINA geninde ortaya gkan mutasyonlar sonucu olusur, faat gosterebili bunlar musculardistrof, lipodystrophy, noropati, ve EDTA'I Kan 3mL 40 GUN
P oroveroid sendromlar eibi cok cesitli patolojiler
b - Girdle Muskuler Dstrof. Otoromal Domimant Limb Girdle Muskiler Distrofi Tip-1A otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. Hastaltk proksimal kaslari etkileyerek ylrumede
s61 H 23.02.2018 MG04250 MOLEKULER GENETIK |7 ' myoT zorluklara sebep olur. MYOT geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Miskiler Distrofisi birden gok gen ile EDTA'i Kan 3mL 40GUN
P iliskilendirilmis ve cok savida tini
- - Limb Girdle Mskdler Distrofi Tip-2D otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaiktr. Hastalik proksimal kaslari etkileyerek yurumede zorluklara
Limb - Girdle Muskuler Distrofi, Otozomal Resesif : ; S . i '
s62 H 23.02.2018 MG04260 MoLeKULeR GeNeTIk | LT SGCA sebep olur. SGCA geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Miskiler Distrofisi birden gok gen le liskilendirilmis ve gok EDTA'i Kan 3mL 40GUN
savida tipi
b - Girdle Miuskuter Distrof. Otoromat Resest 11 Limb Girdle Muskiler Distrofi Tip-2E otozomal resesif olarak kaltilan bir hastalikur. Hastalik proksimal kaslar! etkileyerek yiramede zorluklara
563 H 23.02.2018 MG04270 MOLEKULER GENETIK ' P |sace sebep olur. SGCB geni sonrasinda . Limb Girdle Miskiiler Distrofisi birden ok gen ile iliskilendirilmis ve gok EDTA'I Kan 3mL 40GUN
savida tipi
b - Girdle Miuskuter Distrof. Otoromat Resest 11 Limb Girdle MUskulr DISof Tp-2F G20l resei lrak KOl B Mastl . Hastll roksial Kalan etileyerek yrdmede sorukara
S64 H 23.02.2018 MG04280 MOLEKULER GENETIK | ' P |seeo sebep olur. SGCD genind sonrasinda . Limb Girdle Miskiiler Distrofisi birden gok gen ile iliskilendirilmis ve gok EDTA'I Kan 3mL 40GUN
savida tipi
b - Girdle Miuskuter Distrof. Otoromat Resest 11 Limb Girdle Mskiler Distrofi Tip-2G otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalikur. Hastalik proksimal kaslar! etkileyerek yurimede zorluklara
565 H 23.02.2018 MG04290 MOLEKULER GENETIK |7 ' P rcap sebep olur. TCAP genis sonrasinda . Limb Girdle Miskiiler Distrofisi birden ok gen ile iliskilendirilmis ve gok EDTA'I Kan 3mL 40GUN
savida tipi
b - Girdle Miuskuter Distrof. Otoromat Resest 11 Limb Girdle Muskiler Distrofi Tip-21 otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. Hastalik proksimal kaslart etkileyerek yUramede zorlukiara
566 H 23.02.2018 MG04300 MOLEKULER GENETIK ' P | rkee sebep olur. FKRP geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Miskler Distrofisi birden gok gen le liskilendirilmis ve gok EDTA'I Kan 3mL 40GUN
savida tipi
s6r ; 13022018 MGo310 MOLEKOLER GENETIK | bonohue Sendrom INSR s Donohue sendromu, INSR geninde meydana gelen otozomal rsesif kaltan bi hastalkir Bu gen bir ok hicre tpinde bulunan insiin receptor AT Kan am 060N
olark gorev yapan bir proteindir. Bu gende meydana gelen mutasyon ken sekerinin diizenlenmesinde bozukluklara sebep olur.
568 H 23.02.2018 MG04320 MOLEKULER GENETIK Distoni Tip 1 DYT1/TOR1A TOR1A Primer distoni_otozomal dominant gecislidir. TOR1A genindeki heterozigot torsin distoni tipl'e vol acmaktadir. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
60 u 13022018 G043 VOLEKULER GENETIK | bis Ageneris PAXS Ao Dis agenezisi, PAX9 geninin sebep oldugu otozomal dominant bir hastaliktir. Bazi bireylerde mandibular orta kesici dislerin yani sira maksiler ve COTAT Kan . 060N
mandibular ikinei premolarlar da
570 H 23.022018 MG04340 MOLEKULER GENETIK___| CINCA Sendromu NLRP13 NLRP13 NLRP13 geni i irilmis ve MEFV geni le iliskii bir gendir. EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Sentronakleer miyopati Kinik olarak kas gigsizIugune dek degisebilen genis bir yelpazede ortaya gikan bir hastaliktir. MTM1 geni kas hiicre
571 H 23.02.2018 MG04350 MOLEKULER GENETIK Miyopati (MTM1) MTML farklilasmasinda rol oynayan bir fosfatidilinositol 3-fosfat (PI3P) fosfataz olan Myotubularinin transkripsiyonunda rol oynar. Bu hastalik kalitimsal EDTA'I Kan 3mL 40GUN
olarak X'e bagli resesif, otoromal resesif ve dominant eecislidir
572 H 23.02.2018 MG04360 MOLEKULER GENETIK Neonatal Diabet YIPF5 YIPFS Neonatal Dieabetel otozomal resesif/dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. ABCC8, KCNJ11, INS, YIPFS genleri hastalikla iligkilendirilmistir. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
- 1 Il g g .
s p 2022018 Y VOLEKOLER GENETIK | Konjenital Agr Dayarsrti R NTRKL geni mutasyonlarimin sonucu olarak ortaya kan Bir hastalKr. Mutasyona ugramis icrelr kendiniyok ederek duyu nroniar kaybina oA o . G0N
vol acar ve bu kisilerde ari sebep olur.
574 H 24.03.2018 MG04380 MOLEKULER GENETIK | Hemolitik Uremik Sendrom AHUS2-MCP D46 Hastalikla olan gen CD46 genidir ve hastalik otozomal resesif veva otozomal dominant seklde EDTAT Kan 3mL 40 GON
575 H 24.03.2018 MG04390 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 3C HGSNAT Mukopolisakkaridoz Tip 3c otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. HGSNAT genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya gikmaktadr. EDTA'I Kan 3mL 406UN
576 H 24.03.2018 MG04550 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 7 Guss Mukopolisakkaridoz Tip 7 otozomal resesif gegis gasteren bir hastaliktir. GUSB genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya gikmaktadir EDTA'I Kan 3mL 406UN
577 H 24.03.2018 MG04560 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip 3D GNs Mukopolisakkaridoz Tip 3d otozomal resesif gesis gosteren bir hastaliktir. GNS genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya ikmaktadir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
s . 1032018 G0s100 VOLEKOLER GENETIK | Mkolipidoris Tin 3 P Mukopolipidos gikoprotein ad:verien cesitl maddelerin normal dandstmind etileyen bir grup kaltsal metabalik astalikr Hastaliia COTAT Ko . Py,
iliskilendirilmis olan eenler GNPTG endir ve hastalik otozomal resesif sekilde
Glikojen depo hastalig tip 4, otozomal resesif bsteren bir hastaliktir. GBE1 genindeki mutasyonlar, Hers hastalig olarak ta bilinen Giikoj
579 H 24.03.2018 MG04410 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalig Tip 4 GBE GBEL tkojen depohastallg ip 4, otozoma resesit gesis gosteren bir hastalicr genindeki mutasyonlar, Hers hastaligt olarak ta bilinen Glikojen EDTA'l Kan 3mL 20 GUN
depo hastalié tio 4 ‘e neden olmaktadir
Leukoencephalopathy Vanishing White Matter esas olarak beyin ve omuriligi (merkezi sinir sistemi) etkileyen ilerleyici bir hastalikir. EIF281,
580 H 24.03.2018 MG04420 MOLEKULER GENETIK | Leukoencephalopathy with Vanis EIF285 EIF2B2, EIF283, EIF284 ve EIF2B5 L Vanishing White Matter hastalizina neden olur. EDTA'I Kan 3mL 40GUN
Mutasyonlarin %65'i EIF285 geninde meydana gelmektedir. Hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir.
581 H 24.03.2018 MG04430 MOLEKULER GENETIK | Aromataz Eksiklizi CYp1oAL Aromataz eksiklizi. CYP19A1 genindeki olup hastalik otoromal resesif olarak EDTAT Kan 3mL 40GUN
582 H 24.03.2018 MG04440 MOLEKULER GENETIK | Dilate Kardiyomiyopati Tip 7 TNNI3 Dilate kardiyomiyopati otozomal dominat olarak kalitilan bir hastaliktir. TNNI3 genindeki mutasyonlar hastalikia liskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mL 406UN
w3 . 1032018 eosts0 MOLEKOLER GENETIK | ot patelia Sendrome s Tinak-patella sendromu, ivi displazisinin Kasik Kinik tetrad, patelr aplazi-hipoplazi irsek arthrodysplasia ve ik boynuzar e karakterize CoTAT Ko . Py,
otozomal dominant bir hastaliktir. Hastalikla liskilendirilmis olan gen LMX1B genidir.
Axenfeld Rieger Sendromu, g6z tutulumunun én planda oldugu multisistemik hastaliklardan bir tanesidir. Axenfeld Rieger Sendromu otozomal
584 H 27.03.2018 MG04460 MOLEKULER GENETIK | Axenfeld - Rieger Sendromu Foxct dominant olarak kaltiimaktadir.Axenfeld Rieger Sendromu sendromuna PITX2 ve FOXC1 genlerinde ortaya gikan mutasyonlar nedeniyle ortaya EDTA'l Kan 3mL 40GUN
ciktig dissiniiimektedir. PITX2 tip 1 ARS'ye neden olurken, FOXC se tip 3 ARS ‘ye neden olur.
585 H 27.032018 MG04470 MOLEKULER GENETIK Tio 1 SCNNIA Tip 1 otozomal resesif sekilde astalida olan gen SCNN1A genidir EDTATI Kan 3mL 406N
w6 H 27032018 G0570 MOLEKULER GENETIK | Mulkopolipidoris Tin & s Mukopolipidozis glikoprotein adi verilen cesitli maddelerin normal dcnu;umunu etkileyen bir grup kalitsal metabolik hastaliktr. Hastalikia COTAT Kan . 20GON
ilskilendirilmis olan eenler ARSB eenleridir ve hastalik otozomal resesif sekilde
o N 7032018 Gosts0 MOLEKOLER GENETIK 1ot Hastalikla liskilendirilmis olan gen SLC16A1 genidir. Bu gende meydana gelen mutasyon MTCL hastaigina sebep olmaktadir. Hastalik otozomal COTAT Ko . Py,

resesif/ otozomal dominant sekilde




Treacher Collins Sendromu sendromu otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen POLRID genidir. Treacher

588 H 03.04.2018 MG04500 MOLEKULER GENETIK | Treacher Collins Sendromu ( POLR1D ) POLRID A o EDTA'i Kan 3mL 40GUN
Collins Sendromu 50.000 kiside bir oraninda gérolir.
Treacher Collins Send dromu otozomal d  gegis gosteren bir hastalikur, Hastalikt Iu olan gen POLRLC genidir. Treach: )
589 H 03.04.2018 MG04510 MOLEKULER GENETIK | Treacher Collins Sendromu ( POLR1C ) POLRIC reacher Fofins Sencromu sencromu otozomal cominant gecls gosteren bir hastaliktr. Hastaliktan sorumiu olan gen genidir. Treacher EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
Collins Sendromu 50.000 kiside bir oraninda gérolir.
Antley-Bixler Sendromu otozomal resesif kalitilan bir hastalikt -
590 H 03.04.2018 MG04520 MOLEKULER GENETIK | Antley - Bixler Sendromu POR ey Buder sencromu otozomal resesi! katian oir hastaliktr- EDTA' Kan 3mL 40GON
POR genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
Brown-Vialetto-Van Lare Sendromu Tip 2, otozomal resesif gegisli i nérolojik bozukluk olup SLC52A2 tasyonlar hastalig -
s91 H 07.04.2018 MG04490 MOLEKULER GENETIK | Brown - Vialetto - Van Laere Sendromu 2 sLcs2A2 o oo omy T2 etoromelresest gecist progrestinorolofiborstluk olp gen mutasyoniarhastalgn EDTA'i Kan 3mL 40GUN
MECP2 geni le liskili hastalikiar Xe bagl kalitim gostermektedir. Olgularin %99'undan fazlast de- © bepli ya da germl )
592 MLPA 07.04.2018 MG04530 MOLEKULER GENETIK | RETT Sendromu MLPA MECP2 gent e Pyt nasta [ar 7& bag katim gostermeledir. Digutann 7199 undan laz as! €enovo mutasyon sebepllya da germine EDTA' Kan 3mL 40GON
mozaisizm gérilen anne babanin birinden zecen hastalik etrmeni mutasvon sebepli
o3 . 7082018 G0asa0 MOLEKOLER GENETK | Homoststiner o Hastalikla liskilendirilmis olan gen CBS genidir. CBS geninde meydana gelen mutasyon homosistindri hastaligina sebep olmaktadir. Bu hastalik CoTAT Kan . Py,
otozomal resesif sekilde
HPV'nin 150'den fazla genotipi bulunur. 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 56, 58, 59, and 68 genotipleri yaksek risk HPV olarak siniflandirthr. Bu
soa " 25.04.2018 MM00170 MOLEKOLER GENETIK | PV DNA Real Time PCR M yksek risk grubundaki HPV fer e natc (persistan) enfeksiyon bulunan kadrnarda rahim ager kanseri gelsebilr. HP'nin dinyada her il sorum - 20608
500.000 rahim aga: kanseri vakasina yol agtigi ve gelismekte olan lkelerde kadinlar igin kanserden 6lm nedenlerinin basinda yer aldigi
helirtilmistir
HPV'nin 150'den fazla genotipi bulunur. 16, 18, 31, 33, 35, 39, 45, 51, 52, 56, 58, 59, and 68 genotipleri yiksek risk HPV olarak siniflandirilir. Bu
595 ; 15042018 MMOO180 MOLEKULER GENETIK | PV DNA Genatipleme " ke risk grubundaki HPV'lr e natci (persistan) enfeksiyon bulunan kadrnarda rahim ager kanseri gelsebilr HP'nin dinyada her yil serum am 060N
500,000 rahim az1 kanseri vakasina yol actigi ve gelismekte olan lkelerde kadinlar iin kanserden 8liim nedenlerinin bainda yer aldig
bhelirtilmistir.
o6 p 10082018 Goa10 VOLEKOLER GENETIK | GriselSendromurTip 2 RABZ7 o2 Grisceli Hastal 1 otozomal resesif gesish nadi bir hastallk olup, agi ten rengi, gumis i saclr, tekrarlayan ates ataKlrive enfeksiyorlarla CoTAT Ko . Py,
Limb Girdle MiskUler Distrofi otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. Hastalipin bu tipiiskelet kas! proteini kodlayan CAPN3, DYSF,
597 H 02.05.2018 MG04610 MOLEKULER GENETIK Limb - Girdle Muskuler Distrofi Resesif Paneli CAPN3, DYSF, SGCG, POMT1, FKRP SGCG, POMT1, FKRP genlerinde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Miiskiiler Distrofisi birden cok gen ile iliskilendirilmis EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
ve cok savida tioi
598 E 03.052018 MG04680 MOLEKULER GENETIK | Lizozomal Hastalk Paneli ARSA. FUCAL. GALC. GBA. GLBL Hastalikla iliskilendirilmis olan genler ARSA. FUCAL. GALC. GBA ve GLB1 genleridr EDTA'i Kan 3mL 40 GON
599 H 04.05.2018 MG04720 MOLEKULER GENETIK PRRT2 Tiim Gen Dizi Analizi PRRT2 Hastalikla is olan gen PRRT2 genidir ve hastalik otozomal dominant sekild EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
600 H 04.05.2018 MG04730 MOLEKULER GENETIK | Riboflavin Transporter Eksiklizi SLCS2A1 Hastalikla iliskilendirilmis olan gen SLC52A1 genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde EDTA'i Kan 3mL 40 GON
601 H 04.05.2018 MG04740 MOLEKULER GENETIK Bilatural Mavonduler Adrenal Hiperplazi ARMCS Hastalikla iliskilendirilmis olan gen ARMCS genidir ve hastalik otozomal dominant ve somatik mutasyon seklinde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
] - X'e bagli agamaglobulinemi (Burton Hastalig1); genetik bir Ig sentez bozuklugudur. IBTK geninde meydana gelen mutasyoniar Bruton hastaligina -
602 H 08.05.2018 MG04760 MOLEKULER GENETIK Bruton Agammaglobulinemi IBTK IBTK . PN EDTA'l Kan 3mL 40GUN
Spondiloepifizyal displazi tarda (SEDT), epifizlerin ortaya gikmasindaki gecikmeye bagli olarak govde ve ekstremitelerde kisalik, bel agrisi, figt
603 H 08.05.2018 MG04770 MOLEKULER GENETIK Displazi TRAPPC2 deformitesi, kifoskolyoz, platispondili, koksa vara ve genu varum/valgum deformitelerine neden olabilen nadir gorlen bir EDTA'i Kan 3mL 40GUN
i tiiriidiir. Codunlukla X'e bash resesif kalitim gésterdiéi icin eenellikle erkeklerde gériiliir.
604 H 08.05.2018 MG04780 MOLEKULER GENETIK HRAS Dizi Analizi HRAS HR, deki ostello Sendromu ve bir cok somatik kanser ile i EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
w05 H 12052018 G04750 VOLEKOLER GENETIK | Trodinemi Tip 1 o Aminoasit olan irozin metabolizmasini gergeKlestien baz enzimierin bozulmasi sonucunda ortaya gkan hastal k. Otozomalresesi gesis oAl Kan . 060N
e6steren kalitsal bir hastalik ve genclde venidozan ve cocukluk dgneminde ortava cikar.
606 H 16.05.2018 MG04800 MOLEKULER GENETIK | Kaufman O ival Sendromu UBE3s Hastalikla liskilendirilmis olan zen UBE3B genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde EDTATI Kan 3mL 4060N
Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya gkmaktadr. Kalitsal meme kanserinde meme kanserine
607 € 16.05.2018 MG04820 MOLEKULER GENETIK | Kalitsal Meme/Over Kanseri Paneli PTEN, STK11, TPS3 yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlar gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini igeren kadinlarin yasamlarinin bir EDTA'i Kan 3mL 40GUN
doneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda
608 H 16.05.2018 MG04830 MOLEKULER GENETIK Brankio Okulo Fasival Sendromu TFAP2A Hastalikla olan gen TFAP2A genidir ve hastalik otozomal dommant sekilde EDTA'l Kan 3mL 40GUN
609 H 17.05.2018 MG04840 MOLEKULER GENETIK | Otoimmiin Poliendokrinopati Sendromu Tip 1 AIRE Tip 1 otoimmin vetersizlk, 6zellikle cocukluk cafinda ortava cikan Otozomal resesif gecisli bir hastaliktr EDTA'i Kan 3mL 40 GON
Valin, losin ve izolGsinin dekarboksilasyonu, koenzim olarak tiamin fosfatin kullanildig bir enzim siste-mini gerektirmektedir. Bu enzim
610 H 17.05.2018 MG04850 MOLEKULER GENETIK Maple Urine Syrup DBT EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
bir veter-sizlik maple surubu idrart hastaliina vol acar. Otozomal resesif gecis gdsteren bir hastaliktr
611 H 01.10.2017 'AN00020 ANDROLOJ Sperm DNA Hasar Testi X Sperm DNA analizi Semen 3mL 10 GUN
612 H 01.10.2017 AN00030 ANDROLOJ Sperm FIsH Testi X Anboloidi ve kusurlarinin tespiti Semen 3mL 15 GON
613 H 01.10.2017 'AN00050 ANDROLOJ Spermiogram X Semen analizi Semen 3mL 2GUN
614 H 01.10.2017 ANO0060 ANDROLOJ HOST (Canhlik Testi] X Sperm vitalite degerlendirmesi Semen 3mL 406UN
615 H 01.10.2017 'AN00080 ANDROLOJ Spermatogenez Marker Tavini X Sperm mavoz bdlinme orani tavini Semen / Tese Dokusu 3mL 20 GUN
616 H 01.10.2017 AN00030 ANDROLOJ Semende Oksidatif Stres Tavini (ROS Analizi) X Erkek infertiltesinde oksidatif stres Semen 3mL 260N
617 H 01.10.2017 AN00100 ANDROLOJ Semende Apoptozis Tavini (Anneksin) X Erken apoptotik ve gec apoptotik (nekrotik) sperm orani tespiti Semen 3mL 2GUN
618 H 01.10.2017 AN00120 ANDROLOJ Tese Dokusunda Sperm FISH Testi X Anboloidi ve kusurlarinin tespiti TESE Dokusu 3mL 15 GON
620 H 01.01.2018 AN00150 ANDROLOJ Piezo Elektrik Uy I X Sperm DNA analizi X 3mL 40 GUN
621 H 01012018 AN0D160 ANDROLOJI N- KIR Tani Takip Paneli (Flow sitometrik KIR, AKNK) |X Habituel abortus, immnolojik infertilte, i @ Heparinli Kan 3mL 20GUN
622 H 01.01.2018 ANO0170 ANDROLOJ Flow Sitometrik KIR X Ve lVE ) Heparinli Kan 3mL 20 G0N
623 H 01.01.2018 AN00180 ANDROLOJI Aktive NK Testi X Bagisiklik sistemi. infertilite. ve IVF basarisizliklari Ozel Aktivasvon Tiipii 3mL 20 GUN
624 H 17.05.2018 AN00210 ANDROLOJ Post Mavotik Sperm Paneli X Semen ve testis bivopsi matervalinde spesifik bivobelirtecler matogenik seri varli tespitl Semen / Tese Dokusu 3mL 15 GON
‘Sperm DNA Hasar Paneli
(S| Se de Oksidatif Stres T: ROS
625 H 01.10.2017 ANP0O10 ANDROLOJI (Spermiyogram, Semende Oksidatif Stres Tayini (| X Spermiyogram,Semende Oksidatif Stres Tayini (ROS ANALIZI),Semende Apoptozis Tayini perm DNA Hasar Testi Semen ImL 10 GUN
ANALIZI), Semende Apoptozis Tayini (ANNEKSIN),
Snerm DNA Hasar Testi)
Semende Haploidi Paneli
626 H 01.10.2017 'ANP0020 ANDROLOJI (Semende Sperm FISH Testi, Spermatogenez Marker X Tese Dokusunda Sperm FISH Testi, Spermatogenez Marker Tayini (LIM15,ESX1,TEX101,PCNA) Semen 3mL 20 GUN
Tavini (LiM15. ESX1. TEX101. PCNA)
Anéploidi ve ploidizasyon kusurlarinin tespiti + belirlenmesi sperm retimi ile ilgili snemli bulgular vermektedir. Lim15/Dmcl proteini mayoz
asamasinda rekombinasyona dayali DNA sentezinde gérev alan bir proteindir (1). PCNA hem somatik hiicrelerde hem de mayotik hicrelerde
Tese Dokusundan Haploidi Paneli ifade edilmektedir. Bu iki proteinin ifadesi mayoz bélinme igin kritik bir 5neme sahiptir. PCNA ifadesi yeni bir galismada hastalarin gonadotropin
627 H ANPOO30 ANDROLOJI (Tese Dokusunda Sperm FISH Testi, Spermatogenez  |X tedavisine cevap verip vermedigini tespit etmek igin de 2) . TEXL geni olan bir gendir ve azospermic hastalarda Tese Dokusu 3mL 20GUN
Marker Tayini (LIM15, ESX1, TEX101, PCNA) nemli bir marker olabileceg bildirilmistir(3). Spermatogenik serinin farkli asamalarina spesifik biyo belirtegler kullanarak erken danem
spermatositleri, akrozom olusumu tamamlanmis olan sperm hilcrelerini ve nihayet kuyruk olusumu siirecine girmis ya da tamamlamis olan
hiicreleri tespit edebilmekte ve bunlarin analiz edilen numune icerisindeki orantisal olarak
628 H 22.05.2018 MG04860 MOLEKULER GENETIK __|SLC15A3 Gen Taramast SicisA3 SLC15A3 lizozomal depo hastaliklar e iiskilendirilmis kalitim paterni net olmayan bir gendir. EDTA'I Kan 3mL 30 GON
] T hastalig I f I lan bir h hastalikl )
2 . 12052018 Ve0as70 MOLEKULER GENETIK | Von Willebrand Hastalgs T Gen o Von Willebrand hastalg 3 tpten olusan ve oozoml resesifveya dominant ofarak kalilan bir Rastalitr VW gerindei mutasyonar hastaliia oAl Kan . J0G0N
ilskilendirilmistir cou 17-28. ekzonlarda tespit edilmistir.
630 H 29.05.2018 MG04880 MOLEKULER GENETIK | FH Gen Taramast FH Hastalikla olan gen FH genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde EDTAT Kan 3mL 3060N
Nérofibromatozis Tip 1, otozomal d tnérokutan sendromudur. Narofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak uzere iki sinifa ayriimaktadir. .
631 E 31.05.2018 MG04900 MOLEKULER GENETIK  |NF1 MLPA Delesyon/Duplikasyon Analizi NF1 orofibromatozis Tip 1, otozomal dominant norokutan sendromudur. Norofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak tzere ki sinifa ayriimaktadr. EDTA'N Kan / Cilt Biyopsi 3mL 30 GUN
Molekiiler genetik testler NF1 geni DNA dizi analizi ve delesv analizini kapsar.
- ; 01062018 V04910 MOLEKULER GENETIK | Canavan Hastalis . Canavan hastali progresit otozomal resesit gecisl nadi bir lkodistrofdir. Sirekl larak beyni tahri etmeye devam eden bu hastlik tipla COTAT Kan i 060N
diger Ikodistrofiler gibi viicudun beyaz cevher (miyelin) iretimini durdurup santral sinir sistemindeki beyaz cevher tutulumuna neden olur.
o . 5062018 000550 MOLEKOLER GENETIK | 7am Exaom Diateme Pratinim soro N WES (Tim Ekzom Sekanslama) yonteri tim Kodianan bolgelerinin (6rnegin ekzonlarn) sekanslanmasidir Ekzom yaklasik olarak insan CoTAT Ko . Iy,
%2'sini kapsar ve seben olan %8S'ini icerir
i 3 otozomal
634 H 05.06.2018 MG04920 MOLEKULER GENETIK | LH Gen Polimorfizmi LHB " resesif olarak kalitlan bir hastalitr EDTA'I Kan 3mL 20GUN
LHB eenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
635 H 20.06.2018 MG04930 MOLEKULER GENETIK | Laron Dwarfizm GHR Laron Dwarfizm,otozomal resesifolarak kalitlan bir hastalktr. EDTA'I Kan 3mL 30GUN
GHR genindeki hastalikla
Opitz BBB Sendromu Tip 1, X-linked resesif olarak kaltilan bir hastalikt
636 H 26.06.2018 MG04940 MOLEKULER GENETIK | Opitz BBB Sendromu Tip 1 MID1 pitz BB8 Sendromu Tip 1, X-linked resesif olarai kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
MIDI genindeki hastalikia liskilendirilmistir.
Opitz BBB Sendromu Tip 2, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastalikir.
637 H 26.06.2018 MG04950 MOLEKULER GENETIK | Opitz BBB Sendromu Tip 2 SPECCIL pitz BBB Sendromu Tip 2, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
SPECC1L genindeki hastalikla ilendirilmistir.
638 H 30.06.2018 MG04360 MOLEKULER GENETIK | Hiperkolonemi P2 TIP2 genindeki Hiperkolonemi hastaligiyla EDTA'i Kan 3mL 30GUN




Spinal Muskler Atrofi Distal Tip , otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.

639 30.06.2018 MG04970 MOLEKULER GENETIK | Spinal Muskaler Atrofi Distal Tip 1GHMBP2 re EDTA'i Kan 3mL 30GUN
IGHMBP? genindeki hastalikla
Tiyamin Metabolizmas: Disfonksiyon Send.2, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. SLC19A3 genindeki mutasyonlar hastalikl -
640 30.06.2018 MG04980 MOLEKULER GENETIK | Tiyamin Metabolizmas: Disfonksiyon Send.2 SLC19A3 |SLC19A3 M:Z:M";':d”:’:w:rm“ istonksiyon Send.2, otozomal resesit olarai kalitilan bir hastalikdr. geninceki mutasyoniar hastalikia EDTA'l Kan 3ImL 30 GUN
Obezite Morbit Tip 1, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. -
641 30.06.2018 MG04990 MOLEKULER GENETIK | Obezite Morbit Tip LEP czite Morbit Tip 1, otozomal resesil oiaral kalitiian bir hastaliktir EDTA'l Kan 3ImL 30 GUN
LEP genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
Srocks SendromuTip 1 otezomal t olarak kalitilan bir hastalikt -
642 30.06.2018 MG05000 MOLEKULER GENETIK | Townes - Brocks Sendromu Tip 1 SALLL Townes - Brocks Sendromu Tip 1, otozomal dominant olarak kaltlan bir hastaliktr. EDTA' Kan 3mL 30GUN
SALL1 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
H ky - Pudlak Send tozomal resesif olarak kaltlan bi hastalkt -
643 01.07.2018 MG05010 MOLEKULER GENETIK | Hermansky - Pudlak Sendromu HPS1 ermansky - Pudlal sendromu, otozomal resesit olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
HPS1 genindeki hastalikla
Wikrob yomhastani ks, e Tg 1 yayilarda senelle sadece bakier graplarmi varTry oKiuga veya relai ougu s somas oarak
gosteriimekte ve bulskinin nedeni agikanmamaktadir Asinda br ilskinin omasins saglayan konaga ait faktérler (yerin kimyas, enzimler,
644 02.07.2018 MG05020 MOLEKULER GENETIK | 165 Metagenomik Dizileme 165 hormonlar, hiicreleri vb) ve buranin az veya gok bulunan fizyolojiler ve kendi aralarindaki yari EDTA'i Kan 3mL 40GON
gibi degiskenler vardir. iste bu likilerin g6zalmesiile "fonksiyonel g e builiskiye ik olarak deil etiyolojik
olarak miidahele etmek sé7 kanusu olahilir
645 03.07.2018 MG05030 MOLEKULER GENETIK | Obezite Morbit Tin 2 LEPR LEPR genindeki mutasvoniar Obezite Morbit Tip 2 hastaliéla iliskilendirilmistir EDTA'i Kan 3mL 40 GON
] - Molibden Kofaktdr Eksikiigi Tip A, otozomal resesif olarak kalttilan bir hastaliktr. )
646 06.07.2018 MGO05060 'MOLEKULER GENETIK Molibden Kofaktor Eksikligi Tip A MOCS1 I . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
MOCS1 cenindeki hastalikla liskilendirilmistir.
] Cloustan Sendromu, otozomal dominant olarak Kalttlan bir hastaliktr. -
647 15.07.2018 MG05070 'MOLEKULER GENETIK Cloustan Sendromu GJB6 GJB6 e . EDTA'l Kan 3mL 40GUN
GIB6 cenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
648 16.07.2018 MG05090 MOLEKULER GENETIK 17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz 1 Eksikligi HSD17B1 Hastalikla iliskilendirilmis olan gen HSD17B1 genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
] T — 17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz 3 EKSIKIE], otozomal resesif olarak Kalitilan bir hastalikr, -
649 16.07.2018 MG05100 'MOLEKULER GENETIK 17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz 3 Eksikligi HSD178B3 P N EDTA'l Kan 3mL 40GUN
HSD17B3 eenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
=0 19072018 e0s120 MOLEKOLER GENETI. | Brown - Vialetto - Van Lacre Sendroma 1 oz Brown-Vialetto-Van :ere Sendromu Tip 1, otozomal resesif gegisli progresif norolojik bozukluk olup SLC52A3 gen mutasyonlart hastahign COTAT Ko . 20GON
ur.
651 25.05.2018 MGO05140 MOLEKULER GENETIK | Emery Dreifus Muskuler Distrofi Tip 6 FHLL Emery Dreifus skt oon Tip 6, X-linked resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
FHLL cenindeki hastalikla
652 25.07.2018 MGO05150 MOLEKULER GENETIK | Emery Dreifuss Muskiller Distrofi Tip 1X - Linked EMD Emery Dreifuss Muskuler Distrofi Tip 1, X-linked resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 30GUN
EMD eenindeki hastalikla
653 25.07.2018 MGO05160 MOLEKULER GENETIK | Generalize Epilepsi Tip 5 GABRD Galaktozemi Tip 2, otozomal ’ESES""‘E’E“, kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 30GUN
GALK1 eenindeki hastalikla
654 25.07.2018 MG05170 MOLEKULER GENETIK | Epileptik Ensefalopati Tip 19 GABRAL Epileptik Ensefalopati Tip 19, otozomal dominant olarak kalttlan bir hastalktir. EDTA'N Kan 3mL 40GUN
GABRA1 genindeki hastalikla
655 25.07.2018 MG05180 MOLEKULER GENETIK | Marinesco - Sjogren Sendromu s Marinesco - Sjogren Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
SILL eenindeki hastalikla
656 25.07.2018 MG05190 MOLEKULER GENETIK | Multiple Epifizyal Displazi Tip 7 CANT1 Multiple Epifizyal Displazi Tip 7, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
CANTI eenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
657 25.07.2018 MG05200 MOLEKULER GENETIK | Epileptik Ensefelopati, Erken infantil, 17 GNAO1 GNAOL Epileptik Ensefelopati Tip 17, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
GNAO1 eenindeki hastalikia
658 25.07.2018 MG05210 MOLEKULER GENETIK | Episodik Ataksi Tip 5 CACNB4 Episodik Ataksi Tip 5, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
CACNBA genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
659 26.07.2018 MG05220 MOLEKULER GENETIK | Crisponi Sendromu CRLF1 Crisponi Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
CRLF1 genindeki hastalikla
) ) Otozomal dominant Polikistik Bobrek hastaligi bibrek hastalikiar arasinda en sik gorilendir. Otozomal dominant kalitilan hastalik tipiyle .
660 27.07.2018 MG05230 MOLEKULER GENETIK Polikistik Bdbrek Sendromu Panel PKD1, PKD2, PKHD1 EDTA'l K: 3mL 40 GUN
ilistkilendirilmis olan genler PKD1 ve PKD2 genleridir. Otozomal resesif kalitilan hastalik tipiyle ilisikilendirilmis olan tek gen PKHD1 genidir. ! Kan m
661 28.07.2018 MGO05250 MOLEKULER GENETIK | Methemoglobinemi Tip 1 CYBSR3 Methemoglobinemi Tip 1, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
CYBSR3 genindeki hastalikla
662 31.07.2018 MG05260 MOLEKULER GENETIK | Chanarin - Dorfman Sendromu ABHDS Chanarin - Dorfman Sendromu, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastalktrr. EDTA'l Kan 3mL 40GON
ABHDS genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
663 01.08.2018 MG05270 MOLEKULER GENETIK | Hiperinsilinemik Hipoglisemi Tip 4 HADH Hiperinsiilinemik Hipoglisemi Tip 4, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
HADH genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
664 02.08.2018 MGO05280 MOLEKULER GENETIK | Makrotrombositopeni MYH9 m::r;m'"b“'mpe"' °‘°Z°";\a' ‘:°"':(‘I"a"‘ olarak kalttilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3ImL 40 GUN
astalikla
s 03082018 505290 OLEKOLER MIKROBIYOLONT | ik Ekzom Dizieme (4813 Gen) 813 0on Kiinik bir fenotiple likil oldugu bilinen ve 12 Mb genomik icerigi kapsayan 4800 Uzerinde gen dizilemesi sin lllumina Trusight One Sequencing oA o 20 GON
Paneh . Bu panel NCBI37/hg19 insan refe gore 125,000 prob icermektedir
666 03.08.2018 MG05300 MOLEKULER GENETIK AL ETV6 Tip 5 otozomal dominant sekild . ETV6 geni hastalikla EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
667 06.08.2018 MG05310 MOLEKULER GENETIK | Ektodermal Displazi Sindaktili Sendromu 1 NECTING Emde""a‘ DisplatiSndaKtl Sedromu 1, toromal resesif lrak Kl bir astaer. EDTA' Kan 3mL 40GUN
NECTINA genindeki hastalikla liskilendirilmisti.
o8 7082018 MG05320 VOLEKOLER GENETIK |t -van Creveld Sendromy ve Ells - van Creveld Sencromu, otozoma resesif olarak kaltlan bi hastaliktr- CoTAT Ko . 0 G0N
EVC genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
669 10.08.2018 MG05330 MOLEKULER GENETIK | Van Der Knaap Hastalig MLC2 Tip MYL9 MYLS (MLC2) Hastalikla liskilendirilmis olan gen MYLS genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'I Kan 3mL 40GON
.08.. MG05340 MOLEKULER GENETIK g i ‘ 40GUN
670 10.082018 Van Der Knaap Hastaligi MLC3 Tip MYLL MYLL(MLC2) Hastalikla iliskilendirilmis olan gen MYL1 eenidir ve hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'1 Kan 3mb
o 5082018 G05350 VOLEKOLER GENETIK | ik Ekaom Dizleme (1813 Gen) 813 Gen Kinik bir fenotipe i o dugu biinen ve 12 M genomik gerig kapsayan 4800 izerindie gen dizlemesi iin lumina Trusight One Sequencing JR— . 060N
neli Bu panel NCBI37/he19 insan are 125.000 brob icermektedir
672 18.08.2018 MGO05360 MOLEKULER GENETIK | Diskeratozis Konjenita DKC1 tertons Konjenita, X-linked resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
DKCI eenindeki hastalikla
673 31.08.2018 MG05370 MOLEKULER GENETIK | Karnitin Palmitoiltransferaz 1 cpT1A Karnitin Palmitoiltransferaz 1, otozomal resesif larak kaltlan bir hastalikti. EDTALIKAN 3mL 40GUN
CPT1A genindeki hastalikia liskilendirilmistir.
GTD nadir gorillen anormal gebelik ariiniidir. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal
674 06.09.2018 YD00100 MOLEKULER GENETIK | Mol Hidatiform NLRP7 MLPA NLRP7 site trofoblastik tamér ( PSTT), ve epi tumor (ETT) olarak ay Rekiirens riski (% 0,6- % 2) disiik olmakla birlikte EDTALIKAN 3mL 40GON
ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlar varliginda rekirens molar gebelik rapor edilmistir
o 06092018 "e05350 VOLEKULER GENETIK | irt - Hogg - Dube Sendrom on Birt - Hogg - Dube Sendromu, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastaliktir, oTAL KN . 060N
FLCN genindeki hastalikla
676 10.08.2018 MG05390 MOLEKULER GENETIK | LH Reseptér Gen Polimorfizmi Taramasi LHCGR Leydig Hucre Hipoplazisi,otozomal resesif olarak kaitilan bir hastaliktr. EDTALI KAN 3mL 40GON
LHCGR genindeki mutasvoniar hastalikla lskilendirilmisti
Gilkojen depo hastal,otozomal resesifbir metabollk hastalitr. Gkojen depo hastal T 1, GGPC gen e Tgkilandiimist. Gk depo
677 18.09.2018 MG05400 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalig Panel G6PC, AGL, GAA, PYGM, PYGL hastali ip 3, AGL geni le iskilendiimitir. Gilkojen depo hastal Tip 5, PYGM geni lelsklendirimistr. Glikojen depo hastal Tip 6, PYGL EDTALIKAN 3mL 40GON
eniile
T ] i Jan gen TCOFL T T
s 18092018 "e0510 VOLEKULER GENETIK | reacher Cotins Semdroma panet on Treacher Collins Sendromu ofozomal dominant gesis gosteren bir hastaliktr. Hastaliktan sorumlu ofan gen TCOF genidir. Treacher Collins oTAL KN . 060N
_ _ Sendromu 50.000 kiside bir oraninda gbrili. -
679 18.09.2018 MG05420 MOLEKULER GENETIK | CX3CR1 Dizi Analizi CX3CRL Makuler D unda CX3CR1 genindeki hastalikla EDTALLKAN 3mL 40GON
680 18.09.2018 MG05430 MOLEKULER GENETIK | Fibrodisplazya Ossifikans Progressiva ACVR1 Fibrodisplazi Ossifikans Progressiva, otozomal dominant olarak kalitian bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
ACVRI genindeki hastalikia liskilendirilmistir.
Thtiyozis ve Hiperkeratozis, otozomal dominant olarak kalitifan bir hastalikti.
681 18.09.2018 MG05440 MOLEKULER GENETIK | Intiyozis ve Hiperkeratozis KRT10 KRT10 genindek hastalikla liskilendirilmistir. EDTALIKAN 3mL 40GON
o 5092018 G05450 VOLEKOLER GENETIK | Norofibromatosts pancl NFL NP2, SPREDL Narofibromatozis Panel, otozomal dominant nbrokutan sendromudur. N6rofibromatoris, ip 1 ve ti 2 olmak izere ki smfa ayrimaktadir COTAL KA . 060N
Molekiiler genetik testler NFL. NF2 ve SPRED eenlerinin DNA dizi analizi analizini kapsar.
Nétropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen matofil sayisinin diismesine sebep olan durumlaridir. Konjenital natropeniler
683 19.09.2018 MG05460 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Nétropeni Paneli HAXL, ELANE 1/1.000.000 sikikta gériilirler. Kostmann hastaligi adin aldigi yazar tarafindan ilk defa 1950 yilinda tanimlanmistir. Otozomal resessif gegisliir. EDTALIKAN 3mL 306ON

ELANE ve HAX1 genindeki hastalik ile




Agir Konjenital Notropeni 4 otozomal resesif olarak kalitilan bie hastaliktr.

684 H 19.09.2018 MG05470 MOLEKULER GENETIK | Agir Konjenital Notropeni 4 G6PC3 EDTALIKAN 3mL 306ON
ABr Konjenital Notropeni G6PC3 genindeki hastalikla il "
Alfa-1 antitripsin eksikiigi SERPINAL genindeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal resesif Kalitilan bir hastaliktir. SERPINAL geni 1.
685 H 01.10.2018 MG0S500 MOLEKULER GENETIK | Alfa-1 Antitripsin Eksikiii Yaygin Mutasyon SERPINAL kromozomda Pl(proteaz inhibitér) lokusunda yerlesim gstermektedir. Genel poplasyonda en sik rastlanan aleller Pi*M, PI*Z ve PI*S'dir. EDTALIKAN 3mL 406UN
Normal alel: PI*M aleli, Patojenik alel : PI°Z aleli, E366K mutasyonu (11940 G>A ), Patojenik alel: PI*S aleli, E288V mutasyonu (c.9628 A>T)
) ) DMD X-linked kaltilan bir hastaliktr. Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni DMD genindedi bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. |
686 3 01.10.2018 MG05510 MOLEKULER GENETIK | DMD Tasyiclik Delesyon Duplikasyon MLPA DMD MLPA EDTALIKAN 3mL 40GON
astyicilic Delesyon Duplikasyon Hastalarin %5-10'unda duplikasyonlar hastaliga yol agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise hastalarin %25-30'unda gozlenmektedir. m
687 H 01.102018 MG05520 MOLEKULER GENETIK | FIIF (Ailevi Akdeniz Atesi) (Ekzon 2. 3.5. 10) MEFV Allevi Akdeniz Atesi. tekrarlavan ates. karin arisi, g02Us afrisi ve eklem arist ndbetleri vapan bir hastaliktrr. EDTALIKAN SmL 060N
Herediter Hemokromatozis otozomal resesif gegis gdsteren demir metabolizmasinda bozukluga yol agan bir hastaliktir, Hastalarin birsogunda
) ) HFE genindeki mutasyonlar sonucu hastalik gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en sik rastlanan |
688 H 01.10.2018 MG05530 MOLEKULER GENETIK | Hemakromatozis Panel HFE, TFR2 EDTALIKAN 3mL 40GON
emakromatozis Panell mutasyon da H63D mutasyonudur (%3-5). C282Y/HE3D birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden azini olusturmaktadir. Herediter m
Hemokromatozis nadiren HFE geni disinda TFR2, HIV, HAMP ve SLC40AL genlerindeki sonucu da
Sendromik olmayan isitme kaybi neden olan genler iginde en nemli yeri “konneksin 26 (G1B2)” tutmaktadir. GJB2 gen mutasyonlari genellikle
otozomal resesif gegis gdsterirken ok nadir de olsa otozomal dominant olarak da kalitilabilr. Birgok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
689 H 01.10.2018 MG0S540 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Sariik (Konneksin 26 Ttm Gen) G182 genetik nedenliisitme kaybinin %S0 sini olusturdugu bildirilmistir. Bugiine kadar bu gen isinde 300'den fazla mutasyon bildirilmesine ragmen EDTALIKAN 3mL 40GUN
yalnizca bir tanesi (c.35delG) beyaz rrkta tiim mutasyonlarin yaklasik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu mutasyonun tastyiciligi Avrupal beyazlarda
%2-4 arasindadr. Saglikl Tirk toplumunda ise %1.8 olarak bulunmustur.
690 H 01.10.2018 MG05550 MOLEKULER GENETIK FMEF (Ailevi Akdeniz Atesi) (Ekzon 1,4.6.7. 8. 9) MEFV Ailevi Akdeniz Atesi. tekrarlavan ates. karin agrisi. g6@iis agrisi ve eklem agrisi nobetleri vapan bir hastaliktir. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
691 3 01.10.2018 MG05560 MOLEKULER GENETIK |7 is Paneli TSC1.TSC2 Tuberosklerozis otozomal dominant gecis edsteren bir hastalktir, Hastaliktan sorumlu olan gen TSC1 ve TSC2 genidir EDTALIKAN 3mL 40 GON
EDTALI KAN / Deri / Dustk
) ) Materyali / Kord Kani / Cilt
692 H 01.10.2018 MG05580 MOLEKULER GENETIK | DNA izolasyonu (Saklama) X DNA érnekleri ileri testlerde kullaniimak iizere izole edilmistir. ateryali / Kord Kani / i 3mL 40 GUN
Biyopsi / Parafin Blok /
Dokt
693 H 01102018 MG05590 MOLEKULER GENETIK | Tek Bolee Dizi Analiz X Genomdaki herhane bir varvant icin lgili bolgeve bzet dizileme vontemi le test EDTALI KAN 3mL 40 GON
694 H 01.10.2018 MG05591 MOLEKULER GENETIK Tek Bolge 1-3 Mutasvon X Genomdaki herhangi bir varvant icin ilgili bélgeve 6zgi dizileme vontemi ile test EDTALI KAN 3mL 40 GUN
) 3 Chl s tik Ataksisi, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr.
695 H 01.10.2018 MG05600 MOLEKULER GENETIK | ARSACS (Spastic Ataxia of Charlevoix - Saguenay) SACS [SACS arlevoix ag“e"avs”as i Ataksisi, otozomal resesit olarak kalitilan bir hastaliktir: EDTALIKAN 3mL 40 GUN
hastalikla liskilendirilmistir.
- - [ T i olarak kaltan bi hastalkt
696 H 01.10.2018 MG05610 MOLEKULER GENETIK | Adrenoldkodistrofi (ALD) ABCDL renolgkodistrofi (ALD), X-linked resesif olarak kaltilan bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
ABCD1 genindeki hastalida i
- - Multipl Endokrin N |71r I dominant olarak kaltlan Bir hastal ik
697 H 01.10.2018 MG05620 MOLEKULER GENETIK | Multiple Endocrine Neoplasia Tip 1 MEN1 ultip! Endokrin Neoplazi Tip 1, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
MEN1 genindeki talida i
- - ‘Albinism Ocul Tip1, et if altlan bir hastalikt
698 H 01.10.2018 MG05630 MOLEKULER GENETIK | Albinism Ocultaneous Tip 1 VR inism Ocultaneous Tip 1, otozomal resesif kalitilan bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
TYR genindeki hastalikla
- - Peutz-Jeghers sendromu (P1S), gastrointestinal sistemde b 62 polipo den olan otozomal
699 H 01.10.2018 MGOS640 MOLEKULER GENETIK | peutz - Jeghers Sendromu sTK11 ! Pis) estinal sistemde benign ha natoz polipozis ve neden olan otozoma EDTALI KAN 3mL 40 GUN
dominant bir hastaliktr. STKL1 genindeki hastalikla
0 ; 1102018 03650 VOLEKULER GENETIK | eEc sendromn 1 os Ektrodaktili-Ektodermal Displazi-Yarik Dudak-Damak (EEC) Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalikir OTAL KN o Py,
TP63 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
Mikrosatellit Instabilitesi (MSI); MMR genlerindeki inaktivasyonlara bagii tamor DNA'sinda mikrosatellit tekrarlarinda delesyon yada insersiyona
o ; 01102018 VG03650 MOLEKOLER GENETIK | ikrosateltinstabiitesi (M) S varker bagh defiskilkerin gozenmesi durumudur. HNPCC'den siphelnilen v alesel mutasyonun bilinmedigi olglarda timor hiirelernde MSin EOTALIKAN St 060N
arastirimasi ilk basamakta yapilmasi gereken bir tanimlamadir. Timar dokusu ve normal dokuda MSI'nin degerlendirilmesi igin bes farki tekrar
markeri iceren bir nanel kullanilir.
Hemalik Uremik Sencromu Tip 3, otozomal dominant olarak Katan bir hastaiir.
) | Hemolitik Uremik Sendromu - AHUS3 - CFI Geni Faktor-
702 H 01.10.2018 MG05670 MOLEKULER GENETIK || emolitik Uremilcsendromu entFaktor Ayus3 - cri AHUS3 - CFl g hastalikla i EDTALIKAN 3mL 40 GUN
703 H 01.10.2018 MG05680 MOLEKULER GENETIK 3-M Sendromu CUL7. CUL7. 3M Sendromu otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. CUL7 genindeki hastalikla iliskilendirilmistir. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
insan 16kosit antijeni olan HLA B27, Ankilozan Spondilit'in (AS) ve AS il ilskili Spordilartopatinin teshisinde Kiinik 6nem tasimaktadir.
704 H 01102018 MG0S690 MOLEKULER GENETIK | HLA B27 X HLA-B27 testi bir hastaligin tanisini koymada ya da ortadan kaldirmada kullanilabilen kesinlik saglayan bir test deildir. Yalnizca belirli otoimmin EDTALI KAN 3mL 206UN
sistem hastaliklarin tanisinin kesinlestirilmesinde kullanilir.
EDTALI KAN / Amniyon
5 i . . . Sivist / Deri / Diisik
705 H 01.10.2018 MG05700 MOLEKULER GENETIK | prenatal Maternal Kontaminasyon Testi X Heterozigotisesi yiiksek 8 STR markera spesifik primerler kullanilarak fragment analizi yapilmaktadir. Mttt VS f ord 3mL 40GUN
yali
Kani / Dider
- - Periyodik Hipokalemik Paralii T2, tozomal dominant olarak kaiilan bi hastali
706 H 01.10.2018 MG05730 MOLEKULER GENETIK | Periyodik Hipokalemik Paralizi Tip2 (TG) SCN4A SCNAA eriyodik Hipokalemik Paralizi Tip2, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
SCN4A genindeki hastalikla
Sendromik olmayan isitme kaybi neden olan genler iginde en nemli yeri “konneksin 26 (G1B2)” tutmaktadir. GJB2 gen mutasyonlari genellikle
otozomal resesif gegis gdsterirken ok nadir de olsa otozomal dominant olarak da Kalitilabilr. Birgok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
707 H 01.10.2018 MG05740 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Sarlik (GJ82 Tm Gen Dizi Analizi) G182 genetik nedenliisitme kaybinin %50 sini olusturdugu bildirilmistir. Bugiine kadar bu gen iginde 300'den fazla mutasyon bildirilmesine ragmen EDTALIKAN 3mL 40GUN
yalnizca bir tanesi (c.35delG) beyaz irkta tiim mutasyonlarin yaklasik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu mutasyonun tasiyiciligi Avrupali beyazlarda
%2-4 arasindadr. Saglikl Tirk toplumunda ise %1.8 olarak bulunmustur.
- dromik Olmayan Isitme Kayb, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr.
708 H 01.10.2018 MG05750 MOLEKULER GENETIK | Sendromik Olmayan isitme Kaybi (GJB6 ) Delesyon | GJB6 Sendromik Olmayan Isitme Kaybl, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
GIB6 genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
Glutarik Asidemi Tip 2C, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr.
709 H 01.10.2018 MG05760 MOLEKULER GENETIK | Glutarik Asidem Tip 2C (ETFDH Ttm Gen Dizi An)  |ETFDH ETFDH genindeki mutasyonlar hastalikla liskilendirilmistir.. EDTALIKAN 3mL 406UN
Tikojen D i 0, X 7 i i -
710 H 01.10.2018 MG05770 MOLEKULER GENETIK | Glikojen Depo Hastalig Tip 9D (PHKAL TG) PHKAL Glikojen Depo Hastali Tip 9D, X-linked resesif olarak kalftlan bir hastahitr: EDTALI KAN 3mL 40GON
PHKAL genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
lizaeus - g1, X- lan bir h - -
711 H 01.10.2018 MG05790 MOLEKULER GENETIK | Pelizaeus - Merzbacher Hastaligi PLPL Pelizacus - Merzbacher Hastalig1, X linked resesif olarak kaltlan bir hastalitir EDTALI KAN 3mL 40GON
PLP1 genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
g f o ikt -
712 H 01.10.2018 MG05800 MOLEKULER GENETIK | Parkinson Hastalig PARK2 PRKN Parkinson Hastalig, otozomal resesif olarak altian b hastahiktr. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
PARK? genindeki hastalikla
fetoff I I 3 -
713 H 01.10.2018 MG05810 MOLEKULER GENETIK |Tiroid Hormon Direnci/Refetoff Sendromu THRE Geni [ THRB Refetoff Sendromu, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastallktr. EDTALIKAN 3mL 40GUN
THRB genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
Hiperlipoproteinemi, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalikir.
714 H 01.10.2018 MG05830 MOLEKULER GENETIK | Hiperlipoproteinemi LPL Geni L LpL genindeki mutasyonlar hastalika iliskilendirilmistir. EDTALIKAN 3mL 406UN
Displ lan bir h - -
715 H 01102018 MG05840 MOLEKULER GENETIK | Kortikal Displazi TUBB3 Geni TUBB3 Kortikal Displazi, otozomal dominant olarak kaltlan bir hastaliktr EDTALIKAN 3mL 20GUN
TUBB3 genindek hastalkla iliskilendirilmistir.
Hipertrigliseridemi, otozomal dominant olarak Kalitilan bir hastalikti.
716 H 01.10.2018 MG0S860 MOLEKULER GENETIK | Hipertrigiseridemi APOAS APOAS genindeki mutasyonlar hastalika iliskilendirilmistir. EDTALIKAN 3mL 406UN
“Golabi- Beh i o ikt -
717 H 01.10.2018 MG05870 MOLEKULER GENETIK | simpson - Golabi- Behmel Sendromu Gpc3 Simpson - Golabi- Behmel Sendromu, X linked resesif larak kaltlan bir hastal k. EDTALI KAN 3mL 40GUN
GPC3 genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
‘Angelman Sendromu(AS) 15G11-13 lokusunu igeren delesyon, Gizomi, mpr defektiya da UBE3Agen
) ) Iiktr. Etki I ! I g
18 LA 01102018 GOS890 MOLEKOLERGENETIK | Angetman Sendromu MLPA 1501113 Kaynaklanan, nadi gorien bir geneti hastaltr. Etklenis kiserde iddetlimental retardasyon, motor glsimee geil, konusma bozklugy, EOTALI KAN T 060N
karaklerlsllkyuz gorintmii bulunmaktadr. 1511-q13 delesyonlu kromozom anneden kaliticiginda AS'u, babadan kalitildiginda Prader Wili
dror
719 H 01.10.2018 MG05930 MOLEKULER GENETIK | NOG Tim Gen Dizi Analizi NOG Wl Sosos, ozl domrant olarak kaltlan bir hastallktr. EDTALIKAN 3mL 40GON
NOG eenindeki hastalikla
- Dinid din Dehidrojenaz, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr.
720 H 01.10.2018 MG05940 MOLEKULER GENETIK | Dihidropirimidin Dehidrojenaz DPYD hidropirimidin Dehidrojenaz, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir EDTALIKAN 3mL 40 GUN

DPYD genindeki hastalikla iliskilendirilmistir.




Mukopolipidozis glikoprotein adi verilen gesitli maddelerin normal déniisimini etkileyen bir grup kalitsal metabolik hastaliktr. Hastalikla

721 3 01.10.2018 MG05350 MOLEKULER GENETIK | Mukopolipidozis Paneli ARSE, GALNS, GLB1, GNPTAB " g EDTALIKAN 3mL 406UN
ukopolipidozis Panelt iliskilendirilmis olan genler, ARSB, GALNS, GLBL, GNPTAB genleridir ve hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. m
722 H 01.102018 MG06010 MOLEKULER GENETIK Tiol SCNNIG SCNNIG genindeki Liddle sendromu le lskili olup_otozomal dominant gecis gdsteren bir hastahiktir EDTALIKAN 3mL 40 GON
723 H 01.10.2018 MG06020 MOLEKULER GENETIK mTio 1 SCNN1B SCNN1B genindeki mutasvonlar Liddle sendromu il ilskil olup otozomal dominant gecis gbsteren bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
Norofibromatozis tip 2 (NF-2) otozomal dominant gegisli, bir norokutan sendromudur. Norofibromatotis, tip 1 ve tip 2 olmak zere Ii simifa
aynimaktadir. Hastalikla baglantih oldugu bilinen tek genetik blge NF2 genidir. Molekiler genetik testler NF2 geni DNA dizi analizi ve
724 MLPA 01.10.2018 MG06030 MOLEKULER GENETIK | NF2 MLPA Delesyon/ Duplikasyon Analizi NF2 delesyon/duplikasyon analizini kapsar. Mutasyon oranlart; aile éykisinin poitif olup olmamasina gore deisiklik gosterir. Aile ykiisi bulunan EDTALIKAN 3mL 40GON
Kisilerin %73'de periferik kan 6rneklerinde gergeklestirilen DNA dizi analizi (sekans) ile NF2 gen mutasyonlart tanimlanabilmektedr. izole
olsularda ise hi aran %60'Iara inmektedir
- Glutarik Asidemi Tip 2 ve Tip 2B, otozomal resesif olarak kaltilan bir hastalikt )
725 H 01.10.2018 MG06050 MOLEKULER GENETIK | Glutarik Asidemi Tip 2 Paneli ETFA, ETFB utartk Asidem Tip 2A ve Tip 28, otozoma resesii olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
ETFA. ETFB genlerindeki hastalikla
726 H 01.10.2018 MG06060 MOLEKULER GENETIK | ochoa Sendromu HPSE2 Ochoa sendromu, otozomal resesif olarak kaltan bir hastallktr. EDTALIKAN 3mL 40GON
HPSE2 genindeki hastalikla
727 H 01.10.2018 MG06070 MOLEKULER GENETIK | Tar Sendromu RBMSA Tar sendromu, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastalktrr. EDTALIKAN 3mL 40GON
RBMBA enindeki hastalikla
- - Tar Sendromu, otozomal resesif olarak kaltan bir hastalkt
728 H 01.10.2018 MG06070 MOLEKULER GENETIK | Tar Sendromu RBMBA 2rsendromu, otozomal resesif olarak kaltilan bir hastalir. Diisiik Materyali 3mL 40 GUN
RBMBA enindeki hastalikla
T p 1102018 1506090 OLEKOLER GENETIK ospladt Kodlowski Tt e :‘til‘r‘;:;sdl:ﬂ:::;zond\\ome(aﬁzye\ Displazi, otozomal dominant olarak kalitian bir hastalikur. TRPV4 genindeki mutasyonlar hastalikla COTAL KA . Py,
730 H 01.10.2018 MG06100 MOLEKULER GENETIK | prenatal Bilinen Mutasyon 1-3 X Genomdaki herhangi bir varyant igin igili bolgeye 62¢( dizileme yontemiile test prenatal biyolojik materyallerinden test yapilmaktadir. Amniyon Sivisi / VS 3mL 40GUN
- - Miyoklonik Atonik Epileps, otozomal d olarak Kalitlan bi hastal ke
731 H 01.10.2018 MG06110 MOLEKULER GENETIK | Miyoklonik Atonik Epilepsi SLC6AL iyoklonik Atonik Epilepsi, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
SLCGAL genindeki hastalikla
733 H 01.10.2018 MG06130 MOLEKULER GENETIK | KCNJ2 Dizi Analizi KenJ2 Andersen Sendromu, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastalktrr. EDTALIKAN 3mL 40GON
KCNJ2 genindeki hastalikla
734 H 01102018 MG06140 MOLEKULER GENETIK | Landau - Kleffner Sendromu GRIN2A Landau - Kieffner Sendromuotozomal dominant olarak kaltlan bir hastalkur- EDTALIKAN 3ml 40GUN
GRIN2A genindeki hastalikla
735 H 01.10.2018 MGO6150 MOLEKULER GENETIK | DARS2 Dizi Analizi DARS2 Lokoensefalopat, otozomal resesif olarak Kalitlan bi hastalker. EDTALIKAN 3mL 40GON
DARS2 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
736 H 01.10.2018 MGO6160 MOLEKULER GENETIK | Lokodistrofi LMNBL Lokadistrof, otozomal dominant olarak kaltlan bir hastaliktr. EDTALIKAN 3mL 40GUN
LMNB1 genindeki hastalikla
3 i ; . R s o vomtem ! : ‘Amniyon Svist / CVS /
737 H 01.10.2018 MG06190 MOLEKULER GENETIK | prenatal Bilinen Mutasyon X Genomdaki herhangi bir varyant igin igili bolgeye 62¢( dizileme yontemiile test prenatal biyolojik materyallerinden test yapilmaktadir. i 3mL 40GUN
" p 1102018 1506200 VOLEKULER GENETIK | Amiotropik Lateral Skieror (5 Ekzon) o1 Amiatropik Lateral Skeroz (5 Ekzor), otozomal resesi veya otozomal dominant olrak Kalitan bir nastaliktr- COTALI KAN . Py,
50D1 genindeki hastalikla
» p 1102018 G06a10 VOLEKULER GENETIK | Bardet sied! Sendromu Ti17 — Bardet Bield Sendromu Tip17, otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir OTAL KA . Py,
LZTFL1 genindek hastalikla liskilendirilmistir.
0 p 1102018 G06220 VOLEKULER GENETIK | 57ES Hastalls ox ﬁ‘\se:ﬁ:f;r‘v:‘r‘;:‘s;:(rozws,mkantus Inversus Sendromu otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. FOXL2 genindeki mutasyoniar hastalikla OTAL KA . Py,
o \ 1102018 G063 MOLEKOLER GENETIK  |carast I Carasil (subkortikal nfarklar ve 16koensefalopati e iikte bulunan serebral arteriopat), otozomalresesif kailan bir hastalkr. HTRAT OTAL KA . Py,
genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
2 LA 7.06.2019 G020 MOLEKOLER GENETIK | com1 mLpa cont CDH1 gen, E-cadherin denilen bir proteinin sentezini salar. E-cadherin hicrelerin igindeki kimyasal EOTALIKAN I 060N
sinyallerin letilmesinde, hiicre olgunlasmasini ve hareketini kontrol etmede ve belirl genlerin aktivitesini diizenlemede rol oynar
s \ 1102018 G06250 VOLEKDLER GENETIK | offin Lowry sendromu . Coffin Lowry Sendromu, X-inked dominant oarak Kalitlan bir hastal K- OTAL KA . Py,
RPSGKA3 genindeki hastalikla il
T \ 1102018 G06260 VOLEKULER GENETIK | otis Laxa Tip 1A ons Cutis Laxa Tip1A, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. OTAL KA . Py,
FBLNS genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
745 H 01.10.2018 MG06270 MOLEKULER GENETIK | Fruktoz Intoleransi (ALDOB Tam Gen Dizi Analizi) ~ |ALDOB Fruktoz Intoleransy, otozomal resesif olarak kaltilan bi hastahitr. EDTALIKAN 3mL 40 GUN
ALDOB genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
o \ 1102018 G06280 VOLEKULER GENETIK | Galaktozem T 2 (GALKL Tam Gen Dzt Amalizl) AL Galaktozemi Tip 2, otozomal rsesif olarak kalilan bir hastalitr OTAL KA . Py,
GALK genindeki hastalikla il
747 E 01.10.2018 MG06300 MOLEKULER GENETIK Konjenital Miiskiiler Distrofi Tip1A MLPA LAMA2 Konienital musKular distrofi otozomal resesif gecis gdsteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen LAMA2 genidir. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
s H 01102018 MG0E310 VOLEKOLER GENETIK | Konjenital Nefrotik Sendrom (Fin Tipi) TGDA - :oln:e‘mtil nffro:: Sendromun {KNS) o Gnerhgurubuns NPHSL erindek mitasyona bal olarak oty gk veatzorlresest olrak COTALIKAN . 40GON
alitilan Fin tipi t
749 H 01.10.2018 MG06320 MOLEKOLER GENETIK | KRT17 Dizi Analizi KRT17 Jackson-Lawler Sendromu, otozomal dominant ofarak kaltifan bir hastalikur. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
KRTL7 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
750 H 01.10.2018 MG06330 MOLEKULER GENETIK | Legius Sendromu SPRED1 Legius Sendromu,otozomal dominant ofarak kaltilan bir hastaliktr. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
SPREDI genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
b - Girdle MidoKGler Distrof. Otoromat Resest 11 Limb Girdle Mskdler Distrofi Tip-1C otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. Hastalik proksimal kaslart etkileyerek yGramede zorlukiara
751 H 01.10.2018 MG06340 MOLEKLER GENETIK (11 . P |pomr1 sebep olur. POMT1 geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Miskiler Distrofisi birden ok gen e liskilendirilmis ve EDTALIKAN 3mL 40GUN
cok savida tipi
Limb Girdle Mskiler Distrofi otozomal dominant ofarak kalitilan bir hastaliktir. Hastalipin bu tipi skelet kast proteini kodiayan MYOT, LMINA,
752 H 01.10.2018 MG06350 MOLEKULER GENETIK | Limb - Girdle Miskiler Distrofi, Otozomal Dominant Paf MYOT, LMNA, CAV3, DNAJBS CAV3, DNAJB6 genlerinde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle Mskiiler Distrofisi birden gok gen ile iliskilendirilmis ve gok EDTALIKAN 3mL 40GUN
savida tipi
753 H 01.10.2018 MG06360 MOLEKULER GENETIK | Limb - Girdle Miskiller Distrofi, Otozomal Tip 1C cAv3 Rippling Kas Hastalig, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTALI KAN 3mL 40 GUN
CAV3 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
o . 1102018 e0ea70 VOLEKOLER GENETIK | Limb - Girdle MUskiler Distrof, Otozomal T 16 onaBe l‘\mktv‘r Gd\rd:e Mtusku\er Distrofi Tip L, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. DNAJBG genindeki mutasyonlar hastalikia oTAL KN . G0N
ilskilendirilmistir
Noonan sendromu (NS] otozomal dominant olarak kalitiir ve 1500 - 2500 dogumda gordlen bir durumdur. Bu hastalanin yaklasik % 50'sinda 12.
755 H 01.10.2018 MG06390 MOLEKULER GENETIK | Noonan Sendromu Paneli PTPN11, 5051 kromozomun (12424.1) uzun kolundaki PTPNL1. (protein tyrosine phosphatase non-receptor type 11) geninde “missense” mutasyonlar EDTALIKAN 3mL 406UN
oo . 1102018 606100 VOLEKULER GENETIK | perokefzomal Yag. agi Con Reduktaz FARL (12 ekzon) |FARL Peroksizomal Ya - agil Coa Reduktaz , otozomal resesif olarak kaliilan bir hastaliktr. oTAL KN . G0N
FARI genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
Cocukluk gaginda ates tam olarak & durumiarda ‘periyodik ates sendromiar’ PFAPA sendromu,
157 ; 01102018 06410 MOLEKULER GENETIK | Periyocik Ates Sendromu paneli (5 Gen) ELANE, LPIN2, MEFV, MK, NLRP3, | Hiper IgD sendromu, Ttmér nekroz faktoriile liskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk trtiker, Muckle-Wells sendromu, Ailevi Akdeniz EOTALI KAN am 060N
PSTPIPL Atesi (FMF) ve Siklik Notropeni bu sendromlari olusturmaktadir. Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
ataklal
o8 . 1102018 G06a20 VOLEKULER GENETIK | Pyridoxine - Dependent Epflepsy Anfigutin AOHTAL Prdcsn “Baimil Eplopsi otozomal resesifgecis gosteren bir hastal k. Hastalktan sorumlu olan gen ALDR7A genir. Pridoksin Bagimi OTAL KA . Py,
Eplensi simdive kadar 100 kiside
761 H 01.102018 MG06450 MOLEKULER GENETIK __|RPEGS Gen Taramast RPEGS Tavuk karast, gece korliAl veva tiptaki ad ie retinitis Kalitimsal bir hastaliktir. Otozomal resesif olarak kalitihr EDTALIKAN 3mL 40 GUN
62 u 01102018 606450 VOLEKULER GENETIK | Short Chain AD (SCAD) ACADS Short Chn AD (SCAD), fozomal resesi dlarak kil tan bt hastal k. COTAL KN . 0 GON
CADS genind: hastalkla iliskilendirilmistir.
o . 1102018 o0ear VOLEKULER GENETIK | isterik Lupus Ertemators -, Sistemik Lupus Ememamzus, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. oTAL KA . w0 00N
TREX1 genindeki hastalikla
o . 1102018 o0eas0 MOLEKOLER GENET. | Sot00 Sendroma o1 Sotos Sendromu, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. oTAL KA . w0 00N
NSD1 genindeki hastalkla iliskilendirilmistir.
265 ; 01102018 MG06450 VOLEKULER GENETIK | spastik paralziTip 3 AL Spastik Paraliz(SPG) beyin dokusunun hasara ugramast sonucu hareket ve zihinsel slevinetkiendigi bir hastaliktr. Hastalk otozomal dominant/ EOTALI KAN T 060N
resesif veya X-linked olarak kalitimaktadir. ATL1 genindeki mutasyonlar otozomal dominant olarak kalitilan SPG3 ile iliskilendirilmistir.
e . 1102018 e0e1r0 VOLEKOLER GENETIK | Trikorimofalangial Sendromu o1 — Langer-Giedion Sendromu kemik anomaleri v belrgin yiz halarina sebep ol bi hastal k. Tek ir deisen koyanim hastaigm gardimesi sin oTAL KN . Py,
veterli oldugu cin bu hastali#in otozomal dominant kalitim gosterdii
I Iig ] lan bir h . -
767 H 01.10.2018 MG06500 MOLEKULER GENETIK | Transkobalamin If Eksikiigi TcN2 Transkobalamin || Eksikig, otozomal resestfolarak kaltlan bir hastaliktr EDTALI KAN 3mL 30GUN
TCN2 genindeki hastalikla
o8 . 1102018 ooe1o MOLEKULER GENETIK | Santral Hipoventiasyon Sendram ohoxs Santral Hipoventilasyon otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktr. Genellikle yenidogan cocuklarda rastlanmaktadir, nadir olarak oTAL KA . Iy,

ocuklarda ve




Panel 1: CFH2

‘Atipik Hemolitik Uremik Sendrom (AHUS) otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilan 7 farkl tipi olan bir hastaliktir. CFH genindeki

769 01.10.2018 MG06520 MOLEKULER GENETIK Atipik Hemolitik Uremik Sendromu Paneli Panel 2: CFI, CD46 mutasyonlar AHUS Tip 1,CD46 ve CFl genlerindeki mutasyonlar AHUS Tip 2, CFHR3, CFHR1, DGKE genindeki mutasyonlar AHUS Tip 3 ile EDTALI KAN 3mL 30 GUN
Panel 3: CFHR3. CFHR1. DGKE ilsikilendirilmistir AHUS cou ailesel eecisli olmavan sooradik vakalardr.
770 01.102018 MG06530 MOLEKULER GENETIK | Barth Sendromu A7 Barth Sendromu x-linked resesif olarak kaltilan bir hastaliktir. TAZ genindeki hastalikla il EDTALI KAN 3mL 30 GON
DU, RCNG CUT Tz, COTT AT, EOR;
EON3, EONRB, PLODE, SOX10,
UROS,GJB2 (CX26), MYO7A,ARX, CDI6,
DHCRY, MKS1, PEX7, RPGRIPLL,
SLC26A2, ZIC3,CYP11AL, CYP21A2,
CYP27B1, LHX3, POUIF1 (Pit1), PROPL,
STAR, TSHB,ADAMTS13, F11, FS,
FANCC, HBB, PROC,ADA, ATM, BLM,
BTK, IL2RG, MEFV, NBN (NBS1),
WAS,ABCB11, ABCCS, ACADM, ACADS,
ACADVL, AGA, AGL, AGPS, ALDOB, ASL,
ASPA, ASS1, ATP78, ATP8BI, BCKDHA,
BCKDHB, BTD, CBS, CTNS, CTSK,
CYP27A1, DBT, DLD, FAH, G6PC, GAA,
) GALT, GBA, GCDH, GLA, GLB1, Kemik kanserleri, Kalitsal Meme/Yumurtalik Kanserleri, Kolorektal Kanser ve Endokrin Kanserleri, Gastrointestinal Sistem Kanserleri ve diger )
771 01.10.2018 MG06540 MOLEKULER GENETIK Kalitsal Hastaliklar Paneli 164 Gen GNPTAB, HADHA, HADHB, HFE, A . EDTALI KAN 3mL 40 GUN
Kanserler ile ilskili genlerdeki kalitsal ( germline) degisimler taranmaktadr.
HGSNAT, IDUA, LRPPRC, MCCC2,
MCOLNL, MMAB, MTHFR, MUT, NPCL,
NPC2, OTC, PAH, PSAP, SGSH, SLC37A4,
SMPD1,ABCD1, ADAMTS2, AHIL,
ALDH3A2, ALS2, ARSA, AR, ASAHL,
ATP7A, CEP290, CLN3, CLN, CLNG,
CLN, DCX, DMD, DNAJB2, EGR2,
FGDA, FKRP, FKTN, FMRL, GLBL, HESXL,
HEXA, HEXB, IGHMBP2, IKBKAP,
L1CAM, LAMA2, MAPKIO (INK3),
MECP2, MFSD8, MPZ, MTM1, NEB,
NPHP1, NTRKL, NUP62, PAXG, PDHAL,
PEXL, PLEKHGS, PLP1, PMP22,
POMGNTL, POMTL, PPTL, PRX, PSAP,
- - Folat T B, otozomal resesifolarak Kalilan bir astal k.
772 01.10.2018 MGO6550 MOLEKULER GENETIK | Folat transport Eksikligi FOLR1 02 Jransport HRSILIED otozoma resesll o/arak kalttian birhastaidr: EDTALIKAN 3mL 30GUN
FOLR1 genindeki hastalikla
s 1102018 YR MOLEKOLER GENETIK | Kreatin Sentez Bomduga 2 o Kreatin Sentez Bozuklugu 2, otozomal resesif olarak kalilan bir hastalikr COTAL KA . Iy,
GAMT genindeki hastalikla
e 1102018 Y VOLEKULER GENETIK | Norogelisim Bozuklugu Pancli 1 (CNTNAP2, FOXPZ) | CNTNAP2, FOXP2 Norogelmmﬂoz\:k‘l\ﬁu Paneli 1'de otozmal resesifve otozomal dominant alarak Kalilan hastalKlar ncelenir. CNTNAP2, FOXP2 gerlerindeki OTAL KA . Iy,
alikla
- 1102018 e085%0 OLEKOLER GENETIK  lsistinart oot Sistinuri, otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. OTAL KA . Iy,
SLC3A1 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
Konjenital diseritropoetik anemi olarak bilinen ve kalitatif kemik 113 yetmezIigine yol agan bir grup hastalik da inefektif eritropoeze baglh eritroid
776 01102018 MGO6600 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Diseritropoetik Anemi Tip 1A CDAN1 geve morfolojik Yol agmaktadir. CDANL bir geni Tip 1 ile likilendirilmistir. Hastalik otozomal EDTALI KAN 3mL 30GUN
resesif olarak
o 1102018 000341 MOLEKULER GENETIK | Alport sendromu COLAAS ot Alport Sendromu otozomal et otozomal dominant veya xinked resesTf olarak Kailan bir hastalikur. COL4A3, COLéA4, COL4AS gerleri OTAL KA . Py,
hastalikla Hastalarin %80'inde x-linked kalitilan COL4AS
- 1102018 e00342 VOLEKULER GENETIK | Alport sendromu COL4AG ovns Alport Sendromu otozomal esesit otozomal dominant veya x-linked resesif olarak kalitlan bir hastalikur. COL4A3, COLéA4, COL4AS gerleri OTAL KA . Py,
hastalikla liskilendirilmisti. Hastalarin %80'inde xclinked kalitilan COL4AS
e 1102018 600343 MOLEKULER GENETIK | Alport sendromu COLaAS otans Alport Sendromu otozomal esesit otozomal dominant veya x-linked resesif olarak kalitlan bir hastalikur. COL4A3, COLéA4, COL4AS gerleri OTAL KA . Py,
hastalikla Hastalarin %80'inde x-linked kalitilan COL4AS
780 01.10.2018 ST00840 SITOGENETIK ALL PANELI-Akut Lenfositik Lésemi FISH paneli X Akut lenfositik [semi prognoz ve tedavi takibi Kemik [ligi / Heparinli Kan smL 7 Gin
781 01.10.2018 5700850 SITOGENETIK AML PANELI-Akut Myeloid Lisemi FisH paneli X Akut myelositik lasemi prognoz ve tedavi takibi Kemik g / Heparinli Kan SmL 76in
782 01.10.2018 $T01310 MOLEKULER GENETIK | Charge Sendromu CHD7 Charge Sendromu, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. Heparinli Kan 3mL 40 GUN
CHD? eenindeki hastalikla
783 01102018 ST00870 STTOGENETIK Cri du Chat Sendromu X Cri du Chat Sendromu Heparinli Kan 3mL 15 Gin
784 01.10.2018 5T00880 SITOGENETIK DEB ANALIZi DIEPOKSIBUTAN TEST X Fanconi anemisi Heparinli ';a[;'e/r Kemik Ilgi SmL 15 Giin
i
785 01.10.2018 YD00300 MOLEKULER GENETIK | DENT HASTALIGI TP 1 CLNS Dent Hastalig Tip 1, Xlinked resesif olarak kalttilan bir hastaliktr. EDTALIKAN smL 7Gin
CLCNS genindeki hastalikla
786 01.10.2018 YD00370 MOLEKULER GENETIK | DENT HASTALIGI TiP 2 OCRL Dent Hastaligi Tip 2 , X-linked resesif olarak kalttilan bir hastaliktr. EDTALIKAN Iml 40 GUN
OCRL genindeki hastalikla
) ) Heparinli Kan / A
787 01.10.2018 5700890 SITOGENETIK DiGeorge Sendromu X DiGeorge sendromu tanisinda eparinli Kan / Amniyon sml 7 Giin
Stwist / Kord Kani / CVS
CVS / Amniyon Sivist /
788 01.10.2018 ST00910 SITOGENETIK DNA izolasyonu (Saklama) X DNA 6rnekleri leri testlerde kullaniimak izere izole edilmistir. Amniyon Siisi / Heparinli 3mL X
Kan/Cvs
Osteogenesis  Imperfekta otozomal dominant olarak kalitlan bir sendromdur. COLIAL geni dizi analizi sonunda
789 01.10.2018 MG04650 MOLEKULER GENETIK | Ehlers-Danlos Sendromu Tip 7A cot1al Osteogenesisimperfektasendromlu vakalarin % 70lik kisminda mutasyonlar tespit edilmistir. COLIAL geninde yaygin olarak gérilen p.G10795 EDTA'I Kan 3mL 406UN
(c:3235G>A), p.G1091S (¢.3271G>A), p.G203V (c.608G>T), p.G197S (c.589G>A), p.C1299W (c.3897C>G) mutasyonlari dizi analizi ile taranmistr
790 01.10.2018 $T00920 SITOGENETIK FGFR FISH Hematolojik malignitelerin tani ve takibi Heparinli Kan / Kemik iigi
Hay Wells Sendromu, otozomal dominant olarak kalitlan bir hastalikir.
791 01.10.2018 YD00430 MOLEKULER GENETIK | Hay Well Sendromu P63 TP63 genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.. EDTA'i Kan 3mL 40GUN
FBV Real Time PCR (QNP 2.0 TONTEK] yBntemiyle caligimistir. Testin nearite sinTar 2x101- 2x108 TU/ml dir. 1 10/ml HBV yakiasik 6.5
kopya/ml.
Sonucun hastanin klinik ve diger laboratuvar verileri le birlikte deg Kiinik durumunda testin yeni bir ornekle tekrar
792 01.10.2018 MMO00180 MOLEKULER MIKROBIYOLOJi | HBV DNA Polymerase Lamivudin flag Direnci (YMDD) snerili. Serum
Sonucun hastanin Klinik bulgular, risk faktorleri ve diger laboratuvar verileri le birlikte deg Kinik ise
soctin e hie Arnelle tabrar
o3 1102018 [y MOLEKULER MIKROBIYOLOJ! | HLA 5701 Abacavi Hipersensitvite Test HLAB*57:01 alleli HIV tedavisinde kullanilan Abacavir flacina h\persens\tlw(e{agm duyarlilik] reaksiyonu gelistirme riski ile isKil olarak COTALI KAN / Seram
. Positif bulunan birevlerde artmis
Hierpesviridas alesinin Gyest alan Herpessimplexyirusier (HSV), e boyutunda 235kbp
794 01.10.2018 MMO00200 MOLEKULER MIKROBIYOLOJI | HSV RealTime PCR-Herpes Simplex Viriisii uzunlugunda genoma sahip kompleks (35 virion proteinleri) DNA virdislerdir. Ik tip HSV'nin (HSV-1, HSV-2) Vajinal Strtntii
sebep oldugu enfeksiyonlar dinya genelinde yaygindir Herpes simplex virus tip 1 (HSV-1) genel olarak yi, g6z, 2z, bogaz ve merkesi in
_ _ sehen olurken. tin 2 (HSV-2) ana etkenidir
795 01.102018 ST01000 SITOGENETIK inv(16) Kantitatif FisH Akut mveloid [6semi Heparinli Kan
797 01.10.2018 5T01010 SITOGENETIK Kemik lii Kiitird X tani ve takibi Kemik ligi
798 01.10.2018 $101020 SITOGENETIK KLL Paneli X Kronik lenfositer lasemi prognoz ve tedavi takibi Heparinli Kan / Kemik iligi SmL 7Gin




799 H 01.10.2018 $T01030 SITOGENETIK KML Paneli X Kronik myelositik [6semi prognoz ve tedavi takibi Heparinli Kan / Kemik iigi SmL 7Gin
- - Kemik i/ Heparinli K:
800 H 01.10.2018 5701040 SITOGENETIK Kromozom Bozukluklart igin FISH Analizi X Siiphelenilen kromozom anomalisinin teyidi emt /‘EgéiA‘ﬁ‘Zr“" HKan
Sperm hilreleri mayoz boltnme ile gogalan hicrelr olup mayoz blinmenin testis okusunda akifoldugunun gasterilmesi azospermik
erkeklerde sperm olusumunun olup olmadig le ilgili Snemli bir belirtetir. Bu anlamda mayoz bslinmede gorev alan
sperm tretimi ile ilgili Gnemi bulgular vermektedir. Lim15/Dmel proteini mayoz asamasinda rekombinasyona dayali DNA sentezinde gérev alan
bir proteindir (1). PCNA hem somatik hiicrelerde hem de mayotik hilcrelerde ifade edilmektedir. Buiki proteinin ifadesi mayoz bélinme igin
801 H 01.10.2018 AN00010 ANDROLOJI Lim1s X Keitik bir Sneme sahiptir. PCNA ifadesi yeni bir calismada hastalarin davi p verip gini tespit etmek icin de TESE Dokusu
Kullaniimistir(2) . TEX1 geni testiste ekspresyonu olan bir gendir ve azospermic hastalarda nemli bir marker olabilecegi bildirilmistir(3).
Spermatogenik serinin farkli asamalarina spesifik biyo belirtegler kullanarak erken dénem spermatositleri, akrozom olusumu tamamianmis olan
sperm hilcrelerini ve nihayet kuyruk olusumu siirecine girmis ya da tamamlamis olan hicreleri tespit edebilmekte ve bunlarin analiz edilen
numune igerisindeki miktarlarini orantisal olarak raporlanmaktadir.
802 H 01102018 MG04630 MOLEKULER GENETIK | Lipoprotein A (LPA Ekzon 1-39) Panel Ty Liboprotein A, LPA genindeki ile il EDTAT Kan SmL 20 G0N
804 H 01.10.2018 $T01060 SITOGENETIK MDS Paneli X Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi Kemik g / Heparinli Kan SmL 76iin
805 H 01.10.2018 $T01070 SITOGENETIK MM Paneli X Mult'ple Myeloma Kemik g / Heparinli Kan
806 H 01.10.2018 ST01090 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi 11 X Akut mvelositik 15semi, sendrom Heparinli Kan 3mL 7 Gin
807 H 01.10.2018 $T01100 SITOGENETIK Non-Hodgkin Lenfome Paneli X Non-Hodgkin lenfoma prognoz ve tedavi takibi Kemik iligi / Heparinli Kan 5mL 7 Giin
808 H 01.10.2018 $T01130 SITOGENETIK Pediatrik AL Paneli X Akut lenfositik [6semi prognoz ve tedavi takibi Kemik i / Heparinli Kan smL 76in
809 H 01.10.2018 $T01140 SITOGENETIK Pediatrik AML Paneli X Akut myelositik losemi prognoz ve tedavi takibi Kemik i / Heparinli Kan smL 76in
810 H 01.10.2018 $T01150 SITOGENETIK Pediatrik MDS Paneli X Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi Kemik g / Heparinli Kan smL 76in
811 H 01.10.2018 5101160 SITOGENETIK Philadelphia Kromozomu FISH Analizi X Kronik myeloid Isemi Heparinli Kan / Kemik lligi
Sister chromatid exchange [SCE) frekansi cevresel veya genetik mutajenlere kar kromozomal stabilite indeks! olarak kullaniimaktadir. Normal
812 H 01.10.2018 §T01180 SITOGENETIK SCE (Sister Chromatid Exchange) X bireylerde hiicre basina ortalama 10 (1-14) SCE varligi gézlenebilmektedir. Bloom sendromlu hastalarda bu oran yakiasik 15- 20 katina Heparinli Kan SmL 15 Giin
813 H 01.102018 ST01190 STTOGENETIK Sotos Sendromu Del 535 (NSDI Delesvonul NSDL tos sendromu tanisinda Heparinli Kan 3mL 7Gin
814 H 01.10.2018 $T01240 SITOGENETIK 1(14;20)(a32i012) Multiple myeloma Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 15 Giin
815 H 01.10.2018 $T01260 SITOGENETIK 1(6,14)(p21;032) Multiple myeloma Heparinli Kan / Kemik ilgi
a6 . 1102018 1500880 VOLEKOLER GENETIK | Tam Ekzom Dileme Gold Solo + Mitokondrival Tarami WES (Tum Ekzom Sekanslama) yontemi tum Kodlanan bdlgelerinin (6rnegin ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom yakiasik olarak insan COTAT Ko . .
%2'sini kapsar ve sebep olan %8S'ini icerir.
o . 1102018 1500330 VOLEKOLER GENETIK | Tam Ekzom Diileme Gold Tio « Mitakondriyal Taram |x WES (Tm Ekzom Sekanslama) yontemi tim kodlanan blgelerinin (6rnegin ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom yakiasik olarak insan TN Ko . .
%2'sini kapsar ve sebep olan %85'ini icerir.
s . 1102018 1500050 VOLEKULER GENETIK | im Ekaom Trio £k e Bire N WES (Tm Ekzom Sekanslama) yontemi tim kodlanan blgelerinin (6rnegin ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom yakiasik olarak insan TN Ko L .
%2'sini kapsar ve sebep olan %85'ini icerir.
819 H 01102018 $T01290 SITOGENETIK Williams Sendromu - 7q11.23 Delesyonu X Williams sendromu tanisinda Heparinli Kan / Kemik iigi smL 76iin
820 H 01.10.2018 ST01300 SITOGENETIK Wolf-Hirchhorn Sendromu-4p16 Deletion WHSC1 X Angelman sendromu tanisinda. Heparinli Kan 5mL 7 Giin
Hiperglisinemi, otozomal resesif olarak Kalitian bir hastaliktr.
821 H 22102018 MG06700 MOLEKULER GENETIK | Hiperglisinemi uas LIAS genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir. EDTA'i Kan 3mL 30GUN
Pititer hormon eksiKigiotozomal dominant veya resesif olarak kaltan bi hastalktr. POULF.L geni hastaliialisklendirimistr Dogumsal
e hormonu eksikligi izole olabilece gibi baska sendromlara eslik ederek de gorlebilr. izole formunun (IGHD) 4 tipi vardr; IGDH 1A ve
IGHD 18, her iksi de otozomal resesif kalitilir ve GH1 genindeki (17422) mutasyonlar sonucu olusur. Tip 2 IGHD'de ise otozomal dominant gegisi
822 H 22.10.2018 MG06640 MOLEKULER GENETIK Biiyime Hormonu Eksikligi Paneli (3 Gen) POU1F1, GH1, PROP1 olup GH 1 genindeki daha hafif mutasyonlar (splice site veya missense) sonucunda olusur. IGHD Tip 2 de klinik ayni aile iginde dahi cesitlilik EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
gbsterir ve hastalar genellikle eksojen bilylime hormonuna iyi yanit veririler. Tip 3 1GHD ise X e bagli kalitilir ve genellikle hipogamaglobulinemi
ile beraber seyreder ve beraberinde baska genlerin de etkilendig distntlmektedir. Bu hastaligin Xg22.1 de yer alan BTK adh gendeki
mutasyonlar sonucu oldugu saptanmistir,
823 H 26.10.2018 MG06720 MOLEKULER GENETIK | Diamond-Blackfan Anemi Tip 6 RPLS Diamond-Blackfan Anemi Tip 6, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA' Kan 3mL 30 GUN
RPLS genindeki hastalikla
824 H 26.10.2018 MG06730 MOLEKULER GENETIK | Piruvat Kinaz Eksikligi PKLR Piruvat Kinaz Eksikiigi, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
PKLR genindeki hastalikla il
825 H 30.10.2018 MG06750 MOLEKULER GENETIK | Osteopetrozis, OSTM1 0STM1 Osteopetrozis, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
OSTM1 genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
826 H 30102018 MG06770 MOLEKULER GENETIK | Osteopetrozis, TNFRSFL1A (RANK) TNFRSFL1A (RANK) Osteopetrozs, TNFRSFLLA (RANK), otozomal resesifolarak kalitlan bir hastalktr. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
TNFRSF11A genindeki hastalikla liskilendirilmistir.
- - Osteopetrozis, INFSFLL (RANK LIGAND),otozomal resesif olarak Kalitlan bi hastalikt
827 H 30.10.2018 MG06780 MOLEKULER GENETIK | Osteopetrozis, TNFSFL1 (RANK LIGAND) TNFSFL1 (RANK LIGAND) EDTATI K 3mL 406UN
P ( ) ! ) TNFSFL1 (RANK LIGAND) genindeki hastalikla liskilendiri 1Han "
- - CNTNAP2, FOXP2, DYXICL (DNAAFA), | Disleksi dinleme, konusma, okuma, yazma, akil yiritme ile matematik nemli glgiklerle
828 £ 30.10.2018 MG06940 MOLEKULER GENETIK | Disleksi Paneli EDTATI K 3mL 406UN
peoc2 kendini gdsteren bir dérenme Hatalkla ileli genler CNTNAP2. FOXP2. DYX1C1 (DNAAF4) ve DCDC2'dir. 1an "
829 H 30.10.2018 MG06950 MOLEKULER GENETIK  |Rasitizm X'e Bagl PHEX Rasitizm, X-linked dominant olarak kalitlan br hastalktir. EDTA'N Kan ELS 40 GUN
PHEX cenindeki hastalikla
830 H 05.11.2018 MG06960 MOLEKULER GENETIK |Sitosterelomi ABCGS otozomal resesif olarak kaltlan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3mL 30GUN
ABCGS eenindeki hastalikla
831 H 05.11.2018 MG06970 MOLEKULER GENETIK | Paroksimal Nonkinesigenic Diskinezi 1 MR1 (DYT8) Paroksimal Nonkinesigenic Diskinezi 1, otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
DYTS eenindeki hastalikia liskilendirilmistir.
832 H 05.11.2018 MG06980 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Hiperkolesterolemi Tip 3 PCSK9 Allese Hiperkolesterolemi Tip 3, °‘°m"‘a‘ dominant kaltlan bir hastaliktr. EDTA'I Kan ELS 40 GUN
PCSK9 genindeki hastal
833 H 10.11.2018 MG07000 MOLEKULER GENETIK | Roberts Sendromu (ESCO2) £5C02 Roberts Sendromu, otozomal ’eses""‘a’ak kalitlan bir hastaliktr. EDTA'l Kan 3mL 30GUN
£5CO2 genindeki hastalikla
Bernard Soulier Sendromu, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
834 H 12112018 MG07010 MOLEKULER GENETIK | Bernard Soulier Sendromu Paneli GP1BA, GP18B, GPY GP1BA genindeki mutasyonlar Bernard Soulier Sendromu Tip AL ile GP1BB genindeki Bernard Soulier Sendromu EDTA'i Kan 3mL 30GUN
Tip B le iliskilendirilmistir GP9 genindeki Bernard Soulier Sendromu Tip C ile liskilendirilmistir.
o5 . 15110018 607020 VOLEKULER GENETIK | Cnsiyet Geligim Bozuklugu Paneli (46X Male) Panel 1: CYP21A2, FSHR Erkek Cinsiyet Gelisim Bozuklugu ile iliskilendirilmis olan genler CYP21A2, FSHR, POR, WNT4A, BMPL5 genleridir v hastalik otozomal CoTAT Ko . [y,
Panel 2: POR, WNT4A, BMP15 sekilde
Panel 1: SRY, SOX9, MAP3KL ) e o ;
836 E 15.11.2018 MG07030 MOLEKULER GENETIK | Cinsiyet Gelisim Bozuklugu Paneli (46XY Female) Panel 2: WT1, NRSAL, ZFPM2 Kadin Cinsiyet Gelisim Bozuklugu le liskilendirilmis olan genlerSRY, SOX, MAP3K1, WT1, NRSAL, ZFPM2, DAXL, DHH, CBX2 genleridir ve EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
hastalik otozomal resesif/dominant sekilde kalitimaktadir.
Panel 3: DAXI. DHH. CBX2
837 H 16.11.2018 MG07040 MOLEKULER GENETIK | Renal Osteodistrofi Paneli BGLAP, TNFSF11 Renal Osteadistrofi, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. EDTA'l Kan 3ImL 30GUN
" BGLAP. TNFSF11 genlerindek hastalikla _
838 H 30072018 AN00210 ANDROLOJ Post Mayotik Panel X Semen ve testis bivopsi matervalinde spesifik bivobelirtecler matogenik seri varlié tespitl Semen E 20GON
839 H 25.09.2018 AN00210 ANDROLOJI Post Mayotik Paneli X Semen ve testis bivopsi matervalinde spesifik bivobelirtecler permatogenik seri varli# tespiti Tese Dokusu 3mL 20GUN
w10 p 112018 G07050 VOLEKOLER GENETIK | bemir Eksiigi Aneris [ Demir Eksikligi Anemisi, otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. COTAT Kan . Iy,
TMPRSS6 genindeki hastalikla
ot p 120018 607060 VOLEKOLER GENETIK | spastk paralia Tip 35 o Spastik paraplejitip 35, ylrime ve gorme bozukluklariile karakterize sini sistemini etkileyen otozomal resesif kalitim gosteren genetik bir CoTAT Ko . Iy,

hastaliktir. FA2H genindeki bu hastalik ile




842 H 17.12.2018 MG07070 MOLEKULER GENETIK | spondiloepimetafizyal Displazi BGN Spondiloepifizyal displazi hastali e iliskilendirilmis olan gen BGN genidir ve bu hastalik X-Linked resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA' Kan 3mL 30 GUN
s N 7122018 VG07080 MOLEKOLER GENETIK | Adenorin Deaminaz 2 Ekeikigi p— ‘Adenozin deaminaz 2 eksiklgi farkli dokularda anormal enflamasyon ile karakterize otozomal resesif kalitim gosteren genetik bir hastaliktir. S o 20608
CECR1 (ADA?) genindeki bu hastalik le iliskilendirilmistir.
844 H 17.12.2018 MG07090 MOLEKULER GENETIK | Hemokromatozis Tip 4 SLCA0AL ( Fe t EDTATI K 3mL 30GUN
P (Ferroportin) Hemokromatozis Tip 4 hastaligyla liskilendirilmis olan gen SLC40A1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. ! Kan m
845 H 17.12.2018 MG07110 MOLEKULER GENETIK | Konjenittal Hipotiroidizm Tipd TSHB Konjenital Tipa hastaligyla iliskilendirilmis olan gen TSHB. genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. EDTA' Kan 3mL 30 GUN
a6 N 7122018 MG07120 MOLEKULER GENETIK | Megalensefalk Lokoensefalopati Tin 24 EPACAM Megalensefalik Lokoensefalopati Tip 2A hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen HEPACAM genidir ve bu hastalik otozomal resesif/dominant sekilde S o 20608
847 H 17.12.2018 MG07130 MOLEKULER GENETIK | MKRN3 Dizi Analizi MKRN3 MKRNS3 genindeki mutasyonlar Santral Puberte Prekoks hastaligiyla iliskilendirilmistir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktad. EDTA' Kan 3mL 30 GUN
s N 7122018 VG07120 MOLEKULER GENETIK | LK1 Dizi Analiz o DLKI geni hiicre bilyamesini kontrol eden bir transmembran proteinini kodlar. Bu protein birgok hilcre turanin farklilasma strecinde gorev S o 20608
o N 7122018 G07150 MOLEKULER GENETIK | TIROZINEMITin 4 . Tirozinemi, tirozin abolimas bozuimasi e otozomal resesif olarak kalitlan genetik bir hastaliktir. HPD genindeki S o 20608
tirozinemi tip 3 ile
50 B 7122018 G07160 VOLEKULER GENETIK | sventl Miyelomonositk Losern, Ertrositor Tip 1 o Jivenil Miyelomonositik Lésem, Eritrositoz Tip 1 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen CBL genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde S o 20608
s B 1122018 MGOT170 MOLEKULER GENETIK | itokondriyal DNA Deptesyon Sendromu 27Kz @ Mitokondriyal DNA Deplesyon Sendromu 2 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen TK2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde S o 20608
852 H 24.12.2018 MG07180 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Adrenal Hipoplazi NROB1 NROBL EDTATI K 3mL 30GUN
! pop Konjenital Adrenal Hipoplazi hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen NROB1 genidir ve bu hastalik X'e bag resesif sekilde kalitimaktadir. ! Kan m
853 H 24122018 MG07190 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Eritrositoz Tip 3 EGLN1 (PHD2) EGLN1 (PHD2) Ailesel Eritrositoz Tip 3 hastaligyla ilskilendirilmis olan gen EGLN1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir. EDTAl Kan 3mL 30GON
854 H 24122018 MG07200 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Eritrositoz Tip 4 HIF2A (EPAS1) HIF2A (EPAS1) Ailesel Eritrositoz Tip 4 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen HIF2A genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTAl Kan 3mL 30GON
MG07210 MOLEKULER GENETIK Hiperferitinemi FTL |
8> " 27122018 i m Hiperferritinemi hastaliZa il rilmis olan gen FTL genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde EOTA Kan 3mt 060N
a6 . 7122018 G07220 VOLEKULER GENETIK |3 Metikrotonil Con Karbokeflaz 1 Ekelkig MCCCL | mccea 3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 1 Eksikligi hastaligyla iiskilendirilmis olan gen MCCC1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde S o 20608
a5 . 7122018 G07230 VOLEKULER GENETIK |3 Metikrotonil Con Karbokeilaz 2 Ekelkig MCCC2 | miccea 3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 2 Eksikiigi hastaligyla iliskilendirilmis olan gen MCCC2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde S o 20608
858 H 31122018 MG07240 MOLEKULER GENETIK | PRRT1 Dizi Analizi PRRTL PRRT1 geni dispaninler gen grubunda yer almaktadir. PRRT1 geninin kodladig protein zellikle B hiicrelerinde yiksek oranda bulunmaktadir. EDTAl Kan 3mL 30 GUN
859 H 03.01.2019 MG07250 MOLEKULER GENETIK | ADA Eksikligine Bagh Agir Kombine immiin Yetmezlik |ADA ADA Eksikligine Bagl Air Kombine immin Yetmezlik hastaliyla iliskilendirilmis olan gen ADA genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTAl Kan 3mL 30GUN
860 H 04.01.2019 MG07260 MOLEKULER GENETIK Hipotiroidizm THRA GENI THRA EDTA'li K: 3mL 30GUN
i hastaliéla iliskilendirilmis olan gen THRA genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde Han "
861 H 10.01.2019 MG07270 MOLEKULER GENETIK | Bruton Hastalig: BTK Bruton Hastaligla iliskilendirilmis olan gen BTK genidir ve bu hastalik X'e bl resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
862 H 10.01.2019 MG07280 MOLEKULER GENETIK | Peroksizomal Biyogenez Bozuklugu PEX7 EDTATI K 3mL 30 GUN
og 8 Peroksizomal Biyogenez Bozuklugu le iliskilendirilmis olan gen PEX7 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitilmaktadir. ! Kan m
863 H 10.01.2019 MG07290 MOLEKULER GENETIK Refsum Hastaligi PHYH Refsum Hastaligvla iliskilendirilmis olan gen PHYH genidir ve bu hastalik sekilde EDTA'li Kan 3mL 30GUN
a6t B 14012019 VG07300 VOLEKOLER GENETIK | NP Dz Analizi e PN:‘gemndek\ mutasyonlar piirin nikleozid fosforilaz eksikligine bagli immin yetmezlik e iliskilenirilmistir ve bu hastalik otozomal resesif COTAY Kan L 060N
sekilde
865 H 14.01.2019 MG07310 MOLEKULER GENETIK | Meier-Gorlin Sendromu Tip 2 ORC4 Meier-Gorlin Sendromu Tip 2 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen ORC4 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. EDTAl Kan 3mL 30 GUN
866 H 14.01.2019 MG07320 MOLEKULER GENETIK | MAP3K12 (MUK) Dizi Analizi MAP3K12 MAP3K12 geni serin/threonin protein kinaz tird bir protein kodlamaktadir. Kodlana bu kinaz dzellikle néronlarda bulunmaktadir. EDTA'l Kan 3mL 30GON
. B 2012019 G07330 VOLEKULER GENETIK | serebral Kreatin Eksikig Sendroma Tip 3 o Serebral Kreatin Eksikligi Sendromu Tip 3 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen GATM genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde S o 20608
868 H 14.01.2019 MG07340 MOLEKULER GENETIK | Epileptik ensefalopati Tip 25 SLC13A5 Epileptik Tip 25 hastaligyla olan gen SLC13AS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
WGS (Tiim Genom Sekanslama) yéntemi, genomun kromozomal ve mitokondriyal DNA dahil olmak izere tiim DNA sekansini diziler; genomun
869 H 12.12.2018 YD00030 MOLEKULER GENETIK | Tim Genom Solo X tm kodlayici ve kodlamayan bslgelerinin dizilimini saglayan yéntemdir. WGS genetik ve fenotipik olarak heterojen veya tanisi koyulmarnis EDTA'l Kan 3mL 30GUN
hastaliklarin teshisinde bilgilendirici olabilecek dizi vary, da saglar
870 H 16.01.2019 MG07370 MOLEKULER GENETIK | Etilmalonik Ensefalopati ETHEL Etilmalonik Ensefalopati hastaligyla liskilendirilmis olan gen ETHEL genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. EDTA'l Kan 3mL 30GUN
871 H 16.01.2019 MG07380 MOLEKULER GENETIK Sistinuri SLC7A9 Sistinuri hastaligivla iliskilendirilmis olan gen SLC7A9 genidir ve bu hastalik otozomla dominant/resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
872 H 17.01.2019 MG07390 MOLEKULER GENETIK | Alfa Mannozidoz Tip 1/2 MAN281 Alfa Mannozidoz Tip 1/2 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen MAN2B1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
873 H 18.01.2019 MG07400 MOLEKULER GENETIK | immiinyetmezlik Tip 31 STATL immiinyetmezlik Tip 31 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen STAT1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif/dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
874 E 22.01.2019 MG07410 MOLEKULER GENETIK | imerslund Grasback Sendromu - CUBN cuBN . EDTATI K 3mL 30GUN
imerslund Grasback Sendromu ile liskilendirilmis olan gen CUBN genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. Hhan "
875 H 22.01.2019 MG07420 MOLEKULER GENETIK [ Imerslund Grasback Sendromu - AMN AMN imerslund Grasback Sendromu le il olan gen AMN genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
876 H 30.10.2014 ST00800 SITOGENETIK 11422.3 delesyonu X Hematolojik malignitelerin tani ve takibi Heparinli Kan / Kemik ilgi 3mL 7Gin
877 H 01.10.2017 ST00810 SITOGENETIK 14q32 FisH X Multiple Myeloma, Non-Hodgkins Lenfoma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 7Giin
878 H 29.11.2018 ST00820 SITOGENETIK 1921 (CKS18)/ 1p32.3(CDKN2C (P18)) X Multiple Myeloma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 Gin
o p 112018 NPO0O1O MOLEKOLER GENETIC | Anme Kanmnlan Fetal DNA Analiz M ‘Anne kanindaki hem anneye ait hem de plasenta kaynakh genetik materyalin degerlendiriimesiyle fetusta gorulebilecek spesifik kromozomal Cell-Free DNA BCT Kan o .
- _ anomali ihtimalleri Tiinii
880 H 10.12.2018 YD00270 MOLEKULER GENETIK | Annelik Testi X Bahsi gecen anne ile cocuk DNA STR marker analizille annelik oran tespit EDTA' Kan E 20 Gin
881 H 1012.2018 ANNELIK MOLEKULER GENETIK | Annelik Testi, Ek Cocuk X Bahsi gecen anne ile cocuk DN STR marker analiziile annelik oran tespit EDTA'l Kan 3mL 20 Gin
EDTA'll K Muk
882 H 10.12.2018 YD00510 MOLEKULER GENETIK | Babalik Testi X Bahsi gegen baba ile gocuk DNA drneklerinde STR marker analizi ile babalik orani tespit edilmektedr. A’:‘":}:‘ S‘;“:’a/ 3mL 20Giin
883 H 10.12.2018 BABALIK MOLEKULER GENETIK | Babalik Testi. Ek Cocuk X Bahsi gecen baba le cocuk DNA STR marker analizi e babalik oran tespit EDTA'l Kan E 20 Gin
884 H 1012.2018 YD00280 MOLEKULER GENETIK | Kardesik Testi X Bahsi gecen kardeslerin DNA brneklerinde STR marker analizi ile kardeslik oran tespit EDTA'l Kan 3mL 20 Gin
885 E 28.01.2019 MG07430 MOLEKULER GENETIK Alfa Talasemi Mental Retardasyon Sendromu ATRX Alfa Talasemi Mental Retardasyon Sendromu ile iliskilendirilmis olan gen ATRX genidir ve bu hastalik X'e bagli dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'll Kan 3mL 40 Giin
a6 ; 18012019 MG07440 MOLEKDLER GENETIK | Ektodermal Displazi ve Imminyetmezlik . Ektodermal Displazi ve imminyetmezlik 1 ile liskilendirilmis olan gen IKBKG genidir ve bu hastalik X'e bagli resesif sekilde kalitimaktadr. COTAT Kan am 206
887 H 28012019 MG07450 MOLEKULER GENETIK | Ektodermal Displazi ve immiinyetmezlik 2 NFKBIA Ektodermal Displazi ve Imminyetmezlik 2 ile iliskilendirilmis olan gen NFKBIA genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'N Kan 3mL 40 Giin
888 H 04.02.2019 MG07460 MOLEKULER GENETIK sidemi Tip cb1D MMADHC sidemi Tip cb1D hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen MMADHC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'I Kan 3L 20 Gin
889 H 04.02.2019 MG07470 MOLEKULER GENETIK Displazi PAPSS2 Spondiloepimetafizyal Displazi hastaligiyla liskilendirilmis olan gen PAPSS2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA' Kan 3mL 40Giin




890 H 04.02.2019 MG07480 MOLEKULER GENETIK | Metilmalonik Asidemi Tip cb1C MMACHC Metilmalonik Asidemi Tip cb1C hastaligila iliskilendirilmis olan gen MMACHC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mL 406iin
891 H 06.02.2019 MG07500 MOLEKULER GENETIK | Hiperirisemik Nefropati umoo Hiperdirisemik Nefropati hastaligiyla liskilendirilmis olan gen UMOD genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 40Gin
892 H 11.02.2019 MG07510 MOLEKULER GENETIK | Tiamin Yanth Megalobalstik Anemi sic1snz Tiamin Yanith Megalobalstik Anemi hastalizyla liskilendirilmis olan gen SLC19A2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadrr EDTA Kan 3mL 406iin
w3 ; 19022015 o072 MOLEKULER GENETIK | Renat HipatrisemiTip 2 on Renal Hipourisemi Tip 2 hastahiyla lisKilendiriimis olan gen SLC2AS genidir ve bu hastalik otozomal dominant/otozomal resesif sekilde oA o oo
Epidermolizisbiilloza Distrofik tipfgin COL7AL gent hem otozomal dominant formiarda hem otozomal resesif formlarda % 95 tani degerine
894 3 13.02.2019 MG07530 MOLEKULER GENETIK | COL7AL MLPA co7a sahiptir. COL7AL e iliskilendirilmis delesyonlari/duplikasyonlar tespit etmek amaciyla Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification EDTA'I Kan 3mL 40Gin
(MLPA) véntemi
895 H 28.02.2019 MG07550 MOLEKULER GENETIK | Artrogirpozis Konjenita Norojenik Tip ERGICL Artrogirpozis Konjenita Norojenik Tip e liskilendirilmis olan gen ERGIC1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 40Gin
896 H 28.02.2019 MG07560 MOLEKULER GENETIK | Distoni Tio 12 ATP1A3 Distoni Tip 12 ile is olan gen ATP1A3 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde EDTAT Kan 3mL 40 Gin
897 H 02.03.2019 MG07570 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Eritrositoz Tip 1 EPOR EDTA K: 3mL 406
Vlesel Eritrositoz Tip Ailesel Eritrositoz Tip 1 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen EPOR genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir. ! Kan m un
898 H 02.03.2019 MG07580 MOLEKULER GENETIK | FIPALL Dizi Analizi FIP1LL FIPLLL geni CPSF kompleksinin alt tnitesi olan bir protein Bu genin fuzyon gen ve delesyonlar baz1 EDTA Kan 3mL 40 Giin
’ : idionatik filik Sendrom (HES) formiar: e iliskilendirilmistir.
899 H 04.03.2019 MG07590 MOLEKULER GENETIK | Kippel-Feil Sendromu GDF3 Kiippel-Feil Sendromu le liskilendirilmis olan gen GDF3 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde EDTA'I Kan 3mL 20Gtn
900 H 11.03.2019 MG07600 MOLEKULER GENETIK | Bartter Sendromu, Tip 3 CLONKB Bartter Sendromu Tip 3 hastaligiyla lskilendirilmis olan gen CLCNKB genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 40Gin
901 H 11.03.2019 MG07610 MOLEKULER GENETIK | Klippel-Feil Sendromu 2 MEOX1 Kiippel-Feil Sendromu 2 hataligya liskilendirilmis olan gen MEOXL genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalrtimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 40Gin
902 H 13.03.2019 MG07620 MOLEKULER GENETIK [ izovalerik Asidemi o Tzovalerik Asidem hastalizwla i is olan gen VD eenidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA' Kan 3mL 40 Gin
903 H 20.03.2019 MG07630 MOLEKULER GENETIK | Kardiyak Urogenital Sendromu MYRF Kardiyak Urogenital Sendromu e lskilendirilmis olan gen MYRF genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3mL 40Gin
904 H 26.03.2019 MG07640 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Eritrositoz Tip 5 £p0 Ailesel Eritrositoz Tip 5 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen EPO genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mL 40Gin
905 H 01.04.2019 MG07650 MOLEKULER GENETIK | Miyoklonik Distoni Sendromu Tip 11 SGCE (OVT11) Miyoklonik Distoni Sendromu Tip 11 hastaligiyla lskilendirilmis olan gen SGCE genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mL 40Gin
906 H 04.04.2019 MG07660 MOLEKULER GENETIK | Desbuquos Displazi Tip 2 Xt Desbuquois Displazi Tip 2 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen XYLT1 genidi ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mL 40Gin
907 H 04.04.2019 MG07670 MOLEKULER GENETIK | Nokturnal Frontal Lob Epilepsi CHRNA4 Nokturnal Frontal Lob Epilepsi hastaligiyla lskilendirilmis olan gen CHRNA4 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mL 40Gin
s ; a0201 100520 VOLEKOLER GENETIK | programh i Ligamdh 1 o PD-L1 (CD274) gent hematopoetk ve hematapoetik olmayan hcrelerde bulunan immin o resepto igandin kodiamaktadir Bu igandin et o . oo
reseotorii e baglantist sonucunda T hiicresi ve sitokin iretimi
0 ; 500201 07680 VOLEKOLER GENETIK | ceschghan Senchoms oL Lesch-Nyhan Sendromu le liskilendirilmis olan gen HPRTL genidir ve bu hastalik X'e bagi resesif sekilde kalitimaktad. oA . oo
910 H 08..04.2019 MG07690 MOLEKULER GENETIK Sitrulnemi Tip 2 SLC25A13 Sitrulnemi Tip 2 hastaligivla ili: olan gen SLC25A13 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Gin
911 H 09.04.201 MG07700 MOLEKULER GENETIK | Herediter Basinca Duyarlilik Néropat PMP22 EDTAI K; 3mL w06
° o erediter Basinca Duyarhik Noropatis) Herediter Basinca Duyarlilik Néropatisi ile iliskilendirilmis olan gen PMP22 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. ! Kan m un
Alfa talasemT Kalitsal hemoglobinopatiler iginde e STk rastlanan genellile otozomal resesit Kalitan bir hastaKer. Normal bireyler her
16.kromozomda iki alfa globin geni tasimaktadir (aa/ac). Hastalarin %95'inde 16. kromozomun p13.3 bolgesinde bulunan bir veya iki alfa-globin
geninin delesyonu gézlenmektedir. Bunlar arasinda en sik rastlanan -a 3.7 ve a-4,2 single gene delesyonlari, MED ve - 20,5 double gen
912 MLPA 09.04.2019 MG07710 MOLEKULER GENETIK | Alfa Talasemi MLPA (HBAL/HBA2) delesyonlaridir. Bir o geninin kaybi sessiz tasiyici (-a/aa), ki alfa geninin kaybr; alfa talasemi trait, i alfa geninin kaybi HbH (~/-a) ve dort alfa EDTA Kan-CVS 3mL 40Giin
geninin kaybi Hb Barts (--/--) fenotipi olarak tanimlanir. Hastalarin %S'inde nokta mutasyonlari gozlenmektedir. MLPA (Multiplex Ligation
Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analiziile HBAL ve HBA2 geni taranarak bu genlerdeki delesyon/duplikasyon tespiti
913 H 11.04.2019 MG07720 MOLEKULER GENETIK |Lizinirik Protein intoleransi SLCTA7 Liziniirik Protein Intolerans! hastaligila iliskilendirilmis olan gen SLC7A7 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadrr EDTA'I Kan 3mL 40Gin
- - Kaybolan Beyaz Cevher | i hastaligyla i Tan gen EIF265 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekild
914 H 12.04.2019 MG07730 MOLEKULER GENETIK | Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi EIF2B5 aybolan Beyaz Cevher astaligiyla olangen genidirve bu hastalik otozomal resesit sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Giin
915 H 12.04.2019 MG07740 MOLEKULER GENETIK Kaybolan Beyaz Cevher Lékoensefalopatisi EIF283 Kaybolan Beyaz Cevher L hastaligiyla olan gen EIF2B3 genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Giin
916 H 11.04.2019 MG07750 MOLEKULER GENETIK | ACTH Eksikiiz TBX19 ACTH EksikliZi hastaliZvla iiskilendirilmis olan gen TBX19 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde 3 EDTATI Kan 3mL 40t
o7 u 11082010 V607760 MOLEKOLER GENETIK | ecodermal ispari T 11 472 CoARDD Ektodermal Displazi Tip 11 A/B hastaligyla liskilendirilmis olan gen EDARADD genidir ve bu hastalik otozomal dominant/resesif sekilde COTAT Kan . oG
‘Ataksi telenjiektaz; llerleyici norolojik problemler tarafindan Karakterize kalitsal bir hastaliktr. YarGme guglugane ve cesith kanser thrlerine
o8 . 11042019 MGoT770 MOLEKOLER GENETIK | atatal Telenektasi MLPA i yakalanma riskine yol agar. Ataksi telenjiektazi, otozomal resesif olarak kalitilan ve ATM genindeki mutasyonlarin sebep oldugu bir hastalikir. AT Kan am 206
MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analiziile ATM geni taranarak bu gendeki delesyon/duplikasyon
tesiti
.04 MOLEKULER GENETIK itruli {
o1 " 11.04.2019 MG07780 Sitrulinemi st Sitrulinem hastaliévla is olan gen ASS1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTAT Kan 3mt 40Gin
920 H 11.04.2019 MG07790 MOLEKULER GENETIK | Frontotemporal Lobar Dejenerasyonu GRN Lobar D hastaligyla il is olan gen GRN genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'l Kan 3mL 40Gin
ot ; 1002010 07800 VOLEKOLER GENETIK | Aromatic Amimoasit Dekarbokear EKGE oo ‘Aromatik Aminoasit Dekarboksilaz EKSIKIg] hastaligila fiskilendirilmis olan gen DDC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde oA . oo
- - Kaybolan Beyaz Cevher | i hastaligyl Tan gen EIF261 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekild
922 H 12.04.2019 MG07810 MOLEKULER GENETIK | Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi EIF281 aybolan Beyaz Cevher astaligiyla olangen genidirve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Giin
- - Kaybolan Beyaz Cevher | i hastaligyl Tan gen EIF264 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekild
923 H 12.04.2019 MG07820 MOLEKULER GENETIK | Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi EIF284 aybolan Beyaz Cevher astaligiyla olangen genidirve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Giin
- - Kaybolan Beyaz Cevher | i hastaligyl Tan gen EIF262 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekild
924 H 12.04.2019 MG07830 MOLEKULER GENETIK | Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi EIF282 aybolan Beyaz Cevher astaligiyla olangen genidirve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 40 Giin
Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal Korteksteki kortikosteroid sentezinin olusmasint engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde
. hiperplaziye yol agan bir grup kalitsal enzim eksikligidir. 11-beta hidroksilaz eksikiigi CYP1181 genindeki mutasyonlarin yol agtigi otozomal '
925 E 17.04.2019 MG07840 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Adrenal Hiperplazi MLPA cvpi1B1 EDTAI K 3mi w06
onjenital Adrenal Hiperplazi resesif bir hastaliktir. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analizi ile CYP1181 geni taranarak bu ! fan m un
sendeki i tesniti
926 H 17.04.2019 MG07850 MOLEKULER GENETIK | Glanzmann Trombastenisi TGB3 T hastaligiyla olan gen ITGB3 genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Giin
927 H 20.04.2019 MG07860 MOLEKULER GENETIK | Alfa-metil Asetoasetik Asitiri ACATL Alfa-metil Asetoasetik Asitii hastaligiyla olan gen ACAT1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Giin
928 H 20.04.2019 MG07870 MOLEKULER GENETIK | CASQ1 Agregeli Miyopati casa CASQ1 Agregeli Miyopati hastalgyla liskilendirilmis olan gen CASQI genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Giin
929 H 20.04.2019 MG07880 MOLEKULER GENETIK | Charcot Marie Tooth Hastaligi Tip 4C sHaTC2 Charcot Marie Tooth Hastaligi Tip 4C otozomal resesif kalitlan bir hastaliktir, SH3TC2 genindeki mutasyonlar bu hastalika iliskilendirilmistir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
930 H 20.04.2019 MG07890 MOLEKULER GENETIK | Frontotemporal Demans C30RFT2 Frontotemporal Demans hastaligiyla lskilendirilmis olan gen CSORF72 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Giin
931 H 20.04.2019 MG07300 MOLEKULER GENETIK | Hiperekpleksia 1 GLRAL Hiperekpleksia 1 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen GLRA genidir ve bu hastalik otozomal resesif/otozomal dominant sekilde kalitimaktadrr. EDTA'l Kan 3mi 40Giin
932 H 20.04.2019 MG07910 MOLEKULER GENETIK | Hiperprolinemi, Tip 1 PRODH Hiperprolinem Tip 1 hastaliyla likilendirilmis olan gen PRODH genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'l Kan 3mi 40Gin
933 3 20.04.2019 MG07920 MOLEKULER GENETIK | Kabuki Sendromu 1 KMT20 EDTAI K 3mi 406
ebukisendromy Kabuki Sendromu 1 ile ilskilendirilmis olan gen KMT2D genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde 1an m o
934 3 20042019 MG07930 MOLEKULER GENETIK | Kabuki Sendromu 2 KDM6A Kabuki Sendromu 2 le liskilendirilmis olan gen KDMGA genidir ve bu hastalik X'e bah dominant sekilde EDTA' Kan 3ml 40 Gin
935 H 20.04.2019 MG07940 MOLEKOLER GENETIK | Karnitin Eksiklii sLc22as Karnitin Eksikigi ile is olan gen SLC22A5 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3ml 40Giin




936 H 20.04.2019 MG07950 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip 1q SRDSA3 Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip 1q hastaligiyla liskilendirilmis olan gen SRDSA3 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTAl Kan 3mi 40Giin

937 H 20.04.2019 MG07960 MOLEKULER GENETIK | Konjenital Myastenik Sendrom Tip 10 DOK7 Konjenital Myastenik Sendrom Tip 10 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen DOK? genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin

938 H 20.04.2019 MG07970 MOLEKULER GENETIK | Kseroderma Pigmentozum Xpc Kseroderma hastaligyla il is olan gen XPC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin

939 H 22.04.2019 MG07980 MOLEKULER GENETIK | Multipl Ekcositozis, Tip2 £xT2 Multipl Ekzositozis Tip 2 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen EXT2 genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin

940 H 22.04.2019 MG07990 MOLEKULER GENETIK | Porfiria Akut intermittent HuBs Porfiria Akut intermittent hastaligiyla lskilendirilmis olan gen HMBS genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin
Progresif Eksternal Oftalmopleji Tip 4 hastaligila iliskilendiriimis olan gen POLG2 genidir ve bu hastalik otozomal d tseKild

941 H 22.04.2019 MG08010 MOLEKULER GENETIK | Progresif Eksternal Oftalmopleji Tip 4 POLG2 rogresit Esternal Oftaimoplejt Tip 4 hastaligyla liskilendiriimis olan gen genidirve bu hastalik otozomal dominant sekilce EDTA'l Kan 3ml 40 Giin

942 H 22.04.2019 MG08020 MOLEKULER GENETIK | Proionic Acidemia. PCCA PCCA Propivonik asidem hastahiwla i olan gen PCCA genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTATI Kan 3ml 40 Gin

943 H 22.04.2019 MG08030 MOLEKULER GENETIK | Propionic Acidemia, PCCB PccB Propivonik asidemi hastaligila l is olan gen PCCB_genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3ml 40Giin

944 H 22.04.2019 MG08040 MOLEKULER GENETIK Displazi ACAN Spondiloepifizyal Displazi hastaligyla iliskilendirilmis olan gen ACAN genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA' Kan 3mi 406iin

945 H 22.04.2019 MG08050 MOLEKULER GENETIK | Xe Bagli Hidrosefali LicAM Xe Bagl: Hidrosefali hastalizwa i is olan gen LICAM genidir ve bu hastaltk X'e bazi resesi sekilde. EDTATI Kan 3ml 40Giin

946 H 04.05.2019 MG08060 MOLEKULER GENETIK Alkaptoniri HGD HGD . - o N N EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

hastaliwla iliskilendirilmis olan een HGD eenidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde

97 3 04.05.2019 MG08070 MOLEKULER GENETIK | Smith-McCort Displazi DYM oYM Smith-McCort Disolazi hastahéwla liskilendirilmis olan gen DYM genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'I Kan 3ml 40Gin

948 H 14.05.2019 MG08090 MOLEKULER GENETIK | Nonaka Mivopati GNE Nonaka Mivopati hastalizla liskilendirilmis olan gen GNE genidir ve bu hastalk otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3ml 40Giin

949 E 18.05.2019 MG08100 MOLEKULER GENETIK Cohen Sendromu. COH1 (VPS138B) COH1 (VPS13B) Cohen Sendromu ile is olan gen COH1 (VPS13B) genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

950 H 18.05.2019 MG08110 MOLEKULER GENETIK | Enilepsi .Tio 7 SCN9A SCNOA Enileosi Tip 7 hastahéla iliskilendirilmis olan gen SCN9A genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde EDTA'l Kan 3ml 40 Giin

951 H 18.05.2019 MG08120 MOLEKULER GENETIK Harel-Yoon Sendromu, ATAD3A ATAD3A Harel-Yoon Sendromu ile iligkilendirilmis olan gen ATAD3A genidir ve hastalik otozomal resesif/otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

952 H 18.05.2019 MG08130 MOLEKULER GENETIK Inflamatuvar Bagirsak Hastalig, ILIORA IL10RA inflamatuvar Bagirsak Hastalig ile iliskilendirilmis olan gen ILIORA genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin

p — SAP-b Eksikiigine bagh Metakromatik Lokodistrofi hastaligiyla fiskilendiriimis olan gen PSAP genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde

953 H 18.05.2019 MG08140 'MOLEKULER GENETIK Metakromatik Lokodistrof SAP-b Eksikligi, MLD PSAP | PSAP EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

954 H 18.05.2019 MG08150 MOLEKULER GENETIK Néronal Seroid Lipofusinoz tip 5, CLNS CLNS Néronal Seroid Lipofusinoz Tip 5 hastaligwyla iliskilendirilmis olan gen CLNS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin

955 H 18.05.2019 MG08160 MOLEKULER GENETIK Primer Hiperoksalirili Tip2, GRHPR GRHPR Primer Tip 2 hastaligiyla i olan gen GRHPR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

p SERPINAT (TBG) genindeki mutasyonlar Kahtsal Tiroksin Baglanma Globalin EksikIi le liskilendiriimistir ve bu hastalik X'e bagh sekilde

956 H 18.05.2019 MG08170 'MOLEKULER GENETIK SERPINA7 Dizi Analizi, TBG (SERPINA7) TBG (SERPINA7) EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

957 H 18.05.2019 MG08180 MOLEKULER GENETIK | Spastik Parapleji tip 44, GIC2 Gic2 ) EDTATI K 3mi w06

pastik Paraple]i tip Spastik Parapleji Tip 44 hastaligayla iliskilendirilmis olan gen GIC2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. ! Kan m un

958 H 27.05.2019 MG08190 MOLEKULER GENETIK Distoni Tip 5 GCH1 (DYT14) GCH1 (DYT14) Distoni Tip 5 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen GCH1 (DYT14) genidir ve bu hastalik otozomal dominant/ resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin

959 H 23.05.2019 MG08200 MOLEKULER GENETIK Taswvicilik Testi Akraba evliliginde ve oncesi tasivicilik taramasi amach gen paneli EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
Bir glukoneogenez diizenleyici enzim olan fruktoz-1,6-bisfosfataz 1 (FBPL), fruktoz 1,6-bifosfatin fruktoz 6-fosfat ve inorganik fosfata hidrolizini

960 MLPA 24.05.2019 MG08220 MOLEKULER GENETIK Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi FBP1 MLPA FBP1 katalize eder. Fruktoz-1,6-difosfataz eksikligi, hipoglisemi ve metabolik asidoz ile iliskilidir. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
Amplification) testi ve STR Fragment analiziile FBP1 geni taranarak bu gendeki delesyon/duplikasyon tespiti yapiimaktadir

961 H 27.05.2019 MG08230 MOLEKULER GENETIK X linked Mental retardasyon Tip 16, FGD1 FGD1 Xe bagh Mental Retardasyon Tip 16 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen FGD1 genidir ve bu hastalik X'e bagli resesif sekilde kalitilmaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Giin

962 H 27.05.2019 MG08240 MOLEKULER GENETIK Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 14, ALG2 ALG2 Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 14 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen ALG2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Giin
RANBP2 genindeki mutasyonlar Akut Nekrotizan Ensefalopati Tip 1 hastaligiyla iiskilediriimistir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde

963 H 27.05.2019 MG08250 MOLEKULER GENETIK RANBP2 Dizi Analizi, RANBP2 RANBP2 EDTA'l Kan 3ml 40 Gin

964 H 27.05.2019 MG08260 MOLEKULER GENETIK ‘Whim Sendromu. CXCR4 CXCR4. 'WHIM Sendromu ile iliskilendirilmis olan gen CXCR4 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekild EDTA'l Kan 3ml 45 Gin

965 H 27.05.2019 MG08270 MOLEKULER GENETIK | T i Tip2, TAT TAT EDTATI K 3mi 456

rozinemi P Tirozinemi Tip 2 hastalizwla iliskilendirilmis olan gen TAT genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde an ™ "

966 H 27.05.2019 MG08280 MOLEKULER GENETIK | izobiitiril Coa Dehidrogenez Eksikligi, ACADS AcADS izobiltiril Coa Dehidrogenez Eksikiigi hastaligyla liskilendirilmis olan gen ACADS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 456iin

967 H 27.05.2019 MG08290 MOLEKULER GENETIK | Haim-Munk Sendromu, CTSC crsc EDTATI K 3mi 456

2im-Munk Sendromd, Haim-Munk Sendromu il iliskilendirilmis olan gen CTSC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde 1an ™ o

968 H 29.05.2019 MG08300 MOLEKULER GENETIK | Pontocerebellar Hipoplazi Tip 10,CLP1 et Pontoserebellar Hipoplazi Tip 10 hastaligyla likilendirilmis olan gen CLP1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'l Kan 3mi 406iin
Beta Talasemi otozomal resesif kalttilan bir hastaliktir ve HB8 genindeki mutasyonlar sonucu olusmaktadir. Beta Talasemi 200'den fazla HBB geni

00 en 31052016 MG08310 MOLEKOLER GENETIK | Beta TalasemiHEB Akdeniz Anemi(*) MLPA vos patojenik mutasyonlardan kaynaklanir ancak toplumlara gore belli mutasyonlarin sikii: farklilik gostermektedir. HBB gen dizi analizi hastaliga COTAT Kan - I

05 Yol agan mutasyonlarin %89'unu saptamaktadir. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analizi le HB8
geni taranarak bu gendeki delesyon/duplikasyon tespiti yapilmaktadir.
Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin organlarin asin salismas /e giden patojenezinde Uyarici G protein alfa alt biriminde aktive edici
. mutasyonlarin sorumlu oldugu nadir goriilen bir . GNAS genindek bu hastalikla istir. MLPA (Multiplex
970 MLPA 31.05.2019 MG08320 MOLEKULER GENETIK | McCune-Albright Syndrome MLPA - GNAS aNAS EDTAI K 3mi w06

cCune-Albright syndrome Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analizi ile GNAS gen taranarak bu gendeki delesyon/duplikasyon tespiti ! fan m un
GLRAL geni tarafindan kodianan protein, merkezi Sinir sisteminde postsinaptik inhibisyona aracilik eden bir pentamerik inhibitor glisin

’ reseptoriniin bir alt birimidir. Bu gendeki bozuklukiar, ayrica kaltsal hiperekplexi veya konjenital sert insan sendromu olarak da bilinen bir '

971 MLPA 01.06.2019 MG08330 MOLEKULER GENETIK | Hiperekpleksia 1,MLPA GLRAL GLRAL ! EDTA'l Kan 3mi 45Giin
ireme hastaliginin (STHE) bir nedenidir. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analizi ile GLRAL geni
taranarak hu sendeki tesniti

972 H 07.06.2019 MG08340 MOLEKULER GENETIK | MTHFR Dizi Analizi MTHER MTHER genindeki degisimler oklusif vaskiiler hastalik, néral tiip defekti, kolon kanseri ve akut [6semi stiphes le liskilendirilmistir. EDTA'l Kan 3mi 40Giin
'APC genindeki birgok mutasyon fonksiyonunu kaybetmis APC proteini Gretimine neden olmakta ve anormal hicresel buyamenin baskilanamayist

. sonucu kolonda polip olusumuna sebep olmaktadr. Bu durum otozomal dominant gesis gasteren familial adenomatous polyposis (FAP) '

973 MLPA 07.06.2019 MG08350 MOLEKULER GENETIK | APC MLPA Apc EDTAI K 3mi w06
durumuna neden olmaktadir. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analizi ile APC geni taranarak bu ! fan m un
sendeki i tesniti

974 H 24.06.2019 MG08360 MOLEKULER GENETIK | 3M SENDROMU TiP 3 CCDC8 cocs EDTAI K 3mi w06
3-M Sendromu Tip 3 ile olan gen CCDCB genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde Han m o

975 H 14.06.2019 MG08370 MOLEKULER GENETIK | Greig Sefalapolisindokrili GLI3 ous Greig hastaliyla fliskilendirilmis olan gen GLI3 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir EDTA'I Kan 3mi 40Giin

976 H 20.06.2019 MG08380 MOLEKULER GENETIK | Siogren-Larsson Sendromu ALDH3A2 ALDH3A2 Sioeren-Larsson Sendromu ile olan gen ALDH3A2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTAT Kan 3ml 40 Gin

. ; 10062015 V608390 MOLEKOLER GENETK | 0101 Digt At o1 DIO1 geni iyodotironin deiyodinaz ailesinde bulunan bir protein kodlamaktadir. Bu protein tiroid ve AT Kan . 10Gin
atalize etmektedir.

978 H 30.07.2019 MG08400 MOLEKULER GENETIK | Karnitin Asilkarnitin Translokaz SLC25A20 SLC25A20 EDTAI K 3mi w06

arnitin Astiarnitin franslotaz Karnitin Asilkarnitin Translokaz hastaligiyla liskilendirilmis olan gen SLC25A20 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. Hhan ™ "
Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler isinde en sik rastlanan genellikle otozomal resesif kalitilan bir hastaliktr. Normal bireyler her
16 kromozomda i alfa globin geni tasimaktadi (ao/ac). Hastalarin %95'inde 16. kromozomun p13.3 bolgesinde bulunan bir veya ik alfa-globin
979 H 04.07.2019 MG08410 MOLEKULER GENETIK | Alfa Talasemi Delesyon Testi-HBA(*) HeA geninin delesyonu gozlenmektedir. Bunlar arasinda en sik rastianan -a 3.7 ve a-4,2 single gene delesyonlari, MED ve -u 20,5 double gen EDTA' Kan 3ml 30GUN

delesyonlaridir. Bir a geninin kaybi sessiz tasiyici (-a/aa), iki alfa geninin kaybr; alfa talasemi trait , i alfa geninin kaybi HbH (/-0 ve dort alfa
geninin kaybi Hb Barts (--/--) fenotipi olarak tanimlanir. Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlar: gozlenmektedir.




Nérofibromatozis tip 1 (NF1) otozomal dominant gegisi, klinik bulgulari cocukluk caginda ortaya gikmaya baslayan, lerleyici seyir gsteren ve
pek cok organ sistemini etkileyen bir nérokutan sendromdur. Norofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak iizere iki sinifa ayrilmaktadr.
Nrofibromatozis tip 1 (NF1) periferal nrofibromatozis olarak bilinmekte ve 4000 kiside 1 oraninda gérillmektedir. NF1 geni 58 ekzondan

980 H 09.07.2019 MG08420 MOLEKULER GENETIK Nérofibromotazis Tipl NF1 Geni NF1 " N N B - EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
ve cogu nokta . Ekzon taramak amaci ile kandan RNA izole edilip cDNA
elde edildikten sonra tim ekzonlar dizi analizi ile taranmaktadir. Hastalardaki gzlenen splicing mutasyonlart le diger mutasyonlarin sayisinin
fazlalig nedeniyle sadece genomik DNA tabanli testlerin kullanimi mutasyonun belirlenmesi icin yetersiz kalabilr.
981 H 10.07.2019 MG08440 MOLEKULER GENETIK | Agir Kombine immiin Yetmezlik HLA CLASS Il NEGATIF |RFXS Bare Lemfosit Sendromu Tip 2 e ilskilendirilmis olan gen RFXS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
CLCNKB gen, Klorar kanallart yapmak igin talimatlar veren CLC gen ailesine aittir. Negatif yakid Kior atornfarini (Klorr fyonfan tasiyan bu
kanallar, hicrenin elektrik sinyalleri Gretme ve iletme yeteneginde kil bir rol oynar. Bazi CLC kanallar, klorir iyonlarinin hicre zarlart boyunca
982 MLPA 11.07.2019 MG08450 MOLEKULER GENETIK | Bartter Sendromu, Tip 3 CLCNKB MLPA cLONKB akisin diizenlerken, digerleri ise hicrelerin iginde klorir iyonlari tasinir.CLCNKB gen, CIC -Kb olarak adlandirilan bir Klorr kanali yapmak isin EDTA'i Kan 3ml 30GUN
talimatiar saglar. MLPA (Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification) testi ve STR Fragment analiziile CLCNKB geni taranarak bu gendeki
tesniti
983 H 13.07.2019 MG08460 MOLEKULER GENETIK | Baraitser Winter Sendromu 2 ACTG1 ACTGL Baraitser Winter Sendromu 2 hastaligyla ilskilendirilmis olan gen ACTG1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadr. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 1 hastali@yla liskilendirilmis olan gen ROBO3 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekild
984 H 18.07.2019 MG08470 MOLEKULER GENETIK | Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 1 ROBO3  |ROBO3 orizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 1 hastaligiyla Hliskilencirtimis olan gen genidirve bu hastalik otozomal resesit sekilde EDTA'l Kan 3ml 40 Giin
o5 B 3072019 Gosas0 HOLEKOLER GEnErik | Metil Melanik Asidemi Vitamin B12 Reponsif MMAA | 0 - Metil Melanik Asidem Vitamin B12 Reponsif hastaligyla iliskilendirilmis olan genler MMAA, MMAB genleridir ve bu hastalik otozomal resesit CoTAT Ko o oo
MMAB sekilde
986 H 13.07.2019 MG08490 MOLEKULER GENETIK Multiple Epifi | Displazi Tip2 COL9A2 COL9A2 EDTA'li K: 3ml 40 Gi
ultiple Epiizyal Displaz) Tip: Multiple Epifizyal Displazi Tip 2 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen COLSA2 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. ! Kan m un
987 H 13.07.2019 MGO08500 MOLEKULER GENETIK | Multiple Epifizyal Displazi Tip3 COL9A3 coL9A3 Multiple Epifizyal Displazi Tip 3 hastalgyla iliskilendirilmis olan gen COL9A3 genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
988 H 13.07.2019 MG08510 MOLEKULER GENETIK __|Beta MANBA MANBA Beta otozomal resesif kalitlan bir hastaliktir. MANBA genindeki bu hastalikla iliskilendirilmistir. EDTA' Kan 3mi 40 Gin
989 H 13.07.2019 MG08520 MOLEKULER GENETIK | Nicoladies Baraitser Sendromu SMARCA2 SMARCA2 EDTATI K 3ml 406
coladies Baraitser Sendromu Nicolaides-B Sendromu ile ili is olan gen SMARCA2 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. ! Kan m un
990 H 13.07.2019 MG08530 MOLEKULER GENETIK | Glutatyon Sentetaz Eksikiigi GSS Gss EDTATI K 3ml 406
utatyon sentetaz Esikligt Glutatyon Sentetaz Eksikligi hastaligayla iliskilendirilmis olan gen GSS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. ! Kan m un
991 H 13.07.2019 MG08540 MOLEKULER GENETIK Piruvat Karboksilaz Eksikligi PC pC Piruvat Karboksilaz Eksikligi hastaligyla iliskilendirilmis olan gen PC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin
] — IL10 geni tarafindan kodlanan protein monositler ve lemfositier tarafindan Gretilen bir sitokindir. Bu sitokin immin reglasyon ve enflamasyon
992 H 13.07.2019 MG08550 'MOLEKULER GENETIK interleukin Dizi Analizi IL10 Lo rol EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
993 H 13.07.2019 MG08560 MOLEKULER GENETIK L-2 Hydroksi Glutarik Asidiiri LZHGDH L2HGDH L-2 Hydroksi Glutarik Asidiri hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen LZHGDH genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
994 H 05.07.2019 MG08570 MOLEKULER GENETIK | Charcot Marie Tooth X Linked GJB1 Bl EDTATI K 3ml 406
arcot Marie Tooth X Linke Charcot Marie Tooth, X'e baglt hastaligyla iliskilendirilmis olan gen GJB1 genidir ve bu hastalik X'e bagl dominant sekilde kalitimaktadr. ! Kan m un
995 H 13.07.2019 MG08580 MOLEKULER GENETIK FAHR Hastaligi SLC20A2 SLC20A2 FAHR olan gen SLC20A2 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
996 H 13.07.2019 MG08590 MOLEKULER GENETIK | Akut Tekrarlayan Myoglobiniri LPINL LPINL Akut y iniri hastaligyla i olan gen LPINL genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
997 H 13.07.2019 MG08600 MOLEKULER GENETIK | Argininosulisinik Asidri ASL AL Argininosulisinik Asiri hastaligyla ilskilendirilmis olan gen ASL genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
H 13.07.201! MG 1 MOLEKULER GENETIK Multipl Sulfaktaz Eksikli MF1 IMF1 EDTA'li K: | 40 Gi
998 3.07.2019 08610 OLEKU ultipl Sulfaktaz Eksikig SU b Multipl Sulfaktaz Eksikligi hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen SUMF1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. ! Kan 3m 0Gln
999 H 13.07.2019 MG08620 MOLEKULER GENETIK | Tubolinopati Tip 7 TUBB28 TUBB28 i Tin7 otozomal dominant olarak kaltilan bir sendromdur. Bu hastalikia gen TUBB28 genidir. EDTA'i Kan 3mi 40 Gin
1000 H 13.07.2019 MG08630 MOLEKULER GENETIK Hiperfenilaleninemi Tip A PTS PTS ipe Tip A hastaligiyla olan gen PTS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
1001 H 13.07.2019 MG08640 MOLEKULER GENETIK immiin Yetmezlik Tip 29 IL12B IL128 immiin Yetmezlik Tip 29 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen IL12B genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
1002 H 13.07.2019 MGO08650 MOLEKULER GENETIK | Molibden Kofaktor Eksikligi Tip B MOCS2 mocs2 EDTATI K 3ml 406
olibden Kofaktor Eksiklig! Tip Molibden Kofaktér Eksikligi Tip B hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen MOCS2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. ! Kan m un
1003 H 13.07.2019 MG08660 MOLEKULER GENETIK Molibden Kofaktér Eksikligi Tip C GPHN GPHN Molibden Kofaktér Eksikligi Tip C hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen GPHN genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1004 H 13.07.2019 MG08670 MOLEKULER GENETIK Spinoserebellar Ataksi Tip 20 SNX14 SNX14 Spinoserebellar Ataksi Tip 20 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen SNX14 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
1005 H 13.07.2019 MG08680 MOLEKULER GENETIK Renal Hipomagnezemi Tip 3 CLDN16 CLDN16 Renal Tip 3 hastaligiyla olan gen CLDN16 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
1006 H 17.07.2019 MG08690 MOLEKULER GENETIK Silomikron Retansiyon Hastaligi SAR1B SAR1B Silomikron Retansiyon Hastaligi otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. SAR1B genindeki mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
p Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 2 hastaligla liskilendirilmis olan gen DCC genid hastalik otozomal resesif sekild
1007 H 18.07.2019 MG08700 MOLEKULER GENETIK Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 2 DCC pcc orizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip 2 hastaligiyta likilendirilmis olan gen DCC genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3ml 40 Giin
] Sulfakt Tip 3 hastaligiy Tan gen ABCA3 genidir ve bu hastalik ofozomal resesif sekild
1008 H 18.07.2019 MG08710 MOLEKULER GENETIK | Siilfaktan Metabolizma Disfonksiyonu Tip 3ABCA3 | ABCA3 uean p 3 hastaliewia ceneen genidirve buhastalik ofozomal resesit sexdice EDTA'i Kan 3mi 40Gin
] Eksikligine bag &yla iiskilendiril Fi I resesit sekil
000 B 19072019 JY— VOLEKOLER GENETIK | Homosistingr MTHFR Ekeiii [, MTHFR Eksikligine bagl HomosistinGri hastaligyla liskilendirilmis olan gen MTHFR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde oA . oo
1010 H 19.07.2019 MG08730 MOLEKULER GENETIK | infantil Hiperkalsemi Tip 1 CYP24AL cvp2aa1 EDTATI K 3ml 406
nfantil Hiperkalsemi Tip infantil Hiperkalsemi Tip 1 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen CYP24A1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. ! Kan m un
1011 H 19.07.2019 MG08740 MOLEKULER GENETIK | Diamond-Blackfan Anemnisi Tip 1 RPS19 RPS19 Diamond-Blackfan Anemisi Tip 1 hastaligiyla lskilendirilmis olan gen RPS19 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1012 H 22.07.2019 MG08750 MOLEKULER GENETIK | Mukopolisakkaridoz Tip @ HYALL Geni HYALL idoz Tip © hastaligiyla liskilendirilmis olan gen HYALI genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1013 H 27.07.2019 MG08770 MOLEKULER GENETIK | Akut Miyeloid Losemi RUNX1 RUNX1 Akut Mieloid Lasemi hastaligiyla lskilendirilmis olan gen RUNX1. genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. Kemikiligi 3mi 40Gin
1014 H 27.07.2019 MG08780 MOLEKULER GENETIK __|immin Yetmezlik Tip 21 GATAZ GATA2 immiin Yetmezlik Tip 21 otozomal dominant olarak kalitilan bir B hastalila liskilendirilen zen GATAZ genidir Kemik ligi 3mi 40 Gin
1015 H 27.07.2019 MG08790 MOLEKULER GENETIK | Trile A- Allgrove Sendromu AAAS AAAS Triple A-Allgrove Sendromu otozomal resesif kaltilan bir hastaliktir. AAAS genindeki hastalikla liskilendirilmistir. EDTA'i Kan 3mi 40 Gin
1016 H 27.07.2019 MG08800 MOLEKULER GENETIK | Multiple Epifizyal Displazi Tip 6 COLOAL cotoat Multiple Epifizyal Displazi Tip 6 hastalizila iliskilendirilmis olan gen COLSAL genidir ve hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1017 H 27.07.2019 MG08810 MOLEKULER GENETIK | Proresif Miyoklonik Epilepsi Tip 4 SCARB2 SCARB2 Progresif Miyoklonik Epilepsi Tip 4 hastalizila ilskilendirilmis olan gen SCARB2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Giin
1018 H 30.07.2019 MG08820 MOLEKULER GENETIK | Spinoserebellar Ataksi Tip 1 TDP1 ToP1 Spinoserebellar Ataksi Tip 1 hastaligya iliskilendirilmis olan gen TDP1 genidir ve hastalk otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1015 H 31.07.2019 MG08830 MOLEKULER GENETIK | VLCAD Eksiklizi ACADVL ACADVL VLCAD Eksiklizi otozomal resesif kalttilan bir hastaliktir. ACADVL genindeki hastalila fiskilendirilmistir. EDTAT Kan 3ml 40 Gin
1020 H 31.07.2019 MG08840 MOLEKULER GENETIK | Sendromik Mikroftalmi Tip 6 BMP4 BMP4 i Tip 6 hastaligiyla olan gen BMP4 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
CYBB gen, sitokrom b-245, beta Zincirl (p91-phox olarak da bilini) adi verilen bir protein yapmak sin talimatlar saglar. Bu protein, Bagisikiik
. istemind I bir rol NADPH oksidaz adi verilen bi kompleksi olusturan bi teinin bi dir. Kronik
1021 MLPA 31.07.2019 MG08850 MOLEKULER GENETIK | Kronik Granilomatoz , X Linked CYBB MLPA cves Sisteminde onefil o/ 19l evnavan Orsitiaz ach verlien DIt snzim fompleks) o 457uran BT B1up protelnin ir parcasidir. Fonit EDTA'i Kan 3ml 406iin
ile delesyon ve tespit etmek amaciyla Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA) ve
STR Fragment analizi ile CYRR geni
1022 H 31.07.2019 MG08860 MOLEKULER GENETIK | Kondrodisplazi Punktata EBP £8P Kondrodisplazi Punktata X'e bagl dominant kalitilan bir hastaliktir. EBP genindeki mutasyonlar bu hastalikla iliskilendirilmistir. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
1023 H 02.082019 MG08870 MOLEKULER GENETIK | Delta Talasemi Analizi HBD HBD Delta Talasem hastaliéwla iliskilendirilmis olan gen HDB_genidir . EDTA' Kan 3ml 40 Gin




Cockayne sendromu dogum sonras! birkag yil igerisinde belirginlesen anormal ve yavas blylme ve gelisme ile karakterize edilen otozomal resesit

1024 H 05.08.2019 MG08880 MOLEKULER GENETIK | Cockayne Sendromu ERCC6 ERCC6 EDTA'I K 3ml 406
ockayne sendromu teren bir hastaliktir. ERCC6 genindeki bu hastalikla iliskilendirilmistir 1fan m o
1025 H 11.092019 MG08890 MOLEKULER GENETIK Dizostoz RUNX2 RUNX2 Dizostoz otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. Bu hastalikla zen RUNX2 genidir. EDTA' Kan 3mi 40 Gin
1026 H 08.08.2019 MG08900 MOLEKULER GENETIK | Histidinemi HAL HAL Histidinemi otozomal resesif veya otozomal dominant olarak Kalitilan bir hastaliktir. HAL genindeki mutasyonlar bu hastalikla iliskiledirilmistir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1027 H 08.08.2019 MG08910 MOLEKULER GENETIK | Smith-McCort Displazi Tip 2 RAB338 RAB338 Smith-McCort Displazi Tip 2 hastaligyla liskilendirilmis olan gen RAB33B genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1028 £ 08.08.2019 MG08920 MOLEKULER GENETIK | Schuurs-Hoeijmakers Sendromu PACS1 PACS1 h i hastaligiyla il olan gen PACS1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1029 H 09.08.2019 MG08930 MOLEKULER GENETIK | Herediter Sferozitoz Tip 3 Yaygin Mutasyon SPTAL |SPTAL Herediter Sferozitoz Tip 3 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen SPTAL genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitilmaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1030 H 08.08.2019 MG08940 MOLEKULER GENETIK | Juvenil Miyoklonik Epilepsi EFHCL EFHCL Juvenil Miyoklonik Epilepsi otozomal dominant olarak kaltilan bir hastaliktir. EFHC1 genindeki mutasyonlar bu hastalikla liskilendirilmistir EDTA'I Kan 3mi 40Gin
- Diskeratozis Konjenita Tip 1 otozomal resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. NOP10 (NOLA3) genindeki mutasyoniar bu hastaliki
1031 H 16.08.2019 MG08950 MOLEKULER GENETIK | Diskeratozis Konjenita Tip 1 NOP10 (NOLA3) NOP10 (NOLA3) m‘;k::d“’:'fm‘::f"' 2 Tip 1 otozomalresesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ( ) genindeki mutasyonlar bu hastalikla EDTA'l Kan 3ml 40 6Giin
1032 H 17.08.2019 MG08960 MOLEKULER GENETIK Korneal Distrofi Latis Tip 1 LCD1 (TGFBI) LCD1 (TGFBI) Korneal Distrofi Latis Tip 1 otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. LCD1 (TGFBI) genindeki mutasyonlar bu hastalikla iliskilendirilmistir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin
1033 3 11.08.2019 MG08370 MOLEKULER GENETIK | Oliver-McFarlane Sendromu PNPLAG PNPLAG Oliver-McFarlane Sendromu le is olan gen PNPLAG genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3ml 40Gin
1034 H 11.08.2019 MG08980 MOLEKULER GENETIK Displazi Tarda WISP3 (CCN6) WISP3 (CCN6) Spondiloepifizyal Displazi Tarda hastaligyla ilskilendirilmis olan gen WISP3 (CCN6) genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
1035 H 22.08.2019 MG08990 MOLEKULER GENETIK | Ailevi Hipobetalipoproteinemi Tip 2 ANGPTL3 ANGPTL3 Ailevi Hipobetalipoproteinemi Tip 2 hastaligyla liskilendirilmis olan gen ANGPTL3 genidir ve bu hastalik otozomal resesif olarak kalitimaktadr. EDTA'i Kan 3ml 40Gin
1036 H 10,092019 MG09000 MOLEKULER GENETIK | Escobar Sendromu CHRNG CHRNG Escobar Sendromule i is olan gen CHRNG genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde. EDTATI Kan 3ml 40
1037 H 29.09.2019 MG09010 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Kandidiyazis Tip 6 IL17F 1L17F EDTATI K 3ml 406
flesel Kandidiyazis Tip Ailesel iyazis Tip 6 hastaligiyla il is olan gen IL17F genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitimaktadr. ! Kan m un
] Herediter Basinca Duyarliik Noropatisi Dizi Analizi Herediter Basinca Duyarliik Noropatisi hastahigiyla liskilendiriimis olan gen PMP22 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
1038 H 11.09.2019 MG09020 MOLEKULER GENETIK PMP22 PMP22 EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1039 H 27.08.2019 MG09030 MOLEKULER GENETIK Lizensefali Tip 1 PAFAH1B1 PAFAH1B1 Lizensefali Tip 1 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen PAFAH1B1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1040 E 02.09.2019 MG09040 MOLEKULER GENETIK Hiperkolesterolemi Tip 2 APOB Grup 1,2 ve 3 APOB ™ Tip 2 hastaligyla il olan gen APOB genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin
1041 H 03.09.2019 MG09050 MOLEKULER GENETIK Spondiloepifizyal Displazi Omani Tipi CHST3 CHST3 Spondiloepifizyal Displazi Omani Tipi hastaligyla iliskilendirilmis olan gen CHST3 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin
1042 H 11.09.2019 MG09060 MOLEKULER GENETIK Kombine Hipofizer Hormon Eksikligi PROP1 PROP1 Kombine Hipofizer Hormon Eksikligi hastaligyla iliskilendirilmis olan gen PROP1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Giin
1043 H 12.09.2019 MG09070 MOLEKULER GENETIK Charge Sendromu CHD7 CHD7 CHARGE Sendromu ile is olan gen CHD7 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde . EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
Pelizacus-Merzbacher Hastalig1 X 'e bagli resesif olarak kalitilr. PLP1 geni, proteolipid protein 1 ve DM20 olarak adlandirilan proteinierinden
1oas ia 1402015 G0%080 VOLEKOLER GENETIK | pelizacus-Mierzbacher Hastalii -pLPL MLPA o1 izoform protein iretimesin saglar. PLP1 protein esas olarak beyindeki ve omurilkeki sinirerde bulunur. PLP1.le lskilendirimis delesyon ve COTAY Kan - 2060n
duplikasyolar tespit etmek amaciyla Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA}ve STR Fragment analizi le PLP1 geni
1045 H 26.09.2019 MG09090 MOLEKULER GENETIK Proteus Sendromu AKT1 AKT1 Proteus Sendromu ile olan gen AKT1 genidir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1046 H 24.09.2019 MG09100 MOLEKULER GENETIK dysostosis 5 TBXG TBX6 Spondilokostal Dizostozis hastaligyla liskilendirilmis olan gen TBX6 genidir ve bu hastalik otozomal dominat/resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
1047 H 24.09.2019 MG09110 MOLEKULER GENETIK | Konjeintal Lipodistrofi Tip 2 BSCL2 BscL2 Konjeintal Lipodistrofi Tip 2 hastaligiyla liskilendirilmis olan gen BSCL2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadr. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
1048 H 30,09.2019 MG09130 MOLEKULER GENETIK | Dihidropirimidinliri DPYS opYs Dihidropirimidiniri otozomal resesif olarak kalitian bir hastaliktr. DPYS genindek bu hastalikla il EDTA'I Kan 3ml 40Gin
o \ 10092019 G091a0 MOLEKOLER GENETIK | ATp1A2 oigt Atz JE ATP1AZ genitarafindan Kodlanan protein P-tpi atyon transport ATPaz alesinde yer amakiadie. Bu protein Na ve K iyonlariin plazma CoTAT Ko . Py
membrani izerindeki dengesinin korunmasinda rol
1050 E 02.102019 MG09150 MOLEKULER GENETIK | Knobloch Sendromu COL18AL COLLBAL Knobloch Sendromu e ilskilendirilmis olan gen COL18A1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3mi 40 Gin
1051 H 04.10.2019 MG09160 MOLEKULER GENETIK PAX6 Dizi Analizi PAX6 PAX6 geni tarafindan kodlanan protein DNA'va baglanarak gen rol EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1052 3 04.10.2019 MG09170 MOLEKULER GENETIK | Pilarowski-Bjornsson Sendorumu CHD1 cHD1 Pilarowski-Bjornsson Sendromu e liskilendirilmis olan gen CHD1 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
Bir glukoneogenez duzenleyici enzim olan fruktoz-1,6-bisfosfataz 1 (FBPL), fruktoz 1,6-bifosfatin fruktoz 6-fosfat ve inorganik fosfata hidrolizini
1053 H 15.10.2019 MG09180 MOLEKULER GENETIK Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi FBP1 FBP1 katalize eder, hipoglisemi ve metabolik asidoz ile iliskilidir. FBP1 genindeki mutasyonlar Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi ile iliskilendirilmistir ve bu EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
hastalik otozomal resesif sekilde
1054 H 16.102019 MG09190 MOLEKULER GENETIK | Alopecia Universalis HR HR Alopecia Universalis hastahgvla liskilendirilmis olan gen HR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3mi 40 Gin
1055 H 16.10.2019 MG09200 MOLEKULER GENETIK Multiple Epifizyal Displazi Tip 5 MATN3 Multiple Epifizyal Displazi Tip 5 hastaligyla iliskilendirilmis olan gen MATN3 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
1056 H 23.10.2019 MG09210 MOLEKULER GENETIK Frontonazal Displazi Tip 1 ALX3 Frontonazal Displazi Tip 1 hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen ALX3 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'li Kan 3ml 40 Gin
BLASTOMER-
1057 H 15.10.2018 PRO1060 PREIMPLANTASYON GENETIK |Tek Gen Hastalik Talasemi PGT + HLA Tiplendirme X Talasemi Tek Gen Hastaligi ve HLA Tiplemesinde Preimplantasyon Genetik Test TROFEKTODERM
) : ) Disiik Materyali-CVSs-
K llus materyalind kord kanindan elde edilen hicrel lanan Multicolor FISH yéntemi ile 13,, 18., 21. ¢
1058 H 17.04.2019 ST0010D SITOGENETIK FISH (13, 18, 21, X, Y) - Hizh Andploidi Paneli X oryon villus materyalinden veya kord kanindan elde edilen hicrelere uygulanan Multicolor FISH yontemiile Ve cinsivel KORDOSENTEZ-AMNIYON
kromozomlari sayisal olarak normal degerlendirilmektedir.
SIVISI-KORD KANI
1059 H 03.07.2018 ST01170 SITOGENETIK Plasenta Biopsi Materyalinden kromozom Analizi  |X Fetusta sipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi PLASENTA
1060 H 03.07.2018 ST00860 SITOGENETIK Cilt Biopsi Matervalinden Kromozom Analizi X Birevde stpheli savisal ve vapisal kusurlarin tanist CILT BIYOPSisi
1061 H 10.03.2017 ST00970 SITOGENETIK Hematoloik FISH X in tan: ve takibi HEPARINLI KAN- DIGER
1062 H 03.07.2018 ST00860 SITOGENETIK Cilt Biopsi Matervalinden Kromozom Analizi Birevde stipheli savisal ve vapisal kusurlarin tanist CiLT BiYOPSisi
HEPARINLI KAN- KEMIK
1063 H 30.04.2018 MIA0140 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi 5 X Multiple myelom L
1064 H 24.10.2018 MG01390 MOLEKULER GENETIK | Konjental ktiyoz Tip 2 (ALOX128) ALOX128 Konjenital iktiyoz Tip 2 otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ALOX128 genindeki bu hastalik ile EDTA'i Kan 3mi 40Gin
] Y ] ‘e bagl lan bir h - coL v .
06 p 9102018 - VOLEKOLER GENETIK | Alportsendroma COL4A3 ot ‘Alport Sendromu otozomal resesif, otozomal dominant veya Xe bagli resesif olarak kalitlan bir hastaliktir. COL4A3, COL4A, COL4AS oA . oo
genlerindeki bu hastalikla
Siliyer diskinezi, hava yollar ve silialarin bulundugu diger dokularda, sifia hareket bozukIugu sonucu gelisen, kronik Sksurlk, balgam cikarma,
- I 130.000° I
1066 . 12082019 o410 MOLEKULER GENETIK | immoti ifiaSencromu (DNAHS) Geni (79 elaon) | DNAHS bronsektazi, kronik rinit, otit, kronik veya tekrarlayicisinii- zt,infertilite gibi genis Kiinik ozelliklere sahip olabilen, sikiiz 30.000de bir olarak AT Kan ami 06
tahmin edilen bir hastaliktir. En sik saptanan mutasyonlar; DNAHS, DNAL1, DNAIL, DNAI2, LRRCS0, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup
ézellikle ici ve dis dvnein kollarinda defekte vol acarak PCD've neden olurlar
1067 £ 26.112019 MG09220 MOLEKULER GENETIK | Kobalamin Metobolizma Bozuklugu MTR MTR Kobalamin Metobolizma Bozuklugu hastalig le iliskilendirilmis olan gen MTR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1068 £ 26.112019 MG09230 MOLEKULER GENETIK | Trikohepatoenterik Sendrom Tip 2 sKIv2L Trikohepatoenterik Sendrom Tip 2 le likilendirilmis olan gen SKIV2L genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3mi 40Gin
060 . o112019 G09210 MOLEKOLER GEnErlk | KamProdaktii Artropati Coxa Vara erikardit orea Kamptodaktili Artropati Coxa Vara Perikardit Sendroma ile liskilendirilmis olan gen SKIV2L genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde CoTAT Ko . Py
Sendromu PRGA
1070 H 05.12.2019 MG09250 MOLEKULER GENETIK | Ailesel Arteriyel Tortuosite Sendromu SLC2A10 sLC2A10 Ailesel Arteriyel Tortuosite Sendromu le liskilendirilmis olan gen SLC2A10 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA'I Kan 3ml 40Gin
1071 H 10122019 MG09260 MOLEKULER GENETIK | Frank-ter Haar Sendromu SH3PXD28 SH3PXD2B Frank-ter Haar Sendromu ile liskilendirilmis olan gen SH3PXD2B genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA' Kan 3mi 40 Gin
] liskil I la Multipl P f
o2 . 10012019 V609270 MOLEKOLER GENETK | sN1AMLPA oA ircler: ’\‘\:’:i;:: ?::.;.éy;‘\ylsAd:L:yun ve duplikasyolar tespit etmek amaciyla Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA] ve STR oAl Kan ol oG
1073 H 10.01.2019 MG09280 MOLEKULER GENETIK | Urbach-Wiethe Hastalig ECM1 ECML Urbach-Wiethe Hastali ile olan gen ECM1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA' Kan 3mi 40 Gin
1o ; 10122019 MG09250 MOLEKULER GeNerik | -BetaHidrolsisteroid Dehidrojenz 2 Eksidigine | 3-Beta-Hidroksisteroid Dehidrojenaz 2 Eksikligine Baglh Konjenital Adrenal Hiperplazi hastaligi le liskilendirilmis olan gen HSDB3 genidir ve bu COTAT Kan - 206

Bagli Konjenital Adrenal Hiperplazi HSDB3

hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.




1075 H 15.112019 MG09330 MOLEKULER GENETIK __[Peters-plus sendromu B3GLCT B3GLCT Peters-lus Sendromu il iliskilendirilmis olan gen B3GLCT genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTAT Kan 3ml 40 Gin
1076 H 10.122019 MG09300 MOLEKULER GENETIK | WARS2 Dizi Analizi WARS2 WARS2 genindeki Bozuklukile @ bu hastallk otozomal resesif sekilde EDTA'I Kan 3mi 40Gin
1077 H 12122019 MG09310 MOLEKULER GENETIK | Hiperlipoproteinemi Tip 18 APOC2 ApoC2 Hiperlipoproteinemi Tip 18 hastal e ilskilendirilmis olan gen APOC2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTAl Kan 3mi 40Giin
1078 H 21122019 MG09340 MOLEKULER GENETIK | Frank-ter Haar Sendromu SH3PXD2B Frank-ter Haar Sendromu ile liskilendirilmis olan gen SH3PXD2B genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3mi 40Gtn
1079 H 21.12.2019 MG09350 MOLEKULER GENETIK | 5-Oksoprolinaz Eksikligi OPLAH 5-Oksoprolina Eksikligi hastali le ilskilendirilmis olan gen OPLAH genidir ve bu hastalik otozomal dominant/resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin
1080 H 21.12.2019 MG09360 MOLEKULER GENETIK | Charcot Marie Tooth Hastalizi Tip 4A GDAP1 Charcot Marie Tooth Hastalizi Tip 44 ile ilskilendirilmis olan gen GDAP1 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin
1081 H 21.12.2019 MG09370 MOLEKULER GENETIK | Galaktoz Epimerat Eksiki GALE Galaktoz Epimerat Eksikligi hastaligi le liskilendirilmis olan gen GALE genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin
1082 H 21122019 MG09380 MOLEKULER GENETIK | Glikolen Depo Hastah#i Tip 0A cvs2 Glikoien Depo Hastalii Tip OA ile liskilendirilmis olan gen GYS2 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTATI Kan 3ml 40 Gin
1083 H 21.12.2019 MG09390 MOLEKOLER GENETIK | Glikoien Depo Hastalii Tip 08 GYs1 Glikoien Depo Hastalf Tip OB ile liskilendirilmis olan gen GYSI genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3mi 40Giin
1084 H 21.12.2019 MG09400 MOLEKULER GENETIK | Herediter Ksantiniii Tip 2 Mocos Herediter Ksantiniiri Tip 2 hastalig e likilendirilmis olan gen MOCOS genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitimaktadir. EDTA Kan 3mi 406iin
1085 H 21122019 MG09410 MOLEKULER GENETIK | Hiper QDPR { hastal e fiskilendirilmis olan een QDPR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTATI Kan 3ml 40Giin
1086 H 21.12.2019 MG09420 MOLEKULER GENETIK Homosistiniiri Megaloblastik Anemi MTRR Homosistiniri Megaloblastik Anemi hastalig ile iliskilendirilmis olan gen MTRR genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
1087 H 21122019 MG09430 MOLEKOLER GENETIK Tios MFRP Tin S hastahi le olan gen MFRP genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3ml 20Gtn
1088 H 21.12.2019 MG09440 MOLEKULER GENETIK | Primer Hi iriTio 3 HOGAL Primer Hi iri Tio 3 hastahi le i is olan gen HOGAL genidir. EDTA'l Kan 3ml 40Giin
1089 H 21.12.2019 MG09450 MOLEKULER GENETIK Progresif Eritrokeratoderma GJB4 Progresif hastaligi ile ili: olan gen GJB4 genidir ve bu hastalik otozomal dominant sekilde kalitiimaktadir. EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
p SHOX fle iskilendiriimis delesyon ve duplikasyolari tespit etmek amaciyla Multiplex Ligation Dependent Probe Amplification (MLPA) ve STR
1090 H 21.12.2019 MG09460 'MOLEKULER GENETIK SHOX MLPA SHOX EDTA'l Kan 3ml 40 Gin
Fragment analizi ile SHOX geni
1091 MG09470 MOLEKULER GENETIK | Faktor Vi Eksikiiz F7 Faktor VIl Eksikigi hastalif ile il olan gen GF7 genidir ve bu hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'i Kan 3ml 40Gin



















