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76 H 01 10 2017 ST00150 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi8 ; Akut lenfoblastik I5semi, myelodisplastik Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
sendrom, Hodgkin lenfoma
. . . . Akut myelositik I6semi, myelodisplastik L. . .
77 H 01 10 2017 ST00160 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi5 - . Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
sendrom, Non-Hodgkin lenfoma
78 H 01102017 $T00170 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi12 ; :::g:qf"fmm Isemi, Non-Hodgkin Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
79 H 01102017 ST00180 SITOGENETIK Monozomi/Trizomil0 - Akut lenfoblastik 16semi Heparinli Kan 3mL 15 GUN
80 H 0110 2017 ST00190 SITOGENETIK Monozomi/Trizomi4 - Akut lenfoblastik 16semi Heparinli Kan 3mL 15 GUN
81 H 01 10 2017 ST01120 SITOGENETIK 5q33 Delesyonu (PDGFRB ) PDGFRB Hematolojik malignitelerin tani ve takibi Heparinli Kan,Kemik iligi 3mL 15 GUN
Akut myeloid |16semi, Hodgkin lenfoma,
83 H 0110 2017 ST00210 SITOGENETIK 5g31 Delesyonu (EGR1) EGR1 myelodisplastik sendromun prognoz ve Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
tedavi takibinde
Amplifikasyonlari;Meme Ca
84 H 01102017 ST00220 SITOGENETIK 8p12 Delesyonu (FGFR1) FGFR1 Rearrangement: Myeloproliferatif Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
lenfoproliferatif hastaliklar
85 H 01 10 2017 ST00230 SITOGENETIK 17p13.1 Delesyonu (tp53) P53 :::g:qf"fmm I6semi, Non-Hodgkin Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
86 H 0110 2017 ST00240 SITOGENETIK 20912 Delesyonu ; Akut myelositik |osemi, myelodisplastik Heparinli Kan 3mL 15 GUN
sendrom, myeloproliferatif hastalik
. . Akut lenfositik 16 i, Kronik lenfositik . .
87 H 01102017 ST00250 SITOGENETIK 1334 Delesyonu - yutlentosttiicosemi, froniifentosit Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
16semi, Multiple Myeloma
. . 13914.3 Del -D13S319 itik 16 i i iti . .
88 H 0110 2017 ST00260 SITOGENETIK N clesyonu - Akut lenfositik 16semi, Kronik lenfositik Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
Delesyonu 16semi, Multiple Myeloma
. . Akut lenfositik 16 i, Kronik lenfositik . .
89 H 01102017 ST00270 SITOGENETIK 11922 Delesyonu - yutientosttiicosemi, froniifentosit Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
16semi, Multiple Myeloma
. . Akut lositik 16 i, akut lenfositik . .
* 90 H 01102017 ST00280 SITOGENETIK 11923 Delesyonu - Ut myelositiiciosem, akut lentosit Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
I6semi, Non-Hodgkin lenfoma
Hipereozinofilik sendrom
91 H 01102017 ST00290 SITOGENETIK 412 Delesyonu ; ;‘t‘zizl'z;c't'zzazf;; translokasyonlar Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
92 H 01 10 2017 ST00300 SITOGENETIK HER2/NEU(ERBB2) FISH HER2/NEU(ERBB2) E:rf;‘:r:““”e" dist akciger kanseri, meme Parafin Blok TCT.09 15 GUN
93 H 01102017 ST00310 SITOGENETIK 8924(MYC) Yeniden Diizenlenmeleri  |MYC Burkitt Lenfoma Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
Akut myeloid I6semi, Hodgkin lenfoma,
94 H 01102017 ST00320 SITOGENETIK 7931 Delesyonu - myelodisplastik sendrom , Non-Hodgkin Heparinli Kan / Kemik iligi 3mL 15 GUN
lenfoma prognoz ve tedavi takibinde
Kuglk hucreli digi akciger kanseri , tirozin
95 H 01102017 ST00330 SITOGENETIK ALK Delesyonu (2p23) ALK kinaz inhibitér tedavisine yanitin takibi, Kemik iligi / Parafin Blok TCT.09 15 GUN
anaplastik lenfoma
96 H 0110 2017 ST00340 SITOGENETIK ROS1 Delesyonu (6g22.1) ROS1 KugOk hilcreli disi akciger kanseri  tirozin Parafin Blok TCT.09 15 GUN
kinaz inhibitor tedavisine yanitin takibi
MOLEKULER GENETIK - KADIN DO&UM VE ) . 5 Alfa Reduktaz Eksikli%i SRD5A2 genind?ki . )
97 H 01102017 MGO00460 . s 5 Alfa Reduktaz Eksikligi SRD5A2 mutasyonlarin yol actig,otozomal resesif EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
UREME GENETIGI .
bir hastaliktir.
Ailesel hiperlipidemi otozomal dominant
o : . . - . gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan , .
98 H 01 102017 MGO00470 MOLEKULER GENETIK Ailesel Hiperlipidemi LDLR sorumlu olan gen LDLR genidir. 1:200-500 EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
oraninda sik rastlanan bir hastaliktir.
Familyal Hipokalsitrik Hiperkalsemi
otozomal dominant gegis gosteren ve
genellikle hayatin ilk evrelerinde kadinda
ortaya gikarilan bir hastaliktir.
99 H 01 10 2017 MGO00480 MOLEKULER GENETIK Ailesel Hipokalsitrik Hiperkalsemi CASR CASR geninde inaktivasyona yol agan EDTA'l Kan 3mL 40 GUN

mutasyon sonucu olustugu tespit
edilmistir . Hastalarin gogu asemptomatik
olup, kalsiyum diizeyleri marjinal
yuksektir.
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100

01102017

MG00490

MOLEKULER GENETIK

Akondroplazi

FGFR3

Akondroplazi, otozomal dominant gegis
gosteren bir hastaliktir. Hastalarin %75-
80'i sporadik mutasyonlardan
kaynaklanmaktadir. Glinimuzde
hastaliktan sorumlu oldugu bilinen tek gen
FGFR3 genidir. Akondroplazili vakalarin
yaklagik %99'unda FGFR3 geni Ekzon 9
bolgesinde c.1138G>A ve ¢.1138G>C
mutasyonlari gézlenmektedir. Heterozigot
mutasyon tasiyan bireyler hastalik
bulgularini gostermekteyken homozigotluk
yasamla bagdasmamaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

101

01102017

MG00500

MOLEKULER GENETIK

Alagille Sendromu Tip 1

JAG1

Alagille Sendromu otozomal dominant
kalitim gosteren bir hastaliktir. Sendromla
iliskili iki gen JAG1 ve NOTCH2 genleridir.
Hastalarin %30-50'si mutasyonlari kalitsal
olarak aktarilirken; %50-70'inde ilk kez (de
novo mutasyon) kendilerinde ortaya
¢ikmaktadir. JAG1 tim gen dizi analizi
klinik 6zellikleri tagiyan hastalarin yaklagik
%88'ine tani konmasini saglamaktadir.
Ayrica ilgili bolgede yapilan Del 20p12 FISH
testi ile hastalarin yaklagik %7'sine tani
konulabilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

102

01102017

MG00510

MOLEKULER GENETIK

Alagille Sendromu Tip 2

NOTCH2

Alagille Sendromu otozomal dominant
kalitim gosteren bir hastaliktir. Sendromla
iliskili iki gen JAG1 ve NOTCH2 genleridir.
Hastalarin %30-50'si mutasyonlari kalitsal
olarak aktarilirken; %50-70'inde ilk kez (de
novo mutasyon) kendilerinde ortaya
¢ikmaktadir. JAG1 tim gen dizi analizi
klinik 6zellikleri tagiyan hastalarin yaklagik
%88'ine tani konmasini saglamaktadir.
Ayrica ilgili bolgede yapilan Del 20p12 FISH
testi ile hastalarin yaklagik %7'sine tani
konulabilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

103

01102017

MG00520

MOLEKULER GENETIK

Alexander Hastalgi

GFAP

Alexander hastaligi I6kodistrofi olarak
bilinen beyin ve omurilikteki sinir kilifi olan
miyelin anormallikleri sonucu gelisen bir
grup norolojik hastaliktan birisidir.
Alexader Hastaligi otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir. GFAP
genindeki mutasyonlar
hastaliklailiskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

104

01102017

MG00530

MOLEKULER GENETIK

Alfa-1 Antitripsin Eksikligi

SERPINA1

Alfa-1 antitripsin eksikligi SERPINA1
genindeki mutasyonlardan kaynaklanan
otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.
SERPINA1 geni 14. kromozomda
Pl(proteaz inhibitor) lokusunda yerlesim
gostermektedir. Genel populasyonda en
sik rastlanan aleller Pi*M, PI*Z ve
PI*S'dir. Normal alel: PI*M aleli, Patojenik
alel : PI*Z aleli, E366K mutasyonu
(c.11940 G>A), Patojenik alel: PI*S aleli,
E288V mutasyonu (c.9628 A>T)

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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105

01102017

MGO00550

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE

UREME GENETIGi

Androjen Reseptor Polimorfizim Tim
Gen

AR

Androjen reseptor duyarsizlik sendromu
tam veya kismi olabilir. X kromozomunda
lokalize AR geninde birgok farkli mutasyon
hem komplet hem parsiyel tipinde
tanimlanmistir. Mutasyonlarin gogu
missense mutasyonlardir. Komplet(tam)
tipte hastalarin %83-95'inde dizi analizi ile
mutasyonlar tanimlanmaktadir. Ancak
parsiyel(kismi) tipte hastalarin %50'den
azinda dizi analizi ile mutasyonlar
tanimlanabilmektedir. AR geni Ekzon 1
bolgesinde iki polimorfik bolge
bulunmaktadir ve bunlar CAG ve GGC
tekrar sayilari ile karakterizedir. CAG uglu
tekrar dizilerinin artisinin androjen
reseptor transkripsiyon aktivitelerinin
azalmasi ile sonuglandigi ve Greme ile ilgili
bazi fonksiyonlari etkiledigi
distnilmektedir (normal saghkh
bireylerde CAG tekrar uzunluklari 12-30
ortalama 22 CAG tekraridir) . Ancak GGC
gl tekrar dizilerinin klinik etkisi net
olarak bilinmemektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

106

01102017

ST00360

SITOGENETIK

Prader Willi/Angelman Sendromu

SNRPN

Angelman sendromu tanisinda

Heparinli Kan / Amniyon Sivisi

3mL

30 GUN

107

01102017

MG00570

MOLEKULER GENETIK

Apert Sendromu

FGFR2

Pfeiffer sendromu belli kafatasi
kemiklerinin prematur birlegimi ile
karakterize edilen otozomal dominant bir
hastaliktir. FGFR2 genindeki mutasyonlar
Pfeiffer sendromu tip 1ile
iliskilendirilmistir.

108

01102017

MG00580

MOLEKULER GENETIK

APOE Genotiplemesi

APOE (Leu167Del)

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

APOE geni p.Leul67del varyanti otozomal
dominant olarak kalitilmaktadir. De novo
mutasyon orani bilinmemektedir.

APOE p.Leul67del varyanti literatlrde
birgok klinik fenotiple iliskilendirilmistir.
Ozellikle bu varyantla iliskilendirilen 3
hastalik tanimlanmistir; kalitsal lipemik
splenomegali, otozomal dominat
hiperkolesterolemi, ailesel kombine
hiperlipidemi. APOE p.Leul67del varyanti
ile iliskili fenotip cinsiyet, APOE genotipi,
hiperlipideminin kontrolii, gen-gen
iliskileri, gen-gevre iliskileri, epigenetik ve
non-Mendeliyan etkiler gibi birgok
faktorden etkilenir. Tani heterozigot
APOE p.Leul67del patojenik allelik
varyantin taranmasina dayalidir. ikinci
APOE allelinin benign e2 veya benign e3
varyanti olup olmamasinin klinik prediktif
degeri vardir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

109

01102017

MG00590

MOLEKULER GENETIK

ARC Sendromu

VPS33B

Artrogripoz-bobrek islev bozuklugu-
kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif
olarak kalitilan bir sendromudur. VPS33B
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

110

01102017

MG00600

MOLEKULER GENETIK

ARC Sendromu Tip 2

VIPAS39

Artrogripoz-bobrek islev bozuklugu-
kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif
olarak kahtilan bir sendromudur.VIPAS39
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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111

01102017

MG00610

MOLEKULER GENETIK

Arthrogryposis

TPM2

Artrogripozis otozomal dominant gegis
gOsteren bir hastaliktir. TPM2 geni bu
hastalikla iliskilendirilmistir ve bu gendeki
mutasyonlarin artrogripoziste gorilen
eklem anomalilerine neden oldugu
bildirilmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

112

01102017

MG00620

MOLEKULER GENETIK

Ataksi Telenjiektazi

ATM

Ataksi telenjiektazi; ilerleyici norolojik
problemler tarafindan

karakterize kalitsal bir hastaliktir. Yiirime
guglugline ve gesitli kanser tiirlerine
yakalanma riskine yol agar. Ataksi
telenjiektazi, otozomal resesif olarak
kalitilan ve ATM genindeki mutasyonlarin
sebep oldugu bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

113

01102017

MG00630

MOLEKULER GENETIK

Ataxia Oculomotor Apraxia

APTX

Ataxia Oculomotor Apraxia otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. APTX
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirlmistir. Gendeki en yaygin
mutasyonlar 4,6 ve7. Ekzonlarda
gorilmektedir.

114

01102017

MG00640

MOLEKULER GENETIK

Bardet Biedl Sendromu Tip 1

BBS1

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Bardet-Bied| sendromu (BBS), obesite,
retinal distrofi, polidaktili, renal
malformasyonlar, mental retardasyon ve
hipogonadizm ile karakterize genetik
olarak heterojen (otozomal dominant veya
resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir.

BBS1 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied!
sendromu Tip 1ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

115

01102017

MG00650

MOLEKULER GENETIK

Bardet Biedl Sendromu Tip 10

BBS10

Bardet-Biedl sendromu (BBS), obesite,
retinal distrofi, polidaktili, renal
malformasyonlar, mental retardasyon ve
hipogonadizm ile karakterize genetik
olarak heterojen (otozomal dominant veya
resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir.
BBS10 genindeki mutasyonlar Bardet-
Biedl sendromu Tip 10 ile

iliskilendirilmistir

116

01102017

MG00660

MOLEKULER GENETIK

Bardet Biedl Sendromu Tip 2

BBS2

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Bardet-Bied| sendromu (BBS), obesite,
retinal distrofi, polidaktili, renal
malformasyonlar, mental retardasyon ve
hipogonadizm ile karakterize genetik
olarak heterojen (otozomal dominant veya
resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir.

BBS2 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied!
sendromu Tip 2 ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

117

01102017

MG00670

MOLEKULER GENETIK

Bartter Sendromu Tip 1

SLC12A1

SLC12A1 genindeki mutasyonlarin buyik
bir gogunlugu otozomal resesif gegis
gosteren Bartter Sendromu'na sebep
olmaktadir. Bu mutasyonlar anormal
NKCC2 proteini Gretimine neden olmakta
ve bobreklerdeki tuz geri emilimi
mekanizmasinda bozulmalardan kaynakh
anormal tuz kaybi ile sonuglanmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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118

MLPA

01102017

MG00680

MOLEKULER GENETIK

Beckwith - Wiedemann Sendromu
Delesyon Duplikasyon Analizi

11p15

Beckwith-Wiedemann sendromu

11p15.5 kromozom bolgesindeki IGF2,
H19, CDKN1C, KCNQ10T1 ve KCNQ1
genlerindeki genetik ve epigenetik
degisiklerden dolayi ortaya gikmaktadir.
Beckwith-Wiedemann sendromunda IGF2
ve H19 genlerinde metilasyon kazanimi,
CDKN1C, KCNQ10T1 ve KCNQ1 genlerinde
metilasyon kaybi gézlemlenmektedir
(Bilgin et al.2014). Ayrica 11p15
bolgesindeki uniparental dizomi ve CDKN1
genindeki mutasyonlar da Beckwith-
Wiedemann sendromuna sebep
olmaktadir.Bu mutasyonlarin hem ailesel
gecisle hem de taze mutasyon olarak
ortaya cikabilecegi bildirilmistir.

EDTA'll Kan / Kord Kani

3mL

30 GUN

119

01102017

MG00690

MOLEKULER GENETIK

Behget Hastalig

HLA - B51

Behget hastaligi (BH) olan bireylerin
predispozisyonunda genetik faktorlerin
hastaligin gelisiminde énemli rol oynadigi
dugunulmektedir. Teghiste faydali
olabilecek bir yontem ise kan alinarak
hastanin HLA doku tipinin arastiriimasidir.
Bazi HLA doku tipleri Behget hastalarinda
daha sik gérilmektedir.Yapilan
calismalarda HLA-B51 pozitifliginin
kontrollere gore daha yiiksek oranda
gorildugu tespit edilmistir fakat Behget
teshisi konmasi igin bu HLA tiplerinin
olmasi sart degildir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

120

01102017

MG00700

MOLEKULER GENETIK

Biyotinidaz Eksikligi

BTD

Biotinidaz eksikligi, otozomal resesif olarak
kalitilan biotin metabolizmasi
bozuklugudur. insidansi yaklasik 1/60 000
olarak bildirilmistir, ancak Turkiye'de daha
sik goriilmektedir. Biotinidaz, biotin
dongusunde gorev alan bir enzimdir.
Eksikliginde baslica sinir sistemi ve deri
bulgularina yol agar.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

121

01102017

MG00710

MOLEKULER GENETIK

Cadasil Tim Gen

NOTCH3

Cadasil otozomal dominant kalitilan bir
hastaliktir. NOTCH3 genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.
Gendeki en yaygin mutasyonlar 3,4,5,6 ve
11. ekzonda gorulmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

122

01102017

MG00720

MOLEKULER GENETIK

Calcium Sensing Receptor Mutation

CASR

Familyal Hipokalsitrik Hiperkalsemi
otozomal dominant gegis gosteren ve
genellikle hayatin ilk dekadinda ortaya
cikarilan bir hastaliktir. CASR geninde
inaktivasyona yol agan mutasyon sonucu
olustugu tespit edilmistir . Hastalarin ¢ogu
asemptomatik olup, kalsiyum duizeyleri
mariinal viiksektir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

123

01102017

MG00730

MOLEKULER GENETIK

Central Hipoventilasyon Sendromu

ASCL1

Central Hipoventilasyon Sendromu,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir.

ASCL1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

124

MLPA

01102017

MG00740

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth GJB1 Delesyon
Duplikasyon Analizi

GJB1

X linked CMT X kromozomunun uzun
kolundaki (Xq13-22) Connexin 32 (GJB1)
geninin mutasyonuna bagli gelisir. Bu gen
miyelinin kompakt olmadigi, Ranvier
bogumuna yakin bolgelerdeki iyon ahs-
verisini diizenleyen proteinleri (gap-
junction proteins) kodlar. Tim CMT-
1A’dan sonra en sik gorulen genotiptir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN
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125

MLPA

01102017

MG00750

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth Tip 1A Delesyon
Duplikasyon Analizi

PMP22

PMP22 genindeki duplikasyonlarin Charcot
Marie Tooth Tip 1 hastaligina yol agtigi
bilinmektedir. Bu duplikasyonlarin hem
ailesel gegisle hem de taze mutasyon
olarak ortaya ¢ikabilecegi bildirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

126

MLPA

01102017

MG00760

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth MFN2 - MPS
Delesyon Duplikasyon Analizi

MFN2, MPZ

MPZ geni periferal miyelin proteinin
kodlar. Bu gendeki duplikasyonlarin
Charcot Marie Tooth Tip 1B hastaligina yol
actig bilinmektedir. Bu duplikasyonlar
otozomal dominant bir patern ile
kalitilmaktadir. MFN2 geni ise
mitokondriyal morfolojinin dengede
tutulmasinda rol oynayan bir gendir. Bu
gendeki duplikasyonlar Charcot Marie
Tooth Tip 2A2 hastaligina yol agmaktadir.
Bu duplikasyonlar otozomal dominant ve
ya resesif olarak aktarilabilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

127

01102017

MG00770

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth MFN2 Dizi Analizi

MFN2

Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2
otozomal dominant veya resesif olarak
kalitilabilen bir hastaliktir. MFN2 geni
mutasyonlari CMT2 hastalarinda en gok
mutasyon gorulen gendir ve Charcot-Marie
Tooth (CMT) Tip 2A2 ile iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

128

01102017

MG00780

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth MPZ Dizi Analizi

MPZ

Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1B
otozomal dominant veya resesif olarak
kalitilabilen bir hastaliktir. MPZ geni
mutasyonlari CMT1B hastalarinda en gok
mutasyon gorulen gendir ve Charcot-Marie
Tooth (CMT) Tip 1B ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

129

01102017

MG00790

MOLEKULER GENETIK

Chloride Diarrhea Tip 1

SLC26A3

Chloride Diarrhea otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. SLC26A3 geni

hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

130

01102017

MG00800

MOLEKULER GENETIK

Cockayne Sendromu

ERCC8

Cockayne sendromu dogum sonrasi birkag
yil igerisinde belirginlesen anormal ve
yavas buylime ve gelisme ile karakterize
edilen otozomal resesif gegis gosteren bir
hastaliktir. ERCC8 genindeki 30'dan fazla
mutasyon Cockayne Sendromu ile
iliskilendirilmistir. Bu mutasyonlardan bir
kismi fonksiyonu bozulmus kisa CSA
proteini Uretimine ve boylece DNA tamir
mekanizmasinda bozulmalara sebep
olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

131

01102017

MG00810

MOLEKULER GENETIK

Crigler - Najjar Sendromu Tip 2

UGT1A1

Crigler-Najjar Sendromu otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastalktir. UGT1A1
genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT
enzimi aktivitesininde duguse sebep
olmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

132

01102017

MG00820

MOLEKULER GENETIK

Crouzon Sendromu Yaygin Mutasyon

FGFR3

Crouzon syndrome with acanthosis
nigricans klasik Crozuon sendromundan
farkl olarak FGFR3 genindeki tek bir
mutasyona bagh olarak. Bu dogrultuda
hastada FGFR3 geni Ekson 9 bolgesindeki
p.Ala391Glu /c.1172C>A mutasyonu
taranmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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133

01102017

MG00830

MOLEKULER GENETIK

CYP2C19 Polimorfizm Taramasi

CYP2C19

CYP2C19 (sitokrom P450 2C19); mevcut
klinik kullanimda bulunan ilaglarin %5-10
tizerine etki eder. Toplumlar arasinda
metabolizor frekanslari biytk farkhiliklar
gosterir. CYP2C19, ¢ok sik regete edilen
ilaglarin metabolize edilmesi ve
eliminasyonu ile iligkili sitokrom P450
ailesinin yuksek polimorfik bir karaciger
enzimidir. Genetik polimorfizmler
CYP2C19’de sik gozlenir ve ilaglarin
terapotik tepkisini etkileyebilir. Enzim
aktivitesi oldukga degisken seviyelerde
ifade edilir. CYP2C19 igin Ug farkl fenotip
tanimlanmustir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

134

01102017

MG00840

MOLEKULER GENETIK

Colyak Hastalgi

HLA - DR, HLA - DQ

Colyak Hastaligi ( CH) genetik olarak
duyarh kisilerde ve ilgili prolaminlerin
neden oldugu immun bagimli ve sistemik
bir bozukluktur. Colyak hastaligina 6zgu
antikorlarin HLA-DQ2 veya HLA-DQ8
haplotipleri ve eneteropatininin varligi ile
karakterizedir. HLA-DQ2 veya HLA-DQ8 tip
tayini sonucu her iki belirte¢ de negatif
¢ikmasi Colyak tanisinin ekarte edilmesi
icin yarali bir bulgudur.

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

135

01102017

MG00850

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

DNA Fingerprinting

DNA profillemesi (DNA testi, DNA
tiplemesi ve genetik parmak izlemesi
olarak da adlandirilir), insanlarin DNA
profillerine dayanarak onlarin kimliklerinin
tespitini kolaylastirmak igin forensik
bilimcilerin kullandig bir tekniktir. DNA
profilleri, kisinin DNA'sina karsilik gelen
sifrelenmis numara dizileridir, bunlar
kiginin kimlik belirteci olarak da
kullanilabilir.

EDTA'li Kan / Semen / CVS

3mL

21 GUN

136

01102017

MG00860

MOLEKULER GENETIK

Dravet Sendromu

SCN1A

Dravet sendromu, uzamis, febril veya
afebril, klonik ve tonik klonik, jeneralize ve
unilateral nobetler ile sonradan eklenen
miyoklonik, atipik absans ve fokal
nobetlerle karakterize, gelisimin ve
kognitif fonksiyonlarin bozuldugu, davranig
problemlerinin eklendigi nadir gorilen
epileptik bir ensefalopatidir. Dravet
sendromlu hastalarda siklikla SCN1A
(Voltaj kapili sodyum kanali tip 1’in alfa
subunitini kodlayan gen), sonra da PCDH19
geninde (X kromozomunda protocadherin
19 proteinini kodlayan gen) mutasyon
saptanmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

137

01102017

MG04640

MOLEKULER GENETIK

Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD)
Tdm Gen Dizi Analizi

DMD

DMD X-linked kalitilan bir hastaliktir.
Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni
DMD genindedki bir veya daha fazla
ekzonun delesyonudur. Hastalarin %5-
10'unda duplikasyonlar hastaliga yol
agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise
hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

138

01102017

MG00900

MOLEKULER GENETIK

Ehlers - Danlos Sendromu Tip 1

COL5A1

Ehler Danlos Sendromu Tip 1 (klasik tip)
otozomal dominant kalitim gosteren bir
hastaliktir. Sendromla iliskili gen COL5A1
genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

139

01102017

MG00910

MOLEKULER GENETIK

Ehlers - Danlos Sendromu Tip 3

TNXB

Ehler Danlos Sendromu Tip 3 otozomal
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen TNXB genidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

140

01102017

MG00920

MOLEKULER GENETIK

Ehlers - Danlos Sendromu Tip 4

COL3A1

Ehler Danlos Sendromu Tip 4 otozomal
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir.
Sendromla iligkili gen COL3A1 genidir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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141 H

01102017

MG00930

MOLEKULER GENETIK

Ehlers - Danlos Sendromu Tip 6

PLOD1

Ehler Danlos Sendromu Tip 6 otozomal
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen PLOD1 genidir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

142 E

01102017

MG00940

MOLEKULER GENETIK

Ehlers-Danlos Sendromu Tip 7B

COL1A2

Ehler Danlos Sendromu Tip 7B otozomal
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir.
Sendromla iligkili gen COL1A2 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

143 H

01102017

MG00950

MOLEKULER GENETIK

Erken infantil Epileptik Ensefalopati
Tip2

CDKL5

Erken infantil Epileptik Ensefelopati X-
linked dominant olarak kaltilan ve
dogumdan birkag ay sonra ortaya gikan
gelisim bozuklugu ve mental retardasyonla
karakterize bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

144 H

01102017

MG00960

MOLEKULER GENETIK

Fabry Hastalig

GLA

Fabry Hastaligi, X bagimli bir hastaliktir. a-
galaktosidaz A enziminde olusan
mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir.
Fabry Hastaligi 1:80.000 - 1:117.000
oraninda gorilen nadir bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

145 H

01102017

MG00970

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Faktor 2 (Protrombin)

F2

Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin
arttigi, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN

146 H

01102017

MG00980

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Faktor 5 Cambridge

F5

Trombofili, kanda pihtilagsma egiliminin
arttigi, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298¢)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'll Kan

3mL

15 GUN

147 H

01102017

MG00990

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Faktor 5 Leiden

F5

Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin
arttigl, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN

148 H

01102017

MG01000

MOLEKULER GENETIK

Fanconi - Bickel Sendromu

SLC2A2

Fanconi Bickel Sendromu glikojen
metabolizmasinda enzimatik eksiklikler
olugmasi sonucu olusan otozomal resesif
bir hastaliktir. Hastalikla iliskilendirilen gen
SLC2A2 genidir. En sik rastlanan mutasyon
R301X mutasyonudur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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149

01102017

MG01010

MOLEKULER GENETIK

Farmakogenetik Panel (Warfarin ilag
Direnci)

VKORC1, CYP2C9

Warfarin primer olarak karacigerde
CYP2C9 enzimi ile metabolize edilir ve
antikoaglan etkisini VKORC1 proteinini
inhibe ederek gosterir. CYP2C9 genindeki
iki ve VKORCL1 genindeki bir polimorfizm
warfarin tedavisinde 6nemli rol
oynamaktadir. CYP2C9 polimorfizmleri;
normal (wild-type) , variant ;*1 ve *2
(Arg144Cys) veya *3(lle359Leu). ik
normal kopyayi tasiyorsa; *1/*1, tek
normal kopyay! tasiyorsa; *1/*2 veya
*1/*3 , iki polimorfik aleli tagiyorsa; *2/*3
olarak tanimlanmaktadir. CYP2C9*1
warfarini normal olarak metabolize
etmektedir. CYP2C9*2 warfarin
metabolizmasini 30% azaltir, and
CYP2C9*3 warfarin metabolizmasini 90%
azaltir. *2 veya *3 varyantlarini tasiyan
bireyler warfarini daha az metabolize
edeceginden ilag dolagimda daha uzun
sure kalacaktir bu nedenle daha dustik doz
warfarin antikoagtlan etki igin yeterli
olacaktir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

150

01102017

MG01020

MOLEKULER GENETIK

Fenilketonlri Tim Gen

PAH

Fenilketonri kandaki fenilalanin seviyesini
arttiran kalitsal bir hastaliktir. Hasta kisiler
fenilalanin amino asitini tirozin amino
asitine geviremezler. Fenilalanini tirozine
cevirmek igin gerekli olan reaksiyonu
katalizleyen enzime fenilalanin

hidroksilaz (PAH) enzimi adi verilir. PAH
genindeki mutasyonlar otozomal resesif
kalitim gosteren hastalik ile iliskilidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

151

01102017

MG01030

MOLEKULER GENETIK

FGFR3 TUm Gen Dizi Analizi

FGFR3

Fibroblast blytume faktorid reseptori
proteinini kodlayan FGFR3 geni
mitogenez, anjiyognez ve yara
iyilesmesinde rol almaktadir. ilgili
hastaliklar genel olarak otzomal dominant

152

01102017

MG01040

MOLEKULER GENETIK

Fish Eye Hastalig|

LCAT

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Fish eye hastaligi otosomal resesif kalitim
gosteren, iki tarafli ilerleyici kornea
bulanikligi ve dislipoproteinemi ile
karakterizedir. Kornea opasifikasyonu geng
bireylerde gorulir ve korneanin
periferinden baslayarak merkeze dogru
ilerleyen gérme azligi yapan ufak sari-
beyaz-gri renkte noktalardan olusan
belirgin kornea bulanikligi vardir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

153

01102017

MG01050

MOLEKULER GENETIK

FMF Tim Gen

MEFV

Ailevi Akdeniz Atesi, tekrarlayan ates, karin
agrisi, gogus agrisi ve eklem agrisi
nodbetleri yapan bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

154

01102017

MG01060

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Frajil X

FMR1

Frajil X Sendromu (FXS) kalitsal zeka
geriliginin bilinen en sik nedenidir. Frajil X
sendromlu kisiler zihinsel , davranigsal ve
fiziksel bazi farkhhklar gosterirler .Frajil X
FMR-1 genindeki mutasyon nedeniyle
meydana gelir. FMR-1 genindeki mutasyon
DNA’daki CGG tekrarlarinin artmasi
seklindedir.

EDTA'li Kan / CVS

3mL

21 GUN

155

01102017

MG01070

MOLEKULER GENETIK

Frataxin - FXN Dizi Analizi

FXN

FXN genindeki degisimler otozomal resesif
kalitilan bir nérolojik hastalik olan
Freidreich Ataksi’ye neden olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

156

01102017

MG01080

MOLEKULER GENETIK

Freidreich Ataxia (FRDA)

FRDA

Freidreich Ataksi otozomal resesif kalitilan
bir norolojik hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan FXN genindeki GAA (glu
tekrar sayisinin artmasidir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN
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157

01102017

MG01090

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

FSH Beta Mutasyon Analizi Yaygin
Mutasyon

FSHB

Folikil Stimule edici Hormonu (FSH)
hipofiz bezinden salgilanan ve dogrudan
yumurtaliklar Gzerine etki eden bir
hormondur; kadinda yumurta, erkekte ise
sperm gelisimini saglar. Erkek
infertilitesinin degerlendirilmesinde FSH
hormonuna bakilmasi rutin bir
degerlendirmedir.Yakin zamanda hayvan
modellerinde FSHB ve FSH-R genlerinin
inaktive edilmesi sonucu FSH hormon
duzeyine etkileri gosterilmistir. Benzer
fenotipik etkiler kisith bir hasta grubunda
FSHB ve FSHR genlerinde olugan
mutasyonlar sonucu da
g6zlemlenmistir.Yapilan galismalar sonucu
ozellikle FSHB mutasyonlarinin hastalarda
azoospermiye neden olabilecegi
gbzlenmistir. FSHi geninde bu giine dek
bildirilen mutasyonlar genin tigtincu
ekzonda tespit edilmistir. Bu bolgedeki
mutasyonlar diizguin ¢alisan FSH proteinin
olugmasina engel teskil edecek tirde
mutasyonlardir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

158

01102017

MG01100

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

FSH Receptor Gen Polimorfizmleri
Tayini

FSHR

IVF protokollerinde ovulasyon indiiksiyonu
icin kullanilan ekzojenFSH’a hastalarin
cevabi farkliliklar gostermektedir. Overyan
cevabin belirlenebilmesi, FSH reseptor
genindeki (FSHR) tanimlanmis bazi
polimorfizmlerin tespit edilmesi ile
mumkin olabilmektedir. FSHR geninin
680. pozisyonundaki degisiklik
(p.Asn680Ser) homozigot olarak tespit
edildiginde ancak daha yuksek dozda
ekzojen FSH verilmesi ile istenilen E2
seviyesine ulasilabilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

159

01102017

MGO01110

MOLEKULER GENETIK

Galaktozemi

GALT

GALT genindeki mutasyonlar otozomal
resesif gegis gosteren Galaktozemi Tip 1ile
iliskilendirilmistir. Bu genetik degisimlerin
buylk gogunlugu GALT geninden Uretilen
enzimin galismasini etkileyerek galaktozun
islenmesine engel olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

160

01102017

MG01120

MOLEKULER GENETIK

Gangliosidozis Tip 1, 2, 3

GLB1

Gangliosidoz dokularda, sfingolipid, GM1
gangliosid, glikoprotein bagl
oligosakkaridler ve keratan sulfat birikimi
ile seyreden bir lizozomal depo
hastaligidir. Asit galaktozidaz eksikligine
bagli olarak gelisir. Otozomal resesif
gegislidir. Klinik bulgularin derecesi,
mevcut enzim diizeyi ve ortaya ¢ikis yasi ile
belirlenen g tipi vardir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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161

01102017

MG01140

MOLEKULER GENETIK

GH1 (Growth Hormon 1) Eksikligi

GH1

Dogumsal biylime hormonu eksikligi izole
olabilecegi gibi bagka sendromlara eglik
ederek de gorilebilir. izole formunun
(IGHD) 4 tipi vardir; IGDH 1A ve IGHD 1B,
her ikisi de otozomal resesif kalitilir ve GH1
genindeki (17922) mutasyonlar sonucu
olugur. Tip 2 IGHD’de ise otozomal
dominant gegisli olup GH 1 genindeki daha
hafif mutasyonlar (splice site veya
missense) sonucunda olusur. IGHD Tip 2 de
klinik ayni aile iginde dahi gesitlilik gosterir
ve hastalar genellikle eksojen biiyime
hormonuna iyi yanit veririler. Tip 3 IGHD
ise X e bagh kahtilir ve genellikle
hipogamaglobulinemi ile beraber seyreder
ve beraberinde baska genlerin de
etkilendigi diistintilmektedir. Bu hastaligin
Xqg22.1 de yer alan BTK adli gendeki
mutasyonlar sonucu oldugu saptanmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

162

01102017

MG01150

MOLEKULER GENETIK

Gilbert Sendromu

UGT1A1

Gilbert Sendromu otozomal resesif veya
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. UGT1A1 genindeki mutasyonlar
bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde
dislse sebep olmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

163

01102017

MG01160

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 1

G6PC

Glikojen depo hastalig Tip 1, otozomal
resesif bir metabolik hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen G6PC genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

164

01102017

MG01170

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 3

AGL

Glikojen depo hastaligi Tip 3,otozomal
resesif bir metabolik hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen AGL genidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

165

01102017

MG01180

MOLEKULER GENETIK

Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyonu

SLC5A1

Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyon otozomal
resesif kalitim gosteren nadir bir
hastaliktir. Hastalikla iligkilendirilmis tek
gen SLC5A1 genidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

166

01102017

MG01190

MOLEKULER GENETIK

Glukoz - 6 - Fosfat Dehidrojenaz
Eksikligi

G6PD

Glukoz 6 FosEfat Dehidrogenaz X-linked
dominant kalitim gosteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen G6PD genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

167

01102017

MG01200

MOLEKULER GENETIK

Goltz sendromu

PORCN

Goltz Sendromu X kromozomundaki
PORCN geni mutasyonlari ile
iliskilendirilmistir. Etkilenen bireylesrin
%90’1nin kadinlar oldugu belirtilmistir ve
bu durum mozaik olmayan hemizigot
erkeklerin yagamamasi ile agiklanmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

168

01102017

MG01210

MOLEKULER GENETIK

Gorlin - Goltz Sendromu

PTCH1

Gorlin-Goltz Sendromu otozomal
dominant gegis gosteren ve viicudun
birgok bolgesinde kanserli veya kansersiz
farkh timorlerin olusumu ile karakterize
olan bir hastaliktir. PTCH1 genindeki
mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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169

01102017

MG01220

MOLEKULER GENETIK

Hemokromatozis TFR2

TFR2

Herediter Hemokromatozis otozomal
resesif gegis gosteren demir
metabolizmasinda bozukluga yol agan bir
hastaliktir. Hastalarin birgogunda HFE
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik
gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon
C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en
sik rastlanan mutasyon da H63D
mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D
birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden
azini olusturmaktadir. Herediter
Hemokromatozis nadiren HFE geni disinda
TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 genlerindeki
mutasyonlar sonucu da olusmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

170

01102017

MG01230

MOLEKULER GENETIK

Hemokromatozis HFE Tiim Gen

HFE

Herediter Hemokromatozis otozomal
resesif gegis gosteren demir
metabolizmasinda bozukluga yol agan bir
hastaliktir. Hastalarin birgogunda HFE
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik
gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon
C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en
sik rastlanan mutasyon da H63D
mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D
birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden
azini olusturmaktadir. Herediter
Hemokromatozis nadiren HFE geni disinda
TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 genlerindeki
mutasyonlar sonucu da olusmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

171

01102017

MG01250

MOLEKULER GENETIK

Herediter Anjioddem Tip 1 ve Tip 2

SERPING1

Herediter Anjioddem Tip 1ve Tip 2,
otozomal dominant veya otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastalktir. SERPING1
(HAE1) genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir..

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

172

01102017

MG01260

MOLEKULER GENETIK

Herediter Anjioodem Tip 3

F12

Herediter anjioodem (HAO) C1 esteraz
inhibitora eksikligine bagh gelisen,
ekstremiteler, yliz, govde, nefes borusu ve
i¢ organlarda tekrarlatici 6dem ile kendini
gosteren otozomal dominant kalitilan bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

173

01102017

MG01270

MOLEKULER GENETIK

Hiperimmunglobulin D Sendromu
(HIDS)

MVK

Hiperimmiinglobulin D Sendromu (HIDS),
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. MVK genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

174

01102017

MG01280

MOLEKULER GENETIK

Hiperinsilinemi

ABCC8

Hipersulinemi otozomal dominant veya
resesif olarak kalitilan metabolik bir
hastaliktir. ABCC8 genindeki mutasyonlar
Hipersulinemi ile iligikilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

175

01102017

MG01290

MOLEKULER GENETIK

Hiperoksaluri Tip 1

AGTX

Hiperoksaluri Tip 1, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir. AGXT
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

176

01102017

MGO01300

MOLEKULER GENETIK

Hipertrigliseridemi LIPI Geni

LIPI

Hipertrigliseridemi trigliserid yuksekligi
olarak bilinen bir hastalik olup LIPI
genindeki mutasyonlarla iligkilendirilmis
otozomal dominant kalitim

gostermektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

177

01102017

MG01310

MOLEKULER GENETIK

Hipofosfatazya Gen Analizi

ALPL

Hipofosfatazya kemik ve dislerin gelisimini
etkileyen otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. ALPL genindeki mutasyonlar
alkalen fosfataz enziminin galigmasini
etkileyerek minerilizasyon surecinin
normal seyrini bozarak hipofosfatazyaya
sebep olmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN




‘\A
) ]

[ ]
f%@?@ﬁ\ " {

111 ./

GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZI

N

-
' 4
"‘

==

TEST LISTESI

Dokiiman No

LST.29

Yirirliilik Tarihi

2012020

Revizyon No

Revizyon Tarihi

0

AKREDITE
TEST

SIRA | GRUP TEST Mi?

BASKI TARIiHi

TEST KODU

BOLUM

TEST ADI

GEN ADI

KLiNiK BiLGi

MATERYAL TURU

MATERYAL
MIiKTARI

RAPORLAMA SURESI

178 H

01102017

MG01320

MOLEKULER GENETIK

Hipohidrotik Ektodermal Displazi

EDA

Ektodermal displazi ektodermal kokenli
doku ve organlari etkileyen, farkli klinik
subgruplari olan bir hastaliktir. En sik hipo
ya da anhidrotik ektodermal displazi
(Christ-Siemens-Touraine syndrome)
tablosu gorlur. Hastalk sikhikla X'e bagli
resesif gegis gosterirken, bazi hastalarda
otozomal resesif gegis gozlenir. EDA geni
X'e bagli hipohidrotikektodermal displazi
ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

179 H

01102017

MGO01330

MOLEKULER GENETIK

Hipokondroplazi

FGFR3

Hipokondroplaziakondroplazinin hafif
seklidir. Bu hastalik bacak ve kollardaki
uzun kemiklerde kikirdagin kemige
donusimuna (ossifikasyon) etkiler. Bu
hastaliktan etkilenen erkeklerde 138-
165cm arasinda, kadinlarda ise 128-151
cm arasinda boy uzunlugu
gorlur..Hipokondroplazili insanlarin kol ve
bacaklari kisa, elleri ve ayaklari genis ve
kisadir. Diger karakteristik 6zellikler buytik
kafa, dirseklerde kisitl hareket, lordoz
(cukur bel) ve egri bacaklardir. Bazi
¢alismalarda bu kisilerin entelektuel
yetersizlik ve 6grenme glglugu yagadiklar
iddia edilse de bu konuda geliskili sonuglar
bulunmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

180 H

01102017

MG01340

MOLEKULER GENETIK

Hipotiroidizm

IGSF1

Tiroid bezinin az galismasina ve bu nedenle
tiroid hormonlarini az tretmesine ve
sonugta kanimizda tiroid hormonlarinin
(T3 ve T4) dustik olmasi durumuna tiroid
yetmezligi veya tip

Dilinde hipotiroidi denir. X'e bagh resesif
olarak kalitilan bir hastalktir. IGSF1
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

181 H

01102017

MGO01350

MOLEKULER GENETIK

Huntington Mutasyon Analizi

HTT

Huntington hastaligi otozomal dominant
kalitilan progressif nérodejeneratif bir
hastaliktir. Hastalik Huntingtin (HTT) geni
Ekzon 1 bolgesinde bulunan kararsiz
polimorfik CAG uglu tekrar sayisinin artisi
sonucu ortaya ¢ikmaktadir.

184 H

01102017

MG01380

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyosis Tip 3

ALOXE3

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

Konjenital INtyozIs resesit olarak Kamtian
bir hastaliktir. ALOXE3 genindeki

mutasyonlar Konjenital ihtiyozis Tip 3 ile
ilickilondirilmictir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

185 H

01102017

MG01400

MOLEKULER GENETIK

Infantile Neuroaxonal Dystrophy 1

PLA2G6

infantil néroaksonal distrofi intellektiiel
bozukluklari ve hareket problemlerine
sebep olan otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. infantil néroaksonal distrofi
vakalari degerlendirildiginde PLA2G6
geninde 50'den fazla mutasyon
saptanmistir bu nedenle PLA2G6 geni bu
durum ile iliskilendirilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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186

01102017

MG01420

MOLEKULER GENETIK

immotil Silia Sendromu

DNAH11-DNAH5-DNAI1

Siliyer diskinezi, hava yollari ve silialarin
bulundugu diger dokularda, silia hareket
bozuklugu sonucu gelisen, kronik 6kstirik,
balgam ¢ikarma, bronsektazi, kronik rinit,
otit, kronik veya tekrarlayici sinu- zit,
infertilite gibi genis klinik 6zelliklere sahip
olabilen, sikligi 30.000’de bir olarak tahmin
edilen bir hastaliktir. En sik saptanan
mutasyonlar; DNAH5, DNA11, DNAI1,
DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve
CCDC103 olup o6zellikle igi ve dig dynein
kollarinda defekte yol agarak PCD’ye
neden olurlar .

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

187

01102017

MG01450

MOLEKULER GENETIK

Jarcho - Levin Sendromu

DLL3

Jarcho-Levin sendromu segmental
kostovertebral deformitelerin bulundugu
sayisal ve yapisal vertebra-kosta
anomalilerini iceren konjenital bir
sendromdur. Hastaligin otozomal
dominant veya resesif olarak kalitildigi
bildirilmistir. DLL3 geni hastalikla
iliskilendirilmistir

188

01102017

MG01460

MOLEKULER GENETIK

Joubert Sendromu

INPPSE

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

189

01102017

MG01470

MOLEKULER GENETIK

Joubert Sendromu

NPHP3

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

190

01102017

MG01480

MOLEKULER GENETIK

Kalitsal Pankreatit

PRSS1

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

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

191

01102017

MG01490

MOLEKULER GENETIK

Kalitsal Pankreatit

SPINK1

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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192

01102017

MGO01510

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Kardiyovaskiiler Risk Paneli (12
Mutasyon)

MTHFR A1298C, MTHFR C677T, Faktor
I G20210A, Faktor V Leiden G1691A,
Faktor V Cambridge G1091C,
Plasminojen Aktivatér inhibitér 1 ( PAI
), APOE, APOB, ITGB, ACE ins/del,
FVHR2, FGB

Tekrarlayan gebelik kayiplari gorllen
ailelerde trombofili sikhgi %60'lara kadar
¢ikabilmektedir. Kalitsal ve/veya
kazanilmig trombofilik bozukluklar ve
antifosfolipid antikorlar nedeniyle gelisen
plasentalvaskiilertromboz; tekrarlayan
gebelik kayiplari ve gebelik
komplikasyonlari riskini 6nemli oranda
arttirmaktadir. Toplumda sik rastlanan
trombofilik faktorler 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 Aktivator
inhibitér 1 (PAI1) konsantrasyonunun
artmasina bagl olarak fibrinolitik aktivite
bozulur ve trombotik olaylara yatkinhk
artar.

ACE I/D: ACE geninin 16. intronunda, 250
bp’lik dizinin delesyon/insersiyonuyla
iligkili bir polimorfizdir. *D/D ileri derecede
artmig vazokonstruksiyon

ile ilisklendirilmistir. Beta Fibrinojen -455
G-A: Bu promotor bdlge mutasyonunu
heterozigot olarak tasiyanlarda fibrinojen
dlzeyi artmistir. Homozigot olarak
taslyanlarda artis daha belirgindir.
Mutasyonu tasiyanlarda 6zellikle iskemik
stroke icin artmis risk vardir Faktér X111

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

193

01102017

MG01520

MOLEKULER GENETIK

Kardiyovaskuler Risk Paneli (6
Mutasyon)

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

Tekrarlayan gebelik kayiplari gorulen
ailelerde trombofili sikhgi %60'lara kadar
¢ikabilmektedir. Kalitsal ve/veya
kazanilmig trombofilik bozukluklar ve
antifosfolipid antikorlar nedeniyle gelisen
plasentalvaskulertromboz; tekrarlayan
gebelik kayiplari ve gebelik
komplikasyonlari riskini 6nemli oranda
arttirmaktadir. Toplumda sik rastlanan
trombofilik faktorler Faktor V Leiden
G1691A, Protrombin G20210A ve
MetilentetrahidrofolatRediktaz (MTHFR)
C677T ve A1298C mutasyonlaridir. PAI-1
4G-5G: Tek niikleotid delesyon/insersiyon
(4G/5G) mutasyonudur. 4G delesyon
mutasyonu sonucu Plasminojen Aktivator
inhibitér 1 (PAI1) konsantrasyonunun
artmasina bagli olarak fibrinolitik aktivite
bozulur ve trombotik olaylara yatkinhk
artar.

-ACE 1/D: ACE geninin 16. intronunda, 250
bp’lik dizinin delesyon/insersiyonuyla
iligkili bir polimorfizdir. *D/D ileri derecede
artmis vazokonstruksiyon

ile ilisklendirilmistir. Beta Fibrinojen -455
G-A: Bu promotor bolge mutasyonunu
heterozigot olarak tagiyanlarda fibrinojen
diizeyi artmistir. Homozigot olarak
taslyanlarda artig daha belirgindir.
Mutasyonu tasiyanlarda 6zellikle iskemik
strake icin artmis risk vardir Faktér XIII

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

194

01102017

MG01530

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'li Kan

3mL

40 GUN
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195

01102017

MG01540

MOLEKULER GENETIK

Kennedy Hastaligi (SBMA)

Androjen reseptor duyarsizlik sendromu
tam veya kismi olabilir. X kromozomunda
lokalize AR geninde birgok farkl mutasyon
hem komplet hem parsiyel tipinde
tanimlanmigtir. Mutasyonlarin ¢ogu
missense mutasyonlardir. Komplet(tam)
tipte hastalarin %83-95'inde dizi analizi ile
mutasyonlar tanimlanmaktadir. Ancak
parsiyel(kismi) tipte hastalarin %50'den
azinda dizi analizi ile mutasyonlar
tanimlanabilmektedir. AR geni Ekzon 1
bolgesinde iki polimorfik bolge
bulunmaktadir ve bunlar CAG ve GGC
tekrar sayilari ile karakterizedir. CAG Uglu
tekrar dizilerinin artisinin androjen
reseptor transkripsiyon aktivitelerinin
azalmasi ile sonuglandigi ve Greme ile ilgili
bazi fonksiyonlari etkiledigi
dugunulmektedir (normal saghkh
bireylerde CAG tekrar uzunluklari 12-30
ortalama 22 CAG tekraridir) . Ancak GGC
tclt tekrar dizilerinin klinik etkisi net
olarak bilinmemektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

196

01102017

MGO01550

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Kistik Fibrozis Tum Gen

CFTR

KistikFibrozis, akciger, pankreas, bagirsak,
ter bezleri dig salgi bezlerinde

gorilen, kalitsal (genetik) bir
hastaliktir.Kistikdejenerasyon gosteren,
yani bag dokusu artimindan olusan
tumoral odaklar arasinda yer alan sivi
toplanmasiyla belirginlesen timér olan
kistikfibrozis hastaligi, perisintizoidal
hucreler de denilen hepatikstellat
hicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma
gecmesi sekinde tanimlanabilir.
Kistikfibrozis hastaligi, ayni anda solunum
sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun
birden gok sistem ve organini etkileyebilir.
Dogumla birlikte gorulen fibrozis, bu
etkileme sonucu islev bozukluklarina
neden olur.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

197

MLPA

01102017

MGO01560

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Kistik Fibrozis Delesyon Duplikasyon
Analizi

CFTR

Kistik Fibrozis, akciger, pankreas, bagirsak,
ter bezleri dig salgi bezlerinde

gorilen, kalitsal (genetik) bir

hastaliktir Kistikdejenerasyon gosteren,
yani bag dokusu artimindan olusan
tumoral odaklar arasinda yer alan sivi
toplanmasiyla belirginlesen timor olan
kistikfibrozis hastaligi, perisintizoidal
hucreler de denilen hepatikstellat
hicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma
gecmesi sekinde tanimlanabilir.
Kistikfibrozis hastaligi, ayni anda solunum
sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun
birden gok sistem ve organini etkileyebilir.
Dogumla birlikte gorulen fibrozis, bu
etkileme sonucu islev bozukluklarina
neden olur.

EDTA'li Kan / CVS

3mL

30 GUN

198

01102017

MG01570

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Notropeni Tip 2

HAX1

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

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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199

01102017

MG01580

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Notropeni Tip 1

ELANE

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

200

01102017

MG01590

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Konjenital Adrenal Hiperplazi (17 a -
Hidroksilaz Eksikligi)

CYP17A1

17alfa-hidroksilaz,CYP17A1 genindeki
fonksiyon kaybettiren mutasyonlara bagh
olarak gelisen otozomal resesif gegisli
nadir bir hastaliktir. Mutasyonlarin gogu
hidroksilaz ve liyaz reaksiyonlarinin ikisini
birden etkiler. 17 alfa-hidroksilaz eksikligi
digunulen olgunun genetik
analizindeCYP17A1 geninde homozigot
p.R440H mutasyonunun gosterilmesi ile
tanisi dogrulanir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

201

01102017

MG01600

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

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 mutasyonlarla
birliktelik gosterir. Mutasyonlarin 6nemli
bir bolimu CYP21A2 geniyle yiiksek
oranda homoloji gésteren CYP21P
psedogeninden koken almistir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

202

MLPA

01102017

MG01610

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Konjenital Adrenal Hiperplazi (21
Hidroksilaz Eksikligi) Delesyon
Duplikasyon Analizi

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 mutasyonlarla
birliktelik gosterir. Mutasyonlarin 6nemli
bir bolimu CYP21A2 geniyle yiiksek
oranda homoloji gésteren CYP21P
psedogeninden koken almistir

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

203

01102017

MG01620

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Konjenital Adrenal Hiperplazi (11B -
Hidroksilaz Eksikligi)

CYP11B1

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH)
adrenal korteksteki kortikosteroid
sentezinin olugmasini engelleyen, bu
nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye
yol agan bir grup kaltsal enzim eksikligidir.
11-beta hidroksilaz eksikligi CYP11B1
genindeki mutasyonlarin yol agtigi
otozomal resesif bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

204

01102017

MG01630

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Glikolizasyon Defekti

PMM2

Konjenital Glikolizasyon Defekti, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
PMM2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

205

01102017

MG01640

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Muskiiler Distrofi

LAMA2

Konjenital musKular distrofi otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
Hastaliktan sorumlu olan gen LAMA2
genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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206

01102017

MG01650

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Sagirlk (Konneksin 26)

GJB2

Sendromik olmayan isitme kaybi nedeni
olan genler iginde en 6nemli yeri
“konneksin 26 (GJB2)” tutmaktadir. GJB2
gen mutasyonlari genellikle otozomal
resesif gegis gosterirken gok nadir de olsa
otozomal dominant olarak da kalitilabilir.
Birgok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
genetik nedenli isitme kaybinin %50’ sini
olusturdugu bildirilmistir. Bugline kadar bu
gen iginde 300'den fazla mutasyon
bildirilmesine ragmen yalnizca bir tanesi
(c.35delG) beyaz irkta tim mutasyonlarin
yaklagik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu
mutasyonun taslyicilig Avrupal
beyazlarda %2-4 arasindadir. Saghkh Turk
toplumunda ise %1.8 olarak bulunmustur.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

207

01102017

MG01660

MOLEKULER GENETIK

Konjetinal Afibrinojenemi

FGA

Herediter afibrinojenemi, oldukga nadir
gorilen bir koagulasyon bozuklugudur.
Konjenital Afibrinojenemi otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve
FGG genleri hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

208

01102017

MG01670

MOLEKULER GENETIK

Konjetinal Afibrinojenemi

FGB

Herediter afibrinojenemi, oldukga nadir
gorilen bir koagulasyon bozuklugudur.
Konjenital Afibrinojenemi otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve
FGG genleri hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

209

01102017

MG01680

MOLEKULER GENETIK

Konjetinal Afibrinojenemi

FGG

Herediter afibrinojenemi, oldukga nadir
gorilen bir koagulasyon bozuklugudur.
Konjenital Afibrinojenemi otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve
FGG genleri hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

210

01102017

MG01690

MOLEKULER GENETIK

Lafora Hastaligi

NHLRC1

Lafora hastaligi otozomal resesif gegis
gosteren, miyoklonik ve oksipital
nobetlerle karakterize, ilerleyici demans,
ataksi ve dizartri ile seyreden tipik bir
progresif miyoklonik epilepsidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

211

01102017

MG01700

MOLEKULER GENETIK

Langer - Giedion Sendromu

TRPS1

Langer-Giedion Sendromu kemik
anomalileri ve belirgin yiiz hatlarina sebep
olan bir hastaliktir. Tek bir degisen koyanin
hastaligin gorilmesi icin yeterli oldugu igin
bu hastaligin otozomal dominant kalitim
gosterdigi distintlmektedir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

212

01102017

MG01710

MOLEKULER GENETIK

Leigh Sendromu

MT-DNA

Pek gok genetik hastalik mitokondriyal
genlerdeki degisikliklerle
iliskilendirilmistir. Leigh Syndrome
mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile
iliskili bir hastaliktir. Mitokondriyal
DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica
blyume, gelisme ve viicut sistemlerinin
fonksiyon gérmesinde problemlere neden
olabilir. Vicut hicrelerinin pek ¢ogu her
birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal
DNA'si olan binlerce mitokondri
icermektedir. Bu hiicrelerde mutant ya da
mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin
siddeti genetik degisiklik goriilen
mitokondri orani ile baglantilidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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213

01102017

MG01730

MOLEKULER GENETIK

Liddle Sendromu

SCNN1G

SCNN1G genindeki mutasyonlar Liddle
sendromu ile iliskili olup otozomal
dominant gecis gosteren bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

214

01102017

MG01740

MOLEKULER GENETIK

Liddle Sendromu

SCNN1B

SCNN1B genindeki mutasyonlar Liddle
sendromui ile iliskili olup otozomal
dominant gecis gosteren bir hastahktir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

215

01102017

MG01750

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Miskuler Distrofi Tip 2B

DYSF

Timb Girdle MUskuUler Distrofi Tip-2B
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yuriimede zorluklara sebep
olur. Hastalipin bu tipi iskelet kasi proteini
kodlayan DYSF geninde olusan
mutasyonlar sonrasinda gelismektedir.
Limb Girdle Muskiiler Distrofisi birden gok
gen ile iliskilendirilmis ve ¢ok sayida tipi
huliinmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

216

01102017

MG01760

MOLEKULER GENETIK

Loeys - Dietz sendromu

TGFBR1

Loeys-Dietz Sendromu viicudun biiyuk
bolimiinde bag dokuyu etkileyen ve
otozomal dominant kalitim gosteren bir
hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

217

01102017

MG01770

MOLEKULER GENETIK

Mapple Urine Syrup (MSUD) Tip 1A

BCKDHA

Maple syrup urine hastaligi (Akgaagag
surubu idrar hastaligi) vicutta belirli
amino asitlerin diizgiin bir sekilde
islenememess sonucu ortaya gikan
otozomal resesif gegis gosteren bir
hastaliktir. BCKDHA genindeki
mutasyonlarin bu durum ile iligkili oldugu
bilinmektedir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

218

01102017

MG01780

MOLEKULER GENETIK

Mapple Urine Syrup (MSUD) Tip 1B

BCKDHB

Maple syrup urine hastaligi (Akgaagag
surubu idrar hastaligi) vicutta belirli
amino asitlerin diizglin bir sekilde
islenememess sonucu ortaya gikan
otozomal resesif gegis gosteren bir
hastaliktir. BCKDHB genindeki
mutasyonlarin bu durum ile iligkili oldugu
bilinmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

219

01102017

MG01790

MOLEKULER GENETIK

MARFAN Sendromu Tip 1

FBN1

Marfan sendromu otozomal dominant
olarak kalitilan bir sendromdur. FBN1 geni
dizi analizi sonunda Marfansendromlu
vakalarin % 70-93liik kisminda
mutasyonlar tespit edilmistir. FBN1 geni
65 ekzonlu bir gen oldugundan yapilan
calismada mutasyonlarin yogun olarak
tespit edildigi 3, 6, 10, 28, 29 ve 56.
ekzonlar dizi analizi ile taranmigtir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

220

01102017

MG01800

MOLEKULER GENETIK

MARFAN Sendromu Tip 2

TGFBR2

Loeys-Dietz sendromu viicudun birgok
bolimiinde bag dokuyu etkileyen ve
otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. Tip I-V olmak lizere bes tlri
bulunan Loeys-Dietz sendromu farkli
genlerdeki mutasyonlardan kaynakli olarak
ortaya gtkmaktadir. TGFBR1 genindeki
mutasyonlar tip |, TGFBR2 genindekiler tip
Il, SMAD3 genindekiler tip Ill, TGFB2
genindekilerin tip IV ve TGFB3 genindeki
mutasyonlar Loeys-Dietz sendromu tip V
ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

221

01102017

MG01810

MOLEKULER GENETIK

McCune - Albright Sendromu

GNAS

Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin
organlarin agiri galismasi ile giden
patojenezinde uyarici G protein alfa alt
biriminde aktive edici mutasyonlarin
sorumlu oldugu nadir gorilen bir
sendromdur. Mc-Cune Albright Sendromu
otozomal dominant gegis gostermektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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222 H

01102017

MG01820

MOLEKULER GENETIK

MELAS

MT-TL1

MELAS vakalarinin yaklasik %80'inde
mitokondriyal DNA'nin MT-TL1 geninde
3243. pozisyonunda A>G degisikligine
sebep olan mutasyon goézlenmektedir.
3252 pozisyonundaki A>G ve 3271
pozisyonundaki T>C degisiklikleri de
MELAS vakalarinin yaklasik %15'inde
gozlenmektedir. Tasiyicilarda heteroplazmi
orani %2-65 arasinda degismekte olup
yasla birlikte heteroplazmi oraninda
degisiklikler olabilmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

223 H

01102017

MG01830

MOLEKULER GENETIK

MEN Tip 4

CDKN1B

Multipl endokrin neoplazi (MEN) tip 4
CDKN1B genindeki mutasyonlarla
iliskilendirilmis ve otozomal dominant
gegcis gosteren bir durumdur. MEN tip 4
endokrine bezlerinde timor olusumu ile

karakterize edilmektedir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

224 H

01102017

MG01840

MOLEKULER GENETIK

Menkes Sendromu

ATP7A

Menkes hastaligi X’e bagli resesif gegisli,
ender olarak goru len nérodejeneratif bir
hastaliktir. Klinik bulgular bakir emilimi ve
taginmasindaki bozukluk ve bakir bagimli
enzimlerin aktivitelerindeki bozukluktan
ortaya ¢ikmaktadir. Sendromla iliskili gen
ATP7A genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

225 H

01102017

MG01850

MOLEKULER GENETIK

Metakromatik Lokodistrofi

ARSA

Metakromatik Lokodistrofi (Arylsulfatase A
Deficiency) otozomal resesif kalitilan bir
hastaliktir. ARSA genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirImistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

226 H

01102017

MG01860

MOLEKULER GENETIK

Metil malonik asidemi

MUT

Metil Malonik Asidemi otozomal resesif bir
hastaliktir. MUT geni hastalikla
iliskilendirilmis bir gendir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

227 H

01102017

MG01870

MOLEKULER GENETIK

MIRAS Yaygin Mutasyon

POLG

Duyusal ataksik néropati (MRAS) otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. POLG
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirlmistir. Gendeki en yaygin
mutasyonlar 6,7,ve 13. ekzonlarda
gorilmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

228 MLPA

01102017

MG01880

MOLEKULER GENETIK

Mitokondriyal Delesyon Paneli
Delesyon Duplikasyon Analizi

MT - DNA

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile
iliskili hastaliklar; Cyclic Vomiting
Syndrome, Cytochrome C Oxidase
Deficiency, Kearns-Sayre Syndrome, Leigh
Syndrome, Maternally inherited Diabetes
And Deafness, Mitochondrial Complex In
Deficiency, Mitochondrial
Encephalomyopathy, Lactic Acidosis, ve
Stroke-Like Episodes, Myoclonic Epilepsy
With Ragged-Red Fibers, Neuropathy,
Ataxia, And Retinitis Pigmentosa,
Nonsyndromic Deafness, Pearson Marrow-
Pancreas Syndrome, Progressive External
Ophthalmoplegia'dir. Mitokondriyal
DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica
blyume, gelisme ve viicut sistemlerinin
fonksiyon gérmesinde problemlere neden
olabilir. viicut hiicrelerinin pek ¢ogu her
birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal
DNA'si olan binlerce mitokondri
icermektedir. Bu hiicrelerde mutant ya da
mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin
siddeti genetik degisiklik goriilen
mitokondri orani ile baglantilidir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN
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229

01102017

MG01890

MOLEKULER GENETIK

Mitokondriyal Delesyon Paneli (Kearn
Sayre Sendromu)

MT - DNA

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile
iliskili hastaliklar; 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 Deafness, Pearson Marrow-
Pancreas Syndrome, Progressive External
Ophthalmoplegia'dir. Mitokondriyal
DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica
buyltme, gelisme ve viicut sistemlerinin
fonksiyon gérmesinde problemlere neden
olabilir. viicut hiicrelerinin pek ¢ogu her
birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal
DNA'si olan binlerce mitokondri
icermektedir. Bu hiicrelerde mutant ya da
mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin
siddeti genetik degisiklik gorilen
mitokondri orani ile baglantilidir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

230

01102017

MG01900

MOLEKULER GENETIK

Mitokondriyal DNA Analizi (Tum
Genom)

MT-ND5, MT-ND6, MT-ND2, MT-
ND4, MT-ND1, MTNDA4L, TNRF, RNR1,
TRNV, RNR2, TRNL1, TRNI, TRNQ,
TRNM, TRNW, TRNN, TRNC, TRNY,
COX1, TRNK, COX3, TRNG, MTND3,
TRNR, TRNL2, TRNE, CYTB, TRNT,
TRNP, ATP6

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile
iliskili hastaliklar; 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 Deafness, Pearson Marrow-
Pancreas Syndrome, Progressive External
Ophthalmoplegia'dir. Mitokondriyal
DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica
buyltme, gelisme ve viicut sistemlerinin
fonksiyon gérmesinde problemlere neden
olabilir. viicut hiicrelerinin pek ¢ogu her
birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal
DNA'si olan binlerce mitokondri
icermektedir. Bu hiicrelerde mutant ya da
mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin
siddeti genetik degisiklik gorilen
mitokondri orani ile baglantilidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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231

01102017

MG01910

MOLEKULER GENETIK

Mitokondriyal Nérogastrointestinal
Ensefalomiyelopati (MINGIF)

TYMP

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile
iliskili hastaliklar; 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 Deafness, Pearson Marrow-
Pancreas Syndrome, Progressive External
Ophthalmoplegia'dir. Mitokondriyal
DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica
buyltme, gelisme ve viicut sistemlerinin
fonksiyon gérmesinde problemlere neden
olabilir. viicut hiicrelerinin pek ¢ogu her
birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal
DNA'si olan binlerce mitokondri
icermektedir. Bu hiicrelerde mutant ya da
mutant olmayan DNA bulunabilmektedir
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastaliklarin
siddeti genetik degisiklik gorilen
mitokondri orani ile baglantilidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

232

01102017

MG01920

MOLEKULER GENETIK

Miyotonik Distrofi Tip 1

DMPK

Miyotonik distrofi tip 1 otozomal
dominant kalitimi olan bir hastalik olup
DMPK genindeki Gglii CTG tekrar
savisindaki artis sonucu ortava

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

233

01102017

MG01930

MOLEKULER GENETIK

Miyotonik Distrofi Tip 2

ZNF9

Miyotonik distrofi tip 2 otozomal
dominant kalitimi olan bir hastalik olup
ZNF9 genindeki dortli CCTG tekrar
sayisindaki artig sonucu ortaya
cikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

234

01102017

MG01990

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 1

HNF4A

VIODT UPT SERET TTaStanBr OtoZoTTar
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya gtkmaktadir. Hastaliktan sorumlu

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

235

01102017

MG02000

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 2

GCK

MODY tpi seker hastaligr otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

236

01102017

MG02010

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 3

HNF1A

formlarindan hiridir%[ﬁ_e_dg%m‘asjnrd:
MODY tipi seker hastaligi otozoma
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin

farmlarindan hiridir ve erken vaclarda

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

237

01102017

MG02020

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 4

PDX1

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya gtkmaktadir. MODY tip 4 ile iligkili
olan gen PDX1 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

238

01102017

MG02030

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 5

HNF1B

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken vaslarda

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

239

01102017

MG02040

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 6

NEUROD1

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken vaslarda

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

240

01102017

MG02050

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 7

KLF11

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya gtkmaktadir. Hastaliktan sorumlu
olan gen KLF11 genidir.

241

01102017

MG02060

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 8

CEL

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

MODY Tip 8, otozomal dominant olarak
kalitilan bir hastalktir.

CEL genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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242

01102017

MG02070

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 9

PAX4

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya ¢ikmaktadir. Hastaliktan sorumlu
olan gen PAX4 genidir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

243

01102017

MG02080

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 10

INS

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya ¢ikmaktadir. Hastaliktan sorumlu
olan gen INS genidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

244

01102017

MG02090

MOLEKULER GENETIK

MODY Tip 11

BLK

MODY tipi seker hastaligi otozomal
dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda
ortaya ¢ikmaktadir. Hastaliktan sorumlu
olan gen BLK genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

246

01102017

MG02110

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

MTHFR (A1298C)

MTHFR

Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin
arttigl, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN

247

01102017

MG02120

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

MTHFR (C677T)

MTHFR

Trombofili, kanda pihtilagsma egiliminin
arttigi, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'll Kan

3mL

15 GUN

248

01102017

MG02130

MOLEKULER GENETIK

Muckle - Wells Sendromu

NLRP3

Kriyoprin iligkili periyodik sendrom olan
Muckle-Wells syndrome (MWS) ilk defa
otozomal dominant gegis gosteren nadir
bir herediter hastalik olarak tanimlandi.
Otozomal dominant MWS'li hastalarda
karin agrisi, artrit ve Urtikerle birlikte olan
ates ataklari vardir. MWS, NLRP3 (CIAS1)
olarak bilinen gendeki mutasyonlar ile
ortaya gikar.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

249

01102017

MG02140

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 1

IDUA

Mukopolisakkaridoz Tip 1, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
IDUA genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

250

01102017

MG02150

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 2

IDS

Mukopolisakkaridoz Tip 2 (Hunter
Sendromu) x-e bagli resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. IDS genindeki mutasyonlar
sonucu hastalik ortaya ¢ikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

251

01102017

MG02160

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 3A (MPS3A)

SGSH

Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo
Sendromu) otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. GNS, HGSNAT, NAGLU ve
SGSH genlerindeki mutasyonlar sonucu
hastalik ortaya ¢ikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

252

01102017

MG02170

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 4

GALNS

Mukopolisakkaridoz Tip 4

(Morquio Sendromu) otozomal resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. GALNS
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik
ortava cikmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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253

01102017

MG02180

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 3B

NAGLU

Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo
Sendromu) otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. GNS, HGSNAT, NAGLU ve
SGSH genlerindeki mutasyonlar sonucu
hastalik ortaya ¢ikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

254

01102017

MG02190

MOLEKULER GENETIK

Multiple Ekzositoz Tip 1

EXT1

Multiple Ekzositoz Tip 1, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
EXT1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

255

01102017

MG02200

MOLEKULER GENETIK

MYH?7 iligkili Miyopati

MYH7

Miyozin iligkili miyopati otozomal
dominant gegis gosteren nadir bir
hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
MYH?7 genidir.

EDTA'li Kan / Amniyon Sivisi

3mL

40 GUN

256

01102017

MG02210

MOLEKULER GENETIK

Myofibriler Myopati Tip 1

DES

Miyofibriler Miyopatiler otozomal resesif/
dominant olarak kalitilan morfolojik olarak
homojen olmakla birlikte genetik olarak
heterojen olan hastaliklardir. DES geni
MiyofibrilerMiyopati Tip 1 ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

257

01102017

MG02220

MOLEKULER GENETIK

Niemann - Pick Hastaligi

SMPD1

Niemann hastaligi, otozomal resesif bir
hastalik olup A ve B tipi SMPD1 geninde
mutasyonlardan kaynaklanmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

258

01102017

MG02230

MOLEKULER GENETIK

Netherton Sendromu

SPINKS

Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan
ve otozomal resesif gegisli bir iktiyoz
tipidir. Bu sendromun ana belirtileri
iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapisal kil
govdesi anomalisi (trikoreksis invaginata)
ve atopik yatkinhktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

259

01102017

MG02240

MOLEKULER GENETIK

Noonan Sendromu Tip 1

PTPN11

Noonan sendromu (NS) otozomal
dominant olarak kalitilir ve 1500 - 2500
dogumda gorilen bir durumdur. Bu
hastalarin yaklasik % 50'sinda 12.
kromozomun (12g24.1) uzun kolundaki
PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non
receptor type 11) geninde “missense”
mutasvonlar santanmistir.

EDTA'li Kan / CVS

3mL

40 GUN

260

01102017

MG02250

MOLEKULER GENETIK

Noonan Sendromu Tip 4

SOs1

Noonan sendromu (NS) otozomal
dominant olarak kalitilir ve 1500 - 2500
dogumda gorilen bir durumdur. Bu
hastalarin yaklagik % 10-15'inde SOS1
geninde “missense” mutasyonlar
saptanmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

261

01102017

MG02280

MOLEKULER GENETIK

Noronal Seroid Lipofusinozis Tip 2

TPP1

No6ronal seroid lipofusinoz otozomal
resesif gegis gosteren, gcocukluk ¢agi
baslarinda motor ve mental gelisime engel
olarak hareket ve zeka
bozukluklarinasebep olmaktadir. Ek olarak
¢ogu vakalarda epilepsi ve gorme
bozukluklari da gézlemlenmektedir. TPP1
geninde goriulen mutasyonlar bu durumla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

262

01102017

MG02290

MOLEKULER GENETIK

Noronal Seroid Lipofusinozis Tip 1

PPTL

Neuronal Ceroid Lipofuscinosis yagamin ilk
birinci ve ikinci yillarinda mental ve motor
gelisimini etkileyen otozomal resesif gegis
gOsteren bir hastaliktir. PPT1 genindeki
50'den fazla mutasyon bu durumla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

263

01102017

MG02300

MOLEKULER GENETIK

Odontoonychodermal Displazi

WNT10A

Odontoonychodermal Displazi, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
WNT10A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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264

01102017

MG02310

MOLEKULER GENETIK

Okulofaringial Muskdler Distrofi

PABPN1

Okulofaringeal Muskdler Distrofi otozomal
dominant kalitilan bir hastaliktir. PABPN1
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

265

01102017

MG02320

MOLEKULER GENETIK

Optik Atrofi (OPA9 )

ACO2

Optik atrofi gorme bozuklugu ile
karakterize edilen ve otozomal resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. Bu durum
normale yakin gérmeden tamamen korluk
durumuna kadar degiskenlik gosterebilir.
ACO2 geninde gorilen mutasyonlar bu
durum ile iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

266

01102017

MG02330

MOLEKULER GENETIK

Osteogenesis Imperfecta Tip 1

COL1A1

Osteogenesis Imperfekta otozomal
dominant olarak kalitilan bir sendromdur.
COL1A1 geni dizi analizi sonunda
Osteogenesisimperfektasendromlu
vakalarin % 70lik kisminda mutasyonlar
tespit edilmistir. COL1A1 geninde yaygin
olarak gorilen p.G1079S (c.3235G>A),
p.G1091S (c.3271G>A), p.G203V
(c.608G>T), p.G197S (c.589G>A),
p.C1299W (c.3897C>G) mutasyonlari dizi
analizi ile taranmistir.

EDTA'li Kan / CVS

3mL

40 GUN

267

01102017

MG02340

MOLEKULER GENETIK

Osteogenesis Imperfecta Tip 2

COL1A2

Osteogenesis Imperfekta otozomal
dominant olarak kalitilan bir sendromdur.
COL1A2 geni Osteogenesis Imperfekta
Tip2, Tip3 ve Tip4 ile iligskilendirilmistir.
COL1A1 geni nokta mutasyonlari
sendromlu vakalarin %5-30 luk kisminda
tespit edilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

268

01102017

MG02350

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis (Tip AD2, AR4)

CLCN7

Osteopetrozis Tip AD2, otozomal
dominant ve Osteopetrozis Tip AR4,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

CLCN7 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

269

01102017

MG02360

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis (Tip AR1)

TCIRG1

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon
bozuklugu sonucu kemiklerde belirgin
radyolojik dansite artisina neden olan
heterojen bir kalitsal hastaliklar grubudur.
Gorulme yasl, genetik ve klinik 6zellikleri
temelinde Ug tip osteopetrosis
tanimlanmistir. Osteopetrosis congenita,
osteopetrosisin nadir, agir bir formudur.
Otozomal resesif gegis gosterir. Hastalar
genellikle yasamlarinin ilk iki yil igerisinde
olurler. Osteopetrosis tarda,
osteopetrozisin eriskin veya benign tipi
olarak da nitelendirilir. Otozomal
dominant gegis gosterir. Mermer kemik
hastaligl, genellikle hayatin ilk dekatinda
tani alir ve eriskin yasa kadar
yasayabilirler. Otozomal resesif gegislidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

270

01102017

MG02370

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu

SPAG7

Periyodik ates sendromu tekrarlayan ates
serileri ile karakterize edilen otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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271

01102017

MG02380

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu (CAPS1)

NLRP3

Kriyopirinle iligkili periyodik sendrom (The
Cryopyrin Associated Periodic Syndromes
(CAPS)) kriyopirin proteinini kodlayan 1.
kromozomun uzun kolunda lokalize NLRP3
genindeki mutasyona bagl olarak gelisir ve
OD kahtilir. Kriyopirin inflamazomun
regllasyonunda 6nemli rol oynar. CAPS
hafif, orta ve siddetli form olmak tizere lg
farkl otoinflamatuvar sendromdan olusur.
Mutasyonlar bu t¢ sendroma spesifik
olabilir veya overlap yapabilir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

272

01102017

MG02390

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Ates Sendromu (TRAPS)

TNFRSF1A

Periyodik ates sendromu (TRAPS)
tekrarlayan ates serileri ile karakterize
edilen TNFRSF1A genindeki mutasyonlarla
iliskilendirilmis otozomal dominant gegis
gOsteren bir hastaliktir. TNFRSF1A
genindeki mutasyonlar bozuk TNFR1
proteini Uretimine sebep olmakta ve
hicrede agiri inflamasyon sinyallerinin
olusumuna sebep olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

273

27 04 2020

MG02410

MOLEKULER GENETIK

Pfeiffer Sendromu

FGFR2

Pfeiffer sendromu belli kafatasi
kemiklerinin prematir birlesimiile
karakterize edilen otozomal dominant bir
hastaliktir. FGFR2 genindeki mutasyonlar
Pfeiffer sendromu tip 1ile

iliskilendirilmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

274

01102017

MG02420

MOLEKULER GENETIK

Pirlivat Dehidrogenaz Eksikligi

PDHA1

Pirtvat dehidrogenaz eksikligi viicutta
laktik asit birikmesi ve birgok nérolojik
problemlerle karakterize edilmekte olup X-
linked dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. PDHA1 geninde gorilen
mutasyonlar pirtivat dehidrogenaz eksikligi
vakalarinin %80'ini olusturmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

275

01102017

MG02430

MOLEKULER GENETIK

Pitt - Hopkins Sendromu

TCF4

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

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

276

01102017

MG02440

MOLEKULER GENETIK

PKAN Sendromu

PANK2

PKAN Sendromu, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

PANK2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

277

01102017

MG02450

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Plasminojen Aktivatér inhibitér Gen
Mutasyonu

PAI

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Plasminojenaktivator inhibitor - 1 (PAI-1)
obez bireylerde yuksek duizeylerde
saptanan bir fibrinoliz inhibitérudur ve
ayni zamanda bagimsiz kardiyovaskiler
risk faktorlerinden biridirayrica instlin
direnciyle de iliskilendirilmistri. PAI
genindeki polimorfizmlerin protein
seviyesini etkiledigi ve etkiledigi
gozlenmistir. Ozellikle yiiksek PAI-1
seviyesi kolesterol, LDL-kolesterol, VLDL ve
trigliserid duzeyi ile pozitif olarak, HDL
kolesterol ile ise negatif olarak koreledir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN
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278

01102017

MG02460

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE

UREME GENETIGi

PLC Zeta Tim Gen Dizi Analizi

PLCZ1

PLCZ sperm ¢oziilebilir faktord olup oosit
aktivasyonunda 6nemli bir rol oynamakta
olupintraselliler Ca+2 salinimini sagladig
belirlenmistir. PLCZ ile yapilan yogun
ekspresyon galismalarina ek olarak
PLCT'nin fonksiyonunun bozulmasina ve
dolayisiyla infertiliteye neden olan bir
nokta mutasyonu (PLCZ, H398P) tespit
edilmistir. Ayni genetik gérintileme
metodu modifiye edilerek kullanilan bir
diger ¢alismada da yine ayni hastada (PLCZ,
H233L) mutasyonunu belirlenmistir. Bu
calismada H233L mutasyonunun da benzer
bir sekilde lokal protein etkilesimlerini
bozdugu, anormal kalsiyum salinimina yol
agtigl ayrica 3 boyutlu modelleme ile
ortaya konmustur. Bu ¢aligmada ayrica bu
vakada birlesik heterozigotluk oldugu,
mutasyonlarin birinin maternal digerinin
paternal aktarildigi belirlenmistir. Bu bilgi
dogrultusunda erkek infertilitesi ve sperm
fonksiyon eksikligine sebebiyet veren
maternal aktarilan ilk otozomal nokta
mutasyonunun H233L oldugu
belirlenmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

279

01102017

MG02500

MOLEKULER GENETIK

Pompe Hastaligi

GAA

Pompe hastaligi asit maltaz ( lizozomal alfa
1,4 glikosidaz-GAA ) enzimi eksikligi
sonucu ortaya ¢ikan bir glikojen depo
hastaligidir. Otozomal resesif kalitim
gosterir. Enzim eksikliginin derecesine
gore infantil veya erigkin formlari vardir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

280

MLPA

01102017

MG02510

MOLEKULER GENETIK

Prader Willi Sendromu Delesyon
Duplikasyon Analizi

15q11-13

Prader Willi sendromu tanisinda

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

281

01102017

MG02520

MOLEKULER GENETIK

Pridoksin Bagimli Epilepsi

ALDH7A1

Pridoksin Bagimli Eplepsi otozomal resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen ALDH7A1 genidir.
Pridoksin Bagimli Eplepsi simdiye kadar
100 kiside goérilmustiir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

282

01102017

MG02530

MOLEKULER GENETIK

PFICTip 1

ATP8B1

ATP8B1 genindeki 50'nin tzerinde
mutasyon Progresif Familyal intrahepatik
Kolestasis Tip 1 (PFIC1) olarak bilinen
karaciger hastaliginin agir formuna neden
olmaktadir. ATP8B1 genindeki
mutasyonlarin ¢ogu genin blyuk bir
boluminiin kaybi veya anormal kisa bir
protein Uriine neden olmaktadir. Bu
mutasyonlar karaciger hucrelerinde safra
asitlerinin Uretilmesine neden olurlar ve
bu hucreleri hasarlayarak karaciger
hastaliginin olusmasina neden olurlar.
ATP8BL1 proteini viicutta bulunmasina
ragmen bu proteinin eksikliginin boy
kisaligi, sagirlk, diyare ve PFIC1'in diger
semptomlarina yol agmasinin sebebi
ortaya koyulamamugtir. PFIC1 otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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283 H

01102017

MG02540

MOLEKULER GENETIK

PFIC Tip 2

ABCB11

ABCB11 genindeki 100den
fazlamutasyonlar Progresif Familyal
intrahepatik Kolestasis Tip 2 (PFIC2) olarak
bilinen karaciger hastaliginin agir formuna
neden olmaktadir. ABCB11 genindeki
mutasyonlarin gogu genin buyuk bir
bolimiintin kaybi veya anormal kisa bir
protein Urline neden olmaktadir. Bu
mutasyonlar karaciger hiicrelerinde safra
asitlerinin tretilmesine neden olurlar ve
bu hticreleri hasarlayarak karaciger
hastaliginin olusmasina neden olurlar.
Ozellikle p.V444A degisimi karaciger
hucrelerindeki BSEP protein miktarinda
azalmaya yol agmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

284 H

01102017

MG02550

MOLEKULER GENETIK

PFICTip 3

ABCB4

ABCBA4 genindeki mutasyonlar Progresif
Familyal intrahepatik Kolestasis Tip
3(PFIC3) olarak bilinen karaciger
hastaliginin agir formuna neden
olmaktadir. ABCB4 genindeki
mutasyonlarin gogu genin buyuk bir
bolimiintin kaybi veya anormal kisa bir
protein Urline neden olmaktadir. bu
mutasyonlar karaciger hucrelerinde safra
asitlerinin tretilmesine neden olurlar ve
bu hticreleri hasarlayarak karaciger
hastaliginin olusmasina neden olurlar

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

285 H

01102017

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 Uretimini sagladigiCOMP proteini
normalde kikirdak, bag ve tendonda
hucreler arasi sivida bulunarak, hiicrelerin
gelismesi, cogalmasi ve apopitoz yoluyla
yok olmasi streglerinde rol alir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

286 H

01102017

MG02570

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

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 sireli kilttr sonrasinda
karyotip analizi ile teyit edilmelidir.Fetusa
ait kromozomal anomalilerin tanisinda ve
fetal karyotip kararinda gold standart uzun
sureli kiltur sonucunda yapilan karyotip
analizidir

EDTA'li Kan / Dusuk Materyali /
Mukoza

3mL

5GUN

287 H

01102017

MG02580

MOLEKULER GENETIK

Ragsitizim (Vitamin D Direnci) Tip 2A

VDR

Vitamin D bagimli rikets tip I, 11-
hidroksilaz gen mutasyonu, tip Il ise VDR
gen mutasyonu sonucu gelismektedir. Her
iki hastalik da nadir gériilen otozomal
resesif bozukluklardir. Vitamin D, kemik ve
kalsiyum metabolizmasinin temel
aktorlerinden biridir. Ayrica hiicresel
immuin yanitin olusturulmasinda ve hiicre
proliferasyonunda roli vardir. Vitamin D
reseptoru (VDR) polimorfizminin gesitli
hastaliklarla bir iligkisinin olup olmadigi
oldukga yaygin bir sekilde arastiriimigtir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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288

01102017

MG02590

MOLEKULER GENETIK

Rasitizim (Vitamin D Direnci) Tip 1

CYP27B1

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

289

01102017

MG02600

MOLEKULER GENETIK

Renal Glukoziiri

SLC5A2

Renal glukoziri agirt miktarda glukozun
tireye salinimina sebep olan otozomal
dominant ya da otozomal resesif gegis
gosteren bir hastaliktir. SLC5A2 geninden
uretilen protein normal kosullarda
glukozun bobrekte geri emilimini saglar,
ancak SLC5A2 genindeki mutasyonlar bu
fonksiyonu bozmaktadir ve renal glukoziri
ile iliskilendirilmektedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

290

01102017

MG02610

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis

CA2

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler
defektin bulunduttu nefron segmentine
gore proximal RTA (Tip I), distal RTA (Tip 1)
ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak lizere
baslica 3 tipe ayrilir. CA2 genindeki resesif
mutasyonlar Tip 3 Renal Tubular Asidozis'e
neden olmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

291

01102017

MG02620

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis Distal
(Otozomal Resesif)

ATP6VOA4

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler
defektin bulundutu nefron segmentine
gore proximal RTA (Tip Il), distal RTA (Tip )
ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak tizere
baslica 3 tipe ayrilir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

292

01102017

MG02630

MOLEKULER GENETIK

Renal Tubular Asidozis Progresif
Sagirlik (Otozomal Sagirlik)

ATP6V1B1

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler
defektin bulunduttu nefron segmentine
gore proximal RTA (Tip I), distal RTA (Tip 1)
ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak lzere
baslica 3 tipe aynilir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

293

01102017

MG02640

MOLEKULER GENETIK

Rett Sendromu Tim Gen

MECP2

MECP2 geni ile iliskili hastaliklar X'e bagh
kalitim gostermektedir. Olgularin
%99'undan fazlasi de-novo mutasyon
sebepli ya da germline mozaisizm goérilen
anne babanin birinden gegen hastalik
etmeni mutasyon sebepli olabilmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

294

01102017

MG02650

MOLEKULER GENETIK

Rett Sendromu (Konjenital)

FOXG1

FOXG1 sendromu Rett sendromunun
konjetial tipi olup otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir. FOXG1
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirlmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

295

01102017

MG02660

MOLEKULER GENETIK

Rubinstein - Taybi Sendromu

CREBBP

Rubinstein - Taybi Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
CREBBP genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

296

MLPA

01102017

MG02670

MOLEKULER GENETIK

Russel Silver Sendromu Delesyon
Duplikasyon Analizi

11p15

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Russell-Silver sendromu, intrauterin ve
postnatal biiylime geriligi, relatif
makrosefali, ggen ylz, viicut asimetrisi ve
el 5. parmakta klinodaktili 6zelliklerinin
goruldigu bir genetik hastaliktir. astaligin
genetik etiyolojisinde, %35-65 oraninda
11p15 kromozomuna lokalize imprinting
control region 1 (ICR1) bolgesinin
hipometilasyonu saptanirken, %7-10
oraninda 7p11.2-p13 kromozomal
bolgesinin maternal uniparental dizomisi
(UPD) gortlmektedir. Olgularin %1'inden
daha azinda, submikroskobik kromozomal
aberasyonlar gosterilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN
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297

01102017

MG02680

MOLEKULER GENETIK

Seckel Sendromu

ATR

Seckel sendromu otozomal resesif gegisli,
nadir rastlanan, belirgin buytme geriligi ve
mental gerilik, mikrosefali, atipik yliz
gorinumii ile karakterize bir hastaliktir. Bu
sendrom genetik heterojenite de
gostermektedir. Bazi vakalarda 3q11.1-q24
lokusunda ATR geninde (Ataxia-
telanjektazi ve RAD3 iligkili protein)
mutasyon saptanmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

298

01102017

MG02690

MOLEKULER GENETIK

Sendromik Mikrooftalmi Tip 2

BCOR

Sendromik Miktoftalmi X'e bagli olarak
kalitilan bir hastaliktir. BCOR genindeki
mutasyonlar hastaliklailigkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

299

01102017

MG02700

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

SHOX Dizi Analizi

SHOX

SHOX'un tek doz yetersizligi, insanlarda
gorilen Turner Sendromu (TS), idiopatik
Kisa Boy (iKB) ve Leri-Weill
Diskondrosteozu (LWD) olmak tizere Ug
farkli blytume hastaligina katkida
bulunmaktadir. SHOX geninde %80-90
oraninda delesyon %10-20 oraninda nokta
mutasyon tespit edilmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

300

01102017

MG02710

MOLEKULER GENETIK

Sialidosis Tip 1

NEU1

Sialidoz (Mukolipidoz Tip I) a-N-asetil
noéraminidaz-1 (lizozomal sialidaz; NEU1)
eksikligi sonucu olusan otozomal resesif
gegisli bir lizozomal depo hastaligidir.
NEU1 genindeki resesif mutasyonlar
lizozomal tip Sialidozis'e neden olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

301

01102017

MG02720

MOLEKULER GENETIK

Sistinozis

CTNS

Sistinozis, otozomal resesif olarak kalitilan
bir hastaliktir.

CTNS genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

302

01102017

MG02730

MOLEKULER GENETIK

Smith - Lemli - Opitz Sendromu

DHCR7

Smith Lemli Opitz sendromu otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
Hastaliktan sorumlu olan gen DHCR7
genidir. Smith Lemli Opitz sendromu
yenidoganlari 20,000 ile 60,000'de 1
oraninda etkilemektedir.

303

01102017

MG02740

MOLEKULER GENETIK

SOX10 Dizi Analizi

SOX10

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

SOX10 geni embriyonik gelisim sirasinda
doku ve organlarin olusumunda énemli rol
oynamaktadir. Kallmann Sendromu ve
Waardenburg Sendromu ile
iliskilendirilmistir.

304

01102017

MG02750

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

SOX9 Gen Analizi

SOX9

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Kampomelik Displazi, otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir.

SOX9 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

305

01102017

MG02760

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

SOX2 Gen Analizi

SOX2

SOX2 geni embriyonik gelisim slirecinde
birgok organin olusumunda rol oynayan
proteinlerin yapimindan sorumlu olup
ozellikle gozlerin gelisiminde etkilidir.
Transkripsiyon faktori olarak
nitelendirilen bu gen tzerindeki
mutasyonlar birlesik hipofiz hormonu
eksikligi, mikroftalmi, septo-optik displazi
ve anoftalmiye yol agmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

306

01102017

MG02770

MOLEKULER GENETIK

Spastik Paralizi Tip 2

ATL1

Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun
hasara ugramasi sonucu hareket ve
zihinsel islevin etkilendigi bir hastaliktir.
Hastalik otozomal dominant/ resesif veya
X-linked olarak kalitiimaktadir. ATL1
genindeki mutasyonlar otozomal dominant
olarak kalitilan SPG3 ile iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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307

01102017

MG02780

MOLEKULER GENETIK

Spastik Paralizi Tip 4

SPAST

Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun
hasara ugramasi sonucu hareket ve
zihinsel islevin etkilendigi bir hastaliktir.
Hastalik otozomal dominant/ resesif veya x
linked olarak kalitilmaktadir. SPAST
genindeki mutasyonlar hastalarin %45'inde
gorilmis ve otozomal dominant olarak
kalitilan SPG4 ile iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

308

01102017

MG02790

MOLEKULER GENETIK

Spinal Muskdler Atrofi (SMA)
Delesyon Analizi

SMN1

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi
telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2
genlerini igermektedir. SMN1 gen
delesyonu SMA vakalarinin %95'inde
gorulmektedir. SMN2 geninin tek basina
kopya sayisinin klinik bir 6nemi
bulunmazken SMN1 delesyonu gortilen
vakalarda SMIN2 geninin kopya sayisi
fenotine etki etmektedir

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

309

MLPA

01102017

MG02800

MOLEKULER GENETIK

Spinal Muskuler Atrofi Tasiyicilik -
Delesyon Duplikasyon Analizi

SMN1/SMN2

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi
telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2
genlerini icermektedir. SMN1 gen
delesyonu SMA vakalarinin %95'inde
gorulmektedir. SMN2 geninin tek basina
kopya sayisinin klinik bir 6nemi
bulunmazken SMN1 delesyonu goriilen
vakalarda SMIN2 geninin kopya sayisi
fenotine etki etmektedir

EDTA'li Kan / Dusik

3mL

30 GUN

310

01102017

MG02810

MOLEKULER GENETIK

Spinal Muskdler Atrofi (SMA) SMN1
Nokta Mutasyon

SMN1

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi
telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2
genlerini icermektedir. SMN1 gen
delesyonu SMA vakalarinin %95'inde
gorulmektedir. SMN2 geninin tek basina
kopya sayisinin klinik bir 6nemi
bulunmazken SMN1 delesyonu goriilen
vakalarda SMIN2 geninin kopya sayisi
fenotine etki etmektedir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

311

01102017

MG02820

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Paneli
(1,2,3,6,7)

CACNA1A

ATXN1, ATXN2, ATXN3, ATXN7,

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru ¢alisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu nukleotid tekrar
sayilarinin artmasiyla olugur.

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

312

01102017

MG02830

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 1

ATXN1

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru ¢alisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu nukleotid tekrar
sayilarinin artmasiyla olugur.

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN

313

01102017

MG02840

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 2

ATXN2

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru ¢alisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu nukleotid tekrar
sayilarinin artmasiyla olugur.

EDTA'li Kan

3mL

21 GUN
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314

01102017

MG02850

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 3

ATXN3

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru galisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu niikleotid tekrar
sayllarinin artmasiyla olusur.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

315

01102017

MG02860

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 6

CACNA1A

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru galisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu niikleotid tekrar
sayllarinin artmasiyla olusur.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

316

01102017

MG02870

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 7

ATXN7

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve
omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi
ya da dogru galisamamasi sonucu olusan
dengesizligin izlendigi bir hastaliktir.
SCA'larin tipik belirtisi dengesizliktir. SCA1,
SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin
numaralarla ifade edilen alttipleridir.
Otozomal dominant olarak kalitilan SCA'lar
ilgili genlerdeki CAG Uglu niikleotid tekrar
sayllarinin artmasiyla olusur.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

317

01102017

MG02880

MOLEKULER GENETIK

SRY Gen Analizi

SRY

Cinsiyet gelisiminde Y kromozomu en
onemli roli oynamaktadir. Y
kromozomunun varligi veya yoklugu en
onemli etkendir. Y kromozomu tizerindeki
genlerin, hem X tizerindeki hem de
otozomal genlerle etkileserek,
farklilasmamis gonadlarin testis sekline
gegmesini sagladigini gosteren galismalar
bulunmaktadir

EDTA'll Kan / Mukoza

3mL

15 GUN

318

01102017

MG02890

MOLEKULER GENETIK

Tarp Sendromu

RBM10

TARP sendromu ciddi dogum kusurlarina
neden olan ve erkeklerde rastlanan nadir
bir hastaliktir. Hastalik X bagimli resesif
olarakk aktarilmaktadir ve hastalikla
iliskilendirilen gen RBM10 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

319

01102017

MG02900

MOLEKULER GENETIK

Tay Sachs Hastaligi

HEXA

Tay Sach's hastaligi otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. HEXA genindeki
mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

320

01102017

MG02910

MOLEKULER GENETIK

Treacher Collins Sendromu Tip 1

TCOF1

Treacher Collins Sendromu otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir.
Hastaliktan sorumlu olan gen TCOF1
genidir. Treacher Collins Sendromu 50,000
kiside bir oraninda gérilir.

321

01102017

MG02920

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE

UREME GENETIGi

Trombofili Paneli 4 Mutasyon

MTHFR (A1298C), MTHFR (C677T),
Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5 Leiden

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin
arttigl, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN
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322

01102017

MG02930

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Trombofili Paneli 6 Mutasyon

MTHFR (A1298C), MTHFR (C677T),
Faktor 2 (Protrombin), Faktor 5
Leiden, Faktor 5 Cambridge, PAI

Trombofili, kanda pihtilasma egiliminin
arttigi, dolayisi ile vendztromboemboli
(VTE) riskinin yuksek oldugu durumlari
tanimlamak igin kullanilan bir terimdir.
Trombofiliye yol agan birgok kalitsal ve
edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5,
Faktor 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi
yuksek bir tani degeri vermektedir

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN

323

01102017

MG02940

MOLEKULER GENETIK

Tuberosklerozis Tip 1

TSC1

Tuberosklerozis otozomal dominant gegis
gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen TSC1 ve TSC2 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

324

01102017

MG02950

MOLEKULER GENETIK

Tuberosklerozis Tip 2

TSC2

Tuberosklerozis otozomal dominant gegis
gOsteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen TSC1 ve TSC2 genidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

325

01102017

YD00010

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Tum Ekzom Dizileme - Solo

WES (Tum Ekzom Sekanslama) yontemi
tiim kodlanan bolgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklasik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan
mutasvonlarin %85'ini icerir.

326

01102017

YD00020

MOLEKULER GENETIK

TUm Ekzom Dizileme - Trio

EDTA'll Kan

3mL

60 GUN

WES (TUm Ekzom Sekanslama) yontemi
tim kodlanan bdélgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklagik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan
mutasvo %85'ini icerir

327

01102017

YD00040

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Tum Genom Dizileme - Trio

EDTA'li Kan

3mL

60 GUN

WGS (Tum Genom Sekanslama) yontemi
ekzon bolgelerinin yani sira intronik
bolgelerinde test edilemsine imkan
tanimakta ve delesyon duplikayon tip
mutasyonlarin da tespit edilebilmesini
saglamaktadir.

328

01102017

MG02960

MOLEKULER GENETIK

Von Hippel - Lindau Sendromu

VHL

EDTA'li Kan

3mL

60 GUN

dominant bir hastaliktir. Hastalikla

liclilandivilan can VI canidiv

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

329

01102017

MG02980

MOLEKULER GENETIK

Waardenburg Sendromu Tip1/Tip3

PAX3

Waardenburg Sendromu otozomal resesif
veya otozomal dominant olarak kalitilan
farkli tipleri olan bir hastaliktir. PAX3
genindeki mutasyonlar Waardenburg
Sendromu Tipl ve Tip3 ile

s rilmisti

330

01102017

MG02990

MOLEKULER GENETIK

Waardenburg Sendromu Tip 4 A

EDNRB

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Waardenburg Sendromu otozomal resesif
veya otozomal dominant olarak kalitilan
farkl tipleri olan bir hastaliktir. EDNRB
genindeki mutasyonlar Waardenburg
Sendromu Tip4 ile ilisikilendirilmigtir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

331

01102017

MG03000

MOLEKULER GENETIK

Weill - Marchesani Sendromu

ADAMTS10

Weill-Marchesani Sendromu otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
ADAMTS10 genindeki mutasyonlar
hastaliklailiskilendirilmistir.

332

01102017

MG03010

MOLEKULER GENETIK

West Sendromu

ARX

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Erken bebeklik epileptik ensefalopatisi,
diger adiyla West sendromu ciddi bir
epilepsi tipidir. Hastalik bebeklik
doéneminde baslayan ve neredeyse sik
rastlanan tonik spazm ve nébetler ile
karakterizedir. Hastalikla iligkilendirilmig
olan gen ARX genidir ve hastalik X bagimli
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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333

27 04 2020

MG03020

MOLEKULER GENETIK

Wilson Hastaligi

ATP7B

Wilson hastaligi (WH), otozomal resesif bir
metabolik hastaliktir. 1993 yilinda Wilson
hastaliginin genetik bir hastalik oldugu ve
sorumlu genin, 13. Kromozomda (13914.3)
oldugu saptandi. WH'dan ATP7B genindeki
mutasyonlarin sorumlu oldugu
gosterilmistir. Bu gendeki mutasyonlar,
bakiri tasiyici protein olan ATP7B proteinin
fonksiyonunu bozarak bakirin biliyer
sisteme atilimi ve seruloplazmin sentezi
azalir. ATP7B geninde 300'den fazla
mutasyon (tek baz ilavesi veya delesyon,
frame-shifts, missense, non-sense, splice-
site mutasyon ) saptanmistir. En sik
gorulen mutasyonlar H1069Q, A1003T ve
P969Q seklindedir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

334

01102017

MG03030

MOLEKULER GENETIK

Wiskot Aldrich Sendromu

WAS

Wiskott-Aldrich Sendromu X-linked resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen WAS genidir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

335

01102017

MG03040

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE

UREME GENETIGi

Y Kromozom Mikrodelesyon Analizi

AZF - AB,C

Erkek infertilitesinin etiyolojisini
belirlemek igin

EDTA'li Kan

3mL

15 GUN

336

27 04 2020

MG03050

MOLEKULER GENETIK

Zellweger Sendromu

PEX1

Zellweger sendromu (ZS), yada bir bagka
deyisle Serebrohepatorenal Sendrom,
karaciger, bobrek ve beyindeki hiicrelerde
bulunan peroksizomlarin azalmasi veya
yoklugu ile karakterize, dogustan ve
otozomal resesif gegis gosteren nadir bir
hastaliktir. PEX1 geninde hastalarin %
68'inde mutasyon saptanmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

337

MLPA

01102017

MG03060

MOLEKULER GENETIK

MLH1/MSH2 Delesyon Duplikasyon
Analizi

MLH1/MSH2

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
(HNPCC sendromu/Lynch Sendromu)
kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden
birini olugturmaktadir. 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.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

338

01102017

MG03070

MOLEKULER GENETIK

Ariginemi

ARG1

Arjininemi, ARG1 genindeki mutasyonlarin
sebep oldugu otozomal resesif kalitilan bir
hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

339

01102017

MG03080

MOLEKULER GENETIK

Hirschsprung Hastaligi Tim Gen Dizi
Analizi

RET

Ret protoonkogenitirozinkinaz aktivitesi
olan membran reseptoriini kodlar, ret
protoonkogen mutasyonlari men 2
sendromu ( Tip 2A) ve papillertiroid
kanserine neden olur. Ozellikle 10. ve 11.
Ekzonlardaki nokta mutasyonlari MEN2A
hastaligi ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

340

01102017

MG03090

MOLEKULER GENETIK

Myotonia Congenita

CLCN1

Konjenital miyotoni ilerleyici olmayan,
miyotoni ve kas hipertrofisi ile karakterize
bir hastaliktir. Genetik olarak hem
dominant hem de resesif formlarinda
CLCN1 geni 7935 kromozomunda
mutasyon olduku saptanmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

341

01102017

MG03100

MOLEKULER GENETIK

Limb Girdle Muskiiler Distrofi Tip 2C

SGCG

SGCG genindeki mutasyonlar otozomal
resesif olarak kalitilan Limb Girdle
Miskler Distrofi Tip-2C'ye neden
olmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

342

01102017

MG03110

MOLEKULER GENETIK

Farber Disease

ASAH1

ASAH1 genindeki mutasyonlarin Farber
hastaligina yol agtigi bilinmektedir. Farber
hastalig| otozomal resesif olarak
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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Mukolipidozis otozomal resesif gegis
gOsteren bir hastaliktir. GNPTAB genindeki
mutasyonlar Mukolipidozis Tip2A/B ile
iliskilendirilmistir.

343 H 01102017 MG03120 MOLEKULER GENETIK Mukolipidozis Tip 2 A/B GNPTAB EDTA'l Kan 3mL 40 GUN

ACTG2 genindeki mutasyonlar otozomal
dominant gegis gosteren visseral
miyopatiye neden olmaktadir. Hastalikta
siklikla de novo mutasyonlar bildirilmistir

344 H 01102017 MG03140 MOLEKULER GENETIK Visseral Miyopati ACTG2 EDTA'l Kan 3mL 40 GUN

Konjenital Miyasenik Sendrom CHRNE
genindeki mutasyonlarin yol agtig1 bir
hastaliktir. Konjenital Miyasenik Sendrom
4A otozomal dominant ya da resesif
kalitim gosterebilirken, 4B ve 4C tipleri
otozomal resesif olarak kalitiimaktadir.
CHRNE gen mutasyonlari bu sendroma
neden olmaktadir.

345 H 01102017 MG03150 MOLEKULER GENETIK Konjenital Miyastenik Sendrom CHRNE EDTA'l Kan 3mL 40 GUN

Fuhrmann Sendromu otozomal resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. WNT7A
genindeki mutasyonlar bu hastaliga sebep
olmaktadir.

346 H 01102017 MG03160 MOLEKULER GENETIK Fuhrmann Sendromu WNT7A EDTA'li Kan 3mL 40 GUN

PTEN insandaki tumorlerde en yaygin
olarak gortlen kusurlu timor stpresor
genidir. Farkli PTEN gen kusurlari anormal
347 H 01102017 MG03170 MOLEKULER GENETIK PTEN Mutasyon Taramasi PTEN hticrelerin bolinmesini hizlandirir ve hiicre EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
oluma olasiligini azaltir. PTEN gen
mutasyonlari glioblastom, uterus kanseri
ve prostat kanseri ile iliskilidir.

Glukoz taglyicisi 1 (GLUT1, SLC2A1)
eksikligi seyrek gorulen hastaliklardan
348 H 01102017 MG03180 MOLEKULER GENETIK GLUT1 Eksikligi SLC2A1 biridir. Beyin igin temel yakit olan glukozun EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
kan-beyin engelinden taginmasinda
bozukluk vardir.

Non-Ketotik Hiperglisinemi (NKH) glisin
metabolizmasinda rol alan enzim
sistemindeki eksiklik sonucu ortaya ¢ikan,
otozomal resesif kalitiml metabolik bir
hastaliktir. GLDC, AMT ve GCSH geninde
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

349 H 01102017 MGO03190 MOLEKULER GENETIK Nonketotik Hiperglisinemi AMT EDTA'll Kan 3mL 40 GUN

Non-Ketotik Hiperglisinemi (NKH) glisin
metabolizmasinda rol alan enzim
sistemindeki eksiklik sonucu ortaya ¢ikan,
otozomal resesif kalitimli, metabolik bir
hastaliktir. GLDC, AMT ve GCSH geninde
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

350 H 01102017 MG03200 MOLEKULER GENETIK Nonketotik Hiperglisinemi GLDC EDTA'li Kan 3mL 40 GUN

Surfaktan protein B ve C genlerindeki
mutasyonlar otozomal resesif kalitimla
yenidogan bebeklerde akut ve kronik
akciger hastaliklarina yol agmaktadir.

351 H 01102017 MG03210 MOLEKULER GENETIK Surfaktan Eksikligi SFTPB EDTA'li Kan 3mL 40 GUN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
(HNPCC sendromu/Lynch Sendromu)
kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden
birini olugturmaktadir. Yapilan

352 MLPA 0110 2017 MG03220 MOLEKULER GENETIK PMS2 Delesyon Duplikasyon Analizi PMS2 arastirmalarda HNPCC sendromunda EDTA'li Kan 3mL 21 GUN
genetik bozukluk olarak simdiye kadar 5
adet DNA eslesme onarim geninde
mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2,
PMS1, MSH6, MLH1 ve PMS2'dir.

Glikojen depo hastaligi tip 6 otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir. PYGL
353 H 01102017 MGO03230 MOLEKULER GENETIK Glikojen Depo Hastaligi Tip 6 PYGL genindeki mutasyonlar, Hers hastaligi EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
olarak ta bilinen Glikojen depo hastaligi tip
6'ya neden olmaktadir.
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354 H

01102017

MG03240

MOLEKULER GENETIK

Akromezomelik Displazi

NPR2

Akromezomelik displazi, gok nadir gorilen
otozomal resesif kalitilan bir iskelet
displazisidir.

Maroteaux, Hunter-Thompson ve Grebe
olmak Uzere dc tipi vardir.

355 H

01102017

MG03250

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth Tip 1A Dizi
Analizi

PMP22

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1A
otozomal dominant olarak kalitilmakta
olup PMP22 geni mutasyonlari CMT1A ile

356 H

01102017

MG03260

MOLEKULER GENETIK

Hiper IgE Sendromu

STAT3

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

iliikilendirilmi%tir‘
IgE) otozomal dominant gegis gosteren
hivhactalilet CTAT2 indali

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

357 E

01102017

MG03270

MOLEKULER GENETIK

Lynch Sendromu HNPCC Paneli 1

MLH1, MSH2

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
(HNPCC sendromu/Lynch Sendromu)
kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden
birini olusturmaktadir.

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.

EDTA'li Kan / Parafin Blok

3mL

40 GUN

358 MLPA

01102017

MG03280

MOLEKULER GENETIK

MSH6 Delesyon Duplikasyon Analizi

MSH6

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
(HNPCC sendromu/Lynch Sendromu)
kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden
birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile
gecen diger bir kalin bagirsak kanseri tipini
olugturan Familyal (Ailesel) adenomatoz
polipozis (FAP) hastaligindaki gibi yuzlerce
polip bu hastalikta gézlenmedigi i¢in non-
polipozis (¢cok sayida polibin gorilmedigi)
deyimi kullaniimistir.

HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan
once gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tim kolorektal kanserlerin %3
5'ini olugsturmakta olup kalitsal kalin
bagirsak kanserleri iginde en gok payi
almaktadir.

Yapilan aragtirmalarda HNPCC
sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim
geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler
MSH2, PMS1, MSH6, MLH1 ve PMS2'dir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

359 H

01102017

MG03290

MOLEKULER GENETIK

Limb Girdle Muskiiler Distrofi Tip 2A

CAPN3

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2A
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. CAPN3 geninde olugan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

360 MLPA

01102017

MG03300

MOLEKULER GENETIK

Retinoblastoma RB1 Delesyon
Duplikasyon Analizi

Retinoblastoma (RB) gocukluk ¢aginda en
sik karsilasilan malign intraokiler
tumordar. Tim gocukluk ¢agi tiimorlerinin
%1’ini olusturmaktadir. RB’nin genetik ve
sporadik olmak tizere iki ana formu

bulunmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN
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361 H

01102017

MG03310

MOLEKULER GENETIK

Bardet Biedl Sendromu Paneli (3 Gen)

BBS10, BBS1, BBS2

Bardet-Bied| sendromu (BBS), obesite,
retinal distrofi, polidaktili, renal
malformasyonlar, mental retardasyon ve
hipogonadizm ile karakterize genetik
olarak heterojen (otozomal dominant veya
resesif olarak kalitilan) bir hastaliktir.
BBS1 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied!
sendromu Tip 1ile iliskilendirilmistir.
BBS2 genindeki mutasyonlar Bardet-Bied|
sendromu Tip 2 ile iliskilendirilmigtir
BBS10 genindeki mutasyonlar Bardet-
Biedl sendromu Tip 10 ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

362 MLPA

01102017

MG03320

MOLEKULER GENETIK

STK11 Delesyon Duplikasyon Analizi

STK11

Peutz-Jeghers sendromu (PJS),
gastrointestinal sistemde benign
hamartamat6z polipozis ve mukokutanéz
pigmentasyona neden olan otozomal
dominant bir hastaliktir. STK11 genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

21 GUN

363 E

01102017

MG03330

MOLEKULER GENETIK

COL2A1 Dizi Analizi

COL2A1

Stickler sendromu (David-Stickler
sendromu veya Stickler-Wagner
sendromu), otozomal dominant kalitim
gosteren bir hastaliktir. Stickler sendromlu
ailelerin buyuk gogunlugunda (yaklasik
%75) gorllen tip 2 kollajende bulunan
COL2A1 genindeki (12 no’lu kromozom)
mutasyonlar Tip 1 Stickler sendromu,
kuguk bir kisminda COL11A1 genindeki (1
no’lu kromozom) mutasyonlar Tip 2
Stickler sendromu veya COL11A2
genindeki (6 no’lu kromozom)
mutasyonlar Tip 3 Stickler sendromu
olarak siniflandiriimistir.

EDTA'li Kan

3mL

20 GUN

364 H

01102017

MG03340

MOLEKULER GENETIK

Limb Girdle Miskiiler Distrofi Tip 1C

POMT1

Limb Girdle Maskdler Distrofi Tip-1C
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yuriimede zorluklara sebep
olur. POMT1 geninde olusan
mutasyonlar sonrasinda gelismektedir.
Limb Girdle Muskuler Distrofisi birden gok
gen ile iligkilendirilmis ve gok sayida tipi
hulunmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

365 H

01102017

MG03350

MOLEKULER GENETIK

Distoni Tip 6 - THAP1

THAP1

Distoni Tip 6 otozomal dominant olarak
kalitilan bir hastaliktir. THAP1 genindeki
mutasyonlar hastaliklailigkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

366 H

01102017

MG03360

MOLEKULER GENETIK

Gorlin - Goltz Sendromu

SUFU

Gorlin-Goltz Sendromu otozomal
dominant gegis gosteren ve viicudun
birgok bolgesinde kanserli veya kansersiz
farkli timorlerin olusumu ile karakterize
olan bir hastaliktir. SUFU genindeki
mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu ile

iliskilendirilmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

368 H

01102017

MG03380

MOLEKULER GENETIK

Konusma Bozuklugu

FOXP2

FOXP2 genindeki mutasyonlar konusma
bozuklugu tip 1 ile iligkilendirilmis olup
otozomal dominant gegis gostermektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

369 H

27 04 2020

MG03390

MOLEKULER GENETIK

Konusma Bozuklugu/Dispraksi

SRPX2

Konusma bozuklugu/dispraksi X’e bagl
kalitim gosteren bir hastaliktir. SRPX2
genindeki mutasyonlar bu durumile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

370 H

01102017

MG03400

MOLEKULER GENETIK

Carpenter Sendromu

RAB23

Carpenter Sendromu otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. RAB23
genindeki mutasyonlar
hastaliklailiskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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371

01102017

MG03410

MOLEKULER GENETIK

Unverricht - Lundborg Hastalig

CSTB

Unverricht Lundborg hastaligi (ULH),
myoklonik ve tonik klonik nébetlerle
seyreden, progressif norolojik disfonksiyon
gOsteren, ataksi ve demans ile karakterize
otzomal resesif olarak kalitilan bir
sendromdur. CTSB geni mutasyonlari
hastalikla iligkilendirilmistir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

372

01102017

MG03420

MOLEKULER GENETIK

Floating - Harbor Sendromu

SRCAP

Floating Harbor Sendromu orantili boy
kisalig, dil gelisimi ve kemik yasinda
belirgin gerilik ve yuzdeki anomalilerle
karakterize nadir gorilen otozomal
dominant olarak kaltilan bir sendromdur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

373

01102017

MG03430

MOLEKULER GENETIK

Herediter Hipofosfatemik Rasitizm

FGF23

FGF23 genindeki mutasyonlar otozomal
dominant Hipofosfatemik rikets ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

374

01102017

MG03440

MOLEKULER GENETIK

Osler - Rendu - Weber Hastaligi

ENG

Rendu-Osler-Weber Sendromu diger bir
deyisle herediter hemorajik telanjektazi,
deri ve mukozalarda vaskdiler
telanjektazilerin bulunusu ile karakterize,
otozomal dominant karakterli bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

375

01102017

MG03450

MOLEKULER GENETIK

ABCB6 Dizi Analizi

ABCB6

Ailesel Psodohiperkalemi, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
ABCB6 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

376

01102017

MG03460

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyozis Tip 6

NIPAL4

Konjenital ihtiyozis resesif olarak kalitilan
bir hastaliktir. NIPAL4 genindeki
mutasyonlar Konjenital ihtiyozis Tip 6 ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

377

01102017

MG03470

MOLEKULER GENETIK

Epidermolizis Bllloza Simpleks Tip 2

KRTS

Epidermis Bulloza simpleks tip 1 otozomal
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. KRT5 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

378

01102017

MG03480

MOLEKULER GENETIK

Epidermolizis Bllloza Simpleks Tip 1

KRT14

Epidermis Bulloza simpleks tip 1 otozomal
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. KRT14 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

379

01102017

MG03490

MOLEKULER GENETIK

BRCA Delesyon Duplikasyon Analizi

BRCA1/BRCA2

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u
kalitsal nedenli ailesel meme kanseri
olarak ortaya ¢ikmaktadir. Kalitsal meme
kanserinde meme kanserine yatkinlik
genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari
g6zlenmektedir. Bu genlerdeki germline
mutasyonlarini igeren kadinlar
yasamlarinin bir ddneminde meme kanseri
gelistirme riski %50-80 arasinda
degismektedir. Ailesel meme kanserli
vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
¢ikmasinda 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 tim
gen dizileme ve bunlarda bir degisim tespit
edilemezse MLPA yontemi ile
delesyon/duplikasyon analizi
Onerilmektedir.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

21 GUN

380

01102017

MG03500

MOLEKULER GENETIK

Holt - Oram Sendromu

TBX5

Holt-Oram sendromu (HOS) Ust ekstremite
iskelet ve kalp anormallikleri ile seyreden
otozomal dominant olarak kalitilan bir
konjenital bir hastaliktir. TBXS geni
mutasyonlari hastalikla iliskilenidirlmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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381

01102017

MG03510

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 6

CHAT

Konjenital miyastenik sendromlar
néromuskiler kavsagin herediter bir grup
hastaligidir. CHAT genindeki mutasyonlar
otozomal resesif Konjenital miyastenik
sendrom Tip 6 ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

382

01102017

MG03520

MOLEKULER GENETIK

Wolfram Sendromu 1

WFS1

Wolfram sendromu otozomal resesif
olarak aktarilmakta olup WFS1 genindeki
mutasyonlar bu hastaliga sebep
olmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

383

01102017

MG03530

MOLEKULER GENETIK

Loeys-Dietz Sendromu Tip 2

TGFBR2

Loeys-Dietz sendromu viicudun birgok
boluminde bag dokuyu etkileyen ve
otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. Tip I-V olmak lzere beg tiiru
bulunan Loeys-Dietz sendromu farkh
genlerdeki mutasyonlardan kaynakl olarak
ortaya ¢ikmaktadir. TGFBR1 genindeki
mutasyonlar tip |, TGFBR2 genindekiler tip
I, SMAD3 genindekiler tip Ill, TGFB2
genindekilerin tip IV ve TGFB3 genindeki
mutasyonlar Loeys-Dietz sendromu tip V
ile iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

384

01102017

MG03540

MOLEKULER GENETIK

3 - Beta Hydroxysteroid
Dehydrogenase Eksikligi

HSD3B2

Adrenal hiperplazi HSD3B2 genindeki
mutasyonlarin

yol actig|, otozomal resesif kalitim
gosteren

bir hastalktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

385

01102017

MG03271

MOLEKULER GENETIK

Lynch Sendromu HNPCC Paneli 2

MSH®6, PMS1, PMS2

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
(HNPCC sendromu/Lynch Sendromu)
kalitsal kalin bagirsak kanser tiplerinden
birini olusturmaktadir.

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.

EDTA'li Kan / Parafin Blok

3mL

40 GUN

400

01102017

ST00370

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Amniyon Sivisindan Kromozom Analizi

Dogum oncesi fetusta stipheli kromozomal
sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi;
Kromozom anomalili gocuk hikayesi, olasi
kromozom anomalili dustik hikayesi,
parental kromozom anomalisi, mozaiklik
veya cinsiyet kromozom anéploidisi
,tarama testinde artmis risk, artmis anne
yasl, anormal fetal USG, 6n prenatal
calisma ile mozaiklik saptanmis olmasi,
kromozom instabilite sendromu riski

Amniyon Sivisi

20 mL

21 GUN

401

01102017

ST00380

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

KoryonVillus Orneginden (CVS)
Kromozom Analizi

Dogum oncesi fetusta stipheli kromozomal
sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi;
Kromozom anomalili gocuk hikayesi , Olasi
kromozom anomalili dustik hikayesi,
Parental kromozom anomalisi, mozaiklik
veya cinsiyet kromozom anoploidisi
,Taramada testinde artmis risk, Artmis
anne yasi, Anormal fetal USG, On prenatal
calisma ile mozaklik saptanmig olmasi,
Kromozom instabilite sendromu riski

CVS

20-30 mg

28 GUN
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402

01102017

ST00390

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Periferik Kanda Kromozom Analizi

Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal
kusurlarin tanisi; Anlamli aile 6ykisu
olmasi (Kromozom anomali 6ykusd,
Mental retardasyon oykusl), primer veya
sekonder amenore veya prematiir
menapoz, sperm anomalileri (azospermi
veya agir oligospermi), biylime
problemleri (kisa boy, fazla biuyiime,
mikrosefali, makrosefali), sipheli genitalya
anormal klinik fenotip veya dismorfik
bulgular, ¢oklu konjenital anomaliler,
mental retardasyon ve gelisme geriligi,
supheli
delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon
sendromlari, kadinlarda X-linked resesif
hastalik, kromozom instabilite sendrom
bulgulari, kemik iligi transplantasyonlari
sonrasi takip, prenatal tanida olagan disi
varyant veya kromozom anomalisi
tanimlanmis olmasi nedeniyle aile
taramasi, gebelik triinlerinde dengesiz
kromozom anomalisi saptanmis olmasi,
olagan digi varyant veya kromozom
anomalisi olan gocuk hikayesi,

infertilite

Heparinli Kan

3mL

21 GUN

403

01102017

ST00400

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Kordosentez Materyalinden
Kromozom Analizi

Dogum oncesi fetusta stipheli kromozomal
sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi;
kromozom anomalili gocuk hikayesi, olasi
kromozom anomalili dustik hikayesi,
parental kromozom anomalisi, mozaiklik
veya cinsiyet kromozom anéploidisi
,taramada testinde artmis risk, artmis
anne yasl, anormal fetal USG, 6n prenatal
calisma ile mozaiklik saptanmis olmasi,
kromozom instabilite sendromu riski

Kord Kani

3mL

15 GUN

404

01102017

ST00410

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Dusuk Materyalinden Kromozom
Analizi

Fetusta slipheli kromozomal sayisal ve
yapisal kusurlarin tanisi

Dusuk Materyali

20-30 mg

28 GUN

405

01102017

ST00420

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Deri Biyopsi Kiltiriinden Kromozom
Analizi

Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal
kusurlarin tanisi; Anlamli aile 6ykust
olmasi (Kromozom anomali 6ykusu,
Mental retardasyon 6ykuisu), primer veya
sekonder amenore veya prematur
menapoz, sperm anomalileri (azospermi
veya agir oligospermi), buylime
problemleri (kisa boy, fazla blytiime,
mikrosefali, makrosefali), sipheli genitalya
anormal klinik fenotip veya dismorfik
bulgular, ¢oklu konjenital anomaliler,
mental retardasyon ve gelisme geriligi,
supheli
delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon
sendromlari, kadinlarda X-linked resesif
hastalik, kromozom instabilite sendrom
bulgulari, kemik iligi transplantasyonlari
sonrasl takip, prenatal tanida olagan disi
varyant veya kromozom anomalisi
tanimlanmis olmasi nedeniyle aile
taramasi, gebelik Uriinlerinde dengesiz
kromozom anomalisi saptanmig olmasi,
olagan disi varyant veya kromozom
anomalisi olan gocuk hikayesi,
aciklanamavan infertilite

Deri Biyopsi

20-30 mg

28 GUN

406

01102017

ST00430

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Hizl Anoploidi Paneli FISH (13, 18, 21)

13,18,21. Kromozomlara ait sayisal
anomalilerin tanisinda (Patau sendromu,
Edwards sendromu, Down sendromu)

CVS

20-30 mg

3GUN
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407

01102017

ST00460

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Hizli Andploidi Paneli FISH (13, 18, 21,
X, Y)

13,18,21. kromozomlar ve cinsiyet
kromozomlarina ait sayisal anomalilerin
tanisinda (Patau sendromu, Edwards
sendromu, Down sendromu, Turner
Sendromu, Klinefelter sendromu, Triple X
sendromu, XYY sendromu gibi)

Amniyon Sivisi / Kord Kani

3mL

3GUN

408

01102017

ST00470

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGI

FISH (X, Y)

Cinsiyet kromozom anomalileri

Heparinli Kan / Amniyon Sivisi / Kord
Kani / Mukoza / Parafin Blok

3mL

7 GUN

409

01102017

ST00780

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGI

Subtelomerik FISH - Subtelomerik
Delesyon Taramasi

Mental retardasyon, habituel abortus

Heparinli Kan

3mL

15 GUN

410

01102017

ST00490

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGI

Kallman Sendromu - KAL1 Gen
Delesyonu Del Xp22.3

KAL1

Kallmann sendromu

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

7GUN

411

01102017

ST00500

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGI

Streoid Sulfataz Eksikligi - STS Gen
Delesyonu

STS

X-linked iktiyozis, Steroid sulfataz enzim
eksikligi

Heparinli Kan / Amniyon Sivisi

3mL

7 GUN

412

01102017

ST00510

SITOGENETIK - KADIN DOGUM VE UREME
GENETIGi

Shox Delesyonu - Short Stature
Homebox

SHOX

Langer mezomelik displazi, Leri-Weill
diskondrosteozis , idiopatik ailesel kisa boy

Heparinli Kan

3mL

7GUN

413

01102017

MGO01360

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Mol Hidatiform Tip 1

NLRP7

GTD nadir goriilen anormal gebelik
Urtnadur. Histolojik olarak: parsiyel ve
komplet mol, invaziv mol ve matastatik
mol, koryokarsinom, plesantal site
trofoblastik tumér ( PSTT) , ve epiteloid
trofoblastik timor ( ETT) olarak
ayrilmaktadir.Rekurens riski (% 0,6- % 2)
diistik olmakla birlikte ardisik hastalikta
risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari
varhiginda rekirens molar gebelik rapor
edilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

414

01102017

MG01370

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Mol Hidatiform Tip 2

KHDC3L

GTD nadir goriilen anormal gebelik
Uranadur. Histolojik olarak: parsiyel ve
komplet mol, invaziv mol ve matastatik
mol, koryokarsinom, plesantal site
trofoblastik tumér ( PSTT) , ve epiteloid
trofoblastik timor ( ETT) olarak
ayrilmaktadir.Rekurens riski (% 0,6- % 2)
diistik olmakla birlikte ardisik hastalikta
risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari
varhiginda rekirens molar gebelik rapor
edilmistir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

415

01102017

MG02100

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Molekiiler Karyotipleme ( Tim Genom

Delesyon Duplikasyon)

Mikroarray yontemi ile kromozomal
bozukluklarla iligkili DNA kopya kazanim ve
kayiplari taranmaktadir.

EDTA'li Kan / Amniyon Sivisi / Deri /
CVS / Distik Materyali / Kord Kani /
Diger

3mL

30 GUN

416

01102017

MG03580

MOLEKULER GENETIK

Clove Sendromu Yaygin Mutasyon

PIK3CA

Clove Sendromu agiri doku buytimesi ve
kompleks damar anomalileri ile karakterize
olan bir hastaliktir. PIK3CA genindeki
somatik mutasyonlar Clove Sendromu ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

417

01102017

MG03590

MOLEKULER GENETIK

Cornelia de Lange Sendromu 1

NIPBL

Mental retardasyon ile giden Cornelia de
Lange sendromu; karekteristik olarak
duguk dogum agirhigi, mikrosefali, yaygin
veya bolgesel hirsutizm, sinofiris, uzun
kirpikler, dustik ense sag gizgisi, kliglk
burun, antevert nostriller, uzun filtrum,
ince dudaklar, tst ekstremite bulgulariile
gorilen nadir bir genetik hastaliktir. NIPBL
genindeki mutasyonlar bu hastaligin
otozomal dominant kalitilan tipi ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

41 GUN
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418

01102017

PR00010

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

NGS ile Embriyolarda 24 Kromozom
Taramas! (Yeni Nesil Sekanslama)

Veriseq testi ile analiz edilen her bir
embriyoda embriyolarin herbiri iki tarafli
barkodlarla indekslenmektedir ve
referansa gerek olmaksizin her embriyo
icin 1 milyona yakin okuma yapilmaktadir.
Bu test ile her kromozom igin diger
tekniklere gore gok daha fazla okuma
alinmaktadir. Bu sayede kromozomlar
sayisal olarak test edilmelerinin yani sira
bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve
kazanimlar (delesyon- duplikasyonlar)
tespit edilebilmektedir ve kromozomal
analiz rezolusyonunun yiiksek olmasi
sonucu parsiyel veya segmental
anoploidileri daha iyi yakalamaktadir.
Embriyolardaki kromozomlar objektif,
otomasyona dayali bir sistemle yiiksek
¢OzUnurlikte taranmaktadir. Test analiz
sirasindaki dinamik referans araligi
sayesinde mozaisizmi daha net bir bigimde
ortaya koymaktadir.

*Dondurulmus Embriyo

7GUN

419

01102017

PR00020

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

NGS ile Embriyolarda Translokasyon
Taramas! (Yeni Nesil Sekanslama )

Veriseq testi ile analiz edilen her bir
embriyoda embriyolarin herbiri iki tarafli
barkodlarla indekslenmektedir ve
referansa gerek olmaksizin her embriyo
icin 1 milyona yakin okuma yapilmaktadir.
Bu test ile her kromozom igin diger
tekniklere gore ¢ok daha fazla okuma
alinmaktadir. Bu sayede kromozomlar
sayisal olarak test edilmelerinin yani sira
bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve
kazanimlar (delesyon- duplikasyonlar)
tespit edilebilmektedir ve kromozomal
analiz rezolusyonunun ytiksek olmasi
sonucu parsiyel veya segmental
anoploidileri daha iyi yakalamaktadir.
Embriyolardaki kromozomlar objektif,
otomasyona dayali bir sistemle yluksek
¢ozunurlikte taranmaktadir. Test analiz
sirasindaki dinamik referans araligi
sayesinde mozaisizmi daha net bir bigimde
ortaya koymaktadir.

*Taze Embriyolarda

1-2 GUN

420

01102017

PRO0030

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Embriyolarda Array CGH Yontemi ile
24 Kromozom Taramasi

24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her
bir embriyo 3000'in Gizerinde genomik dizi
ile kontrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir
kromozomda ortalama 200 kontrol bolgesi
bulunmaktadir. Boylece embriyolardaki
kromozomlar objektif, otomasyona dayal
bir sistemle yiiksek ¢ozuinurliikte
taranmaktadir. Bu sayede kromozomlar
sayisal olarak test edilmelerinin yani sira
bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve
kazanimlar ( delesyon- duplikasyonlar)
tespit edilebilmektedir. Yapilan galismalar
mikroarray yonteminin diger yontemlere
gore daha guvenilir ve gebelik basarisi
tzerinde daha etkin bir yontem oldugunu
ortaya koymustur

*Dondurulmus Embriyo / *Taze
Embriyolarda

7GUN
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421

01102017

PR00040

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Embriyolarda Array CGH Yontemi ile
Translokasyon Taramasi

24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her
bir embriyo 3000'in Gizerinde genomik dizi
ile kontrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir
kromozomda ortalama 200 kontrol bolgesi
bulunmaktadir. Boylece embriyolardaki
kromozomlar objektif, otomasyona dayal
bir sistemle yiiksek ¢ozuinurliikte
taranmaktadir. Bu sayede kromozomlar
sayisal olarak test edilmelerinin yani sira
bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve
kazanimlar ( delesyon- duplikasyonlar)
tespit edilebilmektedir. Yapilan galismalar
mikroarray yonteminin diger yontemlere
gore daha guvenilir ve gebelik basarisi
tzerinde daha etkin bir yéntem oldugunu
ortaya koymustur

*Taze Embriyolarda

1-2 GUN

422

01102017

PRO0050

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Anéploidi FISH (8 KROMOZOM)

Preimplantasyon Genetik Tani

Dondurulmus veya Taze Embriyo

1-2 GUN

423

01102017

PR00060

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Translokasyon FISH

Preimplantasyon Genetik Tani

Dondurulmus veya Taze Embriyo

1-2 GUN

424

01102017

PR00070

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Tek Gen Hastaliklari PGT

Preimplantasyon Genetik Tani

Dondurulmus veya Taze Embriyo

1-7 GUN

425

I |T|T|T

01102017

PRO0080

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

HLA Tiplemesi PGT ( Haplotip ve
Marker Analizleri - Lsemi vb)

Haplotip ve Marker Analizleri - Losemi vb

Dondurulmus veya Taze Embriyo

1-7 GUN

426

01102017

PRO0090

PGT- KADIN DOGUM VE UREME GENETIGi

Tek Gen Hastaliklar + HLA Tiplemesi

Tek Gen Nadir Hastaliklar + HLA Tiplemesi

Dondurulmus veya Taze Embriyo

1-7 GUN

427

03112017

MG03600

MOLEKULER GENETIK

Aldosteron Sentetaz Eksikligi

CYP11B2

Aldosteron sentetaz eksikligi otozomal
resesif gegig gosteren bir hastalik olup
Aldosteron hormonunun izole eksikligi,
CYP11B2 (Aldosteron sentetaz) geninin
mutasyonu sonucu gelismektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

428

03112017

MG03610

MOLEKULER GENETIK

Ehler Danlos Sendromu
Musculocontractural Tipi

CHST14

Ehler Danlos Sendromu
Musculocontractural Tipi otozomal reseif
kalitim gosteren bir hastaliktir. Sendromla
iliskili gen CHST14 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

429

03112017

MG03620

MOLEKULER GENETIK

Orta Zincirli ACYL - COA Dehidrojenaz
Eksikligi

ACADM

Orta Zincirli ACYL-COA Dehidrojenaz
Eksikligi otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir. ACADM genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

430

21102017

MG03640

MOLEKULER GENETIK

Coffin Siris Sendromu

ARID1B

Coffin Siris sendromu nadir gorilen
otozomal dominant olarak kalitilan,
konjenital (dogumsal) bir hastaliktir.
Vakalarin %13'inde ARID1A geninde,
%33'iinde ARID1B geninde, %25'inde
SMARCAA4 geninde, %17'sinde SMARCB1
geninde ve %4'linde SMARCE1 geninde
mutasyon tespit edilmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

431

1910 2017

MG03650

MOLEKULER GENETIK

Akut Miyeloid L6semi NPM1 Geni
Ekzon 9

NPM1

NPMT geni hucre buyumesi ve
bélinmesinin dizenlenmesinde gorev alan
bir protein tiretiminden sorumludur.
NPM1 geninde goriilen mutasyonlar
hematopoetik kok hiicrelerdeki
bozukluklara sebep olarak anormal ve
gelisememis beyaz kan hicrelerinin
tretimine neden olabilmektedir. Bu
sebeple ortaya gikan akut miyeloid 16semi
(AML) tipi farkl genetik ve gevresel
faktorlerden etkilenebilen kompleks bir

durimdir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

432

1910 2017

MG03660

MOLEKULER GENETIK

Auriculo - Condyler Sendromu Tip 1

GNAI3

Auriculo-Condyler Sendromu Tip 1
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. GNAI3 genindeki mutasyonlar
hastaliklailiskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

433

19102017

MG03670

MOLEKULER GENETIK

Blytime Hormonu Eksikligi

POU1F1

Pittiter hormon eksikligi otozomal
dominant veya resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. POU1F1 geni hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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434

19102017

MG03680

MOLEKULER GENETIK

Megdel Sendromu

SERAC1

Megdel sendromu SERAC1 geninde
mutasyon sonucu olugan ¢oklu organ
tutulumu ile seyreden otozomal resesif bir
bozukluktur.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

435

19102017

MG03690

MOLEKULER GENETIK

Protein C Eksikligi

PROC

Protein C Eksikligi otozomal
dominant/resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

436

1109 2017

MG03700

MOLEKULER GENETIK

Distoni Tip 4

TUBB4A

Distoni Tip 4 otozomal dominant olarak
kalitilan bir hastaliktir. TUBB4A genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

437

2508 2017

MG03710

MOLEKULER GENETIK

Bronsiyotik Sendrom 1

EYAl

Brankiootorenal Sendrom brankial sinis
ve fistlller, basit ve belirgin dig kulaklar, i¢
kulakta Mondini malformasyonu ve basit
trriner sistem malformasyonundan renal
ageneze kadar degisen Uriner sistem
patolojileri ile karakterize otozomal
dominant olarak kaltilan bir sendromdur.
Sendromun geni 8q13 kromozomal
bolgesinde bulunan EYA1 (drosophila
'eyeless')'dir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

438

2308 2017

MG03720

MOLEKULER GENETIK

Kolon Kanseri Paneli

KRAS, NRAS, BRAF, TP53, PTEN

KRAS genleri onkogenler olarak bilinen
genlerdendir. Mutasyona ugradiginda
normal hiicreler kanserlesme potansiyeli
kazanirlar. Bu panelde KRAS ve NRAS
genleri kodon12,13,61 ve 146
mutasyonlari, BRAF geni kodon 600
mutasyonlari, EGFR ekzon 18,19,20,21
yaygin mutasyonlari taranmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

439

22 08 2017

MG03730

MOLEKULER GENETIK

Alstrom Sendromu

ALMS1

Alstrém sendromu ALMS1 geninde
mutasyon sonucu olugan ¢oklu organ
tutulumu ile seyreden otozomal resesif bir
bozukluktur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

440

MLPA

22 08 2017

MG03740

MOLEKULER GENETIK

Fenilketoniri Delesyon Duplikasyon
Analizi

PAH

Fenilketonri kandaki fenilalanin seviyesini
arttiran kalitsal bir hastaliktir. Hasta kisiler
fenilalanin amino asitini tirozin amino
asitine geviremezler. Fenilalanini tirozine
cevirmek igin gerekli olan reaksiyonu
katalizleyen enzime fenilalanin

hidroksilaz (PAH) enzimi adi verilir. PAH
genindeki mutasyonlar otozomal resesif
kalitim gosteren bu hastalik ile iligkilidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

441

22 08 2017

MG03750

MOLEKULER GENETIK

Codas Sendromu

LONP1

Codas sendromu otozomal resesif kalitim
gosteren, LONP1 genindeki mutasyonlarin
yol actig bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

442

22 08 2017

MG03760

MOLEKULER GENETIK

Peho Sendromu

ZNHIT3

Peho sendromu otozomal resesif kalitim
gosteren bir hastaliktir. ZNHIT3 genindeki
mutasyonlar bu hastalik ile
iliskilendirilmistir.

443

06 11 2017

MG03770

MOLEKULER GENETIK

Klippel - Feil Sendromu

GDF6

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Genetik calismalar Klippel-Feil sendromu
(KFS) ile GDF6 (Growth Differentiating
Factor 6) ve GDF3 (Growth Differentiating
Factor 3) genlerindeki mutasyonlarin
iliskisi oldugunu gostermistir. Olusan GDF6
ve GDF3 mutasyonlari hem otozomal
dominant hem de resesif sekilde kalitilir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

444

28 08 2017

MG03780

MOLEKULER GENETIK

Hiperinsilinemi

KCNJ11

Hiperinsilinemik Hipoglisemi, otozomal
reses,f olarak kalitilan bir hastaliktir.
KCNJ11 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

445

28 08 2017

MG03790

MOLEKULER GENETIK

Pseudoxanthoma Elasticum

ABCC6

Psodoksantoma elastikum (PKE) 6zellikle
deri, retina ve kan damarlarindaki elastik
fibrillerin etkilendigi, otozomal resesif
gegisli, kalitimsal, multisistemik, metabolik
bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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446

1008 2017

MG03800

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyosis

TGM1

Lameller iktiyoz otozomal resesif olarak
aktarilan, nadir gortlen bir
genodermatozdur (1,2). Genetik
¢alismalarda, %50-60 siklikla 14g11.2
kromozomunda yerlesik transglutaminaz 1
(TGM1) genindeki mutasyonlar
saptanmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

447

MLPA

17 08 2017

MG03810

MOLEKULER GENETIK

17 Alfa Hidroksilaz Delesyon
Duplikasyon Analizi

CYP17A1

17alfa-hidroksilaz,CYP17A1 genindeki
fonksiyon kaybettiren mutasyonlara bagh
olarak gelisen otozomal resesif gegisli
nadir bir hastaliktir. Mutasyonlarin gogu
hidroksilaz ve liyaz reaksiyonlarinin ikisini
birden etkiler. 17 alfa-hidroksilaz eksikligi
dugunulen olgunun genetik
analizindeCYP17A1 geninde homozigot
p.R440H mutasyonunun gosterilmesi ile
tanisi dogrulanir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

448

1008 2017

MG03820

MOLEKULER GENETIK

Berardinelli Sendromu

AGPAT2

Konjenital Jenaralize Lipodistrofi ya da
Berardinelli-Seip Konjenital Lipodistrofi (
BSCL) otosomal resesif kalitilan nadir

gorilen bir hastaliktir.

449

16 08 2017

MG03830

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Nefrotik Sendromu

NPHS2

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Konjenital nefrotik sendromun (KNS) en
onemli gurubunu NPHS1 genindeki
mutasyona bagl olarak ortaya gikan ve
otozomal resesif olarak kalitilan Fin tipi
KNS olusturur. NPHS2 genindeki
mutasyonlar Konjenital nefrotik sendrom
tip 2 ile iliskilendirilmistir,

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

450

28 08 2017

MG03850

MOLEKULER GENETIK

Krabbe Hastalig

GALC

Krabbe hastaligi, beyindeki ve sinir sistemi
boyunca sinir hiicrelerinin koruyucu
kaplamasini (miyelin) yok eden ve
otozomal resefi olarak kahtilan bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

451

1107 2017

MG03860

MOLEKULER GENETIK

Robinow Sendromu

ROR2

Robinow Sendromu otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis gen ROR2 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

452

1007 2017

MG03870

MOLEKULER GENETIK

Metafiziyel Displazi Schmid Tipi

COL10A1

Schmid tipi metafizyel kondrodisplazi
(MKD), otozomal dominant gegisli,
metafizlerde diizensizlik ve genislemeyle
birlikte normalden kisa boyla ile
karakterize bir hastaliktir. Tip 10 kollojen
genindeki (COL10AI) mutasyona bagh
olarak gelisir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

453

06 11 2017

MG03880

MOLEKULER GENETIK

Osteogenesis Imperfecta Tip 7

CRTAP

Osteogenesis Imperfekta otozomal
dominant/ reseif olarak kalitilan bir
sendromdur. CRTAP geni otozomal resesif
Osteogenesis Imperfekta Tip7 ile
iliskilendirilmistir.

454

08 08 2017

MG03890

MOLEKULER GENETIK

Split Hand Food Malformasyonu

WNT10B

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Tim dogumsal el-ayak bozukluklarinin
yaklasik %15’ini olugturan Yarik-El/Ayak
Yapisal Bozuklugu (Split-Hand/Foot
Malformation, SHFM) ya da yaygin
kullanimiyla ektrodaktili, gelisimsel bir
bozukluktur.WNT10B gen mutasyonunun
el ve ayak gelisimini etkiledigini ve SHFM
fenotipinin gekinik bir mutasyonla
iliskilendirilebilecegini

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

455

24 06 2017

MG03900

MOLEKULER GENETIK

Sandhoff Hastaligi

HEXB

Sandoff hastaligi otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. HEXB genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

456

2106 2017

MG03910

MOLEKULER GENETIK

OPA1 Gen Analizi

OPA1

OPA1 genindeki mutasyonlar otozomal
dominant Optik atrofi 1 ile
iliskilendirilmistir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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457

12 09 2017

MG03920

MOLEKULER GENETIK

Hiper IgE Sendromu

DOCK8

Hiperimmiinglobulin E Sendromu( Hiper
IgE) otozomal dominant/resesif gegis
gosteren bir hastaliktir. DOCK8 genindeki
mutasyonlar otozomal resesif Hiper IgE ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

458

1509 2017

MG03930

MOLEKULER GENETIK

Bloom Sendromu

BLM

Bloom Sendromu, 1s1ga asiri duyarlilik,
gelisme gerilikleri, diyabet, kanserler ve
bagisiklik sisteminin zayifliklariyla kendini
gosteren otozomal resesif olarak kalitilan
nadir gorilen bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

459

07 10 2017

MG03940

MOLEKULER GENETIK

Hipohidrotik Ektodermal Displazi Tip
10A

EDAR

Hipohidrotik Ektodermal Displazi Tip 10A
otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
EDAR genidir ve bu genle iligkilendirilmis
mutasyonlarin deri, sag, tirnak, disler ve
ter bezleri ile ilgili gelisimsel problemlerin
ortaya ¢tkmasina neden oldugu
bildirilmistir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

460

2109 2017

MG03950

MOLEKULER GENETIK

Mowat Wilson Sendromu

ZEB2

Mowat-Wilson sendromu, tipik yuz
goriiniimu, mikrosefali, epilepsi,
Hirschsprung hastaligi, korpus kallozum
agenezisi, genitolriner anomaliler ve
dogumsal kalp hastaligi gibi degisik
spektrumda dogumsal anomalilerin
gorilebildigi bir sendromdur. Mowat-
Wilson sendromu, 2g22 de lokalize ZEB2
geninin de novo dominant mutasyon veya
delesyonlari sonucu olusur

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

461

04112017

MG03960

MOLEKULER GENETIK

Epileptik Ensefalopati Tip 13

SCN8A

Epileptik Ensefalopati Tip 13, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
SCN8A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

462

15112017

MG03970

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 9B

PKHB

Glikoz Depo hastaligi Tip 9B, otozomal
resesif bir metabolik hastaliktir. PHKB geni
Glikoz Depo hastaligi Tip 9B ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

41 GUN

463

15112017

MG03980

MOLEKULER GENETIK

Adrenal Yetmezlik/Obezite

POMC

Adrenal yetmezlik hipotalamus, hipofiz
veya adrenal korteksin dogumsal veya
edinsel patolojilerine bagli olarak ortaya
¢ikan ve yasami tehdit eden krizlerle
seyreden bir hastaliktir. Pro-
opiomelanocortin (POMC) genindeki
defekt ACTH eksikligine yol agmakta olup
Adrenal yetmezlikli POMC eksikligi
otozomal resesif gegis gosterirken tasiyici
ailelerde fazla kilo 6ykusu vardir ancak
adrenal yetmezlik bulgusu yoktur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

464

15112017

MG03990

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 5

PYGM

Glikojen depo hastaligi tip 5 otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
PYGM genindeki mutasyonlar Glikojen
depo hastaligi tip 5'e neden olmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

465

15112017

MG04000

MOLEKULER GENETIK

TSH Reseptor Gen Polimorfizmi

TSHR

TSHR geninndeki mutasyonlar otozomal
resesif hipotiroidizm ve otozomal
dominant hipertiroidizm ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

466

15112017

MG04010

MOLEKULER GENETIK

FCAS Tip 2

NLRP12

NLRP-12 iliskili tekrarlayan ateg otozmal
dominant olarak kalitila bir hastaliktir.
Sorumlu gen, enflamasyonun sinyal
yolaklarinda gérevli olan NLRP12'dir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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467 H

0612 2017

MG04020

MOLEKULER GENETIK

Niemann - Pick Hast. Tip C1

NPC1

Niemann hastaligi, otozomal resesif bir
hastalik olup A ve B tipi SMPD1 geninde
mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. NPC1
ve NPC2 genleri de Nieman Pick Tip Cile
iliskilendirilmistir. Nieman Pick Tip C
hastalarinin %90 NPC1 geni mutasyonlari
gozlenmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

468 H

0612 2017

MG04030

MOLEKULER GENETIK

Glutarik Asiduri Tip 1

GCDH

Glutarik asiduri tip | glutaril KoA
dehidrogenaz enziminin eksikligine bagh
olarak gelisen ve otozomal resesif olarak
kalitilan bir metabolik hastaliktir.
Hastalikla iligkilendirilmis olan gen GCDH
genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

469 H

06 12 2017

MG04040

MOLEKULER GENETIK

Trombotik Trombositopenik Purpura

ADAMTS13

Trombotik trombositopenik purpura

(TTP), kan yikimi (hemolitik anemi ) ve
kan pulcuklarinda ( platelet-trombosit )
azalma ile (trombositopeni ) ile karakterize
olup genellikle siklikla ateg, noro-lojik
bulgular ve bobrek yetmezligi eslik eden
bir hastaliktir. ADAMTS13 genindeki
mutasyonlar otozmal resesif kalitilan TTP
ile iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

470 H

28122017

MG04050

MOLEKULER GENETIK

Beckwith - Wiedemann Sendromu

CDKN1C

Beckwith-Wiedemann

sendromul1p15.5 kromozom bélgesindeki
IGF2, H19,CDKN1C, KCNQ10T1 ve

KCNQ1 genlerindeki genetik ve epigenetik
degisiklerden dolayi ortaya ¢ikmaktadir.
Beckwith-Wiedemann sendromunda IGF2
ve H19 genlerinde metilasyon kazanimi,
CDKN1C, KCNQ10T1 ve KCNQ1
genlerinde metilasyon kaybi
g6zlemlenmektedir. Ayrica 11p15
bolgesindeki uniparental dizomi ve CDKN1
genindeki mutasyonlar da Beckwith-
Wiedemann sendromuna sebep
olmaktadir.Bu mutasyonlarin hem ailesel
gecisle hem de taze mutasyon olarak
ortaya cikabilecegi bildirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

471 H

2812 2017

MG04060

MOLEKULER GENETIK

AMH Gen Taramasi

AMH

AMH geni erkek cinsiyet farklilasmasinda
rol oynayan bir protein yapiminda gérev
alir.Erkek fetus gelisimi sirasinda AMH
proteini testis hicreleri tarafindan tretilir
ve salgilanir. Salgilanan protein mullerian
kanal hucrelerinin yuzeyinde bulunan
reseptoriine baglanir. Hem erkek hem de
disi fetuslarda bulunan mdllerian kanali,
kadin tGreme organlarinin da 6ncusudar.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

472 H

2812 2017

MG04070

MOLEKULER GENETIK

Axenfeld - Rieger Sendromu

PITX2

Axenfeld-Rieger sendromu (ARS), anterior
segment disgenezi ve sistemik
anormalliklerle karakterize, otozomal
dominant genetik bir durumu ifade eder.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

473 H

28122017

MG04080

MOLEKULER GENETIK

Segawa Sendromu

TH

Segawa Sendromu otozomal resesif gegis
gosterennorolojik bir hastaliktir. TH
genindeki mutasyonlar bu sendrom ile
iliskilendirilmistir.

474 H

28122017

MG04090

MOLEKULER GENETIK

Lowe Sendromu

OCRL

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Lowe sendromu, diger adiyla
okiiloserebrorenal sendrom, 6ncelikle sinir
sistemini, renal sistemi ve gozleri
etkileyen, anomalilerle karakterize, nadir
goriilen genetik bir hastaliktir.

475 H

06 01 2018

MG04100

MOLEKULER GENETIK

Kalitsal Pankreatit

CTRC

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

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

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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476

06 01 2018

MG04120

MOLEKULER GENETIK

Waldenstrom Sendromu

MYD88

MYD88 gen mutasyonlari Waldenstrom
makroglobulinemi klinigine yol
acmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

477

1501 2018

MG04130

MOLEKULER GENETIK

Polidaktili Tip A1/B GLI3 Geni

GLI3

Postaksiyel polidaktili (PAP) 2 alt gruba
ayrilmaktadir; tip A ve tip B. GLI3 gen
mutasyonlari otozomal dominant olarak
kalitilan Postaksiyel polidaktili Tip Al ve B
klinigine vol acmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

478

23022018

MG04140

MOLEKULER GENETIK

Piridoksamin 5 Fosfat Oksidaz Eksikligi |PNPO

Piridoksamin 5 Fosfat Oksidaz Eksikligi
neonatal ensefalopati ile karakterize bir
klinik antitedir . Hastalik ile
iliskilendirilmis olan gen PNPO genidir
.Hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

479

23022018

MG04150

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Dominant Paneli 2

CAV3, DNAJB6

Limb Girdle Muskiiler Distrofi otozomal
dominant veye resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yuriimede zorluklara sebep
olur. Limb Girdle Muskdiler Distrofisi
birden gok gen ile iliskilendirilmis ve gok
sayida tipi bulunmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

480

23022018

MG04160

MOLEKULER GENETIK

Pendred Sendromu SLC26A4

SLC26A4

Pendred Sendromu, otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

SLC26A4 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

481

23022018

MG04170

MOLEKULER GENETIK

Craniofrontonasal Displazi

EFNB1

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

EFNB1 mutasyonu kraniyofrontonazal
sendromuna (CFNS) yol agmaktadir. Bu
gendeki mutasyonlar X'e bagh
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

482

23022018

MG04180

MOLEKULER GENETIK

Hiperinsulinemi GLUD1

GLUD1

Hipersulinemi, otozomal dominant olarak
kalitilan metabolik bir hastalktir. GLUD1
genindeki mutasyonlar Hipersulinemi ile
ilisikilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

483

23022018

MG04190

MOLEKULER GENETIK

Transtiretin Amiloidoz

TTR

Transtretin amiloidoz Organ ve dokularda
amiloid proteinlerin birikmesine sebep
olur, kalitimsal olarak bu da otozomal
dominant gegisli hastaliga sebep
olmaktadir. En sik rastlanan mutasyon, 30.
pozisyondaki valin amino asidinin metionin
amino asidi ile yer degistirmesi (Val30Met)
sonucunda olur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

484

23022018

MG04200

MOLEKULER GENETIK

Nefronofitizis Tip 1

NPHP1

Nefronofitizis otozomal resesif kalitilan
heterojen kistik renal hastalik grubudur.
Hastalarin % 20-30'nu olusturur. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen NPHP1 genidir ve
bu gendeki mutasyonlar bobrek yetmezligi
klinigine neden olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

485

23022018

MG04210

MOLEKULER GENETIK

Hipofiz Adenomu (AIP)

AIP

Hipofiz adenomlari, hipofiz bezi
icerisindeki alan hicrelerin birinde
meydana gelen mutasyonlar sonucu
olusur. Hipofiz adenomlarinin
olusumundan sorumlu AIP geni timor
baskilayici bir gendir. Kalitimsal olarak
otozomal resesif gegisli hastaliga sebep
olmaktadir,

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

486

23022018

MG04220

MOLEKULER GENETIK

Sagirlik Tip 2B GJB3 - Konneksin 31

GJB3

Sendromik olmayan isitme kaybina neden
olan “konneksin 31 (GJB 3)” geni 6nemli
bir yer tutmaktadir. GJB3 gen mutasyonlari
genellikle otozomal dominant olarak
kalitur. Yasla ilgili isitme bozukluguna
neden olmaktadir.

487

23022018

MG04230

MOLEKULER GENETIK

iktiyosis Histriks

KRT1

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Iktiyosis histriks kalitsal keratinlesme
bozukluklarindan biridir. Keratin gen
mutasyonu ile iliskili iktiyozlarin 6zellikle
epidermolitik formlari KRT1 VE KRT10
mutasyonlariyla iligkilidir. Bu hastalik
kalitsal olarak genellikle otozomal
dominant gecislidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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488

23022018

MG04240

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Dominant Tip1B

LMNA

Laminopatiler ¢ekirdek zarf/lamin
proteinlerin islenmesinde ortaya gikan
mutasyonlar sonucu olusan genetik
hastaliklardir. Pek gogu lamin A/Cyi
kodlayan LMNA geninde ortaya ¢ikan
mutasyonlar sonucu olusur, fakat
gosterebilir bunlar musculardistrofi,
lipodystrophy, néropati, ve progeroid
sendromlar gibi ¢ok gesitli patolojiler
sistereh

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

489

23022018

MG04250

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Dominant Tip1A

MYOT

é]ljrlpr

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-1A
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. MYOT geninde olusan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

490

23022018

MG04260

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip2D

SGCA

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2D
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. SGCA geninde olugan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

491

23022018

MG04270

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip 2E

SGCB

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2E
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. SGCB geninde olugan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

492

23022018

MG04280

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip 2F

SGCD

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2F
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. SGCD geninde olusan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

493

23022018

MG04290

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip 2G

TCAP

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-2G
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. TCAP geninde olusan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

494

23022018

MG04300

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip 2|

FKRP

Limb Girdle Muskuler Distrofi Tip-21
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yiirimede zorluklara sebep
olur. FKRP geninde olusan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Mdskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

495

23022018

MG04310

MOLEKULER GENETIK

Donohue Sendromu

INSR

Donohue sendromu, INSR geninde
meydana gelen otozomal resesif kalitilan
bir hastaliktir. Bu gen bir ¢ok hucre tipinde
bulunan insilin receptor olark gérev yapan
bir proteindir. Bu gende meydana gelen
mutasyon ken sekerinin dizenlenmesinde
bozukluklara sebep olur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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496

23022018

MG04320

MOLEKULER GENETIK

Distoni Tip 1 DYT1

TOR1A

Primer distoni otozomal dominant
gecislidir. TOR1A genindeki heterozigot
mutasyonlar torsin distoni tipl'e yol
acmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

497

23022018

MG04330

MOLEKULER GENETIK

Dis Agenezisi

PAX9

Dis agenezisi, PAX9 geninin sebep oldugu
otozomal dominant bir hastaliktir. Bazi
bireylerde mandibular orta kesici diglerin
yani sira maksiller ve mandibular ikinci
premolarlar da bulunmamaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

498

23022018

MG04340

MOLEKULER GENETIK

CINCA Sendromu

NLRP13

NLRP13 geni infamasyonla iliskilendirilmig
ve MEFV geni ile iligkili bir gendir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

499

23022018

MG04350

MOLEKULER GENETIK

Sentroniikleer Miyopati

MTM1

SentronUkleer miyopati klinik olarak kas
glugslzlugline dek degisebilen genis bir
yelpazede ortaya gikan bir hastaliktir.
MTM1 geni kas hicre farklilasmasinda rol
oynayan bir fosfatidilinositol 3-fosfat
(PI13P) fosfataz olan Myotubularinin
transkripsiyonunda rol oynar. Bu hastalik
kalitimsal olarak X'e bagli resesif, otozomal
resesif ve dominant gegislidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

500

23022018

MG04360

MOLEKULER GENETIK

Neonatal Diabet YIPF5

YIPF5

Neonatal Dieabetel otozomal
resesif/dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. ABCC8, KCNJ11, INS, YIPF5
genleri hastalikla iliskilendirilmistir.

501

23022018

MG04370

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Agri Duyarsizhigi

NTRK1

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

NTRK1 geni mutasyonlarinin sonucu olarak
ortaya gikan bir hastaliktir. Mutasyona
ugramis hiicreler kendini yok ederek duyu
noronlari kaybina yol agar ve bu kisilerde
agri hissetmemeye sebep olur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

502

2403 2018

MG04380

MOLEKULER GENETIK

Hemolitik Uremik Sendrom AHUS2-
MCP

CD46

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen CD46
genidir ve hastalik otozomal resesif veya
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

503

2403 2018

MG04390

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 3C

HGSNAT

Mukopolisakkaridoz Tip 3c otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
HGSNAT genlerindeki mutasyonlar sonucu
hastalik ortaya cikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

504

2403 2018

MG04550

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 7

GUSB

Mukopolisakkaridoz Tip 7 otozomal resesif
gecis gosteren bir hastaliktir. GUSB
genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalik
ortava cikmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

505

2403 2018

MG04560

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 3D

GNS

Mukopolisakkaridoz Tip 3d otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir. GNS
genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalik
ortaya cikmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

506

2403 2018

MG04400

MOLEKULER GENETIK

Mukolipidozis Tip 3

GNPTG

Mukopolipidozis glikoprotein adi verilen
cesitli maddelerin normal donlsimini
etkileyen bir grup kalitsal metabolik
hastaliktir. Hastalikla iligkilendirilmis olan
genler GNPTG gendir ve hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

507

2403 2018

MG04410

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 4

GBE1

Glikojen depo hastalig tip 4, otozomal
resesif gecis gosteren bir hastaliktir. GBE1
genindeki mutasyonlar, Hers hastaligi
olarak ta bilinen Glikojen depo hastaligi tip
4 'e neden olmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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508

2403 2018

MG04420

MOLEKULER GENETIK

Leukoencephalopathy with Vanis

EIF2B5

Leukoencephalopathy Vanishing White
Matter esas olarak beyin ve omuriligi
(merkezi sinir sistemi) etkileyen ilerleyici
bir hastaliktir. EIF2B1, EIF2B2, EIF2B3,
EIF2B4 ve EIF2B5 genlerindeki
mutasyonlar, Leukoencephalopathy
Vanishing White Matter hastaligina neden
olur. Mutasyonlarin %65'i EIF2B5 geninde
meydana gelmektedir. Hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

509

2403 2018

MG04430

MOLEKULER GENETIK

Aromataz Eksikligi

CYP19A1

Aromataz eksikligi, CYP19A1 genindeki
mutasyonlarla ilskilendirilms olup hastalk
otozomal resesif olarak kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

510

2403 2018

MG04440

MOLEKULER GENETIK

Dilate Kardiyomiyopati Tip 7

TNNI3

Dilate kardiyomiyopati otozomal dominat
olarak kalitilan bir hastaliktir. TNNI3
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

511

2403 2018

MG04450

MOLEKULER GENETIK

Nail Patella Sendromu

LMX1B

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Tirnak-patella sendromu, givi displazisinin
klasik klinik tetrad, patellar aplazi-
hipoplazi, dirsek arthrodysplasia ve iliak
boynuzlari ile karakterize otozomal
dominant bir hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen LMX1B genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

512

27 03 2018

MG04460

MOLEKULER GENETIK

Axenfeld - Rieger Sendromu

FOXC1

Axenfeld Rieger Sendromu, g6z
tutulumunun 6n planda oldugu
multisistemik hastaliklardan bir
tanesidir..Axenfeld Rieger Sendromu
otozomal dominant olarak
kalitilmaktadir.Axenfeld Rieger Sendromu
sendromuna PITX2 ve FOXC1 genlerinde
ortaya ¢ikan mutasyonlar nedeniyle ortaya
ciktigi dustinilmektedir. PITX2 tip 1
ARS’ye neden olurken, FOXC1 ise tip 3 ARS
‘ye neden olur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

513

27 03 2018

MG04470

MOLEKULER GENETIK

Psddohipoaldos Tip 1

SCNN1A

Psodohipoaldosteronizm Tip 1 otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen SCNN1A genidir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

514

2703 2018

MG04570

MOLEKULER GENETIK

Mukopolipidozis Tip 6

ARSB

Mukopolipidozis glikoprotein adi verilen
¢esitli maddelerin normal dontisimunu
etkileyen bir grup kalitsal metabolik
hastaliktir. Hastalikla iligkilendirilmis olan
genler ARSB genleridir ve hastalik
otozomal resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

515

27 03 2018

MG04480

MOLEKULER GENETIK

MTC1 Eksikligi

SLC16A1

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen
SLC16A1 genidir. Bu gende meydana gelen
mutasyon MTC1 hastaigina sebep
olmaktadir. Hastalik otozomal resesif/
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

516

03 04 2018

MG04500

MOLEKULER GENETIK

Treacher Collins Sendromu

POLR1D

Treacher Collins Sendromu sendromu
otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
POLR1D genidir. Treacher Collins
Sendromu 50,000 kiside bir oraninda
gorilir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

517

03 04 2018

MG04510

MOLEKULER GENETIK

Treacher Collins Sendromu

POLR1C

Treacher Collins Sendromu sendromu
otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
POLR1C genidir. Treacher Collins
Sendromu 50,000 kiside bir oraninda
goraltur

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

518

03 04 2018

MG04520

MOLEKULER GENETIK

Antley - Bixler Sendromu

POR

Antley-Bixler Sendromu otozomal resesif
kalitilan bir hastaliktir.

POR genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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519

07 04 2018

MG04490

MOLEKULER GENETIK

Brown - Vialetto - Van Laere Sendromu
2

SLC52A2

Brown-Vialetto-Van Laere Sendromu Tip 2,
otozomal resesif gegisli progresif norolojik
bozukluk olup SLC52A2 gen mutasyonlari
hastaligin olusumundan sorumlidur.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

520

MLPA

07 04 2018

MG04530

MOLEKULER GENETIK

RETT Sendromu Delesyon Duplikasyon
Analizi

MECP2

MECP2 geni ile iligkili hastaliklar X'e bagli
kalitim gostermektedir. Olgularin
%99'undan fazlasi de-novo mutasyon
sebepli ya da germline mozaisizm gorilen
anne babanin birinden gegen hastalik
etmeni mutasyon sebepli olabilmektedir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

521

07 04 2018

MG04540

MOLEKULER GENETIK

Homosistinuri

CBS

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen CBS
genidir. CBS geninde meydana gelen
mutasyon homosistinuri hastaligina sebep
olmaktadir. Bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

524

3004 2018

MG04710

MOLEKULER GENETIK

Griselli Sendromu Tip 2

RAB27

Griscelli Hastaligi otozomal resesif gegisli
nadir bir hastalik olup, agik ten rengi,
gumdus grisi saglar, tekrarlayan ates
ataklari ve enfeksiyonlarla karakterizedir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

525

02 05 2018

MG04610

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi Resesif
Paneli

CAPN3, DYSF, SGCG, POMT1, FKRP

Limb Girdle Muskiler Distrofi otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
Hastalipin bu tipi iskelet kasi proteini
kodlayan CAPN3, DYSF, SGCG, POMT1,
FKRP genlerinde olusan mutasyonlar
sonrasinda gelismektedir. Limb Girdle
Miskler Distrofisi birden gok gen ile
iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

526

04 05 2018

MG04720

MOLEKULER GENETIK

PRRT2 TUm Gen Dizi Analizi

PRRT2

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen PRRT2
genidir ve hastalik otozomal dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

527

04 05 2018

MG04730

MOLEKULER GENETIK

Riboflavin Transporter Eksikligi

SLC52A1

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen
SLC52A1 genidir ve hastalik otozomal

dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

528

04 05 2018

MG04740

MOLEKULER GENETIK

Bilatural Mavonduler Adrenal
Hiperplazi

ARMC5

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen ARMC5
genidir ve hastalik otozomal dominant ve
somatik mutasyon seklinde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

529

08 05 2018

MG04760

MOLEKULER GENETIK

Bruton Agammaglobulinemi

IBTK

X’e bagl agamaglobulinemi (Burton
Hastalig1); genetik bir Ig sentez
bozuklugudur. IBTK geninde meydana
gelen mutasyonlar Bruton hastaligina
sebep olmaktadir.

530

08 05 2018

MG04770

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepifizyel Displazi

TRAPPC2

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Spondiloepifizyal displazi tarda (SEDT),
epifizlerin ortaya ¢ikmasindaki gecikmeye
bagli olarak gévde ve ekstremitelerde
kisalik, bel agrisi, figi goglis deformitesi,
kifoskolyoz, platispondili, koksa vara ve
genu varum/valgum deformitelerine
neden olabilen nadir gorulen bir
osteokondrodisplazi turidir. Cogunlukla
X'e bagli resesif kalitim gosterdigi igin
genellikle erkeklerde gorulir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

531

08 05 2018

MG04780

MOLEKULER GENETIK

HRAS Dizi Analizi

HRAS

HRAS genindeki mutasyonlar Costello
Sendromu ve bir cok somatik kanser ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

532

12 05 2018

MG04790

MOLEKULER GENETIK

Tirozinemi Tip 1

FAH

Aminoasit olan tirozin metabolizmasini
gergeklestiren bazi enzimlerin bozulmasi
sonucunda ortaya gikan hastaliktir.
Otozomal resesif gegis gosteren kalitsal bir
hastalik ve genelde yenidogan ve gocukluk
doéneminde ortaya gikar.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

533

16 05 2018

MG04800

MOLEKULER GENETIK

Kaufman Okuloserebofasiyal
Sendromu

UBE3B

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen UBE3B
genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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Meme kanserlerinin yaklasik %5-10"u
kalitsal nedenli ailesel meme kanseri
olarak ortaya ¢ikmaktadir. Kalitsal meme
kanserinde meme kanserine yatkinlik
534 E 16052018 | MG04820 MOLEKULER GENETIK Kalitsal Meme/Over Kanseri Paneli  |PTEN, STK11, TP53 genleri BRCAL ve BRCA2 mutasyonlar EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
g6zlenmektedir. Bu genlerdeki germline
mutasyonlarini igeren kadinlarin
yasamlarinin bir ddneminde meme kanseri
gelistirme riski %50-80 arasinda
deSismektedir
Hastalikla iliskilendirilmis olan gen TFAP2A
535 H 16 05 2018 MG04830 MOLEKULER GENETIK Brankio Okulo Fasiyal Sendromu TFAP2A genidir ve hastalik otozomal dominant EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
sekilde kalitiimaktadir.
) ) Otoimmiin Poliendokrinopati Tip llotoimmi]n poli%land[jler yetersizlik, . )
536 H 17 052018 MGO04840 MOLEKULER GENETIK i AIRE ozellikle gocukluk gaginda ortaya gikan EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Sendromu Tip 1 ; T
Otozomal resesif gegisli bir hastaliktir.
Valin, |6sin ve izoldsinin
dekarboksilasyonu, koenzim olarak tiamin
fosfatin kullanildigi bir enzim siste-mini
537 H 17 05 2018 MG04850 MOLEKULER GENETIK Maple Urine Syrup DBT gerektirmektedir. Bu enzim sistemindeki EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
bir yeter-sizlik maple surubu idrari
hastaligina yol agar. Otozomal resesif gegis
gOsteren bir hastaliktir.
538 H 01102017 AN00020 ANDROLOVJI Sperm DNA Hasar Testi - Sperm DNA fragmentasyonu analizi Semen 3mL 10 GUN
539 H 01102017 | ANO0O30 ANDROLOJi Sperm FISH Testi - fe”::i’t'i"'d' ve ploidizasyon kusurlaninin Semen / Tese Dokusu 3mL 15 GUN
540 H 0110 2017 AN00050 ANDROLOJi Spermiogram - Semen analizi Semen 3mL 2 GUN
542 H 01102017 | ANO00SO ANDROLOJi Spermatogenez Gen Ekspresyon Yayini Sperm vitalite degerlendirmesi Semen / Tese Dokusu 3mL 20 GUN
(LIM15,ESX1,TEX101,PCNA) P s
; Semende Oksidatif Stres Tayini (ROS - . ..
543 H 01102017 ANO0090 ANDROLOJI Analizi) Sperm mayoz boliinme orani tayini Semen 3mL 2 GUN
544 H 01102017 ANO00100 ANDROLOJi Semende Apoptozis Tayini (Anneksin) |- Erkek infertilitesinde oksidatif stres Semen 3mL 2 GUN
f . . Erken apoptotik ve ge¢ apoptotik o o
548 H 0101 2018 ANO00170 ANDROLOJI Flow Sitometrik KIR - ) - Heparinli Kan 3mL 20 GUN
(nekrotik) sperm orani tespiti
Post Mayotik Sperm Paneli (Post Andoloidi loidi v |
550 H 17052018 | AN00210 ANDROLOJI Mayotik Sperm, Spermatogenez Gen |- te”::i’tio 'cli ve ploidizasyon kusuriannin Semen / Tese Dokusu 3mL 15 GUN
Ekspresyon Tayini)
Sperm DNA Hasar Paneli
(Spermiyogram, Semende Oksidatif
551 H 01102017 ANPO0010 ANDROLOJi Stres Tayini (ROS ANALIZi), Semende |- Sperm DNA fragmentasyon analizi Semen / Tese Dokusu 3mL 10 GUN
Apoptozis Tayini (ANNEKSIN), Sperm
DNA Hasar Testi)
Semende Haploidi Paneli
. Tese Dokusunda Sperm FISH Testi,
; (Semende Sperm FISH Testi, . ()
552 H 01102017 ANP0020 ANDROLOIJI S ¢ Marker Tavini (LIM15. |~ Spermatogenez Marker Tayini Semen / Tese Dokusu 3mL 20 GUN
permatogenez Marker Tayini ( , (LiM15,ESX1, TEX101,PCNA)
ESX1, TEX101, PCNA)
SLC15A3 lizozomal depo hastaliklari ile
554 H 22 052018 MG04860 MOLEKULER GENETIK SLC15A3 Gen Taramasi SLC15A3 iliskilendirilmis kalitim paterni net EDTA'l Kan 3mL 30 GUN
olmayan bir gendir.
Von Willebrand hastaligi 3 tipten olusan ve
otozomal resesif veya dominant olarak
555 E 22052018 | MG04870 MOLEKULER GENETIK Von Willebrand Hastaligi Tim Gen  [VWF kalitilan bir hastaliktir. VWF genindeki EDTA'li Kan 3mL 30 GUN
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.
Mutasyonlarin gogu 17-28. ekzonlarda
tespit edilmistir.
Hastalikla iligkilendirilmis olan gen FH
556 E 29 05 2018 MG04880 MOLEKULER GENETIK FH Gen Taramasi FH genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde EDTA'l Kan 3mL 30 GUN

kalitiimaktadir.
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557

MLPA

31052018

MG04900

MOLEKULER GENETIK

NF1 Delesyon/Duplikasyon Analizi

NF1

Norofibromatozis Tip 1, otozomal
dominant nérokutan sendromudur.
Norofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak
tzere iki sinifa ayrilmaktadir. Molekaler
genetik testler NF1 geni DNA dizi analizi ve
delesyon/duplikasyon analizini kapsar.

EDTA'li Kan / Cilt Biyopsi

3mL

30 GUN

558

01 06 2018

MG04910

MOLEKULER GENETIK

Canavan Hastaligi

ASPA

Canavan hastaligi progresif otozomal
resesif gegisli nadir bir I6kodistrofidir.
Surekli olarak beyni tahrip etmeye devam
eden bu hastalik tipki diger I6kodistrofiler
gibi viicudun beyaz cevher (miyelin)
tretimini durdurup santral sinir
sistemindeki beyaz cevher tutulumuna
neden olur

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

559

05 06 2018

YD00550

MOLEKULER GENETIK

Tum Ekzom Dizileme Platinium Solo

WES (Tum Ekzom Sekanslama) yontemi
tiim kodlanan bolgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklasik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan
mutasvonlarin %85'ini icerir.

560

05 06 2018

MG04920

MOLEKULER GENETIK

LH Gen Polimorfizmi

LHB

EDTA'll Kan

3mL

90 GUN

Hipogonadotropik Hipogonadizm
23,otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

LHB genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

561

2006 2018

MG04930

MOLEKULER GENETIK

Laron Dwarfizm

GHR

EDTA'li Kan

3mL

20 GUN

Laron Dwarfizm,otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastalktir.

GHR genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

562

26 06 2018

MG04940

MOLEKULER GENETIK

Opitz BBB Sendromu Tip 1

MID1

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Opitz BBB Sendromu Tip 1, X-linked resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

MID1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

563

26 06 2018

MG04950

MOLEKULER GENETIK

Opitz BBB Sendromu Tip 2

SPECCI1L

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Opitz BBB Sendromu Tip 2, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
SPECC1L genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

564

3006 2018

MG04960

MOLEKULER GENETIK

Hiperkolonemi

TIP2

TJP2 genindeki mutasyonlar
Hiperkolonemi hastaligiyla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

565

3006 2018

MG04970

MOLEKULER GENETIK

Spinal Muskuler Atrofi Distal Tip

IGHMBP2

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

IGHMBP2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

566

3006 2018

MG04980

MOLEKULER GENETIK

Tiyamin Metabolizmasi Disfonksiyon
Sendromu 2

SLC19A3

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Tiyamin Metabolizmasi Disfonksiyon
Send.2, otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. SLC19A3 genindeki
mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmigtir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

567

3006 2018

MG04990

MOLEKULER GENETIK

Obezite Morbit Tip

LEP

Obezite Morbit Tip 1, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

LEP genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

568

3006 2018

MG05000

MOLEKULER GENETIK

Townes - Brocks Sendromu Tip 1

SALL1

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Townes - Brocks Sendromu Tip 1, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
SALL1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

569

0107 2018

MG05010

MOLEKULER GENETIK

Hermansky - Pudlak Sendromu

HPS1

Hermansky - Pudlak Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
HPS1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

571

03 07 2018

MG05030

MOLEKULER GENETIK

Obezite Morbit Tip 2

LEPR

LEPR genindeki mutasyonlar Obezite
Morbit Tip 2 hastaligiyla iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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572

06 07 2018

MG05060

MOLEKULER GENETIK

Molibden Kofaktor Eksikligi Tip A

MOCS1

Molibden Kofaktor Eksikligi Tip A,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

MOCS1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

573

1507 2018

MG05070

MOLEKULER GENETIK

Cloustan Sendromu GJB6

GJB6

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Cloustan Sendromu, otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir.

GJB6 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

574

16 07 2018

MG05090

MOLEKULER GENETIK

17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz
1 Eksikligi

HSD17B1

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen
HSD17B1 genidir ve hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

575

16 07 2018

MG05100

MOLEKULER GENETIK

17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz
3 Eksikligi

HSD17B3

17-Beta Hidroksisteroid Dehidrojenaz 3
Eksikligi, otozomal resesif olarak kalitilan
bir hastaliktir.

HSD17B3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

576

1907 2018

MG05120

MOLEKULER GENETIK

Brown - Vialetto - Van Laere Sendromu

SLC52A3

Brown-Vialetto-Van Laere Sendromu Tip 1,
otozomal resesif gegisli progresif norolojik
bozukluk olup SLC52A3 gen mutasyonlari
hastaligin olusumundan sorumldur.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

577

25052018

MG05140

MOLEKULER GENETIK

Emery Dreifus Muskuler Distrofi Tip 6

FHL1

Emery Dreifus Muskuler Distrofi Tip 6, X-
linked resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
FHL1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

578

2507 2018

MGO05150

MOLEKULER GENETIK

Emery Dreifuss Muskdler Distrofi Tip 1

EMD

Emery Dreifuss Muskler Distrofi Tip 1, X-
linked resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
EMD genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

579

2507 2018

MG05160

MOLEKULER GENETIK

Generalize Epilepsi Tip 5

GABRD

Galaktozemi Tip 2, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

GALK1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

580

2507 2018

MG05170

MOLEKULER GENETIK

Epileptik Ensefalopati Tip 19

GABRA1

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Epileptik Ensefalopati Tip 19, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
GABRAZ1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

581

2507 2018

MG05180

MOLEKULER GENETIK

Marinesco - Sjogren Sendromu

SiL1

Marinesco - Sjogren Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.

SIL1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

582

2507 2018

MG05190

MOLEKULER GENETIK

Multiple Epifizyal Displazi Tip 7

CANT1

Multiple Epifizyal Displazi Tip 7, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
CANT1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

583

2507 2018

MG05200

MOLEKULER GENETIK

Epileptik Ensefelopati, Erken infantil, 17

GNAO1

Epileptik Ensefelopati Tip 17, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
GNAO1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

584

2507 2018

MG05210

MOLEKULER GENETIK

Episodik Ataksi Tip 5

CACNB4

Episodik Ataksi Tip 5, otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir.

CACNB4 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

585

26 07 2018

MG05220

MOLEKULER GENETIK

Crisponi Sendromu

CRLF1

Crisponi Sendromu, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

CRLF1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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586

27 07 2018

MG05230

MOLEKULER GENETIK

Polikistik Bébrek Sendromu Panel

PKD1, PKD2, PKHD1

Otozomal dominant Polikistik Bobrek
hastaligi bobrek hastaliklari arasinda en sik
gorilendir. Otozomal dominant kalitilan
hastalik tipiyle iligikilendirilmis olan genler
PKD1 ve PKD2 genleridir. Otozomal resesif
kalitilan hastalik tipiyle ilisikilendirilmis
olan tek gen PKHD1 genidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

587

28 07 2018

MG05250

MOLEKULER GENETIK

Methemoglobinemi Tip 1

CYB5R3

Methemoglobinemi Tip 1, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

CYBS5R3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

588

3107 2018

MG05260

MOLEKULER GENETIK

Chanarin - Dorfman Sendromu

ABHD5

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Chanarin - Dorfman Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
ABHD5 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

589

0108 2018

MG05270

MOLEKULER GENETIK

Hiperinsulinemik Hipoglisemi Tip 4

HADH

Hiperinsulinemik Hipoglisemi Tip 4,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

HADH genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

590

02 08 2018

MG05280

MOLEKULER GENETIK

Makrotrombositopeni

MYH9

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Makrotrombositopeni, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

MYH9 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

592

03 08 2018

MG05300

MOLEKULER GENETIK

Trombositopeni

ETV6

Trombositopeni Tip 5 otozomal dominant
sekilde kalitilmaktadir. ETV6 geni
hastalikla iliskilendirilmistir

593

06 08 2018

MGO05310

MOLEKULER GENETIK

Ektodermal Displazi Sindaktili Sendrom

NECTIN4

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Ektodermal Displazi Sindaktili Sendromu 1,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

NECTIN4 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

594

07 08 2018

MG05320

MOLEKULER GENETIK

Ellis - van Creveld Sendromu

EVC

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Ellis - van Creveld Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
EVC genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

595

1008 2018

MGO05330

MOLEKULER GENETIK

Van Der Knaap Hastaligi MLC2 Tip
MYL9

MYL9 (MLC2)

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen MYL9
genidir ve hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

596

1008 2018

MGO05340

MOLEKULER GENETIK

Van Der Knaap Hastaligi MLC3 Tip
MYL1

MYL1 (MLC2)

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen MYL1
genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

597

18 08 2018

MGO05360

MOLEKULER GENETIK

Diskeratozis Konjenita

DKC1

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Diskeratozis Konjenita, X-linked resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

DKC1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

598

31082018

MG05370

MOLEKULER GENETIK

Karnitin Palmitoiltransferaz 1

CPT1A

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Karnitin Palmitoiltransferaz 1, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
CPT1A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

599

06 09 2018

MG05380

MOLEKULER GENETIK

Birt - Hogg - Dube Sendromu

FLCN

Birt - Hogg - Dube Sendromu, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
FLCN genindeki mutasyonlar hastalikla

iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

600

1009 2018

MG05390

MOLEKULER GENETIK

LH Reseptor Gen Polimorfizmi Taramas

LHCGR

Leydig Hiicre Hipoplazisi,otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

LHCGR genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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601

18 09 2018

MG05400

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Panel

G6PC, AGL, GAA, PYGM, PYGL

Glikojen depo hastaligi, otozomal resesif
bir metabolik hastaliktir. Glikojen depo
hastaligi Tip 1, G6PC geni ile
iliskilendirilmistir. Glikojen depo hastaligi
Tip 3, AGL geni ile iligkilendirilmistir.
Glikojen depo hastaligi Tip 5, PYGM geni
ile iliskilendirilmistir. Glikojen depo
hastaligi Tip 6, PYGL geniile
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

602

18 09 2018

MG05420

MOLEKULER GENETIK

CX3CR1 Dizi Analizi

CX3CR1

Makuler Dejenerasyon Sendromunda
CX3CR1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

603

18 09 2018

MG05430

MOLEKULER GENETIK

Fibrodisplazya Ossifikans Progressiva

ACVR1

Fibrodisplazi Ossifikans Progressiva,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir.

ACVR1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

604

18 09 2018

MG05440

MOLEKULER GENETIK

Ihtiyozis ve Hiperkeratozis

KRT10

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Ihtiyozis ve Hiperkeratozis, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
KRT10 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

606

1909 2018

MG05470

MOLEKULER GENETIK

Agir Konjenital Notropeni 4

G6PC3

Agir Konjenital Notropeni 4 otozomal
resesif olarak kalitilan bie hastaliktir.
G6PC3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

607

01102018

MG05500

MOLEKULER GENETIK

Alfa-1 Antitripsin Eksikligi Yaygin
Mutasyon

SERPINA1

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

Alfa-1 antitripsin eksikligi SERPINA1
genindeki mutasyonlardan kaynaklanan
otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.
SERPINA1 geni 14. kromozomda
Pl(proteaz inhibitor) lokusunda yerlesim
gostermektedir. Genel populasyonda en
sik rastlanan aleller Pi*M, PI*Z ve
PI*S'dir. Normal alel: PI*M aleli, Patojenik
alel : PI*Z aleli, E366K mutasyonu
(c.11940 G>A), Patojenik alel: PI*S aleli,
E288V mutasyonu (c.9628 A>T)

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

608

01102018

MG05510

MOLEKULER GENETIK

DMD TaslyicilikDelesyon Duplikasyon
Analizi

DMD

DMD X-linked kalitilan bir hastaliktir.
Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni
DMD genindedki bir veya daha fazla
ekzonun delesyonudur. Hastalarin %5-
10'unda duplikasyonlar hastaliga yol
agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise
hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

609

01102018

MG05520

MOLEKULER GENETIK

FMF (Ailevi Akdeniz Atesi) (Ekzon 2, 3,
5, 10)

MEFV

Ailevi Akdeniz Atesi, tekrarlayan ates, karin
agrisi, gogus agrisi ve eklem agrisi
nébetleri yapan bir hastaliktir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

610

01102018

MGO05530

MOLEKULER GENETIK

Hemakromatozis Paneli

HFE, TFR2

Herediter Hemokromatozis otozomal
resesif gegis gosteren demir
metabolizmasinda bozukluga yol agan bir
hastaliktir. Hastalarin birgogunda HFE
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik
gozlenmektedir. En sik rastlanan mutasyon
C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en
sik rastlanan mutasyon da H63D
mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D
birlesik heterozigotlar hastalarin %1'inden
azini olusturmaktadir. Herediter
Hemokromatozis nadiren HFE geni disinda
TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 genlerindeki
mutasyonlar sonucu da olusmaktadir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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611

01102018

MG05540

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Sagirlik (Konneksin 26 Tim
Gen)

GJB2

Sendromik olmayan isitme kaybi nedeni
olan genler iginde en 6nemli yeri
“konneksin 26 (GJB2)” tutmaktadir. GJB2
gen mutasyonlari genellikle otozomal
resesif gegis gosterirken gok nadir de olsa
otozomal dominant olarak da kalitilabilir.
Birgok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
genetik nedenli isitme kaybinin %50’ sini
olusturdugu bildirilmistir. Bugline kadar bu
gen iginde 300'den fazla mutasyon
bildirilmesine ragmen yalnizca bir tanesi
(c.35delG) beyaz irkta tim mutasyonlarin
yaklagik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu
mutasyonun taslyicilig Avrupal
beyazlarda %2-4 arasindadir. Saghkh Turk
toplumunda ise %1.8 olarak bulunmustur.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

613

01102018

MG05560

MOLEKULER GENETIK

Tuberosklerozis Paneli

TSC1, TSC2

Tuberosklerozis otozomal dominant gegis
gOsteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen TSC1 ve TSC2 genidir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

614

01102018

MG05580

MOLEKULER GENETIK

DNA izolasyonu (Saklama)

DNA o6rnekleri ileri testlerde kullaniimak
tzere izole edilmistir.

EDTALI KAN / Deri / Dlsiik Materyali /
Kord Kani / Cilt Biyopsi / Parafin Blok /
Doku

3mL

40 GUN

615

01102018

MG05590

MOLEKULER GENETIK

Tek Bolge Dizi Analizi

Genomdaki herhangi bir varyant igin ilgili
bolgeye 6zgi dizileme yontemi ile test
yapiimaktadir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

616

01102018

MG05600

MOLEKULER GENETIK

ARSACS (Spastic Ataxia of Charlevoix -
Saguenay)

SACS

Charlevoix - Saguenay spastik Ataksisi,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

SACS genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

617

01102018

MG05610

MOLEKULER GENETIK

Adrenolokodistrofi (ALD)

ABCD1

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Adrenoldkodistrofi (ALD), X-linked resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

ABCD1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

618

01102018

MG05620

MOLEKULER GENETIK

Multiple Endocrine Neoplasia Tip 1

MEN1

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Multipl Endokrin Neoplazi Tip 1, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
MEN1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

619

01102018

MG05630

MOLEKULER GENETIK

Albinism Ocultaneous Tip 1

TYR

Albinism Ocultaneous Tip 1, otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir.

TYR genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

620

01102018

MG05640

MOLEKULER GENETIK

Peutz - Jeghers Sendromu

STK11

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Peutz-Jeghers sendromu (PJS),
gastrointestinal sistemde benign
hamartamat6z polipozis ve mukokutanéz
pigmentasyona neden olan otozomal
dominant bir hastaliktir. STK11 genindeki
mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmigtir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

621

01102018

MG05650

MOLEKULER GENETIK

EEC Sendromu 1

TP63

Ektrodaktili-Ektodermal Displazi-Yarik
Dudak-Damak (EEC) Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
TP63 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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622

01102018

MG05660

MOLEKULER GENETIK

Mikrosatellit instabilitesi (MSI)

5 Marker

Mikrosatellit instabilitesi (MSI); MMR
genlerindeki inaktivasyonlara bagl tiimor
DNA'sinda mikrosatellit tekrarlarinda
delesyon yada insersiyona bagh
degisiklilkerin gozlenmesi durumudur.
HNPCC'den stiphelenilen ve ailesel
mutasyonun bilinmedigi olgularda timor
hucrelerinde MSI'nin arastirilmasi ilk
basamakta yapilmasi gereken bir
tanimlamadir. Timor dokusu ve normal
dokuda MSI'nin degerlendirilmesi igin bes
farkli tekrar markeri igeren bir panel
kullanilir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

624

01102018

MG05680

MOLEKULER GENETIK

3-M Sendromu CUL7

CuL7

3M Sendromu otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. CUL7 genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

625

01102018

MG05690

MOLEKULER GENETIK

HLA B27

Insan Iokosit antijeni olan HLA B27,
Ankilozan Spondilit'in (AS) ve AS ile iligkili
Spordilartopati'nin teshisinde klinik 6Gnem
tagimaktadir.

HLA-B27 testi bir hastaligin tanisini
koymada ya da ortadan kaldirmada
kullanilabilen kesinlik saglayan bir test
degildir. Yalnizca belirli otoimmun sistem
hastaliklarin tanisinin kesinlestirilmesinde

kullanihr

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

626

01102018

MG05700

MOLEKULER GENETIK

Prenatal Maternal Kontaminasyon
Testi

Heterozigotisesi yuksek 8 STR markera
spesifik primerler kullanilarak fragment
analizi yapiimaktadir.

EDTALI KAN / Amniyon Sivisi / Deri /
Dusiik Materyali / CVS / Kord Kani /
Diger

3mL

40 GUN

627

01102018

MG05730

MOLEKULER GENETIK

Periyodik Hipokalemik Paralizi Tip2
(TG)

SCN4A

Periyodik Hipokalemik Paralizi Tip2,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir.

SCN4A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

628

01102018

MG05740

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Sagirlik (GJB2 Tim Gen Dizi
Analizi)

GJB2

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Sendromik olmayan igitme kaybi nedeni
olan genler iginde en 6nemli yeri
“konneksin 26 (GJB2)” tutmaktadir. GJB2
gen mutasyonlari genellikle otozomal
resesif gegis gosterirken gok nadir de olsa
otozomal dominant olarak da kalitilabilir.
Birgok toplumda bu gendeki mutasyonlarin
genetik nedenli isitme kaybinin %50’ sini
olusturdugu bildirilmistir. Bugline kadar bu
gen iginde 300'den fazla mutasyon
bildirilmesine ragmen yalnizca bir tanesi
(c.35delG) beyaz irkta tim mutasyonlarin
yaklagik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu
mutasyonun taslyiciligi Avrupal
beyazlarda %2-4 arasindadir. Saghkh Turk
toplumunda ise %1.8 olarak bulunmustur.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

629

01102018

MGO05750

MOLEKULER GENETIK

Sendromik Olmayan isitme Kaybi
Delesyon

GJB6

Sendromik Olmayan Isitme Kaybi,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

GJB6 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

630

01102018

MG05760

MOLEKULER GENETIK

Glutarik Asidemi Tip 2C (ETFDH Tim
Gen Dizi An.)

ETFDH

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Glutarik Asidemi Tip 2C, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

ETFDH genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir..

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

631

01102018

MG05770

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip 9D (PHKA1
TG)

PHKA1

Glikojen Depo Hastaligi Tip 9D, X-linked
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
PHKA1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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632

01102018

MG05790

MOLEKULER GENETIK

Pelizaeus - Merzbacher Hastaligi

PLP1

Pelizaeus - Merzbacher Hastaligi , X-linked
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.

PLP1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

633

01102018

MG05800

MOLEKULER GENETIK

Parkinson Hastalig

PRKN

Parkinson Hastaligi, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

PARK2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

634

01102018

MG05810

MOLEKULER GENETIK

Tiroid Hormon Direnci/Refetoff
Sendromu THRB Geni

THRB

Refetoff Sendromu, otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

THRB genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

635

01102018

MG05830

MOLEKULER GENETIK

Hiperlipoproteinemi LPL Geni

LPL

Hiperlipoproteinemi, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

LPL genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

636

01102018

MG05840

MOLEKULER GENETIK

Kortikal Displazi

TUBB3

Kortikal Displazi, otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir.

TUBB3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

637

01102018

MG05860

MOLEKULER GENETIK

Hipertrigliseridemi

APOA5S

Hipertrigliseridemi, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

APOAS genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

638

01102018

MG05870

MOLEKULER GENETIK

Simpson - Golabi- Behmel Sendromu

GPC3

Simpson - Golabi- Behmel Sendromu, X-
linked resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
GPC3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

639

MLPA

01102018

MG05890

MOLEKULER GENETIK

Angelman Sendromu Delesyon
Duplikasyon Analizi

15q11-13

Angelman Sendromu(AS) 15911-13
lokusunu igeren delesyon, uniparental
dizomi, imprintlenme defekti ya da
UBE3Agen defektinden kaynaklanan, nadir
gorilen bir genetik hastaliktir. Etkilenmisg
kisilerde siddetli mental retardasyon,
motor gelisimde gerilik, konusma
bozuklugu, karakteristik yliz gérinumu
bulunmaktadir. 15q11-q13 delesyonlu
kromozom anneden kalitildiginda AS’u,
babadan kalitildiginda Prader Willi
sendromu olugmaktadir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

640

01102018

MG05930

MOLEKULER GENETIK

NOG Tum Gen Dizi Analizi

NOG

Multipl Sinostoz, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

NOG genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

641

01102018

MG05940

MOLEKULER GENETIK

Dihidropirimidin Dehidrojenaz

DPYD

Dihidropirimidin Dehidrojenaz, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastalktir.
DPYD genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

642

01102018

MG05950

MOLEKULER GENETIK

Mukopolipidozis Paneli

ARSB, GALNS, GLB1, GNPTAB

Mukopolipidozis glikoprotein adi verilen
cesitli maddelerin normal dontisimunu
etkileyen bir grup kalitsal metabolik
hastaliktir. Hastalikla iligkilendirilmis olan
genler, ARSB, GALNS, GLB1, GNPTAB
genleridir ve hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

643

01102018

MG06010

MOLEKULER GENETIK

Psodohipoaldosteronizm Tip 1

SCNN1G

SCNN1G genindeki mutasyonlar Liddle
sendromui ile iliskili olup otozomal
dominant gecis gosteren bir hastahktir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

644

01102018

MG06020

MOLEKULER GENETIK

Psddohipoaldosteronizm Tip 1

SCNN1B

SCNN1B genindeki mutasyonlar Liddle
sendromu ile iliskili olup otozomal
dominant gecis gosteren bir hastaliktir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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645

MLPA

01102018

MG06030

MOLEKULER GENETIK

NF2 Delesyon/ Duplikasyon Analizi

NF2

Norofibromatozis tip 2 (NF-2) otozomal
dominant gegisli, bir nérokutan
sendromudur. Nérofibromatozis, tip 1 ve
tip 2 olmak Uzere iki sinifa ayrilmaktadir.
Hastalikla baglantili oldugu bilinen tek
genetik bolge NF2 genidir. Molekuler
genetik testler NF2 geni DNA dizi analizi ve
delesyon/duplikasyon analizini kapsar.
Mutasyon oranlari; aile 6ykusiiniin pozitif
olup olmamasina gore degisiklik gosterir.
Aile 6ykusu bulunan kisilerin %73'de
periferik kan 6rneklerinde gergeklestirilen
DNA dizi analizi (sekans) ile NF2 gen
mutasyonlari tanimlanabilmektedir. izole
olgularda ise bu oran %60'lara inmektedir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

646

01102018

MG06050

MOLEKULER GENETIK

Glutarik Asidemi Tip 2 Paneli

ETFA, ETFB

Glutarik Asidemi Tip 2A ve Tip 2B,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

ETFA, ETFB genlerindeki mutasyonlar
hastalikla iliskilendirilmistir.

647

01102018

MG06060

MOLEKULER GENETIK

Ochoa Sendromu

HPSE2

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Ochoa Sendromu, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastalktir.

HPSE2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

648

01102018

MG06070

MOLEKULER GENETIK

Tar Sendromu

RBMSA

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Tar Sendromu, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

RBMBS8A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

650

01102018

MG06090

MOLEKULER GENETIK

Spondilometafizyel Displazi Kozlowski
Tipi

TRPV4

EDTALI KAN,Dusuk Materyali

3mL

40 GUN

Kozlowski Tipi Spondilometafizyel Displazi,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. TRPV4 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

651

01102018

MG06100

MOLEKULER GENETIK

Prenatal Bilinen Mutasyon 1-3

Genomdaki herhangi bir varyant igin ilgili
bolgeye 6zgii dizileme yontemi ile test
prenatal biyolojik materyallerinden test
yapilmaktadir.

Amniyon Sivisi / CVS

3mL

40 GUN

652

01102018

MG06110

MOLEKULER GENETIK

Miyoklonik Atonik Epilepsi

SLC6A1

Miyoklonik Atonik Epilepsi, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
SLC6A1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

653

01102018

MG06130

MOLEKULER GENETIK

KCNJ2 Dizi Analizi

KCNJ2

Andersen Sendromu, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

KCNJ2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

654

01102018

MG06140

MOLEKULER GENETIK

Landau - Kleffner Sendromu

GRIN2A

Landau - Kleffner Sendromu,otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
GRIN2A genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

655

01102018

MG06150

MOLEKULER GENETIK

DARS?2 Dizi Analizi

DARS2

Lokoensefalopati, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

DARS2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

656

01102018

MG06160

MOLEKULER GENETIK

Lokodistrofi

LMNB1

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Lokodistrofi, otozomal dominant olarak
kalitilan bir hastalktir.

LMNB1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

657

01102018

MG06190

MOLEKULER GENETIK

Prenatal Bilinen Mutasyon

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Genomdaki herhangi bir varyant igin ilgili
bolgeye 6zgl dizileme yontemi ile test
prenatal biyolojik materyallerinden test
vapilmaktadir.

Amniyon Sivisi / CVS / Kord Kani

3mL

40 GUN

658

01102018

MG06200

MOLEKULER GENETIK

Amiotropik Lateral Skleroz (5 Ekzon)

SOD1

Amiotropik Lateral Skleroz (5 Ekzon),
otozomal resesif veya otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

SOD1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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659

01102018

MG06210

MOLEKULER GENETIK

Bardet Biedl Sendromu Tip17

LZTFL1

Bardet Bield Sendromu Tip17, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
LZTFL1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

660

01102018

MG06220

MOLEKULER GENETIK

BPES Hastaligi

FOXL2

Blefarofimozis,Ptozis,Epikantus Inversus
Sendromu otozomal dominant kahitilan bir
hastaliktir. FOXL2 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

661

01102018

MG06230

MOLEKULER GENETIK

Carasil

HTRA1

Carasil (subkortikal infarktlar ve
|okoensefalopati ile birlikte bulunan
serebral arteriopati), otozomal resesif
kalitilan bir hastaliktir. HTRA1 genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

662

MLPA

07 06 2019

MG06240

MOLEKULER GENETIK

CDH1 Delesyon Duplikasyon Analizi

CDH1

CDH1 geni, E-cadherin denilen bir
proteinin sentezini saglar. E-cadherin
hucrelerin igindeki kimyasal
sinyallerin iletilmesinde, hiicre
olgunlagmasini ve hareketini kontrol
etmede ve belirli genlerin aktivitesini

diizenlemede rol ovnar

663

01102018

MG06250

MOLEKULER GENETIK

Coffin Lowry Sendromu

RPS6KA3

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Coffin Lowry Sendromu, X-linked dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

RPS6KA3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

664

01102018

MG06260

MOLEKULER GENETIK

Cutis Laxa TiplA

FBLNS

Cutis Laxa Tip1A, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

FBLN5 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

665

01102018

MG06270

MOLEKULER GENETIK

Fruktoz intoleransi (ALDOB Tiim Gen D)

ALDOB

Fruktoz intoleransi, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.
ALDOB genindeki mutasyonlar hastalikla

iliskilendirilmistir.

666

01102018

MG06280

MOLEKULER GENETIK

Galaktozemi Tip 2 (GALK1 Tum Gen Diz

GALK1

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Galaktozemi Tip 2, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir.

GALK1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

667

MLPA

01102018

MG06300

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Muskiiler Distrofi Tip1A Dele

LAMA2

Konjenital musKular distrofi otozomal
resesif gegis gosteren bir hastaliktir.
Hastaliktan sorumlu olan gen LAMA2
genidir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

668

01102018

MG06310

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Nefrotik Sendromu (Fin Tipi)

NPHS1

Konjenital nefrotik sendromun (KNS) en
onemli gurubunu NPHS1 genindeki
mutasyona bagl olarak ortaya gikan ve
otozomal resesif olarak kalitilan Fin tipi
KNS olusturur.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

669

01102018

MG06320

MOLEKULER GENETIK

KRT17 Dizi Analizi

KRT17

Jackson-Lawler Sendromu, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
KRT17 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

670

01102018

MG06330

MOLEKULER GENETIK

Legius Sendromu

SPRED1

Legius Sendromu,otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

SPRED1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

671

01102018

MG06340

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Muskuler Distrofi,
Otozomal Resesif Tip 2K

POMT1

Limb Girdle Maskdler Distrofi Tip-1C
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. Hastalik proksimal kaslari
etkileyerek yuriimede zorluklara sebep
olur. POMT1 geninde olusan
mutasyonlar sonrasinda gelismektedir.
Limb Girdle Muskuler Distrofisi birden gok
gen ile iligkilendirilmis ve gok sayida tipi
hulunmaktadir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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672

01102018

MG06350

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Miskuler Distrofi, Otozon

MYOT, LMNA,

CAV3, DNAJB6

Limb Girdle Muskiiler Distrofi otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
Hastalipin bu tipi iskelet kasi proteini
kodlayan MYOT, LMNA, CAV3, DNAJB6
genlerinde olusan mutasyonlar sonrasinda
gelismektedir. Limb Girdle Muskler
Distrofisi birden ¢ok gen ile iliskilendirilmis
ve ¢ok sayida tipi bulunmaktadir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

673

01102018

MG06360

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Miskuler Distrofi, Otozon

CAV3

Rippling Kas Hastaligi, otozomal dominant
olarak kahtilan bir hastaliktir.

CAV3 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

674

01102018

MG06370

MOLEKULER GENETIK

Limb - Girdle Miskuler Distrofi, Otozon

DNAJB6

Limb - Girdle Muskdler Distrofi Tip 1E,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. DNAJB6 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

675

01102018

MG06390

MOLEKULER GENETIK

Noonan Sendromu Paneli

PTPN11, SOS1

Noonan sendromu (NS) otozomal
dominant olarak kalitilir ve 1500 - 2500
dogumda gorilen bir durumdur. Bu
hastalarin yaklasik % 50'sinda 12.
kromozomun (12g24.1) uzun kolundaki
PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non
receptor type 11) geninde “missense”
mutasvonlar santanmistir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

676

01102018

MG06400

MOLEKULER GENETIK

Peroksizomal Yag - agil Coa Reduktaz FA

FAR1

Peroksizomal Yag - agil Coa Reduktaz,
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

FAR1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

677

01102018

MG06420

MOLEKULER GENETIK

Pyridoxine - Dependent Epilepsy Antigu

ALDH7A1

Pridoksin Bagimli Eplepsi otozomal resesif
gegcis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
sorumlu olan gen ALDH7A1 genidir.
Pridoksin Bagimli Eplepsi simdiye kadar
100 kiside goriilmustir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

678

01102018

MG06450

MOLEKULER GENETIK

RPE65 Gen Taramasi

RPE65

Tavuk karasi, gece korligu veya tiptaki adi
ile retinitis pigmentosa kalitimsal bir
hastaliktir. Otozomal resesif olarak kahtilir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

679

01102018

MG06460

MOLEKULER GENETIK

Short Chain AD (SCAD)

ACADS

Short Chain AD (SCAD), otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

ACADS genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

680

01102018

MG06470

MOLEKULER GENETIK

Sistemik Lupus Eritematozus

TREX1

Sistemik Lupus Eritematozus, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
TREX1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

681

01102018

MG06480

MOLEKULER GENETIK

Sotos Sendromu

NSD1

Sotos Sendromu, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

NSD1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

682

01102018

MG06490

MOLEKULER GENETIK

Spastik Paralizi Tip 3

ATL1

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun
hasara ugramasi sonucu hareket ve
zihinsel islevin etkilendigi bir hastaliktir.
Hastalik otozomal dominant/ resesif veya
X-linked olarak kalitilmaktadir. ATL1
genindeki mutasyonlar otozomal dominant
olarak kalitilan SPG3 ile iligkilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

683

01102018

MG06170

MOLEKULER GENETIK

Trikorinofalangial Sendromu Tipl

TRPS1

Langer-Giedion Sendromu kemik
anomalileri ve belirgin ylz hatlarina sebep
olan bir hastaliktir. Tek bir degisen koyanin
hastaligin gérilmesi igin yeterli oldugu igin
bu hastaligin otozomal dominant kalitim
gosterdigi dusinulmektedir.

EDTALI KAN

3mL

40 GUN
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684

01102018

MG06500

MOLEKULER GENETIK

Transkobalamin Il Eksikligi

TCN2

Transkobalamin Il Eksikligi, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastalktir.
TCN2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

685

01102018

MG06510

MOLEKULER GENETIK

Santral Hipoventilasyon Sendromu

PHOX2B

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

Santral Hipoventilasyon otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir.
Genellikle yenidogan gocuklarda
rastlanmaktadir, nadir olarak ¢ocuklarda
ve yetiskinlerde gorulmektedir.

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

686

01102018

MG06530

MOLEKULER GENETIK

Barth Sendromu

TAZ

Barth Sendromu x-linked resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. TAZ genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

687

01102018

MG06550

MOLEKULER GENETIK

Folat transport Eksikligi

FOLR1

Folat Transport Eksikligi, otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

FOLR1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

688

01102018

MG06560

MOLEKULER GENETIK

Kreatin Sentez Bozuklugu 2

GAMT

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

Kreatin Sentez Bozuklugu 2, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
GAMT genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

689

01102018

MG06570

MOLEKULER GENETIK

Norogelisim Bozuklugu Paneli 1

CNTNAP2, FOXP2

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

Norogelisim Bozuklugu Paneli 1'de
otozmal resesif ve otozomal dominant
olarak kahtilan hastaliklar incelenir.
CNTNAP2, FOXP2 genlerindeki
mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmigtir.

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

690

01102018

MG06590

MOLEKULER GENETIK

Sistinuri

SLC3A1

Sistinuri, otozomal resesif veya otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
SLC3A1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

691

01102018

MG06600

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Diseritropoetik Anemi Tip 1

CDAN1

Konjenital diseritropoetik anemi olarak
bilinen ve kalitatif kemik iligi yetmezligine
yol agan bir grup hastalik da inefektif
eritropoeze bagli eritroid yetmezlige ve
eritroblastlarda karakteristik morfolojik
bozukluklara yol agmaktadir. CDAN1 bir
geni Tip 1 ile iliskilendirilmistir. Hastalik
otozomal resesif olarak kalitiimaktadir.

EDTALI KAN

3mL

30 GUN

692

01102018

MG00341

MOLEKULER GENETIK

Alport Sendromu

COL4A3

Alport Sendromu otozomal resesif ,
otozomal dominant veya x-linked resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. COL4A3,
COL4A4, COL4AS genleri hastalikla
iliskilendirilmistir. Hastalarin %80'inde x-
linked kalitilan COL4A5 mutasyonlari
gdzlenmistir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

693

01102018

MG00342

MOLEKULER GENETIK

Alport Sendromu

COL4A4

Alport Sendromu otozomal resesif ,
otozomal dominant veya x-linked resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. COL4A3,
COL4A4, COL4AS genleri hastalikla
iliskilendirilmistir. Hastalarin %80'inde x-
linked kalitilan COL4A5 mutasyonlari
gdzlenmistir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

694

01102018

MG00343

MOLEKULER GENETIK

Alport Sendromu

COL4AS5

Alport Sendromu otozomal resesif ,
otozomal dominant veya x-linked resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. COL4A3,
COL4A4, COL4AS genleri hastalikla
iliskilendirilmistir. Hastalarin %80'inde x-
linked kalitilan COL4A5 mutasyonlari
gdzlenmistir

EDTALI KAN

3mL

40 GUN

695

01102018

ST00840

SITOGENETIK

ALL PANELI-Akut Lenfositik Lésemi FISH

Akut lenfositik I6semi prognoz ve tedavi
takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

696

01102018

ST00850

SITOGENETIK

AML PANELI-Akut Myeloid Lésemi FISH

Akut myelositik I6semi prognoz ve tedavi
takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

698

01102018

ST00870

SITOGENETIK

Cri du Chat Sendromu

Cri du Chat Sendromu

Heparinli Kan

3mL

15 Gin

699

01102018

ST00880

SITOGENETIK

DEB ANALIZi DIEPOKSIBUTAN TEST

Fanconi anemisi

Heparinli Kan / Kemik iligi / Deri

5mL

15 Gin

700

T || T

01102018

ST00890

SITOGENETIK

DiGeorge Sendromu

DiGeorge sendromu tanisinda

Heparinli Kan / Amniyon Sivisi / Kord
Kani/ CVS

5mL

7 Gin
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702 E

01102018

MG04650

MOLEKULER GENETIK

Ehlers-Danlos Sendromu Tip 7A

COL1A1

Osteogenesis Imperfekta otozomal
dominant olarak kalitilan bir sendromdur.
COL1A1 geni dizi analizi sonunda
Osteogenesisimperfektasendromlu
vakalarin % 70lik kisminda mutasyonlar
tespit edilmistir. COL1A1 geninde yaygin
olarak gorilen p.G1079S (c.3235G>A),
p.G1091S (c.3271G>A), p.G203V
(c.608G>T), p.G197S (c.589G>A),
p.C1299W (c.3897C>G) mutasyonlari dizi
analizi ile taranmustir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

706 H

01102018

ST01000

SITOGENETIK

inv(16) Kantitatif FISH

Hay Wells Sendromu, otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir.

TP63 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir..

Heparinli Kan

21 GUN

707 H

01102018

ST01010

SITOGENETIK

Kemik iligi Kiltiiri

Hematolojik malignitelerin tani ve takibi

Kemik iligi

21 GUN

708 H

01102018

ST01020

SITOGENETIK

KLL Paneli

Kronik lenfositer [6semi prognoz ve tedavi
takibi

Heparinli Kan / Kemik iligi

5mL

7 Gin

709 H

01102018

ST01030

SITOGENETIK

KML Paneli

Kronik myelositik |6semi prognoz ve tedavi
takibi

Heparinli Kan / Kemik iligi

5mL

7 Gin

712 H

01102018

MG04630

MOLEKULER GENETIK

Lipoprotein A (LPA Ekzon 1-39) Panel

Lipoprotein A, LPA genindeki mutasyonlar
ile iliskilendirilmistir..

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

713 H

01102018

ST01060

SITOGENETIK

MDS Paneli

Myelodisplastik sendrom prognoz ve
tedavi takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

714 H

01102018

ST01070

SITOGENETIK

MM Paneli

Mult'ple Myeloma

Kemik iligi / Heparinli Kan

28 GUN

715 H

01102018

ST01090

SITOGENETIK

Monozomi/Trizomi 11

Akut myelositik 16semi, Myelodisplastik
sendrom

Heparinli Kan

3mL

7 Gin

716 H

01102018

ST01100

SITOGENETIK

Non-Hodgkin Lenfome Paneli

Non-Hodgkin lenfoma prognoz ve tedavi
takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

717 H

01102018

ST01130

SITOGENETIK

Pediatrik ALL Paneli

Akut lenfositik I6semi prognoz ve tedavi
takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

718 H

01102018

ST01140

SITOGENETIK

Pediatrik AML Paneli

Akut myelositik [6semi prognoz ve tedavi
takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

719 H

01102018

ST01150

SITOGENETIK

Pediatrik MDS Paneli

Myelodisplastik sendrom prognoz ve
tedavi takibi

Kemik iligi / Heparinli Kan

5mL

7 Gin

720 H

01102018

ST01160

SITOGENETIK

Philadelphia Kromozomu FISH Analizi

Kronik myeloid 16semi

Heparinli Kan / Kemik iligi

21 GUN

721 H

01102018

ST01180

SITOGENETIK

SCE (Sister Chromatid Exchange)

Sister chromatid exchange (SCE) frekansi
cevresel veya genetik mutajenlere karsi
kromozomal stabilite indeksi olarak
kullaniimaktadir. Normal bireylerde hicre
basina ortalama 10 (1-14) SCE varligi
go6zlenebilmektedir. Bloom sendromlu
hastalarda bu oran yaklasik 15- 20 katina
¢ikmaktadir.

Heparinli Kan

5mL

15 Giin

722 H

01102018

ST01190

SITOGENETIK

Sotos Sendromu Del 5935 (NSD1
Delesyonu)

NSD1

Sotos sendromu tanisinda

Heparinli Kan

3mL

7 Gln

723 H

01102018

ST01240

SITOGENETIK

t(14;20)(932;912)

Multiple myeloma

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

15 Giin

724 H

01102018

ST01260

SITOGENETIK

t(6;14)(p21;932)

Multiple myeloma

Heparinli Kan / Kemik iligi

21 GUN

725 H

01102018

YD00480

MOLEKULER GENETIK

Tum Ekzom Dizileme Gold Solo + Mitok|

WES (TUm Ekzom Sekanslama) yontemi
tim kodlanan bolgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklagik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan
mutasvo b

726 H

01102018

YD00330

MOLEKULER GENETIK

Tim Ekzom Dizileme Gold Trio + Mitok

EDTA'li Kan

3mL

60 GUN

WES (Tum Ekzom Sekansla:':ma) yontemi
tiim kodlanan bolgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklasik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan
mutasvonlarin %85'ini icerir.

727 H

01102018

YD00050

MOLEKULER GENETIK

TUm Ekzom Trio Ek Aile Bireyi

EDTA'll Kan

3mL

60 GUN

WES (TUm Ekzom Sekanslama) yontemi
tim kodlanan bdélgelerinin (6rnegin
ekzonlarin) sekanslanmasidir. Ekzom
yaklagik olarak insan genomunun %2'sini
kapsar ve hastaliklara sebep olan

mutasvonlarin %85'ini icerir

EDTA'li Kan

3mL

60 GUN
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728

01102018

ST01290

SITOGENETIK

Williams Sendromu - 7q11.23 Delesyon

Williams sendromu tanisinda

Heparinli Kan / Kemik iligi

5mL

7 Gin

729

01102018

ST01300

SITOGENETIK

Wolf-Hirchhorn Sendromu-4p16 Deleti

Angelman sendromu tanisinda

Heparinli Kan

5mL

7 Gin

730

22102018

MG06700

MOLEKULER GENETIK

Hiperglisinemi

LIAS

Hiperglisinemi, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastalktir.

LIAS genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

731

22102018

MG06640

MOLEKULER GENETIK

Buylime Hormonu Eksikligi Paneli (3 Ge

POU1F1, GH1, PROP1

Pittiter hormon eksikligi otozomal
dominant veya resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. POU1F1 geni hastalikla
iliskilendirilmistir.Dogumsal biyime
hormonu eksikligi izole olabilecegi gibi
baska sendromlara eslik ederek de
gorilebilir. izole formunun (IGHD) 4 tipi
vardir; IGDH 1A ve IGHD 1B, her ikisi de
otozomal resesif kalitilir ve GH1 genindeki
(17922) mutasyonlar sonucu olusur. Tip 2
IGHD’de ise otozomal dominant gegisli
olup GH 1 genindeki daha hafif
mutasyonlar (splice site veya missense)
sonucunda olugur. IGHD Tip 2 de klinik
ayni aile iginde dahi gesitlilik gosterir ve
hastalar genellikle eksojen biyime
hormonuna iyi yanit veririler. Tip 3 IGHD
ise X e bagh kahtilir ve genellikle
hipogamaglobulinemi ile beraber seyreder
ve beraberinde baska genlerin de
etkilendigi diistintilmektedir. Bu hastaligin
Xqg22.1 de yer alan BTK adli gendeki
mutasyonlar sonucu oldugu saptanmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

732

26102018

MG06720

MOLEKULER GENETIK

Diamond-Blackfan Anemi Tip 6

RPL5

Diamond-Blackfan Anemi Tip 6, otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
RPL5 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

733

2610 2018

MG06730

MOLEKULER GENETIK

Piruvat Kinaz Eksikligi

PKLR

Piruvat Kinaz Eksikligi, otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

PKLR genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

734

30102018

MG06750

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis

0osTM1

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Osteopetrozis, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastalktir.

OSTM1 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

735

30102018

MG06770

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis

TNFRSF11A (RANK)

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Osteopetrozis, TNFRSF11A (RANK),
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir.

TNFRSF11A genindeki mutasyonlar
hastalikla iliskilendirilmistir.

736

30102018

MG06780

MOLEKULER GENETIK

Osteopetrozis

TNFSF11 (RANK LIGAND)

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Osteopetrozis, TNFSF11 (RANK
LIGAND),otozomal resesif olarak kalitilan
bir hastaliktir.

TNFSF11 (RANK LIGAND) genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmigtir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

737

30102018

MG06940

MOLEKULER GENETIK

Disleksi Paneli

CNTNAP2, FOXP2, DYX1C1 (DNAAF4),
DCDC2

Disleksi dinleme, konusma, okuma, yazma,
akil ytrutme ile matematik yeteneklerinin
kazanilmasinda ve kullanilmasinda énemli
gugluklerle kendini gosteren bir 6grenme
bozuklugudur. Hatalikla ilgili genler
CNTNAP2, FOXP2, DYX1C1 (DNAAF4) ve
DCDC2'dir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

738

30102018

MG06950

MOLEKULER GENETIK

Rasitizm X’e Bagh

PHEX

Ragsitizm, X-linked dominant olarak
kalitilan bir hastaliktir.

PHEX genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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739

05112018

MG06960

MOLEKULER GENETIK

Sitosterelomi

ABCG5

Sitosterelomi, otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastalktir.

ABCGS5 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

740

05112018

MG06970

MOLEKULER GENETIK

Paroksimal Nonkinesigenic Diskinezi 1

MR1 (DYT8)

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Paroksimal Nonkinesigenic Diskinezi 1,
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir.

DYT8 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

741

05112018

MG06980

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Hiperkolesterolemi Tip 3

PCSK9

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Ailesel Hiperkolesterolemi Tip 3, otozomal
dominant kalitilan bir hastaliktir.

PCSK9 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

742

1011 2018

MG07000

MOLEKULER GENETIK

Roberts Sendromu

ESCO2

Roberts Sendromu , otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir.

ESCO2 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

743

12112018

MG07010

MOLEKULER GENETIK

Bernard Soulier Sendromu Paneli

GP1BA, GP1BB, GP9

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Bernard Soulier Sendromu, otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
GP1BA genindeki mutasyonlar Bernard
Soulier Sendromu Tip Al ile
iliskilendirilmistir. GP1BB genindeki
mutasyonlar Bernard Soulier Sendromu
Tip Bile iligkilendirilmistir GP9 genindeki
mutasyonlar Bernard Soulier Sendromu
Tip Cile iligkilendirilmigtir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

744

15112018

MG07030

MOLEKULER GENETIK

46XX Gonadal Disgenezis Paneli

CYP21A2, FSHR,POR, WNT4, BMP15
Panel 2: POR, WNT4A, BMP15

Erkek Cinsiyet Geligsim Bozuklugu ile
iliskilendirilmis olan genler CYP21A2,
FSHR, POR, WNT4A, BMP15 genleridir ve
hastalik otozomal resesif/dominant sekilde
kalitilmaktadir.

745

15112018

MG07020

MOLEKULER GENETIK

46XY Gonadal Disgenezis Paneli

Panel 1: SRY, SOX9, MAP3K1
Panel 2: WT1, NR5A1, ZFPM2
Panel 3: DAX1, DHH, CBX2

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Kadin Cinsiyet Gelisim Bozuklugu ile
iliskilendirilmis olan genlerSRY, SOX9,
MAP3K1, WT1, NR5A1, ZFPM2, DAX1,
DHH, CBX2 genleridir ve hastalik otozomal
resesif/dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

746

16 11 2018

MG07040

MOLEKULER GENETIK

Renal Osteodistrofi Paneli

BGLAP, TNFSF11

Renal Osteodistrofi, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

BGLAP, TNFSF11 genlerindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

749

21112018

MG07050

MOLEKULER GENETIK

Demir Eksikligi Anemisi

TMPRSS6

Demir Eksikligi Anemisi, otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir.

TMPRSS6 genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

750

17 12 2018

MG07060

MOLEKULER GENETIK

Spastik Paralizi Tip 35

FA2H

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Spastik parapleji tip 35, ylirime ve gérme
bozukluklari ile karakterize sinir sistemini
etkileyen otozomal resesif kalitim gosteren
genetik bir hastaliktir. FA2H genindeki
mutasyonlar bu hastalik ile
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

751

17 12 2018

MG07070

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepimetafizyal Displazi

BGN

Spondiloepifizyal displazi hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen BGN genidir ve bu
hastalik X-Linked resesif sekilde
kalitiimaktadir.

752

17 12 2018

MG07080

MOLEKULER GENETIK

Adenozin Deaminaz 2 Eksikligi

CECR1

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Adenozin deaminaz 2 eksikligi farkli
dokularda anormal enflamasyon ile
karakterize otozomal resesif kalitim
gOsteren genetik bir hastaliktir. CECR1
(ADA2) genindeki mutasyonlar bu hastalik
S irilmistic

753

1712 2018

MG07090

MOLEKULER GENETIK

Hemokromatozis Tip 4

SLC40A1 ( Ferroportin)

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Hemokromatozis Tip 4 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SLC40A1 genidir
ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN
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754

1712 2018

MG07110

MOLEKULER GENETIK

Konjenittal Hipotiroidizm Tip4

TSHB

Konjenital Hipotiroidizm Tip4 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen TSHB genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

755

1712 2018

MG07120

MOLEKULER GENETIK

Megalensefalik Lokoensefalopati Tip 2A

HEPACAM

Megalensefalik Lokoensefalopati Tip 2A
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
HEPACAM genidir ve bu hastalik otozomal
resesif/dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

756

17 12 2018

MG07130

MOLEKULER GENETIK

MKRN3 Dizi Analizi

MKRN3

MKRN3 genindeki mutasyonlar Santral
Puberte Prekoks hastaligiyla
iliskilendirilmistir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

757

1712 2018

MG07140

MOLEKULER GENETIK

DLK1 Dizi Analizi

DLK1

DLK1 geni hiicre biiyimesini kontrol eden
bir transmembran proteinini kodlar. Bu
protein birgok hicre tirinin farklilasma
strecinde gorev yapmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

758

1712 2018

MG07150

MOLEKULER GENETIK

TROZINEMI Tip 4

HPD

Tirozinemi, tirozin metabolizmasinin
bozulmasi ile iliskilendirilmis otozomal
resesif olarak kalitilan genetik bir
hastaliktir. HPD genindeki mutasyonlar
tirozinemi tip 3 ile iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

759

17 12 2018

MG07160

MOLEKULER GENETIK

Jiivenil Miyelomonositik Losemi, Eritrog

CBL

Juvenil Miyelomonositik Lésemi,
Eritrositoz Tip 1 hastaligiyla iligkilendirilmis
olan gen CBL genidir ve bu hastalik
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

760

21122018

MG07170

MOLEKULER GENETIK

Mitokondriyal DNA Deplesyon Sendrom

TK2

Mitokondriyal DNA Deplesyon Sendromu 2
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen TK2
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

761

24122018

MG07180

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Adrenal Hipoplazi

NROB1

Konjenital Adrenal Hipoplazi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen NROB1 genidir ve
bu hastalik X'e bagl resesif sekilde
kalitilmaktadir.

762

24122018

MG07190

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Eritrositoz Tip 3

EGLN1 (PHD2)

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Ailesel Eritrositoz Tip 3 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen EGLN1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

763

24122018

MG07200

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Eritrositoz Tip 4

HIF2A (EPAS1)

Ailesel Eritrositoz Tip 4 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen HIF2A genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

764

27122018

MG07210

MOLEKULER GENETIK

Hiperferitinemi FTL

FTL

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Hiperferritinemi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen FTL genidir ve bu
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

765

27122018

MG07220

MOLEKULER GENETIK

3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 1 Eksik

MCCC1

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 1 Eksikligi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
MCCC1 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

766

27122018

MG07230

MOLEKULER GENETIK

3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 2 Eksik

MCcCC2

3-Metilkrotonil CoA Karboksilaz 2 Eksikligi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
MCCC2 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

767

31122018

MG07240

MOLEKULER GENETIK

PRRT1 Dizi Analizi

PRRT1

PRRT1 geni dispaninler gen grubunda yer
almaktadir. PRRT1 geninin kodladig
protein ozellikle B hiicrelerinde yuksek
oranda bulunmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN
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768

03 01 2019

MG07250

MOLEKULER GENETIK

ADA Eksikligine Bagl Agir Kombine imni

ADAMTS13

ADA Eksikligine Bagli Agir Kombine immiin
Yetmezlik hastaligiyla iligkilendirilmis olan
gen ADA genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

769

04 01 2019

MG07260

MOLEKULER GENETIK

Hipotiroidizm

THRA

Hipotiroidizm hastaligiyla iligkilendirilmig
olan gen THRA genidir ve bu hastalik

otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

770

1001 2019

MG07270

MOLEKULER GENETIK

Bruton Hastalg

BTK

Bruton Hastaligiyla iliskilendirilmis olan
gen BTK genidir ve bu hastalik X'e bagh
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

771

1001 2019

MG07280

MOLEKULER GENETIK

Peroksizomal Biyogenez Bozuklugu

PEX7

Peroksizomal Biyogenez Bozuklugu ile
iliskilendirilmis olan gen PEX7 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

772

1001 2019

MG07290

MOLEKULER GENETIK

Refsum Hastaligi

PHYH

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Refsum Hastaligiyla iligkilendirilmis olan
gen PHYH genidir ve bu hastalik
otozomalresesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

773

14 01 2019

MGO07300

MOLEKULER GENETIK

PNP Dizi Analizi

PNP

PNP genindeki mutasyonlar pirin
nlkleozid fosforilaz eksikligine bagh
immuin yetmezlik ile iligkilenirilmistir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

774

14 01 2019

MG07310

MOLEKULER GENETIK

Meier-Gorlin Sendromu Tip 2

ORC4

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Meier-Gorlin Sendromu Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ORC4 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

775

14 01 2019

MG07320

MOLEKULER GENETIK

MAP3K12 (MUK) Dizi Analizi

MAP3K12

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

MAP3K12 geni serin/threonin protein
kinaz turd bir protein kodlamaktadir.
Kodlana bu kinaz 6zellikle néronlarda
bulunmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

776

14 01 2019

MGO07330

MOLEKULER GENETIK

Serebral Kreatin Eksikligi Sendromu Tip,

GATM

Serebral Kreatin Eksikligi Sendromu Tip 3
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen GATM
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

777

14 01 2019

MGO07340

MOLEKULER GENETIK

Epileptik ensefalopati Tip 25

SLC13A5

Epileptik ensefalopati Tip 25 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SLC13A5 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

778

1212 2018

YD00030

MOLEKULER GENETIK

Tum Genom Solo

WGS (Tum Genom Sekanslama) yontemi,
genomun kromozomal ve mitokondriyal
DNA dahil olmak tizere tiim DNA sekansini
diziler; genomun tum kodlayici ve
kodlamayan bolgelerinin dizilimini
saglayan yontemdir. WGS genetik ve
fenotipik olarak heterojen veya tanisi
koyulmamis hastaliklarin teghisinde
bilgilendirici olabilecek kodlanmayan dizi
varyantlarinin da saptanmasini saglar.

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

779

16 01 2019

MG07370

MOLEKULER GENETIK

Etilmalonik Ensefalopati

ETHE1

Etilmalonik Ensefalopati hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ETHE1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

780

16 01 2019

MGO07380

MOLEKULER GENETIK

Sistinuri

SLC7A9

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Sistinuri hastaligiyla iligskilendirilmis olan
gen SLC7A9 genidir ve bu hastalik
otozomla dominant/resesif sekilde
kalitiimaktadir.

781

17 01 2019

MGO07390

MOLEKULER GENETIK

Alfa Mannozidoz Tip 1/2

MAN2B1

EDTA'll Kan

3mL

30 GUN

Alfa Mannozidoz Tip 1/2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen MAN2B1 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN
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782

18 01 2019

MG07400

MOLEKULER GENETIK

imminyetmezlik Tip 31

STAT1

immiinyetmezlik Tip 31 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen STAT1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif/dominant
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

783

22 012019

MG07410

MOLEKULER GENETIK

imerslund Grasback Sendromu

CUBN

imerslund Grasback Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen CUBN genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

784

22012019

MG07420

MOLEKULER GENETIK

imerslund Grasback Sendromu

AMN

imerslund Grasback Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen AMN genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

785

30102014

ST00800

SITOGENETIK

11g22.3 delesyonu

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

Hematolojik malignitelerin tani ve takibi

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

7 Gln

786

01102017

ST00810

SITOGENETIK

14932 FISH

Multiple Myeloma, Non-Hodgkins Lenfoma

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

7 Gln

787

29112018

ST00820

SITOGENETIK

1921 (CKS1B)/ 1p32.3(CDKN2C (P18))

Multiple Myeloma

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

15 Giin

795

28 01 2019

MG07440

MOLEKULER GENETIK

Ektodermal Displazi ve immiinyetmezlill IKBKG

Ektodermal Displazi ve Imminyetmezlik 1
ile iliskilendirilmis olan gen IKBKG genidir
ve bu hastalik X'e bagl resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

796

28 01 2019

MG07450

MOLEKULER GENETIK

Ektodermal Displazi ve immiinyetmezIif NFKBIA

Ektodermal Displazi ve immiinyetmezlik 2
ile iliskilendirilmis olan gen NFKBIA genidir
ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

797

04 02 2019

MG07460

MOLEKULER GENETIK

Metilmalonik Asidemi Tip cb1D

MMADHC

Metilmalonik Asidemi Tip cb1D hastaligiyla

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

798

04 02 2019

MG07470

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepimetafizyal Displazi

PAPSS2

Spondiloepimetafizyal Displazi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PAPSS2 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

799

0402 2019

MG07480

MOLEKULER GENETIK

Metilmalonik Asidemi Tip cb1C

MMACHC

Metilmalonik Asidemi Tip cb1C hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen MMACHC genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

800

06 02 2019

MGO07500

MOLEKULER GENETIK

Hiperiirisemik Nefropati

UMOD

Hiperurisemik Nefropati hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen UMOD genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

801

1102 2019

MG07510

MOLEKULER GENETIK

Tiamin Yanith Megalobalstik Anemi

SLC19A2

Tiamin Yanitl Megalobalstik Anemi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
SLC19A2 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

802

09 02 2019

MG07520

MOLEKULER GENETIK

Renal Hipoirisemi Tip 2

SLC2A9

Renal Hipourisemi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SLC2A9 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant/otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

804

28 02 2019

MGO07550

MOLEKULER GENETIK

Artrogirpozis Konjenita Norojenik Tip

ERGIC1

Artrogirpozis Konjenita Norojenik Tip ile
iliskilendirilmis olan gen ERGIC1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

805

28 02 2019

MGO07560

MOLEKULER GENETIK

Distoni Tip 12

ATP1A3

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

Distoni Tip 12 ile iligkilendirilmis olan gen
ATP1A3 genidir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

806

02 03 2019

MG07570

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Eritrositoz Tip 1

EPOR

Ailesel Eritrositoz Tip 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen EPOR genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun
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807

02 03 2019

MG07580

MOLEKULER GENETIK

FIP1L1 Dizi Analizi

FIP1L1

FIP1L1 geni CPSF kompleksinin alt tinitesi
olan bir protein kodlamaktadir. Bu genin
olusturdugu fiizyon gen ve kromozomal
delesyonlar bazi idiopatik Hipereosinofilik
Sendrom (HES) formlari ile

iliskilendirilmistir

808

04 03 2019

MG07590

MOLEKULER GENETIK

Klippel-Feil Sendromu

GDF3

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

Klippel-Feil Sendromu ile iligkilendirilmis
olan gen GDF3 genidir ve bu hastalik
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

809

1103 2019

MG07600

MOLEKULER GENETIK

Bartter Sendromu, Tip 3

CLCNKB

Bartter Sendromu Tip 3 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen CLCNKB genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

810

1103 2019

MG07610

MOLEKULER GENETIK

Klippel-Feil Sendromu 2

MEOX1

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

Klippel-Feil Sendromu 2 hataligiyla
iliskilendirilmis olan gen MEOX1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

811

1303 2019

MG07620

MOLEKULER GENETIK

izovalerik Asidemi

IVD

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

izovalerik Asidemi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen IVD genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

812

2003 2019

MG07630

MOLEKULER GENETIK

Kardiyak Urogenital Sendromu

MYRF

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

Kardiyak Urogenital Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen MYRF genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

813

26 03 2019

MG07640

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Eritrositoz Tip 5

EPO

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

Ailesel Eritrositoz Tip 5 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen EPO genidir ve bu
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

814

01 04 2019

MG07650

MOLEKULER GENETIK

Miyoklonik Distoni Sendromu Tip 11

SGCE (DYT11)

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

Miyoklonik Distoni Sendromu Tip 11
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen SGCE
genidir ve bu hastalik otozomal dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

815

04 04 2019

MG07660

MOLEKULER GENETIK

Desbuquois Displazi Tip 2

XYLT1

Desbuquois Displazi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen XYLT1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

816

04 04 2019

MG07670

MOLEKULER GENETIK

Nokturnal Frontal Lob Epilepsi

CHRNA4

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

Nokturnal Frontal Lob Epilepsi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen CHRNA4 genidir
ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

817

08 04 2019

MG07680

MOLEKULER GENETIK

Lesch-Nyhan Sendromu

HPRT1

Lesch-Nyhan Sendromu ile iligkilendirilmis
olan gen HPRT1 genidir ve bu hastalik X'e
bagl resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

818

904 2019

MG07690

MOLEKULER GENETIK

Sitrulnemi Tip 2

SLC25A13

Sitrulnemi Tip 2 hastaligiyla iliskilendirilmis
olan gen SLC25A13 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

819

MLPA

904 2019

MGO07700

MOLEKULER GENETIK

Herediter Basinca Duyarlilik Noropatisi

PMP22

Herediter Basinca Duyarlilik N6ropatisi ile
iliskilendirilmis olan gen PMP22 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun




‘\A
) ]

[ ]
f%@?@ﬁ\ " {

111 ./

GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZI

N

-
' 4
"‘

==

TEST LISTESI

Dokiiman No

LST.29

Yirirliilik Tarihi

2012020

Revizyon No

Revizyon Tarihi

0

AKREDITE
TEST

SIRA | GRUP TEST Mi?

BASKI TARIiHi

TEST KODU

BOLUM

TEST ADI

GEN ADI

KLiNiK BiLGi

MATERYAL TURU

MATERYAL
MIiKTARI

RAPORLAMA SURESI

820 MLPA

904 2019

MG07710

MOLEKULER GENETIK

Alfa Talasemi Delesyon Duplikasyon
Analizi

(HBA1/HBA2)

Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler
icinde en sik rastlanan genellikle otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. Normal
bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin
geni tagimaktadir (ao/aa). Hastalarin
%95'inde 16. kromozomun p13.3
bolgesinde 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 tastyici (-a/aa), iki alfa geninin
kaybi; alfa talasemi trait , ¢ alfa geninin
kaybi HbH (--/-a) ve dort alfa geninin kaybi
Hb Barts (--/--) fenotipi olarak tanimlanir.
Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlari
gozlenmektedir. MLPA (Multiplex Ligation
Dependent Probe Amplification) testi ve
STR Fragment analizi ile HBA1 ve HBA2
geni taranarak bu genlerdeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'li Kan-CVS

3mL

40 Gin

821 MLPA

1104 2019

MG07720

MOLEKULER GENETIK

Liziniirik Protein intoleransi

SLC7A7

LizinGrik Protein Intoleransi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SLC7A7 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

822 MLPA

12 04 2019

MGO07730

MOLEKULER GENETIK

Kaybolan Beyaz Cevher
Lokoensefalopatisi

B5

Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
EIF2B5 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

823 MLPA

12 04 2019

MGO07740

MOLEKULER GENETIK

Kaybolan Beyaz Cevher
Lokoensefalopatisi

EIF2B3

Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
EIF2B3 genidir ve hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

824 MLPA

1104 2019

MGO07750

MOLEKULER GENETIK

ACTH Eksikligi

TBX19

ACTH Eksikligi hastaligiyla iliskilendirilmis
olan gen TBX19 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

825 MLPA

1104 2019

MGO07760

MOLEKULER GENETIK

Ektodermal Displazi Tip 11 A/B

EDARADD

Ektodermal Displazi Tip 11 A/B hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen EDARADD genidir
ve bu hastalik otozomal dominant/resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

826 MLPA

1104 2019

MG07770

MOLEKULER GENETIK

Ataksi Telenjiektazi Delesyon
Duplikasyon Analizi

ATM

Ataksi telenjiektazi; ilerleyici norolojik
problemler tarafindan

karakterize kalitsal bir hastaliktir. Yiirime
gugligline ve gesitli kanser tiirlerine
yakalanma riskine yol agar. Ataksi
telenjiektazi, otozomal resesif olarak
kalitilan ve ATM genindeki mutasyonlarin
sebep oldugu bir hastaliktir. MLPA
(Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification) testi ve STR Fragment
analizi ile ATM geni taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

827 MLPA

1104 2019

MGO07780

MOLEKULER GENETIK

Sitrulinemi

ASS1

Sitrulinemi hastaligiyla iliskilendirilmis olan
gen ASS1 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

828 MLPA

1104 2019

MGO07790

MOLEKULER GENETIK

Frontotemporal Lobar Dejenerasyonu

GRN

Frontotemporal Lobar Dejenerasyonu
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen GRN
genidir ve bu hastalik otozomal dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun
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829

MLPA

1104 2019

MGO07800

MOLEKULER GENETIK

Aromatik Aminoasit Dekarboksilaz
Eksikligi

DDC

Aromatik Aminoasit Dekarboksilaz Eksikligi
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen DDC
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

830

MLPA

12 04 2019

MG07810

MOLEKULER GENETIK

Kaybolan Beyaz Cevher
Lokoensefalopatisi

B1

Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
EIF2B1 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

831

MLPA

12 04 2019

MG07820

MOLEKULER GENETIK

Kaybolan Beyaz Cevher
Lokoensefalopatisi

B4

Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
EIF2B4 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

832

MLPA

12 04 2019

MGO07830

MOLEKULER GENETIK

Kaybolan Beyaz Cevher
Lokoensefalopatisi

B2

Kaybolan Beyaz Cevher Lokoensefalopatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
EIF2B2 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Giun

833

MLPA

17 04 2019

MGO07840

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Adrenal Hiperplazi Delesyon
Duplikasyon Analizi

CYP11B1

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH)
adrenal korteksteki kortikosteroid
sentezinin olugmasini engelleyen, bu
nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye
yol agan bir grup kaltsal enzim eksikligidir.
11-beta hidroksilaz eksikligi CYP11B1
genindeki mutasyonlarin yol agtigi
otozomal resesif bir hastaliktir. MLPA
(Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification) testi ve STR Fragment
analizi ile CYP11B1 geni taranarak bu
gendeki delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

834

17 04 2019

MGO07850

MOLEKULER GENETIK

Glanzmann Trombastenisi

ITGB3

Glanzmann Trombastenisi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ITGB3 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

835

2004 2019

MGO07860

MOLEKULER GENETIK

Alfa-metil Asetoasetik Asitiri

ACAT1

Alfa-metil Asetoasetik Asituri hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ACAT1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

836

2004 2019

MG07870

MOLEKULER GENETIK

CASQ1 Agregeli Miyopati

CASQ

CASQ1 Agregeli Miyopati hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen CASQ1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

837

2004 2019

MGO07880

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth Hastaligi Tip 4C

SH3TC2

Charcot Marie Tooth Hastalig Tip 4C
otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.
SH3TC2 genindeki mutasyonlar bu
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

838

2004 2019

MG07890

MOLEKULER GENETIK

Frontotemporal Demans

C90RF72

Frontotemporal Demans hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen C90ORF72 genidir
ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

839

2004 2019

MG07900

MOLEKULER GENETIK

Hiperekpleksia 1

GLRA1

Hiperekpleksia 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GLRA genidir ve
bu hastalik otozomal resesif/otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

840

2004 2019

MG07910

MOLEKULER GENETIK

Hiperprolinemi, Tip 1

PRODH

Hiperprolinemi Tip 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PRODH genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

841

2004 2019

MG07920

MOLEKULER GENETIK

Kabuki Sendromu 1

KMT2D

Kabuki Sendromu 1 ile iliskilendirilmis olan
gen KMT2D genidir ve bu hastalik
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Giun

842

2004 2019

MG07930

MOLEKULER GENETIK

Kabuki Sendromu 2

KDM6A

Kabuki Sendromu 2 ile iligkilendirilmis olan
gen KDMG6A genidir ve bu hastalik X'e bagl
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin
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843

2004 2019

MG07940

MOLEKULER GENETIK

Karnitin Eksikligi

SLC22A5

Karnitin Eksikligi ile iliskilendirilmis olan
gen SLC22A5 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

844

2004 2019

MGO07950

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip 1q

SRD5A3

Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip 1q
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
SRD5A3 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

845

2004 2019

MG07960

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Myastenik Sendrom Tip 10

DOK7

Konjenital Myastenik Sendrom Tip 10
hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen DOK7
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

846

2004 2019

MG07970

MOLEKULER GENETIK

Kseroderma Pigmentozum

XPC

Kseroderma Pigmentozum hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen XPC genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

847

22 04 2019

MG07980

MOLEKULER GENETIK

Multipl Ekzositozis, Tip2

EXT2

Multipl Ekzositozis Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen EXT2 genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

848

22 04 2019

MG07990

MOLEKULER GENETIK

Porfiria Akut intermittent

HMBS

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Porfiria Akut intermittent hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen HMBS genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

849

22 04 2019

MG08010

MOLEKULER GENETIK

Progresif Eksternal Oftalmopleji Tip 4

POLG2

Progresif Eksternal Oftalmopleji Tip 4
hastaligiyla iliskilendirilmis olan gen POLG2
genidir ve bu hastalik otozomal dominant
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

850

22 04 2019

MG08020

MOLEKULER GENETIK

Propionic Acidemia

PCCA

Propiyonik asidemi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PCCA genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

851

22 04 2019

MG08030

MOLEKULER GENETIK

Propionic Acidemia

PCCB

Propiyonik asidemi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PCCB genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

852

22 04 2019

MG08040

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepifizyal Displazi

ACAN

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Spondiloepifizyal Displazi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ACAN genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

853

22 04 2019

MG08050

MOLEKULER GENETIK

X e Bagl Hidrosefali

L1CAM

X'e Bagli Hidrosefali hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen LICAM genidir ve
bu hastalik X'e bagli resesif sekilde
kalitiimaktadir.

854

04 05 2019

MG08060

MOLEKULER GENETIK

Alkaptoniiri HGD

HGD

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Alkaptondri hastaligiyla iligkilendirilmis
olan gen HGD genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

855

04 05 2019

MG08070

MOLEKULER GENETIK

Smith-McCort Displazi

DYM

Smith-McCort Displazi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen DYM genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

856

14 05 2019

MG08090

MOLEKULER GENETIK

Nonaka Miyopati GNE

GNE

Nonaka Miyopati hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GNE genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

857

18 05 2019

MG08100

MOLEKULER GENETIK

Cohen Sendromu (VPS13B)

COH1

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Cohen Sendromu ile iliskilendirilmis olan
gen COH1 (VPS13B) genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

858

18 05 2019

MG08110

MOLEKULER GENETIK

Epilepsi,Tip 7

SCN9A

Epilepsi Tip 7 hastaligiyla iliskilendirilmis
olan gen SCN9A genidir ve hastalik
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

859

18 05 2019

MG08120

MOLEKULER GENETIK

Harel-Yoon Sendromu

ATAD3A

Harel-Yoon Sendromu ile iliskilendirilmis
olan gen ATAD3A genidir ve hastalik
otozomal resesif/otozomal dominant
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin
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860

18 05 2019

MG08130

MOLEKULER GENETIK

inflamatuvar Bagirsak Hastaligi

ILIORA

inflamatuvar Bagirsak Hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen ILLORA genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

861

18 05 2019

MG08140

MOLEKULER GENETIK

Metakromatik Lokodistrof SAP-b
Eksikligi, MLD

PSAP

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

SAP-b Eksikligine bagli Metakromatik
Lokodistrofi hastaligiyla iliskilendirilmis
olan gen PSAP genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

862

18 05 2019

MG08150

MOLEKULER GENETIK

Noéronal Seroid Lipofusinoz tip 5

CLN5

No6ronal Seroid Lipofusinoz Tip 5
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen CLN5
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

863

18 05 2019

MG08160

MOLEKULER GENETIK

Primer Hiperoksalurili Tip2

GRHPR

Primer Hiperoksalurili Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GRHPR genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

864

18 05 2019

MG08170

MOLEKULER GENETIK

SERPINA7 Dizi Analizi, TBG

TBG (SERPINA7)

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

SERPINA7 (TBG) genindeki mutasyonlar
Kalitsal Tiroksin Baglanma Globdlin
Eksikligi ile iliskilendirilmistir ve bu hastalik
X'e bagli sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

865

18 05 2019

MG08180

MOLEKULER GENETIK

Spastik Parapleji tip 4a

GJC2

Spastik Parapleji Tip 44 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GJC2 genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

866

27 05 2019

MG08190

MOLEKULER GENETIK

Distoni Tip 5

GCH1 (DYT14

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Distoni Tip 5 hastaligiyla iligskilendirilmis
olan gen GCH1 (DYT14) genidir ve bu
hastalik otozomal dominant/ resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

868

MLPA

24 05 2019

MG08220

MOLEKULER GENETIK

Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi
Delesyon Duplikasyon Analizi

FBP1

Bir glukoneogenez dlzenleyici enzim olan
fruktoz-1,6-bisfosfataz 1 (FBP1), fruktoz
1,6-bifosfatin fruktoz 6-fosfat ve inorganik
fosfata hidrolizini katalize eder. Fruktoz-
1,6-difosfataz eksikligi, hipoglisemi ve
metabolik asidoz ile iligkilidir. MLPA
(Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification) testi ve STR Fragment
analizi ile FBP1 geni taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Giun

869

27 05 2019

MG08230

MOLEKULER GENETIK

X linked Mental retardasyon Tip 16

FGD1

X'e bagli Mental Retardasyon Tip 16
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen FGD1
genidir ve bu hastalik X'e bagli resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

870

27 05 2019

MG08240

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 14

ALG2

Konjenital Miyastenik Sendrom Tip 14
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen ALG2
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

871

27 05 2019

MG08250

MOLEKULER GENETIK

RANBP2 Dizi Analizi

RANBP2

RANBP2 genindeki mutasyonlar Akut
Nekrotizan Ensefalopati Tip 1 hastaligiyla
iliskiledirilmistir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

872

27 05 2019

MG08260

MOLEKULER GENETIK

Whim Sendromu

CXCR4

WHIM Sendromu ile iliskilendirilmis olan
gen CXCR4 genidir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

45 Gin

873

27 05 2019

MG08270

MOLEKULER GENETIK

Tirozinemi Tip 2

TAT

Tirozinemi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen TAT genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

45 Gin

874

27 05 2019

MG08280

MOLEKULER GENETIK

izobitiiril Coa Dehidrogenez Eksikligi

ACAD8

izobitiiril Coa Dehidrogenez Eksikligi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
ACADS genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

45 Gin
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875

27 05 2019

MG08290

MOLEKULER GENETIK

Haim-Munk Sendromu

CTSC

Haim-Munk Sendromu ile iligkilendirilmis
olan gen CTSC genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

45 Gin

876

29 05 2019

MG08300

MOLEKULER GENETIK

Pontocerebellar Hipoplazi Tip 10

CLP1

Pontoserebellar Hipoplazi Tip 10
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen CLP1
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

877

MLPA

31052019

MG08310

MOLEKULER GENETIK

Beta Talasemi-HBB Akdeniz Anemi(*)
Delesyon Duplikasyon Analizi

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 gore belli mutasyonlarin sikligi
farklilik gostermektedir. HBB gen dizi
analizi hastaliga yol agan mutasyonlarin
%99'unu saptamaktadir. MLPA (Multiplex
Ligation Dependent Probe Amplification)
testi ve STR Fragment analizi ile HBB geni
taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

21 Gln

878

MLPA

31052019

MG08320

MOLEKULER GENETIK

McCune-Albright Syndrome Delesyon
Duplikasyon Analizi

GNAS

Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin
organlarin asiri ¢alismasi ile giden
patojenezinde uyarici G protein alfa alt
biriminde aktive edici mutasyonlarin
sorumlu oldugu nadir gorulen bir
sendromdur. GNAs genindeki mutasyonlar
bu hastalikla iligkilendirilmigstir. MLPA
(Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification) testi ve STR Fragment
analizi ile GNAS geni taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

879

MLPA

01 06 2019

MG08330

MOLEKULER GENETIK

Hiperekpleksia 1 Delesyon Duplikasyon
Analizi

GLRA1

GLRA1 geni tarafindan kodlanan protein,
merkezi sinir sisteminde postsinaptik
inhibisyona aracilik eden bir pentamerik
inhibitor glisin reseptoriinin bir alt
birimidir. Bu gendeki bozukluklar, ayrica
kalitsal hiperekplexi veya konjenital sert
insan sendromu olarak da bilinen bir
treme hastaliginin (STHE) bir nedenidir.
MLPA (Multiplex Ligation Dependent
Probe Amplification) testi ve STR Fragment
analizi ile GLRA1 geni taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

45 Gin

880

07 06 2019

MG08340

MOLEKULER GENETIK

MTHFR Dizi Analizi

MTHFR

MTHFR genindeki degisimler oklusif
vaskuler hastalik, noral tip defekti, kolon
kanseri ve akut 16semi stiphesi ile

iliskilendirilmistir.
A‘Igmﬁk‘ivg T T DITCOK MUtasyon

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

881

MLPA

07 06 2019

MG08350

MOLEKULER GENETIK

APC Delesyon Duplikasyon Analizi

APC

fonksiyonunu kaybetmis APC proteini
tretimine neden olmakta ve anormal
hucresel bilyimenin baskilanamayisi
sonucu kolonda polip olusumuna sebep
olmaktadir. Bu durum otozomal dominant
gegcis gosteren familial adenomatous
polyposis (FAP) durumuna neden
olmaktadir. MLPA (Multiplex Ligation
Dependent Probe Amplification) testi ve
STR Fragment analizi ile APC geni
taranarak bu gendeki

delesyon/duplikasyon tespiti
1 Liadir

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin
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882

24 06 2019

MG08360

MOLEKULER GENETIK

3M SENDROMU TiP 3 CCDC8

3-M Sendromu Tip 3 ile iligkilendirilmis
olan gen CCDC8 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

883

14 06 2019

MG08370

MOLEKULER GENETIK

Greig Sefalapolisindoktrili GLi3

Greig Sefalapolisindoktrili hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GLI3 genidir ve bu
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

884

2006 2019

MG08380

MOLEKULER GENETIK

Sjogren-Larsson Sendromu ALDH3A2

EDTA'll Kan

3ml

40 GUN

Sjogren-Larsson Sendromuile
iliskilendirilmis olan gen ALDH3A2 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

885

2006 2019

MG08390

MOLEKULER GENETIK

DIO1 Dizi Analizi DIO1

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

DIO1 geni iyodotironin deiyodinaz
ailesinde bulunan bir protein
kodlamaktadir. Bu protein tiroid
hormonunun aktivasyonu ve
inaktivasvonunu katalize etmektedir.

886

3007 2019

MG08400

MOLEKULER GENETIK

Karnitin Asilkarnitin Translokaz SLC25A20

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Karnitin Asilkarnitin Translokaz hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SLC25A20 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

887

04 07 2019

MG08410

MOLEKULER GENETIK

Alfa Talasemi Delesyon Testi-HBA(*) |HBA

Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler
icinde en sik rastlanan genellikle otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. Normal
bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin
geni tagimaktadir (ao/aa). Hastalarin
%95'inde 16. kromozomun p13.3
bolgesinde 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 tastyici (-a/aa), iki alfa geninin
kaybi; alfa talasemi trait , ¢ alfa geninin
kaybi HbH (--/-a) ve dort alfa geninin kaybi
Hb Barts (--/--) fenotipi olarak tanimlanir.
Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlari
gozlenmektedir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

888

1007 2019

MG08440

MOLEKULER GENETIK

Agir Kombine immiin Yetmezlik HLA

CLASS Il NEGATIF HLA

Bare Lemfosit Sendromu Tip 2 ile
iliskilendirilmis olan gen RFX5 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

889

MLPA

1107 2019

MG08450

MOLEKULER GENETIK

Bartter Sendromu, Tip 3 Delesyon

. . CLCNKB
Duplikasyon Analizi

EDTA'll Kan

3ml

40 GUN

CLCNKB geni, klortir kanallari yapmak igin
talimatlar veren CLC gen ailesine aittir.
Negatif yiklu klor atomlarini (klortir
iyonlari) tastyan bu kanallar, hiicrenin
elektrik sinyalleri Gretme ve iletme
yeteneginde kilit bir rol oynar. Bazi CLC
kanallari, klorir iyonlarinin hicre zarlari
boyunca akisini diizenlerken, digerleri ise
hucrelerin iginde klorur iyonlari
tasinir.CLCNKB geni, CIC -Kb olarak
adlandirilan bir klorur kanali yapmak igin
talimatlar saglar. MLPA (Multiplex Ligation
Dependent Probe Amplification) testi ve
STR Fragment analizi ile CLCNKB geni
taranarak bu gendeki
delesyon/duplikasyon tespiti
yapilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

30 GUN

890

13 07 2019

MG08460

MOLEKULER GENETIK

Baraitser Winter Sendromu 2 ACTG1

Baraitser Winter Sendromu 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ACTG1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin
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891

18 07 2019

MG08470

MOLEKULER GENETIK

Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz
Tip1

ROBO3

Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip
1 hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
ROBO3 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

892

13 07 2019

MG08480

MOLEKULER GENETIK

Metil Melanik Asidemi Vitamin B12
Reponsif

MMAA MMAB

Metil Melanik Asidemi Vitamin B12
Reponsif hastaligiyla iliskilendirilmis olan
genler MMAA, MMAB genleridir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

893

13 07 2019

MG08490

MOLEKULER GENETIK

Multiple Epifizyal Displazi Tip2

COL9A2

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Multiple Epifizyal Displazi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen COL9A2 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

894

13 07 2019

MG08500

MOLEKULER GENETIK

Multiple Epifizyal Displazi Tip3

COL9A3

Multiple Epifizyal Displazi Tip 3 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen COL9A3 genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

895

1307 2019

MG08510

MOLEKULER GENETIK

Beta Mannosidoz

MANBA

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Beta Mannosidoz otozomal resesif kalitilan
bir hastaliktir. MANBA genindeki
mutasyonlar bu hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

896

1307 2019

MG08520

MOLEKULER GENETIK

Nicoladies Baraitser Sendromu

SMARCA2

Nicolaides-Baraitser Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen SMARCA2 genidir
ve bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

897

1307 2019

MG08530

MOLEKULER GENETIK

Glutatyon Sentetaz Eksikligi

GSS

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

Glutatyon Sentetaz Eksikligi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GSS genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

898

13 07 2019

MG08540

MOLEKULER GENETIK

Piruvat Karboksilaz Eksikligi PC

PC

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Piruvat Karboksilaz Eksikligi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PC genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

899

13 07 2019

MG08550

MOLEKULER GENETIK

interleukin Dizi Analizi

IL10

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

1L10 geni tarafindan kodlanan protein
monositler ve lemfositler tarafindan
Uretilen bir sitokindir. Bu sitokin immun
regllasyon ve enflamasyon rol
ovnamaktadir.

900

13 07 2019

MG08560

MOLEKULER GENETIK

L-2 Hydroksi Glutarik Asidri

L2HGDH

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

L-2 Hydroksi Glutarik Asidiiri hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen L2HGDH genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

901

0507 2019

MG08570

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth X Linked

GJB1

Charcot Marie Tooth, X'e bagh hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen GJB1 genidir ve bu
hastalik X'e bagh dominant sekilde
kalitilmaktadir.

902

1307 2019

MG08580

MOLEKULER GENETIK

FAHR Hastaligi

SLC20A2

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

FAHR Hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen
SLC20A2 genidir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

903

13 07 2019

MG08590

MOLEKULER GENETIK

Akut Tekrarlayan Myoglobiniiri

LPIN1

Akut Tekrarlayan Myoglobin(ri hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen LPIN1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

904

1307 2019

MG08600

MOLEKULER GENETIK

Argininosulisinik Asidtri ASL

ASL

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Argininosulisinik Asidiiri hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ASL genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

905

1307 2019

MG08610

MOLEKULER GENETIK

Multipl Sulfaktaz Eksikligi

SUMF1

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

Multipl Sulfaktaz Eksikligi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SUMF1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Giun
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906

1307 2019

MG08620

MOLEKULER GENETIK

Tubolinopati Tip 7

TUBB2B

Tubolinopati Tip7 otozomal dominant
olarak kahtilan bir sendromdur. Bu
hastalikla iligkilendirilen gen TUBB2B
genidir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

907

13 07 2019

MG08630

MOLEKULER GENETIK

Hiperfenilaleninemi Tip

PTS

Hiperfenilaleninemi Tip A hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PTS genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

908

1307 2019

MG08640

MOLEKULER GENETIK

immiin Yetmezlik Tip 29

IL12B

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Immin Yetmezlik Tip 29 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen IL12B genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

909

1307 2019

MG08650

MOLEKULER GENETIK

Molibden Kofaktor Eksikligi Tip A

MOCS2

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Molibden Kofaktor Eksikligi Tip B
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
MOCS2 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

910

1307 2019

MG08660

MOLEKULER GENETIK

Molibden Kofaktor Eksikligi TipC

GPHN

Molibden Kofaktor Eksikligi Tip C
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen GPHN
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

911

13 07 2019

MG08670

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 20

SNX14

Spinoserebellar Ataksi Tip 20 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SNX14 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

912

13 07 2019

MG08680

MOLEKULER GENETIK

Renal Hipomagnezemi Tip 3

CLDN16

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Renal Hipomagnezemi Tip 3 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen CLDN16 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

913

17 07 2019

MG08690

MOLEKULER GENETIK

Silomikron Retansiyon Hastalig

SAR1B

Silomikron Retansiyon Hastaligi otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. SAR1B
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

914

18 07 2019

MG08700

MOLEKULER GENETIK

Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz
Tip 2

DCC

Horizontal Gaze Palsi Progresif Skolyoz Tip
2 hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen DCC
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

915

18 07 2019

MG08710

MOLEKULER GENETIK

Sulfaktan Metabolizma Disfonksiyonu
Tip 3

ABCA3

Sulfaktan Metabolizma Disfonksiyonu Tip 3
hastaligiyla iligskilendirilmis olan gen ABCA3
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

916

1907 2019

MG08720

MOLEKULER GENETIK

Homosistintiri MTHFR Eksikligi

MTHFR

MTHFR Eksikligine bagli Homosistindri
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
MTHFR genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

917

1907 2019

MG08730

MOLEKULER GENETIK

infantil Hiperkalsemi Tip 1

CYP24A1

infantil Hiperkalsemi Tip 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen CYP24A1 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

918

1907 2019

MG08740

MOLEKULER GENETIK

Diamond-Blackfan Anemisi Tip 1
RPS19

RPS19

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Diamond-Blackfan Anemisi Tip 1
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen RPS19
genidir ve bu hastalik otozomal dominant
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

919

22 07 2019

MG08750

MOLEKULER GENETIK

Mukopolisakkaridoz Tip 9

HYAL1

Mukopolisakkaridoz Tip 9 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen HYAL1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

920

27 07 2019

MG08770

MOLEKULER GENETIK

Akut Miyeloid Losemi

RUNX1

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Akut Miyeloid Losemi hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen RUNX1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

921

27 07 2019

MG08780

MOLEKULER GENETIK

immiin Yetmezlik Tip 21

GATA2

Kemik iligi

3ml

40 Gun

Immun Yetmezlik Tip 21 otozomal
dominant olarak kalitilan bir sendromdur.
Bu hastalikla iliskilendirilen gen GATA2
genidir.

Kemik iligi

3ml

40 Gin
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922

27 07 2019

MG08790

MOLEKULER GENETIK

Triple A- Allgrove Sendromu

AAAS

Triple A-Allgrove Sendromu otozomal
resesif kalitilan bir hastaliktir. AAAS
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

923

27 07 2019

MG08800

MOLEKULER GENETIK

Multiple Epifizyal Displazi Tip 6

COL9A1

Multiple Epifizyal Displazi Tip 6 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen COL9A1 genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

924

27 07 2019

MG08810

MOLEKULER GENETIK

Progresif Miyoklonik Epilepsi Tip 4

SCARB2

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Progresif Miyoklonik Epilepsi Tip 4
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
SCARB2 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

925

3007 2019

MG08820

MOLEKULER GENETIK

Spinoserebellar Ataksi Tip 1

TDP1

Spinoserebellar Ataksi Tip 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen TDP1 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

926

31072019

MG08830

MOLEKULER GENETIK

VLCAD Eksikligi

ACADVL

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

VLCAD Eksikligi otozomal resesif kalitilan
bir hastaliktir. ACADVL genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

927

3107 2019

MG08840

MOLEKULER GENETIK

Sendromik Mikroftalmi Tip 6

BMP4

Sendromik Mikroftalmi Tip 6 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen BMP4 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

928

MLPA

3107 2019

MG08850

MOLEKULER GENETIK

Kronik Granllomatoz , X Linked
Delesyon Duplikasyon Analizi

CYBB

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

CYBB geni, sitokrom b-245, beta zinciri
(p91-phox olarak da bilinir) adi verilen bir
protein yapmak igin talimatlar saglar. Bu
protein, bagisiklik sisteminde 6nemli bir
rol oynayan NADPH oksidaz ad verilen bir
enzim kompleksi olusturan bir grup
proteinin bir pargasidir. Kronik
Granulomatoz ile iliskilendirilmis delesyon
ve duplikasyolari tespit etmek amaciyla
Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification (MLPA) ve STR Fragment
analizi ile CYBB genli taranmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

929

3107 2019

MG08860

MOLEKULER GENETIK

Kondrodisplazi Punktata

Kondrodisplazi Punktata X'e bagli
dominant kalitilan bir hastaliktir. EBP
genindeki mutasyonlar bu hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

930

02 08 2019

MG08870

MOLEKULER GENETIK

Delta Talasemi Analizi HBD

HBD

Delta Talasemi hastaligiyla iliskilendirilmis
olan gen HDB genidir .

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

931

05 08 2019

MG08880

MOLEKULER GENETIK

Cockayne Sendromu

ERCC6

Cockayne sendromu dogum sonrasi birkag
yil igerisinde belirginlesen anormal ve
yavas buylime ve gelisme ile karakterize
edilen otozomal resesif gegis gosteren bir
hastaliktir. ERCC6 genindeki mutasyonlar
bu hastalikla iligkilendirilmigtir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

932

1109 2019

MG08890

MOLEKULER GENETIK

Kleidokraniyal Dizostoz

RUNX2

Kleidokraniyal Dizostoz otozomal
dominant olarak kalitilan bir sendromdur.
Bu hastalikla iliskilendirilen gen RUNX2
genidir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

933

08 08 2019

MG08900

MOLEKULER GENETIK

Histidinemi

HAL

Histidinemi otozomal resesif veya
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. HAL genindeki mutasyonlar bu
hastalikla iliskiledirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

934

08 08 2019

MG08910

MOLEKULER GENETIK

Smith-McCort Displazi Tip 2

RAB33B

Smith-McCort Displazi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen RAB33B genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

935

08 08 2019

MG08920

MOLEKULER GENETIK

Schuurs-Hoeijmakers Sendromu

PACS1

Schuurs-Hoeijmakers hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen PACS1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

936

09 08 2019

MG08930

MOLEKULER GENETIK

Herediter Sferozitoz Tip 3 Yaygin
Mutasyon

SPTA1

EDTA'll Kan

3ml

40 GUN

Herediter Sferozitoz Tip 3 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen SPTA1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin
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937 H

08 08 2019

MG08940

MOLEKULER GENETIK

Juvenil Miyoklonik Epilepsi

EFHC1

Juvenil Miyoklonik Epilepsi otozomal
dominant olarak kalitilan bir hastaliktir.
EFHC1 genindeki mutasyonlar bu hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

938 H

16 08 2019

MG08950

MOLEKULER GENETIK

Diskeratozis Konjenita Tip 1

NOP10 (NOLA3)

Diskeratozis Konjenita Tip 1 otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir.
NOP10 (NOLA3) genindeki mutasyonlar bu
hastalikla iliskilendirilmistir.

939 H

17 08 2019

MG08960

MOLEKULER GENETIK

Korneal Distrofi Latis Tip 1

LCD1 (TGFBI)

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Korneal Distrofi Latis Tip 1 otozomal
dominant kalitilan bir hastaliktir. LCD1
(TGFBI) genindeki mutasyonlar bu
hastalikla iliskilendirilmistir.

940 E

1108 2019

MG08970

MOLEKULER GENETIK

Oliver-McFarlane Sendromu PNPLA6

PNPLA6

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Oliver-McFarlane Sendromuile
iliskilendirilmis olan gen PNPLAG genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

941 H

1108 2019

MG08980

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepifizyal Displazi Tarda

WISP3 (CCN6)

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

Spondiloepifizyal Displazi Tarda
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen WISP3
(CCN®6) genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

942 H

22 08 2019

MG08990

MOLEKULER GENETIK

Ailevi Hipobetalipoproteinemi Tip 2

ANGPTL3

Ailevi Hipobetalipoproteinemi Tip 2
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
ANGPTL3 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif olarak kaltilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

943 H

1009 2019

MG09000

MOLEKULER GENETIK

Escobar Sendromu

CHRNG

Escobar Sendromu ile iligskilendirilmis olan
gen CHRNG genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

944 H

2909 2019

MG09010

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Kandidiyazis Tip 6

IL17F

Ailesel Kandidiyazis Tip 6 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen IL17F genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitilmaktadir.

945 H

1109 2019

MG09020

MOLEKULER GENETIK

Herediter Basinca Duyarlilik N6ropatisi

Dizi Analizi

PMP22

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Herediter Basinca Duyarlilik Noropatisi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen
PMP22 genidir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

946 H

27 08 2019

MG09030

MOLEKULER GENETIK

Lizensefali Tip 1

PAFAH1B1

Lizensefali Tip 1 hastaligiyla iligkilendirilmis
olan gen PAFAH1B1 genidir ve bu hastalik
otozomal dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

947 E

02 09 2019

MG09040

MOLEKULER GENETIK

Hiperkolesterolemi Tip 2 APOB Grup
1,2ve3

APOB

Hiperkolesterolemi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen APOB genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

948 H

03 09 2019

MG09050

MOLEKULER GENETIK

Spondiloepifizyal Displazi Omani Tipi

CHST3

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Spondiloepifizyal Displazi Omani Tipi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen CHST3
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

949 H

1109 2019

MG09060

MOLEKULER GENETIK

Kombine Hipofizer Hormon Eksikligi

PROP1

Kombine Hipofizer Hormon Eksikligi
hastaligiyla iligkilendirilmis olan gen PROP1
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

950 H

1209 2019

MG09070

MOLEKULER GENETIK

Charge Sendromu

CHD7

CHARGE Sendromu ile iligkilendirilmis olan
gen CHD7 genidir ve bu hastalik otozomal
dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 GUN

951 MLPA

14 09 2019

MG09080

MOLEKULER GENETIK

Pelizaeus-Merzbacher Hastaligi
Delesyon Duplikasyon Analizi

PLP1

Pelizaeus-Merzbacher Hastaligl X € bagll
resesif olarak kahtilir. PLP1 geni,
proteolipid protein 1 ve DM20 olarak
adlandirilan proteinlerinden izoform
protein Uretilmesini saglar. PLP1 proteini
esas olarak beyindeki ve omurilikteki
sinirlerde bulunur. PLP1 ile iligkilendirilmis
delesyon ve duplikasyolari tespit etmek
amaciyla Multiplex Ligation Dependent
Probe Amplification (MLPA)ve STR
Fragment analizi ile PLP1 geni

taranmalktadir

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin
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952

26 09 2019

MG09090

MOLEKULER GENETIK

Proteus Sendromu

AKT1

Proteus Sendromu ile iligkilendirilmis olan
gen AKT1 genidir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

953

2409 2019

MG09100

MOLEKULER GENETIK

Spondylocostal dysostosis 5

TBX6

Spondilokostal Dizostozis hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen TBX6 genidir ve
bu hastalik otozomal dominat/resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

954

2409 2019

MG09110

MOLEKULER GENETIK

Konjeintal Lipodistrofi Tip 2

BSCL2

Konjeintal Lipodistrofi Tip 2 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen BSCL2 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

955

3009 2019

MG09130

MOLEKULER GENETIK

Dihidropirimidinliri

DPYS

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Dihidropirimidintri otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. DPYS genindeki
mutasyonlar bu hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

956

3009 2019

MG09140

MOLEKULER GENETIK

ATP1A2 Dizi Analizi

ATP1A2

ATP1A2 geni tarafindan kodlanan protein P
tipi katyon transport ATPaz ailesinde yer
almaktadir. Bu protein Na ve K iyonlarinin
plazma membrani Gzerindeki
elektrokimyasal dengesinin korunmasinda

rol ovnamaktadir

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

957

0210 2019

MG09150

MOLEKULER GENETIK

Knobloch Sendromu

COL18A1

Knobloch Sendromu ile iligkilendirilmis
olan gen COL18A1 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

958

0410 2019

MG09160

MOLEKULER GENETIK

PAX6 Dizi Analizi

PAX6

PAX6 geni tarafindan kodlanan protein
DNA'ya baglanarak gen
transkripsiyonunun regiilasyonunda rol
oynamaktadir.

959

04 10 2019

MG09170

MOLEKULER GENETIK

Pilarowski-Bjornsson Sendorumu

CHD1

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Pilarowski-Bjornsson Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen CHD1 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

960

15102019

MG09180

MOLEKULER GENETIK

Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi

FBP1

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Bir glukoneogenez diizenleyici enzim olan
fruktoz-1,6-bisfosfataz 1 (FBP1), fruktoz
1,6-bifosfatin fruktoz 6-fosfat ve inorganik
fosfata hidrolizini katalize eder,
hipoglisemi ve metabolik asidoz ile
iliskilidir. FBP1 genindeki mutasyonlar
Fruktoz 1-6 Bifosfataz Eksikligi ile
iliskilendirilmistir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

961

16 10 2019

MG09190

MOLEKULER GENETIK

Alopecia Universalis HR

HR

Alopecia Universalis hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen HR genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

962

16 10 2019

MG09200

MOLEKULER GENETIK

Multiple Epifizyal Displazi Tip 5

MATN3

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Multiple Epifizyal Displazi Tip 5 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen MATN3 genidir ve
bu hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

963

23102019

MG09210

MOLEKULER GENETIK

Frontonazal Displazi Tip 1

ALX3

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Frontonazal Displazi Tip 1 hastaligiyla
iliskilendirilmis olan gen ALX3 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

964

03 07 2018

ST01170

SITOGENETIK

Plasenta Biopsi Materyalinden
Kromozom Analizi

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

Fetusta slipheli kromozomal sayisal ve
yapisal kusurlarin tanisi

Plasenta

21 GUN

965

03 07 2018

ST00860

SITOGENETIK

Cilt Biopsi Materyalinden Kromozom
Analizi

Bireyde slipheli kromozomal sayisal ve
yapisal kusurlarin tanisi

Cilt Biyopsisi

28 GUN

967

24102018

MG01390

MOLEKULER GENETIK

Konjenital iktiyoz Tip 2

ALOX12B

Konjenital iktiyoz Tip 2 otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir. ALOX12B
genindeki mutasyonlar bu hastalik ile
iliskilendirilmistir.

968

26112019

MG09220

MOLEKULER GENETIK

Kobalamin Metobolizma Bozuklugu
MTR

MTR

EDTA'll Kan

3ml

40 GUN

Kobalamin Metobolizma Bozuklugu
hastaligi ile iliskilendirilmis olan gen MTR
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

969

26112019

MG09230

MOLEKULER GENETIK

Trikohepatoenterik Sendrom Tip 2

SKIV2L

Trikohepatoenterik Sendrom Tip 2 ile
iliskilendirilmis olan gen SKIV2L genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun
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970

26112019

MG09240

MOLEKULER GENETIK

Kamptodaktili Artropati Coxa Vara
Perikardit Sendromu PRG4

PRG4

Kamptodaktili Artropati Coxa Vara
Perikardit Sendromu ile iliskilendirilmis
olan gen SKIV2L genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

971

05122019

MG09250

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Arteriyel Tortuosite Sendromu

SLC2A10

Ailesel Arteriyel Tortuosite Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen SLC2A10 genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

972

1012 2019

MG09260

MOLEKULER GENETIK

Frank-ter Haar Sendromu SH3PXD2B

SH3PXD2B

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Frank-ter Haar Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen SH3PXD2B genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

973

MLPA

1001 2019

MG09270

MOLEKULER GENETIK

SCN1A Delesyon Duplikasyon Analizi

SCN1A

SCN1A ile iliskilendirilmis delesyon ve
duplikasyolari tespit etmek amaciyla
Multiplex Ligation Dependent Probe
Amplification (MLPA) ve STR Fragment
analizi ile SCN1A geni taranmaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 GUN

974

1001 2019

MG09280

MOLEKULER GENETIK

Urbach-Wiethe Hastalig

ECM1

Urbach-Wiethe Hastalig ile iliskilendirilmis
olan gen ECM1 genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

975

1012 2019

MG09290

MOLEKULER GENETIK

Konjenital Adrenal Hiperplazi 3 Beta
Hidroksilaz

HSDB3

3-Beta-Hidroksisteroid Dehidrojenaz 2
Eksikligine Bagli Konjenital Adrenal
Hiperplazi hastaligi ile iliskilendirilmis olan
gen HSDB3 genidir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

976

15112019

MG09330

MOLEKULER GENETIK

Peters-plus sendromu

B3GLCT

Peters-plus Sendromu ile iliskilendirilmis
olan gen B3GLCT genidir ve bu hastalik
otozomal resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Giun

977

1012 2019

MG09300

MOLEKULER GENETIK

WARS2 Dizi Analizi

WARS2

WARS2 genindeki mutasyonlar
Mitokondriyal Norogelisimsel Bozukluk ile
iliskilendirilmistir ve bu hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

978

1212 2019

MG09310

MOLEKULER GENETIK

Hiperlipoproteinemi Tip 1B

APOC2

Hiperlipoproteinemi Tip 1B hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen APOC2 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

979

21122019

MG09340

MOLEKULER GENETIK

Frank-ter Haar Sendromu

SH3PXD2B

Frank-ter Haar Sendromuile
iliskilendirilmis olan gen SH3PXD2B genidir
ve bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

980

21122019

MG09350

MOLEKULER GENETIK

5-Oksoprolinaz Eksikligi

OPLAH

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

5-Oksoprolinaz Eksikligi hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen OPLAH genidir ve
bu hastalik otozomal dominant/resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

981

21122019

MG09360

MOLEKULER GENETIK

Charcot Marie Tooth Hastaligi Tip 4A

GDAP1

Charcot Marie Tooth Hastaligi Tip 4A ile
iliskilendirilmis olan gen GDAP1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

982

21122019

MG09370

MOLEKULER GENETIK

Galaktoz Epimeraz Eksikligi

GALE

Galaktoz Epimeraz Eksikligi hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen GALE genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

983

21122019

MG09380

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip OA

GYS2

EDTA'li Kan

3ml

40 Gin

Glikojen Depo Hastaligi Tip OA ile
iliskilendirilmis olan gen GYS2 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

984

21122019

MG09390

MOLEKULER GENETIK

Glikojen Depo Hastaligi Tip OB

GYS1

Glikojen Depo Hastaligi Tip OB ile
iliskilendirilmis olan gen GYS1 genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

985

21122019

MG09400

MOLEKULER GENETIK

Herediter Ksantiniri Tip 2

MOCOS

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

Herediter Ksantinuri Tip 2 hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen MOCOS genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin
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986

21122019

MG09410

MOLEKULER GENETIK

Hiperfenilalaninemi

QDPR

Hiperfenilalaninemi hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen QDPR genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

987

21122019

MG09420

MOLEKULER GENETIK

Homosistiniiri Megaloblastik Anemi

MTRR

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Homosistintri Megaloblastik Anemi
hastaligi ile iliskilendirilmis olan gen MTRR
genidir ve bu hastalik otozomal resesif
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

988

21122019

MG09430

MOLEKULER GENETIK

Mikroftalmi Tip 5

MFRP

Mikroftalmi Tip 5 hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen MFRP genidir ve
bu hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

989

21122019

MG09440

MOLEKULER GENETIK

Primer Hiperoksaluri Tip 3

HOGA1

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Primer Hiperoksaluri Tip 3 hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen HOGAL1 genidir.

EDTA'll Kan

3ml

40 Gin

990

21122019

MG09450

MOLEKULER GENETIK

Progresif Eritrokeratoderma

GJB4

Progresif Eritrokeratoderma hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen GJB4 genidir ve bu
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

992

23122019

MG09470

MOLEKULER GENETIK

Faktor VII Eksikligi

F7

EDTA'll Kan

3ml

40 Gun

Faktor VII Eksikligi hastahgi ile
iliskilendirilmis olan gen GF7 genidir ve bu
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

993

2612 2019

MG09480

MOLEKULER GENETIK

3-M Sendromu Tip 2

OBSL1

EDTA'li Kan

3 ml

40 Gin

3-M Sendromu Tip 2 hastaligi ile
iliskilendirilmis olan gen OBSL1 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

995

2612 2019

MG09500

MOLEKULER GENETIK

3-Hidroksi-3-Metil Glutaril Koenzim-A L|

HMGCL

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

3-Hidroksi-3-Metil Glutaril Koenzim-A Liyaz
Eksikligi ile iliskilendirilmis olan gen
HMGCL genidir ve hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

996

2012020

MG09520

MOLEKULER GENETIK

Sulfid Oksidaz Eksikligi

SUOX

Sulfid Oksidaz Eksikligi ile iligkilendirilmis
olan gen SUOX genidir ve hastalik
otozomal resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

997

02 01 2020

MG09530

MOLEKULER GENETIK

Mandibuloakral Displazi Tip B

ZMPSTE24

Mandibuloakral Displazi Tip B ile
iliskilendirilmis olan gen ZMPSTE24 genidir
ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

998

14 01 2020

MG09540

MOLEKULER GENETIK

Brooke Spiegler Sendromu

CYLD

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Brooke Spiegler Sendromuile
iliskilendirilmis olan gen CYLD genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

999

MLPA

14 01 2020

MG09550

MOLEKULER GENETIK

GLUT1 Eksikligi Delesyon Duplikasyon 4

SLC2A1

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Glukoz tastyicisi 1 (GLUT1, SLC2A1)
eksikligi seyrek gorilen hastaliklardan
biridir. Beyin i¢cin temel yakit olan glukozun
kan-beyin engelinden taginmasinda
bozukluk vardir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1000

1501 2020

MG09570

MOLEKULER GENETIK

TBC1D24 Dizi Analizi

TBC1D24

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen
TBC1D24 genidir ve hastalik otozomal
dominant / otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1001

1501 2020

MG09580

MOLEKULER GENETIK

Pontocerebellar Hipoplazi Tip 1B

EXOSC3

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Pontocerebellar Hipoplazi Tip 1B ile
iliskilendirilmis olan gen EXOSC3 genidir
ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1002

16 01 2020

MG09590

MOLEKULER GENETIK

Ornitin Transkarbamilaz Eksikligi

oTC

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

OTC genindeki mutasyonlar Ornitin
Transkarbamilaz Eksikligi ile iligkili olup X'e
bagimli resesif gegis gosteren bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1003

2001 2020

MG09600

MOLEKULER GENETIK

Hemokromatozis Tip 2A

HIV

Hemokromatozis Tip 2A ile iligkilendirilmis
olan gen HJV genidir ve hastalik otozomal
resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1004

20 01 2020

MG09610

MOLEKULER GENETIK

Posterior Kolum Ataksi FLVCR1

FLVCR1

Posterior Kolum Ataksi FLVCR1 ile
iliskilendirilmis olan gen FLVCR1 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1005

2101 2020

YD00610

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE

UREME GENETIGi

Endometrial immiinolojik Reseptivite (H

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

X

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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1006

22 01 2020

MG09620

MOLEKULER GENETIK

Mental Retardasyon Tip 98

NEXMIF

Mental Retardasyon Tip 98 ile
iliskilendirilmis olan gen NEXMIF genidir ve
hastalik X'e baglh dominant sekilde
kalitilmaktadir

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1007

22 01 2020

MG09630

MOLEKULER GENETIK

PRDM13 Dizi Analizi

PRDM13

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen
PRDM13 genidir ve hastalik otozomal
dominant_sekilde kaltiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1008

23 01 2020

MG09640

MOLEKULER GENETIK

Karbamil Fosfat Sentetaz

CPS1

Karbamil Fosfat Sentetaz ile
iliskilendirilmis olan gen CPS1 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1009

3101 2020

MG09650

MOLEKULER GENETIK

Akrodizostoz Tip 1 PRKAR1A

PRKAR1A

Akrodizostoz Tip 1 ile iligkilendirilmis olan
gen PRKAR1A .genidir ve hastalik otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1010

07 02 2020

MG09660

MOLEKULER GENETIK

CHEK2 Dizi Analizi

CHEK2

CHEK2 (checkpoint kinase 2=hiicre
dongusu kontrol noktasi kinaz 2) bir
serin/treonin kinaz olup DNA hasari
kontrol noktasi yolaginda bulunan merkezi
bir 6neme sahip proteindir. CHEK2 proteini
hiicre dongusu stiresince hicre igerisinde
aktif olmayan bir formda bulunur. Hiicre
icerisinde DNA hasari meydana geldiginde
CHEK2 proteini aktif forma dontsir. Aktif
CHEK?2 proteini hiicrede bir gok CHEK2
substratini fosforilasyon ile aktive eder.
Aktiflenen bu substratlar hiicre déngusinu
durdurarak DNA hasari meydana gelen
hucrenin yasaminin gelecegini belirlerler.
Boyle bir durumdaki hiicrede sonug olarak
ya DNA tamiri veya apopitozis baglatilir.
CHEK?2 Dizi Analizi otozomal dominant
gegisli bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1011

MLPA

12 02 2020

MG09670

MOLEKULER GENETIK

LAMA3 Delesyon Duplikasyon Analizi

LAMA3

LAMAZ3 geni laminin 332adi verilen bir
proteinin bir kismini yapmak igin talimatlar
verir.Lamininler, hiicre blytmesini, hiicre
hareketini ve hiicrelerin birbirine
baglanmasini diizenleyen bir grup

proteindir

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1012

12 02 2020

MG09680

MOLEKULER GENETIK

Progressif Eksternal Oftalmopleji

POLG

Progressif Eksternal Oftalmopleji ile
iliskilendirilmis olan gen POLG2 genidir ve
hastalik otozomal dominant sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1013

12 02 2020

MG09690

MOLEKULER GENETIK

Osteogenezis imperfekta Tip 19

MBTPS2

Osteogenesis Imperfekta temel olarak
kemikleri etkileyen ve oldukga nadir
gorilen bir hastaliktir ve otozomal
dominant olarak kalitilir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1014

MLPA

1202 2020

MG09700

MOLEKULER GENETIK

KRT14 Delesyon Duplikasyon Analizi

KRT14

Epidermis Bulloza simpleks tip 2 otozomal
dominant veya otozomal resesif olarak
kalitilabilin bir hastaliktir. KRT5 ve KRT14
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1015

MLPA

1202 2020

MG09710

MOLEKULER GENETIK

LAMC2 Delesyon Duplikasyon Analizi

LAMC2

Birlesik Epidermolysis bullosa ile
iliskilendirilmis olan gen LAMC2 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1016

MLPA

12 02 2020

MG09720

MOLEKULER GENETIK

LAMB3 Delesyon Duplikasyon Analizi

LAMB3

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen LAMB3
genidir ve hastalik otozomal
dominant/resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1017

MLPA

14 02 2020

MG09730

MOLEKULER GENETIK

Hyaline Fibromatoz Sendromu

ANTXR2

Hyaline Fibromatoz Sendromu ile
iliskilendirilmis olan gen ANTXR2 genidir
ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1018

MLPA

14 02 2020

MG09740

MOLEKULER GENETIK

Yarik DudakDamak Ektodermal
Displazi Sendromu

NECTIN1

Yarik DudakDamak Ektodermal Displazi
Sendromu ile iligkilendirilmis olan gen
NECTIN1 genidir ve hastalik otozomal
resesif sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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1019

MLPA

1902 2020

MG09750

MOLEKULER GENETIK

Progressif Eksternal
Oftalmopleji,Otozomal
Dominant/Resesif

POLG

Progressif Eksternal Oftalmopleji ile
iliskilendirilmis olan gen POLG genidir ve
hastalik Otozomal Dominant/Resesif
sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1020

MLPA

22 02 2020

MG09760

MOLEKULER GENETIK

Spondilo Okiiler Sendrom

XYLT2

Spondilo Oktiler Sendrom ile
iliskilendirilmis olan gen XYLT2 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1021

MLPA

22 02 2020

MG09770

MOLEKULER GENETIK

Metiyonin adenosiltransferaz eksikligi,
otozomal resesif

MAT1A

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

MAT1A genindeki mutasyonlar Metiyonin
adenosiltransferaz eksikligi ile iliskili olup

otozomal dominant/resesif gegis gosteren
bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1022

MLPA

06 03 2020

ST01350

SITOGENETIK

IgH Breakapart (14q32) (FISH)

X

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

40 GUN

1023

MLPA

06 03 2020

MG09780

MOLEKULER GENETIK

NTRK1, NTRK2, NTRK3 GEN FUZYONU

NTRK1, NTRK2, NTRK3

Norotrofik reseptor tirozin kinaz 1, 2 ve 3
genleri olan NTRK1, NTRK2, NTRK3
fonksiyonel gen fuzyonlari ile sonuglanan
kromozom re-aranjmanlarinin, bir gok
tumor tipinde onkojenik etken olarak rol
aldigr bulunmustur. NTRK gen
flzyonlarinin tespit edildigi tumor tipleri
cesitlilik gostermekte olup, meme kanseri,
kiguk hucreli disi akciger kanseri,
kolorektal kanser, melanom gibi kanser
tiplerinde de gorulmektedir.

PARAFIN BLOK

3mL

40 GUN

1024

MLPA

17 03 2020

MGQ0110

PANELLER

Prostat Kanser Paneli (14 Gen)

APC,ATM,BRCA1,BRCA2,CHEK2,EPCA

Yapilan ¢alismada prostat kanseri ile iliskili
olan 14 gendeki kalitsal ( germline)
degisimler taranmustir.

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

1025

MLPA

17 03 2020

MG09790

MOLEKULER GENETIK

Psddohipoparatiroidizm Tip 1B
Otozomal Dominant

STX16

Psodohipoparatiroidizm Tip IB ile
iliskilendirilmis olan gen STX16 genidir ve
hastalik Otozomal Dominant sekilde
kalitiimaktadir.

1026

MLPA

17 03 2020

MG09810

MOLEKULER GENETIK

GDF5 Dizi Analizi

GDF5

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen GDF5
genidir ve hastalik Otozomal
dominant/resesif sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

1027

MLPA

17 03 2020

MG09820

MOLEKULER GENETIK

DICER1 Dizi Analizi

DICER1

Hastalikla iligkilendirilmis olan gen DICER1
genidir ve hastalik otozomal dominant
sekilde kahtilmaktadir.

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

1028

MLPA

2004 2020

MG09850

MOLEKULER GENETIK

HiPOTIROIDIZM, KONJENITAL, GUATR i

PAX8

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen PAX8
genidir ve hastalik otozomal dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

1029

MLPA

05 05 2020

MG09860

MOLEKULER GENETIK

HYLS1 Hidrolataus Sendromu

HYLS1

HYLS1 Hidrolataus Sendromuile
iliskilendirilmis olan gen HYLS1 genidir ve
hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1030

MLPA

27 04 2020

MG09510

MOLEKULER GENETIK

Akrodistrofi Andermann Sendromu

SLC12A6

EDTA'LI KAN

3mL

40 GUN

Akrodistrofi Andermann Sendromuiile ile
iliskilendirilmis olan gen SLC12A6 genidir
ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

1031

MLPA

3005 2020

YD00110

MOLEKULER GENETIK

Fasiyo Skapulo Humeral Distrofi (FSHD)

FSHD

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Bu sonug LUMC laboratuvarinda yapilan
test sonucunda FSHD1 tanisi konmus
Ozkan Yalginkaya ve klinik tani konmus Ali
Ekber Yalginkaya ile Ozcan Yalginakaya'ya
ait marker bilgisi kullanirak elde edilmistir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1033

MLPA

3005 2020

YD00320

MOLEKULER GENETIK

Hemofili A (YAYGIN MUT.TAR.) F8 INVE

F8 genindeki mutasyonlar Hemofili A ile
iliskili olup X'e bagl resesif gegis gosteren
bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1034

MLPA

3005 2020

YD00410

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

RHD Genotipleme

X

EDTA'li Kan

3mL

60 GUN

1036

MLPA

3005 2020

YD00060

MOLEKULER GENETIK

TUm Ekzom Yeniden Degerlendirme

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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1037

MLPA

3005 2020

YD00530

MOLEKULER GENETIK - KADIN DOGUM VE
UREME GENETIGi

Endometrial Reseptivite ER-Map

Endometrium, uterusu kaplayan mukoza
tabakasidir ve cinsiyet hormonlari,
sitokinler ve diger aracilarin etkisi
sayesinde endometrium, embriyo ile
etkilesime girmeye ve implante olmasina
izin vermeye hazirlanir. implantasyon
penceresi, endometriyumun alici oldugu,
yani embriyonun ona yapismasi ve
implante etmesi igin gerekli 6zellikleri
kazanmis oldugu sure olarak bilinir.

Doku

3mL

40 GUN

1038

MLPA

1508 2019

ST01320

SITOGENETIK

ALK-ROS1 PANELI

ALK(anaplastik tirozin kinaz) gen
mutasyonu kuguk hiicreli olmayan akciger
kanserlerinin(NSCLC) %4-9'unda
gozlenmektedir. ALK gen mutasyonu
varligi uygun tedavi segeneklerinin
belirlenmesinde 6nemli bir yer alir. Tirozin
kinaz inhibitorlerinin ALK pozitif hastalarda
daha etkin oldugu bildirilmistir.ROS1 geni
bazi sinyal yollarini aktive eden bir
reseptor tirozin kinaz kodlar. ROS1 gen
mutasyonu kuguk hicreli olmayan akciger
kanserlerinin(NSCLC) %1-2'inde
gozlenmektedir. ROS1 gen mutasyonu
varligi uygun tedavi segeneklerinin
belirlenmesinde 6nemli bir yer alir. Tirozin
kinaz inhibitorlerinin ROS1 mutasyonu
pozitif hastalarda daha etkin oldugu
bildirilmigtir.

Parafin Blok

3mL

21 GUN

1039

MLPA

1006 2020

MG09880

MOLEKULER GENETIK

Trimetilamindri, FMO3

FMO3

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen FMO3
genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1040

MLPA

17 06 2020

MG09910

MOLEKULER GENETIK

Gaucher Timgen GBA

GBA

Gaucher hastaligi 1. kromozomdaki asit
beta- glukosidaz ( GBA; 606463) genindeki
mutasyonlarin neden oldugu otozomal
resesif bir hastaliktir. Hastalik fenotipik
bulgulara gore tg gruba ayrilmaktadir ( Tip
1,2,3). GBA geni 2,8, ve 10. ekzonlarinda
bulunan 84GG, IVS2+1, N370S, L444P,
V394L, R463C, D409H mutasyonlarinin
Gaucher Hastaligi igin tani degeri %89'dur.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1041

MLPA

22 06 2020

MG09920

MOLEKULER GENETIK

Faktor XI Eksikligi, F11

F11

Faktor XI Eksikligi ile iligkilendirilmis olan
gen F11 genidir ve hastalik otozomal
resesif/dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1042

MLPA

28 012019

MGO07430

MOLEKULER GENETIK

Alfa Talasemi Mental Retardasyon Send

ATRX

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen ATRX
genidir ve hastalik X'e bagli dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun
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1042

MLPA

2610 2020

HT00081

HEMATOLOJi TRANS.

t(15;17) RT-PCR (BCR1)

PML-RARA

PML-RARA flzyon geni (FG) transkriptleri,
1(15;17)(922;921) translokasyonunun
molekiiler sonucudur ve tim AML
vakalarinin %10-15'ini olusturan M3
sitomorfolojili ayri bir AML alt seti olan
akut prograntilositik 16semi (APL)
vakalarinin buytk kismiyla (>%90)
iliskilidir. Dengelenmis resiprokal
translokasyon t(15;17) promyelositik
16semi (PML) geninin retinoik asit
reseptord alfa (RARA) ile fuzyonu ve
sonugta PML-RARA fiizyon proteini
olugmasina neden olur. Kimerik PML-RARA
proteini bir transkripsiyonel repressordur.
Ekspresyonu niikleer reseptor protein
kompleksine (NcoR) artmis afinite, histon
deasetilaz (HDAC) ile kromatin yapisi
degisikligi ve transkripsiyon inhibisyonu
yoluyla bozulmus myeloid
diferansiyasyonuyla iligkilidir. All-trans
retinoik asit (ATRA) ile tedavi APL'de
yuksek dlgtide etkindir ve NCoR/HDAC
kompleksinin serbest kalmasini
destekleyip bu sekilde normal
transkripsiyonu tekrar olusturarak bir
diferansiyasyon yapici ajan gorevi yapar.
RARA kirilma noktalari daima intron 2'de
olusur. PML bélgesinde kirllma
noktalarinin, intron 6, ekson 6 ve intron 3
seklinde yerine bagli olarak ilgili PML-RARA

transkrinti alt tinleri nzyn (1 veva bherl)

EDTA'l Kan/Kemik iligi

3mL

21 GUN

1042

MLPA

2610 2020

HT00082

HEMATOLOJi TRANS.

t(15;17) RT-PCR (BCR2)

PML-RARA

PML-RARA fuzyon geni (FG) transkriptleri,
t(15;17)(922;921) translokasyonunun
molekiiler sonucudur ve tim AML
vakalarinin %10-15'ini olusturan M3
sitomorfolojili ayri bir AML alt seti olan
akut progranulositik 16semi (APL)
vakalarinin buytk kismiyla (>%90)
iliskilidir. Dengelenmis resiprokal
translokasyon t(15;17) promyelositik
16semi (PML) geninin retinoik asit
reseptoru alfa (RARA) ile fuzyonu ve
sonugta PML-RARA flizyon proteini
olugsmasina neden olur. Kimerik PML-RARA
proteini bir transkripsiyonel repressordiir.
Ekspresyonu niikleer reseptor protein
kompleksine (NcoR) artmis afinite, histon
deasetilaz (HDAC) ile kromatin yapisi
degisikligi ve transkripsiyon inhibisyonu
yoluyla bozulmus myeloid
diferansiyasyonuyla iligkilidir. All-trans
retinoik asit (ATRA) ile tedavi APL'de
yuksek élglide etkindir ve NCoR/HDAC
kompleksinin serbest kalmasini
destekleyip bu sekilde normal
transkripsiyonu tekrar olusturarak bir
diferansiyasyon yapici ajan gorevi yapar.
RARA kirilma noktalari daima intron 2'de
olugur. PML bdélgesinde kiriima
noktalarinin, intron 6, ekson 6 ve intron 3
seklinde yerine bagh olarak ilgili PML-RARA

tranckrinti alt tinleri nizun (1 veva herl)

EDTA'll Kan/Kemik iligi

3mL

21 GUN




MIKrO

GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZI

TEST LISTESI

Dokiiman No

LST.29

Yirirliilik Tarihi

2012020

Revizyon No

Revizyon Tarihi

0

AKREDITE
TEST

SIRA

GRUP TEST Mi?

BASKI TARIiHi

TEST KODU

BOLUM

TEST ADI

GEN ADI

KLiNiK BiLGi

MATERYAL TURU

MATERYAL
MIiKTARI

RAPORLAMA SURESI

1043

MLPA

2610 2020

HT00083

HEMATOLOJi TRANS.

t(15;17) RT-PCR (BCR3)

PML-RARA

PML-RARA flzyon geni (FG) transkriptleri,
1(15;17)(922;921) translokasyonunun
molekiiler sonucudur ve tim AML
vakalarinin %10-15'ini olusturan M3
sitomorfolojili ayri bir AML alt seti olan
akut prograntilositik 16semi (APL)
vakalarinin buytk kismiyla (>%90)
iliskilidir. Dengelenmis resiprokal
translokasyon t(15;17) promyelositik
16semi (PML) geninin retinoik asit
reseptord alfa (RARA) ile fuzyonu ve
sonugta PML-RARA fiizyon proteini
olugmasina neden olur. Kimerik PML-RARA
proteini bir transkripsiyonel repressordur.
Ekspresyonu niikleer reseptor protein
kompleksine (NcoR) artmis afinite, histon
deasetilaz (HDAC) ile kromatin yapisi
degisikligi ve transkripsiyon inhibisyonu
yoluyla bozulmus myeloid
diferansiyasyonuyla iligkilidir. All-trans
retinoik asit (ATRA) ile tedavi APL'de
yuksek 6lgiide etkindir ve NCoR/HDAC
kompleksinin serbest kalmasini
destekleyip bu sekilde normal
transkripsiyonu tekrar olusturarak bir
diferansiyasyon yapici ajan gorevi yapar.
RARA kirilma noktalari daima intron 2'de
olusur. PML bélgesinde kirllma
noktalarinin, intron 6, ekson 6 ve intron 3
seklinde yerine bagli olarak ilgili PML-RARA

transkrinti alt tinleri nzun (1 veva herl)

EDTA'l Kan/Kemik iligi

3mL

21 GUN

1043

MLPA

29 06 2020

MGQ0120

MOLEKULER GENETIK

Yenidogan Paneli

PAH, PAX8, TSHR, CFTR, ACADM, BCKDHA, BCKDHB, CBS, IVD, GCDH, ACADVL,

EDTA'li Kan

3mL

30 GUN

1044

MLPA

3006 2020

MG09930

MOLEKULER GENETIK

insiilin Benzeri Biiyiime Faktorii I'e Direl

IGF1IR

insiilin Benzeri Biiyiime Faktorii I'e Direng
ile iliskilendirilmis olan gen IGF1R genidir
ve hastalik otozomal resesif/ otozomal
dominant sekilde kalitilmaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

1045

MLPA

16 07 2020

MGTO0390

MOLEKULER GENETIK

Coklu Konjenital Anomalili Lineer Cilt K

COX78B

Coklu Konjenital Anomalili Lineer Cilt
Kusurlari 2 (LSDMCA?2) ile iligkilendirilmig
olan gen COX7B genidir ve hastalik X'e
bagli dominant sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 Gun

1046

MLPA

28 07 2020

MGTO0380

MOLEKULER GENETIK

CDH1 TUm Gen Dizi Analizi

CDH1

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen CDH1
genidir ve hastalik otozomal dominant
sekilde kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 Gun

1047

MLPA

29 07 2020

MG09960

MOLEKULER GENETIK

Kisa QT Sendromu 2

KCNQ1

KCNQ1 genindeki mutasyonlar Kisa QT
Sendromu 2 ile iligkili olup otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1048

MLPA

22 08 2020

MGQ0130

MOLEKULER GENETIK

Taslyicilik Testi (201 Gen)

CYPLIBIL
CYP21A2
HMGCL
MCCC1
MCCC2

DLICDLL

Tastyicilik testi dogacak bebekte kalitsal
hastalik gériilme riskinin 6ngorilmesi
amaciyla yapilan bir tarama testidir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN
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AAAS
ABCA12
ABCA4
ABCB11
ABCB4
ABCC6
ABCCS
ABCD1
ACAD9
ACADM
ACADS
ACADSB
ACADVL
) ) ACATL Tastyicilik testi dogacak bebekte kalitsal )
1049 MLPA 22 08 2020 MGTHO001 MOLEKULER GENETIK Tastyicilik Testi (420 Gen) ACOX1 hastalik goriilme riskinin dngérilmesi EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
amaciyla yapilan bir tarama testidir.
ACSF3
ADA
ADAMTS2
ADGRG1
AGA
AGL
AGPS
AGXT
AIRE
ALDH3A2
ALDH7A1
ALDOB
Al CE
NDP genindeki mutasyonlar Vitoretinopati
1050 MLPA 05 09 2020 MG10040 MOLEKULER GENETIK NDP Zg’rjln';'t'/'i':sl'e:'fuzez:gb;i:!n o EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
Vitoretinopati Tip 2, NDP hastaliktir.
. . TP63 genindeki mutasyonlar otozomal .
1053 MLPA 16112020 |MG10190 MOLEKULER GENETIK P63 Tiim Gen Dizi Analizi TP63 domifam os gbste:irler. EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
1054 MLPA 21122020 |MG10180 MOLEKULER GENETIK ALDOB ﬁ}tzz?aie:'i’::TI';;};‘ij‘f;fzromﬁt:;esif EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
Fruktoz Intoleransi ALDOB Delesyon Du| gecis gsteren bir hastaliktir.
SLC6A8 genindeki mutasyonlar Serebral
1055 MLPA 2112 2020 MOLEKULER GENETIK SLCEAS )'ir:zt;;?::'ske';i! Zee';irzg‘:e:fn"g:"' olup EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
MG10170 Serebral kreatin eksikligi sendromu 1, § hastaliktir.
ABCG2 genindeki mutasyonlar GUT
1057 MLPA 7102020 |MG10140 MOLEKULER GENETIK ABCG2 Yatkinlik Tip 1 ile iliskili olup otozomal EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
GUT Yatkinlik Tip 1, ABCG2 dominant gegis gosteren bir hastaliktir.
1058 MLPA 27102020 |MG10130 MOLEKULER GENETIK ) o SCN1B Zgﬁllsaﬁf/”r':s‘ies'; Z’:;ngggf;::mma' EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
SCN1B Tim Gen Dizi Analizi
ACTB genindeki mutasyonlar Baraitser-
1059 MLPA 7102020 |MG10120 MOLEKULER GENETIK ACTB Winter sendromu ile iliskili olup otozomal EDTA'li Kan 3mL 40 GUN
Baraitser-Winter sendromu 1, ACTB dominant gegis gosteren bir hastaliktir.
MC4R genindeki mutasyonlar Obezite ile
1060 MLPA 7102020 |MG10110 MOLEKULER GENETIK MC4R iliskili olup Otozomal dominant/resesif EDTA'll Kan 3mL 40 GUN
Obezite (BMIQ20), MC4R gegis gosteren bir hastaliktir.
1061 MLPA 27102020 |MG10100 MOLEKULER GENETIK PIK3CA Tim Gen Dizi Analivi PIK3CA :::igﬂigf:;'re"d'”'"”5 olan gen PIK3CA EDTA'l Kan 3mL 40 GON
1062 MLPA 27102020 |MG10090 MOLEKULER GENETIK ) S SCNSA Zg?'nsl:nii;::s::fg‘e”;:z;:f;:l’;’z°ma' EDTA' Kan 3mL 40 GUN
SCNS5A Tiim Gen Dizi Analizi
SLC37A4 genindeki mutasyonlar Glikojen
1063 MLPA 10092020 |MG10080 MOLEKULER GENETIK SLC37A4 Depo Hastali: Ib/c ile liskili olup EDTA'l Kan 3mL 40 GUN
otozomal resesif gegis gosteren bir
Glikojen depo hastaligi Ib/c,SLC37A4 hastaliktir.
. . FLNA genindeki mutasyonlar X Linked , -
1064 MLPA 27102020 |MG10070 MOLEKULER GENETIK FLNA EDTA'll Kan 3mL 40 GUN

FLNA TUm Gen Dizi Analizi

dominant/resesif gecis gosterirler.
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1065

MLPA

1009 2020

MG10060

MOLEKULER GENETIK

Konjenital glikosilasyon bozuklugu, tip |

COG8

COG8 genindeki mutasyonlar konjenital
glikosilasyon bozuklugu ile iligkili olup
otozomal resesif gegis gosteren bir
hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1066

MLPA

909 2020

MG10050

MOLEKULER GENETIK

Ailesel primer pulmoner hipertansiyon

BMPR2

BMPR2 genindeki mutasyonlar Ailesel
primer pulmoner hipertansiyon ile iliskili
olup otozomal dominant gegis gosteren bir
hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1067

MLPA

9102020

MG10160

MOLEKULER GENETIK

T Hicre Klonalite

T lenfositlerin erken gelisim asamasinda
ortaya gikan T hiicre genlerinin yeniden
diizenlenmesi, hiicrelerin lenfosite 6zgu
gen dizileri igerecek sekilde olgunlagmasini
saglamaktadir. Ayni DNA dizisindeki T
hucrelerinin gogalimiyla monoklonal yapi
alan neoplazma, lenfosit malignite tanisi
ile uyum gosterir.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

40 GUN

1068

MLPA

2008 2020

MG10010

MOLEKULER GENETIK

Tourette sendrom , SLITRK1

SLITRK1

SLITRK1 genindeki mutasyonlar Tourette
Sendromu ile iliskili olup otozomal
dominant gegis gosteren bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1069

MLPA

9112020

MG10000

MOLEKULER GENETIK

GJA1 Tum Gen Dizi Analizi

GJA1

GJAL1 geni ile iligkilendirilmis hastaliklar
hem otozomal dominant hem de resesif
olarak kalitiimaktadir.

1070

MLPA

20102020

MG10220

MOLEKULER GENETIK

PRF1 Delesyon Duplikasyon Analizi

PRF1

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

PRF1 geni, perforin adi verilen bir
proteinin olusmasinda rol oynar. Bu
protein, diger hicreleri yok eden T
hucreleri ve dogal 6lduriict (NK) hicreler
olarak adlandirilan bagisiklik hiicrelerinde
(lenfositler) bulunur. Perforin, hiicre yikimi
(sitoliz) ve bagisiklik sisteminin
duzenlenmesinde rol oynar.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1071

MLPA

5112020

MG10230

MOLEKULER GENETIK

Kronik granulomatozhastaligi, CYBB

CYBB

CYBB genindeki mutasyonlar Kronik
Granulomatoz Hastaligi ile iliskili olup X'e
bagli resesif gegis gosteren bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1072

MLPA

20112020

MG10250

MOLEKULER GENETIK

Ailesel Polipozis FAP1 Paneli (2 Gen) AP

APC,MUTYH

APC, MUTYH genlerindeki mutasyonlar
Ailesel Adenomatoz Polipozis ile iliskili
olup otozomal dominant/resesif gegis
gosteren bir hastaliktir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1073

MLPA

22112020

MG10260

MOLEKULER GENETIK

Adenozin Deaminaz 2 Eksikligi CECR1(A|

ADA2(CECR1)

Adenozin deaminaz 2 eksikligi farkli
dokularda anormal enflamasyon ile
karakterize otozomal resesif kalitim
gosteren genetik bir hastaliktir. CECR1
(ADA2) genindeki mutasyonlar bu hastalik

1074

3011 2020

MG10270

MOLEKULER GENETIK

Epilepsi ve Febril Nobet Paneli

AP4B1,CHD2, CHRNA4, CLCNG,
CNKSR2, CPA6, DEPDCS, GABBR1,
GABRA2, GABRD, GABRG2, GRIN2A,
HCN2, IL6, IMPA2, KCNQ2, KPTN,
MASS1/ ADGRV1, MEF2C, NPRL2,
NRXN1, NRXN2, PCDH19, PRRT2,
PTGS2, SCN1A, SCN1B, SCN2A,
SCNS8A, SCNIA, SEZ6, SLC2A1, SLCEAL,
SPECCLL, STX1B, SYNGAP1

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

ile iliskilendirilmistir.
B uve

¢ocukluk gaginda en

sik goriilen nobet tipidir. Febril nobet

geciren gocukta epilepsi gelisme riski

yaklasik % 5 olup, hafif derecede artmistir.

Epilepsi etiyopatogenezinde genetik

mekanizmalar son

yillarin guincel aragtirma alanlarindan

biridir. Epileptogenez siirecinde iyon kanal

gen mutasyonlari ile olugan

patolojilerin rolu gosterilmektedir. Bu

genetik gegisli epilepsilerin bir kisminin

febril nobetle iligkisi olup,

voltaja bagimli sodyum kanalinin sentezini

diizenleyen

genlerde (SCN1A, SCN1B...) mutasyonlar

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1075

9122020

MG10280

MOLEKULER GENETIK

SCID T-negatif / B-pozitif tip, JAK3

JAK3

e ilioat
SCID T-negatif / B-pozitif tip ile
iliskilendirilen JAK3 geni otozomal resesif
gecislidir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN
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1076

14 12 2020

MG10290

MOLEKULER GENETIK

Beta interferon eksikligi, IFNB1

IFNB1

Yapilan hiicre biyolojisi incelemeleri ile s6z
konusu hastalarin, Covid-19'a karsi tip |
interferonu hig Gretmedikleri saptaniyor.
Dogustan gelen bagisikligin bir pargasi olan
molekiiller olan interferonlar, ézellikle
virtslere karsi hiicrenin hizli yanitinda
6nemli gérevler aliyorlar. interferon tip |
yol agini etkileyen mutasyonlara sahip
insan fibroblast huicrelerinde yapilan
incelemeler, bu hticrelerin koronavirtise
karsi daha hassas olduklarini ve kargi
gelemeyerek 6lduklerini gosterdi.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1077

14 12 2020

MG10300

MOLEKULER GENETIK

Alfa interferon eksikligi, IFNA1

IFNA1

Yapilan hiicre biyolojisi incelemeleri ile s6z
konusu hastalarin, Covid-19'a karsi tip |
interferonu hig Gretmedikleri saptaniyor.
Dogustan gelen bagisikligin bir pargasi olan
molekiiller olan interferonlar, ézellikle
virtslere karsi hiicrenin hizli yanitinda
6nemli gérevler aliyorlar. interferon tip |
yol agini etkileyen mutasyonlara sahip
insan fibroblast huicrelerinde yapilan
incelemeler, bu hticrelerin koronavirtise
karsi daha hassas olduklarini ve kargi
gelemeyerek 6lduklerini gosterdi.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1078

2512 2020

MG10330

MOLEKULER GENETIK

RAF1 Tiim Gen Dizileme

RAF1

RAF1 geni ile iligkilendirilmis hastaliklar
otozomal dominant olarak kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1079

2512 2020

MG10340

MOLEKULER GENETIK

GNAQ Tum Gen Dizileme

GNAQ

GNAQ geni ile iligkilendirilmis hastaliklar
somatik olarak kalitiimaktadir.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1080

2912 2020

MG10350

MOLEKULER GENETIK

Bardet-Biedl Sendromu 12, BBS12

BBS12

Bardet-Bied| Sendromu 12 ile
iliskilendirilmis BBS12 geni otozomal
resesif olarak kalitiimaktadir.

1081

2012021

MG10360

MOLEKULER GENETIK

Gastrointestinal kusurlar ve immn yet

TTC7A

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Gastrointestinal kusurlar ve immiin
yetmezlik sendromu ile iliskilendirilmis
TTC7A geni otozomal resesif olarak
kalitilmaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1082

5012021

MG10370

MOLEKULER GENETIK

Pontoserebellarhipoplazi tip 2F, TSEN1

TSEN15

Pontoserebellarhipoplazi tip 2F ile
iliskilendirilmis TSEN15 geni otozomal
resesif olarak kalitiimaktadir.

1084

12 01 2021

MG10400

MOLEKULER GENETIK

Gitelman sendromu, SLC12A3

SLC12A3

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

Gitelman sendromuile iliskilendirilmis
SLC12A3 geni otozomal resesif olarak
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1085

16 10 2020

ST01370

SITOGENETIK

621 FISH Analizi

X

Heparinli Kan / Kemik iligi

3mL

21 GUN

1087

2007 2020

MG09990

MOLEKULER GENETIK

DGUOK Tiim Gen Dizi Analizi

DGUOK

DGUOK genindeki mutasyonlar otozomal
resesif gecis gosterir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1088

20 07 2020

MG09950

MOLEKULER GENETIK

SuksinilCoA:3-oxoacid CoAtransferaz el

SCOT (OXCT1)

OXCT1 genindeki mutasyonlar Suksinil
CoA:3-oxoacid CoA transferaz eksikligi ile
iliskili olup otozomal resesif gegis gosteren
bir hastaliktir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1088

106 2020

MG09870

MOLEKULER GENETIK

SURF1 Dizi Analizi, SURF1

SURF1

SURF1 genindeki mutasyonlar otozomal
resesif gecis gosterirler.

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

1089

28 05 2020

MG09840

MOLEKULER GENETIK

CD59 iliskili Hemolitik Anemi

CD59

Hastalikla iliskilendirilmis olan gen CD59
genidir ve hastalik otozomal resesif sekilde
kalitiimaktadir.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

1090

2022021

MG10430

MOLEKULER GENETIK

GAPO sendromu, ANTXR1

ANTXR1

GAPO sendromu ile iliskilendirilmig
ANTXR1 geni otozomal resesif olarak
kalitiimaktadir.

5089

12 11 2020

MGQ0140

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-Screen Kanser Paneli (275 Gen)

MAPK1,GATA1,ROS1,FGFR3,FGF4,50X
9,NOTCH3,IDH1,SMAD2,IGF1R,SMC3,
CHEK1,MYCN,BRCA2,INHBA,
HRAS,GREM1,GALNT12,50CS1,HOXB1
3,CDKN2B,TALL,

EDTA'li Kan

4 mL

41 GUN

Yapilan galismada Kemik kanserleri,
Kalitsal Meme/Yumurtalik Kanserleri,
Kolorektal Kanser ve Endokrin Kanserleri,
Gastrointestinal Sistem Kanserleri ve diger
kanserler ile iliskili genlerdeki kalitsal (
germline) degisimler taranmistir.

EDTA'li Kan

3mL

iletisime Geginiz.
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5090

12 11 2020

MGQ0150

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Meme Kanser Paneli (93 Gen)

PIK3CA, PTEN, ATR, BLM, BRCAL,
BRCA2, CASP8, CDH1, CDKN2A,
CSMD1, EGFR, ERBB2, ERBB3, EXOC2,
FGFR1, HERC1, ITCH, KMT2C, KRAS,
MED12, MSH6, MUC16, NEK2, PALLD,
PIK3R1, PMS2, PTGFR, RAD51C, RB1,
SMARCA4, SYNE1, TP53, XRCC2, AKT1,
APC,ATM, FANCC, FGFR2, GATA3,
GEN1, HOXB13, MLH1, MRE11, MSH2,
NF1, PALB2, RAD51D, SMAD4, STK11,
ACVR1B, CBFB, EXT2, PPM1L, SEPTS,
AR, BMPR1A, CDK4, FBX0O32, IRAK4,
NCOR1, RAD50, TRAF5, VHL, MAP2K4,
NBN, AXIN2, BARD1, BRIP1, CDK®,
CHEK2, CTNNB1, DIRAS3, ERCC4,
FAM175A, MEN1, MUTYH, PMS1,
RAD51, TGFB1, BAP1, EP300, ESR1,
MAP3K1, MDM2, MYC, PBRM1,
PCGF2, WEE1, ZBED4, RET, CCND1,
EPCAM, XRCC3

Yapilan ¢alismadaki genler meme
kanseriyle ilisklili genleri taramaktadir.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5091

12 11 2020

MGQ0160

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Kolon Kanser Paneli (71 Gen)

BRAF, FBXW7, KRAS, CTNNB1, NRAS,
PIK3CA, APC, DMD, SMAD4, STK11,
TCF7L2, TP53, ACVR1B, AKT1, ATM,
ATP6VOD2, AXIN2, BAX, BLM,
BMPR1A, BRCA1, BRCA2, BUB1B,
CASP8, CDC27, CDH1, CDK4, CDKN2A,
CHEK2, CTNNA1, DCC, EGFR, ENG,
EP300, EPCAM, ERBB2, FGFR3, FLCN,
FZD3, GALNT12, GPC6, GREM1, KIT,
MAP2K4, MAP7, MET, MIER3, MLH1,
MLH3, MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH,
MYO1B, PALB2, PIK3R1, PMS1, PMS2,
POLD1, POLE, PTEN, PTPN12, RET,
RPS20, SLC9A9, SMAD2, SRC, TCERG1,
TGFBR2, WBSCR17, SCG5

Yapilan ¢alismadaki genler Kolon
Kanseriyle iligklili genleri taramaktadir.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5092

12 11 2020

MG0010

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Akciger Kanser Paneli (72 Gen)

KRAS, PIK3CA, TP53, ALK, AMER1, APC,
ATM, ADGRB3, BRAF, CDKN2A,
CTNNB1, EGFR, ERBB2, FGFR3, GRMS,
HRAS, JAK2, MET, MUC16, NF1,
NFE2L2, NRAS, NTRK2, NTRK3,
PDGFRA, PIK3CG, PKHD1, PTEN, RB1,
RET, SMARCA4, STK11, TNFAIP3,
ARID1A, CREBBP, DDR2, EPHAS,
ERBBA4, FBXO7, FBXW7, FGFR1, FHIT,
KDR, KIT, LRP1B, KMT2D, MYC,
NOTCH1, NTRK1, PIK3R1, PTPRD,
RARB, RBM10, RIT1, ROS1, RUNX1T1,
SETD2, AKT1, CDKN2B, FGFR2, KEAP1,
MAP2K1, MDM2, MGA, MLH1, PIK3R2,
SMAD4, TSC1, U2AF1, BAP1, RASSF1,
SOX2

Yapilan ¢alismadaki genler Akciger
Kanseriyle iligklili genleri taramaktadir.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.
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5093

12 11 2020

MGG0040

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Myeloid Neoplazi Paneli (141 Gen)

PRAMEF2, PTEN, RELN, SMARCB1,
ANKRD26, ASXL1, BCOR, BCORLL,
BIRC3, C170rf97, CARD11, CBLC,
CEBPA, CHEK2, CSF1R, DAXX, DDX41,
DNMT1, ELANE, FLRT2, FLT3, GATAL,
IDH1, IDH2, IKZF1, JAK1, JAK3, KIT,
KMT2A, KRAS, MPL, MYC, NBN, NPM1,
NRAS, NSD1, OR13H1, OR8B12, P2RY2,
PCDHB1, PHF6, PRPF8, PTPN11,
RAD21, RUNX1, SF1, SF3A1, SMCIA,
SMC3, SRP72, SRSF2, STAG2, STXBP2,
U2AF1, U2AF2, WT1, ADA, BLM,
KCNA4, KLHL6, NPAT, TAL1, TERT,
TUBA3C, WAS, WRN, ABL1, RB1, TP53,
LUC7L2, BCL6, BCR, GJB3, SH2D1A,
ATRX, ETNK1, GNAS, SETBP1, XPO1,
ZRSR2, CBL, CBLB, DNMT3A, EED,
ETV6, EZH2, PRPF40B, SUZ12, TET2,
JAK2, KAT6A, NF1, SF3B1, SH2B3,
KLHDC8B, TPMT, BRCA1, BRCA2,
BRINP3, CUX1, FAMA47A, FAS, KCNK13,
MYD88, PML, PRF1, SAXO2, STAT3,
TERC, TNFRSF13B

Yapilan ¢alismadaki genler Myeloid
Neoplaziyle ilisklili genleri taramaktadir.

EDTA'li Kan / Kemik iligi

3mL

iletisime Geginiz.

5094

12 11 2020

MGQ0170

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Micro-HRR Paneli

ATM,BARD1,BRCA1,BRCA2,BRIP1,CDK
12,CHEK1,CHEK2,FANCL,PALB2,PPP2R
2A,RAD51B,RAD51C,RAD51D,RADSAL.

EDTA'll Kan/Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5095

12 11 2020

MGQ0180

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-Act Hot Spot Somatic Panel (4 G

BRAF,EGFR,KRAS,NRAS

Mikro-Act Hot Spot Somatic Paneli
BRAF,EGFR,KRAS,NRAS genlerini
taramaktadir

Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5096

12 11 2020

MGQ0190

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-Prostat Somatic Panel (14 Gen)

APC,ATM,BRCA1,BRCA2,CHEK2,EPCA
M,HOXB13,MLH1,MSH2,MSH6,MUTY
H,PALB2,PMS2,TP53

Somatik prostat hastaligi ile iligkili 14 gen
taranmaktadir.

Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5097

12 11 2020

MGQ0200

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-Breast Over Somatic Panel (12 G

ATM,BRCA1,BRCA2,CHEK2,EPCAM, ML
H1,MSH2,MSH6,MUTYH,PALB2,PMS2,
P53

Somatik meme-over hastaligi ile iliskili 12
gen taranmaktadir.

Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.
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5098 E

12 11 2020

MGQ0210

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-BRCA 1/2 Panel (2 Gen)

BRCA1,BRCA2

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u
kalitsal nedenli ailesel meme kanseri
olarak ortaya ¢ikmaktadir. Kalitsal meme
kanserinde meme kanserine yatkinlik
genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari
g6zlenmektedir. Bu genlerdeki germline
mutasyonlarini igeren kadinlar
yasamlarinin bir ddneminde meme kanseri
gelistirme riski %50-80 arasinda
degismektedir. Ailesel meme kanserli
vakalarin bir kisminda hastaligin ortaya
¢ikmasinda 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 tim
gen dizileme ve bunlarda bir degisim tespit
edilemezse MLPA yontemi ile
delesyon/duplikasyon analizi
onerilmektedir.

BRCA1 ve BRCA2 patojenik varyantlari
taglyan hastalardaki kanser risk oranlari:
Meme kanseri igin %40-%80

Over kanseri igin %11-%40

Erkek meme kanseri igin %1-%10

Prostat kanseri igin %39'a kadar

Pankreas kanseri igin %1-%7

Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

5099 E

12 11 2020

MGQ0220

HEMATOLOJIK ONKOLOJI

Mikro-FUSION NTRK Test (30 Gen Fiizy

NTRK1,NTRK2,NTRK3

Norotrofik reseptor tirozin kinaz 1, 2 ve 3
genleri olan NTRK1, NTRK2, NTRK3
fonksiyonel gen fuzyonlari ile sonuglanan
kromozom re-aranjmanlarinin, bir cok
tumor tipinde onkojenik etken olarak rol
aldigr bulunmustur. NTRK gen
flzyonlarinin tespit edildigi tumor tipleri
cesitlilik gdstermekte olup, meme kanseri,
kiguk hucreli disi akciger kanseri,
kolorektal kanser, melanom gibi kanser
tiplerinde de gorulmektedir.

MGP0680

PANELLER

Epidermolizis BUlloza Paneli (27 Gen)

COL1A2,COL5A1,COL5A2,COL7A1,COL
17A1,COL18A1,KRT1,KRT2,KRT4,KRT5,

Parafin Blok

3mL

iletisime Geginiz.

EPTGermorzis Buloza (EBJ, CItte buranan
yapisal proteinlerdeki mutasyonlar sonucu

+ L ital hat

EDTA'lI Kan

3mL

40 GUN

MGP0780

PANELLER

Lizozimal Depo Paneli (15 Gen)

GALC, NAGA, MANBA, SMPD1, GLB1,
HEXA, GNPTAB, GUSB, ARSA, ARSB, GBA2,
GBA, HEXB, FUCA1, MAN2B1

L
Lizozomal Depo Hastaliklari, lizozomlardaki
kusurlu isleyis nedeniyle hiicrelerde asiri

miktarda substrat birikmesi ile karakterize

EDTA'lI Kan

3mL

40 GUN

MGP0820

PANELLER

Tubuler Nefrotik Sendrom Paneli (42 Gen)

ACE, AGXT, ATP6VOA4, ATP6V1B1, AVPR2,
BICC1, BSND, CDH17, CEP290, CLCN5,
CLDN16. DZIP1L. EXY]

MGP0810

PANELLER

Retinitis Pigmentoza Paneli (56 Gen)

ABCA4, ARL6, BBS1, BBS2, BBS4, BBS5,
BBS7, BBS9, BEST1, C20RF71, C8ORF37,
CERKIL. CNGA1. CNGB1. CRB1. CRX. DHDDS.

Bobrekte tibul fonksiyonlarinda meydana
gelen bozulmalar sonucunda bobrek

EDTA'll Kan

3mL

40 GUN

Retinitis pigmentosa iRPi, retina

dokusunun 6ncelikle rodlar,daha sonra
konlarin ilerlevici disfonksivonu. hiicre

EDTA'lI Kan

40 GUN

MGP0800

PANELLER

Otozomal Resesif Ataksi Paneli (13 GEN)

ABCB7, ADCK3, APTX, ATM, C120RF65,
POLG, SACS, SETX, SLC2A10, SLC52A2,
SLC52A3, TACO1, TTC1!

Ataksi, yirime ya da bir seyler kaldirma
gibi istemli sekilde yapilan hareketler

MGP0790

PANELLER

Mody Paneli (23 Gen)

9
ABCCS, BLK, FOXP3, G6PC2, GCK, GLIS3,
HNF1A, HNF1B, HNF4A, INS, PDX1, INSR,
KCNJ11. KIF11. NFUROD1. NFUROG3.

EDTA'li Kan

3mL

40 GUN

esnasi nda Q[I?M.a E kgiu kasin FQD'Em vahut
Genglerin eriskin baslangigh diyabeti

(MODY), yuksek kan sekeri seviyeleri ile
karakterize otozomal dominant olarak

MGP0730

PANELLER

Glomertler Nefrotik Sendrom Paneli (47
Gen)

ACTN4, ADCK4, C3, CD46, CFB, CFH,
CFHR1, CFHR2, CFHR3, CFHR4, CFHRS5, CFI,
COL4A3. COL4A4, COLAAS. COQ2. COQ6

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

Nefrotik Sendrom birgok renal hastalik ile
birlikte olabilir. En sik form idiyopatik

MGP0830

PANELLER

Uzun QT Sendromu Paneli (15 Gen)

AKAP9, ANK2, CACANA1C, CALM1, CALM2,
CAV3, KCNE1, KCNE2, KCNH2, KCNJ2,
KCNJ5. KCNO1. SCNAB. SCNSA. SNTA1

EDTA'li Kan

3 ML

40 GUN

nefrotik S.Eu.damm_(.N(ﬁf.LilJLf/VQVB Primer
Uzun QT sendromu (UQTS) genetik gegisli,

kalp kasi huicresinin aksiyon potansiyelinin

renolarizasvon fazini etkileven ivon

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN
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iktiyozis genetik ve sonradan gelisen cilt
hastaliklarinin bir gurubunu
olugturmaktadir. Bu hastaliklar balik derisi
anlamina gelen ve orijini yunanca olan
“Ichth”, kelimesinden gelmektedir. Halk
LIPN, LIPH, ALOXE3, PNPLA1, TGM1, arasinda “Balik pulu derisi” olarakta
H MGP0770 PANELLER Konjenital ihtiyoz Paneli (10 Gen) ABCA12, CYP4F22, NIPAL4, ALOX128B, bilinmektedir. Genetik gegisli iktiyozlarin  [EDTA'l Kan 3 ML 40 GUN
TGMS5 siddetli tipleri genellikle dogumdan
itibaren ortaya cikarken bazilari ise
yasamin daha sonraki donemlerinde
ortaya ¢ikmaktadir. Panel kapsaminda
konjenital iktiyozis ile iliskili 10 gen
incelenmektedir.
. L . . |COG7,ALG2,ALGY,ALG11,ALG13, Konjenital glikozilasyon bozukluklar
Konjenital Glikozilasyon Bozuklugu Paneli N L R X , .
H MGP0760 PANELLER (21 Gen) B4GALT1,COG1,COG4,COGS5, RFT1, PMM2, |(CDG), viicuttaki hiicrelerdeki proteinlere |EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
COLI1A1, COL11A2, COL2A1, COL4A3, %%gmfgﬁ oK
H MGP0750 PANELLER Kahtsal Sagirlik Paneli (28 Gen) COL4A4, COL4AS, COL9A1, COL9A2, gorilen konjenital hastaliktir. Konjenital EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
DENAS. DENB31. DFNB59. GIB2. GIB3. isitme kavinlarinin %50-60'ini1 genetik
| | R . . . ACTA2, ACTC1, ACTN2, CALR3, CAV1, Hipertrofik kardiyomiyopati, kalp kasinin
Hipertropik Kardiyomiyopati Paneli (19 X , .
H MGP0740 PANELLER Gen) CAV3, PRKAG2, SLC12A3, SLC19A2, (miyokard) anormal kalinlasmasi sonucu  [EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
SLC25A4, SILC22A5, SIC25A20, SLC2A10 ortava cikan bir hastaliktir. Kalinlasan kalo
Glikojen depo hastaliklari, karacigerde
glikojenin glikoza metabolize edilememesi
sonucu olugan kalitsal bir hastaliktir. Bu
hastaliklar, karacigerdeki glikoz
igIEGé;a:TKg(zéff\(z(,;f(a:ecr,\ﬁcs;ﬁ:’l metabolizmasini saglayan enzimlerin
H MGP0720 PANELLER Glikojen Depo Panel (21 Gen) ! ! ’ ! ! ’ eksikligi veya tastyicilarin anormalligi EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
PHKB, PGAM2, PFKM, PYGM, GYS1, GAA, sonucunda olusmaktadir. Cogunlugu
PRKAG2, ENO3, ALDOA, LAMP2 i
otozomal resesif olarak aktarilan 12 farkli
tipi oldugu belirtiimektedir. Panel
kapsaminda glikojen depo hastaligi ile
iliskili 21 gen incelenmektedir.
EDA, EDAR, EDARADD, WNT10A, EDA2R, [Ektodermal displazi sendromlari,
H MGP0700 PANELLER Ektodermal Displazi Paneli (16 Gene) TRAF6, IKBKG, DLL3, MESP2, LFNG, HES7, |ektodermden gelisen doku ve organlardaki |[EDTA'll Kan 3 ML 40 GUN
TBX6. RIPPLY2. PKD1 . PKD?2 malformasvonlarin ve olusum kusurlarinin
RPS17, RPL26, RPL35A, RPS7, RPS26, Diamond-Blackfan anemisi genellikle
H MGP0690 PANELLER Diamond Blackfan Anemi Paneli (12 Gen) [RPS10, RPL11, RPL5, RPS14, RPS24, RPS19, |yasamin ilk aylarinda bulgu veren nadir EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
géIfAlZ, COL5A1, COL5A2, COL7A1, Eﬁﬂ%ﬂ%&%ﬁ%&ﬁﬁ?ﬁ%ﬁ'
H MGP0710 PANELLER Epidermolizis Bullosa Paneli (26 Gen) COL17A1, COL18A1, KRT1, KRT2, KRT4, yapisal proteinlerdeki mutasyonlar sonucu |EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
KRTS. KRT9 KRT10. KRT13.KRT16. KRT17. lortava cikan. konienital ve heteroien
Juvenil polipozis oldukga nadir gorulen
H HT00170 HEMATOLOJi ONKOLOJi SMAD4 Tiim Gen Dizileme SMAD4 otozomal dominant kalitilan bir EDTA'l Kan 4 ML 21 GUN
sendromdur. SMAD4
Hipofiz bezinden farkli fonksiyonlari
H MG11080 PANELLER Coklu Hipofiz Hormon Eksikligi Paneli FOXA2, HESX1, LHX4, OTX2, POU1F1 kontrol eden hormonlar salgilanmaktadir. |[EDTA'l Kan 3 ML 40 GUN
Bu hormaonlarin iki veva daha fazlasinda
ACTA2,ASXL3,B3GAT3,B4GALT7,COL1A2,C [Marfan sendromu; vicutta hemen her
H MGP0670 PANELLER Marfanoid Habitus Paneli OL2A1,COL3A1,COL5A1,COL5A2,COL9AL,D |organ ve sistemde yer alan bag dokusunu |EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
1G4 EFEMP2 . FBILNS FBN1.FBN2 FGFR3.FIN olustura,n?Q_Lm[gi_nl%Ld_eu_bj_LLpﬁ_u_ﬁhmﬂnin
Norohipofizyal Diabetes Insipidus
H MG10910 PANELLER Nérohipofizyal Diabetes insipidus,AVP AVP otozomal dominant olarak kalitilan bir EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
hastaliktir. AVP genindeki mutasvonlar
Joubert Sendromu 3 otozomal resesif
H MG10890 MOLEKULER GENETIK Joubert Sendromu 3, AHI1 AHI1 olarak kalitilan bir hastaliktir. AHI1 EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
genindeki mutasvonlar hastalikla
Erkek Infertilitesi ile Viseral Heteroktaksi 9
H MG10900 MOLEKULER GENETIK Erkek Infertilitesi ile Viseral Heteroktaksi 9 MNS1 otozomal resesif oIare?k kaI|F|Ian bir EDTA! Kan 3IML 40 GUN
,MNS1 hastaliktir. MNS1 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.
E N K AR, AURKC, CATSPER1, CATSPER2, CFTR,  |Erkek infertilitesi diisuk sperm tretimi,
H MG11040 PANELLER 't::)e;'lll'te Paneli Erkek NGS - Ekzom DDX25, DNAH11, DNAHS5, DNAI1, anormal sperm fonksiyonu veya sperm  |EDTA'li Kan 3ML 40 GUN
! DPY1912. ESR1. FSR2. FSHRB. FSHR. INSI3. lkanal tikanikliklari nedenivle mevdana
Glutarik asidiri idrarla atilan glutarik asit
H MG11030 PANELLER Glutarik Asiduri Paneli (4 Gen) GCDH, ETFA, ETFB, ETFDH EDTA'll Kan 3ML 40 GUN

miktarinin artigi ile takip edilen nadir

olmakla beraber oldukca ciddi sonuclar
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MG11020

PANELLER

Noonan Paneli (17 Gen)

BRAF, CBL, HRAS, KAT6B, KRAS, MAP2K1,
MAP2K2, NRAS, PTPN11, RAF1, SHOC2,
SOS1, RIT1, NF1, SPRED1, RRAS, NF2

Noonan sendromu kisa boy, yele boyun,
klinodaktili, pektus ekskavatum ve/veya
pektus karinatum

gibi iskelet anomalileri, hipertelorizm,
pitozis, epikantus, asagiya donuk palpebral
fisstirler, dusuk ve

arkaya rotasyonlu kulak, Gggen yuz, kiiguk
maksilla, mikrognati, yliksek damak, dental
maloklizyon

gibi kraniofasiyal anomalilerle seyreden bir
sendromdur. Bu sendromda konjenital
kardiyak anomaliler, bobrek
malformasyonlari ve lenfatik sistem
patolojileri, puberte gecikmesi, isitme
kaybi, kanama diyatezi ve orta derecede
mental retardasyonda

gorilebilir. Noonan sendromu, klinigi
homojen fakat genetigi heterojen ozellikler
gosteren bir durumdur. Onemli bir

kismi otozomal dominant gegis
gostermektedir. Panel kapsaminda noonan
sendromu ile ilgkili 17 gen
incelenmektedir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG11010

PANELLER

Prematir Over Yetmezlik Paneli (9 Gen)

FSHR, FIGLA, INHA, GDF9, NOBOX, NR5A1,
PDPK1, BMP15, POF1B

Prematur Over yetersizligi olarak da
adlandirilan primer yumurtalik yetersizligi,
yumurtaliklar 40 yasindan 6nce normal
sekilde galismayi biraktiginda ortaya gikar
ve boylece yumurtaliklar normal
miktarlarda 6strojen hormonu tGretmez
veya duzenli olarak yumurta salmaz. Bu
durum genellikle kisirliga yol agar. Panel
kapsaminda hastalik ile ilskili 9 gen
incelenmektedir

EDTA'll Kan

40 GUN

MG11000

PANELLER

Alzheimer ve Parkinson Paneli (42 gen)

ADAM10, APOE, APP, ATP13A2, ATP1A3,
C100rf2, CALHM1, CLU, CP, DCTN1,
DNAJC13, DNAIC6, EEF1D. EIF.

MG10990

PANELLER

Nefroloji Paneli (31 Gen)

ACTN4, ADCK4, ALMS1, ARHGAP24,
ARHGDIA, CD2AP, COL4A3, COL4A3,
COL4A4 _COL4AS5. COO6. DGKF. EMP2,

Alzheimer hastaligi ve Parkinson hastaligi
gibi kalitsal olarak aktarilan pek ¢ok

EDTA'li Kan

40 GUN

Ne?ro oji paneli Eapsammga 31gen

incelenerek kalitsal bobrek hastaliklari
taranmaktadir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10980

PANELLER

Osteogenesis Imperfekta Paneli (27 Gen)

BMP1, COL1A1, COL1A2, CREB3L1, CRTAP,
DLX3, FAM46A, F P10, IFITM5, LRPS,
MBTPS2. NBAS. NTRK1. P3H1. PAHB

Osteogenesis imperfekta (Ol), esas olarak
kemikleri etkileyen bir grup genetik
bozukluktur. Bu durumdaki kisilerde

EDTA'li Kan

40 GUN

MG10970

PANELLER

Uzun QT Sendromu Paneli (5 Gen)

SCN5A, KCNH2, KCNQ1, KCNE2, KCNE1

Uzun QT sendromu (UQTS) genetik gegisli,
kalp kasi huicresinin aksiyon potansiyelinin
repolarizasvon fazini etkileven ivon

MG10960

MOLEKULER GENETIK

Hipofosfatemik ragitizm, DMP1

DMP1

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

Hipofosfatemik ragitizm otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir. DMP1
genindeki mutasvonlar hastalikla

EDTA'li Kan

40 GUN

MG10950

MOLEKULER GENETIK

TNFRSF13B Tum gen dizileme

TNFRSF13B

Yaygin degisken immuin yetmezlik 2
otozomal resesif veya otozomal dominant
olarak kalitilan bir hastaliktir. TNFRSF13B

MG10930

PANELLER

Cinsiyet Gelisim Bozuklugu Paneli (31 gen)

AMHR2, AR, ATF3, BMP4, BNC2, CBX2,
CYB5A, CYP11A1, DAX1, DHH, DMRT1,
GATA4, HHAT. HOXA4, HOXB4, HOXB6

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

Cinsiyet gelisim bozukluklari genellikle
hormon tretimi ve hormon aktivitesindeki
iy . Gori 5

MG10920

MOLEKULER GENETIK

Karbonik Anhidraz VA Eksikligine bagh
Hiperammonemi, CA5A

CA5A

EDTA'li Kan

40 GUN

Karbonik Anhidraz VA Eksikligine bagh
Hiperammonemi otozomal resesif olarak
kalitilan bir hastaliktir. CASA genindeki
mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

40 GUN
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HT00180

PANELLER

AML Hot Spot NGS Paneli

MPL, JAK2,CALR,C-
KIT,PDGFRA,PDGFRB,RUNX1,ASXL1,TP53,C
EBPA,FLT3,NPM1

AML kemik iliginde gelisen hiicrede
kazanilmig DNA degisikliklerinden
(mutasyonlar) kaynaklanmaktadir. Kemik
iligi hiuicresi I6semik degisiklige ugradiginda
birgok hiicreye bolunur. Bu hiicreler
¢ogalir, normal hiicrelerden daha fazla
yasar ve saglikli hiicrelerin yerini alirlar.
Kontrolsliz buytime "l6semik blastlar"
olarak adlandirilan hiicrelerin birikimine
neden olur. Lésemik blastik hiicreler
normal kan hucreleri olarak fonksiyon
gosteremezler ve normal kemik iligi
hicrelerinin Uretimini bloke ederek, kanda
kirmizi kiire (anemi), platelet
(trombositopeni) ve beyaz kure, 6zelikle
notrofil (ndtropeni) eksikligine neden
olurlar. Panel kapsaminda 12 gende yaygin
gorilen mutasyonlar taranmaktadir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10860

MOLEKULER GENETIK

Butirilkolinesteraz Eksikligi, BCHE

BCHE

Butirilkolinesteraz Eksikligi otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. BCHE
genindeki mutasvonlar hastalikla

EDTA'll Kan

40 GUN

MG10840

MOLEKULER GENETIK

SYN1 Tum Gen Dizileme

SYN1

Zihinsel gelisim bozuklugu otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. SYN1
genindeki mutasvonlar hastalikla

EDTA'li Kan

3 ML

40 GUN

MG10830

MOLEKULER GENETIK

Hafif Hiperfenilalaninemi, BH4-eksikligi
olmayan, DNAJC12

DNAJC12

BH4-eksikligi olmayan hafif
hiperfenilalaninemi otozomal resesif
olarak kahtilan bir hastaliktir. DNAJC12
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10780

MOLEKULER GENETIK

Holokarboksilaz sintetaz eksikligi, HLCS

HLCS

Holokarboksilaz sintetaz eksikligi otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. HLCS
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10740

MOLEKULER GENETIK

HSD10 Mitokondriyal Hastalik, HSD17B10

HSD17B10

HSD10 Mitokondriyal Hastalik X
kromozomuna baglh dominant olarak
kalitilan bir hastaliktir. HSD17B10
genindeki mutasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10870

MOLEKULER GENETIK

Bietti Kristalin Korneoretinal Distrofi
,CYP4V2

CYP4V2

Bietti Kristalin Korneoretinal Distrofi
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. CYP4V2 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'll Kan

3 ML

40 GUN

MG10730

MOLEKULER GENETIK

GRIN2B Tiim Gen Dizileme

GRIN2B

Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 27
otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. GRIN?B genindeki mutasvonlar

EDTA'll Kan

40 GUN

MG10720

MOLEKULER GENETIK

Konjenital NAD Eksikligi Tip 1

HAAO

Konjenital NAD Eksikligi Tip 1 otozomal
resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. HAAO
genindeki mutasvonlar hastalikla

EDTA'li Kan

3 ML

40 GUN

MG10700

MOLEKULER GENETIK

WWOX Tiim Gen Dizileme

WWOX

Gelisimsel ve epileptik ensefalopati 28 ve
spinoserebellar ataksi 12 otozomal resesif
olarak kalitilan bir hastaliktir. WWQOX

EDTA'll Kan

40 GUN

ST01480

SITOGENETIK

BCL6 (3q27) FISH

N/A

Non-Hodgkin lenfoma (NHL) tek bir 6zelligi
paylasan farkli kan kanserleri grubu igin

Heparinli Kan

3 ML

21 GUN

MG10690

MOLEKULER GENETIK

CYP2D6 Tum Gen Dizileme

CYP2D6

kullanilan I(Efuﬂq r— enfgs‘£ bregenitory
CYP2D6 pek gok ilacin metabolizmasindan
sorumlu enzimi kodlayan bir gendir.
CYP2D6 geninde mevdana gelen

EDTA'll Kan

40 GUN

MG10580

MOLEKULER GENETIK

Proksimal miyopati ve oftalmopleji, MYH2

MYH2

Proksimal miyopati ve oftalmopleji
otozomal resesif veya dominant olarak
kalitilan bir hastaliktir. MYH2 genindeki
mutasyonlar hastaliklarla
iliskilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ML

40 GUN

MG10500

MOLEKULER GENETIK

Ekstremite Anomalili Mikroftalmi, SMOC1

SMOC1

Ekstremite Anomalili Mikroftalmi
otozomal resesif olarak kalitilan bir
hastaliktir. SMOC1 genindeki mutasyonlar
hastalikla iligkilendirilmistir.

EDTA'li Kan

3 ML

40 GUN
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Alagille Sendromu Tip 1 (ALGS1), otozomal
H $T01430 SITOGENETIK Alag{ll'(e JAG1 Sendromu-(20p12.2) FISH N/A dommant. oIara?k kalitilan bir hastaliktir. Heparinli Kan IML 21 GON
Analizi JAG1 genindeki translokasyonlar hastalikla
iliskilendirilmistir.
Retinitis pigmentosa 37 otozomal resesif
H MG10490 MOLEKULER GENETIK NR2E3 Tim Gen Dizileme NR2E3 veya dominant olarak kalitilan bir EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
hasla]ﬁkLLL.NBZEiaﬁnind.eki mutasvonlar
Javenil retinitis pigmentosa otozomal
H MG10540 MOLEKULER GENETIK LRAT TUm Gen Dizi Analizi LRAT resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. LRAT |[EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
genindeki mutasvonlar hastalikla
* H YD00620 MOLEKULER GENETIK Tim Ekzom Dizileme - Duo N/A X EDTA'l Kan 3ML 40 GUN
CYP11A1 genindeki mutasyonlar Kismi
H MG10660 MOLEKULER GENETIK K|srr'1|v.eya tam 46 XY C|nS|.yet degisikligi ile CYP11AL veye} ta‘m 46 XY cinsiyet de‘g|§|kllg| |[e EDTA'l Kan 3 ML 40 GUN
konjenitaladrenal yetmezlik konjenitaladrenal yetmezlik hastalig
iliskilendirilmistir.
. . . . . . Miyopati, Laktik Asidoz ve Sideroblastik
H MG10670 MOLEKULER GENETIK 21'1':;’?31“’ Laktik Asidoz ve Sideroblastik o, anemi 1 otozomal resesif olarak kalitilan |EDTA'll Kan 3ML 40 GUN
: bir hastaliktir. PUS1 genindeki
Retinitis pigmentosa 19 ve Stragardt
H MG10530 MOLEKULER GENETIK ABCA4 Tum Gen Dizi Analizi ABCA4 hastalig1 1 otozomal resesif olarak kalitilan [EDTA'l Kan 3 ML 40 GUN
bir hastaliktir. ABCAA4 genindeki
Prostat kanseri 1 otozomal dominant
H MG10570 HEMATOLOJi- ONKOLOJi Prostat kanseri 1, RNASEL RNASEL olarak kalitilan bir hastaliktir. RNASEL EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN
genindeki m !];asxgn ar hasta I?Srla
Uzun QT sendromu 5 otozomal dominant
H MG10510 MOLEKULER GENETIK KCNE1 Tim Gen Dizileme KCNE1 olarak kalitilan bir hastaliktir. KCNE1 EDTA'll Kan 3 ML 40 GUN
cenindeki mutasvonlar hastaliklarla
Hiperprolinemi tip Il otozomal resesif
H MG10460 MOLEKULER GENETIK Hiperprolinemi tip Il, ALDH4A1 ALDH4A1 olarak kalitilan bir hastaliktir. ALDH4A1 EDTA'll Kan 3 ML 40 GUN
E.EI:I'DdEIﬁ' m n;aﬁmn ar hastaliklarla
Peeling skin sendromu 4 otozomal resesif
H MG10470 MOLEKULER GENETIK Peeling skin sendromu 4, CSTA CSTA olarak kalitilan bir hastaliktir. CSTA EDTA'l Kan 3ML 40 GUN
cenindeki mutasvonlar hastaliklarla
Faktor X Eksikligi otozomal resesif olarak
H MG10410 MOLEKULER GENETIK Faktor X Eksikligi, F10 F10 kalitilan bir hastaliktir. F10 genindeki EDTA'li Kan 3 ML 40 GUN

mutasvonlar hastaliklarla




