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ISUGEN TEST REHBERI

Del 5931

SINONiM: EGR1/CDC25C delesyonu
Del 5933
CSF1R/RPS14 delesyonu

BOLGE: 5g31-5933
L Akut myeloid |6semi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendromun prognoz ve tedavi
KLINIK KULLANIM ALANI takibinde

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum
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. . Del4ql2
SINONIM: CHIC2 Delesyonu
FIP1L1/PDGFR2 fiizyon
4912 yeniden diizenlenmeleri
BOLGE: 4q12

KLINiK KULLANIM ALANI

YONTEM:

SONUC VERME SURESI:

NUMUNE TURU :

NUMUNE MIKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERI:

REFERANS ARALIGI:

Hipereozinofilik sendrom
4q12’iigine alan translokasyonlar
(t(4;12), t(4;22))

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

1 hafta
Kemik iligi/Periferik Kan

3ml

:Heparinli tip(yesil kapakl tup) /+4 C°

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum
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Del6g21
SINONiM:

BOLGE: 6021 & 8q24

Non-Hodgkin Lenfoma
KLiINiK KULLANIM ALANI

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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MYC
SINONiM:

BOLGE: 6021 & 8q24

Burkitt Lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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. ) Del7g31
SINONIM: D75486 delesyonu
BOLGE: 7931

o Akut myeloid I6semi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendrom , Non-Hodgkin lenfoma
KLINIK KULLANIM ALANI:  prognoz ve tedavi takibinde

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakl tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -




% iSUGEN
T

. . ATM delesyonu
SINONIM: Del11g23

BOLGE: 11g22.3
Non-Hodgkin lenfoma, kronik lenfositik I6semi, akut lenfositik I6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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. . MLL delesyonu
SINONIM: Del11g23

BOLGE: 1123
Akut myelositik l6semi, akut lenfositik I6semi, Non-Hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUGC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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DLEU delesyonu
SINONiM:

BOLGE: 13914

B hiicreli kronik lenfositik [6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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. . D13S319 delesyonu
SINONIM: Del13qg14.3

BOLGE: 13q14.3
Akut lenfositik [6semi, Kronik lenfositik |6semi, Multiple Myeloma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUGC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiM:

BOLGE: 13q34

KLINiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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P53 delesyonu
SINONiM:

BOLGE: 17p13

Kronik lenfositik I16semi, multiple myeloma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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Del20g12
SINONiM:

BOLGE: 20q12

Akut myelositik l6semi, myelodisplastik sendrom, myeloproliferatif hastalk
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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CBFB geni yeniden diizenlenmeleri
SINONiM:

BOLGE: 16922

Akut myelositik l6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiM: TCF3/PBX1

BOLGE: 1g23/19p13.3
Akut lenfoblastik 16semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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MLL-AF4 flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 11923

Akut myelositik l6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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MLLT3-MLL flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 11923

Akut myelositik l6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -




% iSUGEN
e .

MYC-IGH flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 8024/14q32
Akut lenfoblastik 16semi, Non-hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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BCR-ABL flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 9q34/22q11.2

Kronik myelositik [6semi, Akut myelositik I6semi, Akut lenfositik |6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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FGFR3/IGH flzyonu
SiINONiM:

BOLGE: 4p16/14q32
Mutiple Myeloma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Heparinli tip(yesil kapakl ttp) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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CCND1/IGH flzyonu
SiINONiM:

BOLGE: 11q13/14q32
Multiple Myeloma, Non-Hodgkin lenfoma, Kronik lenfositer [6semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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ETV6(TEL)/RUNX1(AML1) fiizyonu

BOLGE:

KLINiK KULLANIM ALANI:

YONTEM:
SONUC VERME SURESI:
NUMUNE TURU :

NUMUNE MIKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Akut myelositik [6semi, akut lenfositik [6semi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

1 hafta
Kemik iligi/Periferik Kan

3ml

:Heparinli tip(yesil kapakl tup) /+4 C°

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum
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MAF/IGH flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 14932/16q21
Multiple Myeloma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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IGH/BCL2 flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 14932/18q21
. Kronik lenfositik I6semi, Non-Hodgkin lenfoma (Diffliz B hiicreli lenfoma, Follikiler
KLINIK KULLANIM ALANI:  lenfoma)

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tlp(yesil kapakh tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus érnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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PML/RARA flizyonu
SiINONiM:

BOLGE: 15022/17921)
Akut myelositik l6semi
KLINiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: 5g31
Akut myelositik losemi, myelodisplastik sendrom, Non-Hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: CEP 10

Akut lenfoblastik 16semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -




% iSUGEN
T

SINONiMm:

BOLGE: 4q12

Akut lenfoblastik 16semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: 7931
Akut lenfoblastik 16semi, myelodisplastik sendrom, Hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: 8 p11.1-q11.1

Akut lenfoblastik 16semi, myelodisplastik sendrom, Hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: 11923

Akut myelositik l6semi, Myelodisplastik sendrom
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE:

Akut lenfoblastik 16semi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm:

BOLGE: 12p13

Kronik lenfositik I16semi, Non-Hodgkin lenfoma
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm: ALK/EMLA4 fiizyonu
ALK(2p23) mutasyonlari

BOLGE: 2p23

KLINiK KULLANIM ALANI:  Kiigiik hiicreli disi akciger kanseri, tirozin kinaz inhibitér tedavisine yanitin takibi,
anaplastik lenfoma

YONTEM: FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

SONUC VERME SURESI: 2 hafta

NUMUNE TURU : Parafin blok(lam iizerine fiske edilmis)

NUMUNE MIKTARI: 2-3 mikrometre

NUMUNE ALIM VE : iki adet lam (izerine parafin bloktan fiske edilmis doku/oda sicaklig

TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi: Bloklarinhazirlanmasi sirasinda formaldehit harici fiksatif kullanilmis 6rnekler, yetersiz

miktardaki numuneler

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiM: ROS1 amplifikasyonu

BOLGE: 6q22.1

KLINiK KULLANIM ALANI:  Kiigiik hiicreli disi akciger kanseri , tirozin kinaz inhibitér tedavisine yanitin takibi

YONTEM: FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

SONUC VERME SURESI: 2 hafta

NUMUNE TURU : Doku: Parafin blok(lam iizerine fiske edilmis)

NUMUNE MIKTARI: 2-3 mikrometre

NUMUNE ALIM VE iki adet lam {izerine parafin bloktan fiske edilmis doku/oda sicaklig

TRANSPORT KOSULLARI:

MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi: Bloklarinhazirlanmasi sirasinda formaldehit harici fiksatif kullanilmig 6rnekler, yetersiz

miktardaki numuneler

REFERANS ARALIGI: -
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SINONiMm: ERBB2 amplifikasyonu
HER2/NEU/Topolla

BOLGE: 17912

KLINIK KULLANIM ALANI:  Kiigiik hiicreli disi akciger kanseri, meme kanseri

YONTEM: FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

SONUC VERME SURESI: 2 hafta

NUMUNE TURU : Doku: Parafin blok(lam iizerine fiske edilmis)

NUMUNE MIKTARI: 2-3 mikrometre

NUMUNE ALIM VE iki adet lam {izerine parafin bloktan fiske edilmis doku/oda sicakligi

TRANSPORT KOSULLARI :

MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi: Bloklarinhazirlanmasi sirasinda formaldehit harici fiksatif kullanilmis 6rnekler, yetersiz

miktardaki numuneler

REFERANS ARALIGI: -
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. . 15g11-q13 Deletion
SINONIM: UBE3A/D15S10

BOLGE: 15q11-913
Angelman sendromu tanisinda
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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4p16 Deletion
SiNONiM: WHSC1

BOLGE: 15q11-913
Angelman sendromu tanisinda
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 5ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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. . 15g11-q13 Delesyonu
SINONIM: SNRPN Delesyonu

BOLGE: 15q11-q13
Prader Willi sendromu tanisinda
KLINiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakl tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

BOLGE: 22q11.2

DiGeorge sendromu tanisinda
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5 ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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7q11.23 delesyonu
SINONiM:

BOLGE: 7q11.23

Williams sendromu tanisinda
KLiNiK KULLANIM ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5 ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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Short Stature Homeobox
SiINONiM:

BOLGE: Xp22

KLiNiK KULLANIM ALANI: Langer mezomelik displazi, Leri-Weill diskondrosteozis , idiopatik ailesel kisa boy

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESiI: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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STS gen delesyonu
SINONiM:

BOLGE: Xp22.3

KLiNiK KULLANIM ALANI:  X-linked iktiyozis, Steroid siilfataz enzim eksikligi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESiI: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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. . KAL1 gen delesyonu
SINONIM: Del Xp22.3

BOLGE: Xp22.3

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Kallmann sendromu

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MIKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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) ) Del 5935
SINONIM: NSD1 delesyonu
BOLGE: 535

Sotos sendromu tanisinda.
KLiNiK KULLANIM ALANI

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUGC VERME SURESi: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI: -
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Subtelomerik delesyon taramasi
SINONiM:

BOLGE: 1-12 ve 16-20. kromozomlarin p ve g kollarinin subtelomerik bolgeleri, akrosentrik
kromozomlarin (13,14,15,21,22) q kolu subtelomerik balgeleri, Xp/Yp ve Yg/Xq
psédootozomal subtelomerik bolgeleri

KLINiK KULLANIM ALANI: Mental retardasyon, habituel abortus

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakl tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

BOLGE: +12,11g22.3 delesyonu,13g14.3 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 14g32 yeniden
duzenlenmeleri, *t(11;14),t(14;18)+

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Kronik lenfositer I16semi prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

BOLGE: t(9;22)(q34;911.2)

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Kronik myelositik [6semi prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUG VERME SURESiI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tup) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Akut Myeloid Losemi FISH paneli
SINONiM:

BOLGE: (8;21)(g22;922), t(15;17)(922;921), inv(16)(p13;922), trizomi 8, 11923 delesyonu, 5931
delesyonu, 7931 delesyonu, 17p31 delesyonu

KLINiK KULLANIM ALANI:  Akut myelositik I16semi prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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Akut Lenfositik Losemi FISH paneli

SINONiM:

BOLGE: 11g22.3 delesyonu, t(9;22)(g34;911.2), t(12;21)(p13;q922), t(4;11)(gq21;923), 11923
delesyonu/yeniden dizenlenmeleri, *t(4;11),t(9;11),t(11;19)+,+4,+10,+ 8, — 7, 14932
delesyonu/yenidendiizenlenmeleri, *t(1;14),t(8;14)+,del13914.3,t(1;19)(g23;p13.3)

KLINiK KULLANIM Akut lenfositik I6semi prognoz ve tedavi takibi

ALANI:

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 1 hafta
NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan

NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tip(yesil kapakl tip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

. 5g31 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, Trizomi/Monozomi 8, 7q31 delesyonu,
BOLGE: Trizomi/Monozomi 7, 20g12 delesyonu, 13q14.3 delesyonu

KLiNiK KULLANIM ALANI: Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakl tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

5 t(4;14)(p16;932), t(11;14)(913;932), monozomi /trizomi 8, monozomi /trizomi 7, 17p13.1
BOLGE: delesyon, 13q14.3 delesyonu

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Multiple myeloma prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanhs tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

5 t(11;14)(q13;932), t(14;18)(q32;921), t(8;14)(924; 932), 17p13.1 delesyonu, monozomi
BOLGE: /trizomi 8, monozomi /trizomi 7

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Non-Hodgkin lenfoma prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakl tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

5 (8;21)(922; q22), t(15;17)(q22;921), inv(16)(p13;922), monozomi /trizomi 7, monozomi
BOLGE: 5, 5031 delesyonu

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Akut myelositik I6semi prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MIiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanhs tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

. t(12;21)(p13;922), t(9;22)(934;911.2) , 11923 delesyonu, t(4;11)(q21; g23),
BOLGE: t(11;14)(q13;932), t(8;14)(924; 932), 13914.3 delesyonu

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Akut lenfositik I6semi prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MIiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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SINONiMm:

monozomi /trizomi, 7931 delesyonu, monozomi /trizomi 7
BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta

NUMUNE TURU : Kemik iligi/ Periferik Kan
NUMUNE MiKTARI: 5mi

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  :Heparinli tiip(yesil kapakli tiip) /+4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis, hemolizli, dondurulmus 6rnekler, serum

REFERANS ARALIGI:
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HIZLI ANOPLOIDI PANELI
SINONiM:

BOLGE: 21qg22.1, 13q14, SEX, SEY, SE18
KLiNiK KULLANIM ALANI:  13,18,21. Kromozomlar ve cinsiyet kromozomlarina ait sayisal anomalilerintanisinda
(Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu, Turner Sendromu, Klinefelter

sendromu, Triple X sendromu, XYY sendromu gibi)

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 3 glin

NUMUNE TURU : Amniyon sivisi/CVS
NUMUNE MiKTARI: Amniyon sivisi; 20 ml

CVS; 20-30 mg

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Amniyon sivisi; Steril uygun enjektor/oda sicakligi

CVS; Steril tasima besiyeri icinde /oda sicakhigi
MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis,kanh, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:
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HIZLI ANOPLOIDI PANELI
SINONiM:

BOLGE: 21g22.1, 1314, SE18
KLiNiK KULLANIM ALANI:  13,18,21. Kromozomlara ait sayisal anomalilerin tanisinda (Patau sendromu, Edwards

sendromu, Down sendromu)

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon)

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 3 gilin

NUMUNE TURU : Amniyon sivisi/CVS
NUMUNE MiKTARI: Amniyon sivisi; 20 ml

CVS; 20-30 mg
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Amniyon sivisi; Steril uygun enjektor/oda sicaklig

CVS; Steril tasima besiyeri iginde /oda sicakligi
MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis,kanli,yetersiz miktarda dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:
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SINONiM:

BOLGE: -

KLiNiK KULLANIM ALANI: Dogum 6ncesi fetusta slipheli kromozomal sayisal ve
yapisal kusurlarin tanisi; Kromozom anomalili gocuk
hikayesi, Olasi kromozom anomalili diistik hikayesi,
Parental kromozom anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet
kromozom andploidisi ,Taramada testinde artmis risk,
Artmis anne yasi, Anormal fetal USG, On prenatal
¢alisma ile mozaklik saptanmis olmasi, Kromozom

instabilite sendromu riski

Uzun sureli hiicre kilttri

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 3 hafta
NUMUNE TURU : Amniyon sivis
NUMUNE MiKTARI: 20 ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :  Steril uygun enjektorde/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis,yetersiz miktarda, kanl, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:
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SINONiM:

BOLGE:

KLINiK KULLANIM ALANI: Dogum 6ncesi fetusta stipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Kromozom
anomalili cocuk hikayesi, Olasi kromozom anomalili duistik hikayesi, Parental kromozom
anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet kromozom andploidisi ,Taramada testinde artmis risk,
Artmis anne yasi, Anormal fetal USG, On prenatal ¢alisma ile mozaklik saptanmis olmasi,

Kromozom instabilite sendromu riski

Uzun siireli hiicre kaltlrt

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 3 hafta

NUMUNE TURU : koryon villus biyopsi materyali
NUMUNE MiKTARI: 20-30 mg

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Steril tasima besiyeri icinde /oda sicaklig|

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis,kanli, dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:
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SINONIM:

BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI:  Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi;Anlamli aile ykisii olmasi (Kromozomanomali
oykisi,Mental retardasyon 6ykisi), Primer veya sekonder amenore veya prematir menapoz ,Sperm
anomalileri (azospermi veya agir oligospermi),Blyiime problemleri(kisa boy,fazla
blylime, mikrosefali,makrosefali),Slipheli genitalya Anormal klinik fenotip veya dismorfik bulgular,Coklu
konjenital anomaliler,Mental retardasyon ve gelisme geriligi,Stpheli delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon
sendromlari,Kadinlarda X kinked 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 Uriinlerinde dengesiz kromozom anomalisi saptanmis olmasi,Olagan

disi varyant veya kromozom anomalisi olan ¢ocuk hikayesi,agiklanamayan infertilite

48 Saatlik hicre kaltara

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 3 HAFTA
NUMUNE TURU : Periferik kan
NUMUNE MIKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Heparinli tiip(yesil kapakl tiip)

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis, dondurulmug 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiM:

BOLGE:

Hematolojik malignensilerde gozlenebilen kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin

KLiNiK KULLANIM ALANI:
tanisinda, bu hastaliklarin prognoz ve tedavi takibinde

24 saatlik hiicre kalttirt

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 3 HAFTA
NUMUNE TURU : Kemik iligi
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Heparinli tip(yesil kapakl tiip)

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tiipe alinmis, dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Diepoksibitan testi
SiNONiMm:

BOLGE:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Fanconi anemisi

Diepoksibutanla indiiklenmis hiicre kiltlra

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 2 hafta
NUMUNE TURU : Periferik kan
NUMUNE MiKTARI: 5 ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli) / 4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis,hemolizli, dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Sister Chromatid Exchange
SINONiM:

BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Kromozomal kirik sendromlari

indiiklenmis hiicre kiiltiiri

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 2 hafta
NUMUNE TURU : Periferik kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli) / 4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis,hemolizli, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiIM:

BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Postnatal kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi;;Anlamli aile 6ykisi olmasi (Kromozom anomali 6ykusa,
Mental retardasyon 6ykustu), Primer veya sekonder amenore veya prematiir menapoz , Sperm anomalileri (azospermi
veya agir oligospermi) , Buylime problemleri(kisa boy, fazla biiyiime, mikrosefali, makrosefali), Stupheli genitalya
Anormal klinik fenotip veya dismorfik bulgular, Coklu konjenital anomaliler, Mental retardasyon ve gelisme geriligi,
Supheli delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon sendromlari, Kadinlarda X kinked 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 disi varyant veya kromozom anomalisi olan ¢ocuk hikayesi, agiklanamayan infertilite

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 3 hafta

NUMUNE TURU : Cilt biyopsi materyali

NUMUNE MIKTARI: 1cm?

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :Steril besiyeri iceren tiip/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL ZAMANI :

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis,hemolizli, dondurulmusg érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiM:

BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Fetusta siipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi

YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 2 hafta

Plasental biopsi: Umbilikal orijine yakin bolgeden (fetal kékenli) ve en az 1 cm3
NUMUNE TURU :

Deri biopsisi: sirt, bacak veya kalgadan alinan yaklasik 5mm?Z parga
Kord biopsisi: yaklasik 2cm
Amnion biopsisi: Umblikal korda en yakin bélgeden en az 2 cm2 parga
Plasental biopsi: en az 1 cm3
NUMUNE MiKTARI: .
Deri biopsisi: 5mm? par¢a
Kord biopsisi: 2cm
Amnion biopsisi: 2 cm2 par¢a

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI:  Steril tasima besiyeri iceren tiip/Oda sicakliginda

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis,hemolizli, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
R N

SINONiMm:

BOLGE:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Dogum 6ncesi fetusta siipheli kromozomal sayisal ve yapisal kusurlarin tanisi; Kromozom
anomalili cocuk hikayesi, Olasi kromozom anomalili duistik hikayesi, Parental kromozom
anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet kromozom andploidisi ,Taramada testinde artmis risk,
Artmis anne yasi, Anormal fetal USG, On prenatal ¢alisma ile mozaklik saptanmis olmasi,

Kromozom instabilite sendromu riski

72 saatlik Hiicre kiltura

YONTEM:

SONUC VERME SURESI: 1 hafta
NUMUNE TURU : Periferik kan
NUMUNE MIKTARI: 5ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :Heparinli tip(yesil kapakli) / 4 C°

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis,hemolizli, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

5 Alfa Rediiktaz Eksikligi
SINONiM:

SRD5A2
GEN:

5 Alfa Rediiktaz eksikligi otozomal resesif gecis gosteren steroid 5 Alfa Rediktaz Tip 2

KLINIK KULLANIM ALANI:  enzim fonksiyonunun azalmasi veya yokluguna yol agan cinsiyet gelisim bozuklugudur. 5
Alfa Rediktaz Tip 2 enzimi testosteronun dihidrotestosterona indirgenmesini katalizler.
Bugline kadar SRD5A2 geni kodlayici bolgeleri iginde 50'den fazla mutasyon
tanimlanmustir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ailesel hiperlipidemi
SINONiIM:

LDLR
GEN:

o Ailesel hiperlipidemi otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
KLINIK KULLANIM ALANI:  sorumlu olan gen LDLR genidir. 1:200-500 oraninda sik rastlanan bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ailesel hiperkalsiiirik hiperkalsemi
SINONiIM:

CASR
GEN:

Familyal Hipokalsiiirik Hiperkalsemi otozomal dominant gegis gosteren ve genellikle

KLINIK KULLANIM ALANI:  hayatin ilk dekadinda ortaya cikarilan bir hastaliktir. CASR geninde inaktivasyona yol acan
mutasyon sonucu olustugu tespit edilmistir . Hastalarin cogu asemptomatik olup,
kalsiyum diizeyleri marjinal yiksektir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

FAP
SINONIM:

MUTYH
GEN:

Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farkli kalitim sekilleri olup MUTYH genindeki

KLINIK KULLANIM ALANI: mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal resesif gegis gostermektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

FAP
SINONIM:

APC
GEN:

Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farkl kalitim sekilleri olup APC genindeki

KLINIK KULLANIM ALANI: mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal dominant gegis gostermektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Ciicelik
SINONiM:

FGFR3
GEN:

Akondroplazi, otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastalarin %75-80'i

KLINIK KULLANIM ALANI:  sporadik mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. Giiniimiizde hastaliktan sorumlu oldugu
bilinen tek gen FGFR3 genidir. Akondroplazili vakalarin yaklasik %99'unda FGFR3 geni
Ekzon 9 bélgesinde c.1138G>A ve ¢.1138G>C mutasyonlari gozlenmektedir. Heterozigot
mutasyon tasiyan bireyler hastalik bulgularini géstermekteyken homozigotluk yasamla
bagdasmamaktadir.

) RFLP
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

AML
SINONIM:

CEBPA
GEN:

Otozomal dominant gegis gosteren CEBPA geni mutasyonuna bagli ailesel akut miyeloid 16semi (AML)

KLINIK KULLANIM ALANI: kemik iligi kanseri olan AML tiplerinden biridir. AML hastalarinda kemik iliginde yiiksek oranda
anormal ve gelisimini tamamlamamis beyaz kan hiicresi tretilmektedir ve bu hiicreler saglhkl beyaz
kan hicreleri yerine kanserli I16semi hiicrelerine doniisiir. CEBPA geni mutasyonuna bagh ailesel AML
hastalarinda yetersiz beyaz kan hicresi miktarindan dolayi yiiksek enfeksiyon stiphesi
gorilmektedir.Ayrica distk kirmizi kan hiicresi miktarina bagli olarak anemi ve platelet miktarindaki
azalmaya bagl olarak da anormal kanama gérilebilmektedir. AML ile sonuglanan CEBPA geni
mutasyonlari normalden kisa C/EBP-alpha proteini tiretimine neden olaraktan timor baskilayici
etkinin bozulmasina yol agabilmektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURES:I: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis ttipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

AML
SINONiM:

NPM1
GEN:

NPMZ1 geni hiicre bliyiimesi ve bolinmesinin diizenlenmesinde gorev alan bir protein
KLINiK KULLANIM ALANI: Uretiminden sorumludur. NPM1 geninde goériilen mutasyonlar hematopoetik kok
hucrelerdeki bozukluklara sebep olarak anormal ve gelisememis beyaz kan hiicrelerinin
Uretimine neden olabilmektedir. Bu sebeple ortaya ¢ikan akut miyeloid 16semi (AML) tipi

farkl genetik ve gevresel faktorlerden etkilenebilen kompleks bir durumdur.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Alagille sendromu
SINONiM:

JAG1
GEN:

Alagille Sendromu otozomal dominant kalitim gosteren bir hastaliktir. Sendromla iliskili iki

KLINiK KULLANIM ALANI:  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 tasiyan hastalarin yaklasik %88'ine tani
konmasini saglamaktadir. Ayrica ilgili bolgede yapilan Del 20p12 FISH testi ile hastalarin
yaklasik %7'sine tani konulabilmektedir

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Alagille sendromu
SINONiM:

NOTCH2
GEN:

Alagille Sendromu otozomal dominant kalitim gosteren bir hastaliktir. Sendromla iliskili iki

KLINiK KULLANIM ALANI:  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 tasiyan hastalarin yaklasik %88'ine tani
konmasini saglamaktadir. Ayrica ilgili bolgede yapilan Del 20p12 FISH testi ile hastalarin
yaklasik %7'sine tani konulabilmektedir

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Alexander hastaligi
SINONiM:

GFAP
GEN:

Alexander hastaligi I6kodistrofi olarak bilinen beyin ve omurilikteki sinir kilifi olan miyelin

KLINIK KULLANIM ALANI:  anormallikleri sonucu gelisen bir grup nérolojik hastaliktan birisidir. Alexader Hastaligi
otozomal dominant olarak kalitilan bir hastaliktir. GFAP genindeki mutasyonlar
hastaliklailiskilendirilmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Alfa-1 antitripsin eksikligi
SINONiM:

SERPINA1
GEN:

Alfa-1 antitripsin eksikligi SERPINA1 genindeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal

KLINIK KULLANIM ALANI:  resesif kalitilan bir hastaliktir. SERPINA1 geni 14. kromozomda Pl(proteaz inhibitér)
lokusunda yerlesim gdstermektedir. Genel popiilasyonda 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 )

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Alfa Talasemi
SINONiM:

HBA
GEN:

L Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler iginde en sik rastlanan genellikle otozomal
KLINIK KULLANIM ALANIE:  (oseif kalitilan bir hastaliktir. Normal bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin geni
tagimaktadir (aat/aa). Hastalarin %95'inde 16. kromozomun p13.3 bélgesinde bulunan bir
veya iki alfa-globin geninin delesyonu gozlenmektedir. Bunlar arasinda en sik rastlanan -a
3.7 ve a-4,2 single gene delesyonlari, MED ve -a 20,5 double gen delesyonlaridir. Bir a
geninin kaybi sessiz tasiyici (-o/aa), iki alfa geninin kaybi; alfa talasemi trait, G¢ alfa
geninin kaybi HbH (--/-a) ve dort alfa geninin kaybi Hb Barts (--/--) fenotipi olarak

tanimlanir. Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlari gozlenmektedir.

RFLP
YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 21 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Alfa Talasemi
SINONiM:

HBA1/HBA2
GEN:

Alfa talasemi kalitsal hemoglobinopatiler iginde en sik rastlanan genellikle otozomal resesif kalitilan

KLINiK KULLANIM ALANI: bir hastaliktir. Normal bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin geni tasimaktadir (aa/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 tasiyici (-a/aa), iki alfa geninin
kaybi; alfa talasemi trait, Ug alfa geninin kaybi HbH (--/-a) ve dort alfa geninin kaybi Hb Barts (--/--)
fenotipi olarak tanimlanir. Hastalarin %5'inde nokta mutasyonlari gézlenmektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Alport sendromu
SINONiM:

COL4A3, COL4A4, COLAAS
GEN:

Alport Sendromu otozomal resesif , otozomal dominant veya x-linked resesif olarak
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir hastaliktir. COL4A3, COL4A4, COL4AS5 genleri hastalikla iliskilendirilmistir.
Hastalarin %80'inde x-linked kalitilan COL4A5 mutasyonlari gézlenmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S N

Amegakaryositik trombositopeni
SINONiM:

MPL (S505N, W515L, K39N)
GEN:

Amegakaryositik trombositopeni otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir.

KLINiK KULLANIM ALANI: Hastaliktan sorumlu olan gen MPL genidir. Yaygin olarak gorilen mutasyonlar S505N,

W515L, K39N mutasyonlaridir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Androjen reseptor duyarsizhig
SINONIM:

AR
GEN:

Androjen reseptor duyarsizlik sendromu tam veya kismi olabilir. X kromozomunda lokalize AR

KLINiK KULLANIM ALANI: geninde birgok farkl mutasyon hem komplet hem parsiyel tipinde tanimlanmistir. 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 artiginin androjen
reseptor transkripsiyon aktivitelerinin azalmasi ile sonuglandigi ve treme ile ilgili bazi fonksiyonlari
etkiledigi dustinulmektedir (normal saglikh bireylerde CAG tekrar uzunluklari 12-30 ortalama 22 CAG
tekraridir) . Ancak GGC tglu tekrar dizilerinin klinik etkisi net olarak bilinmemektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Prader Willi/Angelman sendromu
SINONiIM:

15q11-13
GEN:

Angelman Sendromu(AS) 15q11-13 lokusunu iceren delesyon, uniparental dizomi,

KLINIK KULLANIM ALANL:  imprintlenme defekti ya da UBE3Agen defektinden kaynaklanan, nadir gorilen bir genetik
hastaliktir. Etkilenmis kisilerde siddetli mental retardasyon, motor gelisimde gerilik,
konusma bozuklugu, karakteristik yliz gorinimi bulunmaktadir. 15q11-q13 delesyonlu
kromozom anneden kalitildiginda AS’u, babadan kahtildiginda Prader Willi sendromu
olusmaktadir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Apert sendromu
SINONiM:

FGFR2
GEN:

Apert sendromu otozomal dominant gegisli nadir bir hastalik olup yarik damak,sindaktili,

KLINiK KULLANIM ALANI:  koronal sinositozis, ylziin alt 1/3 kisminin hipoplazisi, hipertelorizm, santral sinir sistemi,
kalp ve bobrek anomalileri ile karakterizedir. Fibroblast growth faktor reseptor (FGFR)-2
genindeki mutasyonlar Apert sendromu ile iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

APOE
SINONiM:

APOE (Leu167del)
GEN:

APOE geni p.Leul67del varyanti otozomal dominant olarak kalitiimaktadir. De novo

KLINiK KULLANIM ALANI:  mutasyon orani bilinmemektedir. APOE p.Leu167del varyanti literatiirde bircok 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 kontrol(, gen-gen iligkileri, gen-gevre iliskileri, epigenetik ve non-
Mendeliyan etkiler gibi bircok faktdrden 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURD : EDTA'li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Artrogripoz-bébrek islev bozuklugu-kolestaz (ARC) sendromu
SINONiM:

VPS33B
GEN:

o Artrogripoz-bobrek islev bozuklugu-kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif olarak
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir sendromudur. VPS33B genindeki mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Artrogripoz-bébrek islev bozuklugu-kolestaz (ARC) sendromu
SINONiM:

VIPAS39
GEN:

o Artrogripoz-bobrek islev bozuklugu-kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif olarak
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir sendromudur. VPS33B genindeki mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i

Artrogripozis
SINONiIM:

TPM2
GEN:

Artrogripozis otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. TPM2 geni bu hastalikla
KLINIK KULLANIM ALANI: iliskilendirilmistir ve bu gendeki mutasyonlarin artrogripoziste gériilen eklem
anomalilerine neden oldugu bildirilmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ataksi telenjiektazi
SINONiIM:

ATM
GEN:

Ataksi telenjiektazi; ilerleyici norolojik problemler tarafindan karakterize kalitsal bir

KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Yiirime giicligiine ve cesitli kanser tiirlerine yakalanma riskine yol acar. Ataksi
telenjiektazi, otozomal resesif olarak kalitilan ve ATM genindeki mutasyonlarin sebep
oldugu bir hastaliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ataxia Oculomotor Apraxia
SINONiIM:

APTX
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEE

Bardet Biedl Sendromu
SINONiM:

BBS1
GEN:

Bardet-Biedl sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidaktili, renal malformasyonlar,

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 iligkilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Bardet Biedl Sendromu
SINONiM:

BBS10
GEN:

Bardet-Biedl sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidaktili, renal malformasyonlar,

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 iligkilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Bardet Biedl Sendromu
SINONiM:

BBS2
GEN:

Bardet-Biedl sendromu (BBS), obesite, retinal distrofi, polidaktili, renal malformasyonlar,

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 iligkilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Bartter Sendromu
SINONiM:

SLC12A1
GEN:

SLC12A1 genindeki mutasyonlarin biytk bir gogunlugu otozomal resesif gegis gosteren

KLINIK KULLANIM ALANI:  Bartter Sendromu'na sebep olmaktadir. Bu mutasyonlar anormal NKCC2 proteini
Uretimine neden olmakta ve bébreklerdeki tuz geri emilimi mekanizmasinda
bozulmalardan kaynakli anormal tuz kaybi ile sonuglanmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEEEE

Beckwith-Wiedemann Sendromu
SINONiM:

11p15 (IGF2, H19,CDKN1C, KCNQ10T1 ve KCNQ1)
GEN:

Beckwith-Wiedemann sendromu 11p15.5 kromozom bolgesindeki IGF2, H19,CDKN1C,
KLINIK KULLANIM ALANI:  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
gozlemlenmektedir (Bilgin et al.2014) Ayrica 11p15 bolgesindeki uniparental dizomi ve
CDKN1 genindeki mutasyonlar da Beckwith-Wiedemann sendromuna sebep olmaktadir.
Bu mutasyonlarin hem ailesel gegisle hem de taze mutasyon olarak ortaya gikabilecegi

bildirilmistir.
MLPA
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Behget Hastaligi
SINONiM:

HLA-B51
GEN:

Behget hastaligi (BH) olan bireylerin predispozisyonunda genetik faktorlerin hastaligin

KLINiK KULLANIM ALANI:  gelisiminde 8nemli rol oynadigi diisiinilmektedir. Teshiste faydali olabilecek bir yéntem
ise kan alinarak hastanin HLA doku tipinin arastirilmasidir. Bazi HLA doku tipleri Behget
hastalarinda daha sik goriilmektedir.Yapilan galismalarda HLA-B51 pozitifliginin
kontrollere gére daha yiiksek oranda goruldigi tespit edilmistir fakat Behget teshisi
konmasi igin bu HLA tiplerinin olmasi sart degildir.

) RT-PCR
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Beta Talasemi
SINONiM:

HBB
GEN:

Beta Talasemi otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir ve HBB genindeki mutasyonlar
KLINIK KULLANIM ALANL: - 6 cy olugmaktadir. Beta talasemi 200'den fazla HBB geni patojenik mutasyonlardan
kaynaklanir ancak toplumlara gore belli mutasyonlarin sikhg farklilik géstermektedir. HBB

gen dizi analizi hastaliga yol agan mutasyonlarin %99'unu saptamaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Biyotidinaz Eksikligi
SINONiM:

BTD
GEN:

Biotinidaz eksikligi, otozomal resesif olarak kalitilan biotin metabolizmasi bozuklugudur.

KLINIK KULLANIM ALANI:  insidansi yaklasik 1/60 000 olarak bildirilmistir, ancak Tiirkiye'de daha sik gériilmektedir.
Biotinidaz, biotin déngislinde gorev alan bir enzimdir. Eksikliginde baslica sinir sistemi ve
deri bulgularina yol agar.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

BRAF
SINONiM:

BRAF
GEN:

BRAF geni Ras-Raf-MEK-MAPK sinyal yolaginda yer alan ve transkripsiyonel regtilasyonda
KLINIK KULLANIM ALANI: rol alan serin treonin kinazi kodlar. BRAF mutasyonlari kolorektal kanserler, melanomlar,
over tiimorleri, akciger ve tiroid kanserlerinde bildirilmistir. En sik rastlanan BRAF
mutasyonu C.1799T>A (V600E)'dur. Bu mutasyon apopitozisin inhibisyonuna, tiimor

invazyonun artisina yatkinlik saglar ve karsinogenez sirasinda ortaya ¢gikar.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




= iSUGEN

BRCA1
SINONIM:

BRCA1
GEN:

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya ¢ikmaktadir.

KLINIK KULLANIM ALANI: Kalitsal meme kanserinde meme kanserine yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari
gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini iceren kadinlar yagamlarinin bir déneminde
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.

MLPA
YONTEM:
SONUC VERME SURES:I: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakl)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis ttipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




= iSUGEN

BRCA2
SINONIM:

BRCA2
GEN:

Meme kanserlerinin yaklasik %5-10'u kalitsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya ¢ikmaktadir.

KLINIK KULLANIM ALANI: Kalitsal meme kanserinde meme kanserine yatkinlik genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonlari
gozlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarini iceren kadinlar yagamlarinin bir déneminde
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.

MLPA
YONTEM:
SONUC VERME SURES:I: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis ttipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

MEME KANSERI
SINONiM:

BRCA1
GEN:

Meme kanserinin biylik cogunlugu sporadik vakalar olmasina ragmen yaklasik %5-10

KLINiK KULLANIM ALANI:  oranindakalitsal nedenli ailesel meme kanseri ortaya gikmaktadir. Meme kanseri
olusumuna birgok gen karisirancak kalitsal meme kanserlerinden sorumlu olarak, 6zellikle
genom devamhhliginin koruyuculugundais goren proteinleri Greten bazi genlerin germ
hicrelerindeki mutasyonlari gosterilmistir. Kalitsal memekanserinde nadir gozlenen
yiiksek penetransa sahip meme kanserine yatkinlik genleri olarak BRCAlve BRCA2 genleri
bulunmustur. Bu genlerdeki germ hiicre soyu mutasyonlarini iceren
kadinlarinyagamlarinin bir déneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda
degismektedir

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l ttip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




SINONiM:

% iSUGEN

MEME KANSERI

GEN:

BRCA2

KLINiK KULLANIM ALANI:

Meme kanserinin biyiik ¢ogunlugu sporadik vakalar olmasina ragmen yaklasik %5-10
oranindakalitsal nedenli ailesel meme kanseri ortaya gikmaktadir. Meme kanseri
olusumuna birgok gen karisirancak kalitsal meme kanserlerinden sorumlu olarak, 6zellikle
genom devamliliginin koruyuculugundais goren proteinleri tireten bazi genlerin germ
hicrelerindeki mutasyonlari gosterilmistir. Kalitsal memekanserinde nadir gozlenen
yiksek penetransa sahip meme kanserine yatkinlik genleri olarak BRCAlve BRCA2 genleri
bulunmustur. Bu genlerdeki germ hiicre soyu mutasyonlarini igeren
kadinlarinyagamlarinin bir déneminde meme kanseri gelistirme riski %50-80 arasinda
degismektedir

YONTEM:
SONUC VERME SURESi:

NUMUNE TURU :

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Dizi Analizi

40 gun
EDTA’li kan

3ml

:EDTA’l tip(mor kapakh)/oda sicakligi

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanhs tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN
N

C-KIT
SINONiM:

C-KIT
GEN:

Gastrointestinal timarler (GIST); mezankimal kokenli olup genellikle mide, ince bagirsak
KLINiK KULLANIM ALANI: ve kolon ile abdominal kavitenin igerisinde yer alan diger bélgelerde ortaya gikar. Siklikla,
c-KIT reseptor tirozin kinazin asiri ekspresyonu ile karakterizedirler. Hastalarin yaklasik
%80'inde timor hiicrelerinin biylimesinde roli bulunan c-KIT geninde somatik
mutasyonlar gozlenmektedir. KIT geninde mutasyonlarin gozlenmedigi olgularin %40-

50'sinde ise PDGFRa gen bolgesinde mutasyonlar saptanmaktadir (%5-7).

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
R

Cadasil
SINONiM:

NOTCH3
GEN:

Cadasil otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. NOTCH3 genindeki mutasyonlar
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastalikla iliskilendirilmistir. Gendeki en yaygin mutasyonlar 3,4,5,6 ve 11. ekzonda
gorilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ailesel Hipokalsitirik Hiperkalsemi
SINONiIM:

CASR
GEN:

Familyal Hipokalsiirik Hiperkalsemi otozomal dominant gegis gosteren ve genellikle

KLINIK KULLANIM ALANI:  hayatin ilk dekadinda ortaya cikarilan bir hastaliktir. CASR geninde inaktivasyona yol acan
mutasyon sonucu olustugu tespit edilmistir . Hastalarin cogu asemptomatik olup,
kalsiyum diizeyleri marjinal yuksektir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEE e

Santral Hipoventilasyon
SINONiIM:

ASCL1
GEN:

Santral Hipoventilasyon otozomal dominant gegcis gosteren bir hastaliktir. Genellikle
KLINIK KULLANIM ALANI:  yenidogan ¢ocuklarda rastlanmaktadir, nadir olarak gocuklarda ve yetigkinlerde
gorilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Charcot Marie Tooth X-linked
SINONiM:

GJB1
GEN:

X linked CMT X kromozomunun uzun kolundaki (Xgq13-22) Connexin 32 (GJB1) geninin

KLINIK KULLANIM ALANI:  mutasyonuna bagli gelisir. Bu gen miyelinin kompakt olmadigi, Ranvier bogumuna yakin
bolgelerdeki iyon alis-verisini diizenleyen proteinleri (gap-junction proteins) kodlar. Tim
CMT-1A’dan sonra en sik goriilen genotiptir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
et S

Charcot Marie Tooth Tip 1
SINONiIM:

PMP22
GEN:

PMP22 geni periferal miyelin proteyinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonlarin

KLINIK KULLANIM ALANI:  Charcot Marie Tooth Tip 1 hastaligina yol actigi bilinmektedir (Lupski, J.R. et al
(1993). Bu duplikasyonlarin hem ailesel gegisle hem de taze mutasyon olarak
ortaya ¢ikabilecegi bildirilmistir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Charcot Marie Tooth
SINONiM:

MFN2, MPZ
GEN:

MPZ geni periferal miyelin proteinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonlarin Charcot
KLINIK KULLANIM ALANI:  Marie Tooth Tip 1B hastaligina yol actigi 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.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
I

Charcot Marie Tooth
SINONiM:

MFN2, MPZ
GEN:

MPZ geni periferal miyelin proteinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonlarin Charcot

KLINiK KULLANIM ALANI:  Marie Tooth Tip 1B hastaligina yol actigi bilinmektedir. Bu duplikasyonlar otozomal
dominant bir patern ile kalitiimaktadir. 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.

MLPA
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhigi
MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Charcot Marie Tooth Tip 2A2
SINONiIM:

MFN2
GEN:

Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2 otozomal dominant veya resesif olarak

KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilabilen bir hastaliktir. MFN2 geni mutasyonlari CMT2 hastalarinda en cok
mutasyon gorilen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2 ile
iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
et

Charcot Marie Tooth Tip 1B
SINONiIM:

MPZ
GEN:

Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1B otozomal dominant veya resesif olarak

KLINiK KULLANIM ALANI:  kalitilabilen bir hastaliktir. MPZ geni mutasyonlari CMT1B hastalarinda en cok
mutasyon gorilen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1B ile
iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e T

Chloride Diarrhea
SINONiM:

SLC26A3
GEN:

o Chloride Diarrhea otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. SLC26A3 geni
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastalikla iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Cockayne Sendromu
SINONiIM:

ERCC8
GEN:

Cockayne sendromu dogum sonrasi birkag yil igerisinde belirginlesen anormal ve
KLINIK KULLANIM ALANI:  yavas biiyiime ve gelisme ile karakterize edilen otozomal resesif gecis gdsteren
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.
. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Crigler-Najjar Sendromu
SINONiIM:

UGT1A1
GEN:

Crigler-Najjar Sendromu otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. UGT1A1
KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde diisiise sebep

olmaktadir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Crouzon Sendromu
SINONiM:

FGFR3
GEN:

Crouzon syndrome with acanthosis nigricans klasik Crozuon sendromundan farkh

KLINiK KULLANIM ALANI:  olarak FGFR3 genindeki tek bir mutasyona bagli olarak. Bu dogrultuda hastada
FGFR3 geni Ekson 9 bélgesindeki p.Ala391Glu /c.1172C>A mutasyonu
taranmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

CYP2C19
SINONiM:

CYP2C19
GEN:

CYP2C19 (sitokrom P450 2C19); mevcut klinik kullanimda bulunan ilaglarin %5-10
KLINIK KULLANIM ALANI:  iizerine etki eder. Toplumlar arasinda metabolizér frekanslari buyiik farkliliklar
gosterir. CYP2C19, cok sik regete edilen ilaglarin metabolize edilmesi ve
eliminasyonu ile iliskili sitokrom P450 ailesinin yiiksek polimorfik bir karaciger
enzimidir. Genetik polimorfizmler CYP2C19’de sik gbzlenir ve ilaglarin terapotik
tepkisini etkileyebilir. Enzim aktivitesi oldukga degisken seviyelerde ifade edilir.
CYP2C19 igin Ug farkli fenotip tanimlanmugtir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Colyak Hastalig
SINONiM:

HLA-DR, HLA-DQ
GEN:

Colyak Hastaligi ( CH) genetik olarak duyarli kisilerde ve ilgili prolaminlerin neden

KLINIK KULLANIM ALANI:  oldugu immun bagimli ve sistemik bir bozukluktur. Célyak hastaligina &zgii
antikorlarin HLA-DQ2 veya HLA-DQS8 haplotipleri ve eneteropatininin varhgi ile
karakterizedir. HLA-DQ2 veya HLA-DQ8 tip tayini sonucu her iki belirtec de
negatif ¢cikmasi Colyak tanisinin ekarte edilmesi igin yaral bir bulgudur.

) PCR
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

STR Fragment Analizi
SINONiIM:

GEN:

DNA profillemesi (DNA testi, DNA tiplemesi ve genetik parmak izlemesi olarak da

KLINiK KULLANIM ALANI:  adlandirilir), insanlarin DNA profillerine dayanarak onlarin kimliklerinin tespitini
kolaylastirmak igin forensik bilimcilerin kullandigi bir tekniktir. DNA profilleri,
kisinin DNA'sina karsilik gelen sifrelenmis numara dizileridir, bunlar kisinin kimlik
belirteci olarak da kullanilabilir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Dravet Sendromu
SINONiM:

SCN1A
GEN:

Dravet sendromu, uzamis, febril veya afebril, klonik ve tonik klonik, jeneralize ve
KLINIK KULLANIM ALANI:  unilateral nobetler ile sonradan eklenen miyoklonik, atipik absans ve fokal
nobetlerle karakterize, gelisimin ve kognitif fonksiyonlarin bozuldugu, davranis
problemlerinin eklendigi nadir gérilen 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

DMD
SINONiM:

DMD
GEN:

DMD X-linked kalitilan bir hastaliktir. Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni

KLINIK KULLANIM ALANI:  DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastalarin %5-
10'unda duplikasyonlar hastaliga yol agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise
hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

DMD
SINONiM:

DMD
GEN:

DMD X-linked kalitilan bir hastaliktir. Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni

KLINIK KULLANIM ALANI:  DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastalarin %5-
10'unda duplikasyonlar hastaliga yol agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise
hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.

) RFLP
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

DMD
SINONiM:

DMD
GEN:

DMD X-linked kalitilan bir hastaliktir. Hastalarin %60-70'inde hastaligin nedeni

KLINIK KULLANIM ALANI:  DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastalarin %5-
10'unda duplikasyonlar hastaliga yol agmaktadir. Nokta mutasyonlar ise
hastalarin %25-30'unda gézlenmektedir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

EGFR
SINONiM:

EGFR
GEN:

EGFR spesifik ligandlarin baglanmasi ile aktive olan bir blilyime faktori reseptoridir ve
KLINiK KULLANIM ALANI: RAS/MAPK yolaginin aktive edilmesinde rol oynar. Bu yolagin aktive edilmesi hicre
proliferasyonunda gorevli sinyal yollarinin indiklenmesini saglar. EGFR mutasyonu
RAS/MAPK yolaginin reglilasyonunu bozarak timor gelisimine yol agar. EGFR mutasyonu
pozitif timorlerde tedavide kullanilan EGFR inhibitorleri timor gelisimini 6nler. EGFR
mutasyonu cesitli malignitelerde (akciger kanseri, kolorektal kanser) EGFR tirozin kinaz

inhibitor tedavisinin planlanmasi ve takibinde kullaniimaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhigi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Ehlers Danlos Sendromu
SINONiM:

COL5A1
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  Ehler Danlos Sendromu Tip 1 (klasik tip) otozomal dominant kalitim gésteren bir
hastaliktir. Sendromla iliskili gen COL5A1 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
R

Ehlers Danlos Sendromu
SINONiM:

TNXB
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Ehler Danlos Sendromu Tip 3 otozomal dominant kalitim gdsteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen TNXB genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
R

Ehlers Danlos Sendromu
SINONiM:

COL3A1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Ehler Danlos Sendromu Tip 4 otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen COL3A1 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ehlers Danlos Sendromu
SINONiM:

PLOD1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Ehler Danlos Sendromu Tip 6 otozomal dominant kalitim gésteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen PLOD1 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Ehlers Danlos Sendromu
SINONiM:

COL1A2
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Ehler Danlos Sendromu Tip 7B otozomal dominant kalitim gésteren bir
hastaliktir. Sendromla iliskili gen COL1A2 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEEEE

Erken infantil Epileptik Ensefelopati
SINONiM:

CDKL5
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Fabry Hastahigi
SINONiM:

GLA
GEN:

Fabry Hastaligl, X bagimli bir hastaliktir. a-galaktosidaz A enziminde olusan
KLINIK KULLANIM ALANI:  mutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Fabry Hastaligi 1:80,000-1:117,000
oraninda gorilen nadir bir hastaliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

PROTHROMBIN
SINONiM:

GEN: F2

KLINiK KULLANIM ALANI:  Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttigi, dolaysi ile vendztromboemboli (VTE)
riskinin yiiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye
yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR

(C677t,A1298c) mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi yiiksek bir tani degeri vermektedir

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip (mor kapakli)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN
Temeonsewews

F5 CAMBRIDGE
SINONiM:

GEN: F5

KLINiK KULLANIM ALANI:  Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttigi, dolayisi ile vendztromboemboli (VTE)
riskinin yiiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye
yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR

(C677t,A1298c) mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi yiiksek bir tani degeri vermektedir

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
Temmeonseom

F5 LEIDEN
SINONiM:

GEN: F5

KLINiK KULLANIM ALANI:  Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttigi, dolaysi ile vendztromboemboli (VTE)
riskinin yiiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye
yol acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR

(C677t,A1298c) mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi yiiksek bir tani degeri vermektedir

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEEE

Fanconi Bickel Sendromu
SINONiM:

SLC2A2
GEN:

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

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Warfarin ilag Direnci
SINONIM:

VKORC1, CYP2C9
GEN:

Warfarin primer olarak karacigerde CYP2C9 enzimi ile metabolize edilir ve antikoagulan
KLINiK KULLANIM ALANI: etkisini VKORC1 proteinini inhibe ederek gosterir. CYP2C9 genindeki iki ve VKORC1
genindeki bir polimorfizm warfarin tedavisinde 6nemli rol oynamaktadir. CYP2C9
polimorfizmleri ; normal (wild-type) , variant ;*1 ve *2 (Arg144Cys) veya *3(lle359Leu).
iki normal kopyayi tasiyorsa; *1/*1, tek normal kopyay! tagiyorsa; *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 dolasimda daha uzun sire kalacaktir bu
nedenle daha duguik doz warfarin antikoagtilan etki igin yeterliolacaktir.
En 6nemli polimorfizmlerden birisi VKORC1 1639 G>A'dir.

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURES:I: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakli)/oda sicakhgi
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Fenilketonri
SINONiM:

PAH
GEN:

Fenilketoniri kandaki fenilalanin seviyesini arttiran kalitsal bir hastaliktir. Hasta
KLINIK KULLANIM ALANI:  Kisiler fenilalanin amino asitini tirozin amino asitine

ceviremezler. Fenilalanini tirozine gevirmek icin gerekli olan reaksiyonu

katalizleyen enzime fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzimi adi verilir. PAH genindeki

mutasyonlar otozomal resesif kalitim gosteren hastalik ile iligkilidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

FGFR3
SINONiM:

FGFR3
GEN:

Fibroblast buylime faktori reseptori proteinini kodlayan FGFR3 geni mitogenez,
KLINIK KULLANIM ALANI:  anjiyognez ve yara iyilesmesinde rol almaktadir. ilgili hastaliklar genel olarak
ozomal dominant aktarim gostermektedirler.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Fish Eye Hastaligi
SINONiM:

LCAT
GEN:

Fish eye hastaligi otosomal resesif kalitim gosteren, iki tarafli

KLINIK KULLANIM ALANI: ilerleyici kornea bulanikligi ve dislipoproteinemi ile karakterizedir. Kornea
opasifikasyonu geng bireylerde gorilir ve korneanin periferinden baslayarak
merkeze dogru ilerleyen gérme azhigi yapan ufak sari-beyaz-gri
renkte noktalardan olusan belirgin kornea bulanikhgi vardir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

FLT3
SINONiM:

FLT3
GEN:

FLT3 FMS-benzeri tirozin kinaz 3) bir tirozin kinaz reseptori olup hiicre proliferasyonu ve
KLINiK KULLANIM ALANI: farklilasmasit ile ilgilidir. Akut myeloid |6semilerde iki dnemli farkli tipte FLT3 gen
mutasyonu tanimlanmistir. Internal tandem duplication (ITD) mutasyonlari FLT3 proteinin
yapisal olarak aktivasyonuna yol agar. (ITD) mutasyonlari akut myeloid |[6semi (AML)
hastalarinin %20-30'unda tanimlanmig olup kotl prognoz ile iliskilidir. Diger en sik
rastlanan FLT3 mutasyon tipi 835. pozisyondaki aspartik asitin tirozin ile yer degistirmesi
sonucu olusur, FLT3-D835. Bu mutasyon da AML vakalarinin yaklasik %7'sinde goriilmekte

olup kotl prognoz ile iliskilidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

FMF
SINONIM:

GEN: MEFV

KLINiK KULLANIM ALANI:  Ailevi Akdeniz Atesi, tekrarlayan ates, karin agrisi, gdgiis agrisi ve eklem agrisi ndbetleri
yapan bir hastaliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURES:I: 30 giin
NUMUNE TURU : Periferik kan
NUMUNE MiKTARI: 5ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

FMR1
SINONiM:

GEN: FMR1

KLINiK KULLANIM ALANI:  Frajil X Sendromu (FXS) kalitsal zeka geriliginin bilinen en sik nedenidir. Frajil X sendromlu
kisiler zihinsel , davranissal ve fiziksel bazi farkliliklar gésterirler .Frajil X FMR-1 genindeki
mutasyon nedeniyle meydana gelir. FMR-1 genindeki mutasyon DNA’daki CGG

tekrarlarinin artmasi seklindedir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

FXN
SINONiM:

FXN
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
rm——

FRDA
SINONiM:

FXN
GEN:

o Freidreich Ataksi otozomal resesif kalitilan bir nérolojik hastaliktir. Hastaliktan
KLINIK KULLANIM ALANI:  sorumlu olan FXN genindeki GAA Uglii tekrar sayisinin artmasidir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

FSHR

SINONiIM:

GEN: FSHR

KLiNiK KULLANIM ALANI: IVF protokollerinde ovulasyon indiiksiyonu igin kullanilan ekzojenFSH’a hastalarin cevabi farkliliklar
gostermektedir. Overyan cevabin belirlenebilmesi, FSH reseptor genindeki (FSHR) tanimlanmig bazi
polimorfizmlerin tespit edilmesi ile mimkiin olabilmektedir. FSHR geninin 680. pozisyonundaki
degisiklik (p.Asn680Ser) homozigot olarak tespit edildiginde ancak daha yiiksek dozda ekzojen FSH
verilmesi ile istenilen E2 seviyesine ulasilabilmektedir
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’ll kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tlip(mor kapakli)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
TESTAL FoHBetaMutasyon Anala YoygnMutsyon

FSHB
SINONiM:

GEN: FSHB

KLINiK KULLANIM ALANI:  Folikiil Stimiile edici Hormonu (FSH) hipofiz bezinden salgilanan ve dogrudan
yumurtaliklar Gizerine 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 diizeyine etkileri gdsterilmistir. Benzerfenotipik
etkiler kisith bir hasta grubunda FSHB ve FSHR genlerinde olusan mutasyonlar sonucu da
gozlemlenmistir.Yapilan ¢calismalar sonucu 6zellikle FSHB mutasyonlarinin hastalarda
azoospermiye neden olabilecegi gozlenmistir. FSH{ geninde bu giine dek bildirilen
mutasyonlar genin Uglincl ekzonda tespit edilmistir. Bu bolgedeki mutasyonlar diizglin
¢alisan FSH proteinin olusmasina engel teskil edecek tiirde mutasyonlardir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Galaktozemi
SINONiM:

GALT
GEN:

. GALT genindeki mutasyonlar otozomal resesif gegis gosteren Galaktozemi Tip 1
KLINIK KULLANIM ALANI: jle iliskilendirilmistir. Bu genetik degisimlerin biiyiik cogunlugu GALT geninden
Uretilen enzimin galismasini etkileyerek galaktozun islenmesine engel olmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Gangliosidoz
SINONiIM:

GLB1
GEN:

Gangliosidoz dokularda, sfingolipid, GM1 gangliosid, glikoprotein bagh

KLINIK KULLANIM ALANI:  oligosakkaridler ve keratan siilfat birikimi ile seyreden bir lizozomal depo
hastaligidir. Asit galaktozidaz eksikligine bagl olarak gelisir. Otozomal resesif
gegciglidir. Klinik bulgularin derecesi, mevcut enzim diizeyi ve ortaya ¢ikis yasi ile
belirlenen g tipi vardir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Gaucher Hastaligi
SINONiM:

GBA
GEN:

Gaucher hastaligi 1. kromozomdaki asit beta- glukosidaz ( GBA; 606463)

KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlarin neden oldugu otozomal resesif bir hastaliktir. Hastalik
fenotipik bulgulara gére ¢ gruba ayrilmaktadir (Tip 1, 2, 3). GBA geni 2, 8, ve 10.
ekzonlarinda bulunan 84GG, 1VS2+1, N370S, L444P, V394L, R463C, D409H
mutasyonlarinin Gaucher Hastaligi icin tani degeri %89'dur.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Growth Hormon 1 Eksikligi
SINONIM:

GH1
GEN:

Dogumsal biyiime hormonu eksikligi izole olabilecegi gibi baska sendromlara eslik ederek de

KLINIK KULLANIM ALANI: goriilebilir. izole formunun (IGHD) 4 tipi vardir; IGDH 1A ve IGHD 1B, her ikisi de otozomal resesif
kahtilir ve GH1 genindeki (17922) mutasyonlar sonucu olusur. Tip 2 IGHD’de ise otozomal dominant
gecisli 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 kalitilir ve genellikle hipogamaglobulinemi ile
beraber seyreder ve beraberinde bagka genlerin de etkilendigi distinilmektedir. Bu hastaligin
Xq22.1 de yer alan BTK adli gendeki mutasyonlar sonucu oldugu saptanmistir

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURES:I: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakli)/oda sicakhgi
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Gilbert Sendromu
SINONiM:

UGT1A1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Gilbert Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilan bir
hastaliktir. UGT1A1 genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde
disuse sebep olmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Glikojen depo hastaligi
SINONiM:

G6PC
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  Glikojen depo hastaligi otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen G6PC genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Glikojen depo hastaligi
SINONiM:

AGL
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  Glikojen depo hastaligi otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. Hastalikla
iliskilendirilmis olan gen G6PC genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyonu
SINONiIM:

SLC5A1
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyon otozomal resesif kalitim gésteren nadir bir
hastaliktir. Hastalikla iliskilendirilmis tek gen SLC5A1 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

G6PD Eksikligi
SINONiM:

G6PD
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz X-linked resesif kalitim gésteren bir hastaliktir.
Sendromla iliskili gen G6PD genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Fokal Dermal Hipoplazi
SINONiIM:

PORCN
GEN:

Goltz Sendromu X kromozomundaki PORCN geni mutasyonlari ile
KLINIK KULLANIM ALANI: iliskilendirilmistir. Etkilenen bireylarin %90’inin kadinlar oldugu belirtilmistir ve
bu durum mozaik olmayan hemizigot erkeklerin yasamamasi ile agiklanmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Gorlin-Goltz Sendromu
SINONiM:

PTCH1
GEN:

Gorlin-Goltz Sendromu otozomal dominant gegis gosteren ve viicudun birgok

KLINIK KULLANIM ALANI:  bblgesinde kanserli veya kansersiz farkli timérlerin olusumu ile karakterize olan
bir hastaliktir. PTCH1 genindeki mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu ile
iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

HLH
SINONIM:

PRF1
GEN:

HLH TiP 2 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir
KLINIK KULLANIM ALANL:  pagtaiktir. PRFL genindeki mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

HLH
SINONIM:

MUN13 (UNC13D)
GEN:

HLH TiP 3 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir
KLINIK KULLANIM ALANL:  pagiaiktir. UNC13D genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

HLH
SINONIM:

STX11
GEN:

HLH TiP 4 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir
KLINIK KULLANIM ALANL:  pagtaiktir. STX11 genindeki mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

HLH
SINONIM:

STXBP2
GEN:

HLH TiP 5 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalitilan bir
KLINIK KULLANIM ALANE: pagtaliktir. STXBP2 genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Kan Pihtilasma Bozuklugu
SINONiM:

F8
GEN:

Hemofili A X-bagimli resesif gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
KLINIK KULLANIM ALANL: o v proteinini kodlayan F8 genidir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Kan Pihtilasma Bozuklugu
SINONiM:

F9
GEN:

Hemofili B X-bagimli resesif gecis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen
KLINIK KULLANIM ALANE:  r5i5r 9 proteinini kodlayan F9 genidir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i

Herediter Sferozitoz hastalig
SINONiM:

ANK1
GEN:

Herediter Sferozitoz hastaligl cogunlukla otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir.

KLINiK KULLANIM ALANI: Bazi durumlarda otozomal resesif gegis gostermektedir. Herediter Sferozitoz hastaliginin
%50si ANK1 genindekimutasyonlar sonucu ortaya ¢ikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan
diger genler EPB42, SLC4A1, SPTA1, SPTA1 ve SPTB genleridir. Hastaligin goriilme sikhg
1:2000 oranindadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




= isUGEN
[~~~

Hemokromatozis
SINONiM:

TFR2
GEN:

Herediter Hemokromatozis otozomal resesif gegis gbsteren demir

KLINIK KULLANIM ALANI:  metabolizmasinda bozukluga yol acan bir hastaliktir. Hastalarin bircogunda HFE
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik gézlenmektedir. 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Hemokromatozis
SINONiM:

HFE
GEN:

Herediter Hemokromatozis otozomal resesif gegis gbsteren demir

KLINiK KULLANIM ALANI:  metabolizmasinda bozukluga yol acan bir hastaliktir. Hastalarin bircogunda HFE
genindeki mutasyonlar sonucu hastalik gézlenmektedir. 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Atipik Hemolitik Uremik Sendrom (AHUS)
SINONiM:

CFH
GEN:

Atipik Hemolitik Uremik Sendrom (AHUS) otozomal resesif veya otozomal

KLINIK KULLANIM ALANI:  dominant olarak kalitilan 7 farkli tipi olan bir hastaliktir. CFH genindeki
mutasyonlar AHUS Tip 1 ile ilisikilendirilmistir. AHUS hastalarinin ¢ogu ailesel
gegcisli olmayan sporadik vakalardir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Herediter anjioddem (HAQ)
SINONiM:

SERPING1
GEN:

o Herediter anjioddem (HAQ) C1 esteraz inhibitdri eksikligine
KLINIK KULLANIM ALANI:  bagl gelisen, ekstremiteler, yiiz, gévde, nefes borusu ve i¢
organlarda tekrarlatici 6dem ile kendini gosteren otozomal dominant kalitilan bir

hastaliktir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Herediter anjioddem (HAQ)
SINONiM:

F12
GEN:

o Herediter anjioddem (HAQ) C1 esteraz inhibitdrii eksikligine
KLINIK KULLANIM ALANI:  bagl gelisen, ekstremiteler, yiiz, gévde, nefes borusu ve i¢
organlarda tekrarlatici 6dem ile kendini gosteren otozomal dominant kalitilan bir

hastaliktir.
. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Hiperimmiinglobulin D Sendromu (HIDS)
SINONiM:

MVK
GEN:

Hiperimmiinglobulin D Sendromu (HIDS) otozomal resesif gegis gosteren bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Mevalonate kinaz (MVK) eksikligi olarak da bilinen periyodik ates
ataklari ile birlikte tanimlanmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Hipersilinemi
SINONiIM:

ABCC8
GEN:

o Hipersiilinemi otozomal dominant veya resesif olarak kalitilan metabolik bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. ABCC8 genindeki mutasyonlar Hipersiilinemi ile ilisikilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Hiperoksaliri
SINONiIM:

AGTX
GEN:

Hiperoksaluri Tip 1 otosomal resesif gegen bu bo-zukluk, glioksilik asidi alfa-

KLINIK KULLANIM ALANI:  hidroksi beta-ketoadipik aside ceviren alfa-ketogliitarat glioksilat karboligaz
enzi-mi yetersizligi sonucu gelisir. idrarla ¢ok fazla oksalik asit atilmasi sonucu
bdbrek ve mesane taslari ve nefrokalsinoz gelisir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i

Trigliserid Yiksekligi
SINONiM:

LIPI
GEN:

Hipertrigliseridemi trigliserid yliksekligi olarak bilinen bir hastalik olup LIPI
KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlarla iliskilendirilmis otozomal dominant kalitim
gostermektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Hipofosfatazya
SINONiM:

ALPL
GEN:

Hipofosfatazya kemik ve dislerin gelisimini etkileyen otozomal resesif gegis

KLINIK KULLANIM ALANI:  ggsteren bir hastaliktir. ALPL genindeki mutasyonlar alkalen fosfataz enziminin
¢alismasini etkileyerek minerilizasyon siirecinin normal seyrini bozarak
hipofosfatazyaya sebep olmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Hipohidrotikektodermal Displazi
SINONiIM:

EDA
GEN:

Ektodermal displazi ektodermal kokenli doku ve organlari etkileyen, farkli klinik

KLINiK KULLANIM ALANI:  subgruplari olan bir hastaliktir. En sik hipo ya da anhidrotik ektodermal displazi
(Christ-Siemens-Touraine syndrome) tablosu gordlir. Hastalik siklikla X'e bagli
resesif gegis gosterirken, bazi hastalarda otozomal resesif gegis gézlenir. EDA
geni X'e bagl hipohidrotikektodermal displazi ile iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

FGFR3
SINONiM:

FGFR3
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI: Hipokondroplaziakondroplazinin hafif seklidir. Bu hastalik bacak ve kollardaki uzun
kemiklerde kikirdagin kemige donisimuni (ossifikasyon) etkiler. Bu hastaliktan
etkilenen erkeklerde 138-165cm arasinda, kadinlarda ise 128-151 cm arasinda boy
uzunlugu gorulir..Hipokondroplazili insanlarin kol ve bacaklari kisa, elleri ve ayaklari genis
ve kisadir. Diger karakteristik 6zellikler buiyiik kafa, dirseklerde kisith hareket, lordoz
(cukur bel) ve egri bacaklardir. Bazi galismalarda bu kisilerin entelektuel yetersizlik ve
o6grenme glicligi yasadiklari iddia edilse de bu konuda geliskili sonuglar bulunmaktadir
RFLP/ Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Tiroid Yetmezligi
SINONiM:

IGSF1
GEN:

Tiroid bezinin az ¢alismasina ve bu nedenle tiroid hormonlarini az Gretmesine ve sonugta

KLINIK KULLANIM ALANI:  kanimizda tiroid hormonlarinin (T3 ve T4) diisiik olmasi durumuna tiroid yetmezligi veya
tip Dilinde hipotiroidi denir. X'e bagl resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. IGSF1 genindeki
mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

MEN2A
SINONiM:

RET
GEN:

Multipl endokrin neoplazi tip 2 (MEN2) otozomal dominant bir hastalik olup genel
KLINIK KULLANIM ALANI:  popilasyondaki sikligi 1/30.000 olarak hesaplanmistir. MEN2A mediiller tiroid kanseri,
feokromositoma ve primer paratiroid hiperplazisine herediter bir yatkinliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Huntington hastalig
SINONiM:

HTT
GEN:

Huntington hastaligi otozomal dominant kalitilan progressif nérodejeneratif bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Hastalik Huntingtin(HTT) geni Ekzon 1 bélgesinde bulunan unstable polimorfik
CAG Uglu tekrar sayisinin artisi sonucu ortaya ¢ikmaktadir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

GTD
SINONiM:

NLRP7
GEN:

GTD nadir gorilen anormal gebelik Grinudir. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol,

KLINiK KULLANIM ALANI:  invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal site trofoblastik timér ( PSTT),
ve epiteloid trofoblastik timor ( ETT) olarak ayrilmaktadir. Rekirens riski (% 0,6- % 2)
diistik olmakla birlikte ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari
varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

GTD
SINONiM:

KHDC3L
GEN:

GTD nadir gorilen anormal gebelik Grinudir. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol,

KLINiK KULLANIM ALANI:  invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal site trofoblastik timér ( PSTT),
ve epiteloid trofoblastik timor ( ETT) olarak ayrilmaktadir. Rekirens riski (% 0,6- % 2)
diistik olmakla birlikte ardisik hastalikta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonlari
varliginda rekiirens molar gebelik rapor edilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Konjenital ihtiyozis
SINONiM:

ALOXE3
GEN:

o Konjenital ihtiyozis resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ALOXE3 genindeki mutasyonlar
KLINIK KULLANIM ALANI:  Konjenital ihtiyozis Tip 3 ile iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Konjenital ihtiyozis
SINONiM:

ALOX12B
GEN:

o Konjenital ihtiyozis resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. ALOX12B genindeki mutasyonlar
KLINIK KULLANIM ALANI:  Konjenital ihtiyozis Tip 2 ile iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

infantil néroaksonal distrofi
SINONiM:

PLA2G6
GEN:

infantil néroaksonal distrofi intellektiiel bozukluklari ve hareket problemlerine sebep olan

KLINIK KULLANIM ALANI:  otozomal resesif gecis gdsteren bir hastaliktir. infantil néroaksonal distrofi vakalari
degerlendirildiginde PLA2G6 geninde 50'den fazla mutasyon saptanmistir bu nedenle
PLA2G6 geni bu durum ile iligkilendirilmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

imatinib Direnci
SINONiM:

ABL1
GEN:

imatinib mesilat gibi tirozin kinaz inhibitérleri kronik myelositer I6semi (KML) tedavisinin
KLINIK KULLANIM ALANI: temel ilaglarindan birisidir. Tirozin kinaz inhibitorleri, KML'de kontrolsiiz
myeloproliferasyona neden olan anormal olarak aktive olan BCR-ABL kinazin ATP baglayici
bolgesini bloke ederek etki ederler. Ancak ABL kinazin ATP baglayici bolgesinde veya baska
bir bolgesindeki bir mutasyon imatinib veya diger tirozin kinaz inhibitorlerinin etkisini
baskilayabilir. ABL kinaz domain mutasyon analizinin imatinib veya diger tirozin kinaz

inhibitorlerine yanit vermeyen veya vermeme riski tasiyan hastalarda bakilmasi endikedir.

Dizi Analizi
YONTEM:
21 gun
SONUGC VERME SURESi:
EDTA’li kan
NUMUNE TURU :
3ml
NUMUNE MIKTARI:
NUMUNE ALIM VE :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig
TRANSPORT KOSULLARI
MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi: yanlis tiipe alinmis , dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Siliyer diskinezi
SINONiM:

DNAH5
GEN:

Siliyer diskinezi, hava yollari ve silialarin bulundugu diger dokularda, silia hareket

KLINiK KULLANIM ALANI:  bozuklugu sonucu gelisen, kronik 8ksiiriik, balgam ¢ikarma, bronsektazi, kronik rinit, otit,
kronik veya tekrarlayici sint- zit, infertilite gibi genis klinik 6zelliklere sahip olabilen, sikligi
30.000’de bir olarak tahmin edilen bir hastaliktir. En sik saptanan mutasyonlar; DNAHS,
DNA11, DNAI1, DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup ozellikle igi ve dis
dynein kollarinda defekte yol agarak PCD’ye neden olurlar

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Siliyer diskinezi
SINONiIM:

DNAH11
GEN:

Siliyer diskinezi, hava yollari ve silialarin bulundugu diger dokularda, silia hareket

KLiNiK KULLANIM ALANI: bozuklugu sonucu gelisen, kronik 6ksiiriik, balgam ¢ikarma, bronsektazi, kronik rinit, otit,
kronik veya tekrarlayici sini- zit, infertilite gibi genis klinik 6zelliklere sahip olabilen, sikhgi
30.000’de bir olarak tahmin edilen bir hastaliktir. En sik saptanan mutasyonlar; DNAHS,
DNA11, DNAI1, DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup o6zellikle ici ve dis
dynein kollarinda defekte yol acarak PCD’ye neden olurlar

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[FrorEmE————— ]

Erkek infertilite Paneli
SINONiM:

40 gen
GEN:

Bu test diisiik spermatogenez ya da azospermi sebepli infertilite problemi olan erkek

KLINIK KULLANIM ALANI:  hastalarda spermatogenez ve spermin oosit akvitasyonunda gérev alan genlerinde
mutasyon taramasi yaparak infertilite etiyolojisinin ortaya koyulmasidir. Cok sayida genin
ayni anda toplu olarak analiz edilmesine imkan saglayan Yeni Jenerasyon Sekanslama
(NGS) platformu sayesinde asagidaki tabloda belirtilen yolak ve fonksiyonlarda gérev alan
44 adet gen test edilmektedir: Bu sayede sebebin ortaya konularak infertil hastanin
spesifik ve dogru tedaviyi almasi ve ayrica erkek faktori sebepli infertilite tedavisialan
giftlerin gebelik sansinin arttirilmasi amaglanmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:
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Kadin infertilite Paneli
SINONIM:
40 gen

GEN:

KLiNiK KULLANIM ALANI: Bu test panelinin amaci ézellikle diisiik over rezervli, overiyan cevabi kétii, olan yada miiteakip
basarisiz IVF denemeleri olan infertil hastalarda sebebin ortaya konularak yeni siklusun buna gére
planlanmasinin saglanmasidir. Yeni Jenerasyon Sekanslama (NGS) platformu ile asagida belirtilen
yolak ve fonksiyonlarda goérev alan genler test edilmektedir: Bu paneldeki genler test edilerek; Over
gelisimi, Oosit maturasyonu, Folikiilogenezin baslatilmasi, Folikil gelisimi, Folikll sitimulasyonu,
Gonad gelisimi, Gonad dokularinda genom bittinliglniin korunmasi, Gametogenez sirasindaki DNA
replikasyonu, Mayoz béliinme, Zona pellusida olusumu, Steroidogenez, Cinsiyet gelisimi ve
regulasyonunun genetik kontrolil saglanabilir ve Dusik over rezervi, Mayoz 1 kaynakli oosit arresti,
Over fonksiyon bozukluklari, Cinsiyet farkilasama bozuklugu Hipogonadotropik hipogonadizm,
Prematur over yetmezligi, Hipogonadotropik hipogonadizm , Oosit maturasyon defekti, Overian
disgenezis durumlari tespit edilebilmektedir.

Dizi Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

inv(16)
SINONiM:

CBFB-MYH11
GEN:

o inv(16) kromozom degisikligi sonucu olusan fiizyon proteini CBFB-MYH11 transkriptlerinin
KLINIK KULLANIM ALANI: varligi Akut myelositer I6semi (AML) hastalarinda gézlenmektedir. Pozitif sonuglar AML
subtip M4EO varhginin gostergesidir. CBF-MYH11 (inv16) fizyon proteininin varligi AML

hastalarinda prognoz ve tedavi takibinde kullaniimaktadir.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

JAK2

SINONIM:
JAK2

GEN:
Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, trombopoetin ve granilosit-makrofaj koloni stimle edici

KLINIK KULLANIM ALANI: faktoriin sinyallerini iletmeye yarayan reseptérlerin sentezinde ve diger sitoplazmik proteinlerin de
sinyal iletiminde rol alan bu reseptérler igin tirozin kinaz gorevi yapar. 9. kromozomun kisakolu
(9p24.1) uzerinde yer alir ve 25 ekzondan olusur. Kronik myeloproliferatif hastaliklarda gézlenen en
6nemli mutasyon ise V617F'dir. Yapilan galismalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarinin
ortalama % 97'sinde, esansiyel trombositoz (ET) hastalarinin % 57'sinde, idiopatik miyelofibrozis
(IMF) hastalarin % 50 sinde bu mutasyon saptanmistir. V617F mutasyonu saptanmayan hastalarda
12. ekzonun taranmasi 6nerilmektedir. Bu dogrultuda hastada JAK2 geni 12. ekzondaki mutasyonlar
taranmigtir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURES:I: 21 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tlip(mor kapakli)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL ZAMANI :

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis ttipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

JAK2
SINONiM:

JAK2
GEN:

Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, trombopoetin ve granulosit-makrofaj koloni
KLINiK KULLANIM ALANI: stimile edici faktorin sinyallerini iletmeye yarayan reseptorlerin sentezinde rol alir.
Ayrica diger sitoplazmik proteinlerin de sinyal iletiminde rol alan bu reseptorler igin
tirozin kinaz gorevi yapar. Gen, 9. kromozomun kisa kolu (9p24.1) lzerinde yer alir ve 25
ekzondan olusur. Kronik myeloproliferatif hastaliklarda gézlenen en 6nemli mutasyon ise
V617F'dir. Yapilan galismalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarinin ortalama %
97'sinde, esansiyel trombositoz (ET) hastalarinin % 57'sinde, idiopatik miyelofibrozis (IMF)
hastalarin % 50 sinde bu mutasyon saptanmistir.

) RFLP
YONTEM:

SONUGC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

JAK2
SINONiM:

JAK2
GEN:

o JAK2 V617 mutasyonu myeloproliferatif hastaliklarin tanisi ve siniflandirmasinda 6nemli
KLINIK KULLANIM ALANI: | oynar. Polistemia Vera hastalarinin%95'inde, Esansiyel Trombositoz hastalarinin %50-
60'inda, Primer Myelofibrozis hastalarinin %50'sinde pozitif olarak bulunmustur. Ayrica
Kronik Myelomonositer Losemi, Myelodisplastik Sendrom, Sistemik Mastositozis ve

Kronik Nétrofilik Losemide de pozitif bulunabilir.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Jarcho-Levin sendromu
SINONiM:

DLL3
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  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.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i

Joubert sendromu
SINONiM:

INPP5E
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Joubert sendromu anormal solunum diizeni ve géz hareketleri, hipotoni, ataksi,
serebellum ve beyin sapinin néropatolojik anomalileri ile birlikte gelisimsel geriligin
oldugu, nadir gorilen otozomal resesif bir sendromdur. Hastalikla iliskilendirilmis 10'dan
fazla gen bulunmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Joubert sendromu
SINONiM:

NPHP3
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Joubert sendromu anormal solunum diizeni ve géz hareketleri, hipotoni, ataksi,
serebellum ve beyin sapinin néropatolojik anomalileri ile birlikte gelisimsel geriligin
oldugu, nadir gorilen otozomal resesif bir sendromdur. Hastalikla iliskilendirilmis 10'dan
fazla gen bulunmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Miyasteni Atrofisi
SINONiM:

AR
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Kennedy hastaligi X-linked resesif kalitim gésteren bir sinir sitemi hastaligidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Kimerizm
SINONiM:

GEN:

Lésemi vb. hastaliklarda uygun verici bulunmasi durumunda kemik iligi nakli yapilarak kiir
KLINIK KULLANIM ALANI: saglanabilmektedir. Nakil sonrasinda vericiye ait kemik iligi 6rneginin tutup tutmadig
veya ne derecede tuttugunun belirlenmesi takip agisindan énemlidir. Bu amagla
glinimuzde FISH veya PCR tabanli testler uygulanabilmektedir. Alici ve vericinin
cinsiyetlerinin ayni olmasi durumunda FISH teknigi ile kimerizm tayini yapilmasi mimkiin
degildir. Bu tiir olgularda; PCR tabanli testlerle spesifik lokiisler incelenerek kimerizm

oranlari belirlenebilir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURD : EDTA'li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

CFTR

SINONIM:
CFTR

GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI: KistikFibrozis, akciger, pankreas, bagirsak, ter bezleri dis salgi bezlerinde goriilen, kalitsal (genetik) bir
hastaliktir.
Kistikdejenerasyon gosteren, yani bag dokusu artimindan olusan tiiméral odaklar arasinda yer alan
sivi toplanmasiyla belirginlesen timor olan kistikfibrozis hastaligi, perisiniizoidal hiicreler de denilen
hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir.
Kistikfibrozis hastaligi, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun birden gok sistem ve
organini etkileyebilir. Dogumla birlikte gorilen fibrozis, bu etkileme sonucu islev bozukluklarina
neden olur
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 40 GUN

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakl)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tiipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

CFTR

SINONIM:
CFTR

GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI: KistikFibrozis, akciger, pankreas, bagirsak, ter bezleri dis salgi bezlerinde gériilen, kalitsal (genetik) bir
hastaliktir.
Kistikdejenerasyon gosteren, yani bag dokusu artimindan olusan tiiméral odaklar arasinda yer alan
sivi toplanmasiyla belirginlesen timor olan kistikfibrozis hastaligi, perisiniizoidal hiicreler de denilen
hepatikstellat hiicrelerin, sessiz durumdan aktif duruma gegmesi sekinde tanimlanabilir.
Kistikfibrozis hastaligi, ayni anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi viicudun birden gok sistem ve
organini etkileyebilir. Dogumla birlikte goériilen fibrozis, bu etkileme sonucu islev bozukluklarina
neden olur
MLPA

YONTEM:

SONUGC VERME SURES:I: 30 GUN

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
s

Konjenital nétropeni
SINONiIM:

HAX1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  N&tropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen métofil sayisinin
dusmesine sebep olan durumlaridir. Konjenital nétropeniler 1/1.000.000 siklikta
gordilirler. Kostmann hastaligi adini aldig1 yazar tarafindan ilk defa 1950 yilinda
tanimlanmistir. Otozomal resessif gegislidir. ELANE ve HAX1 genindeki mutasyonlar
hastalik ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

Konjenital nétropeni
SINONiIM:

ELANE
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  N&tropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen métofil sayisinin
dusmesine sebep olan durumlaridir. Konjenital nétropeniler 1/1.000.000 siklikta
gordilirler. Kostmann hastaligi adini aldig1 yazar tarafindan ilk defa 1950 yilinda
tanimlanmistir. Otozomal resessif gegislidir. ELANE ve HAX1 genindeki mutasyonlar
hastalik ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[P

17 a-Hidroksilaz Eksikligi
SINONiM:

CYP17A1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin
olugmasini engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye yol agan bir grup
kalitsal enzim eksikligidir. 17-alfa hidroksilaz eksikligi, steroid sentezindeki bozukluk
sonucunda kortizol, andojen ve 6strejenin sentezlenemedigi nadir bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

21 Hidroksilaz Eksikligi
SINONiM:

CYP21A2
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 gésterir. Mutasyonlarin dnemli bir bolimi CYP21A2
geniyle yiksek oranda homoloji gosteren CYP21P psedogeninden kdken almistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

21 Hidroksilaz Eksikligi
SINONiM:

CYP21A2
GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 gésterir. Mutasyonlarin dnemli bir bolim CYP21A2
geniyle yiksek oranda homoloji gosteren CYP21P psedogeninden kéken almistir. MLPA

YONTEM:
30 gun
SONUG VERME SURESI:
EDTA’li kan
NUMUNE TURO :
3ml
NUMUNE MIKTARI:
NUMUNE ALIM VE :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicakligi
TRANSPORT KOSULLARI
MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
ZAMANI :
NUMUNE RED KRITERi: yanlis tiipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i B

11 B-Hidroksilaz Eksikligi
SINONiIM:

CYP11B1
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:
Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin
olusmasini engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye yol agan bir grup
kalitsal enzim eksikligidir. 11-beta hidroksilaz eksikligi CYP11B1 genindeki mutasyonlarin
yol actigi otozomal resesif bir hastaliktir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Konjenital diseritropoetik anemi
SINONiM:

SEC23B
GEN:

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 Tip1 ile SEC23B geni Tip 2 ile iliskilendirilmistir. Hastalik otozomal resesif
olarak kalitilmaktadir.

KLINIK KULLANIM ALANI:

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[FressskeRem—— ]

Konjenital glikozilasyon bozukluklari (CDG)
SINONiM:

PMM2
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Konjenital glikozilasyon bozukluklari (Congenital disorders of glycosylation -CDG) N-linked
oligosakkaritlerin anormal glikozilasyonu ile karakterli bir grup hastaliktir. CDG otozomal
resesif olarak kalitilir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Konjenital musKular distrofi
SINONiM:

LAMA2
GEN:

o Konjenital musKular distrofi otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
KLINIK KULLANIM ALANI:  sorumlu olan gen LAMA?2 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiM:

Konjenital Sagirlik (Konneksin 26)

GEN:

GJB2

KLINiK KULLANIM ALANI:

Sendromik olmayan isitme kaybi nedeni olan genler icinde en 6nemli yeri “konneksin 26
(GJB2)” tutmaktadir. GJB2 gen mutasyonlari genellikle otozomal resesif gegis gosterirken
¢ok 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 icinde 300'den fazla mutasyon bildiriimesine ragmen yalnizca bir tanesi
(c.35delG) beyaz irkta tiim mutasyonlarin yaklasik % 60-70'ini kapsamaktadir. Bu
mutasyonun tastyiciligi Avrupali beyazlarda %2-4 arasindadir. Saghkh Turk toplumunda ise
%1.8 olarak bulunmustur.

YONTEM:
SONUC VERME SURESi:
NUMUNE TURU :

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Dizi Analizi

40 giin
EDTA’li kan

3ml

:EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN
S

Herediter afibrinojenemi
SINONiIM:

FGA
GEN:

Herediter afibrinojenemi, oldukg¢a nadir gériilen bir koagllasyon bozuklugudur. Konjenital
KLINIK KULLANIM ALANI:  Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve FGG genleri
hastalikla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Herediter afibrinojenemi
SINONiIM:

FGB
GEN:

Herediter afibrinojenemi, oldukg¢a nadir gériilen bir koagllasyon bozuklugudur. Konjenital
KLINIK KULLANIM ALANI:  Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve FGG genleri
hastalikla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

Herediter afibrinojenemi
SINONiIM:

FGG
GEN:

Herediter afibrinojenemi, oldukg¢a nadir gériilen bir koagllasyon bozuklugudur. Konjenital
KLINIK KULLANIM ALANI:  Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalaiktir. FGA, FGB ve FGG genleri
hastalikla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
et

Konjenital diseritropoetik anemi

SINONiM:
KRAS

GEN:

o KRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal

KLINIK KULLANIM ALANE:  hicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. KRAS geni onkogenlerin RAS ailesinin bir
Uyesi olup RAS ailesi ayni zamanda HRAS ve NRAS genlerini de icermektedir. Bu li¢ genin
Grtinl olan GTPaz proteini hiicre bdltinmesi, hiicre farklilasmasi ve apoptozis gibi hiicre
fonksiyonlarinda énemli rol alir. KRAS geni mutasyonlari tim solid tiimdlerinin %17-
25'inde gorilmekte olup en aktif onkogenlerden biridir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 21 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

LMNA
SINONiM:

LMNA
GEN:

Laminopatiler cekirdek zarf/lamin proteinlerin islenmesinde ortaya ¢ikan mutasyonlar
KLINIK KULLANIM ALANI:  sonucu olusan genetik hastaliklardir. Pek ¢ogu lamin A/C yi kodlayan LMNA geninde

ortaya ¢ikan mutasyonlar sonucu olusur, fakat gésterebilir bunlar musculardistrofi,

lipodystrophy, ndropati, ve progeroid sendromlar gibi ¢ok gesitli patolojiler gésterebilirler.

Dizi Analizi
YONTEM:
40 giin
SONUC VERME SURESi:
EDTA’li kan
NUMUNE TURU :
3ml
NUMUNE MIKTARI:
NUMUNE ALIM VE :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig
TRANSPORT KOSULLARI
MATERYAL KABUL Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
ZAMANI :
NUMUNE RED KRITERi: yanlis tiipe alinmis , dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Lafora hastaligi
SINONiM:

NHLRC1
GEN:

o Lafora hastaligi otozomal resesif gecis gosteren, miyoklonik ve oksipital ndbetlerle
KLINIK KULLANIM ALANI:  karakterize, ilerleyici demans, ataksi ve dizartri ile seyreden tipik bir progresif miyoklonik

epilepsidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Langer-Giedion Sendromu
SINONiIM:

TRPS1
GEN:

Langer-Giedion Sendromu kemik anomalileri ve belirgin yiiz hatlarina sebep olan bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Tek bir degisen koyanin hastaligin gériilmesi icin yeterli oldugu icin bu
hastaligin otozomal dominant kalitim gésterdigi distinilmektedir

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Leigh Sendromu
SINONiIM:

MT-ATP6, MT-ND5, MT-ND6, MT-TW, MT-TV, MT-TL1, MT-ND2, MT-TK, MT-ND3, MT-

GEN: co3
Pek ¢ok genetik hastalik mitokondriyal genlerdeki degisikliklerle iliskilendirilmistir. Leigh

KLINiK KULLANIM ALANI:  Syndrome mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile iliskili bir hastaliktir. Mitokondriyal
DNA'daki kahtsal degisiklikler ayrica biyiime, gelisme ve viicut sistemlerinin fonksiyon
gormesinde problemlere neden olabilir. Viicut hiicrelerinin pek ¢ogu her birinin bir ya da
iki kopya mitokondriyal DNA'si olan binlerce mitokondri igermektedir. Bu hiicrelerde
mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir (heteroplazmi). Mitokondriyal
hastaliklarin siddeti genetik degisiklik gorilen mitokondri orani ile baglantilidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

SINONiM: LHON

MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6
GEN:

Leber'in herediter optik néropatisi; maternal gegis gosteren mitokondriyal DNA

KLINiK KULLANIM ALANI:  mutasyonuna bagli olarak gelisen bir gérme kaybi hastaligidir. Hastalik genellikle 15-30
yas grubunda ortaya ¢ikar. LHON hastalarinda en sik gdzlenen mutasyonlar mitokondriyal
DNA (mtDNA) daki 3 nokta mutasyonudur = m.3460G>A( MT-ND1) , m.11778G>A (MT-
ND4), or m.14484T>C (MT-ND6) .

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Liddle Sendromu
SINONiM:

SCNN1G
GEN:

o SCNN1G genindeki mutasyonlar Liddle sendromu ile iliskili olup otozomal dominant gegis
KLINIK KULLANIM ALANI:  gésteren bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Liddle Sendromu
SINONiM:

SCNN1B
GEN:

o SCNN1B genindeki mutasyonlar Liddle sendromu ile iliskili olup otozomal dominant gegis
KLINIK KULLANIM ALANI:  gésteren bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Limb Girdle Muskuler Distrofi
SINONiM:

DYSF
GEN:

Limb Girdle Miskuler Distrofi Tip-2B otozomal resesif olarak kalitilan bir hastalktir.

KLINIK KULLANIM ALANI:  Hastalik proksimal kaslari etkileyerek yiiriimede zorluklara sebep olur. Hastalipin bu tipi
iskelet kasi proteini kodlayan DYSF geninde olusan mutasyonlar sonrasinda gelismektedir.
Limb Girdle Muskuler Distrofisi birden ¢ok gen ile iliskilendirilmis ve gok sayida tipi
bulunmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Loeys-Dietz Sendromu
SINONiIM:

TGFBR1
GEN:

o Loeys-Dietz Sendromu viicudun biyik bolimiinde bag dokuyu etkileyen ve otozomal
KLINIK KULLANIM ALANI:  dominant kalitim gésteren bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser
SINONIM:

MSH2
GEN:

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromul) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin

KLINIK KULLANIM ALANI: bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak
kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatoz polipozis (FAP) hastaligindaki gibi ylzlerce
polip bu hastalikta gozlenmedigi i¢in non-polipozis (gok sayida polibin gérilmedigi) deyimi
kullaniimigtir. HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5’ini olusturmakta olup, kalitsal kalin bagirsak kanserleri
icinde en ¢ok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1,
MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.

Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURES:I: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakli)/oda sicakhig
MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00
NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tiipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser

SINONIM:
MLH1

GEN:
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin

KLINIK KULLANIM ALANI: bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gecen diger bir kalin bagirsak
kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatéz polipozis (FAP) hastaligindaki gibi ylzlerce
polip bu hastalikta gézlenmedigi i¢in non-polipozis (¢ok sayida polibin goriilmedigi) deyimi
kullaniimigtir. HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5’ini olusturmakta olup, kalitsal kalin bagirsak kanserleri
icinde en ¢ok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1,
MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakli)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tupe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser

SINONIM:
MSH6

GEN:
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromul) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin

KLINIK KULLANIM ALANI: bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak
kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatoz polipozis (FAP) hastaligindaki gibi ylzlerce
polip bu hastalikta gozlenmedigi i¢in non-polipozis (gok sayida polibin gérilmedigi) deyimi
kullaniimigtir. HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5’ini olusturmakta olup, kalitsal kalin bagirsak kanserleri
icinde en ¢ok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1,
MSH6, hMLH1 ve PMS2'dir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakli)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser

SINONIM:
PMS1

GEN:
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromul) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin

KLINIK KULLANIM ALANI: bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak
kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomatoz polipozis (FAP) hastaligindaki gibi ylzlerce
polip bu hastalikta gozlenmedigi i¢in non-polipozis (gok sayida polibin gérilmedigi) deyimi
kullaniimigtir. HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5’ini olusturmakta olup, kalitsal kalin bagirsak kanserleri
icinde en ¢ok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1,
MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURES:I: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis ttipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser

SINONIM:
PMS2

GEN:
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromul) ( Lynch Sendromu) kalitsal kalin

KLINIK KULLANIM ALANI: bagirsak kanser tiplerinden birini olusturmaktadir. Kalitim yolu ile gegen diger bir kalin bagirsak
kanseri tipini olusturan Familyal- (Ailesel) adenomat6z polipozis (FAP) hastaligindaki gibi ylzlerce
polip bu hastalikta gozlenmedigi i¢in non-polipozis (gok sayida polibin gérilmedigi) deyimi
kullaniimigtir. HNPCC sendromu genellikle 50 yasindan 6nce gorilen kalitsal bir kalin bagirsak
hastaligidir. Tum kolorektal kanserlerin %3-5’ini olusturmakta olup, kalitsal kalin bagirsak kanserleri
icinde en ¢ok payi almaktadir. Yapilan arastirmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak
simdiye kadar 5 adet DNA eslesme onarim geninde mutasyon saptanmistir. Bu genler MSH2, PMS1,
MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURES:I: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tip(mor kapakli)/oda sicakhig

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Akgaagag surubu idrar hastalig
SINONiM:

BCKDHA
GEN:

Maple syrup urine hastaligi (Ak¢aagag surubu idrar hastalig) viicutta belirli amino

KLINIK KULLANIM ALANI:  asitlerin diizgiin bir sekilde islenememess sonucu ortaya cikan otozomal resesif gecis
gosteren bir hastaliktir. BCKDHA genindeki mutasyonlarin bu durum ile iliskili oldugu
bilinmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Akgaagag surubu idrar hastalig
SINONiM:

BCKDHB
GEN:

Maple syrup urine hastaligi (Ak¢aagag surubu idrar hastaligi) viicutta belirli amino

KLINIK KULLANIM ALANI:  asitlerin diizgiin bir sekilde islenememess sonucu ortaya cikan otozomal resesif gecis
gosteren bir hastaliktir. BCKDHB genindeki mutasyonlarin bu durum ile iliskili oldugu
bilinmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




= isUGEN

FBN1
SINONiM:

GEN: FBN1
Marfan sendromu otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. FBN1 geni dizi
KLINIK KULLANIM ALANI:  analizi sonunda Marfansendromlu vakalarin % 70-93lik kisminda mutasyonlar tespit
edilmistir. FBN1 geni 65 ekzonlu bir gen oldugundan yapilan galismada mutasyonlarin
yogun olarak tespit edildigi 3, 6, 10, 28, 29 ve 56. ekzonlar dizi analizi ile taranmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURES:i: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[T

TGFBR2
SINONiM:

GEN: TGFBR2

KLINiK KULLANIM ALANI: Marfan Sendromu otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. TGFRB2 bu

hastalikla iliskilendirilen genlerden bir tanesidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

McCune-Albright Sendromu
SINONiIM:

GNAS
GEN:

Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin organlarin asiri galismasi ile giden patojenezinde

KLINIK KULLANIM ALANI:  uyarici G protein alfa alt biriminde aktive edici mutasyonlarin sorumlu oldugu nadir
gorilen bir sendromdur. Mc-Cune Albright Sendromu otozomal dominant gegis
gostermektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
kst

MDR1
SINONiM:

MDR1
GEN:

MDR genlerinin artmis ekspresyonuna bagh olarak ilaglara tepki degisebilir. MDR-1 geni
26. eksonunda tek niikleotid polimorfizmi (C3435T) P-glikoprotein ekspresyonunu
azaltmakta ve insanlar arasinda ekspresyon farkliliklarina yol agmaktadir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Megalensefalik Lokoensefalopati
SINONiM:

MLC1
GEN:

Megalensefalik Lokoensefalopati hastaligina MLC1 genindeki homozigot ya da birlesik

KLINiK KULLANIM ALANI: heterezigot mutasyonlar sebep olmaktadir. Megalensefalik Lokoensefalopati hastaligi

otosomal resesif kalitilan bir hastaliktir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

MELAS
SINONiM:

mt-TL1
GEN:

MELAS vakalarinin yaklasik %80'inde mitokondriyal DNA'nin MT-TL1 geninde 3243.
KLINIK KULLANIM ALANI:  pozisyonunda A>G degisikligine sebep olan mutasyon gézlenmektedir. 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.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
I

Multipl endokrin neoplazi
SINONiIM:

CDKN1B
GEN:

Multipl endokrin neoplazi (MEN) tip 4 CDKN1B genindeki mutasyonlarla iligkilendirilmis ve
KLINIK KULLANIM ALANI:  otozomal dominant gegis gosteren bir durumdur. MEN tip 4 endokrine bezlerinde timér
olusumu ile karakterize edilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

Menkes Hastalig
SINONiM:

ATP7A
GEN:

Menkes hastaligi X’e bagh resesif gegisli, ender olarak gorl len nérodejeneratif bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Klinik bulgular bakir emilimi ve tasinmasindaki bozukluk ve bakir bagimli
enzimlerin aktivitelerindeki bozukluktan ortaya ¢ikmaktadir. Sendromla iliskili gen ATP7A

genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Arylsulfatase A Eksikligi
SINONiM:

ARSA
GEN:

o Metakromatik Lokodistrofi (Arylsulfatase A Deficiency) otozomal resesif kalitilan bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. ARSA genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirlmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Metil Malonik Asidemi

SINONiM:
MUT

GEN:

o Metil Malonik Asidemi otozomla resesif bir hastaliktir. MUT geni hastalikla

KLINIK KULLANIM ALANLI:  liskilendirilmig bir gendir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA'li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Ataxia Neyropathy Spectrum
SINONiIM:

POLG
GEN:

Ataxia Neyropathy Spectrum (MIiRAS) otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir. POLG
KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirlmistir. Gendeki en yaygin mutasyonlar 6,7,ve
13. ekzonlarda gorilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
il SN

MSI
SINONiM:

5 Marker
GEN:

Mikrosatellit instabilitesi (MSI); MMR genlerindeki inaktivasyonlara bagli tiimor

KLINiK KULLANIM ALANI: DNA'sinda mikrosatellit tekrarlarinda delesyon yada insersiyona bagli degisiklilkerin
gozlenmesi durumudur. HNPCC'den siphelenilen ve ailesel mutasyonun bilinmedigi
olgularda tiimor hiicrelerinde MSI'nin arastirilmasi ilk basamakta yapilmasi gereken bir
tanimlamadir. TUmor dokusu ve normal dokuda MSI'nin degerlendirilmesi icin begs farkl
tekrar markerti igeren bir panel kullanilir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

Mitokondriyal Delesyon
SINONiIM:

MT-DNA
GEN:

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile iliskili hastaliklar; Cyclic Vomiting Syndrome,

KLINiK KULLANIM ALANI:  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 biiylime, gelisme
ve viicut sistemlerinin fonksiyon gérmesinde problemlere neden olabilir. viicut
hucrelerinin pek cogu 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 oraniile baglantihidir.

) MLPA
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA'li tip(mor kapakh)/oda sicakhg

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
koo B

Mitokondriyal Delesyon
SINONiIM:

MT-DNA
GEN:

Mitokondriyal DNA'daki degisiklikler ile iliskili hastaliklar; Cyclic Vomiting Syndrome,

KLINIK KULLANIM ALANI:  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 biuyime, gelisme
ve vicut sistemlerinin fonksiyon gérmesinde problemlere neden olabilir. viicut
hicrelerinin pek ¢cogu 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 baglantihdir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Mitokondriyal Delesyon
SINONiIM:

MT-DNA
GEN:

Mitokondriyal DNA'daki kalitsal degisiklikler ayrica biuyime, gelisme ve viicut

KLINiK KULLANIM ALANI:  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 baglantilidi. Leber'in herediter optik néropatisi; maternal gegis gosteren
mitokondriyal DNA mutasyonuna bagl olarak gelisen bir gérme kaybi hastaligidir. Hastalik
genellikle 15-30 yas grubunda ortaya c¢ikar. LHON hastalarinda en sik gbzlenen
mutasyonlar mitokondriyal DNA (mtDNA) daki 3 nokta mutasyonudur = m.3460G>A( MT-
ND1), m.11778G>A (MT-ND4) , or m.14484T>C (MT-ND6) . Hastada dncelikle bu bolgeler
taranmis ve mutasyon tespit edillmemistir.
Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 gin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EE s

Mitokondriyal Norogastrointestinal Ensefalomiyelopati
SINONiM:

TYMP
GEN:

Mitokondriyal Norogastrointestinal Ensefalomiyelopati (MINGIF) otozomal resesif olarak
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir hastaliktir. TYMP genindeki mutasyonlar hastalik ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Miyotonik Distrofi
SINONiM:

DMPK
GEN:

o Miyotonik distrofi tip 1 otozomal dominant kalitimi olan bir hastalik olup DMPK genindeki
KLINIK KULLANIM ALANI:  {iclii CTG tekrar sayisindaki artis sonucu ortaya ¢ikmaktadir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Miyotonik Distrofi
SINONiM:

ZNF9
GEN:

o Miyotonik distrofi tip 2 otozomal dominant kalitimi olan bir hastalik olup ZNF9 genindeki
KLINIK KULLANIM ALANI:  dortlii CCTG tekrar sayisindaki artis sonucu ortaya ¢ikmaktadir.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

13 GEN
GEN:

o MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yagslarda ortaya cikmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA'li tip(mor kapakh)/oda sicakhg

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

HNF4A,HNF1A,GCK
GEN:

o MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yagslarda ortaya ¢cikmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
s

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

HNF1B,PDX1,INS,NEUROD1,PAX4
GEN:

o MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yagslarda ortaya ¢cikmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN




SINONiM:

% iSUGEN

Genglerde Gorilen Eriskin Tipi Diyabet

GEN:

BLK,KLF11,CEL

KLiNiK KULLANIM ALANI:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegis gésteren ailesel diyabetin
formlarindan biridir ve erken yaslarda ortaya gikmaktadir.

YONTEM:
SONUC VERME SURESI:
NUMUNE TURU :

NUMUNE MIKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Dizi Analizi

40 gln
EDTA’li kan

3ml

:EDTA’l tip(mor kapakh)/oda sicaklig

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanls tiipe alinmis , dondurulmus érnekler




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

ABCC8,KCNJ11
GEN:

o MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yagslarda ortaya ¢cikmaktadir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

HNF4A
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen
HNF4A genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

GCK
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen

GCK genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

HNF1A
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen
HNF1A genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

PDX1
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yagslarda ortaya gikmaktadir. MODY tip 4 ile iliskili olan gen

PDX1 genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

HNF1B
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen
HNF1B genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

NEUROD1
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen
NEUROD1 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

KLF11
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen
KLF11 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

CEL
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen

CEL genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

PAX4
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen

PAX4 genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

INS
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen

INS genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Genglerde Gorilen Erigkin Tipi Diyabet
SINONiIM:

BLK
GEN:

MODY tipi seker hastaligi otozomal dominant gegcis gosteren ailesel diyabetin
KLINIK KULLANIM ALANI:  formlarindan biridir ve erken yaglarda ortaya gikmaktadir. Hastaliktan sorumlu olan gen

BLK genidir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[FrmmosmmmrasTmaa sy

Molekdiler Karyotipleme
SINONiIM:

GEN:

Mikroarray yontemi ile kromozomal bozukluklarla iligkili DNA kopya

KLINIK KULLANIM ALANE: 4 2 7anim ve kayiplari taranmaktadir.

. Mikroarray
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

MTHFR A1298C
SINONiM:

GEN: MTHFR

KLINiK KULLANIM ALANI:  Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttigi, dolayis ile venéztromboemboli (VTE)
riskinin yiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye yol
acan birgok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmistir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR

(C677t,A1298c) mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi ytiksek bir tani degeri vermektedir

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 15 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

MTHFR C677T
SINONiM:

GEN: MTHFR

KLINiK KULLANIM ALANI:  Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttig|, dolayisi ile venéztromboemboli (VTE)
riskinin yiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye yol
acan bircok kalitsal ve edinsel etken tanimlanmustir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR

(C677t,A1298c) mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi yiksek bir tani degeri vermektedir

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURO : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Kriyoprin iliskili periyodik sendrom
SINONiIM:

NLRP3
GEN:

Kriyoprin iliskili periyodik sendrom olan Muckle-Wells syndrome (MWS) ilk defa otozomal

KLINIK KULLANIM ALANI:  dominant gecis gésteren 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 ¢ikar.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Mukopolisakkaridoz
SINONiIM:

IDUA
GEN:

Tip | Mukopolisakkaridoz (MPS-1), a-L- iduronidaz (IDUA) enziminin yetersizlige bagh
KLINIK KULLANIM ALANI:  olusan bir otozomal resesif lizozomal depo hastaligidir. MPS I'in 3 klinik fenotipi vardir:
Hurler Sendromu, Scheie Sendromu ve Hurler/Scheie Sendromudur.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Hunter Sendromu
SINONiM:

IDS
GEN:

o Mukopolisakkaridoz Tip 2 (Hunter Sendromu) x-e bagl resesif gecis gosteren bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. IDS genindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya cikmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Sanfilippo Sendromu
SINONiM:

SGSH
GEN:

Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Sendromu) otozomal resesif gegis gosteren bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. GNS, HGSNAT, NAGLU ve SGSH genlerindeki mutasyonlar sonucuhastalik
ortaya ¢ikmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Morquio Sendromu
SINONiIM:

GALNS
GEN:

o Mukopolisakkaridoz Tip 4 (Morquio Sendromu) otozomal resesif gegis gosteren bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. GALNS genindeki mutasyonlar sonucu hastalik ortaya ¢ikmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Sanfilippo Sendromu
SINONiM:

NAGLU
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Herediter multiple ekzositoz
SINONiIM:

EXT1
GEN:

o Herediter multiple ekzositoz, uzun kemiklerin jukstaepifizer bolgesinden kdken alan
KLINIK KULLANIM ALANI:  ekzostozlarla karakterize otozomal dominant bir hastaliktir. En yaygin komplikasyonlar
agri, eklem limitasyonu, ekstremite eflitsizlikleri, malign dejenerasyon ve damar-sinir

basilaridir.
. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

MEN2A
SINONiM:

RET
GEN:

Multipl endokrin neoplazi tip 2 (MEN2) otozomal dominant bir hastalik olup genel
KLINIK KULLANIM ALANI:  popilasyondaki sikligi 1/30.000 olarak hesaplanmistir. MEN2A mediiller tiroid kanseri,
feokromositoma ve primer paratiroid hiperplazisine herediter bir yatkinliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Miyelofibroz
SINONiM:

CALR
GEN:

L Miyelofibroz, de novo (primer) veya esansiyel trombositoz, polisitemi vera sonrasi
KLINIK KULLANIM ALANI: (sekonder) gelisen klonal bir miyeloproliferatif hastaliktir. CALR geninin 9. ekzonundaki
somatik mutasyonlar primer miyelofibrozis ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Miyozin iligkili miyopati
SINONiIM:

MYH7
GEN:

o Miyozin iliskili miyopati otozomal dominant gegis gésteren nadir bir hastaliktir.
KLINIK KULLANIM ALANI:  Hastaliktan sorumlu olan gen MYH7 genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Miyofibriler Miyopati
SINONiM:

DES
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Niemann-Pick Hastalig
SINONiM:

SMPD1
GEN:

o Niemann hastaligi, otozomal resesif bir hastalik olup A ve B tipi SMPD1 geninde
KLINIK KULLANIM ALANI:  mutasyonlardan kaynaklanmaktadir. NPC1 ve NPC2 genleri de Nieman Pick Tip Ciile
iliskilendirilmistir. Nieman Pick Tip C hastalarinin %90 NPC1 geni mutasyonlari

gozlenmistir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

Netherton Sendromu
SINONiM:

SPINK5
GEN:

Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve otozomal resesif gegisli bir iktiyoz tipidir. Bu
KLINIK KULLANIM ALANI:  sendromun ana belirtileri iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapisal kil gévdesi anomalisi
(trikoreksis invaginata) ve atopik yatkinliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Noonan Sendromu
SINONiM:

PTPN11
GEN:

Noonan sendromu (NS) otozomal dominant olarak kalitilir ve 1500 - 2500 dogumda

KLINIK KULLANIM ALANI:  gériilen bir durumdur. Bu hastalarin yaklasik % 50'sinda 12. kromozomun (1224.1) uzun
kolundaki PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non-receptor type 11) geninde
“missense” mutasyonlar saptanmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Noonan Sendromu
SINONiM:

SOS1
GEN:

Noonan sendromu (NS) otozomal dominant olarak kalitilir ve 1500 - 2500 dogumda
KLINIK KULLANIM ALANI:  gérilen bir durumdur. Bu hastalarin yaklasik % 10-15'inde SOS1 geninde “missense”
mutasyonlar saptanmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
[P

Norofibromatozis
SINONiM:

NF1
GEN:

Norofibromatozis tip 1 (NF1) otozomal dominant gegisli, klinik bulgulari cocukluk ¢aginda

KLINIK KULLANIM ALANI:  ortaya cikmaya baslayan, ilerleyici seyir gdsteren ve pek cok organ sistemini etkileyen bir
ndérokutan sendromdur. Norofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak tizere ikisinifa
ayrilmaktadir. Nérofibromatozis tip 1 (NF1) periferal norofibromatozis olarak bilinmekte
ve 4000 kiside 1 oraninda gorilmektedir. NF1 geni 58 ekzondan olusmaktadir ve
mutasyonlarin ¢ogu ekzonlardaki nokta mutasyonlardir. Ekzon mutasyonlarini taramak
amaci ile kandan RNA izole edilip cDNA elde edildikten sonra tiim ekzonlar dizi analizi ile
taranmaktadir. Hastalardaki gézlenen splicing mutasyonlari ile diger mutasyonlarin
sayisinin fazlaligl nedeniyle sadece genomik DNA tabanli testlerin kullanimi mutasyonun
belirlenmesi igin yetersiz kalabilir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Norofibromatozis
SINONiM:

NF2
GEN:

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

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

N6ronal seroid lipofusinoz
SINONiIM:

TPP1
GEN:

Noronal seroid lipofusinoz otozomal resesif gegis gosteren, cocukluk ¢agi baslarinda

KLINIK KULLANIM ALANI:  motor ve mental gelisime engel olarak hareket ve zeka bozukluklarinasebep olmaktadir.
Ek olarak ¢ogu vakalarda epilepsi ve gorme bozukluklari da gézlemlenmektedir. TPP1
geninde gorilen mutasyonlar bu durumla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

N6ronal seroid lipofusinoz
SINONiIM:

PPT1
GEN:

Neuronal Ceroid Lipofuscinosis yasamin ilk birinci ve ikinci yillarinda mental ve motor
KLINIK KULLANIM ALANI:  gelisimini etkileyen otozomal resesif gegis gdsteren bir hastaliktir. PPT1 genindeki 50'den
fazla mutasyon bu durumla iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

NRAS
SINONiM:

NRAS
GEN:

NRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona ugradiginda normal
KLINiK KULLANIM ALANI: hicreler kanserlesme potansiyeli kazanirlar. NRAS geni onkogenlerin RAS ailesinin bir
Uyesi olup RAS ailesi ayni zamanda HRAS ve KRAS genlerini de icermektedir. Bu lg genin
Urlni olan GTPaz proteini hiicre bélinmesi, hiicre farklilasmasi ve apoptozis gibi hiicre

fonksiyonlarinda énemli rol alir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

HBS
SINONiM:

HBB
GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:  Orak hiicreli anemi kalitsal bir hastalik olup kan lizerindeki alyuvarlarin orak seklialmasi
olarak tanimlanabilir. Hemoglobin genindeki bir degisimden kaynaklanmaktadir.
Alyuvarlar yeterli oksijen tasiyamazlar. Hastalik viicut hiicreleri Gizerinden tasinir ve
cekiniktir
RFLP/ Dizi Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Odontoonychodermal Displazi
SINONiIM:

WNT10A
GEN:

o Odontoonychodermal displazi otozomal resesif gegis gosteren ve nadir gorilen bir
KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Hastaliktan sorumlu olan gen WNT10 genidir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
s

Okulofaringeal Muskuler Distrofi
SINONiM:

PABPN1
GEN:

o Okulofaringeal Muskdler Distrofi otozomal dominant kalitilan bir hastaliktir. PABPN1
KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Optik Atrofi
SINONiM:

ACO2
GEN:

Optik atrofi gorme bozuklugu ile karakterize edilen ve otozomal resesif gegis gosteren bir

KLINIK KULLANIM ALANI:  hastaliktir. Bu durum normale yakin gérmeden tamamen kérliik durumuna kadar
degiskenlik gosterebilir. ACO2 geninde gériilen mutasyonlar bu durum ile
iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Osteogenesis Imperfekta
SINONiIM:

GEN: COL1A1
Osteogenesis Imperfekta otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. COL1A1
KLINIK KULLANIM ALANI:  geni dizi analizi sonunda Osteogenesisimperfektasendromlu vakalarin % 70lik kisminda
mutasyonlar tespit edilmistir. COL1A1 geninde yaygin olarak gérilen 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.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Osteogenesis Imperfekta
SINONiM:

GEN: COL1A2
o Osteogenesis Imperfekta otozomal dominant olarak kalitilan bir sendromdur. COL1A2
KLINIK KULLANIM ALANI:  geni Osteogenesis Imperfekta Tip2, Tip3 ve Tip4 ile iliskilendirilmistir. COL1A1 geni
nokta mutasyonlari sendromlu vakalarin %5-30 luk kisminda tespit edilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURD : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakh)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanhs tiipe alinmis , dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Osteopetrozis
SINONiIM:

CLCN?7
GEN:

Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon bozuklugu sonucu kemiklerde belirgin

KLINiK KULLANIM ALANI:  radyolojik dansite artisina neden olan heterojen bir kalitsal hastaliklar grubudur. Gériilme
yasl, genetik ve klinik 6zellikleri temelinde g tip osteopetrosis tanimlanmistir.
Osteopetrosis congenita, osteopetrosisin nadir, agir bir formudur. Otozomal resesif gegis
gosterir. Hastalar genellikle yasamlarinin ilk iki yili igerisinde 6liirler. Osteopetrosis tarda,
osteopetrozisin erigkin veya benign tipi olarak da nitelendirilir. Otozomal dominant gegis
gosterir. Mermer kemik hastaligi, genellikle hayatin ilk dekatinda tani alir ve eriskinyasa
kadar yasayabilirler. Otozomal resesif gegislidir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Osteopetrozis
SINONiIM:

TCIRG1
GEN:

Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon bozuklugu sonucu kemiklerde belirgin

KLINIK KULLANIM ALANI:  radyolojik dansite artisina neden olan heterojen bir kalitsal hastaliklar grubudur. Goriilme
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 yili icerisinde 6liirler. Osteopetrosis tarda,
osteopetrozisin erigkin veya benign tipi olarak da nitelendirilir. Otozomal dominant gegis
gosterir. Mermer kemik hastaligi, genellikle hayatin ilk dekatinda tani alir ve erigkinyasa
kadar yasayabilirler. Otozomal resesif gegislidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

PDGFRA
SINONiM:

PDGFRA
GEN:

Gastrointestinal stromal timorlerde KIT ve PDFGRA geninin aktive edici mutasyonlari

KLINiK KULLANIM ALANI: gozlenmektedir. Her iki gen de reseptor tirozin kinaz tip 3'in kodlanmasinda beraber rol
oynamaktadir. GIST'lerin %60-85'inde KIT mutasyonlari saptanirken %5-10'ununda
PDGFRA mutasyonlari gézlenmektedir. PDGFRA geninde en sik Ekzon 12 de bulunan
jukstamembran domain'deki mutasyonlari (%6) ikinci en sik ekzon 18'deki TK domain
mutasyonlari gézlenirken nadiren de Ekzon 14 mutasyonlari gézlenmektedir(%0.1).
Tirozin kinaz inhibitorleriyle tedavi 6ncesi tedavinin planlanmasi ve tedavi takibinde
PDGFRA mutasyonlari(Ekzon 12,18 ve 14) taranmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

PDGFRB
SINONiM:

PDGFRB
GEN:

PDGFRB geni tirozin kinaz reseptor ailesinin bir pargasi olan immunglobulin st ailesinin
bir tyesini kodlar. Kodlanan protein hiicre sag kalimi, bliyimesi ve cogalmasinda rol
oynayan trombosit kaynakli blylime faktor reseptori betadir (PDGFRB). Gendeki
mutasyon PDGFRB ile iliskili kronik eozinofilik |6semi adi verilen bir kanser tipinde
saptanmaktadir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan/Parafin Blok
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

SPAG7
GEN:

o Periyodik ates sendromu tekrarlayan ates serileri ile karakterize edilen otozomal
KLINIK KULLANIM ALANI:  dominant gegis gosteren bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

NLRP3
GEN:

Kriyopirinle iliskili periyodik sendrom (The Cryopyrin Associated Periodic Syndromes

KLINIK KULLANIM ALANI:  (CAPS)) kriyopirin proteinini kodlayan 1. kromozomun uzun kolunda lokalize NLRP3
genindeki mutasyona bagli olarak gelisir ve OD kalitilir. Kriyopirin inflamazomun
regilasyonunda énemli rol oynar. CAPS hafif, orta ve siddetli form olmak tizere Ug farkh
otoinflamatuvar sendromdan olusur. Mutasyonlar bu li¢ sendroma spesifik olabilir veya
overlap yapabilir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

TNFRSF1A
GEN:

Periyodik ates sendromu (TRAPS) tekrarlayan ates serileri ile karakterize edilen TNFRSF1A

KLINIK KULLANIM ALANI:  genindeki mutasyonlarla iliskilendirilmis otozomal dominant gecis gésteren bir hastaliktir.
TNFRSF1A genindeki mutasyonlar bozuk TNFR1 proteini Uretimine sebep olmakta ve
hicrede agiri inflamasyon sinyallerinin olusumuna sebep olmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

ELANE, LPIN2, MEFV, MVK, NLRP3, PSTPIP1, TNFRSF1A
GEN:

Cocukluk gaginda ates etyolojisinin tam olarak aydinlatilamadigi durumlarda ‘periyodik

KLINiK KULLANIM ALANI:  ates sendromlarr’ diisiiniilmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Timér nekroz
faktord ile iliskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk urtikeri, Muckle-Wells
sendromu, Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) ve Siklik Notropeni bu sendromlari olusturmaktadir.
Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
ataklariyla karakterizedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

MEFV
GEN:

Cocukluk gaginda ates etyolojisinin tam olarak aydinlatilamadigi durumlarda ‘periyodik

KLINIK KULLANIM ALANI:  ates sendromlart’ disiiniilmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Timér nekroz
faktorii ile iliskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk urtikeri, Muckle-Wells
sendromu, Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) ve Siklik N6tropeni bu sendromlari olusturmaktadir.
Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
ataklariyla karakterizedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

MVK, TNFRS1A, NLRP3
GEN:

Cocukluk gaginda ates etyolojisinin tam olarak aydinlatilamadigi durumlarda ‘periyodik

KLINIK KULLANIM ALANI:  ates sendromlarr’ diisiiniilmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Timér nekroz
faktord ile iliskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk urtikeri, Muckle-Wells
sendromu, Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) ve Siklik Notropeni bu sendromlari olusturmaktadir.
Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
ataklariyla karakterizedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Periyodik Ates Sendromu
SINONiIM:

ELANE, LPIN2, PSTPIP1
GEN:

Cocukluk gaginda ates etyolojisinin tam olarak aydinlatilamadigi durumlarda ‘periyodik

KLINiK KULLANIM ALANI:  ates sendromlarr’ diisiiniilmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Timér nekroz
faktord ile iliskili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soguk urtikeri, Muckle-Wells
sendromu, Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) ve Siklik Notropeni bu sendromlari olusturmaktadir.
Bu hastaliklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon
ataklariyla karakterizedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pfeiffer sendromu
SINONiM:

FGFR2
GEN:

Pfeiffer sendromu belli kafatasi kemiklerinin prematur birlesimi ile karakterize edilen
KLINIK KULLANIM ALANI:  otozomal dominant bir hastaliktir. FGFR2 genindeki mutasyonlar Pfeiffer sendromu tip 1
ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pirlivat dehidrogenaz eksikligi
SINONiM:

PDHA1
GEN:

Pirlivat dehidrogenaz eksikligi viicutta laktik asit birikmesi ve bircok nérolojik

KLINIK KULLANIM ALANI:  problemlerle karakterize edilmekte olup X-linked dominant gegis gdsteren bir hastaliktir.
PDHA1 geninde gorilen mutasyonlar pirtivat dehidrogenaz eksikligi vakalarinin %80'ini
olusturmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pitt-Hopkins Sendromu
SINONiIM:

TCF4
GEN:

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

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pantotenat kinaz ile ilgili nérodejenerasyon
SINONiIM:

PANK2
GEN:

o Pantotenat kinaz ile ilgili nérodejenerasyon (PKAN) ¢ocukluk ¢aginda bas-
KLINIK KULLANIM ALANI:  |ayan ve hizla ilerleyen, nadir goriilen, otozomal resesif bir hastaliktir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

PLASMINOJEN AKTIVATOR iNHIBITOR
SINONiM:

PAI
GEN:

Plasminojenaktivator inhibitor - 1 (PAI-1) obez bireylerde ylksek dizeylerde saptanan bir

KLINiK KULLANIM ALANI:  fibrinoliz inhibitériidiir ve ayni zamanda bagimsiz kardiyovaskiiler risk faktérlerinden
biridirayrica insilin direnciyle de iliskilendirilmistri. PAI genindeki polimorfizmlerin protein
seviyesini etkiledigi ve etkiledigi gézlenmistir. Ozellikle yiiksek PAI-1 seviyesi kolesterol,
LDL-kolesterol, VLDL ve trigliserid diizeyi ile pozitif olarak, HDL kolesterol ile ise negatif
olarak koreledir

) RFLP
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakhg

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

PLCZ1
SINONiM:

PLCZ1
GEN:

PLCT sperm ¢ozilebilir faktori olup oosit aktivasyonunda 6nemli bir rol oynamakta

KLINiK KULLANIM ALANI:  olupintraselliiler Ca+2 salimmini sagladigi belirlenmistir. PLCZ ile yapilan yogun
ekspresyon ¢alismalarina ek olarak PLCZ'nin fonksiyonunun bozulmasina ve dolayisiyla
infertiliteye neden olan bir nokta mutasyonu (PLCZ, H398P) tespit edilmistir. Ayni genetik
gorintileme metodu modifiye edilerek kullanilan bir diger calismada da yine ayni
hastada (PLCZ, H233L) mutasyonunu belirlenmistir. Bu ¢alismada H233L mutasyonunun
da benzer bir sekilde lokal protein etkilesimlerini bozdugu, anormal kalsiyum salinimina
yol agtigi ayrica 3 boyutlu modelleme ile ortaya konmustur. Bu ¢alismada 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Polikistik Bobrek hastaligi
SINONiM:

PKD2
GEN:

Otozomal dominant Polikistik Bbrek hastaligi bobrek hastaliklari arasinda en sik
KLINIK KULLANIM ALANI:  gérilendir. Otozomal dominant kalitilan hastalik tipiyle ilisikilendirilmis olan genler PKD1
ve PKD2 genleridir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Polikistik Bobrek hastaligi
SINONiM:

PKD1
GEN:

Otozomal dominant Polikistik Bbrek hastaligi bobrek hastaliklari arasinda en sik
KLINIK KULLANIM ALANI:  gérilendir. Otozomal dominant kalitilan hastalik tipiyle ilisikilendirilmis olan genler PKD1
ve PKD2 genleridir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Polikistik Bobrek hastaligi
SINONiM:

PKHD1
GEN:

Polikistik Bobrek hastaligi otozomal resesif olarak kalitilan ve bobrek ve bobrege bagli

KLINIK KULLANIM ALANI:  5lim oranlarinda oldukca yiiksek bir etkiye sahip olan konjenital hepatorenal fibrokistik
sendromlar arasinda yer almaktadir. Otozomal resesif kalitilan hastalik tipiyle
ilisikilendirilmis olan tek gen PKHD1 genidir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pompe Hastalig
SINONiM:

GAA
GEN:

Pompe hastaligi asit maltaz ( lizozomal alfa 1,4 glikosidaz-GAA ) enzimi eksikligi sonucu
KLINIK KULLANIM ALANI:  ortaya cikan bir glikojen depo hastaligidir. Otozomal resesif kalitim gésterir. Enzim
eksikliginin derecesine gore infantil veya eriskin formlari vardir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
sl

Prader Willi/Angelman sendromu
SINONiM:

15q11-13
GEN:

Angelman Sendromu(AS) 15g11-13 lokusunu igeren delesyon, uniparental dizomi,

KLINIK KULLANIM ALANI:  imprintlenme defekti ya da UBE3Agen defektinden kaynaklanan, nadir gériilen bir genetik
hastaliktir. Etkilenmis kisilerde siddetli mental retardasyon, motor gelisimde gerilik,
konusma bozuklugu, karakteristik yliz gorinimi bulunmaktadir. 15q11-q13 delesyonlu
kromozom anneden kalitildiginda AS’u, babadan kahtildiginda Prader Willi sendromu
olusmaktadir.

) MLPA
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Pridoksin Bagimli Eplepsi
SINONiM:

ALDH7A1
GEN:

Pridoksin Bagimli Eplepsi otozomal resesif gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
KLINIK KULLANIM ALANI:  sorumlu olan gen ALDH7A1 genidir. Pridoksin Bagiml Eplepsi simdiye kadar 100 kiside
gorialmustir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiM:

Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis

GEN:

ATP8B1

KLINiK KULLANIM ALANI:

ATP8B1 genindeki 50'nin {izerinde mutasyon Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip
1 (PFIC1) olarak bilinen karaciger hastaliginin agir formuna neden olmaktadir. ATP8B1
genindeki mutasyonlarin ¢ogu genin blylk bir bolimuanin kaybi veya anormal kisa bir
protein lrline neden olmaktadir. Bu mutasyonlar karaciger hiicrelerinde safra asitlerinin
Uretilmesine neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger hastaligininolusmasina
neden olurlar. ATP8B1 proteini viicutta bulunmasina ragmen bu proteinin eksikliginin

boy kisaligi, sagirlik, diyare ve PFIC1'in diger semptomlarina yol agmasinin sebebiortaya
koyulamamistir. PFIC1 otozomal resesif kalitilan bir hastaliktir.

YONTEM:
SONUC VERME SURESi:
NUMUNE TURU :

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Dizi Analizi

40 giin
EDTA’li kan

3ml

:EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN
R

Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis
SINONiIM:

ABCB11
GEN:

ABCB11 genindeki 100den fazlamutasyonlar Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip

KLINiK KULLANIM ALANI: 2 (PFIC2) olarak bilinen karaciger hastaliginin agir formuna neden olmaktadir. ABCB11
genindeki mutasyonlarin ¢ogu genin biyik bir bélimunin kaybi veya anormal kisabir
protein rline neden olmaktadir. Bu mutasyonlar karaciger hiicrelerinde safra asitlerinin
Uretilmesine neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger hastaliginin olusmasina
neden olurlar. Ozellikle p.V444A degisimi karaciger hiicrelerindeki BSEP protein
miktarinda azalmaya yol agmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
.

Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis
SINONiIM:

ABCB4
GEN:

ABCB4 genindeki mutasyonlar Progresif Familyal intrahepatik Kolestasis Tip 3(PFIC3)

KLINIK KULLANIM ALANI:  olarak bilinen karaciger hastaliginin agir formuna neden olmaktadir. ABCB4 genindeki
mutasyonlarin ¢ogu genin biytk bir bolimiinin kaybi veya anormal kisa bir protein
Urtine neden olmaktadir. bu mutasyonlar karaciger hiicrelerinde safra asitlerinin
Uretilmesine neden olurlar ve bu hiicreleri hasarlayarak karaciger hastaliginin olusmasina
neden olurlar.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Pseudo Akondroplazi
SINONiIM:

CcCOMP
GEN:

Pseudo-Akondroplazi otozomal dominan bir hastaliktir. Kemik ve kikirdak dokusunu
KLINIK KULLANIM ALANI: ilgilendiren displaziler arasinda en sik rastlanilanidir. Hastalikla iliskili mutasyonlar

Kikirdak Oligometrik Matriks Proteini(COMP) genindedir. 19. kromozomda (19p13.1)

yerlesik COMP geninin Uretimini sagladigiICOMP proteini normalde kikirdak, bag

ve tendonda hiicreler arasi sivida bulunarak, hiicrelerin gelismesi, cogalmasi ve apopitoz

yoluyla yok olmasi siireglerinde rol alir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Kromozom Analizi
SINONiM:

GEN:

Koryon villus materyalinden elde edilen hiicrelere uygulanan QSTR yontemi ile 13., 18. ve

KLINIK KULLANIM ALANI:  21. ve cinsiyet kromozomlari sayisal olarak normal degerlendirilmistir. Konvansiyonel
sitogenetik karyotip analizi sonucu sonradan verilecektir. Sonug mutlaka uzun sureli
kiiltiir sonrasinda karyotip analizi ile teyit edilmelidir.Fetusa ait kromozomal anomalilerin
tanisinda ve fetal karyotip kararinda gold standart uzun siireli kiiltir sonucunda yapilan
karyotip analizidir

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 5gln

NUMUNE TURU : Koryon villus biyopsi materyali
NUMUNE MIKTARI: 20-30 mg

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EeoLerrleomozoMav

SINONiM: Kromozom Analizi

GEN: =
Amniyosentez materyalinden elde edilen hiicrelere
KLINIK KULLANIM ALANI:  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
kiltir sonrasinda karyotip analizi ile teyit edilmelidir.
Fetusa ait kromozomal anomalilerin tanisinda ve fetal
karyotip kararinda gold standart uzun sireli kaltir
sonucunda yapilan karyotip analizidir

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 5 giin
NUMUNE TURU : Amniyon sivis
NUMUNE MIKTARI: 20 ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :  Steril uygun enjektérde/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis,yetersiz miktarda, kanli, dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Vitamin D bagimli rikets
SINONiM:

VDR
GEN:

Vitamin D bagimli rikets tip I, 11-hidroksilaz gen mutasyonu, tip Il ise VDR gen mutasyonu

KLINIK KULLANIM ALANI:  sonucu gelismektedir. Her iki hastalik da nadir gériilen otozomal resesif bozukluklardir.
Vitamin D, kemik ve kalsiyum metabolizmasinin temel aktorlerinden biridir. Ayrica
hiucresel immiin yanitin olusturulmasinda ve hiicre proliferasyonunda roli vardir. Vitamin
D resepto6ri (VDR) polimorfizminin cgesitli hastaliklarla bir iliskisinin olup olmadigi oldukga
yaygin bir sekilde arastiriimistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Vitamin D bagimli rikets
SINONiM:

CYP27B1
GEN:

Rasitizm, Pseudovitamin D Eksikligine Bagli Rikets (CYP27B1 geni) otozomalresesif
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir hastaliktir. CYP27B1 geni 1a-hidroksilaz enziminin yapimini saglamaktadir. Bu
enzim D vitaminin aktif formu olan 1,25-dihidroksivitamin D3'eddnistirmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Renal glukoziri
SINONiIM:

SLC5A2
GEN:

Renal glukoziiri agirt miktarda glukozun Greye salinimina sebep olan otozomaldominant
KLINIK KULLANIM ALANI:  ya da otozomal resesif gecis gdsteren bir hastaliktir. SLCSA2 geninden iiretilen protein

normal kosullarda glukozun bobrekte geri emilimini saglar, ancak SLC5A2genindeki

mutasyonlar bu fonksiyonu bozmaktadir ve renal glukoziri ileiliskilendirilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Renal tubuler asidoz
SINONiM:

CA2
GEN:

L Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulunduiu nefron segmentine gore
KLINIK KULLANIM ALANI:  proximal RTA (Tip I), distal RTA (Tip 1) ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak tizere baglica 3
tipe ayrilir. CA2 genindeki resesif mutasyonlar Tip 3 Renal Tubular Asidozis'e neden

olmaktadir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Renal tubuler asidoz
SINONiM:

ATP6VOA4
GEN:

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulunduxu nefron segmentine gore
KLINIK KULLANIM ALANI:  proximal RTA (Tip I1), distal RTA (Tip 1) ve hiperkalemik RTA (Tip 1V) olmak tizere baglica 3

tipe ayrilr.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Renal tubuler asidoz
SINONiM:

ATP6V1B1
GEN:

Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulunduxu nefron segmentine gére
KLINIK KULLANIM ALANI:  proximal RTA (Tip I1), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA (Tip 1V) olmak tizere baglica 3

tipe ayrilr.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

MEN2A
SINONiM:

RET
GEN:

Ret protoonkogenitirozinkinaz aktivitesi olan membran reseptorini kodlar, ret

KLiNiK KULLANIM ALANI: ] S )
protoonkogen mutasyonlari men 2 sendromu ( Tip 2A) ve papillertiroid kanserine neden
olur. Ozellikle 10. ve 11. Ekzonlardaki nokta mutasyonlart MEN2A hastaligi ile

iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
=

Rett Sendromu
SINONiM:

MECP2
GEN:

o MECP2 geni ile iligkili hastaliklar X'e bagh kalitim gostermektedir. Olgularin %99'undan
KLINIK KULLANIM ALANI:  fazlasi de-novo mutasyon sebepli ya da germline mozaisizm gériilen anne babanin
birinden gegen hastalik etmeni mutasyon sebepli olabilmektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Rett Sendromu
SINONiM:

FOXG1
GEN:

o FOXG1 sendromu Rett sendromunun konjetial tipi olup otozomal dominant olarak
KLINIK KULLANIM ALANI:  kalitilan bir hastaliktir. FOXG1 genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirlmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
et

Rubinstein-Taybi Sendromu
SINONiIM:

CREBBP
GEN:

Rubinstein—Taybi sendromu, mental retardasyon, karakteristik yliz gérinimu ve genis el
KLINIK KULLANIM ALANI:  ve ayak basparmaklari ile karakterize bir multipl konjenital anomali ve mental
retardasyon sendromudur. Otozomal dominant olarak kalitiimaktadir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
s

Ruseel Silver Sendromu
SINONiM:

11p15
GEN:

Russell-Silver sendromu, intrauterin ve postnatal biytime geriligi, relatif makrosefali,

KLINIK KULLANIM ALANI:  {i¢cgen yiiz, viicut asimetrisi ve el 5. parmakta klinodaktili 6zelliklerinin gérildiugi bir
genetik hastaliktir. astaligin genetik etiyolojisinde, %35-65 oraninda 11p15 kromozomuna
lokalize imprinting control region 1 (ICR1) bdlgesinin hipometilasyonu saptanirken, %7-10
oraninda 7p11.2-p13 kromozomal bolgesinin maternal uniparental dizomisi (UPD)
gorulmektedir. Olgularin %1'inden daha azinda, submikroskobik kromozomal
aberasyonlar gosterilmistir.

) MLPA
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 30 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Seckel Sendromu
SINONiM:

ATR
GEN:

o Seckel sendromu otozomal resesif gecisli, nadir rastlanan, belirgin biiylime geriligi ve
KLINIK KULLANIM ALANE: enta gerilik, mikrosefali, atipik yliz goriiniim ile karakterize bir hastaliktir. Bu sendrom
genetik heterojenite de gostermektedir. Bazi vakalarda 3g11.1-g24 lokusunda ATR

geninde (Ataxia-telanjektazi ve RAD3 iliskili protein) mutasyon saptanmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Sendromik Miktoftalmi
SINONiM:

BCOR
GEN:

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

KLINIK KULLANIM ALANI: mutasyonlar hastaliklailiskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SHOX
SINONiM:

SHOX
GEN:

SHOX'un tek doz yetersizligi, insanlarda gériilen Turner Sendromu (TS), idiopatik Kisa Boy
(IKB) ve Leri-Weill Diskondrosteozu (LWD) olmak {izere ¢ farkli bilyime hastaligina
katkida bulunmaktadir. SHOX geninde %80-90 oraninda delesyon %10-20 oraninda nokta
mutasyon tespit edilmektedir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Mukolipidoz
SINONiIM:

NEU1
GEN:

Sialidoz (Mukolipidoz Tip 1) a-N-asetil néraminidaz-1 (lizozomal sialidaz; NEU1) eksikligi

KLINiK KULLANIM ALANI: sonucu olusan otozomal resesif gegisli bir lizozomal depo hastaligidir. NEU1 genindeki

resesif mutasyonlar lizozomal tip Sialidozis'e neden olmaktadir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Sistinozis
SINONiM:

CTNS
GEN:

Sistinozis, sistin adli aminoasidin gesitli organlarda (bobrek, gbz, kas, pankreas ve beyin)

KLINiK KULLANIM ALANI: anormal birikimi ile karakterize olan metabolik bir hastaliktir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Smith Lemli Opitz Sendromu
SINONiIM:

DHCR?7
GEN:

Smith Lemli Opitz sendromu otozomal resesif gecis gbsteren bir hastaliktir.Hastaliktan

KLINiK KULLANIM ALANI: sorumlu olan gen DHCR7 genidir. Smith Lemli Opitz sendromu yenidoganlari 20,000 ile

60,000'de 1 oraninda etkilemektedir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SOX10
SINONiM:

SOX10
GEN:

SOX10 geni embriyonik gelisim sirasinda doku ve organlarin olusumunda 6nemli rol

KLINIK KULLANIM ALANI: oynamaktadir. Kallmann Sendromu ve Waardenburg Sendromu ile iligkilendirilmistir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

SOX9
SINONiM:

SOX9
GEN:

SOX9 geni embriyonik gelisimde rol oynamakta olup 6zellikle Greme ve iskelet sistemi

KLINiK KULLANIM ALANI: Uzerinde etkilidir. Transkripsiyon faktori olarak nitelendirilen bu gen tzerindeki

mutasyonlar Kampomelik Displazi ve izole Pierre Robin Sendromuna yol agmaktadir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

SOX2
SINONiM:

SOX2
GEN:

SOX2 geni embriyonik gelisim siirecinde birgok organin olusumunda rol oynayan
KLINIK KULLANIM ALAN: proteinlerin yapimindan sorumlu olup 6zellikle gozlerin gelisiminde etkilidir.
Transkripsiyon faktori olarak nitelendirilen bu gen {izerindeki mutasyonlar birlesik hipofiz

hormonu eksikligi, mikroftalmi, septo-optik displazi ve anoftalmiye yol agmaktadir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Spastik Paralizi
SINONiIM:

ATL1
GEN:

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

iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Spastik Paralizi
SINONiIM:

SPAST
GEN:

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 gorilmuis ve otozomal
dominant olarak kalitilan SPG4 ile iliskilendirilmistir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SMA
SINONiM:

SMN1
GEN:

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini

KLINiK KULLANIM ALANI: icermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarinin %95'inde gorilmektedir. SMIN2
geninin tek basina kopya sayisinin klinik bir nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gorilen
vakalarda SMN2 geninin kopya sayisi fenotipe etki etmektedir.

) RFLP
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SMA
SINONiM:

SMN1
GEN:

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini

KLINiK KULLANIM ALANI: icermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarinin %95'inde gorilmektedir. SMN2
geninin tek basina kopya sayisinin klinik bir nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gorilen
vakalarda SMIN2 geninin kopya sayisi fenotipe etki etmektedir.

) MLPA
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 30 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SMA
SINONiM:

SMN1
GEN:

Besinci kromozomdaki SMA gen bolgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini

KLINiK KULLANIM ALANI: icermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarinin %95'inde gorilmektedir. SMIN2
geninin tek basina kopya sayisinin klinik bir nemi bulunmazken SMN1 delesyonu gorilen
vakalarda SMN2 geninin kopya sayisi fenotipe etki etmektedir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’ tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi sonucu olusan dengesizligin izlendigi bir hastaliktir. SCA'larin tipik
belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastaliginin numaralarla ifade
edilen alttipleridir. Otozomal dominant kalitim gosteren SCA tipleri ilgili genlerdeki CAG

Ugll niikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

ATXN1
GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi 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 (gl

nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESiI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

ATXN2
GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi 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 (gl

nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESiI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

ATXN3
GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi 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 (gl

nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

CACNA1A
GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi 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 (gl

nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESiI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Spino serebellar ataksi (SCA)
SINONiM:

ATXN7
GEN:

Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hiicrelerin kaybi ya da
KLINiK KULLANIM ALANI: dogru calisamamasi 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 (gl

nikleotid tekrar sayilarinin artmasiyla olusur.

Fragment Analizi

YONTEM:

SONUGC VERME SURESiI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
I

SRY
SINONiM:

SRY
GEN:

Cinsiyet gelisiminde Y kromozomu en 6nemli rolii oynamaktadir. Y kromozomunun
varligi veya yoklugu en 6nemli etkendir. Y kromozomu tizerindeki genlerin, hem X
Uzerindeki hem de otozomal genlerle etkileserek, farklilasmamis gonadlarin testis
sekline gegmesini sagladigini gésteren galismalar bulunmaktadir

KLINiK KULLANIM ALANI:

) PCR
YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 15 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

SINONiM:

BCR-ABL p190
GEN:

o Kemik iligindeki hematopoietik hiicrelerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik
KLINIK KULLANIM ALANI: myeloid I6semi (CML) igin t(9;22) kromozomal translokasyonu tanisal bir belirtegtir.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
S

SINONiM:

BCR-ABL p210
GEN:

Kemik iligindeki hematopoietik hiicrelerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik

KLINiK KULLANIM ALANI: myeloid I6semi (CML) igin t(9;22) kromozomal translokasyonu tanisal bir belirtegtir.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i

PML-RARA
SINONiM:

PML-RARA
GEN:

PML-RARA flizyon geni (FG) transkriptleri, t(15;17)(q22;921) translokasyonunun

KLINiK KULLANIM ALANI: molekiiler sonucudur ve tim AML vakalarinin %10-15'ini olusturan AML M3 akut
prograntilositik I6semi (APL) vakalarinin biyiik kismiyla (>%90) iliskilidir. t(15;17)
promyelositik [6semi (PML) geninin retinoik asit reseptori alfa (RARA) ile flizyonu ve
sonugta PML-RARA flizyon proteini olusmasina neden olur.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

E2A/PBX1
SINONiM:

E2A/PBX1
GEN:

t(1;19)(g23;p13) sonucunda E2A(TCF3)-PBX1 flizyon geni meydana gelir. Akut lenfositik

KLINiK KULLANIM ALANI: I6semilerde (ALL) en sik gozlenen kromozomal translokasyondur. Pediatrik ALL vakalarinin
%3-6's1, yetiskin ALL hastalarinin %3'inde g6zlenmektedir. pre-B ALL immunofenotipi ile
yakindan iliskilidir. iki farkl transkript E2A-PBX1 fiizyon geni ile iligkilidir. Pediatrik ALL'de
t(1;19) varhginin molekdler olarak gésterilmesi ve diger en sik gozlenen kromozomal
anomaliler olan (9;22), t(4;11) ve t(12;21) ile birlikte degerlendirilmesi prognozoun
saptanmasi ve tedavi yaklasiminin belirlenmesi agisindan 6nemlidir.

) Real Time PCR
YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tuip(mor kapakh)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

TEL/AML1
SINONiM:

TEL/AML1
GEN:

AML1 flizyonu *t(12;21)(p13;922)+; 21 numarali kromozom tzerinde bulunan AML1
(RUNX1) ile 12. kromozom Uzerinde yer alan TEL (ETV6) gen bolgeleri arasindaki flizyona
baglh olarak meydana gelir. (12;21)(p13;q22) translokasyonu sonucunda TEL-AML1 (ETV6-
RUNX1) kimerik geni olusur. Pediatrik akut lenfositik I6semi (ALL) hastalarinda siklikla
go6zlenen bir anomalidir. TEL/AML1 flizyonu; ge¢ dénemde gorilen relapslardan sorumlu
olmasina ragmen iyi klinik seyirle iliskilidir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

RUNX-AML
SINONiM:

RUNX-AML
GEN:

o AML'de, baslica M2 olmak lizere M1 ve M4'te gézlenmektedir. AML'de %10 oraninda,
KLINIK KULLANIM ALANIE: M2'de % 40 oraninda gozlenir. Translokasyon tasiyan hastalarda %90 oraninda remisyon
gozlenir, ancak tekrar relapsa girerler. Ozellikle takip hastalarinda RT-PCR ile bakilmasi

onerilmektedir.

. Real Time PCR
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Tarp Sendromu
SINONiIM:

RBM10
GEN:

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

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Tay Sach’s Hastaligi
SINONiM:

HEXA
GEN:

Tay Sach's hastaligl otozomal resesif olarak kalitilan bir hastaliktir. HEXA genindeki

KLINIK KULLANIM ALANI: mutasyonlar hastalikla iligkilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURO : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

TP53
SINONiM:

TP53
GEN:

TP53 geninde olusan mutasyonlar mem kanseri, yumusak doku kanseri ve kemik

KLINIK KULLANIM ALANI: kanserine sebep vermektedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

TPMT
SINONiM:

TPMT (238G>C, 460G>A, 719A>G)
GEN:

TPMT (Tioplrin S-Metil Transferaz), azathioprine, 6-mercaptopurine ve 6-thioguanine gibi
KLINiK KULLANIM ALANI: thiopurine grubu ilaglarin metabolize edilmesinden sorumlu sitoplazmik bir enzimdir.
TPMT enzimindeki genetik degisimler enzim aktivitesinde degisikliklere neden olur.
p.Ala80Pro, p.Alal54Thr, p.Tyr240Cys mutasyonlari en sik rastlanan mutasyonlardir ve

enzimatik etkide azalmalara sebep olurlar.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Treacher Collins Sendromu
SINONiM:

TCOF1
GEN:

Treacher Collins Sendromu otozomal dominant gegcis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan
KLINIK KULLANIM ALANI:  sorumlu olan gen TCOF1 genidir. Treacher Collins Sendromu 50,000 kiside bir oraninda

goralir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUC VERME SURESiI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

MTHFR, PROTHROMBIN,F5
SINONiM:

MTHFR, PROTHROMBIN,F5
GEN:

Trombofili, kanda pihtilagsma egiliminin arttigi, dolayisi ile venéztromboemboli

KLINIK KULLANIM ALANI:  (VTE) riskinin yiiksek 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 yiksek
bir tani degeri vermektedir

Real Time PCR, RFLP

YONTEM:

SONUG VERME SURESI: 15 GUN
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

MTHFR, PROTHROMBIN,F5

SINONiM:

GEN: MTHFR, PROTHROMBIN, F5, PAI

KLiNiK KULLANIM ALANI: Trombofili, kanda pihtilagma egiliminin arttigi, dolayisi ile venéztromboemboli (VTE) riskinin
yiiksek oldugu durumlari tanimlamak igin kullanilan bir terimdir. Trombofiliye yol agan birgok
kalitsal ve edinsel etken tanimlanmigtir. Faktor 5, Faktor 2 Ve MHFTR(C677t,A1298c)
mutasyonlarinin taranmasi %99 gibi yiiksek bir tani degeri vermektedir
Real Time PCR, RFLP

YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 15 glin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MIKTARI: 3ml

MATERYAL KABUL ZAMANI :

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l ttip(mor kapakl)/oda sicakhgi
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:

yanlis tiipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Trombositopeni

SINONiM:
GATA1
GEN:
X'e bagl gegis gosteren trombositopeni Xp11.23 kromozomundaki GATA-1 mutasyonu sonucu gelisir.
KLINIK KULLANIM ALANI: GATA-1 megakaryosit ve normoblast igin transkripsiyon faktoridiir.
Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’l kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tlip(mor kapakli)/oda sicakhgi

MATERYAL KABUL ZAMANI :
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tiipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Tuberosklerozis
SiINONiM:

TSC1
GEN:

Tuberosklerozis otozomal dominant gegis gosteren bir hastaliktir. Hastaliktan sorumlu
KLINIK KULLANIM ALANE:  )3n gen TSC1 ve TSC2 genidir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan

NUMUNE MiKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’li tiip(mor kapakh)/oda sicakligi

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanls tiipe alinmis , dondurulmus érnekler

REFERANS ARALIGI:




SINONiM:

% iSUGEN

Tuberosklerozis

GEN:

TSC2

KLiNiK KULLANIM ALANI:

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

YONTEM:
SONUC VERME SURESI:
NUMUNE TURU :

NUMUNE MIKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI :

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Dizi Analizi

40 gln
EDTA’li kan

3ml

:EDTA’l tip(mor kapakh)/oda sicaklig

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

yanls tiipe alinmis , dondurulmus érnekler




% iSUGEN
S

WES
SINONiM:

GEN:

WES (Tim Ekzom Sekanslama) yontemi tiim kodlanan bélgelerinin (6rnegin ekzonlarin)

KLINiK KULLANIM ALANI: sekanslanmasidir. Ekzom yaklasik olarak insan genomunun %2'sini kapsar ve hastaliklara

sebep olan mutasyonlarin %85'ini igerir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 60 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
T

WES
SINONiM:

GEN:

WES (Tim Ekzom Sekanslama) yéntemi tiim kodlanan bélgelerinin (6rnegin ekzonlarin)

KLINiK KULLANIM ALANI: sekanslanmasidir. Ekzom yaklasik olarak insan genomunun %2'sini kapsar ve hastaliklara

sebep olan mutasyonlarin %85'ini igerir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 60 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’L tuip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Von Hippel Lindau Sendromu
SINONiIM:

VHL
GEN:

Von Hippel Lindau sendromu otozomal dominant bir hastaliktir. Hastalikla iliskilendirilen
KLINIK KULLANIM ALANI: gen VHL genidir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEEE e

Von Willebrand hastaligi
SINONiM:

VWEF
GEN:

Von Willebrand hastaligi 3 tipten olusan ve otozomal resesif veya dominant olarak

KLINiK KULLANIM ALANI: kalitilan bir hastaliktir. VWF genindeki mutasyonlar hastalikla iliskilendirilmistir.

Mutasyonlarin ¢ogu 17-28. ekzonlarda tespit edilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEE T

Waardenburg Sendromu
SINONiIM:

PAX3
GEN:

Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilanfarkli

KLINiK KULLANIM ALANI: tipleri olan bir hastaliktir. PAX3 genindeki mutasyonlar Waardenburg Sendromu Tip1 ve

Tip3 ile ilisikilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Waardenburg Sendromu
SINONiIM:

EDNRB
GEN:

Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalitilan farkl

KLINIK KULLANIM ALANI: tipleri olan bir hastaliktir. EDNRB genindeki mutasyonlar Waardenburg Sendromu Tip4 ile

ilisikilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Weill-Marchesani Sendromu
SINONiM:

ADAMTS10
GEN:

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

KLINIK KULLANIM ALANI: genindeki mutasyonlar hastaliklailigkilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

West Sendromu
SINONiM:

ARX
GEN:

o Erken bebeklik epileptik ensefalopatisi, diger adiyla West sendromu ciddi bir epilepsi
KLINIK KULLANIM ALANI: tipidir. Hastalik bebeklik doneminde baslayan ve neredeyse sik rastlanan tonik spazm ve
ndbetler ile karakterizedir. Hastalikla iliskilendirilmis olan gen ARX genidir ve hastalik X

bagimli resesif sekilde kalitilmaktadir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakl)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Wilms Timor
SINONiM:

WT1
GEN:

Wilms Tlimor ¢ocuklarda en sik rastlanan bobrek tiimor tiplerinin basinda gelmektedir.

KLINIK KULLANIM ALANI: Hastalik WT1 geninde olusan somatik mutasyonlar ve otozomal dominant kalitilan

mutasyonlar sebebi ile olusmaktadir.

Dizi Analizi
YONTEM:

SONUC VERME SURESi: 40 giin

NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Wilson Hastaligi
SINONiM:

ATP7B
GEN:

Wilson hastaligi (WH), otozomal resesif bir metabolik hastaliktir. 1993 yilinda Wilson
hastaliginin genetik bir hastalik oldugu ve sorumlu genin, 13. Kromozomda (13q14.3)
oldugu saptandi. WH'dan ATP7B genindeki mutasyonlarin sorumlu oldugugdsterilmistir.

KLINiK KULLANIM ALANI:

Bu gendeki mutasyonlar, bakiri tasiyici protein olan ATP7B proteinin fonksiyonunu
bozarak bakirin biliyer sisteme atilimi ve seruloplazmin sentezi azalir. ATP7Bgeninde
300'den fazla mutasyon (tek baz ilavesi veya delesyon, frame-shifts, missense,non-sense,
splice-site mutasyon ) saptanmistir. En sik gorulen mutasyonlar H1069Q, A1003Tve
P969Q seklindedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

Wilson Hastaligi
SINONiM:

WAS
GEN:

Wiskott-Aldrich Sendromu X-linked resesif gegis gdsteren bir hastaliktir. Hastaliktan

KLINiK KULLANIM ALANI: sorumlu olan gen WAS genidir.

) Dizi Analizi
YONTEM:
SONUG VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MiKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Zellweger sendromu
SINONiIM:

PEX1
GEN:

Zellweger sendromu (ZS), yada bir baska deyisle Serebrohepatorenal Sendrom, karaciger,
KLINIK KULLANIM ALANL: p5prek 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.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml
NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
N

Cloves Sendromu
SINONiM:

PIK3CA
GEN:

Clove Sendromu asiri doku biiyiimesi ve kompleks damar anomalileri ile karakterize olan

KLINiK KULLANIM ALANI: bir hastaliktir. PIK3CA genindeki somatik mutasyonlar Clove Sendromu ile

iliskilendirilmistir.

) Dizi Analizi
YONTEM:

SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Nijmegen Kirik Sendromu
SINONiIM:

NBN (657_661del5)
GEN:

Nijmegen kirik sendromu, nadir gérilen otozomal resesif gegisli genetik bir hastaliktir.
KLINiK KULLANIM ALANI: Kromozomal instabilite sendromlari olarak adlandirilan bir grup hastalik icinde yer alir.
Klinik olarak mikrosefali, “kus ytizi” olarak da adlandirilan yiiz gériiniim, biyime
geriligi, immun yetmeazlik, iyonizan radyasyon ile alkilleyici ajanlara artmis kromozomal

hassasiyet ve 6zellikle lenfoid malignitelere yatkinlk ile karakterizedir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 21 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’| tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

Cornelia de Lange sendromu
SINONiIM:

NIPBL
GEN:

Mental retardasyon ile giden Cornelia de Lange sendromu; karekteristik olarak diistik
KLINiK KULLANIM ALANI: dogum agirligi, mikrosefali, yaygin veya bolgesel hirsutizm, sinofiris, uzun kirpikler, diisiik
ense sag ¢izgisi, kliclik burun, antevert nostriller, uzun filtrum, ince dudaklar, tst
ekstremite bulgulari ile gérilen nadir bir genetik hastaliktir. NIPBL genindeki mutasyonlar

bu hastaligin otozomal dominant kalitilan tipi ile iliskilendirilmistir.

. Dizi Analizi
YONTEM:
SONUGC VERME SURESI: 40 giin
NUMUNE TURU : EDTA’li kan
NUMUNE MIKTARI: 3ml

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI :EDTA’l tiip(mor kapakli)/oda sicaklig

MATERYAL KABUL
ZAMANI : Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis , dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




TEST ADI: NGS iLE EMBRIYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUS EMBRIYOLARDA)



TEST ADI: NGS iLE EMBRIYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUS EMBRIYOLARDA)



SINONiM:

% iSUGEN

TEST ADI: NGS iLE EMBRIYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUS EMBRIYOLARDA

GEN:

KLINiK KULLANIM ALANI:

Veriseq testi ile analiz edilen her bir embriyoda embriyolarin herbiri iki tarafli barkodlarla
indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksizin her embriyo igin 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 yiiksek olmasi sonucu parsiyel veya segmental
anoploidileri daha iyi yakalamaktadir. Embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona
dayali bir sistemle yiiksek ¢ozlinlrlikte taranmaktadir. Test analiz sirasindaki dinamik
referans araligl sayesinde mozaisizmi daha net bir bigimde ortaya koymaktadir.

YONTEM:
SONUC VERME SURESI:
NUMUNE TURU:

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI:

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

Yeni Nesil Sekanslama

10 glin

Blastomer/Trofektoderm

: Buz akulsi Uzerinde

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

yanlis tiipe alinmis, dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN
R

SINONiM:

GEN:

Veriseq testi ile analiz edilen her bir embriyoda embriyolarin herbiri iki tarafli barkodlarla
KLINIK KULLANIM ALANI: indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksizin her embriyo i¢in 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 yiiksek olmasi sonucu parsiyel veya segmental
anoploidileri daha iyi yakalamaktadir. Embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona
dayali bir sistemle yliksek ¢ozlinirliikte taranmaktadir. Test analiz sirasindaki dinamik

referans araligi sayesinde mozaisizmi daha net bir bicimde ortaya koymaktadir.

Yeni Nesil Sekanslama

YONTEM:
SONUG VERME SURESi: 10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akisi tzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
]

SINONiM:

GEN:

o 24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in lizerinde genomik dizi ile

KLINIK KULLANIM ALANI: | 5ntrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bolgesi
bulunmaktadir. Boylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayali bir
sistemle yiksek ¢ozinirlikte taranmaktadir. Bu sayede kromozomlar sayisal olarak test
edilmelerinin yani sira bélgesel (yapisal) olarak ta kayip ve kazanimlar ( delesyon-
duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapilan ¢alismalar mikroarray yénteminin diger
yontemlere gore daha giivenilir ve gebelik basarisi Gizerinde daha etkin bir ydontem
oldugunu ortaya koymustur

Array CGH
YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 10 giin
NUMUNE TURUD: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  : Buz akiisii tizerinde

MATERYAL KABUL
ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
EEEEEEE e

SINONiM:

GEN:

24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in lizerinde genomik dizi ile

KLINiK KULLANIM ALANI: kontrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bolgesi
bulunmaktadir. Boylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayali bir
sistemle yiksek ¢ozinirlikte taranmaktadir. Bu sayede kromozomlar sayisal olarak test
edilmelerinin yani sira bélgesel (yapisal) olarak ta kayip ve kazanimlar ( delesyon-
duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapilan ¢alismalar mikroarray yénteminin diger
yontemlere gore daha giivenilir ve gebelik basarisi Gizerinde daha etkin bir ydontem
oldugunu ortaya koymustur

Array CGH
YONTEM:

SONUG VERME SURESi: 2 giin

NUMUNE TURUD: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akiisii Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlis tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e

SINONiM:

GEN:

24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in tizerinde genomik dizi ile

KLINiK KULLANIM ALANI: kontrol edilmektedir. Dolayisiyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bolgesi
bulunmaktadir. Béylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayali bir
sistemle yuksek ¢oziiniirlikte taranmaktadir. Bu sayede kromozomlar sayisal olarak test
edilmelerinin yani sira bolgesel (yapisal) olarak ta kayip ve kazanimlar ( delesyon-
duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapilan ¢alismalar mikroarray yonteminin diger
yontemlere gore daha giivenilir ve gebelik basarisi Gizerinde daha etkin bir yontem
oldugunu ortaya koymustur

Array CGH
YONTEM:
SONUGC VERME SURESi: 2 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm
NUMUNE MiKTARI: -
NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI  : Buz akiisui tzerinde
MATERYAL KABUL
ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
i e e

SINONiM:

GEN:

Talasemi, Sma,Fmf, Kistik Fibrozis
KLINiK KULLANIM ALANI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 2 giin/10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akisii Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e e s

SINONiM:

GEN:

Talasemi, Sma,Fmf, Kistik Fibrozis disinda kalan diger tek gen hastaliklari
KLINiK KULLANIM ALANI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 2 giin/10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akisii Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERI:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




SINONiM:

o)1t

iSUGEN

GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:

Ozel set up gerektiren nadir hastaliklar

YONTEM:
SONUC VERME SURESi:
NUMUNE TURU:

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI:

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

2 glin/10 glin

Blastomer/Trofektoderm

: Buz akisi tzerinde

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

yanlis tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler




SINONiM:

o)1t

iSUGEN

GEN:

KLINIK KULLANIM ALANI:

Haplotip ve Marker Analizleri - Ldsemi vb

YONTEM:
SONUC VERME SURESiI:
NUMUNE TURU:

NUMUNE MiKTARI:

NUMUNE ALIM VE
TRANSPORT KOSULLARI

MATERYAL KABUL
ZAMANI:

NUMUNE RED KRITERi:

REFERANS ARALIGI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

2 giin/10 giin

Blastomer/Trofektoderm

: Buz akusU tzerinde

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler




% iSUGEN

SINONiM:

GEN:

Talasemi + HLA Tiplemesi
KLiNiK KULLANIM ALANI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

YONTEM:
SONUC VERME SURESi: 2 glin/10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akiisli Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERIi:
yanlis tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN
e e N

SINONiM:

GEN:

Tek Gen Nadir Hastaliklar + HLA Tiplemesi
KLINiK KULLANIM ALANI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 2 giin/10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akisii Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




% iSUGEN

SINONiM:

GEN:

Tek Gen Hastaliklarinda Anéploidi Taramasi (13, 18, 21, X, Y)
KLiNiK KULLANIM ALANI:

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi

YONTEM:
SONUC VERME SURESI: 2 giin/10 giin
NUMUNE TURU: Blastomer/Trofektoderm

NUMUNE MiKTARI: -

NUMUNE ALIM VE

TRANSPORT KOSULLARI : Buz akisii Gzerinde
MATERYAL KABUL

ZAMANI: Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00

NUMUNE RED KRITERi:
yanlig tipe alinmis, dondurulmus 6rnekler

REFERANS ARALIGI:




