
İSÜGEN TEST REHBERİ 
 
 

TEST ADI: 5q31-5q33 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

Del 5q31 
EGR1/CDC25C delesyonu 
Del 5q33 
CSF1R/RPS14 delesyonu 

 
 
5q31-5q33 
Akut myeloid lösemi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendromun prognoz ve tedavi 
takibinde 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum



TEST ADI: 4q12 

 

SİNONİM: 

 
 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Del4q12 
CHIC2 Delesyonu 
FIP1L1/PDGFR2 füzyon 
4q12 yeniden düzenlenmeleri 

 
 
4q12 
Hipereozinofilik sendrom 
4q12’i içine alan translokasyonlar 
(t(4;12), t(4;22)) 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 
-



TEST ADI: 6q21 Delesyonu 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Del6q21 

 
 
 

6q21 & 8q24 

Non-Hodgkin Lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 8q24(MYC) Yeniden Düzenlenmeleri 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MYC 

 
 
 

6q21 & 8q24 

Burkitt Lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 7q31 delesyonu 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Del7q31 
D7S486 delesyonu 

 
 
 

7q31 
Akut myeloid lösemi, Hodgkin lenfoma, myelodisplastik sendrom , Non-Hodgkin lenfoma 
prognoz ve tedavi takibinde 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 
-



TEST ADI: 11q22.3 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

ATM delesyonu 
Del11q23 

 
 
 

11q22.3 
Non-Hodgkin lenfoma, kronik lenfositik lösemi, akut lenfositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 11q23 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MLL delesyonu 
Del11q23 

 
 
 

11q23 
Akut myelositik lösemi, akut lenfositik lösemi, Non-Hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 13q14delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

DLEU delesyonu 

 
 
 
 

13q14 
B hücreli kronik lenfositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 13q14.3 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

D13S319 delesyonu 
Del13q14.3 

 
 
 

13q14.3 
Akut lenfositik lösemi, Kronik lenfositik lösemi, Multiple Myeloma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 13q34 delesyonu 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

13q34 

 
 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 17p13 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

P53 delesyonu 

 
 
 
 

17p13 
Kronik lenfositik lösemi, multiple myeloma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: 20q12 delesyonu 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Del20q12 

 
 
 
 

20q12 
Akut myelositik lösemi, myelodisplastik sendrom, myeloproliferatif hastalık 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: inv(16)(p13;q22)/t(16;16)(p13;q22) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CBFB geni yeniden düzenlenmeleri 

 
 
 
 

16q22 
Akut myelositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(1,19)(q23;p13.3) 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 

TCF3/PBX1 

 
 

1q23/19p13.3 
Akut lenfoblastik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 
-



TEST ADI: t(4;11)(q21;q23) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MLL-AF4 füzyonu 

 
 
 
 

11q23 
Akut myelositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(9;11)(p22;q23) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MLLT3-MLL füzyonu 

 
 
 
 

11q23 
Akut myelositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(8;14)(q24;q32) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MYC-IGH füzyonu 

 
 
 
 

8q24/14q32 
Akut lenfoblastik lösemi, Non-hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(9;22) (q34;q11.2 ) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BCR-ABL füzyonu 

 
 
 
 

9q34/22q11.2 
Kronik myelositik lösemi, Akut myelositik lösemi, Akut lenfositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(4;14)(p16;q32) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI: 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FGFR3/IGH füzyonu 

 
 
 

4p16/14q32 

Mutiple Myeloma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(11;14)(q13;q32) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CCND1/IGH füzyonu 

 
 
 
 

11q13/14q32 
Multiple Myeloma, Non-Hodgkin lenfoma, Kronik lenfositer lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(12;21) (p13;q22) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

ETV6(TEL)/RUNX1(AML1) füzyonu 

 
 
 
 

Akut myelositik lösemi, akut lenfositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(14;16)(q32;q21) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MAF/IGH füzyonu 

 
 
 

14q32/16q21 

Multiple Myeloma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: t(14;18)(q32;q21) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

IGH/BCL2 füzyonu 

 
 
 
 

14q32/18q21 
Kronik lenfositik lösemi, Non-Hodgkin lenfoma (Diffüz B hücreli lenfoma, Folliküler 
lenfoma) 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 
-



TEST ADI: t(15;17)(q22;q21) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PML/RARA füzyonu 

 
 
 
 

15q22/17q21) 
Akut myelositik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 5 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

5q31 
Akut myelositik lösemi, myelodisplastik sendrom, Non-Hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 10 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CEP 10 
Akut lenfoblastik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 4 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

4q12 
Akut lenfoblastik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 7 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

7q31 
Akut lenfoblastik lösemi, myelodisplastik sendrom, Hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 8 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

8 p11.1-q11.1 
Akut lenfoblastik lösemi, myelodisplastik sendrom, Hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 11 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

11q23 
Akut myelositik lösemi, Myelodisplastik sendrom 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 4 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
Akut lenfoblastik lösemi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: TRİZOMİ /MONOZOMİ 12 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

12p13 
Kronik lenfositik lösemi, Non-Hodgkin lenfoma 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: ALK 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

ALK/EML4 füzyonu 
ALK(2p23) mutasyonları 

 
 

2p23 
 
Küçük hücreli dışı akciğer kanseri , tirozin kinaz inhibitör tedavisine yanıtın takibi, 
anaplastik lenfoma 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 
 
2 hafta 
 
Parafin blok(lam üzerine fiske edilmiş) 
 
2-3 mikrometre 

 
 

: İki adet lam üzerine parafin bloktan fiske edilmiş doku/oda sıcaklığı 

 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 

Bloklarınhazırlanması sırasında formaldehit harici fiksatif kullanılmış örnekler, yetersiz 
miktardaki numuneler 
 
-



TEST ADI: ROS1 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 
 

NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI: 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

ROS1 amplifikasyonu 

 
 
 

6q22.1 
 
Küçük hücreli dışı akciğer kanseri , tirozin kinaz inhibitör tedavisine yanıtın takibi 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 
 
2 hafta 
 
Doku: Parafin blok(lam üzerine fiske edilmiş) 
 
2-3 mikrometre 

 

İki adet lam üzerine parafin bloktan fiske edilmiş doku/oda sıcaklığı 

 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 

Bloklarınhazırlanması sırasında formaldehit harici fiksatif kullanılmış örnekler, yetersiz 
miktardaki numuneler 

 
-



TEST ADI: ERBB2 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI : 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

ERBB2 amplifikasyonu 
HER2/NEU/TopoIIa 

 
 

17q12 
 
Küçük hücreli dışı akciğer kanseri, meme kanseri 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 
 
2 hafta 
 
Doku: Parafin blok(lam üzerine fiske edilmiş) 

 
2-3 mikrometre 

 
 

İki adet lam üzerine parafin bloktan fiske edilmiş doku/oda sıcaklığı 

 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 

Bloklarınhazırlanması sırasında formaldehit harici fiksatif kullanılmış örnekler, yetersiz 
miktardaki numuneler 
 
-



TEST ADI: ANGELMAN SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

15q11-q13 Deletion 
UBE3A/D15S10 

 
 
 

15q11-q13 
Angelman sendromu tanısında 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: WOLF-HİRCHHORN SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

4p16 Deletion 
WHSC1 

 
 
 

15q11-q13 
Angelman sendromu tanısında 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



 

TEST ADI: PRADER WİLLİ SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

15q11-q13 Delesyonu 
SNRPN Delesyonu 

 
 
 

15q11-q13 
Prader Willi sendromu tanısında 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: DIGEORGE SENDROMU 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

22q11.2 
DiGeorge sendromu tanısında 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: WILLIAMS SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

7q11.23 delesyonu 

 
 
 
 

7q11.23 
Williams sendromu tanısında 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: SHOX DELESYONU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Short Stature Homeobox 

 
 
 
 

Xp22 
 

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

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: STREOİD SÜLFATAZ EKSİKLİĞİ 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

STS gen delesyonu 

 
 
 
 

Xp22.3 
 

X-linked iktiyozis, Steroid sülfataz enzim eksikliği 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: KALMANN SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

KAL1 gen delesyonu 
Del Xp22.3 

 
 
 

Xp22.3 
 

Kallmann sendromu 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: SOTOS SENDROMU 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Del 5q35 
NSD1 delesyonu 

 
 
 

5q35 
Sotos sendromu tanısında. 

 
 
 

FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik İliği/Periferik Kan 

 
3ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 

 

-



TEST ADI: SUBTELOMERİK FISH 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Subtelomerik delesyon taraması 

 
 
 
 

1-12 ve 16-20. kromozomların p ve q kollarının subtelomerik bölgeleri , akrosentrik 
kromozomların (13,14,15,21,22) q kolu subtelomerik bölgeleri, Xp/Yp ve Yq/Xq 
psödootozomal subtelomerik bölgeleri 
 

Mental retardasyon, habituel abortus 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: KLL PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 

+ 12, 11q22.3 delesyonu,13q14.3 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, 14q32 yeniden 
düzenlenmeleri, *t(11;14),t(14;18)+ 
 

Kronik lenfositer lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: KML PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

t(9;22)(q34;q11.2) 
 

Kronik myelositik lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: AML PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Akut Myeloid Lösemi FISH paneli 

 
 
 
 

t(8;21)(q22;q22), t(15;17)(q22;q21), inv(16)(p13;q22), trizomi 8, 11q23 delesyonu, 5q31 
delesyonu, 7q31 delesyonu, 17p31 delesyonu 
 

Akut myelositik lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: ALL PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 
 

KLİNİK KULLANIM 
ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Akut Lenfositik Lösemi FISH paneli 

 
 
 
 

11q22.3 delesyonu, t(9;22)(q34;q11.2), t(12;21)(p13;q22), t(4;11)(q21;q23), 11q23 
delesyonu/yeniden düzenlenmeleri,*t(4;11),t(9;11),t(11;19)+,+4,+10,+ 8, – 7, 14q32 
delesyonu/yenidendüzenlenmeleri,*t(1;14),t(8;14)+,del13q14.3,t(1;19)(q23;p13.3) 
 

Akut lenfositik lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 

 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: MDS PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

5q31 delesyonu, 17p13.1 delesyonu, Trizomi/Monozomi 8, 7q31 delesyonu, 

Trizomi/Monozomi 7, 20q12 delesyonu, 13q14.3 delesyonu 

 

Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: MULTIPLE MYELOMA PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

t(4;14)(p16;q32), t(11;14)(q13;q32), monozomi /trizomi 8, monozomi /trizomi 7, 17p13.1 

delesyon, 13q14.3 delesyonu 

 

Multiple myeloma prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: NON-HODGKIN LENFOMA PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

t(11;14)(q13;q32), t(14;18)(q32;q21), t(8;14)(q24; q32), 17p13.1 delesyonu, monozomi 

/trizomi 8, monozomi /trizomi 7 

 

Non-Hodgkin lenfoma prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: PEDİATRİK AML PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

t(8;21)(q22; q22), t(15;17)(q22;q21), inv(16)(p13;q22), monozomi /trizomi 7, monozomi 

5, 5q31 delesyonu 

 

Akut myelositik lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: PEDİATRİK ALL PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 

 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

t(12;21)(p13;q22), t(9;22)(q34;q11.2) , 11q23 delesyonu, t(4;11)(q21; q23), 

t(11;14)(q13;q32), t(8;14)(q24; q32), 13q14.3 delesyonu 

 

Akut lenfositik lösemi prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: PEDİATRİK MDS PANELİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

monozomi /trizomi , 7q31 delesyonu, monozomi /trizomi 7 

 

Myelodisplastik sendrom prognoz ve tedavi takibi 

 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

1 hafta 
 
Kemik iliği/ Periferik Kan 

 
5 ml 

 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) /+4 C
0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, hemolizli, dondurulmuş örnekler, serum 
 

-



TEST ADI: PRENATAL ÖRNEKLERDEN HIZLI ANÖPLOİDİ PANELİ (FISH) - 1(13,18,21,X,Y) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI: 

 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HIZLI ANÖPLOİDİ PANELİ 

 
 
 
 

21q22.1, 13q14, SEX, SEY, SE18 
 

13,18,21. Kromozomlar ve cinsiyet kromozomlarına ait sayısal anomalilerintanısında 
 

(Patau sendromu, Edwards sendromu, Down sendromu, Turner Sendromu, Klinefelter 
 

sendromu, Triple X sendromu, XYY sendromu gibi) 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

3 gün 

 
Amniyon sıvısı/CVS 

 
Amniyon sıvısı; 20 ml 
CVS; 20-30 mg 

 
 
Amniyon sıvısı; Steril uygun enjektör/oda sıcaklığı 
 
CVS; Steril taşıma besiyeri içinde /oda sıcaklığı 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış,kanlı, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PRENATAL ÖRNEKLERDEN HIZLI ANÖPLOİDİ PANELİ (FISH) - 2(13,18,21) 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI: 

 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HIZLI ANÖPLOİDİ PANELİ 

 
 
 
 

21q22.1, 13q14, SE18 
 

13,18,21. Kromozomlara ait sayısal anomalilerin tanısında (Patau sendromu, Edwards 
 

sendromu, Down sendromu) 
 
FISH (fluoresan in situ hibridizasyon) 

 
 

3 gün 

 
Amniyon sıvısı/CVS 

 
Amniyon sıvısı; 20 ml 
 
CVS; 20-30 mg 
 
Amniyon sıvısı; Steril uygun enjektör/oda sıcaklığı 
 

CVS; Steril taşıma besiyeri içinde /oda sıcaklığı 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış,kanlı,yetersiz miktarda dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AMNİYON SIVISINDAN KROMOZOM ANALİZİ 

 
SİNONİM: 

 
BÖLGE: 

 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 
 

NUMUNE MİKTARI: 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI : 

 

MATERYAL KABUL 

ZAMANI : 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 
 

Doğum öncesi fetusta şüpheli kromozomal sayısal ve 
 

yapısal kusurların tanısı; Kromozom anomalili çocuk 
 

hikayesi, Olası kromozom anomalili düşük hikayesi, 
 

Parental kromozom anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet 
 

kromozom anöploidisi ,Taramada testinde artmış risk, 
 

Artmış anne yaşı, Anormal fetal USG, Ön prenatal 
 

çalışma ile mozaklik saptanmış olması, Kromozom 
 

instabilite sendromu riski 
 
Uzun süreli hücre kültürü 

 
 

3 hafta 
 
Amniyon sıvısı 
 
20 ml 
 
Steril uygun enjektörde/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış,yetersiz miktarda, kanlı, dondurulmuş örnekler 
 

-



 

TEST ADI: CVS KROMOZOM ANALİZİ 

 

SİNONİM: 

 
BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI: 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Doğum öncesi fetusta şüpheli kromozomal sayısal ve yapısal kusurların tanısı; Kromozom 
 

anomalili çocuk hikayesi , Olası kromozom anomalili düşük hikayesi, Parental kromozom 
 

anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet kromozom anöploidisi ,Taramada testinde artmış risk, 
 

Artmış anne yaşı, Anormal fetal USG, Ön prenatal çalışma ile mozaklik saptanmış olması, 
 

Kromozom instabilite sendromu riski 
 
Uzun süreli hücre kültürü 

 
 

3 hafta 
 
koryon villus biyopsi materyali 

 
20-30 mg 

 

Steril taşıma besiyeri içinde /oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış,kanlı, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİFERİK KANDAN KROMOZOM ANALİZİ 
 

SİNONİM: 

 
BÖLGE: 

 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 
 

NUMUNE MİKTARI: 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI: 

 
MATERYAL KABUL 

ZAMANI : 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 

Postnatal kromozomal sayısal ve yapısal kusurların tanısı;Anlamlı aile öyküsü olması (Kromozomanomali 
 

öyküsü,Mental retardasyon öyküsü), Primer veya sekonder amenore veya prematür menapoz ,Sperm 
 

anomalileri (azospermi veya ağır oligospermi),Büyüme problemleri(kısa boy,fazla 
 

büyüme,mikrosefali,makrosefali),Şüpheli genitalya Anormal klinik fenotip veya dismorfik bulgular,Çoklu 
 

konjenital anomaliler,Mental retardasyon ve gelişme geriliği,Şüpheli delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon 
 

sendromları,Kadınlarda X kinked resesif hastalık,Kromozom instabilite sendrom bulguları,Kemik iliği 
 

transplantasyonları sonrası takip,Prenatal tanıda olağan dışı varyant veya kromozom anomalisi tanımlanmış 
 

olması nedeniyle aile taraması,gebelik ürünlerinde dengesiz kromozom anomalisi saptanmış olması,Olağan 
 

dışı varyant veya kromozom anomalisi olan çocuk hikayesi,açıklanamayan infertilite 
 
48 Saatlik hücre kültürü 

 
 

3 HAFTA 
 
Periferik kan 
 
5 ml 
 
Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
-



 

TEST ADI: KEMİK İLİĞİNDEN KROMOZOM ANALİZİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI: 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
Hematolojik malignensilerde gözlenebilen kromozomal sayısal ve yapısal kusurların 

tanısında, bu hastalıkların prognoz ve tedavi takibinde 

 
24 saatlik hücre kültürü 

 
 

3 HAFTA 

 
Kemik iliği 

 
3 ml 

 
 

Heparinli tüp(yeşil kapaklı tüp) 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



 

TEST ADI: DEB ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 

ZAMANI : 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Diepoksibütan testi 

 
 
 
 
 
Fanconi anemisi 

 
 
Diepoksibütanla indüklenmiş hücre kültürü 

 
 

2 hafta 
 
Periferik kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı) / 4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış,hemolizli, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SCE ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Sister Chromatid Exchange 

 
 
 
 
 
Kromozomal kırık sendromları 

 
 
İndüklenmiş hücre kültürü 

 
 

2 hafta 
 
Periferik kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı) / 4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış,hemolizli, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DERİ BİYOPSİSİNDEN KÜLTÜRÜ KROMOZOM ANALİZİ 
 

SİNONİM: 

 
BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Postnatal kromozomal sayısal ve yapısal kusurların tanısı;Anlamlı aile öyküsü olması (Kromozom anomali öyküsü, 
 
Mental retardasyon öyküsü), Primer veya sekonder amenore veya prematür menapoz , Sperm anomalileri (azospermi 
 

veya ağır oligospermi) , Büyüme problemleri(kısa boy, fazla büyüme, mikrosefali, makrosefali), Şüpheli genitalya 
 
Anormal klinik fenotip veya dismorfik bulgular, Çoklu konjenital anomaliler, Mental retardasyon ve gelişme geriliği, 
 
Şüpheli delesyon/mikrodelesyon/duplikasyon sendromları, Kadınlarda X kinked resesif hastalık, Kromozom instabilite 
 
sendrom bulguları, Kemik iliği transplantasyonları sonrası takip, Prenatal tanıda olağan dışı varyant veya kromozom 
 
anomalisi tanımlanmış olması nedeniyle aile taraması,gebelik ürünlerinde dengesiz kromozom anomalisi saptanmış 
 
olması, Olağan dışı varyant veya kromozom anomalisi olan çocuk hikayesi, açıklanamayan infertilite 

 
 
 
 
 
3 hafta 

 
Cilt biyopsi materyali 

 
1 cm3 

 
:Steril besiyeri içeren tüp/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
yanlış tüpe alınmış,hemolizli, dondurulmuş örnekler 

-



 

TEST ADI: ABORT MATERYALİNDEN KROMOZOM ANALİZİ 

 

SİNONİM: 

 
BÖLGE: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
 
 
 
 

NUMUNE MİKTARI: 

 
 
 
 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI: 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

Fetusta şüpheli kromozomal sayısal ve yapısal kusurların tanısı 

 
 
 

2 hafta 

Plasental biopsi: Umbilikal orijine yakın bölgeden (fetal kökenli) ve en az 1 cm3 

Deri biopsisi: sırt, bacak veya kalçadan alınan yaklaşık 5mm2 parça 

Kord biopsisi: yaklaşık 2cm 

Amnion biopsisi: Umblikal korda en yakın bölgeden en az 2 cm2 parça 

Plasental biopsi: en az 1 cm3 

Deri biopsisi: 5mm2 parça 

Kord biopsisi: 2cm 

Amnion biopsisi: 2 cm2 parça 

 

Steril taşıma besiyeri içeren tüp/Oda sıcaklığında 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış,hemolizli, dondurulmuş örnekler 

 
-



TEST ADI: KORDOSENTEZ KROMOZOM ANALİZİ 

 

SİNONİM: 

 
 
 

BÖLGE: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 

Doğum öncesi fetusta şüpheli kromozomal sayısal ve yapısal kusurların tanısı; Kromozom 
 

anomalili çocuk hikayesi , Olası kromozom anomalili düşük hikayesi, Parental kromozom 
 

anomalisi, mozaiklik veya cinsiyet kromozom anöploidisi ,Taramada testinde artmış risk, 
 

Artmış anne yaşı, Anormal fetal USG, Ön prenatal çalışma ile mozaklik saptanmış olması, 
 

Kromozom instabilite sendromu riski 
 
72 saatlik Hücre kültürü 

 
 

1 hafta 
 
Periferik kan 

 
5 ml 

 
 

:Heparinli tüp(yeşil kapaklı) / 4 C0 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış,hemolizli, dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: 5 ALFA REDÜKTAZ EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

5 Alfa Redüktaz Eksikliği 

 
 
 

SRD5A2 

 
5 Alfa Redüktaz eksikliği otozomal resesif geçiş gösteren steroid 5 Alfa Redüktaz Tip 2 
enzim fonksiyonunun azalması veya yokluğuna yol açan cinsiyet gelişim bozukluğudur. 5 
Alfa Redüktaz Tip 2 enzimi testosteronun dihidrotestosterona indirgenmesini katalizler. 
Bugüne kadar SRD5A2 geni kodlayıcı bölgeleri içinde 50'den fazla mutasyon 
tanımlanmıştır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AİLESEL HİPERLİPİDEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ailesel hiperlipidemi 

 
 
 

LDLR 

 
Ailesel hiperlipidemi otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan 
sorumlu olan gen LDLR genidir. 1:200-500 oranında sık rastlanan bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AİLESEL HİPOKALSİÜRİK HİPERKALSEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ailesel hiperkalsiürik hiperkalsemi 

 
 
 

CASR 

 
Familyal Hipokalsiürik Hiperkalsemi otozomal dominant geçiş gösteren ve genellikle 
hayatın ilk dekadında ortaya çıkarılan bir hastalıktır. CASR geninde inaktivasyona yol açan 
mutasyon sonucu oluştuğu tespit edilmiştir . Hastaların çoğu asemptomatik olup, 
kalsiyum düzeyleri marjinal yüksektir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AİLESEL POLİPOZİS KOLİ HASTALIĞI (FAP) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FAP 

 
 
 

MUTYH 
 
Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farklı kalıtım şekilleri olup MUTYH genindeki 

mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal resesif geçiş göstermektedir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AİLESEL POLİPOZİS KOLİ HASTALIĞI (FAP) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FAP 

 
 
 

APC 
 
Ailesel adenomatoz polipozis'in (FAP) farklı kalıtım şekilleri olup APC genindeki 

mutasyonlardan kaynaklanan tipi otozomal dominant geçiş göstermektedir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AKONDROPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Cücelik 

 
 
 

FGFR3 

 
Akondroplazi, otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastaların %75-80'i 
sporadik mutasyonlardan kaynaklanmaktadır. Günümüzde hastalıktan sorumlu olduğu 
bilinen tek gen FGFR3 genidir. Akondroplazili vakaların yaklaşık %99'unda FGFR3 geni 
Ekzon 9 bölgesinde c.1138G>A ve c.1138G>C mutasyonları gözlenmektedir. Heterozigot 
mutasyon taşıyan bireyler hastalık bulgularını göstermekteyken homozigotluk yaşamla 
bağdaşmamaktadır. 
 
RFLP 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AKUT MİYELOİD LÖSEMİ CEBPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

AML 

 
 
 
CEBPA 

 
Otozomal dominant geçiş gösteren CEBPA geni mutasyonuna bağlı ailesel akut miyeloid lösemi (AML) 

kemik iliği kanseri olan AML tiplerinden biridir. AML hastalarında kemik iliğinde yüksek oranda 

anormal ve gelişimini tamamlamamış beyaz kan hücresi üretilmektedir ve bu hücreler sağlıklı beyaz 

kan hücreleri yerine kanserli lösemi hücrelerine dönüşür. CEBPA geni mutasyonuna bağlı ailesel AML 

hastalarında yetersiz beyaz kan hücresi miktarından dolayı yüksek enfeksiyon şüphesi 

görülmektedir.Ayrıca düşük kırmızı kan hücresi miktarına bağlı olarak anemi ve platelet miktarındaki 

azalmaya bağlı olarak da anormal kanama görülebilmektedir. AML ile sonuçlanan CEBPA geni 

mutasyonları normalden kısa C/EBP-alpha proteini üretimine neden olaraktan tümör baskılayıcı 

etkinin bozulmasına yol açabilmektedir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
21 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: AKUT MİYELOİD LÖSEMİ NPM1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

AML 

 
 
 

NPM1 
 
NPM1 geni hücre büyümesi ve bölünmesinin düzenlenmesinde görev alan bir protein 

üretiminden sorumludur. NPM1 geninde görülen mutasyonlar hematopoetik kök 

hücrelerdeki bozukluklara sebep olarak anormal ve gelişememiş beyaz kan hücrelerinin 

üretimine neden olabilmektedir. Bu sebeple ortaya çıkan akut miyeloid lösemi (AML) tipi 

farklı genetik ve çevresel faktörlerden etkilenebilen kompleks bir durumdur. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALAGILLE SENDROMU TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alagille sendromu 

 
 
 

JAG1 

 
Alagille Sendromu otozomal dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. Sendromla ilişkili iki 
gen JAG1 ve NOTCH2 genleridir. Hastaların %30-50'si mutasyonları kalıtsal olarak 
aktarılırken; %50-70’inde ilk kez (de novo mutasyon) kendilerinde ortaya çıkmaktadır. 
JAG1 tüm gen dizi analizi klinik özellikleri taşıyan hastaların yaklaşık %88'ine tanı 
konmasını sağlamaktadır. Ayrıca ilgili bölgede yapılan Del 20p12 FISH testi ile hastaların 
yaklaşık %7'sine tanı konulabilmektedir 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALAGILLE SENDROMU TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alagille sendromu 

 
 
 

NOTCH2 

 
Alagille Sendromu otozomal dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. Sendromla ilişkili iki 
gen JAG1 ve NOTCH2 genleridir. Hastaların %30-50'si mutasyonları kalıtsal olarak 
aktarılırken; %50-70’inde ilk kez (de novo mutasyon) kendilerinde ortaya çıkmaktadır. 
JAG1 tüm gen dizi analizi klinik özellikleri taşıyan hastaların yaklaşık %88'ine tanı 
konmasını sağlamaktadır. Ayrıca ilgili bölgede yapılan Del 20p12 FISH testi ile hastaların 
yaklaşık %7'sine tanı konulabilmektedir 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALEXANDER HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alexander hastalığı 

 
 
 

GFAP 

 
Alexander hastalığı lökodistrofi olarak bilinen beyin ve omurilikteki sinir kılıfı olan miyelin 
anormallikleri sonucu gelişen bir grup nörolojik hastalıktan birisidir. Alexader Hastalığı 
otozomal dominant olarak kalıtılan bir hastalıktır. GFAP genindeki mutasyonlar 
hastalıklailişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALFA-1 ANTİTRİPSİN EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alfa-1 antitripsin eksikliği 

 
 
 

SERPINA1 

 
Alfa-1 antitripsin eksikliği SERPINA1 genindeki mutasyonlardan kaynaklanan otozomal 
resesif kalıtılan bir hastalıktır. SERPINA1 geni 14. kromozomda PI(proteaz inhibitör) 
lokusunda yerleşim göstermektedir. Genel popülasyonda en sık rastlanan aleller Pİ*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 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALFA TALASEMİ DELESYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alfa Talasemi 

 
 
 

HBA 
 
Alfa talasemi kalıtsal hemoglobinopatiler içinde en sık rastlanan genellikle otozomal 

resesif kalıtılan bir hastalıktır. Normal bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin geni 

taşımaktadır (αα/αα). Hastaların %95'inde 16. kromozomun p13.3 bölgesinde bulunan bir 

veya iki alfa-globin geninin delesyonu gözlenmektedir. Bunlar arasında en sık rastlanan -α 

3.7 ve α-4,2 single gene delesyonları, MED ve -α 20,5 double gen delesyonlarıdır. Bir α 

geninin kaybı sessiz taşıyıcı (-α/αα), iki alfa geninin kaybı; alfa talasemi trait , üç alfa 

geninin kaybı HbH (--/-α) ve dört alfa geninin kaybı Hb Barts (--/--) fenotipi olarak 

tanımlanır. Hastaların %5'inde nokta mutasyonları gözlenmektedir. 

 
RFLP 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ALFA TALASEMİ TÜM GEN DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alfa Talasemi 

 
 
 
HBA1/HBA2 

 
Alfa talasemi kalıtsal hemoglobinopatiler içinde en sık rastlanan genellikle otozomal resesif kalıtılan 

bir hastalıktır. Normal bireyler her 16.kromozomda iki alfa globin geni taşımaktadır (αα/αα). 

Hastaların %95'inde 16. kromozomun p13.3 bölgesinde bulunan bir veya iki alfa-globin geninin 

delesyonu gözlenmektedir. Bunlar arasında en sık rastlanan -α 3.7 ve α-4,2 single gene delesyonları, 

MED ve -α 20,5 double gen delesyonlarıdır. Bir α geninin kaybı sessiz taşıyıcı (-α/αα), iki alfa geninin 

kaybı; alfa talasemi trait , üç alfa geninin kaybı HbH (--/-α) ve dört alfa geninin kaybı Hb Barts (--/--) 

fenotipi olarak tanımlanır. Hastaların %5'inde nokta mutasyonları gözlenmektedir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: ALPORT SENDROMU PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Alport sendromu 

 
 
 

COL4A3, COL4A4, COL4A5 

 
Alport Sendromu otozomal resesif , otozomal dominant veya x-linked resesif olarak 
kalıtılan bir hastalıktır. COL4A3, COL4A4, COL4A5 genleri hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 
Hastaların %80'inde x-linked kalıtılan COL4A5 mutasyonları gözlenmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: AMEGAKARYOSİTİK TROMBOSİTOPENİ YAYGIN MUTASYON TARAMASI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Amegakaryositik trombositopeni 

 
 
 

MPL (S505N, W515L, K39N) 
 
Amegakaryositik trombositopeni otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. 

Hastalıktan sorumlu olan gen MPL genidir. Yaygın olarak görülen mutasyonlar S505N, 

W515L, K39N mutasyonlarıdır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ANDROJEN RESEPTÖR DUYARSIZLIĞI SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Androjen reseptör duyarsızlığı 

 
 
 
AR 

 
Androjen reseptör duyarsızlık sendromu tam veya kısmi olabilir. X kromozomunda lokalize AR 
geninde birçok farklı mutasyon hem komplet hem parsiyel tipinde tanımlanmıştır. Mutasyonların 
çoğu missense mutasyonlardır. Komplet(tam) tipte hastaların %83-95'inde dizi analizi ile 
mutasyonlar tanımlanmaktadır. Ancak parsiyel(kısmi) tipte hastaların %50'den azında dizi analizi ile 
mutasyonlar tanımlanabilmektedir. AR geni Ekzon 1 bölgesinde iki polimorfik bölge bulunmaktadır 
ve bunlar CAG ve GGC tekrar sayıları ile karakterizedir. CAG üçlü tekrar dizilerinin artışının androjen 
reseptör transkripsiyon aktivitelerinin azalması ile sonuçlandığı ve üreme ile ilgili bazı fonksiyonları 
etkilediği düşünülmektedir (normal sağlıklı bireylerde CAG tekrar uzunlukları 12-30 ortalama 22 CAG 
tekrarıdır) . Ancak GGC üçlü tekrar dizilerinin klinik etkisi net olarak bilinmemektedir. 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



 
TEST ADI: PRADER WILLI/ANGELMAN SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Prader Willi/Angelman sendromu 

 
 
 

15q11-13 

 
Angelman Sendromu(AS) 15q11-13 lokusunu içeren delesyon, uniparental dizomi, 
imprintlenme defekti ya da UBE3Agen defektinden kaynaklanan, nadir görülen bir genetik 
hastalıktır. Etkilenmiş kişilerde şiddetli mental retardasyon, motor gelişimde gerilik, 
konuşma bozukluğu, karakteristik yüz görünümü bulunmaktadır. 15q11-q13 delesyonlu 
kromozom anneden kalıtıldığında AS’u, babadan kalıtıldığında Prader Willi sendromu 
oluşmaktadır. 
 
MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: APERT SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Apert sendromu 

 
 
 

FGFR2 

 
Apert sendromu otozomal dominant geçişli nadir bir hastalık olup yarık damak,sindaktili, 
koronal sinositozis, yüzün alt 1/3 kısmının hipoplazisi, hipertelorizm, santral sinir sistemi, 
kalp ve böbrek anomalileri ile karakterizedir. Fibroblast growth faktör reseptör (FGFR)-2 
genindeki mutasyonlar Apert sendromu ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: APOE GENOTİPLEMESİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

APOE 

 
 
 

APOE (Leu167del) 

 
APOE geni p.Leu167del varyantı otozomal dominant olarak kalıtılmaktadır. De novo 
mutasyon oranı bilinmemektedir. APOE p.Leu167del varyantı literatürde birçok klinik 
fenotiple ilişkilendirilmiştir. Özellikle bu varyantla ilişkilendirilen 3 hastalık tanımlanmıştır; 
kalıtsal lipemik splenomegali, otozomal dominat hiperkolesterolemi, ailesel kombine 
hiperlipidemi. APOE p.Leu167del varyantı ile ilişkili fenotip cinsiyet, APOE genotipi, 
hiperlipideminin kontrolü, gen-gen ilişkileri, gen-çevre ilişkileri, epigenetik ve non-
Mendeliyan etkiler gibi birçok faktörden etkilenir. Tanı heterozigot APOE p.Leu167del 
patojenik allelik varyantın taranmasına dayalıdır. İkinci APOE allelinin benign e2 veya 
benign e3 varyantı olup olmamasının klinik prediktif değeri vardır. 

Dizi Analizi 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ARCSENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Artrogripoz-böbrek işlev bozukluğu-kolestaz (ARC) sendromu 

 
 
 

VPS33B 
 
Artrogripoz-böbrek işlev bozukluğu-kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif olarak 
kalıtılan bir sendromudur. VPS33B genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ARC SENDROMU TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Artrogripoz-böbrek işlev bozukluğu-kolestaz (ARC) sendromu 

 
 
 

VIPAS39 
 
Artrogripoz-böbrek işlev bozukluğu-kolestaz (ARC) sendromu otozomal reseif olarak 
kalıtılan bir sendromudur. VPS33B genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ARTHROGRYPOSIS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Artrogripozis 

 
 
 

TPM2 

 
Artrogripozis otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. TPM2 geni bu hastalıkla 
ilişkilendirilmiştir ve bu gendeki mutasyonların artrogripoziste görülen eklem 
anomalilerine neden olduğu bildirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ATAXIA TELANGEICTASIA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ataksi telenjiektazi 

 
 
 

ATM 
 
Ataksi telenjiektazi; ilerleyici nörolojik problemler tarafından karakterize kalıtsal bir 
hastalıktır. Yürüme güçlüğüne ve çeşitli kanser türlerine yakalanma riskine yol açar. Ataksi 
telenjiektazi, otozomal resesif olarak kalıtılan ve ATM genindeki mutasyonların sebep 
olduğu bir hastalıktır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ATAXIA OCULOMOTOR APRAXIA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ataxia Oculomotor Apraxia 

 
 
 

APTX 

 
Ataxia Oculomotor Apraxia otozomal resesif kalıtılan bir hastalıktır. APTX genindeki 
mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirlmiştir. Gendeki en yaygın mutasyonlar 4,6 ve7. 
Ekzonlarda görülmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BARDET BIEDL SENDROMU TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Bardet Biedl Sendromu 

 
 
 

BBS1 

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

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BARDET BIEDL SENDROMU TİP 10 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Bardet Biedl Sendromu 

 
 
 

BBS10 

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

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BARDET BIEDL SENDROMU TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Bardet Biedl Sendromu 

 
 
 

BBS2 

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

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BARTTER SENDROMU TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Bartter Sendromu 

 
 
 

SLC12A1 

 
SLC12A1 genindeki mutasyonların büyük bir çoğunluğu otozomal resesif geçiş gösteren 
Bartter Sendromu'na sebep olmaktadır. Bu mutasyonlar anormal NKCC2 proteini 
üretimine neden olmakta ve böbreklerdeki tuz geri emilimi mekanizmasında 
bozulmalardan kaynaklı anormal tuz kaybı ile sonuçlanmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BECWITH-WIEDEMANN SENDROMU MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Beckwith-Wiedemann Sendromu 

 
 
 

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

 
Beckwith-Wiedemann sendromu 11p15.5 kromozom bölgesindeki IGF2, H19,CDKN1C, 
KCNQ10T1 ve KCNQ1 genlerindeki genetik ve epigenetik değişiklerden dolayı ortaya 
çıkmaktadır. Beckwith-Wiedemann sendromunda IGF2 ve H19 genlerinde metilasyon 
kazanımı, CDKN1C, KCNQ10T1 ve KCNQ1 genlerinde metilasyon kaybı 
gözlemlenmektedir (Bilgin et al.2014) Ayrıca 11p15 bölgesindeki uniparental dizomi ve 
CDKN1 genindeki mutasyonlar da Beckwith-Wiedemann sendromuna sebep olmaktadır. 
Bu mutasyonların hem ailesel geçişle hem de taze mutasyon olarak ortaya çıkabileceği 
bildirilmiştir. 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: BEHÇET HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Behçet Hastalığı 

 
 
 

HLA-B51 

 
Behçet hastalığı (BH) olan bireylerin predispozisyonunda genetik faktörlerin hastalığın 
gelişiminde önemli rol oynadığı düşünülmektedir. Teşhiste faydalı olabilecek bir yöntem 
ise kan alınarak hastanın HLA doku tipinin araştırılmasıdır. Bazı HLA doku tipleri Behçet 
hastalarında daha sık görülmektedir.Yapılan çalışmalarda HLA-B51 pozitifliğinin 
kontrollere göre daha yüksek oranda görüldüğü tespit edilmiştir fakat Behçet teşhisi 
konması için bu HLA tiplerinin olması şart değildir. 
 
RT-PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BETA TALASEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Beta Talasemi 

 
 
 

HBB 
 
Beta Talasemi otozomal resesif kalıtılan bir hastalıktır ve HBB genindeki mutasyonlar 

sonucu oluşmaktadır. Beta talasemi 200'den fazla HBB geni patojenik mutasyonlardan 

kaynaklanır ancak toplumlara göre belli mutasyonların sıklığı farklılık göstermektedir. HBB 

gen dizi analizi hastalığa yol açan mutasyonların %99'unu saptamaktadır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BİYOTİDİNAZ EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Biyotidinaz Eksikliği 

 
 
 

BTD 

 
Biotinidaz eksikliği, otozomal resesif olarak kalıtılan biotin metabolizması bozukluğudur. 
İnsidansı yaklaşık 1/60 000 olarak bildirilmiştir, ancak Türkiye'de daha sık görülmektedir. 
Biotinidaz, biotin döngüsünde görev alan bir enzimdir. Eksikliğinde başlıca sinir sistemi ve 
deri bulgularına yol açar. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BRAF Mutasyon Analizi 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BRAF 

 
 
 

BRAF 
 
BRAF geni Ras-Raf-MEK-MAPK sinyal yolağında yer alan ve transkripsiyonel regülasyonda 

rol alan serin treonin kinazı kodlar. BRAF mutasyonları kolorektal kanserler, melanomlar, 

over tümörleri, akciğer ve tiroid kanserlerinde bildirilmiştir. En sık rastlanan BRAF 

mutasyonu C.1799T>A (V600E)'dur. Bu mutasyon apopitozisin inhibisyonuna, tümor 

invazyonun artışına yatkınlık sağlar ve karsinogenez sırasında ortaya çıkar. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BRCA1 MLPA (Delesyon Duplikasyon Analizi) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BRCA1 

 
 
 
BRCA1 

 
Meme kanserlerinin yaklaşık %5-10'u kalıtsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya çıkmaktadır. 

Kalıtsal meme kanserinde meme kanserine yatkınlık genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonları 

gözlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarını içeren kadınlar yaşamlarının bir döneminde 

meme kanseri geliştirme riski %50-80 arasında değişmektedir. Ailesel meme kanserli vakaların bir 

kısmında hastalığın ortaya çıkmasında BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken 

bir kısmında bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large genomic rearrangements) 

sorumludur. Bu nedenle tanıda ilk önce yaygın mutasyonların taranması daha sonra tüm gen dizileme 

ve bunlarda bir değişim tespit edilemezse MLPA yöntemi ile delesyon/duplikasyon analizi 

önerilmektedir. 

 
MLPA 

 
 
30 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: BRCA2 MLPA (Delesyon Duplikasyon Analizi) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BRCA2 

 
 
 
BRCA2 

 
Meme kanserlerinin yaklaşık %5-10'u kalıtsal nedenli ailesel meme kanseri olarak ortaya çıkmaktadır. 

Kalıtsal meme kanserinde meme kanserine yatkınlık genleri BRCA1 ve BRCA2 mutasyonları 

gözlenmektedir. Bu genlerdeki germline mutasyonlarını içeren kadınlar yaşamlarının bir döneminde 

meme kanseri geliştirme riski %50-80 arasında değişmektedir. Ailesel meme kanserli vakaların bir 

kısmında hastalığın ortaya çıkmasında BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki nokta mutasyonlar rol oynarken 

bir kısmında bu genlerdeki delesyon/duplikasyonlar (LGR=large genomic rearrangements) 

sorumludur. Bu nedenle tanıda ilk önce yaygın mutasyonların taranması daha sonra tüm gen 

dizileme ve bunlarda bir değişim tespit edilemezse MLPA yöntemi ile delesyon/duplikasyon analizi 

önerilmektedir. 

 
MLPA 

 
 
30 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: BRCA1 GEN MUTASYONU 

 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MEME KANSERİ 

 
 
 

BRCA1 

 
Meme kanserinin büyük çoğunluğu sporadik vakalar olmasına rağmen yaklaşık %5-10 
oranındakalıtsal nedenli ailesel meme kanseri ortaya çıkmaktadır. Meme kanseri 
oluşumuna birçok gen karışırancak kalıtsal meme kanserlerinden sorumlu olarak, özellikle 
genom devamlılığının koruyuculuğundaiş gören proteinleri üreten bazı genlerin germ 
hücrelerindeki mutasyonları gösterilmiştir. Kalıtsal memekanserinde nadir gözlenen 
yüksek penetransa sahip meme kanserine yatkınlık genleri olarak BRCA1ve BRCA2 genleri 
bulunmuştur. Bu genlerdeki germ hücre soyu mutasyonlarını içeren 
kadınlarınyaşamlarının bir döneminde meme kanseri geliştirme riski %50-80 arasında 
değişmektedir 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: BRCA2 GEN MUTASYONU 

 
 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 

TRANSPORT KOŞULLARI 
 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MEME KANSERİ 

 
 
 

BRCA2 
 
Meme kanserinin büyük çoğunluğu sporadik vakalar olmasına rağmen yaklaşık %5-10 
oranındakalıtsal nedenli ailesel meme kanseri ortaya çıkmaktadır. Meme kanseri 
oluşumuna birçok gen karışırancak kalıtsal meme kanserlerinden sorumlu olarak, özellikle 
genom devamlılığının koruyuculuğundaiş gören proteinleri üreten bazı genlerin germ 
hücrelerindeki mutasyonları gösterilmiştir. Kalıtsal memekanserinde nadir gözlenen 
yüksek penetransa sahip meme kanserine yatkınlık genleri olarak BRCA1ve BRCA2 genleri 
bulunmuştur. Bu genlerdeki germ hücre soyu mutasyonlarını içeren 
kadınlarınyaşamlarının bir döneminde meme kanseri geliştirme riski %50-80 arasında 
değişmektedir 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: C-KIT YAYGIN MUTASYON EKZON 9, 11, 13, 17 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

C-KIT 

 
 
 

C-KIT 
 
Gastrointestinal tümörler (GIST); mezankimal kökenli olup genellikle mide, ince bağırsak 

ve kolon ile abdominal kavitenin içerisinde yer alan diğer bölgelerde ortaya çıkar. Sıklıkla, 

c-KIT reseptör tirozin kinazın aşırı ekspresyonu ile karakterizedirler. Hastaların yaklaşık 

%80'inde tümör hücrelerinin büyümesinde rolü bulunan c-KIT geninde somatik 

mutasyonlar gözlenmektedir. KIT geninde mutasyonların gözlenmediği olguların %40-

50'sinde ise PDGFRα gen bölgesinde mutasyonlar saptanmaktadır (%5-7). 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CADASIL 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Cadasil 

 
 
 

NOTCH3 

 
Cadasil otozomal dominant kalıtılan bir hastalıktır. NOTCH3 genindeki mutasyonlar 
hastalıkla ilişkilendirİlmiştir. Gendeki en yaygın mutasyonlar 3,4,5,6 ve 11. ekzonda 
görülmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CALCIUM SENSING RECEPTOR MUTATION 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ailesel Hipokalsiürik Hiperkalsemi 

 
 
 

CASR 

 
Familyal Hipokalsiürik Hiperkalsemi otozomal dominant geçiş gösteren ve genellikle 
hayatın ilk dekadında ortaya çıkarılan bir hastalıktır. CASR geninde inaktivasyona yol açan 
mutasyon sonucu oluştuğu tespit edilmiştir . Hastaların çoğu asemptomatik olup, 
kalsiyum düzeyleri marjinal yüksektir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CENTRAL HİPOVENTİLASYON SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Santral Hipoventilasyon 

 
 
 

ASCL1 

 
Santral Hipoventilasyon otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Genellikle 
yenidoğan çocuklarda rastlanmaktadır, nadir olarak çocuklarda ve yetişkinlerde 
görülmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH GJB1 MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth X-linked 

 
 
 

GJB1 

 
X linked CMT X kromozomunun uzun kolundaki (Xq13-22) Connexin 32 (GJB1) geninin 
mutasyonuna bağlı gelişir. Bu gen miyelinin kompakt olmadığı, Ranvier boğumuna yakın 
bölgelerdeki iyon alış-verişini düzenleyen proteinleri (gap-junction proteins) kodlar. Tüm 
CMT-1A’dan sonra en sık görülen genotiptir. 

 
 
 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH PMP22 MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth Tip 1 

 
 
 

PMP22 

 
PMP22 geni periferal miyelin proteyinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonların 
Charcot Marie Tooth Tip 1 hastalığına yol açtığı bilinmektedir (Lupski, J.R. et al 
(1993). Bu duplikasyonların hem ailesel geçişle hem de taze mutasyon olarak 
ortaya çıkabileceği bildirilmiştir. 

 
 
 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH PMP22 MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth 

 
 
 

MFN2, MPZ 

 
MPZ geni periferal miyelin proteinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonların Charcot 
Marie Tooth Tip 1B hastalığına yol açtığı bilinmektedir. Bu duplikasyonlar 
otozomal dominant bir patern ile kalıtılmaktadır. MFN2 geni ise mitokondriyal 
morfolojinin dengede tutulmasında rol oynayan bir gendir. Bu gendeki 
duplikasyonlar Charcot Marie Tooth Tip 2A2 hastalığına yol açmaktadır. Bu 
duplikasyonlar otozomal dominant ve ya resesif olarak aktarılabilmektedir. 
 
MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH MFN2-MPZ DELESYON DUPLİKASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 
 

NUMUNE MİKTARI: 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth 

 
 
MFN2, MPZ 
 
MPZ geni periferal miyelin proteinin kodlar. Bu gendeki duplikasyonların Charcot 
Marie Tooth Tip 1B hastalığına yol açtığı bilinmektedir. Bu duplikasyonlar otozomal 
dominant bir patern ile kalıtılmaktadır. MFN2 geni ise mitokondriyal morfolojinin 
dengede tutulmasında rol oynayan bir gendir. Bu gendeki duplikasyonlar Charcot 
Marie Tooth Tip 2A2 hastalığına yol açmaktadır. Bu duplikasyonlar otozomal 
dominant ve ya resesif olarak aktarılabilmektedir. 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 
 
3 ml 

 
:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH MFN2 DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth Tip 2A2 

 
 
 

MFN2 
 
Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2 otozomal dominant veya resesif olarak 
kalıtılabilen bir hastalıktır. MFN2 geni mutasyonları CMT2 hastalarında en çok 
mutasyon görülen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 2A2 ile 
ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHARCOT MARIE TOOTH MPZ DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Charcot Marie Tooth Tip 1B 

 
 
 

MPZ 
 
Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1B otozomal dominant veya resesif olarak 
kalıtılabilen bir hastalıktır. MPZ geni mutasyonları CMT1B hastalarında en çok 
mutasyon görülen gendir ve Charcot-Marie-Tooth (CMT) Tip 1B ile 
ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CHLORIDE DIARRHEA TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Chloride Diarrhea 

 
 
 

SLC26A3 

 
Chloride Diarrhea otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. SLC26A3 geni 
hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: COCKAYNE SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Cockayne Sendromu 

 
 
 

ERCC8 

 
Cockayne sendromu doğum sonrası birkaç yıl içerisinde belirginleşen anormal ve 
yavaş büyüme ve gelişme ile karakterize edilen otozomal resesif geçiş gösteren 
bir hastalıktır. ERCC8 genindeki 30'dan fazla mutasyon Cockayne Sendromu ile 
ilişkilendirilmiştir. Bu mutasyonlardan bir kısmı fonksiyonu bozulmuş kısa CSA 
proteini üretimine ve böylece DNA tamir mekanizmasında bozulmalara sebep 
olmaktadır. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CRIGLER-NAJJAR SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Crigler-Najjar Sendromu 

 
 
 

UGT1A1 

 
Crigler-Najjar Sendromu otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. UGT1A1 
genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde düşüşe sebep 
olmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CROUZON SENDROMU YAYGIN MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Crouzon Sendromu 

 
 
 

FGFR3 

 
Crouzon syndrome with acanthosis nigricans klasik Crozuon sendromundan farklı 
olarak FGFR3 genindeki tek bir mutasyona bağlı olarak. Bu doğrultuda hastada 
FGFR3 geni Ekson 9 bölgesindeki p.Ala391Glu /c.1172C>A mutasyonu 
taranmıştır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CYP2C19 POLİMORFİZM TARAMASI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CYP2C19 

 
 
 

CYP2C19 

 
CYP2C19 (sitokrom P450 2C19); mevcut klinik kullanımda bulunan ilaçların %5-10 
üzerine etki eder. Toplumlar arasında metabolizör frekansları büyük farklılıklar 
gösterir. CYP2C19, çok sık reçete edilen ilaçların metabolize edilmesi ve 
eliminasyonu ile ilişkili sitokrom P450 ailesinin yüksek polimorfik bir karaciğer 
enzimidir. Genetik polimorfizmler CYP2C19’de sık gözlenir ve ilaçların terapötik 
tepkisini etkileyebilir. Enzim aktivitesi oldukça değişken seviyelerde ifade edilir. 
CYP2C19 için üç farklı fenotip tanımlanmıştır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ÇÖLYAK HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Çölyak Hastalığı 

 
 
 

HLA-DR, HLA-DQ 

 
Çölyak Hastalığı ( ÇH) genetik olarak duyarlı kişilerde ve ilgili prolaminlerin neden 
olduğu immun bağımlı ve sistemik bir bozukluktur. Çölyak hastalığına özgü 
antikorların HLA-DQ2 veya HLA-DQ8 haplotipleri ve eneteropatininin varlığı ile 
karakterizedir. HLA-DQ2 veya HLA-DQ8 tip tayini sonucu her iki belirteç de 
negatif çıkması Çölyak tanısının ekarte edilmesi için yaralı bir bulgudur. 

 
 

PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DNA FINGERPRINTING 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

STR Fragment Analizi 

 
 
 

- 

 
DNA profillemesi (DNA testi, DNA tiplemesi ve genetik parmak izlemesi olarak da 
adlandırılır), insanların DNA profillerine dayanarak onların kimliklerinin tespitini 
kolaylaştırmak için forensik bilimcilerin kullandığı bir tekniktir. DNA profilleri, 
kişinin DNA'sına karşılık gelen şifrelenmiş numara dizileridir, bunlar kişinin kimlik 
belirteci olarak da kullanılabilir. 

 
 

Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DRAVET SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Dravet Sendromu 

 
 
 

SCN1A 

 
Dravet sendromu, uzamış, febril veya afebril, klonik ve tonik klonik, jeneralize ve 
unilateral nöbetler ile sonradan eklenen miyoklonik, atipik absans ve fokal 
nöbetlerle karakterize, gelişimin ve kognitif fonksiyonların bozulduğu, davranış 
problemlerinin eklendiği nadir görülen epileptik bir ensefalopatidir. Dravet 
sendromlu hastalarda sıklıkla SCN1A (Voltaj kapılı sodyum kanalı tip 1’in alfa 
subünitini kodlayan gen), sonra da PCDH19 geninde (X kromozomunda 
protocadherin 19 proteinini kodlayan gen) mutasyon saptanmıştır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DUCHENNE MUSKÜLER DİSTROFİ (DMD) TÜM GEN DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

DMD 

 
 
 

DMD 

 
DMD X-linked kalıtılan bir hastalıktır. Hastaların %60-70'inde hastalığın nedeni 
DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastaların %5-
10'unda duplikasyonlar hastalığa yol açmaktadır. Nokta mutasyonlar ise 
hastaların %25-30'unda gözlenmektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DUCHENNE MUSKÜLER DİSTROFİ (DMD) 21 EKZON DELESYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

DMD 

 
 
 

DMD 

 
DMD X-linked kalıtılan bir hastalıktır. Hastaların %60-70'inde hastalığın nedeni 
DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastaların %5-
10'unda duplikasyonlar hastalığa yol açmaktadır. Nokta mutasyonlar ise 
hastaların %25-30'unda gözlenmektedir. 

 
 
 

RFLP 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: DUCHENNE MUSKÜLER DİSTROFİ (DMD) TÜM GEN DELESYON/TAŞIYICILIK ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

DMD 

 
 
 

DMD 

 
DMD X-linked kalıtılan bir hastalıktır. Hastaların %60-70'inde hastalığın nedeni 
DMD genindedki bir veya daha fazla ekzonun delesyonudur. Hastaların %5-
10'unda duplikasyonlar hastalığa yol açmaktadır. Nokta mutasyonlar ise 
hastaların %25-30'unda gözlenmektedir. 

 
 
 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EGFR MUTASYON PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

EGFR 

 
 
 

EGFR 
 
EGFR spesifik ligandların bağlanması ile aktive olan bir büyüme faktörü reseptörüdür ve 

RAS/MAPK yolağının aktive edilmesinde rol oynar. Bu yolağın aktive edilmesi hücre 

proliferasyonunda görevli sinyal yollarının indüklenmesini sağlar. EGFR mutasyonu 

RAS/MAPK yolağının regülasyonunu bozarak tümör gelişimine yol açar. EGFR mutasyonu 

pozitif tümörlerde tedavide kullanılan EGFR inhibitörleri tümör gelişimini önler. EGFR 

mutasyonu çeşitli malignitelerde (akciğer kanseri, kolorektal kanser) EGFR tirozin kinaz 

inhibitör tedavisinin planlanması ve takibinde kullanılmaktadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: EHLERS-DANLOS SENDROMU TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ehlers Danlos Sendromu 

 
 
 

COL5A1 

 
 
Ehler Danlos Sendromu Tip 1 (klasik tip) otozomal dominant kalıtım gösteren bir 
hastalıktır. Sendromla ilişkili gen COL5A1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EHLERS-DANLOS SENDROMU TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ehlers Danlos Sendromu 

 
 
 

TNXB 

 
 
Ehler Danlos Sendromu Tip 3 otozomal dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. 
Sendromla ilişkili gen TNXB genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EHLERS-DANLOS SENDROMU TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ehlers Danlos Sendromu 

 
 
 

COL3A1 

 
 
Ehler Danlos Sendromu Tip 4 otozomal dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. 
Sendromla ilişkili gen COL3A1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EHLERS-DANLOS SENDROMU TİP 6 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ehlers Danlos Sendromu 

 
 
 

PLOD1 

 
 
Ehler Danlos Sendromu Tip 6 otozomal dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. 
Sendromla ilişkili gen PLOD1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EHLERS-DANLOS SENDROMU TİP 7B 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ehlers Danlos Sendromu 

 
 
 

COL1A2 

 
 
Ehler Danlos Sendromu Tip 7B otozomal dominant kalıtım gösteren bir 
hastalıktır. Sendromla ilişkili gen COL1A2 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ERKEN İNFANTİL EPİLEPTİK ENSEFALOPATİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Erken İnfantil Epileptik Ensefelopati 

 
 
 

CDKL5 

 
Erken İnfantil Epileptik Ensefelopati X-linked dominant olarak kalıtılan ve 
doğumdan birkaç ay sonra ortaya çıkan gelişim bozukluğu ve mental 
retardasyonla karakterize bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FABRY HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Fabry Hastalığı 

 
 
 

GLA 

 
Fabry Hastalığı, X bağımlı bir hastalıktır. α-galaktosidaz A enziminde oluşan 
mutasyonlar sonucu ortaya çıkmaktadır. Fabry Hastalığı 1:80,000-1:117,000 
oranında görülen nadir bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FAKTÖR 2 (PROTROMBİN) 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

PROTHROMBIN 

 
 
 
 

F2 
 

Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) 
 

riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye 
 

yol açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR 
 

(C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 
 
Real Time PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp (mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler



TEST ADI: FAKTÖR 5 (CAMBRIDGE) 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

F5 CAMBRIDGE 

 
 
 
 

F5 
 

Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) 
 

riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye 
 

yol açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR 
 

(C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 
 
Real Time PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FAKTÖR 5 LEIDEN 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

F5 LEIDEN 

 
 
 
 

F5 
 

Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) 
 

riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye 
 

yol açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR 
 

(C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 
 
Real Time PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FANCONI-BICKEL SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Fanconi Bickel Sendromu 

 
 
 

SLC2A2 
 
Fanconi Bickel Sendromu glikojen metabolizmasında enzimatik eksiklikler 
oluşması sonucu oluşan otozomal resesif bir hastalıktır. Hastalıkla ilişkilendirilen 
gen SLC2A2 genidir. En sık rastlanan mutasyon R301X mutasyonudur. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FARMAKOGENETİK PANELİ (WARFARIN İLAÇ DİRENCİ) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Warfarin İlaç Direnci 

 
 
 
VKORC1, CYP2C9 

 
Warfarin primer olarak karaciğerde CYP2C9 enzimi ile metabolize edilir ve antikoagülan 
etkisini VKORC1 proteinini inhibe ederek gösterir. CYP2C9 genindeki iki ve VKORC1 
genindeki bir polimorfizm warfarin tedavisinde önemli rol oynamaktadır. CYP2C9 
polimorfizmleri ; normal (wild-type) , variant ;*1 ve *2 (Arg144Cys) veya *3(Ile359Leu). 
İki normal kopyayı taşıyorsa; *1/*1, tek normal kopyayı taşıyorsa; *1/*2 veya *1/*3 , iki 
polimorfik aleli taşıyorsa; *2/*3 olarak tanımlanmaktadır. CYP2C9*1 warfarini normal 
olarak metabolize etmektedir. CYP2C9*2 warfarin metabolizmasını 30% azaltır, and 
CYP2C9*3 warfarin metabolizmasını 90% azaltır. *2 veya *3 varyantlarını taşıyan bireyler 
warfarini daha az metabolize edeceğinden ilaç dolaşımda daha uzun süre kalacaktır bu 
nedenle daha düşük doz warfarin antikoagülan etki için yeterliolacaktır. 
En önemli polimorfizmlerden birisi VKORC1 1639 G>A'dir. 

Dizi Analizi 

 
 
30 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: FENİLKETONÜRİ TÜM GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Fenilketonüri 

 
 
 

PAH 

 
Fenilketonüri kandaki fenilalanin seviyesini arttıran kalıtsal bir hastalıktır. Hasta 
kişiler fenilalanin amino asitini tirozin amino asitine 
çeviremezler. Fenilalanini tirozine çevirmek için gerekli olan reaksiyonu 
katalizleyen enzime fenilalanin hidroksilaz (PAH) enzimi adı verilir. PAH genindeki 
mutasyonlar otozomal resesif kalıtım gösteren hastalık ile ilişkilidir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FGFR3 TÜM GEN DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FGFR3 

 
 
 

FGFR3 

 
Fibroblast büyüme faktörü reseptörü proteinini kodlayan FGFR3 geni mitogenez, 
anjiyognez ve yara iyileşmesinde rol almaktadır. İlgili hastalıklar genel olarak 
ozomal dominant aktarım göstermektedirler. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FISH EYE HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Fish Eye Hastalığı 

 
 
 

LCAT 
 
Fish eye hastalığı otosomal resesif kalıtım gösteren, iki taraflı 
ilerleyici kornea bulanıklığı ve dislipoproteinemi ile karakterizedir. Kornea 
opasifikasyonu genç bireylerde görülür ve korneanın periferinden başlayarak 
merkeze doğru ilerleyen görme azlığı yapan ufak sarı-beyaz-gri 
renkte noktalardan oluşan belirgin kornea bulanıklığı vardır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FLT3 YAYGIN MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FLT3 

 
 
 

FLT3 
 
FLT3 FMS-benzeri tirozin kinaz 3) bir tirozin kinaz reseptörü olup hücre proliferasyonu ve 

farklılaşması ile ilgilidir. Akut myeloİd lösemilerde iki önemli farklı tipte FLT3 gen 

mutasyonu tanımlanmıştır. Internal tandem duplication (ITD) mutasyonları FLT3 proteinin 

yapısal olarak aktivasyonuna yol açar. (ITD) mutasyonları akut myeloid lösemi (AML) 

hastalarının %20-30'unda tanımlanmış olup kötü prognoz ile ilişkilidir. Diğer en sık 

rastlanan FLT3 mutasyon tipi 835. pozisyondaki aspartik asitin tirozin ile yer değiştirmesi 

sonucu oluşur, FLT3-D835. Bu mutasyon da AML vakalarının yaklaşık %7'sinde görülmekte 

olup kötü prognoz ile ilişkilidir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: AİLEVİ AKDENİZ ATEŞİ (FMF) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FMF 

 
 
 
 

MEFV 

 
Ailevi Akdeniz Ateşi, tekrarlayan ateş, karın ağrısı, göğüs ağrısı ve eklem ağrısı nöbetleri 
yapan bir hastalıktır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

30 gün 
 
Periferik kan 

 
5 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FRAJİL X 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FMR1 

 
 
 
 

FMR1 
 

Frajil X Sendromu (FXS) kalıtsal zeka geriliğinin bilinen en sık nedenidir. Frajil X sendromlu 
 

kişiler zihinsel , davranışsal ve fiziksel bazı farklılıklar gösterirler .Frajil X FMR-1 genindeki 
 

mutasyon nedeniyle meydana gelir. FMR-1 genindeki mutasyon DNA’daki CGG 
 

tekrarlarının artması şeklindedir. 
 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: FRATAXIN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FXN 

 
 
 

FXN 

 
FXN genindeki değişimler otozomal resesif kalıtılan bir nörolojik hastalık olan 
Freidreich Ataksi’ye neden olmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FRIEDREICH ATAXIA (FRDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FRDA 

 
 
 

FXN 

 
Freidreich Ataksi otozomal resesif kalıtılan bir nörolojik hastalıktır. Hastalıktan 
sorumlu olan FXN genindeki GAA üçlü tekrar sayısının artmasıdır. 

 
 
 
 

Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: FSH Receptor Gen Polimorfizmleri Tayini 
 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FSHR 

 
 
 
 

FSHR 

 
IVF protokollerinde ovulasyon indüksiyonu için kullanılan ekzojenFSH’a hastaların cevabı farklılıklar 
 
göstermektedir. Overyan cevabın belirlenebilmesi, FSH reseptör genindeki (FSHR) tanımlanmış bazı 
 
polimorfizmlerin tespit edilmesi ile mümkün olabilmektedir. FSHR geninin 680. pozisyonundaki 
 
değişiklik (p.Asn680Ser) homozigot olarak tespit edildiğinde ancak daha yüksek dozda ekzojen FSH 
 
verilmesi ile istenilen E2 seviyesine ulaşılabilmektedir 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: FSH Beta Mutasyon Analizi Yaygın Mutasyon 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FSHB 

 
 
 
 

FSHB 

 
Folikül Stimüle edici Hormonu (FSH) hipofiz bezinden salgılanan ve doğrudan 
yumurtalıklar üzerine etki eden bir hormondur; kadında yumurta, erkekte ise sperm 
gelişimini sağlar. Erkek infertilitesinin değerlendirilmesinde FSH hormonuna bakılması 
rutin bir değerlendirmedir.Yakın zamanda hayvan modellerinde FSHB ve FSH-R genlerinin 
inaktive edilmesi sonucu FSH hormon düzeyine etkileri gösterilmiştir. Benzerfenotipik 
etkiler kısıtlı bir hasta grubunda FSHB ve FSHR genlerinde oluşan mutasyonlar sonucu da 
gözlemlenmiştir.Yapılan çalışmalar sonucu özellikle FSHB mutasyonlarının hastalarda 
azoospermiye neden olabileceği gözlenmiştir. FSHί geninde bu güne dek bildirilen 
mutasyonlar genin üçüncü ekzonda tespit edilmiştir. Bu bölgedeki mutasyonlar düzgün 
çalışan FSH proteinin oluşmasına engel teşkil edecek türde mutasyonlardır. 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: GALAKTOZEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Galaktozemi 

 
 
 

GALT 

 
GALT genindeki mutasyonlar otozomal resesif geçiş gösteren Galaktozemi Tip 1 
ile ilişkilendirilmiştir. Bu genetik değişimlerin büyük çoğunluğu GALT geninden 
üretilen enzimin çalışmasını etkileyerek galaktozun işlenmesine engel olmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GANGLİOSİDOZİS TİP 1, 2, 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gangliosidoz 

 
 
 

GLB1 

 
Gangliosidoz dokularda, sfingolipid, GM1 gangliosid, glikoprotein bağlı 
oligosakkaridler ve keratan sülfat birikimi ile seyreden bir lizozomal depo 
hastalığıdır. Asit galaktozidaz eksikliğine bağlı olarak gelişir. Otozomal resesif 
geçişlidir. Klinik bulguların derecesi, mevcut enzim düzeyi ve ortaya çıkış yaşı ile 
belirlenen üç tipi vardır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GAUCHER HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gaucher Hastalığı 

 
 
 

GBA 

 
Gaucher hastalığı 1. kromozomdaki asit beta- glukosidaz ( GBA; 606463) 
genindeki mutasyonların neden olduğu otozomal resesif bir hastalıktır. Hastalık 
fenotipik bulgulara göre üç gruba ayrılmaktadır (Tip 1, 2, 3). GBA geni 2 , 8, ve 10. 
ekzonlarında bulunan 84GG, IVS2+1, N370S, L444P, V394L, R463C, D409H 
mutasyonlarının Gaucher Hastalığı için tanı değeri %89'dur. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GROWTH HORMON 1 EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Growth Hormon 1 Eksikliği 

 
 
 
GH1 

 
Doğumsal büyüme hormonu eksikliği izole olabileceği gibi başka sendromlara eşlik ederek de 

görülebilir. İzole formunun (IGHD) 4 tipi vardır; IGDH 1A ve IGHD 1B, her ikisi de otozomal resesif 

kalıtılır ve GH1 genindeki (17q22) mutasyonlar sonucu oluşur. Tip 2 IGHD’de ise otozomal dominant 

geçişli olup GH 1 genindeki daha hafif mutasyonlar (splice site veya missense) sonucunda oluşur. 

IGHD Tip 2 de klinik aynı aile içinde dahi çeşitlilik gösterir ve hastalar genellikle eksojen büyüme 

hormonuna iyi yanıt veririler. Tip 3 IGHD ise X e bağlı kalıtılır ve genellikle hipogamaglobulinemi ile 

beraber seyreder ve beraberinde başka genlerin de etkilendiği düşünülmektedir. Bu hastalığın 

Xq22.1 de yer alan BTK adlı gendeki mutasyonlar sonucu olduğu saptanmıştır 

 
 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GILBERT SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gilbert Sendromu 

 
 
 

UGT1A1 

 
 
Gilbert Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalıtılan bir 
hastalıktır. UGT1A1 genindeki mutasyonlar bilirubin-UGT enzimi aktivitesininde 
düşüşe sebep olmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GLİKOJEN DEPO HASTALIĞI TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Glikojen depo hastalığı 

 
 
 

G6PC 

 
 
Glikojen depo hastalığı otozomal resesif bir metabolik hastalıktır. Hastalıkla 
ilişkilendirilmiş olan gen G6PC genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GLİKOJEN DEPO HASTALIĞI TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Glikojen depo hastalığı 

 
 
 

AGL 

 
 
Glikojen depo hastalığı otozomal resesif bir metabolik hastalıktır. Hastalıkla 
ilişkilendirilmiş olan gen G6PC genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GLUKOZ GALAKTOZ MALABSORPSİYONU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyonu 

 
 
 

SLC5A1 

 
 
Glukoz Galaktoz Malabsorpsiyon otozomal resesif kalıtım gösteren nadir bir 
hastalıktır. Hastalıkla ilişkilendirilmiş tek gen SLC5A1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GLUKOZ-6-FOSFAT DEHİDROJENAZ EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

G6PD Eksikliği 

 
 
 

G6PD 

 
 
Glukoz 6 Fosfat Dehidrogenaz X-linked resesif kalıtım gösteren bir hastalıktır. 
Sendromla ilişkili gen G6PD genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GOLTZ SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Fokal Dermal Hipoplazi 

 
 
 

PORCN 
 
Goltz Sendromu X kromozomundaki PORCN geni mutasyonları ile 
ilişkilendirilmiştir. Etkilenen bireylarin %90’ının kadınlar olduğu belirtilmiştir ve 
bu durum mozaik olmayan hemizigot erkeklerin yaşamaması ile açıklanmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: GORLIN-GOLTZ SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gorlin-Goltz Sendromu 

 
 
 

PTCH1 

 
Gorlin-Goltz Sendromu otozomal dominant geçiş gösteren ve vücudun birçok 
bölgesinde kanserli veya kansersiz farklı tümörlerin oluşumu ile karakterize olan 
bir hastalıktır. PTCH1 genindeki mutasyonlar Gorlin-Goltz Sendromu ile 
ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMAFAGOSİTİK LENFOHİSTİYOSİTOZ HLH TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HLH 

 
 
 

PRF1 
 
HLH TİP 2 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalıtılan bir 

hastalıktır. PRF1 genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMAFAGOSİTİK LENFOHİSTİYOSİTOZ HLH TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HLH 

 
 
 

MUN13 (UNC13D) 
 
HLH TİP 3 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalıtılan bir 

hastalıktır. UNC13D genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMAFAGOSİTİK LENFOHİSTİYOSİTOZ HLH TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HLH 

 
 
 

STX11 
 
HLH TİP 4 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalıtılan bir 

hastalıktır. STX11 genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMAFAGOSİTİK LENFOHİSTİYOSİTOZ HLH TİP 5 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HLH 

 
 
 

STXBP2 
 
HLH TİP 5 (Hemafagositik Lenfohistiyositoz) otozomal resesif olarak kalıtılan bir 

hastalıktır. STXBP2 genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMOFİLİ A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kan Pıhtılaşma Bozukluğu 

 
 
 

F8 
 
Hemofili A X-bağımlı resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan sorumlu olan gen 

Fakör VIII proteinini kodlayan F8 genidir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMOFİLİ B 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kan Pıhtılaşma Bozukluğu 

 
 
 

F9 
 
Hemofili B X-bağımlı resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan sorumlu olan gen 

Fakör 9 proteinini kodlayan F9 genidir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEREDİTER SFEROZİTOZ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Sferozitoz hastalığı 

 
 
 

ANK1 
 
Herediter Sferozitoz hastalığı çoğunlukla otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. 

Bazı durumlarda otozomal resesif geçiş göstermektedir. Herediter Sferozitoz hastalığının 

%50si ANK1 genindekimutasyonlar sonucu ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan 

diğer genler EPB42, SLC4A1, SPTA1, SPTA1 ve SPTB genleridir. Hastalığın görülme sıklığı 

1:2000 oranındadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMOKROMATOZİS TFR2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hemokromatozis 

 
 
 

TFR2 
 
Herediter Hemokromatozis otozomal resesif geçiş gösteren demir 
metabolizmasında bozukluğa yol açan bir hastalıktır. Hastaların birçoğunda HFE 
genindeki mutasyonlar sonucu hastalık gözlenmektedir. En sık rastlanan 
mutasyon C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en sık rastlanan mutasyon da 
H63D mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D birleşik heterozigotlar hastaların 
%1'inden azını oluşturmaktadır. Herediter Hemokromatozis nadiren HFE geni 
dışında TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 genlerindeki mutasyonlar sonucu da 
oluşmaktadır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMOKROMATOZİS HFE 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hemokromatozis 

 
 
 

HFE 
 
Herediter Hemokromatozis otozomal resesif geçiş gösteren demir 
metabolizmasında bozukluğa yol açan bir hastalıktır. Hastaların birçoğunda HFE 
genindeki mutasyonlar sonucu hastalık gözlenmektedir. En sık rastlanan 
mutasyon C282Y mutasyonudur (%85-90) ve ikinci en sık rastlanan mutasyon da 
H63D mutasyonudur (%3-5). C282Y/H63D birleşik heterozigotlar hastaların 
%1'inden azını oluşturmaktadır. Herediter Hemokromatozis nadiren HFE geni 
dışında TFR2, HJV, HAMP ve SLC40A1 genlerindeki mutasyonlar sonucu da 
oluşmaktadır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEMOLİTİK ÜREMİK SENDROMU (AHUS1) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Atipik Hemolitik Üremik Sendrom (AHUS) 

 
 
 

CFH 

 
Atipik Hemolitik Üremik Sendrom (AHUS) otozomal resesif veya otozomal 
dominant olarak kalıtılan 7 farklı tipi olan bir hastalıktır. CFH genindeki 
mutasyonlar AHUS Tip 1 ile ilişikilendirilmiştir. AHUS hastalarının çoğu ailesel 
geçişli olmayan sporadik vakalardır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEREDİTER ANJİOÖDEM TİP 1, 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter anjioödem (HAÖ) 

 
 
 

SERPING1 

 
Herediter anjioödem (HAÖ) C1 esteraz inhibitörü eksikliğine 
bağlı gelişen, ekstremiteler, yüz, gövde, nefes borusu ve iç 
organlarda tekrarlatıcı ödem ile kendini gösteren otozomal dominant kalıtılan bir 
hastalıktır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HEREDİTER ANJİOÖDEM TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter anjioödem (HAÖ) 

 
 
 

F12 

 
Herediter anjioödem (HAÖ) C1 esteraz inhibitörü eksikliğine 
bağlı gelişen, ekstremiteler, yüz, gövde, nefes borusu ve iç 
organlarda tekrarlatıcı ödem ile kendini gösteren otozomal dominant kalıtılan bir 
hastalıktır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPERİMMÜNOGLOBULİN D SENDROMU (HIDS) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hiperimmünglobulin D Sendromu (HIDS) 

 
 
 

MVK 

 
Hiperimmünglobulin D Sendromu (HIDS) otozomal resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. Mevalonate kinaz (MVK) eksikliği olarak da bilinen periyodik ateş 
atakları ile birlikte tanımlanmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPERİNSÜLİNEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hipersülinemi 

 
 
 

ABCC8 

 
Hipersülinemi otozomal dominant veya resesif olarak kalıtılan metabolik bir 
hastalıktır. ABCC8 genindeki mutasyonlar Hipersülinemi ile ilişikilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPEROKSALÜRİ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hiperoksalüri 

 
 
 

AGTX 

 
Hiperoksalüri Tip 1 otosomal resesif geçen bu bo-zukluk, glioksilik asidi alfa-
hidroksi beta-ketoadipik aside çeviren alfa-ketoglütarat glioksilat karboligaz 
enzi-mi yetersizliği sonucu gelişir. İdrarla çok fazla oksalik asit atılması sonucu 
böbrek ve mesane taşları ve nefrokalsinoz gelişir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPERTRİGLİSERİDEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Trigliserid Yüksekliği 

 
 
 

LIPI 

 
Hipertrigliseridemi trigliserid yüksekliği olarak bilinen bir hastalık olup LIPI 
genindeki mutasyonlarla ilişkilendirilmiş otozomal dominant kalıtım 
göstermektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPOFOSFATAZ GEN ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hipofosfatazya 

 
 
 

ALPL 

 
Hipofosfatazya kemik ve dişlerin gelişimini etkileyen otozomal resesif geçiş 
gösteren bir hastalıktır. ALPL genindeki mutasyonlar alkalen fosfataz enziminin 
çalışmasını etkileyerek minerilizasyon sürecinin normal seyrini bozarak 
hipofosfatazyaya sebep olmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HİPOHİDROTİK EKTODERMAL DİSPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hipohidrotikektodermal Displazi 

 
 
 

EDA 

 
Ektodermal displazi ektodermal kökenli doku ve organları etkileyen, farklı klinik 
subgrupları olan bir hastalıktır. En sık hipo ya da anhidrotik ektodermal displazi 
(Christ-Siemens-Touraine syndrome) tablosu görülür. Hastalık sıklıkla X'e bağlı 
resesif geçiş gösterirken, bazı hastalarda otozomal resesif geçiş gözlenir. EDA 
geni X'e bağlı hipohidrotikektodermal displazi ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Hipokondroplaz i 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FGFR3 

 
 
 

FGFR3 

 

Hipokondroplaziakondroplazinin hafif şeklidir. Bu hastalık bacak ve kollardaki uzun 
kemiklerde kıkırdağın kemiğe dönüşümünü (ossifikasyon) etkiler. Bu hastalıktan 
etkilenen erkeklerde 138-165cm arasında, kadınlarda ise 128-151 cm arasında boy 
uzunluğu görülür..Hipokondroplazili insanların kol ve bacakları kısa, elleri ve ayakları geniş 
ve kısadır. Diğer karakteristik özellikler büyük kafa, dirseklerde kısıtlı hareket, lordoz 
(çukur bel) ve eğri bacaklardır. Bazı çalışmalarda bu kişilerin entelektüel yetersizlik ve 
öğrenme güçlüğü yaşadıkları iddia edilse de bu konuda çelişkili sonuçlar bulunmaktadır 
RFLP/ Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: HİPOTİROİDİZM 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Tiroid Yetmezliği 

 
 
 

IGSF1 

 
Tiroid bezinin az çalismasina ve bu nedenle tiroid hormonlarini az üretmesine ve sonuçta 
kanimizda tiroid hormonlarinin (T3 ve T4) düsük olmasi durumuna tiroid yetmezligi veya 
tip Dilinde hipotiroidi denir. X'e bağlı resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. IGSF1 genindeki 
mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MULTIPLE ENDOKTRİN NEOPLAZİ TİP 2A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MEN2A 

 
 
 

RET 

 
Multipl endokrin neoplazi tip 2 (MEN2) otozomal dominant bir hastalık olup genel 
popülasyondaki sıklığı 1/30.000 olarak hesaplanmıştır. MEN2A medüller tiroid kanseri, 
feokromositoma ve primer paratiroid hiperplazisine herediter bir yatkınlıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HUNTINGTON MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Huntington hastalığı 

 
 
 

HTT 
 
Huntington hastalığı otozomal dominant kalıtılan progressif nörodejeneratif bir 
hastalıktır. Hastalık Huntingtin(HTT) geni Ekzon 1 bölgesinde bulunan unstable polimorfik 
CAG üçlü tekrar sayısının artışı sonucu ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HYDATIDIFORM MOLE TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

GTD 

 
 
 

NLRP7 

 
GTD nadir görülen anormal gebelik ürünüdür. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, 
invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal site trofoblastik tümör ( PSTT) , 
ve epiteloid trofoblastik tümör ( ETT) olarak ayrılmaktadır. Rekürens riski (% 0,6- % 2) 
düşük olmakla birlikte ardışık hastalıkta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonları 
varlığında rekürens molar gebelik rapor edilmiştir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: HYDATIDIFORM MOLE TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

GTD 

 
 
 

KHDC3L 

 
GTD nadir görülen anormal gebelik ürünüdür. Histolojik olarak: parsiyel ve komplet mol, 
invaziv mol ve matastatik mol, koryokarsinom, plesantal site trofoblastik tümör ( PSTT) , 
ve epiteloid trofoblastik tümör ( ETT) olarak ayrılmaktadır. Rekürens riski (% 0,6- % 2) 
düşük olmakla birlikte ardışık hastalıkta risk artar. NLRP7 ve KHDC3L mutasyonları 
varlığında rekürens molar gebelik rapor edilmiştir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ICHTHYOSIS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital İhtiyozis 

 
 
 

ALOXE3 

 
Konjenital İhtiyozis resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. ALOXE3 genindeki mutasyonlar 
Konjenital İhtiyozis Tip 3 ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ICHTHYOSIS (AR2) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital İhtiyozis 

 
 
 

ALOX12B 

 
Konjenital İhtiyozis resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. ALOX12B genindeki mutasyonlar 
Konjenital İhtiyozis Tip 2 ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: INFANTILE NEUROAXONAL DYSTROPHY 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

İnfantil nöroaksonal distrofi 

 
 
 

PLA2G6 

 
İnfantil nöroaksonal distrofi intellektüel bozuklukları ve hareket problemlerine sebep olan 
otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. İnfantil nöroaksonal distrofi vakaları 
değerlendirildiğinde PLA2G6 geninde 50'den fazla mutasyon saptanmıştır bu nedenle 
PLA2G6 geni bu durum ile ilişkilendirilmektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: IMATINIB DİRENCİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

İmatinib Direnci 

 
 
 

ABL1 
 
İmatinib mesilat gibi tirozin kinaz inhibitörleri kronik myelositer lösemi (KML) tedavisinin 

temel ilaçlarından birisidir. Tirozin kinaz inhibitörleri, KML'de kontrolsüz 

myeloproliferasyona neden olan anormal olarak aktive olan BCR-ABL kinazın ATP bağlayıcı 

bölgesini bloke ederek etki ederler. Ancak ABL kinazın ATP bağlayıcı bölgesinde veya başka 

bir bölgesindeki bir mutasyon imatinib veya diğer tirozin kinaz inhibitörlerinin etkisini 

baskılayabilir. ABL kinaz domain mutasyon analizinin imatinib veya diğer tirozin kinaz 

inhibitörlerine yanıt vermeyen veya vermeme riski taşıyan hastalarda bakılması endikedir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: İMMOTİL SİLLİA SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Siliyer diskinezi 

 
 
 

DNAH5 
 
Siliyer diskinezi, hava yolları ve siliaların bulunduğu diğer dokularda, silia hareket 
bozukluğu sonucu gelişen, kronik öksürük, balgam çıkarma, bronşektazi, kronik rinit, otit, 
kronik veya tekrarlayıcı sinü- zit, infertilite gibi geniş klinik özelliklere sahip olabilen, sıklığı 
30.000’de bir olarak tahmin edilen bir hastalıktır. En sık saptanan mutasyonlar; DNAH5, 
DNA11, DNAI1, DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup özellikle içi ve dış 
dynein kollarında defekte yol açarak PCD’ye neden olurlar 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: İMMOTİL SİLLİA SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Siliyer diskinezi 

 
 
 

DNAH11 
 
Siliyer diskinezi, hava yolları ve siliaların bulunduğu diğer dokularda, silia hareket 
bozukluğu sonucu gelişen, kronik öksürük, balgam çıkarma, bronşektazi, kronik rinit, otit, 
kronik veya tekrarlayıcı sinü- zit, infertilite gibi geniş klinik özelliklere sahip olabilen, sıklığı 
30.000’de bir olarak tahmin edilen bir hastalıktır. En sık saptanan mutasyonlar; DNAH5, 
DNA11, DNAI1, DNAI2, LRRC50, KTU, CCDC39, CCDC40 ve CCDC103 olup özellikle içi ve dış 
dynein kollarında defekte yol açarak PCD’ye neden olurlar 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: İNFERTİLİTE PANELİ ERKEK NGS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Erkek İnfertilite Paneli 

 
 
 

40 gen 

 
Bu test düşük spermatogenez ya da azospermi sebepli infertilite problemi olan erkek 
hastalarda spermatogenez ve spermin oosit akvitasyonunda görev alan genlerinde 
mutasyon taraması yaparak infertilite etiyolojisinin ortaya koyulmasıdır. Çok sayıda genin 
aynı anda toplu olarak analiz edilmesine imkan sağlayan Yeni Jenerasyon Sekanslama 
(NGS) platformu sayesinde aşağıdaki tabloda belirtilen yolak ve fonksiyonlarda görev alan 
44 adet gen test edilmektedir: Bu sayede sebebin ortaya konularak infertil hastanın 
spesifik ve doğru tedaviyi alması ve ayrıca erkek faktörü sebepli infertilite tedavisialan 
çiftlerin gebelik şansının arttırılması amaçlanmıştır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: İNFERTİLİTE PANELİ KADIN NGS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kadın İnfertilite Paneli 

 
 
 
40 gen 

 
 
Bu test panelinin amacı özellikle düşük over rezervli, overiyan cevabı kötü, olan yada müteakip 
başarısız IVF denemeleri olan infertil hastalarda sebebin ortaya konularak yeni siklusun buna göre 
planlanmasının sağlanmasıdır. Yeni Jenerasyon Sekanslama (NGS) platformu ile aşağıda belirtilen 
yolak ve fonksiyonlarda görev alan genler test edilmektedir: Bu paneldeki genler test edilerek; Over 
gelişimi, Oosit maturasyonu, Folikülogenezin başlatılması , Folikül gelişimi, Folikül sitümulasyonu, 
Gonad gelişimi, Gonad dokularında genom bütünlüğünün korunması, Gametogenez sırasındaki DNA 
replikasyonu, Mayoz bölünme, Zona pellusida oluşumu, Steroidogenez, Cinsiyet gelişimi ve 
regulasyonunun genetik kontrolü sağlanabilir ve Düşük over rezervi, Mayoz 1 kaynaklı oosit arresti, 
Over fonksiyon bozuklukları, Cinsiyet farkılaşama bozukluğu Hipogonadotropik hipogonadizm, 
Prematur over yetmezliği, Hipogonadotropik hipogonadizm , Oosit maturasyon defekti , Overian 
disgenezis durumları tespit edilebilmektedir. 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: INV 16 REAL TIME PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

İnv(16) 

 
 
 

CBFB-MYH11 
 
İnv(16) kromozom değişikliği sonucu oluşan füzyon proteini CBFB-MYH11 transkriptlerinin 

varlığı Akut myelositer lösemi (AML) hastalarında gözlenmektedir. Pozitif sonuçlar AML 

subtip M4E0 varlığının göstergesidir. CBFβ-MYH11 (inv16) füzyon proteininin varlığı AML 

hastalarında prognoz ve tedavi takibinde kullanılmaktadır. 

 
 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: JAK2 EKZON 12 MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

JAK2 

 
 
 
JAK2 

 
Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, trombopoetin ve granülosit-makrofaj koloni stimüle edici 

faktörün sinyallerini iletmeye yarayan reseptörlerin sentezinde ve diğer sitoplazmik proteinlerin de 

sinyal iletiminde rol alan bu reseptörler için tirozin kinaz görevi yapar. 9. kromozomun kısakolu 

(9p24.1) üzerinde yer alır ve 25 ekzondan oluşur. Kronik myeloproliferatif hastalıklarda gözlenen en 

önemli mutasyon ise V617F'dir. Yapılan çalışmalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarının 

ortalama % 97'sinde, esansiyel trombositoz (ET) hastalarının % 57'sinde, idiopatik miyelofibrozis 

(IMF) hastaların % 50 sinde bu mutasyon saptanmıştır. V617F mutasyonu saptanmayan hastalarda 

12. ekzonun taranması önerilmektedir. Bu doğrultuda hastada JAK2 geni 12. ekzondaki mutasyonlar 

taranmıştır. 

 
Dizi Analizi 

 
 
21 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: JAK2 MUTASYON ANALİZİ (V617F) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

JAK2 

 
 
 

JAK2 
 
Janus kinaz 2 (JAK2) geni eritropoetin, trombopoetin ve granülosit-makrofaj koloni 

stimüle edici faktörün sinyallerini iletmeye yarayan reseptörlerin sentezinde rol alır. 

Ayrıca diğer sitoplazmik proteinlerin de sinyal iletiminde rol alan bu reseptörler için 

tirozin kinaz görevi yapar. Gen, 9. kromozomun kısa kolu (9p24.1) üzerinde yer alır ve 25 

ekzondan oluşur. Kronik myeloproliferatif hastalıklarda gözlenen en önemli mutasyon ise 

V617F'dir. Yapılan çalışmalar sonucunda polisitemia vera (PV) hastalarının ortalama % 

97'sinde, esansiyel trombositoz (ET) hastalarının % 57'sinde, idiopatik miyelofibrozis (IMF) 

hastaların % 50 sinde bu mutasyon saptanmıştır. 

 
RFLP 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: JAK2 REAL TIME PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

JAK2 

 
 
 

JAK2 

 
JAK2 V617 mutasyonu myeloproliferatif hastalıkların tanısı ve sınıflandırmasında önemli 

rol oynar. Polistemia Vera hastalarının%95'inde, Esansiyel Trombositoz hastalarının %50-

60'ında, Primer Myelofibrozis hastalarının %50'sinde pozitif olarak bulunmuştur. Ayrıca 

Kronik Myelomonositer Lösemi, Myelodisplastik Sendrom, Sistemik Mastositozis ve 

Kronik Nötrofilik Lösemide de pozitif bulunabilir. 

 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: JARCHO-LEVIN SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Jarcho-Levin sendromu 

 
 
 

DLL3 

 
 
Jarcho-Levin sendromu segmental kostovertebral deformitelerin bulunduğu sayısal ve 
yapısal vertebra-kosta anomalilerini içeren konjenital bir sendromdur. Hastalığın 
otozomal dominant veya resesif olarak kalıtıldığı bildirilmiştir. DLL3 geni hastalıkla 
ilişkilendirilmiştir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: JOUBERT SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Joubert sendromu 

 
 
 

INPP5E 

 
 
Joubert sendromu anormal solunum düzeni ve göz hareketleri, hipotoni, ataksi, 
serebellum ve beyin sapının nöropatolojik anomalileri ile birlikte gelişimsel geriliğin 
olduğu, nadir görülen otozomal resesif bir sendromdur. Hastalıkla ilişkilendirilmiş 10'dan 
fazla gen bulunmaktadır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: JOUBERT SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Joubert sendromu 

 
 
 

NPHP3 

 
 
Joubert sendromu anormal solunum düzeni ve göz hareketleri, hipotoni, ataksi, 
serebellum ve beyin sapının nöropatolojik anomalileri ile birlikte gelişimsel geriliğin 
olduğu, nadir görülen otozomal resesif bir sendromdur. Hastalıkla ilişkilendirilmiş 10'dan 
fazla gen bulunmaktadır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: KENNEDY HASTALIĞI (SBMA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyasteni Atrofisi 

 
 
 

AR 

 
 
Kennedy hastalığı X-linked resesif kalıtım gösteren bir sinir sitemi hastalığıdır. 

 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KİMERİZM 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kimerizm 

 
 
 

- 
 
Lösemi vb. hastalıklarda uygun verici bulunması durumunda kemik iliği nakli yapılarak kür 

sağlanabilmektedir. Nakil sonrasında vericiye ait kemik iliği örneğinin tutup tutmadığı 

veya ne derecede tuttuğunun belirlenmesi takip açısından önemlidir. Bu amaçla 

günümüzde FISH veya PCR tabanlı testler uygulanabilmektedir. Alıcı ve vericinin 

cinsiyetlerinin aynı olması durumunda FISH tekniği ile kimerizm tayini yapılması mümkün 

değildir. Bu tür olgularda; PCR tabanlı testlerle spesifik loküsler incelenerek kimerizm 

oranları belirlenebilir. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KistikFibrozis TÜM GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CFTR 

 
CFTR 

 
 
KistikFibrozis, akciğer, pankreas, bağırsak, ter bezleri dış salgı bezlerinde görülen, kalıtsal (genetik) bir 
 

hastalıktır. 

 
Kistikdejenerasyon gösteren, yani bağ dokusu artımından oluşan tümöral odaklar arasında yer alan 
 

sıvı toplanmasıyla belirginleşen tümör olan kistikfibrozis hastalığı, perisinüzoidal hücreler de denilen 
 

hepatikstellat hücrelerin, sessiz durumdan aktif duruma geçmesi şekinde tanımlanabilir. 
 

Kistikfibrozis hastalığı, aynı anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi vücudun birden çok sistem ve 
organını etkileyebilir. Doğumla birlikte görülen fibrozis, bu etkileme sonucu işlev bozukluklarına 
neden olur 

Dizi Analizi 

 
 
40 GÜN 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: KistikFibrozis MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

CFTR 

 
CFTR 

 
 
KistikFibrozis, akciğer, pankreas, bağırsak, ter bezleri dış salgı bezlerinde görülen, kalıtsal (genetik) bir 
 

hastalıktır. 

 
Kistikdejenerasyon gösteren, yani bağ dokusu artımından oluşan tümöral odaklar arasında yer alan 
 

sıvı toplanmasıyla belirginleşen tümör olan kistikfibrozis hastalığı, perisinüzoidal hücreler de denilen 
 

hepatikstellat hücrelerin, sessiz durumdan aktif duruma geçmesi şekinde tanımlanabilir. 
 

Kistikfibrozis hastalığı, aynı anda solunum sistemi, sindirim sistemi gibi vücudun birden çok sistem ve 
organını etkileyebilir. Doğumla birlikte görülen fibrozis, bu etkileme sonucu işlev bozukluklarına 
neden olur 

MLPA 

 
 
30 GÜN 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: KONJENİTAL NÖTROPENİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital nötropeni 

 
 
 

HAX1 

 
 
Nötropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen mötofil sayısının 
düşmesine sebep olan durumlarıdır. Konjenital nötropeniler 1/1.000.000 sıklıkta 
görülürler. Kostmann hastalığı adını aldığı yazar tarafından ilk defa 1950 yılında 
tanımlanmıştır. Otozomal resessif geçişlidir. ELANE ve HAX1 genindeki mutasyonlar 
hastalık ile ilişkilendirilmiştir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL NÖTROPENİ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital nötropeni 

 
 
 

ELANE 

 
 
Nötropeni konjenital ve edinsel nedenlerle meydana gelebilen mötofil sayısının 
düşmesine sebep olan durumlarıdır. Konjenital nötropeniler 1/1.000.000 sıklıkta 
görülürler. Kostmann hastalığı adını aldığı yazar tarafından ilk defa 1950 yılında 
tanımlanmıştır. Otozomal resessif geçişlidir. ELANE ve HAX1 genindeki mutasyonlar 
hastalık ile ilişkilendirilmiştir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL ADRENAL HİPERPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

17 α-Hidroksilaz Eksikliği 

 
 
 

CYP17A1 

 
 
Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin 
oluşmasını engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye yol açan bir grup 
kalıtsal enzim eksikliğidir. 17-alfa hidroksilaz eksikliği, steroid sentezindeki bozukluk 
sonucunda kortizol, andojen ve östrejenin sentezlenemediği nadir bir hastalıktır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL ADRENAL HİPERPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

21 Hidroksilaz Eksikliği 

 
 
 

CYP21A2 

 
 
Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) 
genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygın bir otozomal resesif bozukluktur. KAH 
vakalarının %90'dan fazlası kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki 
mutasyonlardan kaynaklanmaktadır. KAH fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini 
etkileyen mutasyonlarla birliktelik gösterir. Mutasyonların önemli bir bölümü CYP21A2 
geniyle yüksek oranda homoloji gösteren CYP21P psedogeninden köken almıştır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL ADRENAL HİPERPLAZİ MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

21 Hidroksilaz Eksikliği 

 
 
 

CYP21A2 

 
 
Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH) temel olarak Steroid 21 Hidroksilaz (CYP21) 
genindeki bozukluklardan kaynaklanan yaygın bir otozomal resesif bozukluktur. KAH 
vakalarının %90'dan fazlası kromozom 6p21.3 de lokalize CYP21A2 genindeki 
mutasyonlardan kaynaklanmaktadır. KAH fenotipleri 21- hidroksilaz enzimi aktivitesini 
etkileyen mutasyonlarla birliktelik gösterir. Mutasyonların önemli bir bölümü CYP21A2 
geniyle yüksek oranda homoloji gösteren CYP21P psedogeninden köken almıştır. MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL ADRENAL HİPERPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

11 B-Hidroksilaz Eksikliği 

 
 
 

CYP11B1 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

Konjenital adrenal hiperplazi (KAH) adrenal korteksteki kortikosteroid sentezinin 
oluşmasını engelleyen, bu nedenle de adrenal bezlerde hiperplaziye yol açan bir grup 
kalıtsal enzim eksikliğidir. 11-beta hidroksilaz eksikliği CYP11B1 genindeki mutasyonların 
yol açtığı otozomal resesif bir hastalıktır. 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 

ZAMANI : 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL DİSERİTROPOİETİK ANEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital diseritropoetik anemi 

 
 
 

SEC23B 

 
Konjenital diseritropoetik anemi olarak bilinen ve kalitatif kemik iliği yetmezliğine 

yol açan bir grup hastalık da inefektif eritropoeze bağlı eritroid yetmezliğe ve 

eritroblastlarda karakteristik morfolojik bozukluklara yol açmaktadır. CDAN1 bir 

geni Tİp1 ile SEC23B geni Tİp 2 ile ilişkilendirilmiştir. Hastalık otozomal resesif 

olarak kalıtılmaktadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL GLİKOLİZASYON DEFEKTİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital glikozilasyon bozuklukları (CDG) 

 
 
 

PMM2 

 
 
Konjenital glikozilasyon bozuklukları (Congenital disorders of glycosylation -CDG) N-linked 
oligosakkaritlerin anormal glikozilasyonu ile karakterli bir grup hastalıktır. CDG otozomal 
resesif olarak kalıtılır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL MUSKULAR DİSTROFİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital musKular distrofi 

 
 
 

LAMA2 

 
Konjenital musKular distrofi otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan 
sorumlu olan gen LAMA2 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL SAĞIRLIK 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital Sağırlık (Konneksin 26) 

 
 
 

GJB2 

 
Sendromik olmayan işitme kaybı nedeni olan genler içinde en önemli yeri “konneksin 26 
(GJB2)” tutmaktadır. GJB2 gen mutasyonları genellikle otozomal resesif geçiş gösterirken 
çok nadir de olsa otozomal dominant olarak da kalıtılabilir. Birçok toplumda bu gendeki 
mutasyonların genetik nedenli işitme kaybının %50' sini oluşturduğu bildirilmiştir. Bugüne 
kadar bu gen içinde 300'den fazla mutasyon bildirilmesine rağmen yalnızca bir tanesi 
(c.35delG) beyaz ırkta tüm mutasyonların yaklaşık % 60-70'ini kapsamaktadır. Bu 
mutasyonun taşıyıcılığı Avrupalı beyazlarda %2-4 arasındadır. Sağlıklı Türk toplumunda ise 
%1.8 olarak bulunmuştur. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL AFİBRİNOJENEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter afibrinojenemi 

 
 
 

FGA 

 
Herediter afibrinojenemi, oldukça nadir görülen bir koagülasyon bozukluğudur. Konjenital 
Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalaıktır. FGA, FGB ve FGG genleri 
hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL AFİBRİNOJENEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter afibrinojenemi 

 
 
 

FGB 

 
Herediter afibrinojenemi, oldukça nadir görülen bir koagülasyon bozukluğudur. Konjenital 
Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalaıktır. FGA, FGB ve FGG genleri 
hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KONJENİTAL AFİBRİNOJENEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter afibrinojenemi 

 
 
 

FGG 

 
Herediter afibrinojenemi, oldukça nadir görülen bir koagülasyon bozukluğudur. Konjenital 
Afibrinojenemi otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalaıktır. FGA, FGB ve FGG genleri 
hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: KRAS MUTASYON PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Konjenital diseritropoetik anemi 

 
 
 

KRAS 
 
KRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona uğradığında normal 

hücreler kanserleşme potansiyeli kazanırlar. KRAS geni onkogenlerin RAS ailesinin bir 

üyesi olup RAS ailesi aynı zamanda HRAS ve NRAS genlerini de içermektedir. Bu üç genin 

ürünü olan GTPaz proteini hücre bölünmesi, hücre farklılaşması ve apoptozis gibi hücre 

fonksiyonlarında önemli rol alır. KRAS geni mutasyonları tüm solid tümölerinin %17-

25'inde görülmekte olup en aktif onkogenlerden biridir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: LAMİNOPATİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

LMNA 

 
 
 

LMNA 

 
Laminopatiler çekirdek zarf/lamin proteinlerin işlenmesinde ortaya çıkan mutasyonlar 
sonucu oluşan genetik hastalıklardır. Pek çoğu lamin A/C yi kodlayan LMNA geninde 
ortaya çıkan mutasyonlar sonucu oluşur, fakat gösterebilir bunlar musculardistrofi, 
lipodystrophy, nöropati, ve progeroid sendromlar gibi çok çeşitli patolojiler gösterebilirler. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: LAFORA HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Lafora hastalığı 

 
 
 

NHLRC1 

 
Lafora hastalığı otozomal resesif geçiş gösteren, miyoklonik ve oksipital nöbetlerle 
karakterize, ilerleyici demans, ataksi ve dizartri ile seyreden tipik bir progresif miyoklonik 
epilepsidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LANGER-GIEDION SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Langer-Giedion Sendromu 

 
 
 

TRPS1 

 
Langer-Giedion Sendromu kemik anomalileri ve belirgin yüz hatlarına sebep olan bir 
hastalıktır. Tek bir değişen koyanın hastalığın görülmesi için yeterli olduğu için bu 
hastalığın otozomal dominant kalıtım gösterdiği düşünülmektedir 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LEIGH SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Leigh Sendromu 

 
 
 

MT-ATP6, MT-ND5, MT-ND6, MT-TW, MT-TV, MT-TL1, MT-ND2, MT-TK, MT-ND3, MT-
CO3 

Pek çok genetik hastalık mitokondriyal genlerdeki değişikliklerle ilişkilendirilmiştir. Leigh 
Syndrome mitokondriyal DNA'daki değişiklikler ile ilişkili bir hastalıktır. Mitokondriyal 
DNA'daki kalıtsal değişiklikler ayrıca büyüme, gelişme ve vücut sistemlerinin fonksiyon 
görmesinde problemlere neden olabilir. Vücut hücrelerinin pek çoğu her birinin bir ya da 
iki kopya mitokondriyal DNA'sı olan binlerce mitokondri içermektedir. Bu hücrelerde 
mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir (heteroplazmi). Mitokondriyal 
hastalıkların şiddeti genetik değişiklik görülen mitokondri oranı ile bağlantılıdır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LHON 

 
 

SİNONİM: LHON 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MT-ND1, MT-ND4, MT-ND6 

 
Leber'in herediter optik nöropatisi; maternal geçiş gösteren mitokondriyal DNA 
mutasyonuna bağlı olarak gelişen bir görme kaybı hastalığıdır. Hastalık genellikle 15-30 
yaş grubunda ortaya çıkar. LHON hastalarında en sık gözlenen 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 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LIDDLE SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Liddle Sendromu 

 
 
 

SCNN1G 

 
SCNN1G genindeki mutasyonlar Liddle sendromu ile ilişkili olup otozomal dominant geçiş 
gösteren bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LIDDLE SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Liddle Sendromu 

 
 
 

SCNN1B 

 
SCNN1B genindeki mutasyonlar Liddle sendromu ile ilişkili olup otozomal dominant geçiş 
gösteren bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LIMB-GIRDLE MÜSKÜLER DİSTROFİ TİP 2B 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Limb Girdle Müsküler Distrofi 

 
 
 

DYSF 
 
Limb Girdle Müsküler Distrofi Tip-2B otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. 
Hastalık proksimal kasları etkileyerek yürümede zorluklara sebep olur. Hastalıpın bu tipi 
iskelet kası proteini kodlayan DYSF geninde oluşan mutasyonlar sonrasında gelişmektedir. 
Limb Girdle Müsküler Distrofisi birden çok gen ile ilişkilendirilmiş ve çok sayıda tipi 
bulunmaktadır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LOEYS-DIETZ SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Loeys-Dietz Sendromu 

 
 
 

TGFBR1 

 
Loeys-Dietz Sendromu vücudun büyük bölümünde bağ dokuyu etkileyen ve otozomal 
dominant kalıtım gösteren bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: LYNCH SENDROMU/ HNPCC SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser 

 
 

MSH2 

 
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalıtsal kalın 

bağırsak kanser tiplerinden birini oluşturmaktadır. Kalıtım yolu ile geçen diğer bir kalın bağırsak 

kanseri tipini oluşturan Familyal- (Ailesel) adenomatöz polipozis (FAP) hastalığındaki gibi yüzlerce 

polip bu hastalıkta gözlenmediği için non-polipozis (çok sayıda polibin görülmediği) deyimi 

kullanılmıştır. HNPCC sendromu genellikle 50 yaşından önce görülen kalıtsal bir kalın bağırsak 

hastalığıdır. Tüm kolorektal kanserlerin %3-5’ini oluşturmakta olup, kalıtsal kalın bağırsak kanserleri 

içinde en çok payı almaktadır. Yapılan araştırmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak 

şimdiye kadar 5 adet DNA eşleşme onarım geninde mutasyon saptanmıştır. Bu genler MSH2, PMS1, 

MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: LYNCH SENDROMU/ HNPCC SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser 

 
 
MLH1 

 
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalıtsal kalın 

bağırsak kanser tiplerinden birini oluşturmaktadır. Kalıtım yolu ile geçen diğer bir kalın bağırsak 

kanseri tipini oluşturan Familyal- (Ailesel) adenomatöz polipozis (FAP) hastalığındaki gibi yüzlerce 

polip bu hastalıkta gözlenmediği için non-polipozis (çok sayıda polibin görülmediği) deyimi 

kullanılmıştır. HNPCC sendromu genellikle 50 yaşından önce görülen kalıtsal bir kalın bağırsak 

hastalığıdır. Tüm kolorektal kanserlerin %3-5’ini oluşturmakta olup, kalıtsal kalın bağırsak kanserleri 

içinde en çok payı almaktadır. Yapılan araştırmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak 

şimdiye kadar 5 adet DNA eşleşme onarım geninde mutasyon saptanmıştır. Bu genler MSH2, PMS1, 

MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: LYNCH SENDROMU/ HNPCC SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser 

 
 

MSH6 

 
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalıtsal kalın 

bağırsak kanser tiplerinden birini oluşturmaktadır. Kalıtım yolu ile geçen diğer bir kalın bağırsak 

kanseri tipini oluşturan Familyal- (Ailesel) adenomatöz polipozis (FAP) hastalığındaki gibi yüzlerce 

polip bu hastalıkta gözlenmediği için non-polipozis (çok sayıda polibin görülmediği) deyimi 

kullanılmıştır. HNPCC sendromu genellikle 50 yaşından önce görülen kalıtsal bir kalın bağırsak 

hastalığıdır. Tüm kolorektal kanserlerin %3-5’ini oluşturmakta olup, kalıtsal kalın bağırsak kanserleri 

içinde en çok payı almaktadır. Yapılan araştırmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak 

şimdiye kadar 5 adet DNA eşleşme onarım geninde mutasyon saptanmıştır. Bu genler MSH2, PMS1, 

MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: LYNCH SENDROMU/ HNPCC SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser 

 
 
 
PMS1 

 
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalıtsal kalın 

bağırsak kanser tiplerinden birini oluşturmaktadır. Kalıtım yolu ile geçen diğer bir kalın bağırsak 

kanseri tipini oluşturan Familyal- (Ailesel) adenomatöz polipozis (FAP) hastalığındaki gibi yüzlerce 

polip bu hastalıkta gözlenmediği için non-polipozis (çok sayıda polibin görülmediği) deyimi 

kullanılmıştır. HNPCC sendromu genellikle 50 yaşından önce görülen kalıtsal bir kalın bağırsak 

hastalığıdır. Tüm kolorektal kanserlerin %3-5’ini oluşturmakta olup, kalıtsal kalın bağırsak kanserleri 

içinde en çok payı almaktadır. Yapılan araştırmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak 

şimdiye kadar 5 adet DNA eşleşme onarım geninde mutasyon saptanmıştır. Bu genler MSH2, PMS1, 

MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: LYNCH SENDROMU/ HNPCC SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser 

 
 
 
PMS2 

 
Herediter Non-Polipozis Kolorektal Kanser (HNPCC sendromu) ( Lynch Sendromu) kalıtsal kalın 

bağırsak kanser tiplerinden birini oluşturmaktadır. Kalıtım yolu ile geçen diğer bir kalın bağırsak 

kanseri tipini oluşturan Familyal- (Ailesel) adenomatöz polipozis (FAP) hastalığındaki gibi yüzlerce 

polip bu hastalıkta gözlenmediği için non-polipozis (çok sayıda polibin görülmediği) deyimi 

kullanılmıştır. HNPCC sendromu genellikle 50 yaşından önce görülen kalıtsal bir kalın bağırsak 

hastalığıdır. Tüm kolorektal kanserlerin %3-5’ini oluşturmakta olup, kalıtsal kalın bağırsak kanserleri 

içinde en çok payı almaktadır. Yapılan araştırmalarda HNPCC sendromunda genetik bozukluk olarak 

şimdiye kadar 5 adet DNA eşleşme onarım geninde mutasyon saptanmıştır. Bu genler MSH2, PMS1, 

MSH6, hMLH1 ve PMS2’dir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
-



TEST ADI: MAPPLE URINE SYRUP (MSUD) TİP 1A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Akçaağaç şurubu idrar hastalığı 

 
 
 

BCKDHA 

 
Maple syrup urine hastalığı (Akçaağaç şurubu idrar hastalığı) vücutta belirli amino 
asitlerin düzgün bir şekilde işlenememesş sonucu ortaya çıkan otozomal resesif geçiş 
gösteren bir hastalıktır. BCKDHA genindeki mutasyonların bu durum ile ilişkili olduğu 
bilinmektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MAPPLE URINE SYRUP (MSUD) TİP 1B 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Akçaağaç şurubu idrar hastalığı 

 
 
 

BCKDHB 

 
Maple syrup urine hastalığı (Akçaağaç şurubu idrar hastalığı) vücutta belirli amino 
asitlerin düzgün bir şekilde işlenememesş sonucu ortaya çıkan otozomal resesif geçiş 
gösteren bir hastalıktır. BCKDHB genindeki mutasyonların bu durum ile ilişkili olduğu 
bilinmektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: MARFAN SENDROMU TİP 1 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

FBN1 

 
 
 
 

FBN1 

Marfan sendromu otozomal dominant olarak kalıtılan bir sendromdur. FBN1 geni dizi 
analizi sonunda Marfansendromlu vakaların % 70-93lük kısmında mutasyonlar tespit 
edilmiştir. FBN1 geni 65 ekzonlu bir gen olduğundan yapılan çalışmada mutasyonların 
yoğun olarak tespit edildiği 3, 6, 10, 28, 29 ve 56. ekzonlar dizi analizi ile taranmıştır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MARFAN SENDROMU TİP 2 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

TGFBR2 

 
 
 
 

TGFBR2 
 

Marfan Sendromu otozomal dominant olarak kalıtılan bir sendromdur. TGFRB2 bu 
 

hastalıkla ilişkilendirilen genlerden bir tanesidir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: McCUNE-ALBRIGHT SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

McCune-Albrıght Sendromu 

 
 
 

GNAS 

 
Mc-Cune Albright Sendromu, endokrin organların aşırı çalışması ile giden patojenezinde 
uyarıcı G protein alfa alt biriminde aktive edici mutasyonların sorumlu olduğu nadir 
görülen bir sendromdur. Mc-Cune Albright Sendromu otozomal dominant geçiş 
göstermektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MDR1 POLİMORFİZM TARAMASI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MDR1 

 
 
 

MDR1 
 
MDR genlerinin artmış ekspresyonuna bağlı olarak ilaçlara tepki değişebilir. MDR-1 geni 

26. eksonunda tek nükleotid polimorfizmi (C3435T) P-glikoprotein ekspresyonunu 

azaltmakta ve insanlar arasında ekspresyon farklılıklarına yol açmaktadır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MEGALENSEFALİK LÖKODİSTROFİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Megalensefalik Lökoensefalopati 

 
 
 

MLC1 
 
Megalensefalik Lökoensefalopati hastalığına MLC1 genindeki homozigot ya da birleşik 

heterezigot mutasyonlar sebep olmaktadır. Megalensefalik Lökoensefalopati hastalığı 

otosomal resesif kalıtılan bir hastalıktır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MELAS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MELAS 

 
 
 

mt-TL1 

 
MELAS vakalarının yaklaşık %80'inde mitokondriyal DNA'nın MT-TL1 geninde 3243. 
pozisyonunda A>G değişikliğine sebep olan mutasyon gözlenmektedir. 3252 
pozisyonundaki A>G ve 3271 pozisyonundaki T>C değişiklikleri de MELAS vakalarının 
yaklaşık %15'inde gözlenmektedir. Taşıyıcılarda heteroplazmi oranı %2-65 arasında 
değişmekte olup yaşla birlikte heteroplazmi oranında değişiklikler olabilmektedir. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MEN TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Multipl endokrin neoplazi 

 
 
 

CDKN1B 

 
Multipl endokrin neoplazi (MEN) tip 4 CDKN1B genindeki mutasyonlarla ilişkilendirilmiş ve 
otozomal dominant geçiş gösteren bir durumdur. MEN tip 4 endokrine bezlerinde tümör 
oluşumu ile karakterize edilmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MENKES SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Menkes Hastalığı 

 
 
 

ATP7A 

 
Menkes hastalığı X’e bağlı resesif geçişli, ender olarak görü len nörodejeneratif bir 
hastalıktır. Klinik bulgular bakır emilimi ve taşınmasındaki bozukluk ve bakır bağımlı 
enzimlerin aktivitelerindeki bozukluktan ortaya çıkmaktadır. Sendromla ilişkili gen ATP7A 
genidir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: METAKROMATİK LÖKODİSTROFİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Arylsulfatase A Eksikliği 

 
 
 

ARSA 

 
Metakromatik Lökodistrofi (Arylsulfatase A Deficiency) otozomal resesif kalıtılan bir 
hastalıktır. ARSA genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirlmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: METİL MELONİK ASİDEMİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Metil Malonik Asidemi 

 
 
 

MUT 

 
Metil Malonik Asidemi otozomla resesif bir hastalıktır. MUT geni hastalıkla 
ilişkilendirilmiş bir gendir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MIRAS Yaygın Mutasyon 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ataxia Neyropathy Spectrum 

 
 
 

POLG 

 
Ataxia Neyropathy Spectrum (MİRAS) otozomal resesif kalıtılan bir hastalıktır. POLG 
genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirlmiştir. Gendeki en yaygın mutasyonlar 6,7,ve 
13. ekzonlarda görülmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MİKROSATELLİT İNSTABİLİTESİ (MSI) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MSI 

 
 
 

5 Marker 
 
Mikrosatellit İnstabilitesi (MSI); MMR genlerindeki inaktivasyonlara bağlı tümor 

DNA'sında mikrosatellit tekrarlarında delesyon yada insersiyona bağlı değişiklilkerin 

gözlenmesi durumudur. HNPCC'den şüphelenilen ve ailesel mutasyonun bilinmediği 

olgularda tümör hücrelerinde MSI'nin araştırılması ilk basamakta yapılması gereken bir 

tanımlamadır. Tümör dokusu ve normal dokuda MSI'nin değerlendirilmesi için beş farklı 

tekrar markerı içeren bir panel kullanılır. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Mitokondriyal Delesyon Paneli MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mitokondriyal Delesyon 

 
MT-DNA 

 
Mitokondriyal DNA'daki değişiklikler ile ilişkili hastalıklar; Cyclic Vomiting Syndrome, 
Cytochrome C Oxidase Deficiency, Kearns-Sayre Syndrome, Leigh Syndrome, Maternally 
İnherited Diabetes And Deafness, Mitochondrial Complex Iıı 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'dır. Mitokondriyal DNA'daki kalıtsal değişiklikler ayrıca büyüme, gelişme 
ve vücut sistemlerinin fonksiyon görmesinde problemlere neden olabilir. vücut 
hücrelerinin pek çoğu her birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal DNA'sı olan binlerce 
mitokondri içermektedir. Bu hücrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA 
bulunabilmektedir (heteroplazmi). Mitokondriyal hastalıkların şiddeti genetik değişiklik 
görülen mitokondri oranı ile bağlantılıdır. 

MLPA 

 
 
30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Mitokondriyal Delesyon Paneli (Kearn Sayre Sendromu) 

 
 

SİNONİM: 

 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mitokondriyal Delesyon 

 

MT-DNA 

 
Mitokondriyal DNA'daki değişiklikler ile ilişkili hastalıklar; Cyclic Vomiting Syndrome, 

Cytochrome C Oxidase Deficiency, Kearns-Sayre Syndrome, Leigh Syndrome, Maternally 
İnherited Diabetes And Deafness, Mitochondrial Complex Iıı 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'dır. Mitokondriyal DNA'daki kalıtsal değişiklikler ayrıca büyüme, gelişme 
ve vücut sistemlerinin fonksiyon görmesinde problemlere neden olabilir. vücut 
hücrelerinin pek çoğu her birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal DNA'sı olan binlerce 
mitokondri içermektedir. Bu hücrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA 
bulunabilmektedir (heteroplazmi). Mitokondriyal hastalıkların şiddeti genetik değişiklik 
görülen mitokondri oranı ile bağlantılıdır. 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Mitokondriyal DNA Analizi (Tüm Genom) 

 
 

SİNONİM: 

 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mitokondriyal Delesyon 

 

MT-DNA 
 
Mitokondriyal DNA'daki kalıtsal değişiklikler ayrıca büyüme, gelişme ve vücut 

sistemlerinin fonksiyon görmesinde problemlere neden olabilir. Vücut hücrelerinin pek 
çoğu her birinin bir ya da iki kopya mitokondriyal DNA'sı olan binlerce mitokondri 
içermektedir. Bu hücrelerde mutant ya da mutant olmayan DNA bulunabilmektedir 
(heteroplazmi). Mitokondriyal hastalıkların şiddeti genetik değişiklik görülen mitokondri 
oranı ile bağlantılıdı. Leber'in herediter optik nöropatisi; maternal geçiş gösteren 
mitokondriyal DNA mutasyonuna bağlı olarak gelişen bir görme kaybı hastalığıdır. Hastalık 
genellikle 15-30 yaş grubunda ortaya çıkar. LHON hastalarında en sık gözlenen 
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 öncelikle bu bölgeler 
taranmış ve mutasyon tespit edillmemiştir. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Mitokondriyal Nörogastrointestinal Ensefalomiyelopati (MINGIF) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mitokondriyal Nörogastrointestinal Ensefalomiyelopati 

 
 
 

TYMP 
 
Mitokondriyal Nörogastrointestinal Ensefalomiyelopati (MINGIF) otozomal resesif olarak 
kalıtılan bir hastalıktır. TYMP genindeki mutasyonlar hastalık ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MİYOTONİK DİSTROFİ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyotonik Distrofi 

 
 
 

DMPK 

 
Miyotonik distrofi tip 1 otozomal dominant kalıtımı olan bir hastalık olup DMPK genindeki 
üçlü CTG tekrar sayısındaki artış sonucu ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MİYOTONİK DİSTROFİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyotonik Distrofi 

 
 
 

ZNF9 

 
Miyotonik distrofi tip 2 otozomal dominant kalıtımı olan bir hastalık olup ZNF9 genindeki 
dörtlü CCTG tekrar sayısındaki artış sonucu ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY PANELİ 13 GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

13 GEN 

 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY PANELİ 1..BASAMAK 3 GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

HNF4A,HNF1A,GCK 

 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY PANELİ 2..BASAMAK 4 GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

HNF1B,PDX1,INS,NEUROD1,PAX4 

 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

TEST ADI: MODY PANELİ 3.BASAMAK 3 GEN



 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

BLK,KLF11,CEL 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY PANELİ 4.BASAMAK 2 GEN 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

ABCC8,KCNJ11 

 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

HNF4A 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
HNF4A genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

GCK 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
GCK genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

HNF1A 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
HNF1A genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

PDX1 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. MODY tip 4 ile ilişkili olan gen 
PDX1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 5 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

HNF1B 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
HNF1B genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 6 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

NEUROD1 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
NEUROD1 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 7 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

KLF11 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
KLF11 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 8 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

CEL 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
CEL genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 9 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

PAX4 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
PAX4 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 10 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

INS 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
INS genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MODY TİP 11 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Gençlerde Görülen Erişkin Tipi Diyabet 

 
 
 

BLK 
 
MODY tipi şeker hastalığı otozomal dominant geçiş gösteren ailesel diyabetin 
formlarından biridir ve erken yaşlarda ortaya çıkmaktadır. Hastalıktan sorumlu olan gen 
BLK genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MOLEKÜLER KARYOTİPLEME (TÜM GENOM DELESYON DUPLİKASYON) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Moleküler Karyotipleme 

 
 
 

- 

 
Mikroarray yöntemi ile kromozomal bozukluklarla ilişkili DNA kopya 
kazanım ve kayıpları taranmaktadır. 
 
 
 
 
Mikroarray 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: MTHFR A1298C 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 

MTHFR A1298C 

 
 
 
 

MTHFR 
 

Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) 
 

riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye yol 
 

açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR 
 

(C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 
 
Real Time PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: MTHFR C677T 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

 
 

MTHFR C677T 

 
 
 
 

MTHFR 
 

Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) 
 

riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye yol 
 

açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR 
 

(C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 
 
Real Time PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUCKLE-WELLS SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kriyoprin ilişkili periyodik sendrom 

 
 
 

NLRP3 

 
Kriyoprin ilişkili periyodik sendrom olan Muckle-Wells syndrome (MWS) ilk defa otozomal 
dominant geçiş gösteren nadir bir herediter hastalık olarak tanımlandı. Otozomal 
dominant MWS’li hastalarda karın ağrısı, artrit ve ürtikerle birlikte olan ateş atakları 
vardır. MWS, NLRP3 (CIAS1) olarak bilinen gendeki mutasyonlar ile ortaya çıkar. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUKOPOLİSAKKARİDOZ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mukopolisakkaridoz 

 
 
 

IDUA 

 
Tip I Mukopolisakkaridoz (MPS-I), a-L- iduronidaz (IDUA) enziminin yetersizliğe bağlı 
oluşan bir otozomal resesif lizozomal depo hastalığıdır. MPS I'in 3 klinik fenotipi vardır: 
Hurler Sendromu, Scheie Sendromu ve Hurler/Scheie Sendromudur. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUKOPOLİSAKKARİDOZ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Hunter Sendromu 

 
 
 

IDS 

 
Mukopolisakkaridoz Tip 2 (Hunter Sendromu) x-e bağlı resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. IDS genindeki mutasyonlar sonucu hastalık ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUKOPOLİSAKKARİDOZ TİP 3A (MPS3A) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Sanfilippo Sendromu 

 
 
 

SGSH 

 
Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Sendromu) otozomal resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. GNS, HGSNAT, NAGLU ve SGSH genlerindeki mutasyonlar sonucuhastalık 
ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUKOPOLİSAKKARİDOZ TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Morquıo Sendromu 

 
 
 

GALNS 

 
Mukopolisakkaridoz Tip 4 (Morquıo Sendromu) otozomal resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. GALNS genindeki mutasyonlar sonucu hastalık ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MUKOPOLİSAKKARİDOZ TİP 3B 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Sanfilippo Sendromu 

 
 
 

NAGLU 

 
Mukopolisakkaridoz Tip 3 (Sanfilippo Sendromu) otozomal resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. GNS, HGSNAT, NAGLU ve SGSH genlerindeki mutasyonlar sonucu hastalık 
ortaya çıkmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MULTIPLE EKZOSİTOZ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Herediter multiple ekzositoz 

 
 
 

EXT1 
 
Herediter multiple ekzositoz, uzun kemiklerin jukstaepifizer bölgesinden köken alan 
ekzostozlarla karakterize otozomal dominant bir hastalıktır. En yaygın komplikasyonları 
ağrı, eklem limitasyonu, ekstremite eflitsizlikleri, malign dejenerasyon ve damar-sinir 
basılarıdır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MULTIPLE ENDOKTRİN NEOPLAZİ TİP 2A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MEN2A 

 
 
 

RET 

 
Multipl endokrin neoplazi tip 2 (MEN2) otozomal dominant bir hastalık olup genel 
popülasyondaki sıklığı 1/30.000 olarak hesaplanmıştır. MEN2A medüller tiroid kanseri, 
feokromositoma ve primer paratiroid hiperplazisine herediter bir yatkınlıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MYELOFIBROSIS (CALR) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyelofibroz 

 
 
 

CALR 
 
Miyelofibroz, de novo (primer) veya esansiyel trombositoz, polisitemi vera sonrası 

(sekonder) gelisen klonal bir miyeloproliferatif hastalıktır. CALR geninin 9. ekzonundaki 

somatik mutasyonlar primer miyelofibrozis ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MYH7 İLİŞKİLİ MİYOPATİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyozin ilişkili miyopati 

 
 
 

MYH7 

 
Miyozin ilişkili miyopati otozomal dominant geçiş gösteren nadir bir hastalıktır. 
Hastalıktan sorumlu olan gen MYH7 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: MİYOFİBRİLER MİYOPATİ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Miyofibriler Miyopati 

 
 
 

DES 

 
Miyofibriler Miyopatiler otozomal resesif/ dominant olarak kalıtılan morfolojik olarak 
homojen olmakla birlikte genetik olarak heterojen olan hastalıklardır. DES geni 
MiyofibrilerMiyopati Tip 1 ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NIEMANN-PICK HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Niemann-Pick Hastalığı 

 
 
 

SMPD1 
 
Niemann hastalığı, otozomal resesif bir hastalık olup A ve B tipi SMPD1 geninde 
mutasyonlardan kaynaklanmaktadır. NPC1 ve NPC2 genleri de Nieman Pick Tip C ile 
ilişkilendirilmiştir. Nieman Pick Tip C hastalarının %90 NPC1 geni mutasyonları 
gözlenmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NETHERTON SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Netherton Sendromu 

 
 
 

SPINK5 

 
Netherton sendromu (NS) nadir rastlanan ve otozomal resesif geçişli bir iktiyoz tipidir. Bu 
sendromun ana belirtileri iktiyozis linearis sirkumfleksa, yapısal kıl gövdesi anomalisi 
(trikoreksis invaginata) ve atopik yatkınlıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NOONAN SENDROMU TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Noonan Sendromu 

 
 
 

PTPN11 
 
Noonan sendromu (NS) otozomal dominant olarak kalıtılır ve 1500 - 2500 doğumda 
görülen bir durumdur. Bu hastaların yaklaşık % 50'sinda 12. kromozomun (12q24.1) uzun 
kolundaki PTPN11 (protein tyrosine phosphatase non-receptor type 11) geninde 
“missense” mutasyonlar saptanmıştır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NOONAN SENDROMU TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Noonan Sendromu 

 
 
 

SOS1 

 
Noonan sendromu (NS) otozomal dominant olarak kalıtılır ve 1500 - 2500 doğumda 
görülen bir durumdur. Bu hastaların yaklaşık % 10-15'inde SOS1 geninde “missense” 
mutasyonlar saptanmıştır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NÖROFİBROMATOZİS TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Nörofibromatozis 

 
 
 

NF1 

 
Nörofibromatozis tip 1 (NF1) otozomal dominant geçişli, klinik bulguları çocukluk çağında 
ortaya çıkmaya başlayan, ilerleyici seyir gösteren ve pek çok organ sistemini etkileyen bir 
nörokutan sendromdur. Nörofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak üzere ikisınıfa 
ayrılmaktadır. Nörofibromatozis tip 1 (NF1) periferal nörofibromatozis olarak bilinmekte 
ve 4000 kişide 1 oranında görülmektedir. NF1 geni 58 ekzondan oluşmaktadır ve 
mutasyonların çoğu ekzonlardaki nokta mutasyonlardır. Ekzon mutasyonlarını taramak 
amacı ile kandan RNA izole edilip cDNA elde edildikten sonra tüm ekzonlar dizi analizi ile 
taranmaktadır. Hastalardaki gözlenen splicing mutasyonları ile diğer mutasyonların 
sayısının fazlalığı nedeniyle sadece genomik DNA tabanlı testlerin kullanımı mutasyonun 
belirlenmesi için yetersiz kalabilir. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NÖROFİBROMATOZİS TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Nörofibromatozis 

 
 
 

NF2 

 
Nörofibromatozis tip 2 (NF-2) otozomal dominant geçişli, bir nörokutan sendromdur. 
Nörofibromatozis, tip 1 ve tip 2 olmak üzere iki sınıfa ayrılmaktadır. Hastalıkla bağlantılı 
olduğu bilinen tek genetik bölge NF2 genidir. Moleküler genetik testler NF2 geni DNA dizi 
analizi ve delesyon/duplikasyon analizini kapsar. Mutasyon oranları; aile öyküsünün 
pozitif olup olmamasına göre değişiklik gösterir. Aile öyküsü bulunan kişilerin %73'de 
periferik kan örneklerinde gerçekleştirilen DNA dizi analizi (sekans) ile NF2 gen 
mutasyonları tanımlanabilmektedir. İzole olgularda ise bu oran %60'lara inmektedir. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NÖRONAL SEROİD LİPOFUSİNOZİS TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Nöronal seroid lipofusinoz 

 
 
 

TPP1 
 
Nöronal seroid lipofusinoz otozomal resesif geçiş gösteren, çocukluk çağı başlarında 
motor ve mental gelişime engel olarak hareket ve zeka bozukluklarınasebep olmaktadır. 
Ek olarak çoğu vakalarda epilepsi ve görme bozuklukları da gözlemlenmektedir. TPP1 
geninde görülen mutasyonlar bu durumla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NÖRONAL SEROİD LİPOFUSİNOZİS TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Nöronal seroid lipofusinoz 

 
 
 

PPT1 

 
Neuronal Ceroid Lipofuscinosis yaşamın ilk birinci ve ikinci yıllarında mental ve motor 
gelişimini etkileyen otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. PPT1 genindeki 50'den 
fazla mutasyon bu durumla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: N-RAS MUTASYON PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

NRAS 

 
 
 

NRAS 
 
NRAS genleri onkogenler olarak bilinen genlerdendir. Mutasyona uğradığında normal 

hücreler kanserleşme potansiyeli kazanırlar. NRAS geni onkogenlerin RAS ailesinin bir 

üyesi olup RAS ailesi aynı zamanda HRAS ve KRAS genlerini de içermektedir. Bu üç genin 

ürünü olan GTPaz proteini hücre bölünmesi, hücre farklılaşması ve apoptozis gibi hücre 

fonksiyonlarında önemli rol alır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ORAK HÜCRE ANEMİSİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

HBS 

 
 
 

HBB 

 
 
Orak hücreli anemi kalıtsal bir hastalık olup kan üzerindeki alyuvarların orak şeklialması 
olarak tanımlanabilir. Hemoglobin genindeki bir değişimden kaynaklanmaktadır. 
Alyuvarlar yeterli oksijen taşıyamazlar. Hastalık vücut hücreleri üzerinden taşınır ve 
çekiniktir 

RFLP/ Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ODONTOONYCHODERMAL DİSPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Odontoonychodermal Displazi 

 
 
 

WNT10A 

 
Odontoonychodermal displazi otozomal resesif geçiş gösteren ve nadir görülen bir 
hastalıktır. Hastalıktan sorumlu olan gen WNT10 genidir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OKULOFARİNGİAL MUSKULAR DİSTROFİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Okulofaringeal Musküler Distrofi 

 
 
 

PABPN1 

 
Okulofaringeal Musküler Distrofi otozomal dominant kalıtılan bir hastalıktır. PABPN1 
genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OPTİK ATROFİ (OPA9) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Optik Atrofi 

 
 
 

ACO2 

 
Optik atrofi görme bozukluğu ile karakterize edilen ve otozomal resesif geçiş gösteren bir 
hastalıktır. Bu durum normale yakın görmeden tamamen körlük durumuna kadar 
değişkenlik gösterebilir. ACO2 geninde görülen mutasyonlar bu durum ile 
ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OSTEOGENESIS IMPERFECTA TİP 1 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Osteogenesis Imperfekta 

 
 
 
 

COL1A1 

Osteogenesis Imperfekta otozomal dominant olarak kalıtılan bir sendromdur. COL1A1 
geni dizi analizi sonunda OsteogenesisImperfektasendromlu vakaların % 70lik kısmında 
mutasyonlar tespit edilmiştir. COL1A1 geninde yaygın olarak görülen 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) mutasyonları dizi analizi ile taranmıştır. 

 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OSTEOGENESIS IMPERFECTA TİP 2 
Osteogenesis Imperfekta 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

COL1A2 
Osteogenesis Imperfekta otozomal dominant olarak kalıtılan bir sendromdur. COL1A2 
geni Osteogenesis Imperfekta Tip2, Tip3 ve Tip4 ile ilişkilendirilmiştir. COL1A1 geni 
nokta mutasyonları sendromlu vakaların %5-30 luk kısmında tespit edilmiştir. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OSTEOPETROZİS (TİP AD2, AR4) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Osteopetrozis 

 
 
 

CLCN7 
 
Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon bozukluğu sonucu kemiklerde belirgin 
radyolojik dansite artışına neden olan heterojen bir kalıtsal hastalıklar grubudur. Görülme 
yaşı, genetik ve klinik özellikleri temelinde üç tip osteopetrosis tanımlanmıştır. 
Osteopetrosis congenita, osteopetrosisin nadir, ağır bir formudur. Otozomal resesif geçiş 
gösterir. Hastalar genellikle yaşamlarının ilk iki yılı içerisinde ölürler. Osteopetrosis tarda, 
osteopetrozisin erişkin veya benign tipi olarak da nitelendirilir. Otozomal dominant geçiş 
gösterir. Mermer kemik hastalığı, genellikle hayatın ilk dekatında tanı alır ve erişkinyaşa 
kadar yaşayabilirler. Otozomal resesif geçişlidir. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: OSTEOPETROZİS (TİP AR1) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Osteopetrozis 

 
 
 

TCIRG1 

 
Osteopetrozis, osteoklastlardaki fonksiyon bozukluğu sonucu kemiklerde belirgin 
radyolojik dansite artışına neden olan heterojen bir kalıtsal hastalıklar grubudur. Görülme 
yaşı, genetik ve klinik özellikleri temelinde üç tip osteopetrosis tanımlanmıştır. 
Osteopetrosis congenita, osteopetrosisin nadir, ağır bir formudur. Otozomal resesif geçiş 
gösterir. Hastalar genellikle yaşamlarının ilk iki yılı içerisinde ölürler. Osteopetrosis tarda, 
osteopetrozisin erişkin veya benign tipi olarak da nitelendirilir. Otozomal dominant geçiş 
gösterir. Mermer kemik hastalığı, genellikle hayatın ilk dekatında tanı alır ve erişkinyaşa 
kadar yaşayabilirler. Otozomal resesif geçişlidir. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PDGFRA YAYGIN MUTASYON EKZON 12, 18 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PDGFRA 

 
 
 

PDGFRA 
 
Gastrointestinal stromal tümörlerde KIT ve PDFGRA geninin aktive edici mutasyonları 

gözlenmektedir. Her iki gen de reseptör tirozin kinaz tip 3'ün kodlanmasında beraber rol 

oynamaktadır. GIST'lerin %60-85'inde KIT mutasyonları saptanırken %5-10'ununda 

PDGFRA mutasyonları gözlenmektedir. PDGFRA geninde en sık Ekzon 12 de bulunan 

jukstamembran domain'deki mutasyonları (%6) ikinci en sık ekzon 18'deki TK domain 

mutasyonları gözlenirken nadiren de Ekzon 14 mutasyonları gözlenmektedir(%0.1). 

Tirozin kinaz inhibitörleriyle tedavi öncesi tedavinin planlanması ve tedavi takibinde 

PDGFRA mutasyonları(Ekzon 12,18 ve 14) taranmaktadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PDGFRB MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PDGFRB 

 
 
 

PDGFRB 
 
PDGFRB geni tirozin kinaz reseptör ailesinin bir parçası olan immünglobulin üst ailesinin 

bir üyesini kodlar. Kodlanan protein hücre sağ kalımı, büyümesi ve çoğalmasında rol 

oynayan trombosit kaynaklı büyüme faktör reseptörü betadır (PDGFRBβ). Gendeki 

mutasyon PDGFRB ile ilişkili kronik eozinofilik lösemi adı verilen bir kanser tipinde 

saptanmaktadır. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan/Parafin Blok 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

SPAG7 

 
Periyodik ateş sendromu tekrarlayan ateş serileri ile karakterize edilen otozomal 
dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU (CAPS1) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

NLRP3 

 
Kriyopirinle ilişkili periyodik sendrom (The Cryopyrin Associated Periodic Syndromes 
(CAPS)) kriyopirin proteinini kodlayan 1. kromozomun uzun kolunda lokalize NLRP3 
genindeki mutasyona bağlı olarak gelişir ve OD kalıtılır. Kriyopirin inflamazomun 
regülasyonunda önemli rol oynar. CAPS hafif, orta ve şiddetli form olmak üzere üç farklı 
otoinflamatuvar sendromdan oluşur. Mutasyonlar bu üç sendroma spesifik olabilir veya 
overlap yapabilir. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU (TRAPS) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

TNFRSF1A 

 
Periyodik ateş sendromu (TRAPS) tekrarlayan ateş serileri ile karakterize edilen TNFRSF1A 
genindeki mutasyonlarla ilişkilendirilmiş otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. 
TNFRSF1A genindeki mutasyonlar bozuk TNFR1 proteini üretimine sebep olmakta ve 
hücrede aşırı inflamasyon sinyallerinin oluşumuna sebep olmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU PANELİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

ELANE, LPIN2, MEFV, MVK, NLRP3, PSTPIP1, TNFRSF1A 

 
Çocukluk çağında ateş etyolojisinin tam olarak aydınlatılamadığı durumlarda ‘periyodik 
ateş sendromları’ düşünülmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Tümör nekroz 
faktörü ile ilişkili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soğuk ürtikeri, Muckle-Wells 
sendromu, Ailevi Akdeniz Ateşi (FMF) ve Siklik Nötropeni bu sendromları oluşturmaktadır. 
Bu hastalıklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon 
ataklarıyla karakterizedir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU PANELİ 1.BASAMAK 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

MEFV 

 
Çocukluk çağında ateş etyolojisinin tam olarak aydınlatılamadığı durumlarda ‘periyodik 
ateş sendromları’ düşünülmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Tümör nekroz 
faktörü ile ilişkili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soğuk ürtikeri, Muckle-Wells 
sendromu, Ailevi Akdeniz Ateşi (FMF) ve Siklik Nötropeni bu sendromları oluşturmaktadır. 
Bu hastalıklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon 
ataklarıyla karakterizedir. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU PANELİ 2.BASAMAK 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

MVK, TNFRS1A, NLRP3 

 
Çocukluk çağında ateş etyolojisinin tam olarak aydınlatılamadığı durumlarda ‘periyodik 
ateş sendromları’ düşünülmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Tümör nekroz 
faktörü ile ilişkili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soğuk ürtikeri, Muckle-Wells 
sendromu, Ailevi Akdeniz Ateşi (FMF) ve Siklik Nötropeni bu sendromları oluşturmaktadır. 
Bu hastalıklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon 
ataklarıyla karakterizedir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PERİYODİK ATEŞ SENDROMU PANELİ 3.BASAMAK 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Periyodik Ateş Sendromu 

 
 
 

ELANE, LPIN2, PSTPIP1 

 
Çocukluk çağında ateş etyolojisinin tam olarak aydınlatılamadığı durumlarda ‘periyodik 
ateş sendromları’ düşünülmelidir. PFAPA sendromu, Hiper IgD sendromu, Tümör nekroz 
faktörü ile ilişkili periyodik sendrom (TRAPS), Ailesel soğuk ürtikeri, Muckle-Wells 
sendromu, Ailevi Akdeniz Ateşi (FMF) ve Siklik Nötropeni bu sendromları oluşturmaktadır. 
Bu hastalıklar otoimmun etyoloji veya infeksiyon olmadan sistemik inflamasyon 
ataklarıyla karakterizedir. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PFEIFFER SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pfeiffer sendromu 

 
 
 

FGFR2 

 
Pfeiffer sendromu belli kafatası kemiklerinin prematür birleşimi ile karakterize edilen 
otozomal dominant bir hastalıktır. FGFR2 genindeki mutasyonlar Pfeiffer sendromu tip 1 
ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PİRÜVAT DEHİDROJENAZ EKSİKLİĞİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pirüvat dehidrogenaz eksikliği 

 
 
 

PDHA1 

 
Pirüvat dehidrogenaz eksikliği vücutta laktik asit birikmesi ve birçok nörolojik 
problemlerle karakterize edilmekte olup X-linked dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. 
PDHA1 geninde görülen mutasyonlar pirüvat dehidrogenaz eksikliği vakalarının %80'ini 
oluşturmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PITT-HOPKINS SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pitt-Hopkins Sendromu 

 
 
 

TCF4 

 
Pitt-Hopkins Sendromu otozomal dominant olarak kalıtılan mental retardasyon ile 
karakterize bir hastalıktır. TCF4 genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PKAN SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pantotenat kinaz ile ilgili nörodejenerasyon 

 
 
 

PANK2 

 
Pantotenat kinaz ile ilgili nörodejenerasyon (PKAN) çocukluk çağında baş-
layan ve hızla ilerleyen, nadir görülen, otozomal resesif bir hastalıktır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: PLASMİNOJEN AKTİVATÖR İNHİBİTÖR GEN MUTASYONU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PLASMİNOJEN AKTİVATÖR İNHİBİTÖR 

 
 
 

PAI 
 
Plasminojenaktivatör inhibitör - 1 (PAI-1) obez bireylerde yüksek düzeylerde saptanan bir 
fibrinoliz inhibitörüdür ve aynı zamanda bağımsız kardiyovasküler risk faktörlerinden 
biridirayrıca insülin direnciyle de ilişkilendirilmiştri. PAI genindeki polimorfizmlerin protein 
seviyesini etkilediği ve etkilediği gözlenmiştir. Özellikle yüksek PAİ-1 seviyesi kolesterol, 
LDL-kolesterol, VLDL ve trigliserid düzeyi ile pozitif olarak, HDL kolesterol ile ise negatif 
olarak koreledir 

RFLP 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PLC ZETA TÜM GEN DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PLCZ1 

 
 
 

PLCZ1 
 
PLCζ sperm çözülebilir faktörü olup oosit aktivasyonunda önemli bir rol oynamakta 
olupintrasellüler Ca+2 salınımını sağladığı belirlenmiştir. PLCζ ile yapılan yoğun 
ekspresyon çalışmalarına ek olarak PLCζ'nın fonksiyonunun bozulmasına ve dolayısıyla 
infertiliteye neden olan bir nokta mutasyonu (PLCζ, H398P) tespit edilmiştir. Aynı genetik 
görüntüleme metodu modifiye edilerek kullanılan bir diğer çalışmada da yine aynı 
hastada (PLCζ, H233L) mutasyonunu belirlenmiştir. Bu çalışmada H233L mutasyonunun 
da benzer bir şekilde lokal protein etkileşimlerini bozduğu, anormal kalsiyum salınımına 
yol açtığı ayrıca 3 boyutlu modelleme ile ortaya konmuştur. Bu çalışmada ayrıca bu 
vakada birleşik heterozigotluk olduğu, mutasyonların birinin maternal diğerinin paternal 
aktarıldığı belirlenmiştir. Bu bilgi doğrultusunda erkek infertilitesi ve sperm fonksiyon 
eksikliğine sebebiyet veren maternal aktarılan ilk otozomal nokta mutasyonunun H233L 
olduğu belirlenmiştir. 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: POLİKİSTİK BÖBREK HASTALIĞI (AD) PKD2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Polikistik Böbrek hastalığı 

 
 
 

PKD2 
 
Otozomal dominant Polikistik Böbrek hastalığı böbrek hastalıkları arasında en sık 
görülendir. Otozomal dominant kalıtılan hastalık tipiyle ilişıkilendirilmiş olan genler PKD1 
ve PKD2 genleridir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: POLİKİSTİK BÖBREK HASTALIĞI (AD) PKD1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Polikistik Böbrek hastalığı 

 
 
 

PKD1 
 
Otozomal dominant Polikistik Böbrek hastalığı böbrek hastalıkları arasında en sık 
görülendir. Otozomal dominant kalıtılan hastalık tipiyle ilişıkilendirilmiş olan genler PKD1 
ve PKD2 genleridir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: POLİKİSTİK BÖBREK HASTALIĞI (AR) PKHD1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Polikistik Böbrek hastalığı 

 
 
 

PKHD1 

 
Polikistik Böbrek hastalığı otozomal resesif olarak kalıtılan ve böbrek ve böbreğe bağlı 
ölüm oranlarında oldukça yüksek bir etkiye sahip olan konjenital hepatorenal fibrokistik 
sendromlar arasında yer almaktadır. Otozomal resesif kalıtılan hastalık tipiyle 
ilişıkilendirilmiş olan tek gen PKHD1 genidir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: POMPE HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pompe Hastalığı 

 
 
 

GAA 

 
Pompe hastalığı asit maltaz ( lizozomal alfa 1,4 glikosidaz-GAA ) enzimi eksikliği sonucu 
ortaya çıkan bir glikojen depo hastalığıdır. Otozomal resesif kalıtım gösterir. Enzim 
eksikliğinin derecesine göre infantil veya erişkin formları vardır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ANGELMAN SENDROMU/ PRADER WİLLİ SENDROMU MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Prader Willi/Angelman sendromu 

 
 
 

15q11-13 
 
Angelman Sendromu(AS) 15q11-13 lokusunu içeren delesyon, uniparental dizomi, 
imprintlenme defekti ya da UBE3Agen defektinden kaynaklanan, nadir görülen bir genetik 
hastalıktır. Etkilenmiş kişilerde şiddetli mental retardasyon, motor gelişimde gerilik, 
konuşma bozukluğu, karakteristik yüz görünümü bulunmaktadır. 15q11-q13 delesyonlu 
kromozom anneden kalıtıldığında AS’u, babadan kalıtıldığında Prader Willi sendromu 
oluşmaktadır. 
 

MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PRİDOKSİN BAĞIMLI EPİLEPSİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pridoksin Bağımlı Eplepsi 

 
 
 

ALDH7A1 

 
Pridoksin Bağımlı Eplepsi otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan 
sorumlu olan gen ALDH7A1 genidir. Pridoksin Bağımlı Eplepsi şimdiye kadar 100 kişide 
görülmüştür. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PFIC TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis 

 
 
 

ATP8B1 

 
ATP8B1 genindeki 50'nin üzerinde mutasyon Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis Tip 
1 (PFIC1) olarak bilinen karaciğer hastalığının ağır formuna neden olmaktadır. ATP8B1 
genindeki mutasyonların çoğu genin büyük bir bölümünün kaybı veya anormal kısa bir 
protein ürüne neden olmaktadır. Bu mutasyonlar karaciğer hücrelerinde safra asitlerinin 
üretilmesine neden olurlar ve bu hücreleri hasarlayarak karaciğer hastalığınınoluşmasına 
neden olurlar. ATP8B1 proteini vücutta bulunmasına rağmen bu proteinin eksikliğinin 
boy kısalığı, sağırlık, diyare ve PFIC1'in diğer semptomlarına yol açmasının sebebiortaya 
koyulamamıştır. PFIC1 otozomal resesif kalıtılan bir hastalıktır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PFIC TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis 

 
 
 

ABCB11 

 
ABCB11 genindeki 100den fazlamutasyonlar Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis Tip 
2 (PFIC2) olarak bilinen karaciğer hastalığının ağır formuna neden olmaktadır. ABCB11 
genindeki mutasyonların çoğu genin büyük bir bölümünün kaybı veya anormal kısabir 
protein ürüne neden olmaktadır. Bu mutasyonlar karaciğer hücrelerinde safra asitlerinin 
üretilmesine neden olurlar ve bu hücreleri hasarlayarak karaciğer hastalığının oluşmasına 
neden olurlar. Özellikle p.V444A değişimi karaciğer hücrelerindeki BSEP protein 
miktarında azalmaya yol açmaktadır. 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PFIC TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis 

 
 
 

ABCB4 

 
ABCB4 genindeki mutasyonlar Progresif Familyal İntrahepatik Kolestasis Tip 3(PFIC3) 
olarak bilinen karaciğer hastalığının ağır formuna neden olmaktadır. ABCB4 genindeki 
mutasyonların çoğu genin büyük bir bölümünün kaybı veya anormal kısa bir protein 
ürüne neden olmaktadır. bu mutasyonlar karaciğer hücrelerinde safra asitlerinin 
üretilmesine neden olurlar ve bu hücreleri hasarlayarak karaciğer hastalığının oluşmasına 
neden olurlar. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: PSEUDO AKONDROPLAZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Pseudo Akondroplazi 

 
 
 

COMP 

 
Pseudo-Akondroplazi otozomal dominan bir hastalıktır. Kemik ve kıkırdak dokusunu 
ilgilendiren displaziler arasında en sık rastlanılanıdır. Hastalıkla ilişkili mutasyonlar 
Kıkırdak Oligometrik Matriks Proteini(COMP) genindedir. 19. kromozomda (19p13.1) 
yerleşik COMP geninin üretimini sağladığıCOMP proteini normalde kıkırdak, bağ 
ve tendonda hücreler arası sıvıda bulunarak, hücrelerin gelişmesi, çoğalması ve apopitoz 
yoluyla yok olması süreçlerinde rol alır. 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: QF PCR İLE KROMOZOM ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kromozom Analizi 

 
 
 

- 

 
Koryon villus materyalinden elde edilen hücrelere uygulanan QSTR yöntemi ile 13., 18. ve 
21. ve cinsiyet kromozomları sayısal olarak normal değerlendirilmiştir. Konvansiyonel 
sitogenetik karyotip analizi sonucu sonradan verilecektir. Sonuç mutlaka uzun süreli 
kültür sonrasında karyotip analizi ile teyit edilmelidir.Fetusa ait kromozomal anomalilerin 
tanısında ve fetal karyotip kararında gold standart uzun süreli kültür sonucunda yapılan 
karyotip analizidir 
 
Fragment Analizi 

 
 

5 gün 
 
Koryon villus biyopsi materyali 

 
20-30 mg 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: QF PCR İLE KROMOZOM ANALİZİ 

 
SİNONİM: 

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 
 

NUMUNE MİKTARI: 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI : 

 
MATERYAL KABUL 

ZAMANI : 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Kromozom Analizi 
 
- 
Amniyosentez materyalinden elde edilen hücrelere 
uygulanan QSTR yöntemi ile 13., 18. ve 21. ve cinsiyet 
kromozomları sayısal olarak normal değerlendirilmiştir. 
Konvansiyonel sitogenetik karyotip analizi sonucu 
sonradan verilecektir. Sonuç mutlaka uzun süreli 
kültür sonrasında karyotip analizi ile teyit edilmelidir. 
Fetusa ait kromozomal anomalilerin tanısında ve fetal 
karyotip kararında gold standart uzun süreli kültür 
sonucunda yapılan karyotip analizidir 

 
Fragment Analizi 

 
 

5 gün 
 
Amniyon sıvısı 
 
20 ml 
 
Steril uygun enjektörde/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış,yetersiz miktarda, kanlı, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RAŞİTİZM (VİTAMİN D DİRENCİ) TİP 2A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Vitamin D bağımlı rikets 

 
 
 

VDR 

 
Vitamin D bağımlı rikets tip I, 11-hidroksilaz gen mutasyonu, tip II ise VDR gen mutasyonu 
sonucu gelişmektedir. Her iki hastalık da nadir görülen otozomal resesif bozukluklardır. 
Vitamin D, kemik ve kalsiyum metabolizmasının temel aktörlerinden biridir. Ayrıca 
hücresel immün yanıtın oluşturulmasında ve hücre proliferasyonunda rolü vardır. Vitamin 
D reseptörü (VDR) polimorfizminin çeşitli hastalıklarla bir ilişkisinin olup olmadığı oldukça 
yaygın bir şekilde araştırılmıştır. 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RAŞİTİZM (VİTAMİN D DİRENCİ) TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Vitamin D bağımlı rikets 

 
 
 

CYP27B1 
 
Raşitizm, Pseudovitamin D Eksikliğine Bağlı Rikets (CYP27B1 geni) otozomalresesif 
kalıtılan bir hastalıktır. CYP27B1 geni 1α-hidroksilaz enziminin yapımını sağlamaktadır. Bu 
enzim D vitaminin aktif formu olan 1,25-dihidroksivitamin D3'edönüştürmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RENAL GLUKOZÜRİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Renal glukozüri 

 
 
 

SLC5A2 

 
Renal glukozüri aşırı miktarda glukozun üreye salınımına sebep olan otozomaldominant 
ya da otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. SLC5A2 geninden üretilen protein 
normal koşullarda glukozun böbrekte geri emilimini sağlar, ancak SLC5A2genindeki 
mutasyonlar bu fonksiyonu bozmaktadır ve renal glukozüri ileilişkilendirilmektedir. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RENAL TUBULAR ASİDOZİS (CA2) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Renal tubuler asidoz 

 
 
 

CA2 
 
Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundu¤u nefron segmentine göre 
proximal RTA (Tip II), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak üzere başlıca 3 
tipe ayrılır. CA2 genindeki resesif mutasyonlar Tip 3 Renal Tubular Asidozis'e neden 
olmaktadır. 

 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RENAL TUBULAR ASİDOZİS DİSTAL (OTOZOMAL RESESİF) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Renal tubuler asidoz 

 
 
 

ATP6V0A4 
 
Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundu¤u nefron segmentine göre 
proximal RTA (Tip II), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak üzere başlıca 3 
tipe ayrılır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RENAL TUBULAR ASİDOZİS PROGRESİF SAĞIRLIK (OTOZOMAL SAĞIRLIK) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Renal tubuler asidoz 

 
 
 

ATP6V1B1 
 
Renal tubuler asidoz (RTA) renal tubuler defektin bulundu¤u nefron segmentine göre 
proximal RTA (Tip II), distal RTA (Tip I) ve hiperkalemik RTA (Tip IV) olmak üzere başlıca 3 
tipe ayrılır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RET PROTOONKOGEN YAYGIN MUTASYON 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MEN2A 

 
 
 

RET 
 
Ret protoonkogenitirozinkinaz aktivitesi olan membran reseptörünü kodlar, ret 

protoonkogen mutasyonları men 2 sendromu ( Tip 2A) ve papillertiroid kanserine neden 

olur. Özellikle 10. ve 11. Ekzonlardaki nokta mutasyonları MEN2A hastalığı ile 

ilişkilendirilmiştir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RETT SENDROMU YAYGIN MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Rett Sendromu 

 
 
 

MECP2 
 
MECP2 geni ile ilişkili hastalıklar X'e bağlı kalıtım göstermektedir. Olguların %99'undan 
fazlası de-novo mutasyon sebepli ya da germline mozaisizm görülen anne babanın 
birinden geçen hastalık etmeni mutasyon sebepli olabilmektedir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RETT SENDROMU (KONJENİTAL) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Rett Sendromu 

 
 
 

FOXG1 

 
FOXG1 sendromu Rett sendromunun konjetial tipi olup otozomal dominant olarak 
kalıtılan bir hastalıktır. FOXG1 genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirlmiştir. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RUBINSTEIN-TAYBI SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Rubinstein-Taybi Sendromu 

 
 
 

CREBBP 

 
Rubinstein–Taybi sendromu, mental retardasyon, karakteristik yüz görünümü ve geniş el 
ve ayak başparmakları ile karakterize bir multipl konjenital anomali ve mental 
retardasyon sendromudur. Otozomal dominant olarak kalıtılmaktadır. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: RUSSEL SILVER SENDROMU MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Ruseel Silver Sendromu 

 
 
 

11p15 

 
Russell-Silver sendromu, intrauterin ve postnatal büyüme geriliği, relatif makrosefali, 
üçgen yüz, vücut asimetrisi ve el 5. parmakta klinodaktili özelliklerinin görüldüğü bir 
genetik hastalıktır. astalığın genetik etiyolojisinde, %35-65 oranında 11p15 kromozomuna 
lokalize imprinting control region 1 (ICR1) bölgesinin hipometilasyonu saptanırken, %7-10 
oranında 7p11.2-p13 kromozomal bölgesinin maternal uniparental dizomisi (UPD) 
görülmektedir. Olguların %1'inden daha azında, submikroskobik kromozomal 
aberasyonlar gösterilmiştir. 
 
MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SECKEL SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Seckel Sendromu 

 
 
 

ATR 
 
Seckel sendromu otozomal resesif geçişli, nadir rastlanan, belirgin büyüme geriliği ve 

mental gerilik, mikrosefali, atipik yüz görünümü ile karakterize bir hastalıktır. Bu sendrom 

genetik heterojenite de göstermektedir. Bazı vakalarda 3q11.1-q24 lokusunda ATR 

geninde (Ataxia-telanjektazi ve RAD3 ilişkili protein) mutasyon saptanmıştır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SENDROMİK MİKROOFTALMİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Sendromik Miktoftalmi 

 
 
 

BCOR 
 
Sendromik Miktoftalmi X'e bağlı olarak kalıtılan bir hastalıktır. BCOR genindeki 

mutasyonlar hastalıklailişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SHOX DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SHOX 

 
 
 

SHOX 
 
SHOX'un tek doz yetersizliği, insanlarda görülen Turner Sendromu (TS), İdiopatik Kısa Boy 

(İKB) ve Leri-Weill Diskondrosteozu (LWD) olmak üzere üç farklı büyüme hastalığına 

katkıda bulunmaktadır. SHOX geninde %80-90 oranında delesyon %10-20 oranında nokta 

mutasyon tespit edilmektedir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SİALİDOSİS TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Mukolipidoz 

 
 
 

NEU1 
 
Sialidoz (Mukolipidoz Tip I) α-N-asetil nöraminidaz-1 (lizozomal sialidaz; NEU1) eksikliği 

sonucu oluşan otozomal resesif geçişli bir lizozomal depo hastalığıdır. NEU1 genindeki 

resesif mutasyonlar lizozomal tip Sialidozis'e neden olmaktadır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SİSTİNOZİS 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Sistinozis 

 
 
 

CTNS 
 
Sistinozis, sistin adlı aminoasidin çeşitli organlarda (böbrek, göz, kas, pankreas ve beyin) 

anormal birikimi ile karakterize olan metabolik bir hastalıktır. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SMITH-LEMLI OPITZ SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Smith Lemli Opitz Sendromu 

 
 
 

DHCR7 
 
Smith Lemli Opitz sendromu otozomal resesif geçiş gösteren bir hastalıktır.Hastalıktan 

sorumlu olan gen DHCR7 genidir. Smith Lemli Opitz sendromu yenidoğanları 20,000 ile 

60,000'de 1 oranında etkilemektedir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SOX10 DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SOX10 

 
 
 

SOX10 
 
SOX10 geni embriyonik gelişim sırasında doku ve organların oluşumunda önemli rol 

oynamaktadır. Kallmann Sendromu ve Waardenburg Sendromu ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SOX9 DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SOX9 

 
 
 

SOX9 
 
SOX9 geni embriyonik gelişimde rol oynamakta olup özellikle üreme ve iskelet sistemi 

üzerinde etkilidir. Transkripsiyon faktörü olarak nitelendirilen bu gen üzerindeki 

mutasyonlar Kampomelik Displazi ve İzole Pierre Robin Sendromuna yol açmaktadır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SOX2 DİZİ ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SOX2 

 
 
 

SOX2 
 
SOX2 geni embriyonik gelişim sürecinde birçok organın oluşumunda rol oynayan 

proteinlerin yapımından sorumlu olup özellikle gözlerin gelişiminde etkilidir. 

Transkripsiyon faktörü olarak nitelendirilen bu gen üzerindeki mutasyonlar birleşik hipofiz 

hormonu eksikliği, mikroftalmi, septo-optik displazi ve anoftalmiye yol açmaktadır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPASTİK PARALİZİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spastik Paralizi 

 
 
 

ATL1 
 
Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun hasara uğraması sonucu hareket ve zihinsel işlevin 

etkilendiği bir hastalıktır. Hastalık otozomal dominant/ resesif veya X-linked olarak 

kalıtılmaktadır. ATL1 genindeki mutasyonlar otozomal dominant olarak kalıtılan SPG3 ile 

ilişkilendirilmiştir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPASTİK PARALİZİ TİP 4 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spastik Paralizi 

 
 
 

SPAST 
 
Spastik Paralizi (SPG) beyin dokusunun hasara uğraması sonucu hareket ve zihinsel işlevin 

etkilendiği bir hastalıktır. Hastalık otozomal dominant/ resesif veya x-linked olarak 

kalıtılmaktadır. SPAST genindeki mutasyonlar hastaların %45'inde görülmüş ve otozomal 

dominant olarak kalıtılan SPG4 ile ilişkilendirilmiştir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ (SMA) DELESYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SMA 

 
 
 

SMN1 
 
Beşinci kromozomdaki SMA gen bölgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini 

içermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarının %95'inde görülmektedir. SMN2 

geninin tek başına kopya sayısının klinik bir önemi bulunmazken SMN1 delesyonu görülen 

vakalarda SMN2 geninin kopya sayısı fenotipe etki etmektedir. 

 
 
RFLP 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ TAŞIYICILIK MLPA 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SMA 

 
 
 

SMN1 
 
Beşinci kromozomdaki SMA gen bölgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini 

içermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarının %95'inde görülmektedir. SMN2 

geninin tek başına kopya sayısının klinik bir önemi bulunmazken SMN1 delesyonu görülen 

vakalarda SMN2 geninin kopya sayısı fenotipe etki etmektedir. 

 
 
MLPA 

 
 

30 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNAL MUSKÜLER ATROFİ (SMA) SMN1 NOKTA MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SMA 

 
 
 

SMN1 
 
Beşinci kromozomdaki SMA gen bölgesi telomerik SMN1 ve sentromerik SMN2 genlerini 

içermektedir. SMN1 gen delesyonu SMA vakalarının %95'inde görülmektedir. SMN2 

geninin tek başına kopya sayısının klinik bir önemi bulunmazken SMN1 delesyonu görülen 

vakalarda SMN2 geninin kopya sayısı fenotipe etki etmektedir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ PANELİ (1, 2, 3, 6, 7) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

- 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade 

edilen alttipleridir. Otozomal dominant kalıtım gösteren SCA tipleri ilgili genlerdeki CAG 

üçlü nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

ATXN1 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade edilen 

alttipleridir. Otozomal dominant olarak kalıtılan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG üçlü 

nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ TİP 2 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

ATXN2 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade edilen 

alttipleridir. Otozomal dominant olarak kalıtılan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG üçlü 

nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

ATXN3 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade edilen 

alttipleridir. Otozomal dominant olarak kalıtılan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG üçlü 

nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ TİP 6 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

CACNA1A 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade edilen 

alttipleridir. Otozomal dominant olarak kalıtılan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG üçlü 

nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ TİP 7 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Spino serebellar ataksi (SCA) 

 
 
 

ATXN7 
 
Spino serebellar ataksi (SCA) beyincik ve omurilikte denge ile ilgili hücrelerin kaybı ya da 

doğru çalışamaması sonucu oluşan dengesizliğin izlendiği bir hastalıktır. SCA'ların tipik 

belirtisi dengesizliktir. SCA1, SCA2, SCA3 SCA 6, SCA7 hastalığının numaralarla ifade edilen 

alttipleridir. Otozomal dominant olarak kalıtılan SCA'lar ilgili genlerdeki CAG üçlü 

nükleotid tekrar sayılarının artmasıyla oluşur. 

 
Fragment Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: SRY GEN ANALİZİ 
 

 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

SRY 

 
 
 

SRY 

 
Cinsiyet gelişiminde Y kromozomu en önemli rolü oynamaktadır. Y kromozomunun 
varlığı veya yokluğu en önemli etkendir. Y kromozomu üzerindeki genlerin, hem X 
üzerindeki hem de otozomal genlerle etkileşerek, farklılaşmamış gonadların testis 
şekline geçmesini sağladığını gösteren çalışmalar bulunmaktadır 

 
PCR 

 
 

15 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(9;22) RT-PCR (BCR-ABL p190) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BCR-ABL p190 

 
Kemik iliğindeki hematopoietik hücrelerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik 

myeloid lösemi (CML) için t(9;22) kromozomal translokasyonu tanısal bir belirteçtir. 

 
 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(9;22) RT-PCR (BCR-ABL p210) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

BCR-ABL p210 

 
Kemik iliğindeki hematopoietik hücrelerin anormal birikimiyle karakterize olan kronik 

myeloid lösemi (CML) için t(9;22) kromozomal translokasyonu tanısal bir belirteçtir. 

 
 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(15;17) REAL TIME PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

PML-RARA 

 
 
 

PML-RARA 
 
PML-RARA füzyon geni (FG) transkriptleri, t(15;17)(q22;q21) translokasyonunun 

moleküler sonucudur ve tüm AML vakalarının %10-15'ini oluşturan AML M3 akut 

progranülositik lösemi (APL) vakalarının büyük kısmıyla (>%90) ilişkilidir. t(15;17) 

promyelositik lösemi (PML) geninin retinoik asit reseptörü alfa (RARA) ile füzyonu ve 

sonuçta PML-RARA füzyon proteini oluşmasına neden olur. 

 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(1;19) E2A/PBX RT-PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

E2A/PBX1 

 
 
 

E2A/PBX1 
 
t(1;19)(q23;p13) sonucunda E2A(TCF3)-PBX1 füzyon geni meydana gelir. Akut lenfositik 

lösemilerde (ALL) en sık gözlenen kromozomal translokasyondur. Pediatrik ALL vakalarının 

%3-6'sı, yetişkin ALL hastalarının %3'ünde gözlenmektedir. pre-B ALL immunofenotipi ile 

yakından ilişkilidir. iki farklı transkript E2A-PBX1 füzyon geni ile ilişkilidir. Pediatrik ALL'de 

t(1;19) varlığının moleküler olarak gösterilmesi ve diğer en sık gözlenen kromozomal 

anomaliler olan (9;22), t(4;11) ve t(12;21) ile birlikte değerlendirilmesi prognozoun 

saptanması ve tedavi yaklaşımının belirlenmesi açısından önemlidir. 

 

Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(12;21) TEL/AML1 RT-PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

TEL/AML1 

 
 
 

TEL/AML1 
 
AML1 füzyonu *t(12;21)(p13;q22)+; 21 numaralı kromozom üzerinde bulunan AML1 

(RUNX1) ile 12. kromozom üzerinde yer alan TEL (ETV6) gen bölgeleri arasındaki füzyona 

bağlı olarak meydana gelir. (12;21)(p13;q22) translokasyonu sonucunda TEL-AML1 (ETV6-

RUNX1) kimerik geni oluşur. Pediatrik akut lenfositik lösemi (ALL) hastalarında sıklıkla 

gözlenen bir anomalidir.TEL/AML1 füzyonu; geç dönemde görülen relapslardan sorumlu 

olmasına rağmen iyi klinik seyirle ilişkilidir. 

 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: t(8;21) RT-PCR 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

RUNX-AML 

 
 
 

RUNX-AML 
 
AML'de, başlıca M2 olmak üzere M1 ve M4'te gözlenmektedir. AML'de %10 oranında, 

M2'de % 40 oranında gözlenir. Translokasyon taşıyan hastalarda %90 oranında remisyon 

gözlenir, ancak tekrar relapsa girerler. Özellikle takip hastalarında RT-PCR ile bakılması 

önerilmektedir. 

 
 
Real Time PCR 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: TARP SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Tarp Sendromu 

 
 
 

RBM10 
 
TARP sendromu ciddi doğum kusurlarına neden olan ve erkeklerde rastlanan nadir bir 

hastalıktır. Hastalık X bağımlı resesif olarakk aktarılmaktadır ve hastalıkla ilişkilendirilen 

gen RBM10 genidir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
TEST ADI: TAY SACH’S HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Tay Sach’s Hastalığı 

 
 
 

HEXA 
 
Tay Sach's hastalığı otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. HEXA genindeki 

mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TP53 YAYGIN MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

TP53 

 
 
 

TP53 
 
TP53 geninde oluşan mutasyonlar mem kanseri, yumuşak doku kanseri ve kemik 

kanserine sebep vermektedir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TPMT YAYGIN MUTASYON ANALİZİ 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

TPMT 

 
 
 

TPMT (238G>C, 460G>A, 719A>G) 
 
TPMT (Tiopürin S-Metil Transferaz), azathioprine, 6-mercaptopurine ve 6-thioguanine gibi 

thiopurine grubu ilaçların metabolize edilmesinden sorumlu sitoplazmik bir enzimdir. 

TPMT enzimindeki genetik değişimler enzim aktivitesinde değişikliklere neden olur. 

p.Ala80Pro, p.Ala154Thr, p.Tyr240Cys mutasyonları en sık rastlanan mutasyonlardır ve 

enzimatik etkide azalmalara sebep olurlar. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: Treacher Collins Sendromu 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Treacher Collins Sendromu 

 
 
 

TCOF1 

 
Treacher Collins Sendromu otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan 
sorumlu olan gen TCOF1 genidir. Treacher Collins Sendromu 50,000 kişide bir oranında 
görülür. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TROMBOFİLİ PANELİ 4 MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MTHFR, PROTHROMBIN,F5 

 
 
 

MTHFR, PROTHROMBIN,F5 

 
Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli 
(VTE) riskinin yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. 
Trombofiliye yol açan birçok kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, 
Faktör 2 Ve MHFTR (C677t,A1298c) mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek 
bir tanı değeri vermektedir 

 
 

Real Time PCR, RFLP 

 
 

15 GÜN 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



NUMUNE MİKTARI: 

TEST ADI: TROMBOFİLİ PANELİ 6 MUTASYON 
 
 

SİNONİM: 

 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
 

MATERYAL KABUL ZAMANI : 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

MTHFR, PROTHROMBIN,F5 

 
 
 
MTHFR, PROTHROMBIN,F5, PAI 

 
Trombofili, kanda pıhtılaşma eğiliminin arttığı, dolayısı ile venöztromboemboli (VTE) riskinin 
 
yüksek olduğu durumları tanımlamak için kullanılan bir terimdir. Trombofiliye yol açan birçok 
 

kalıtsal ve edinsel etken tanımlanmıştır. Faktör 5, Faktör 2 Ve MHFTR(C677t,A1298c) 
 
mutasyonlarının taranması %99 gibi yüksek bir tanı değeri vermektedir 

 
Real Time PCR, RFLP 

 
 
15 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
- 

 
 
 

TEST ADI: TROMBOSİTOPENİ (X-LINKED)



 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 

 
SONUÇ VERME SÜRESİ: 

 
NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL ZAMANI : 

 
 

NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Trombositopeni 

 
 
 
GATA1 

 
X'e bağlı geçiş gösteren trombositopeni Xp11.23 kromozomundaki GATA-1 mutasyonu sonucu gelişir. 

GATA-1 megakaryosit ve normoblast için transkripsiyon faktörüdür. 

 
 
 
 

Dizi Analizi 

 
 
40 gün 

 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 
 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 

yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 
- 

 
 
 
 
 

TEST ADI: TUBEROSKLEROZİS TİP 1



 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Tuberosklerozis 

 
 
 

TSC1 
 
Tuberosklerozis otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan sorumlu 

olan gen TSC1 ve TSC2 genidir. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

- 

 
 
 
 
 

TEST ADI: TUBEROSKLEROZİS TİP 2



 
SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Tuberosklerozis 

 
 
 

TSC2 
 
Tuberosklerozis otozomal dominant geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan sorumlu 

olan gen TSC1 ve TSC2 genidir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TÜM EKZOM DİZİLEME-SOLO 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

WES 

 
 
 

- 
 
WES (Tüm Ekzom Sekanslama) yöntemi tüm kodlanan bölgelerinin (örneğin ekzonların) 

sekanslanmasıdır. Ekzom yaklaşık olarak insan genomunun %2'sini kapsar ve hastalıklara 

sebep olan mutasyonların %85'ini içerir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

60 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TÜM EKZOM DİZİLEME-TRIO 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

WES 

 
 
 

- 
 
WES (Tüm Ekzom Sekanslama) yöntemi tüm kodlanan bölgelerinin (örneğin ekzonların) 

sekanslanmasıdır. Ekzom yaklaşık olarak insan genomunun %2'sini kapsar ve hastalıklara 

sebep olan mutasyonların %85'ini içerir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

60 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: VON HIPPEL-LINDAU SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Von Hippel Lindau Sendromu 

 
 
 

VHL 
 
Von Hippel Lindau sendromu otozomal dominant bir hastalıktır. Hastalıkla ilişkilendirilen 

gen VHL genidir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: VON WILLEBRAND HASTALIĞI YAYGIN MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Von Willebrand hastalığı 

 
 
 

VWF 
 
Von Willebrand hastalığı 3 tipten oluşan ve otozomal resesif veya dominant olarak 

kalıtılan bir hastalıktır. VWF genindeki mutasyonlar hastalıkla ilişkilendirilmiştir. 

Mutasyonların çoğu 17-28. ekzonlarda tespit edilmiştir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WAARDENBURG SENDROMU TİP 1/TİP 3 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Waardenburg Sendromu 

 
 
 

PAX3 
 
Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalıtılanfarklı 

tipleri olan bir hastalıktır. PAX3 genindeki mutasyonlar Waardenburg Sendromu Tip1 ve 

Tip3 ile ilişikilendirilmiştir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WAARDENBURG SENDROMU TİP 4A 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Waardenburg Sendromu 

 
 
 

EDNRB 
 
Waardenburg Sendromu otozomal resesif veya otozomal dominant olarak kalıtılan farklı 

tipleri olan bir hastalıktır. EDNRB genindeki mutasyonlar Waardenburg Sendromu Tip4 ile 

ilişikilendirilmiştir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WEILL-MARCHESANI SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Weill-Marchesani Sendromu 

 
 
 

ADAMTS10 
 
Weill-Marchesani Sendromu otozomal resesif olarak kalıtılan bir hastalıktır. ADAMTS10 

genindeki mutasyonlar hastalıklailişkilendirilmiştir. 

 
 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WEST SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

West Sendromu 

 
 
 

ARX 
 
Erken bebeklik epileptik ensefalopatisi, diğer adıyla West sendromu ciddi bir epilepsi 

tipidir. Hastalık bebeklik döneminde başlayan ve neredeyse sık rastlanan tonik spazm ve 

nöbetler ile karakterizedir. Hastalıkla ilişkilendirilmiş olan gen ARX genidir ve hastalık X 

bağımlı resesif şekilde kalıtılmaktadır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WILMS TUMOR TİP 1 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Wilms Tümör 

 
 
 

WT1 
 
Wilms Tümör çocuklarda en sık rastlanan böbrek tümör tiplerinin başında gelmektedir. 

Hastalık WT1 geninde oluşan somatik mutasyonlar ve otozomal dominant kalıtılan 

mutasyonlar sebebi ile oluşmaktadır. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: WILSON HASTALIĞI 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Wilson Hastalığı 

 
 
 

ATP7B 
 
Wilson hastalığı (WH), otozomal resesif bir metabolik hastalıktır. 1993 yılında Wilson 

hastalığının genetik bir hastalık olduğu ve sorumlu genin, 13. Kromozomda (13q14.3) 

olduğu saptandı. WH'dan ATP7B genindeki mutasyonların sorumlu olduğugösterilmiştir. 

Bu gendeki mutasyonlar, bakırı taşıyıcı protein olan ATP7B proteinin fonksiyonunu 

bozarak bakırın biliyer sisteme atılımı ve seruloplazmin sentezi azalır. ATP7Bgeninde 

300'den fazla mutasyon (tek baz ilavesi veya delesyon, frame-shifts, missense,non-sense, 

splice-site mutasyon ) saptanmıştır. En sık gorulen mutasyonlar H1069Q, A1003Tve 

P969Q şeklindedir. 

 
Dizi Analizi 

 
 
40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: WISKOT ALDRICH SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Wilson Hastalığı 

 
 
 

WAS 
 
Wiskott-Aldrich Sendromu X-linked resesif geçiş gösteren bir hastalıktır. Hastalıktan 

sorumlu olan gen WAS genidir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: ZELLWEGER SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Zellweger sendromu 

 
 
 

PEX1 
 
Zellweger sendromu (ZS), yada bir başka deyişle Serebrohepatorenal Sendrom, karaciğer, 

böbrek ve beyindeki hücrelerde bulunan peroksizomların azalması veya yokluğu ile 

karakterize, doğuştan ve otozomal resesif geçiş gösteren nadir bir hastalıktır. PEX1 

geninde hastaların % 68'inde mutasyon saptanmaktadır. 

 
 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CLOVE SENDROMU YAYGIN MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Cloves Sendromu 

 
 
 

PIK3CA 
 
Clove Sendromu aşırı doku büyümesi ve kompleks damar anomalileri ile karakterize olan 

bir hastalıktır. PIK3CA genindeki somatik mutasyonlar Clove Sendromu ile 

ilişkilendirilmiştir. 

 
 
 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NIJMEGEN KIRIK SENDROMU YAYGIN MUTASYON 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Nıjmegen Kırık Sendromu 

 
 
 

NBN (657_661del5) 
 
Nijmegen kırık sendromu, nadir görülen otozomal resesif geçişli genetik bir hastalıktır. 

Kromozomal instabilite sendromları olarak adlandırılan bir grup hastalık içinde yer alır. 

Klinik olarak mikrosefali, “kuş yüzü” olarak da adlandırılan yüz görünümü, büyüme 

geriliği, immün yetmezlik, iyonizan radyasyon ile alkilleyici ajanlara artmış kromozomal 

hassasiyet ve özellikle lenfoid malignitelere yatkınlık ile karakterizedir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

21 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: CORNELIA DE LANGE SENDROMU 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ : 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI : 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

Cornelia de Lange sendromu 

 
 
 

NIPBL 
 
Mental retardasyon ile giden Cornelia de Lange sendromu; karekteristik olarak düşük 

doğum ağırlığı, mikrosefali, yaygın veya bölgesel hirşutizm, sinofiris, uzun kirpikler, düşük 

ense saç çizgisi, küçük burun, antevert nostriller, uzun filtrum, ince dudaklar, üst 

ekstremite bulguları ile görülen nadir bir genetik hastalıktır. NIPBL genindeki mutasyonlar 

bu hastalığın otozomal dominant kalıtılan tipi ile ilişkilendirilmiştir. 

 
Dizi Analizi 

 
 

40 gün 
 
EDTA’lı kan 

 
3 ml 

 

:EDTA’lı tüp(mor kapaklı)/oda sıcaklığı 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00-18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış , dondurulmuş örnekler 



 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 

TEST ADI: NGS İLE EMBRİYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA)



 
 

TEST ADI: NGS İLE EMBRİYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA)



 
SİNONİM:  

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

TEST ADI: NGS İLE EMBRİYOLARDA 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA 

 
- 

 
Veriseq testi ile analiz edilen her bir embriyoda embriyoların herbiri iki taraflı barkodlarla 

indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksızın her embriyo için 1 milyona yakın okuma 

yapılmaktadır. Bu test ile her kromozom için diğer tekniklere göre çok daha fazla okuma 

alınmaktadır. Bu sayede kromozomlar sayısal olarak test edilmelerinin yanı sıra bölgesel 

(yapısal) olarak ta kayıp ve kazanımlar (delesyon- duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir 

ve kromozomal analiz rezolusyonunun yüksek olması sonucu parsiyel veya segmental 

anöploidileri daha iyi yakalamaktadır. Embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona 

dayalı bir sistemle yüksek çözünürlükte taranmaktadır. Test analiz sırasındaki dinamik 

referans aralığı sayesinde mozaisizmi daha net bir biçimde ortaya koymaktadır. 

 
Yeni Nesil Sekanslama 

 
 

10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: NGS İLE EMBRİYOLARDA TRANSLOKASYON TARAMASI (DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 

- 
 
Veriseq testi ile analiz edilen her bir embriyoda embriyoların herbiri iki taraflı barkodlarla 

indekslenmektedir ve referansa gerek olmaksızın her embriyo için 1 milyona yakın okuma 

yapılmaktadır. Bu test ile her kromozom için diğer tekniklere göre çok daha fazla okuma 

alınmaktadır. Bu sayede kromozomlar sayısal olarak test edilmelerinin yanı sıra bölgesel 

(yapısal) olarak ta kayıp ve kazanımlar (delesyon- duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir 

ve kromozomal analiz rezolusyonunun yüksek olması sonucu parsiyel veya segmental 

anöploidileri daha iyi yakalamaktadır. Embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona 

dayalı bir sistemle yüksek çözünürlükte taranmaktadır. Test analiz sırasındaki dinamik 

referans aralığı sayesinde mozaisizmi daha net bir biçimde ortaya koymaktadır. 

 
Yeni Nesil Sekanslama 

 
 

10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EMBRİYOLARDA ARRAY CGH YÖNTEMİ İLE 24 KROMOZOM TARAMASI (DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
- 
 
24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in üzerinde genomik dizi ile 

kontrol edilmektedir. Dolayısıyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bölgesi 

bulunmaktadır. Böylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayalı bir 

sistemle yüksek çözünürlükte taranmaktadır. Bu sayede kromozomlar sayısal olarak test 

edilmelerinin yanı sıra bölgesel (yapısal) olarak ta kayıp ve kazanımlar ( delesyon-

duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapılan çalışmalar mikroarray yönteminin diğer 

yöntemlere göre daha güvenilir ve gebelik başarısı üzerinde daha etkin bir yöntem 

olduğunu ortaya koymuştur 

 
Array CGH 

 
 

10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EMBRİYOLARDA ARRAY CGH YÖNTEMİ İLE 24 KROMOZOM TARAMASI (TAZE EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 
 
24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in üzerinde genomik dizi ile 

kontrol edilmektedir. Dolayısıyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bölgesi 

bulunmaktadır. Böylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayalı bir 

sistemle yüksek çözünürlükte taranmaktadır. Bu sayede kromozomlar sayısal olarak test 

edilmelerinin yanı sıra bölgesel (yapısal) olarak ta kayıp ve kazanımlar ( delesyon-

duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapılan çalışmalar mikroarray yönteminin diğer 

yöntemlere göre daha güvenilir ve gebelik başarısı üzerinde daha etkin bir yöntem 

olduğunu ortaya koymuştur 

 
Array CGH 

 
 

2 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: EMBRİYOLARDA ARRAY CGH YÖNTEMİ İLE TRANSLOKASYON TARAMASI (TAZE EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 
 

KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 
 
24 Sure array CGH testi ile analiz edilen her bir embriyo 3000'in üzerinde genomik dizi ile 

kontrol edilmektedir. Dolayısıyla her bir kromozomda ortalama 200 kontrol bölgesi 

bulunmaktadır. Böylece embriyolardaki kromozomlar objektif, otomasyona dayalı bir 

sistemle yüksek çözünürlükte taranmaktadır. Bu sayede kromozomlar sayısal olarak test 

edilmelerinin yanı sıra bölgesel (yapısal) olarak ta kayıp ve kazanımlar ( delesyon-

duplikasyonlar) tespit edilebilmektedir. Yapılan çalışmalar mikroarray yönteminin diğer 

yöntemlere göre daha güvenilir ve gebelik başarısı üzerinde daha etkin bir yöntem 

olduğunu ortaya koymuştur 

 
Array CGH 

 
 
2 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TEK GEN HASTALIKLARI (TALASEMİ, SMA,FMF, KİSTİK FİBROZİS) (TAZE/DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 

 
Talasemi, Sma,Fmf, Kistik Fibrozis 

 
 
 
 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TEK GEN HASTALIKLARI (DİĞER TEK GEN HASTALIKLARI) (TAZE/DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 

 
Talasemi, Sma,Fmf, Kistik Fibrozis dışında kalan diğer tek gen hastalıkları 

 
 
 
 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TEK GEN HASTALIKLARI (ÖZEL SET UP GEREKTİREN NADİR HASTALIKLAR) (TAZE/DONDURULMUŞ 

EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 

 
Özel set up gerektiren nadir hastalıklar 

 
 
 
 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



 

TEST ADI: HLA TİPLEMESİ PGT ( HAPLOTİP VE MARKER ANALİZLERİ - LÖSEMİ VB) (TAZE/DONDURULMUŞ 

EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 
 
Haplotip ve Marker Analizleri - Lösemi vb 

 
 
 
RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



 
 

TEST ADI: TALASEMİ + HLA TİPLEMESİ (TAZE/DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 
NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 
MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 
 
Talasemi + HLA Tiplemesi 

 
 
 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 
Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TEK GEN NADİR HASTALIKLAR + HLA TİPLEMESİ (TAZE/DONDURULMUŞ EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 

 
Tek Gen Nadir Hastalıklar + HLA Tiplemesi 

 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

-



TEST ADI: TEK GEN HASTALIKLARINDA ANÖPLOİDİ TARAMASI (13, 18, 21, X, Y) (TAZE/DONDURULMUŞ 

EMBRİYOLARDA) 

 
 

SİNONİM: 

 
 
 

GEN: 

 
KLİNİK KULLANIM ALANI: 

 
 

YÖNTEM: 
 

SONUÇ VERME SÜRESİ: 
 

NUMUNE TÜRÜ: 

 
NUMUNE MİKTARI: 

 

NUMUNE ALIM VE 
TRANSPORT KOŞULLARI 

 

MATERYAL KABUL 
ZAMANI: 

 
NUMUNE RED KRİTERİ: 

 
 

REFERANS ARALIĞI: 

- 

 
 
 

- 

 
Tek Gen Hastalıklarında Anöploidi Taraması (13, 18, 21, X, Y) 

 
 

RFLP, Dizi Analizi, Fragment Analizi 

 
 

2 gün/10 gün 
 
Blastomer/Trofektoderm 

 
- 

 

: Buz aküsü üzerinde 

 
 

Pazartesi-Cumartesi 9:00 -18:00 

 
 
yanlış tüpe alınmış, dondurulmuş örnekler 
 

- 


