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1. Genel Bilgiler
Giintimiizde bilimdeki ilerlemeler, insan genomunun arastirilmas:t ve bu konuda bilgi
toplanmast olanagi saglamaktadir. Bir bireyin genetik durumunun &zgiin yonleri hakkinda
bilgi elde etmek amaciyla yapilan her laboratuvar testi, genetik testtir. Klinik
degerlendirmeler ile birlikte yapilacak bir genetik test, kisinin saglig1 hakkinda énemli bilgiler
elde etmemizi saglayabilir. Ancak, genetik test segeneklerinin karmasikligi nedeniyle test
oncesi ve sonrast konunun uzmanlarinca genetik danisma verilmelidir. Genetik hastaliklar,
spesifik veya nonspesifik bulgularla ortaya g¢ikabilen prenatal donemden itibaren her yas
grubunu etkileyebilen karmasik bir hastalik grubudur. Bireylerin saghgim etkiledigi gibi
ailenin diger iiyelerinin ve sonraki kusaklarin etkilenme olasilig1 nedeniyle tani1 son derece
onemlidir.
Genetik test cesitleri;
Tam amach genetik testler; hastalik bulgularinin goriildiigii bireyde, genetik hastaligin
tanisinin konulmasi hedeflenmektedir. Bu testin sonuglari, iliskili saglik problemlerinin
nasil tedavi edilecegi konusunda se¢enekler sunulmasma da yardimci olur. Tan1 amagh
uygulanan genetik testler iginde kromozom analizi, molekiiler sitogenetik testler (floresan
in situ hibridizasyon (FISH), kromozomal mikroarray), konvansiyonel ve yeni nesil
molekiiler genetik analizlerin kullanildigi hedefe yonelik ve/veya tiim ekzom/genom
analizleri yer almakta olup, hastanin klinik bulgular 1s18inda taniya giderken algoritmik bir
yaklagim tercih edilmektedir.
Ongoriicii genetik testler; heniiz hastalik bulgularinin ortaya ¢ikmadig: kisilerde yasamin
ilerleyen yillarinda belirli bir hastaligin ortaya ¢ikma riskini gosteren genetik degisiklikleri
saptamaya yoneliktir. Nadir ve spesifik durumlarda tercih edilen bu testler yasamin
ilerleyen yillarinda bir hastaligin ortaya c¢ikacagini isaret etmektedir (6r. Huntington
hastalig1). Diger bircok durumda benzeri testler, yasam boyunca belirli bir hastaligin ortaya
cikma riskinin olduguna isaret etmekle birlikte, genetik faktorlerin yani sira g¢evresel
faktorlerin de bazi hastaliklarin ortaya ¢ikmasinda 6nemli rol oynamasi nedeniyle kesin bir
ongoriide bulunulamamaktadir. Bu tiir ongoriicli genetik testler ‘genetik yatkinlik testleri’
olarak adlandirilmaktadir.
Tasiyicilik testleri; 6zgiin bir hastalik (6r. Spinal miiskiiler atrofi) ile iliskilendirilen genin
mutasyona ugramis tek bir alelini tagiyan bireyleri saptamak i¢in kullanilir. Tasiyicilarda
hastalik bulgusu goriilmemekle birlikte, cocuklarinin etkilenme riski vardir.
Farmakogenomik testler; bir tedaviye kars1 bireysel duyarliligi belirlemekte kullanilir.
Belirli ilaglarin kullaniminda yan etkileri dnlemek veya ila¢ tedavisinin etkili olabilmesi
icin tercih edilebilen testlerdir.

2. Laboratuvar Isleyisi:

Tibbi Genetik Anabilim Dali Laboratuvar: Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi olarak
Gazi Universitesi T1p Fakiiltesi Dekanlik Binasi zemin katinda yer almaktadir.

T.C. Saglik Bakanlig: tarafindan 19.12.2006 tarih ve 26 sira no.lu kararla Genetik Hastaliklar
Degerlendirme Merkezi ruhsatina sahiptir.

Laboratuvarin ¢calisma saatleri hafta i¢i saat 08:30-17:00 saatleri arasindadir.

Gece veya hafta sonu ¢alisilmamaktadir.
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3. Bagvuru:

Klinik genetik tan1 amaciyla boliime yonlendirilen/basvuran hastalar klinik endikasyona gore
kabul edilebilmekte veya randevu verilmektedir. Hastaya dosya acilir, fizik muayeneleri
yapilir, tetkikleri onaylanir ve kan alinmasi i¢in kan alma {initesine yonlendirilir ve takip i¢in
dosya numaralar1 ve boliimde ulasabilecekleri bir telefon numaras verilir.

4. Ornek Ahnmasi ve Laboratuvara Transferi:

Laboratuvarimiza ¢ok ¢esitli kliniklerden 6rnekler gonderilmektedir; amniyon sivisi, koryonik
villus 6rneklemesi (CVS), gebelik tahliye materyali/diisiik materyali, plesenta, post mortem
fetiise ait ornekler, intrakardiyak kan, kordon kani, kemik iligi veya periferik kan gibi.
Amniyon sivist 20 cc.lik enjektdrde steril olarak hasta yakini tarafindan transfer edilmektedir.
CVS, onceden boliimden temin edilmis iginde steril tasima medyumu bulunan tiipte hasta
yakini tarafindan transfer edilmektedir.

Tahliye materyali, plesenta, post mortem fetiise ait drnekler 6nceden boliimden temin edilmis
icerisinde steril tasima medyumu bulunan tiipte hasta yakini tarafindan transfer edilmektedir.
Kordon kani 6rneklemleri anne kani (sodyum heparinli tiip iginde) ile birlikte hasta yakini
tarafindan transfer edilmektedir.

Kemik iligi steril tiip icinde hasta/ hasta yakini tarafindan transfer edilmektedir.

Periferik kan ornekleri sodyum heparin igeren tiip i¢inde hasta/ hasta yakini tarafindan
transfer edilmektedir.

Cilt kiltirdi icin cilt ornekleri iginde steril medyum bulunan tiip igerisinde hasta yakini
tarafindan transfer edilmektedir.

DNA eldesi igin ise periferik kan ornekleri etilen diamin tetra asetik asit (EDTA) igeren tiip
icinde hasta/ hasta yakini tarafindan transfer edilmektedir.

Ayrica, s1vi biyopsi ve noninvaziv prenatal tarama (NIPT) testleri igin hastalardan streck tiipe
kan alinmaktadir.

5. Ornekler Kabulii:

Ornekler laboratuvara ulastiginda, laboratuvar sekreteri tarafindan bilgisayardan test
istemlerine bakilarak Ornegin uygun olup olmadigi, dogru istem yapilip yapilmadig
denetlenir. Laboratuvar kabul-red kriterleri dogrultusunda 6rnekler laboratuvara kabul edilir.

Ornek Red Kriterleri:

1. Ornegin uygun tiip iginde olmamasi

2. Ornegin yeterli miktarda olmamasi

3. Ornegin steril olmayan kap icinde gelmesi

6. Ornegin laboratuvara uygun transfer sartlarinda ve/veya gecikmeli getirilmesi



7. Istem ile uyumsuz 6rnegin gelmesi
8. Uyumsuz bilgi (etiket bilgisi ile bilgisayardaki istem bilgisinin farkli olmasi; farkli hasta
isimleri).

Materyal kontrolii:

Heparinli periferik kan, intrakardiyak, kordon kani, kemik iligi ve EDTA’ll kan pihtili
olmamalidir.

Kordon kani, heparinli maternal vendz kandan APT testi ile (maternal kontaminasyonun
dislanmasi amaciyla) kontrol edildikten sonra kabul edilmektedir.

Kemik iligi gonderilmesi sirasinda hastanin beyaz kiire degerleri istenmektedir.

Amniyon sivist uygun haftada (16-20), yeterli miktarda (20cc) istenmektedir. Kanli ve
mekonyumlu olmasi durumunda hasta ve génderen boliim bilgilendirilmektedir.

Cilt, plasenta ve diisiik materyali hiicrelerin canliligini yitirmemesi amaciyla ayni giin transfer
edilmelidir. Uzun siire (bir giinden fazla) beklemis orneklerde tirememe ve kontaminasyon
thtimali yiiksektir. Kiiltiirde 1 hafta tireme kontrolii yapilarak {iremenin baglayip baslamadigi
bilgisi hekim ve hastaya verilmektedir.

Materyal uygunsuzluk durumunda yapilacaklar:

Heparinli periferik kan, intrakardiyak, kordon kani, kemik iligi ve EDTA’ll kan pihtili ise
gonderen boliim uyarilmakta, miimkiinse yeniden 6rnek istenmektedir.

Kordon kaninda APT testi slipheli ise hekime haber verilmektedir. Gerekirse yeniden
orneklem yapilmasi istenmektedir.

Kemik iligi ile birlikte beyaz kiire degerleri gonderilmemis ise istenecektir.

Amniyon sivisinin miktart ve haftasi istenilen degerlerden farkli ise ve/veya eski veya yeni
kanamali ise kiiltiirin uzayacagi hakkinda hasta ve hekime bilgi verilmektedir.

Cilt, plasenta ve tahliye materyalinde enfeksiyon olmasi ve dokularda canlilik bulunmamasi
durumunda hasta ve hekime sonug verilemeyecegi belirtilmektedir.

6. Materyallerin calisilmasi:

Heparinli periferik ven6z kan, kordon kani, intrakardiyak kan ve kemik iligi materyalleri 24-
72 saatlik doku kiiltiirlinii takiben hipotonik ve fiksatif asamalar1 uygulanarak son asamada ise
giemsa boyama ile hastalara ait preparatlar hazirlanir.

Amniyon sivisi, boliime ulaginca santriflij edilir ve hiicreler uzun donem doku kiiltiiriine
maruz birakilir.

CVS, boliime ulasinca fetal dokular ayrilarak uzun donem doku kiiltiirline maruz birakilir.
Ayrica, CVS ve amniyon sivist Orneklerinden FISH analizi i¢in dokular 24 saat iginde
hazirlanarak kromozom13, 18, 21 ve gonozomlar i¢in hizli andploidi taramasi yapilir.

Cilt, plasenta ve gebelik tahliye materyali boliime ulasinca dokular pargalanarak doku kiiltiir
kaplarina ekilir ve uzun donem doku kiiltiiri uygulanir. Sonugta, kiiltiire edilen tiim
materyaller, hipotonik, fiksatif ve son olarak giemsa boyamaya maruz birakilir.

Hastalara ait boliime ulasan EDTA’l1 kanlar ve diger dokulardan DNA elde edilir ve DNA
bankasinda saklanir. Molekiiler analiz yapilacaksa ilgili hastalik i¢in PCR/Multipleks
PCR/Real time PCR/Dizi analizi yapilir, sonuglar gerektiginde agaroz ve poliakrilamid jel
elektroforezi ya da bilgisayar yardimiyla analiz edilmektedir. Endikasyona gore daha ileri



molekiiler analizler i¢in yeni nesil dizi analizi (NGS) tekniklerinin kullanildig1 tiim
ekzom/genom analizleri yapilmaktadir.

7. Analiz ve Raporlama:

Sitogenetik analizde hastalara ait yayilan ve boyanan preparatlar goriintii analiz sistemi
yardimi ile analiz edilerek, her hasta i¢in en az 20 metafaz analiz edilir.

Molekiiler sitogenetik analiz (FISH) i¢in en az 5 metafaz ve 30 interfaz analiz edilir.
Molekiiler analiz i¢in elde edilen DNA’lar ilgili hastaliklar i¢in ¢aligilir, bu asamada negatif
pozitif ve internal kontrollerle birlikte analiz edilir ve jel dokiimantasyon analiz sistemi ile
degerlendirilir.

Amniyon sivisi ve CVS materyallerinin  FISH analizleri 24-48 saat igerisinde
raporlanmaktadir.

Sitogenetik analiz i¢cin CVS direkt kiiltiir 3-5 giin, uzun dénem kiiltiir 15-21 giin igerisinde;
amniyon sivisi uzun dénem kiiltiirii 15-21 giin igerisinde; diisiik materyali kiiltiirii 15-25 giin
icerisinde fetal kandan kromozom eldesi 7-10 giin igerisinde periferik kandan kromozom
eldesi 15-30 giin icerisinde raporlanmaktadir.

Diger FISH tetkikleri 7-10 giin igersinde; Real time PCR tetkikleri 3-15 giin; DNA dizi
analizi 10-30 giin igerisinde; PCR-RFLP tetkikleri 3-15 giin igerisinde, STR analizleri 7-15
giin igerisinde ve NGS analizleri ise 1-6 ay igerisinde raporlanmaktadir.

Ureme problemi bildirme siireleri; intrakardiyak kan ve kordon kam igin 5 giin, periferik kan
icin 7 giin, amniyon s1vist, cilt, plasenta, tahliye materyali i¢in 10 giin ve DNA ile RNA eldesi
i¢in 4 glindiir.

Postmortem (abort, cilt, plasenta, intrakardiyak) dokularin enfeksiyon nedeniyle lirememesi
durumunda 5. giin sekreterlige bildirilecektir.

Likid biyopsi ve NIPT testleri ise en fazla 2 hafta i¢inde raporlanmaktadir.



8. Calisilan Testler:

GAZIi UNIVERSITESI TIP FAKULTESI TIBBi GENETIiK AD GENETIK HASTALIKLAR
DEGERLENDIRME MERKEZI

MOLEKULER SITOGENETIK LABORATUVARI TEST LISTESI

TEST Calisilan Tiip YONTEM Numune Raporlama
numune transferi siiresi
sicakhik
[siire
Array CGH Periferik kan, | EDTA’1 tiip Array CGH 4-25°C /48 | 1-2 ay
amniyon (mor kapakli) saat
mayi, kord (2 adet)
kani, CVS,
abort, cilt,
plasenta ve
intrakardiyak
kan, timor
dokusu
SNP array Periferik kan | EDTA’1 tiip Microarray 4-25°C/48 | 1-2 ay
(mor kapakli) saat
(2 adet)
FISH ile hizh amniyon 5 ml enjektor | Direk 4-25°C/ 12 | 24-48 saat*
anoploidi taramasi mayi, CVS (AS)/ preparasyon- saat *Ozel
(Trizomil3, Trizomi Transport FISH durumlarda,
18, Trizomi 21 ve medium (CVS) sabah gelen
XY) materyalin
analizi ayn1
giin i¢inde
yapilmaktadir
Prader-Willli Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) Ornekleri (1 adet)
Angelman sendromu | Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
(mikrodelesyon) ve diger doku | (yesil kapakli) saat
Ornekleri (1 adet)
22011.2 delesyon Periferik kan | Heparinli tip | FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromlar1 (N25, ve diger doku | (yesil kapakli) saat
TUPLE, TBX1 ornekleri (1 adet)
proplar1)
Williams-Beuren Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
Wolf-Hirschorn Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
Cri-Du-Chat Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
1p36 delesyon Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
Smith-Magenis Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
Sotos sendromu Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta




(mikrodelesyon) ve diger doku | (yesil kapakli) saat
ornekleri (1 adet)
Miller Dieker Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
Sendromu ve diger doku | (yesil kapakli) saat
(mikrodelesyon) ornekleri (1 adet)
SHOX mikrodelesyon | Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
ve diger doku | (yesil kapakli) saat
ornekleri (1 adet)
XIST FISH Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
ve diger doku | (yesil kapakli) saat
ornekleri (1 adet)
SRY FISH Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C /48 | 2-4 hafta
ve diger doku | (yesil kapakli) saat
ornekleri (1 adet)
Subtelomerik yeniden | Periferik kan | Heparinli tiip FISH 4-25°C/48 | 1-2 ay
diizenlenim analizi (yesil kapaklr) saat
(tiim kromozomlar) (3 adet)

GAZIi UNIVERSITESI TIP FAKULTESI TIBBi GENETIiK AD GENETIK HASTALIKLAR

DEGERLENDIRME MERKEZi
MOLEKULER GENETIiK LABORATUVARI TEST LiSTESI

Yontem Calisilan Raporla
PANEL / TEST ADI Aciklama numune ma
siiresi
Tiim ekzom dizileme | Tiim genler Yeni nesil |Periferik kan |6 ay-
(WES) dizileme |(EDTA’li tip) | lyil
- . Yeni nesil | Periferik kan | 2-4 ay
Klinik Ekzom Dizileme | >4500 gen dizileme | (EDTA’l: tiip)
Kahtimsal Hastahk 569 gen Y_er_1i nesil | Periferik kan |2-4 ay
Paneli dizileme |(EDTA’li tiip)
Likit Biyopsi kanser Yeni nesil | Periferik kan | 3 hafta
paneli dizileme | (Streck™ tiip)
Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
BRCA 1-BRCA 2 BRCA1, BRCA2 dizileme | (EDTA’l! tiip)
Herediter Meme BRCAL, BRCA2, CHEKZ2, TP53, NBN, |Yeninesil |Periferikkan |2ay
Kanseri ATM, PALB2, STK11, PTEN dizileme (EDTA’I1 tiip)
Herediter Mide Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Kanseri / Lobiiler CDH1 dizileme |(EDTA’l tiip)
Meme Kanseri
Herediter Over BRCA1, BRCA2, CHEK?2, TP53, NBN, Y_er_1i nesil | Periferik kan |2 ay
Kanseri ATM, PALB2, STK11, PTEN, BRIP1, |dizileme (EDTA’I tiip)
RAD51C, RAD51D
APC, ATM, AXIN2, BAP1, BARD1I, | Yeninesil |Periferikkan |2ay
BLM, BMPR1A, BRCA1l, BRCAZ2,|dizileme (EDTA’I tiip)
BRIP1, CDH1l, CDK4, CDKN2A,
CHEK2, DDB2, EPCAM, ERCC2,
ERCC3, ERCC4, ERCC5, FANCA,
Herediter Kolon FANCC, FH, FLCN, GALNT12,
Kanseri HDAC2, HOXB13, MEN1, MET, MITF,
MLH1, MSH2, MSH3, MSH6, MUTYH,
NBN, NF1, NF2, NTHL1, PALB2,
PMS2, POLD1, POLE, POLH, PTCH1,
PTEN, RAD51C, RAD51D, RB1, RET,
SMAD4, STK11, TP53, TSC1, TSC2,
VHL, WT1, XPA, XPC




HNPCC (Lynch
Sendrom)

MLH1, MSH2, MSH6, PMS2, EPCAM
(UTR)

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’I1 tiip)

2ay

FAP

APC, MUTYH

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l tiip)

2 ay

Herediter Polipozis
Coli 1l

APC, MUTYH, STK11, PTEN

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’I1 tiip)

2ay

Herediter Polipozis
Coli 111

SMAD4, BMPR1A, GREM]I,
ACVRL1, POLDI1, NTHL1

ENG,

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l tiip)

2 ay

Herediter Kanser
Paneli (27 gen)

ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1,
CDH1, CHEK2, FAM175A, MRE11A,
NBN, PALB2, PIK3CA, RAD5O0,
RAD51C, RAD51D, TP53, XRCC2,
MLH1, MSH2, MSH6, EPCAM, PMS2,
PMS2CL, MUTYH, APC, PTEN, STK11

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay

Tiroid, Malign
Melanom, Mesane,
Bobrek, Retinoblastom
Kanser Paneli

RET, RB1, MEN1, VHL, THRB, BP1,
CASR, FLCN, SF3B1, MET, BRAF,
SDHB, MDM2, EIF1IAX, GNALL,
GNAQ

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Fanconi Anemisi

BRCA2, BRIP1, FANCA, FANCB,
FANCC, FANCD2, FANCE, FANCG,
FANCI, FANCL, FANCM, PALB2,
RADSI1C, SLX4

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Hemorajik Maliniteler
(32 gen)

F8 (bazi intronik bdlgeler), F9, VWF,
ADAMTS13, ITGA2B, ITGB3, GP1BA,,
GP9, MYH9, ANKRD26, ANOS6,
RUNX1, SLC39A4, SLC30A2,
RECQL4, C160RF57/USB1, FRMD?7,
SHOX, LRP1, MSR1/CD204, STXBP1, ,
ABO,,,,STX2,

Yeni nesil
dizileme

2 ay

Kahtimsal Eritrositoz /
Polisitemi (29 gen)

EPOR, BPGM, C1lorf73, EGLN1/PHD?2,
HIF2A/EPASL, JAK2, CALR,
EGLN2/PHD1, HIF1A, MITF,
VDU2/USP20, FH, VHLIike /VHLL,
EGLN3/PHD3, EGLN4/PHD4
(=P4HTM), HIF3A, HIFIAN/FIH, EPO,
LNK (=SH2B3), MPL, VHL (E1-E2),
HSPB1 (HSP27), HSPA1A (hsp70-1a),
XPO1 (exportin 1), HSF1, Clilorf73
(Hikeshi), HSPA4, HSPA8, HSPH1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Myeloid Paneli,
Hotspot (30 gen)

ABL (4-9), ASXL (9,11,12), BRAF (15),
CALR (9), CEBPA (hepsi), CSF3R
(hepsi), DNMT3A (hepsi), ETV6 (hepsi),
EZH2 (hepsi), FLT3 (13-15, 20), HRAS
(2,3), IDH1 (4), IDH2 (4), JAK2 (hepsi),
KIT (2,8-11,13,17,18), KRAS (2,3), MPL
(10), NPM1 (10,11), NRAS (2,3),
PTPN11 (3,7-11), RUNX1 (all), SETBP1
(4), SF3B1 (10-16), SRSF2 (1), TET2
(hepsi), TP53 (hepsi), TP53 (hepsi),
U2AF1 (2,6), WT1 (6-10), ZRSF2 (hepsi)

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Aort Dilatasyon (24
gen)

ACTA2, CBS, COL3Al1, COL5AL,
COL5A2, EFEMP2, FBN1, FBNZ2,
FLNA, MED12, MYH1l, MYLK,
NOTCH1, PLOD1, SKI, SLC2A10,
SMAD3, SMAD4, SMAD6, TGFB2,
TGFB3, TGFBR1, TGFBR2

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

KCNJ2 Tiim Gen

KCNJ2

Yeni nesil

Periferik kan

2ay




Dizileme dizileme |(EDTA’li tiip)
Ailesel Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Hiperkolesterolemi ,I[BDCLlRl’lgo%?Kg’ APOE, APOB (c.10200 dizileme |(EDTA’l tiip)
(ADH) '
ALPK3, CALR3, FLNC, JPH2, MYLZ2, | Yeni nesil 2 ay
Hipertrofik MYL3, MYLK2, MYOZ2, MYPN, |dizileme
Kardiyomyopati PRKAG2, TAZ, TCAP, TNNC1, TNNI3,
(HCM) (29 gen) TNNT2, TPM1, VCL, ACTC1, ACTN2,
CAV3, CSRP3, LAMP2, LDB3,
MYBPC3, MYH6, MYH7, NEXN, PLN,
Hipertrofik Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Kardiyomyopati MYH7, MYB, TNNT2, TNNI3, MYL2 dizileme (EDTA’11 tiip)
(HCM)
Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Marfan Sendromu FBN1 dizileme | (EDTA’l: tiip)
CALM1, KCNE1, KCNE2, KCNH2,|Yeninesil |Periferik kan |2 ay
Uzun QT Sendromu KCNJ5, KCNQ1, SNTA1l, CALM2, |dizileme |(EDTA’l tip)
AKAP9, ANK2, CAV3, SCN4B, SCN5A
Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Kisa QT Sendromu éigﬁ%& K(C::ﬁICHIZI:Aégf\I szip(\:(l:\:\lQAl‘ZDl’ dizileme |(EDTA’l tiip)
Brugada Sendromu CACNB2, GPD1L, HCN4, KCND3, Y_epi nesil | Periferik kan |2 ay
KCNE3, CACNA1C, SCN1B, SCN3B dizileme | (EDTA’l tiip)
Aritmojenik Sag Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Ventrikiil Displazisi g;:;lzl\,l AR:)\’('RQE,) §I'((:32F,BC|’3, §I'CI;\J/I2,EM[£)1§P, JUP, dizileme |(EDTA’l tiip)
(ARVD)
Katekolaminerjik Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Polimorfik Ventrikiiler | CASQ2, TRDN, CALM1, RYR2 dizileme |(EDTA’l tiip)
Tasikardi (CPVT)
Ailesel Atriyal ABCC9, GJA5, KCNA5, KCNJ2, NPPA, Y_er_1i nesil | Periferik kan |2 ay
Fibrilasyon NUP155, SCN1B, SCN2B, SCN3B,|dizileme |(EDTA’li tiip)
SCN4B, SCN5A, KCNE2, KCNQ1
ACTC1, ACTN2, BAG3, CRYAB|Yeninesil |Periferikkan |2ay
CSRP3, DES, DMD, EYA4, FKTN, |dizileme (EDTA’11 tiip)
GATAD1, LAMA4, LAMP2, LDB3,
Dilate Kardiyomyopati | LMNA, MYBPC3, MYH6, MYH7,
(35 gen) NEXN, PLN, PRDM16, PSEN1, PSEN2,
RAF1, RBM20, SGCD, TTN, DSG2,
DSP, MYPN, TNNC1, TNNI3, TNNT2,
TPM1, VCL, TAZ
Sol Ventrikiiler LMNA, SCN5A, TNNT2, TNNI3,|Yeninesil |Periferikkan |2 ay
Nonkompakt DTNA, PRDM16, TPM1, TAZ, ACTC1, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Kardiyomyopati LDB3, MYBPC3, MYH7
Restriktif Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Kardiyomiyopati TNNIS, TNNT2, FLNC, MYPN dizileme |(EDTA’l tiip)
ABCCS, ADAMTS2, ALDH18A1, | Yeni nesil 2ay
ATP6VO0A2, ATPT7A, BAGALT7, BGN, |dizileme
CBS, CHST14, COL1Al1l, COL1A2,
Kolojenopati / COL2A1, COL3A1, COL5AL, COL5A2,
Fibrilinopati (31 gen) |COL11A1, EFEMP2, ELN, FBLNS,
FBN1, FBN2, FKBP14, FLNA, PLOD1,
PYCR1, SLC39A13, SMAD3, TGFB2,
TGFBR1, TGFBR2, ZNF469
Miyopatiler ve ATP2A1, CPT2, CAV3, GNE, HSPG2, | Yeni nesil |Periferik kan |2ay
ISCU, MTM1, CLCN1, SCN4A, CNBP, |dizileme |(EDTA’l tiip)

Miyotonik Sendromlar

DMPK




Tedaviye Yénelik FOLR1, KCNQ2, KCNQ3, MECP2, Y_er_1i nesil | Periferik kan |2 ay
Epilepsi Paneli PCDH19, PRRT2, SCNI1A, SCNB8A, |dizileme |(EDTA’L tiip)
SLC2A1, STXBP1, TSC2
Jeneralize, Absans, GABRB3, GRIN2A, KCNMA1, KCNQ2, | Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Fokal ve Miyoklonik | KCNQ3, MBD5, PCDH19, PRRTZ2,|dizileme |(EDTA’l tiip)
Epilepsiler SCN1A, SCN2A, SLC2A1
ADSL, ARHGEF9, ARID1B, ARX,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
ATP6AP2, ATRX, CDKL5, CHRNAY,|dizileme |(EDTA’l tiip)
CNTNAP2, CREBBP, DYRKI1A,
EHMT1, FOLR1, FOXG1, GABRB3,
GAMT, GRIN1, GRIN2A, GRIN2B,
Epileptik Ensefalopati |IQSEC2, KANSL1, KCNJ10, KCNQ2,
ve/veya Infantil KCNQ3, MBD5, MECP2,
Spazmlar (46 gen) MEF2C,NRXN1, OPHN1, PCDH19,
PHF6, PIGV, PNKP, PRRT2, SCNI1A,
SCN2A, SCNBA,SLC2A1, SLC9AG,
SMC1A, SPTAN1, ST3GAL3, STXBP1,
SYNGAP1, TCF4, TSC2, UBE3A,
WDRA45B, ZEB2 4 giris
ANKRD11, ARID1B, AUTS2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
CACNALC, CDKL5, CHD8, CNTNAP2, | dizileme |(EDTA’l tiip)
CREBBP, DYRK1A, FMR1l, FOXG1,
Otizm Spektrumu FOXP1, GRIN2B, KATNAL2, MECP2,
Bozukluklari, MED12, MEF2C, NIPBL, NLGNS3,
Sendromik ve Non- NLGN4X, NRXN1, NSD1, PCDH19,
Sendromik (38 gen) POGZ, PTCHD1, PTEN, RAB39B,
RAI1, RPL10, SCN2A, SHANK?2,
SHANKS3, SLC6A8, SLC9A6, TCF4,
TSC2, UBE3A, UPF3B
ACSL4, ARGEF6, ARHGEF9, ARX,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
ATP6AP2, ATRX, BRWDS3, CASK, |dizileme (EDTA’11 tiip)
CDKL5, CUL4B, DCX, DLG3, FGD1,
FRMPD4, FTSJ1, GDI1, GPC3, GRIAS,
X'e bagh Entelektiiel |HCFCI, HSD17B10, ILIRAPL1,
Yetersizlikler (42 gen) |I1QSEC2, KIAA2022, KDM5C, MECP2,
OFD1, OPHN1, PAKS3, PCDH19, PHF6,
PLP1, PQBP1, RAB39B, SLC9AG,
SMCI1A, SMS, SRPX2, SYP, TSPANY7,
USP9X, ZDHHC15, ZNF711
ACSL4, ACY1, ADSL, AFF2, AGO1, | Yeninesil |Periferikkan |2ay
AGTR2, ALDH5A1, ALDH18A1, ALGS6, | dizileme |(EDTA’l tiip)

Entelektiiel Yetersizlik
Paneli (286 gen)

AMT, ANK3, ANKRD11, AP1S2,
AP4B1l, AP4El, AP4MI1, AP4S],
ARHGEF6, ARHGEF9, ARID1B, ARX,
ASPM, ATP6AP2, ATP7A, ATRX,
AUTS2, BCKDK, BCOR, BRWDS3,
C12o0rf57, CA8, CACNA1C, CACNAL1F,
CACNA1G, CACNG2, CAMTA1,
CASK, CC2D1A, CCDC22, CDH15,
CDK5RAP2, CDKL5, CENPJ, CHDS,
CHRNA7, CLCN4, CLIC2, CNKSR2,
CNTNAP2, CRBN, CREBBP, CTNNBI,
CuL4B, CYFIP1, CYP2Ul1, DCX,
DDHD2, DIP2B, DISC1, DKC1, DLG2,
DLG3, DMD, DOCKS8, DYNCIHI,
DYRK1A, EHMT1, EIF2S3, ELPZ,
EP300, EPB41L1, ERLIN2, FGD1,
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FLNA, FMR1, FOLR1, FOXG1, FOXP1,
FOXP2, FRMPD4, FTCD, FTSI1,
GABRB3, GAMT, GDI1, GK, GPC3,
GRIA3, GRID2, GRIK2, GRIN1,
GRIN2A, GRIN2B, HAL, HCCS,
HCFC1, HDAC4, HDACS8, HEPACAM,
HPRT1, HRAS, HSD17B10, HUWEL],
IDS, IGBP1, IGF1, IGFI1R, IKBKG,
ILIRAPLI, IQSEC2, KATNAL2,
KCNJ10, KCNK9, KCNMA1, KCNQz2,
KCNQ3, KCTD13, KDM5A, KDMS5C,
KDM6A, KIAA2022, KIF1A, KLFS,
KMT2D, L1CAM, LAMCS3, LAMPZ,
LASIL, LIMK1, LRP2, MAGT],
MAN1B1, MANBA, MAOA, MBD5,
MBTPS2, MCPH1, MECP2, MED12,
MED13L, MED17, MED23, MEF2C,
MID1, MTHFR, MTNR1A, MTNR1B,
MYTI1L, NAA1O, NDP, NDUFAL, NFIX,
NHS, NIPBL, NLGN3, NLGN4X, NPC2,
NRXN1, NRXN2, NSD1, NSDHL,
NSUN2, NTNG1, NXF5, OCRL, OFD1,
OPHN1, OTC, PACS1, PAFAHI1BI,
PAK3, PCDH19, PDHAL, PDHX, PEX7,
PHF6, PHF8, PIGV, PLP1, PMM2,
PNKP, POGZ, PORCN, PQBP1,
PRODH, PRPS1, PRRT2, PRSS12,
PTCHD1, PTEN, RAB39B, RADZ21,
RAI1, RBM10, RELN, RNF135, RPL10,
RPS6KA3, SATB2, SCN1A, SCN2A,
SCNS8A, SETBP1, SHANK2, SHANKS,
SHROOM4, SKI, SLC2A1, SLC6AI1,
SLC6AS8, SLCOAG, SLC16A2, SLC46A1,
SMARCA2, SMC1A, SMC3, SMS,
SOBP, SOX3, SOX5, SPTAN1,
SRD5A3, SRGAP3, SRPX2, ST3GALS3S,
STIL, STXBP1, SYN1, SYP, TBL1XR1,
TCF4, TECPR2, TECR, TIMMSA,
TRAPPCY9, TRIO, TSC2, TSPAN?7,
TUBA1A, TUBB2B, TUSC3, UBE2A,
UBE3A, UBR1, UPB1, UPF3B, UROCI,
USP9X, VLDLR, VPS13B, WDRA45B,
WDR62, YY1, ZC3H14, ZCCHC12,
ZDHHCY9, ZDHHC15, ZEB2, ZNF41,
ZNF81, ZNF526, ZNF674, ZNF711

Muskiiler Distrofiler
(41 gen)

ANO5, CAPN3, CAV3, DNAJB6, DYSF,
FKRP, FKTN, ISPD, PLEC, POMGNT1,
POMT1, POMT2, SGCA, SGCB, SGCD,
SGCG, TCAP, TRIM32, TTN, CHKB,
COL6A1, COL6A2, COL6A3, FKRP,
FKTN, ISPD, ITGA7, LAMA2, LARGE,
LMNA, POMGNT1, POMT1, POMTZ,
SEPN1, FKTN, EMD, FHL1, LMNA,
SYNE2, TMEM43, DMD

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay

Spinal Muskiiler
Atrofiler

ATP7A, IGHMBP2, SMN1, UBAL, AR

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l1 tiip)

2ay
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AGRN, CHAT, CHRNA1, CHRNBL, | Yeninesil |Periferikkan |2 ay
Konjenital/Metabolik |CHRND, CHRNE, CHRNG, COLQ, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Miyastenik DOK?7, DPAGT1, DPM2, DPM3, GFPT1,
Sendromlar LAMB2, MUSK, PLEC, RAPSN,
SCN4A
ATXN1, ATXN2, ATXN3, CACNAI1A, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
ATXN7, PPP2R2B, KCNC3, PRKCG, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Ataksi Paneli TBP, PDYN, AFG3L2, APTX, SETX,
COQz2, PDSS1, PDSS2, SACS, SYNEL1,
POLG
Cockayne Sendromu Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Tip 1-3 ERCC4, ERCC6, ERCC8 dizileme |(EDTA’l tiip)
AHI1, ARL13B, Cborf42, CC2D2A, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
CEP41, CEP290, INPP5E, KIF7, NPHP1, | dizileme | (EDTA’l tiip)
Joubert Sendromu OFD1, RPGRIP1L, TTC21B, TCTNL1,
TMEM67, TMEM237, TMEMZ216,
TMEM231, TMEM138, TCTNS3,
ZNF423
Noronal Seroid CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CTSD,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
Lipofusinoz MFSD8, PPT1, TPP1 dizileme |(EDTA’l tiip)
EGR2, FGD4, FIG4, GDAP1, MTMRZ2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
CMT Noropatisi NDRG1, PRX, SBF2, SH3TC2, PRPSL, |dizileme |(EDTA’l tiip)
DNM2, PLEKHG5
Herediter Spastik CYP7B1, SPG7, SPG1l1l, SPG20,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
Paraplezi ZFYVEZ26 dizileme |(EDTA’l tiip)
BRAF, MAP2K1, MAP2K2, HRAS,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
Rasopati Paneli PTPN11, SOS1, RAF1, RIT1, KRAS, |dizileme |(EDTA’l tiip)
NRAS, SHOC2, SPRED1, CBL, NF1,
NF2
COL1Al, COL2A2, IFITM5, LEPREL, |Yeninesil |Periferik kan |2ay
Osteogenesis CRTP, PPIB, SERPINH1, FKB10, dizileme |(EDTA’ tiip)
Imperfecta PLOD2, TMEM38B, PLS3, BMP1,
SERPINF1, SP7
ACADSB, MCCC1l, MCCC2, HGD,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
ARG1, GATM, ASL, ACAT1, BTD,|dizileme |(EDTA’l tiip)
Aminoasit ASPA, DLD, PAH, GCDH, GAMT,
Metabolizmasi HAL, HLCS, CBS, MTHFR, IVD,
Bozukluklar: ve HPRT1, SLC7A7, MMAA, MMAB,
Organik Asidemiler MMACHC, MMADHC, MCEE, MUT,
(44 gen) MAT1A, MOCS1, MOCS2, AMT,
GCSH, GLDC, PCCA, PCCB, SUOX,
GCH1, PTS, FAH, TAT, HPD
Bakir Metabolizmasi Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Bozukluklar: ATPTA, ATPTB dizileme |(EDTA’l tiip)
Dislipidemi, Kolesterol |LPL, AMACR, APOC2, NSDHL, |Yeninesil |Periferikkan |2ay
Biyosentez DHCR24, LBR, APOB, APOE, CYP7A, |dizileme |(EDTA’li tiip)
Bozukluklar: LDLR, EBP, HSD3B7, AKR1D1,
ve Safra Asidi Sentez | CYP7B1, SC5D, MVK, CYP27Al, POR,
Bozukluklar: DHCR7
ARG1, DLD, CPS1, SLC25A20, NAGS, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
Hiperamonemi Paneli |OAT, OTC, SLC25A15, ASS1, |dizileme |(EDTA’l tip)
SLC25A13, PC
Karbonhidrat ve SLC2A2, FBP1, GALT, GALE, AGL, Y_er_1i nesil |Periferik kan |2ay
Glikojen ALDOA, ENO3, G6PC, GAA, GBEL, dizileme |(EDTA’l tiip)
. GYS2, LDHA, PFKM, PHKA2, PHKG2,
Metabolizmasi

Hastaliklar: (21 gen)

PYGL, PYGM, SLC37A4, SLC5A1,
SLC2A1, ALDOB
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Kreatin Eksikligi AMACR, ACOX1, PEX1, PEX2, PEX3, Y_er_1i nesil | Periferik kan |2 ay
Sendromlart ve PEX5, PEX6, PEX 7, PEX10, PEX12, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Peroksizomal PEX13, PEX14, PEX26, PXR1,
Hastalklar HSD17B4, PHYH, AGPS, GNPAT,

SLC6A8

MAN2B1, MANBA, GLA, FUCAL, |Yeninesil |Periferikkan |2ay

AGA, GBA, GLB1, HEXA, GALC, dizileme |(EDTA’l tiip)

ARSA, PSAP, GNPTAB, GNPTG,
Lizozomal Depo MCOLNI1, ARSB, GALNS, GLB1, GNS,
Hastaliklar1 (37 gen) GUSB, HGSNAT, IDUA, IDS, NAGLU,

SGSH, SUMF1, SMPD1, NPC1, NPC2,

CLN3, CLN5, CLN6, CLN8, CTSD,

MFSD8, PPT1, TPP1, HEXB
Mitokondriyal Yag DECR1, ACAD9, ACADM, ACADS, Y_epi nesil | Periferik ka}p 2 ay
Asidi Oksidasyon ACADVL, ETFA, ETFB, ETFDH, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Bozukluklar: HMGCS2, SLC25A20, CPT1A, CPT2,

HADHA, HADHB, SLC22A5, OXCT1
MODY (Genglerde Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Goriilen Erigkin Tipi S\(B:g’czal,leéNﬁ]TlFlA, HNF1B, HNF4A, dizileme |(EDTA’l tiip)
Diyabet)

AKT1, AKT3, CDKNI1C, DIS3L2, EZH2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
Asir1 Biiyiime GPC3, GPSM2, MED12, NSD1, OFD1, |dizileme |(EDTA’l tiip)
Sendromu PIK3CA, PIK3R2, PTEN, RNF135,

SETD2
Konjenital Adrenal CYP11A1, CYP11B1, CYP21A2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
Hiperplazi HSD3B2, POR, PRKAR1A, STAR dizileme |(EDTA’li tiip)
Monogenik Sendromik | LEP, LEPR, MC4R, NROB2, POMC, |Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
Obezite UCP3, PCSK1 dizileme |(EDTA’li tiip)
Hemolitik Uremik ADAMTS13, C3, CD46, CFH, CFHRS, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
Sendrom (Atipik HUS) | CFl, DGKE, THBD dizileme |(EDTA’li tiip)
Alport Sendromu COL4A3, COL4A4, COL4AS ;(Ii?l'errfes” fgg‘fﬁ%fg{‘m 2ay
Bartter Sendromu Tip Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
1,2, 3/4B, 4A SLCI2AL, KCNJL, CLCNKB, BSND dizileme | (EDTA’li tiip)
Nefrotik Sendrom Tip |NPHS1, NPHS2, PLCE1, WT1, LAMB?2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
1,2,3,4,5,6 PTPRO dizileme |(EDTA’l tiip)
Polikistik Bobrek Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Hastah@ OR, OD PKD1, PKD2, PKHDI dizileme |(EDTA’li tiip)
Renal Tiibiiler ATP6VO0A4, ATP6V1B1, SLC4AL, |Yeninesil |Periferikkan |2 ay
Asidozis SLC4A4 dizileme |(EDTA’l tiip)

AGXT, ATPG6VOA4, ATP6V1B1, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay

AVPR2, AQP2, BSND, CASR, CEP290, | dizileme |(EDTA’l tiip)

CLCNKB, CLCN5, COL4A3, COL4A4,

COL4A5, CRB2, CTNS, CYP24A1,
Nefropati Paneli (44 CUBN, DSTYK, EMP2, EYAl, FN1,

FOXC1, GRHPR, HNF1B, KANK2,
gen) KCNJ1, LAMB2, NPHS2,  NR3C2,

OCRL, PAX2, PHEX, PKD1, PKDZ2,

PKHD1, SIX1, SLC12A1, SLC12A3,

SLC34A1, SLC4A1, SLC4A4, UMOD,

TTC21B, WT1
Fokal Segmental Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Glomeriiloskleroz CD2AP, TRPC6, ACTN4, INF2 dizileme |(EDTA’l tiip)
(FSGS) Tip1-3,5
Nefronoftizis Tip 1-4, |NPHP1, INVS, NPHP3, NPHP4, GLIS2, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
7,9,13,15-16 NEKS8, WDR19, CEP164, ANKS6 dizileme | (EDTA’l tiip)
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AHI1, ARL13B, B9D1, B9D2, BBSL, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
BBS2, BBS3/ARL6, BBS4, BBS5,|dizileme |(EDTA’l tiip)
BBS6/MKKS, BBS7, BBS9, BBS10,
BBS11/TRIM32, BBS12, BBS13/MKS1,
BBS14/CEP290, BICC1, Cborf42,
CC2D2A, CDKNI1C, CEP41, CEP290,
Renal Kistler Paneli CPT2, GLIS2, INPP5SE, INVS, IQCB1,
(53 gen) KIF7, NEK8, NOTCH2, NPHP1,
NPHP3, NPHP4, OFD1, PKD1, PKD2,
PKHD1, RPGRIP1L, SECS63,
SDCCAGS8, TTC21B, TCTN1, TCTNS3,
TMEM67, TMEM237, TMEMZ216,
TMEM231, TMEM138, TCTNS3,
UMOD, WDR19, ZNF423
BBS1, BBS2, BBS3/ARL6, BBS4,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
Bardet-Bied| BBS5, BBS6/MKKS, BBS7, BBS9,|dizileme |(EDTA’l tiip)
Sendromu BBS10, BBS11/TRIM32, BBS12,
BBS13/MKS1, BBS14/ CEP290,
SDCCAGS8
Leber Konjenital CEP290, RPE65, GUCY2D, AIPL1, Y_eni nesil | Periferik kan |2 ay
Amarozisi Tip 1, 2, 4 CRX, CRB1, NMNAT1, IQCB1, dizileme |(EDTA’l tiip)
711 13-16 "= 1IMPDH1, RDH12, LRAT, TULP1,
’ KCNJ13
Refsum Hastahg PEX1, PEX2, PEX7, PEX26, PHYH ;i?l'e'r‘ﬁes” E’Ee]r)”;e%lkgp) 2ay
ABCA4, ARL6, BEST1l, CDHR1,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
CERKL, CLRN1, CNGA1l, CNGB1, dizileme |(EDTA’l tiip)
CRB1, DHDDS, EYS, IDH3B, IMPDH1,
Retinitis Pigmentoza IMPG2, LRAT, MAK, MERTK, MFRP,
(32 gen) PDE6A, PDE6B, PDE6G, PRCD,
PROM1, RGR, RHO, RP2, RPES65,
RPGR, SEMA4A, TULP1l, USH2A,
WDR19
Stargart Hastalig: ABCA4, ELOVL4, CNGB3 ;i:‘l'err‘nees” ?Eeggezﬁlkg‘p) 23y
Usher Sendromu Tip | MYO7A, USH1C, CDH23, PCDH15, | Yeni nesil |Periferik kan |2ay
1B, 1C, 1D, 1F,1G, 2A, |USH1G, USH2A, GPR98, PDzZD?7,|dizileme |(EDTA’l tiip)
2C, 2D, 3A WHRN, CLRN1
Waardenburg Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Sendromu Tip 2, 3, 4A, | SNAI2, PAX3, EDNRB, EDN3 dizileme | (EDTA’l tiip)
4B
CDH23, CLDN14, DFNB31, DFNB59, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
ESPN, ESRRB, GJB2, GJB3, GJBS, |dizileme |[(EDTA’l tiip)
GRXCR1, HGF, LHFPL5, LOXHD1,
- LRTOMT, MARVELD2, MYO3A,
;2‘2“1;‘;?{;’; OR& I \yos, MYO7A, MYO15A, OTOA,
gl (33 gen) OTOF, POU3F4, PRPSI, RDX,
SLC26A4, SLC26A5, STRC, TECTA,
TMC1, TMIE, TMPRSS3, TPRN,
TRIOBP
Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
PFIC ABCB4, ABCB114, ATP8B1 dizileme (EDTA’li tiip)

. Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Wilson ATPTB dizileme |(EDTA’li tiip)
Kistik Fibroz (CFTR) |CFTR ;‘i?l'errfj” fEeg‘}erlkﬁ?p) 23y
Hemokromatozis BMP2, HAMP, HFE, HFE2, SLC40A1, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
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TFR2

dizileme

(EDTA’I1 tiip)

Alagille Sendromu

NOTCH2, JAG1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay

Ailevi Akdeniz Atesi
(FMF Tiim Gen)

MEFV

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l tiip)

2 ay

Atesli Hastalik Paneli

NLRP3, MVK, TNFRSF1A, NLRP12,
PSTPIP1, NOD2, ELANE2, IL1RN,
MEFV, LPIN2, ADA2, TNFRSF11A,
CARD14, PSMBS, IL10RA, IL10RB,
NLRP7

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay

Interferon Paneli

TREX1, RNASEH2A, RNASEH2B,
RNASEH2C, SAMHD1, IFIH1 /(MDAS),
TMEM173 / (SAV1), ACP5 / (SPENCD),
PSMBS8 / (PRAAS)

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Primer Antikor
Eksikligi Paneli (30
gen)

AICDA, CD19, CD81, IGLL1, LRBA,
PTEN, BLNK, BTK, CARD11, CD40,
CR2, IKZF1, CD40LG, CTLA4, CD79A
(IGA), CXCR4, MOGS, PIK3CD,
NFKB2, TCF3, MS4Al, CD79B, ICOS,
MSH6, PIK3R1, TNFRSF13B, TTC37,
PLCG2, TNFRSF13C, UNG

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Agir Kombine immiin
yetmezlik Paneli (45

gen)

ADA, CD3D, COROI1A, IL2RA, JAKS,
PRKDC, RAG2, AK2, CD3E,
DCLRE1C, IL2RG, LIG4, PTPRC,
CD247(CD3Z), CD3G, FOXN1, IL7R
(IL7TRA), NHEJ1  (CERNUNNOS),
RAG1, B2M, CASPS8, CIITA, IKBKB,
MAGT1, RFX5, UNC119, BCLI10,
CD27, MALT1, RFXANK, TAP2,
ZAP70, CD40, IL21R, MAP3K14,
RFXAP, CARD11, CD40LG, DOCKS,
RHOH, TFRC, CD8A, ICOS, LCK,
STK4

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Fagositer Sistem ve
Bakterial Yatkinhk
Immiin Yetmezlik
Paneli (41 gen)

ACTB, CYBA, FPR1l, GFI1, NCFZ,
USB1, AP3B1, CSF2RA, CYBB, G6PC3,
LAMTOR?2, NCF4, SLC35C1,
VPS13B(COH1), AP3D1, CSF2RB,
G6PD, HAX1, LYST, NOD2, SLC37A4
(G6PT1), CEBPE, CSF3R, ELANE,
GATA1L, MKL1, WAS, CTSC, FERMTS,
GATAZ, ITGB2, RAC2, TAZ,
HMOX1(HMOX), IRAK4, MYD8S,
TIRAP, APOL1, RAB27A, BLOC1S6

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay

Komplement Sistem
Immiin Yetmezlik
Paneli (31 gen)

C1QA, C6, C9, CFD, F12, SERPING1,
C1Q0B, C3, C7, CD46, CFH, CFHRS,
FCN3, THBD, C1QC, C8A, CD55,
CFHR1, CFI, MASP1, C1R, C8B, CD59,
CFP, MASP2, C1S, C5, DGKE, MBL2,
ITGAM, MOGS

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Immiin Disregiilasyon

ve Otoimmiin
Lenfoproliferatif

Hastahk Paneli (42

gen)

CASP10, FADD, CD27, ITK, LRBA,
RASGRP1, CASP8, FAS, HNF1A,
KRAS, NRAS, STAT3, CTLA4, FASLG,
IL2RA, SH2D1A, AIRE, CTLA4,
FOXPS, ITCH, MRAP, STAT1, STATS3,
STATSB, CIITA, DOCKS, IL2RA,
MC2R, CARD14, ADAR1, IFIH1, PRF1,
RNASEH2A, RNASEH2B, RNASEH2C,

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay
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SAMHD1, SH3BP2, STX11, STXBPZ,
TMEML173, TREX1, UNC13D

inflamatuvar Barsak
Hastahklar1 Paneli (29

gen)

ABCB1, EGFR, IL10, IL23R, MSTI,
SPINT2, ADAM17, EPCAM, IL10RA,
IRF5, NOD2, PTPN22, STAT3, XIAP,
ATGI16L1, GUCY2C, IL10RB, IRGM,
SLCY9A3, CIHTA, FOXP3, NEUROGS,
SLC26A3, TTC37, CTLA4, LRBA,
MYO5B, STAT1, IL10

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Iskelet Displazisi (88
gen)

ACAN, ACPS, ADAMTSI0,
ADAMTSL2, AGPS, ALPL, ARSE,
B3GALT6, BMPR1B, CA2, CANT],
CDC6, CDT1, CHST3, CLCN?7,
COL2A1, COLY9A1, COL9A2, COL9AS,
COL10AL, COL11A1, COL11A2,
COMP, CTSK, CuUL7, CYP27B1,
DHCR24, DLL3, DYM, DYNC2H1,
EBP, EIF2AKS3, ENPP1, ESCO2, EVC,
EVC2, FAM20C, FGF23, FGFR1,
FGFR2, FGFR3, FLNA, FLNB, GDF5,
GNPAT, HSPG2, IFT80, IFT140,
IFT172, IHH, KAT6B, LIFR, LMX1B,
LTBP2, MATN3, MMP9, NEK1, NPR2,
OBSL1, ORC1, ORC4, ORCG6, PAPSS2,
PCNT, PEX7, PHEX, PTHIR, RORZ,
RUNX2, SHOX, SLC26A2, SLC34A3,
SMAD4, SMARCAL1, SOX9, TCIRG1,
TGFB1, TNFRSF11A, TNFRSF11B,
TRIP11, TRPV4, TTC21B, VDR,
WDR19, WDR35, WISP3, WNT5A,
XYLT1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Gastrointestinal

Stromal Timor
(GIST)

cKIT (Ekzon 9, 11, 13, 14, 15, 16, 17) ,
PDGFR (Ekzon 8, 10, 12, 14, 18)

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l1 tiip)

2ay

Herediter Meme/Over
Kanseri (Doku)

BRCAL, BRCA2 (FFPE)

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l tiip)

2ay

Tiimor Hotspot Panel
(26 gen)

AKT, ERBB2 (HER2), IDH1, PDGFRA,
ALK, ERBB4, IDH2, PIK3R1, BRAF,
FGFR2, KIT, PIK3CA, CDKN2A (pl16-
INK4A, pl4-ARF), FGFR3, KRAS,
PTEN, CTNNB1 (6-catenin), H3F3A
(Histone H3, F3A), MEK1 (MAP2K1),
STK11 (LKB1l), DDR2 HIST1H3B
(Histone H1, 3B) MET, EGFR, HRAS,
NRAS

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Girisimsel Olmayan
Prenatal Tam (NIPT)
(Maternal Kandan
Fetal Anéploidi
Tarama Testi)

Trizomi 13, 18, 21 ve cinsiyet
kromozomu andploidileri. Test hiicre dist
serbest DNA fraksiyonu %3 ve {izeri olan
ornekler i¢cin sonug verebilmektedir.

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 hafta
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Tiroid ve Akeiger I
Paneli

AKT1, ALK, AXL, BRAF, CALCA,
CCND1, CTNNB1, DDR2, EGFR,
ERBB2, FGFR1, FGFR2, FGFRS3,
GNAS, HRAS, IDH1, IDH2, KRAS,
KRT20, KRT7, MAP2K1, MET, NRAS,
NRG1, NTRK1, NTRK2, NTRKS,
PIK3CA, PPARG, PTH, RAF1, RET,
ROS1, SLC5A5, THADA, TTF1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay

ALK-RET-ROS1

ALK, RET, ROS1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’I1 tiip)

2ay

Lenfoma Paneli

AICDA, CBFB, CREBBP, FGFR1,
LZTS1, NRAS, RANBP1, AKTS,
CCDC50, CTLA4, FOXP1, MAL,
P2RY8, RHOA, ALK, CCND1,
CYB5R2, FUT8, MALT1, PAICS,
S1PR2, ASB13, CCND2, DEK, IDHI,
MAML3, PDCD1, SERPINAY, BATFS,
CCND3, DENND3, IDH2, MKL1,
PDCD1LG2, SF3B1, BAX, CD274,
DLEU1, IL16, MLF1, PDGFRA,
SH3BP5, BCL2, CD44, DNMT3A, IRF4,
MLLT10, PIM1, STAT3, BCL2A1L,
CD79B, DNMT3B, IRF8, MME, PIM2,
STATSB, BCL3, CDC25A, DNTT,
ITPKB, MUC1, PLCG1, STAT6, BCLS,
CDKo6, DUSP22, JAK1l, MYBLI,
PLCG2, STIL, BCR, CDKNZ2A, E2F2,
JAK2, MYC, PPAT, STRBP, BIRCS,
CDKN2B, EIF4A1, JAKS3, MYD8S,
PRDM16, TCF3, BLNK, CEBPD,
ENTPD1, KIAA0101, NEK6, PRKAR2B,
TNFRSF13B, BMF, CEBPE, ETV6,
KMT2A, NFKB1, PTPN1, TNFSF4,
BMP7, CEBPG, EXOC2, KRAS,
NFKB2, PYCR1, TP63, BRAF, CHIC2,
EZH2, LIMD1, NME1, RAB29, WT1,
BTK, CIITA, FAM216A, LMO2,
NOTCH1, RAG1, XPOl1, CARD11,
CREB3L2, FBXW?7, LRMP, NOTCHZ2,
RAG2

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’ tiip)

2 ay

ALL Paneli

ABL1, CRLF2, HOXA9, JAK3, NRAS,
PDGFRB, STAT5B, ABL2, CSFIR,
HOXA10, KDM6A, NT5C2, PICALM,
STIL, AICDA, CTLA4, IDH1, KLF2,
NTRK3, PTK2B, TAL1, BCL11B,
DNM2, IDH2, KMT2A, NUP9§,
PTPN11, TCF3, BCL2, DNTT, IKZF1,
KRAS, NUP214, RAG1, TLX1, BCLS6,
EBF1, IKZF2, LMO1, P2RY8, RAG2,
TLX3, BCR, EPOR, IKZF3, LYL1,
PAG1, RUNX1, TYK2, BLNK, ETV6,
IL7R, MLLT4, PAX5, SEMAGA, WT1,
BRAF, EZH2, IRF4, MPL, PBX1,
SETD2, ZCCHC7, CD274, FBXW?7,
IRF8, MYC, PDCD1, SH2B3, CHDI,
FGFR1, JAK1, NF1l, PDCDI1LG2,
SOX11l, CREBBP, FLT3, JAK2,

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay
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NOTCH1, PDGFRA, STAT3, FBXW?7,
LRMP, NOTCH2, RHOA, CARD11,
CREB3L2

Hematoloji Paneli

ABL1,CD274,CTLA4,IKZF2,MLLT10,P
DCD1,SEMAGA,ABL2,CDK6,DEK,IKZ
F3,MUC1,PDCD1LG2,SETD2,ALK,CD
KN2A,DUSP22,IRF4,MYC,PDGFRA,ST
IL,BCL11B,CEBPA,EBF1,IRF8,MYH11,
PDGFRB,TAL1,BCL2,CEBPD,EIF4A1,]
AK2,NF1,PICALM,TCF3,BCL3,CEBPE,
EPOR,KAT6A,NFKB2,PML,TFG,BCLS6,
CEBPG,ERG,KLF2,NOTCH1,PRDM16,
TP63,BCR,CHD1,ETV6,KMT2A,NTRK
3,PTK2B,TYK2,BIRC3,CHIC2,FGFR1,
MALT1,NUP98,RARA,ZCCHC7,CBFB,
CIITA,FOXP1,MECOM,NUP214,RBM1
5,CCND1,CREBBP,GLIS2,MKL1,P2RY
8,ROS1,CCND2,CRLF2,ID4,MLF1,PAG
1,RUNX1,CCND3,CSF1R,IKZF1,MLLT
4,PAX5,RUNXIT1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Myeloid Paneli

ABL1,CREBBP,FGFR2,IRF4,MLLT4,N
UP214,RUNX1,AKT3,CSF1R,FGFR3,IR
F8,MLLT10,PDCD1,RUNX1T1,ASXL1,
CSF3R,FLT3,JAK1,MPL,PDCD1LG2,SE
TBP1,BCR,CTLA4,GATAL,JAK2MUC
1,PDGFRA,SETD2,BRAF,DCK,GATAZ,
JAK3,MYC,PDGFRB,SF3B1,CALR,DN
M2,GLIS2,KAT6A,MYD88,PHF6,SLC2
9A1,CBFB,DNMT3A,GNAS KDM6A,M
YH11,PICALM,SRSF2,CBL,ERG,ID4,K
IT,NF1,PML,TCF3,CD274,ETV6,IDH1,
KMT2A,NOTCH1,PTPN11,TFG,CEBPA
,EZH2,IDH2, KRAS,NPM1,RARA,U2AF
1,CHD1,FBXW7,IKZF1,MECOM,NRAS
,RBM15WT1,CHIC2,FGFR1,IKZF3,MK
L1,NUP98,ROS1,XPO1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Onkoloji Paneli

ABL1,CRLF2,ETV5,JAK3,NOTCH2,PP
ARG,SYK,ABL2,CSF1R,ETV6,KIT,NR
G1,PRKCA,TERT,AKT1,EGFR,EWSR1,
MAML2,NTRK1,PRKCB,TFE3,AKT2,E
POR,FGFR1,MAST1,NTRK2,PTK2B,TF
EB,AKT3,ERBB2,FGFR2,MAST2,NTR
K3,RAF1, THADA ALK,ERBB4,FGFRS,
MET,NUMBL,RARA, TMPRSS2,ARHG
AP26,ERG,FGR,MSMB,NUT,RELA, TS
LP,AXL,ESR1,IL2RB,MUSK,PDGFRA,
RET, TYK2,BRAF,ESRRA,INSR,MYB,P
DGFRB,ROS1,BRD3,ETV1,JAK1,MYC,
PIK3CA,RSPO2,BRD4,ETV4,JAK2,NO
TCH1,PKN1,RSPO3

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l1 tiip)

2ay

Solid Tiimor Paneli

AKT3,ERG,FGFR2,MSMB,NTRK3,PRK
CA,TERT,ALK,ESR1,FGFR3,MUSK,N
UMBL,PRKCB,TFE3,ARHGAP26,ETV1
,FGR,MYB,NUTM1,RAF1,TFEB,AXL,E
TV4,INSR,NOTCH1,PDGFRA,RELA,T
HADA ,BRAF,ETV5MAML2,NOTCHZ,
PDGFRB,RET, TMPRSS2,BRD3,ETV6,

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay
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MAST1,NRG1,PIK3CA,ROS1,BRD4,E
WSR1,MAST2,NTRK1,PKN1,RSPO2,E
GFR,FGFR1,MET,NTRK2,PPARG,RSP
03

Akciger Paneli

ALK, EGFR, FGFR2, KRAS, NRG1,
NTRK2, RET, BRAF, FGFR1, F GFR3,
MET, NTRK1, NTRK3, ROS1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay

Sarkoma Paneli

ALK, FOXO1, MKL2, SS18, USP6,
YWHAE, CAMTAL, FUS, NCOAZ2,
STAT6, CCNB3, GLI1, NTRKS, TAF15,
CIC, HMGA2, PDGFB, TCF12, EPC1,
JAZF1, PLAG1, TFE3, EWSR1, MEAFG,
ROS1, TFG

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Tiroid ve Akciger
Paneli

AKT1, EGFR, GNAS, MAP2K1, PTEN,
ALK, EIF1AX, HRAS, MDM2, RET,
BRAF, ERBB2, IDH1, MET, ROS],
CCND1, FGFR1, IDH2, NRAS, STK11,
CNV, CTNNBL1, FGFR2, KIT, PDGFRA,
TERT, DDR2, FGFR3, KRAS, PIK3CA,
TP53, TSHR

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Temel Myeloid Paneli

ABL1,CEBPA,DDX41,KRAS,SETBP1,
WT1,ANKRD26,CSF3R,GATA1,MPL,S
F3B1,ZRSR2,ASXL1,DNMT3A,GATAZ,
NPM1,SRSF2,BCOR,ETNK1,IDH1,NRA
S,STAG2,BRAF,ETVG6,IDH2,PHF6, TET
2,CALR,EZH2,JAK2,PTPN11,TP53,CBL
,FLT3,KIT,RUNX1,U2AF1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Solid Timor II Paneli

ABL1,CDK4,EZH2,H3F3A,MAP2K1,PD
GFRA,SMARCB1,AKT1,CDKN2A,FBX
W7,HNF1A,MDM2,PIK3CA,SMO,ALK,
CSF1R,FGFR1,HRAS,MET,PIK3R1,SR
C,APC,CTNNB1,FGFR2,IDH1,MLH1,P
TEN,STK11,ATM,DDR2,FGFR3,IDH2,
MPL,PTPN11,TERT,AURKA EGFR,FL
T3,JAK2,MYC,RB1,TP53,BRAF,ERBB2
,FOXL2,JAK3,MYCN,RET,VHL,CCND
1,ERBB3,GNA11,KDR,NOTCH1,RHOA
,CCNE1,ERBB4,GNAQ,KIT,NPM1,ROS
1,CDH1,ESR1,GNAS,KRAS,NRAS,SM
AD4

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’l1 tiip)

2ay

Variant Myeloid
Paneli

AML, MPD, MDS ve
bazi lenfoid maligniteler
ile iliskilendirilmis SNV
ya da Indel mutasyonlari

ABL1,CBLC,ETNK1,IKZF1,MYD88,RB
BP6,TET2,ANKRD26,CCND2,ETV6,JA
K2,NF1,RUNX1,TP53,ASXL1,CDKN2A
,EZH2,JAK3,NOTCH1,SETBP1,U2AF1,
ATRX,CEBPA,FBXW7,KDM6A,NPM1,
SF3B1,U2AF2,BCOR,CSF3R,FLT3KIT,
NRAS,SH2B3,WT1,BCORL1,CUX1,GA
TAL,KMT2A,PDGFRA,SLC29A1,XPO1,
BRAF,CXCR4,GATA2,KRAS,PHF6,SM
C1A,ZRSR2,BKT,DCK,GNAS,LUCT7L2,
PPM1D,SMC3,CALR,DDX41,HRAS,M
AP2K1,PTEN,SRSF2,CBL,DHX15,IDH1
,MPL,PTPN11,STAG2,CBLB,DNMT3A,
IDH2 MYC,RAD21,STAT3

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay

Reveal ctDNA Paneli

AKT1,CTNNB1,ESR1,IDH2 MAP2K2,N
TRK1,RET,ALK,DDR2,FGFR1,KIT,ME
T,NTRK3,ROS1,AR,EGFR,HRAS,KRAS

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2ay
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,MTOR,PDGFRA,SMAD4,BRAF,ERBB
2,IDH1,MAP2K1,NRAS,PIK3CA,TP53

Aminoasit ve Vitamin
B Eksikligi Paneli

ABCD4, ACSF3, AMN, CBS, CD320,
CUBN, HCFC1, GIF, LMBRD1,
MAT1A, MCEE, MMAA, MMAB,
MMACHC, MMADHC, MTHFR, MTR,
MTRR, MUT, PCCA, PCCB, SUCLAZ,
SUCLG1, TCN1, TCN2, DHFR,
SLC19A2, MTHFD1, FUT2, PRDX1,
SLC46A1, SUCLG2, TAHP11, ZNF143

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’ tiip)

2ay

Organik Asiduriler
Paneli

GCDH, SUGCT, VD, ACAT1,
HMGCS1, HMGCS2, HMGCL, PCCB,
PCCA, MUT, MMAA, MMAB,
MMACHC, LMBRD1, HLCS, BTD,
MMADHC, AUH, TAZ, OPAS3,
DNAJC19, ACADSB, MLYCD, MCCC1,
MCCC2, ACADS8, SERAC1, ETHE],
HIBCH, SUCLA2, TMEM70

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Galaktosidemi ve
Hiperanomeni Paneli

GALK1, GALE, GALT, BTD

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’11 tiip)

2 ay

Yag Asidi
Oksidasyonu Paneli

SLC22A5, CPT2, ACADVL, HADHA,
HADHB, HADH, ACADM, CPTI1A,
CPT1B, SLC25A20, ETFB, ETFA,
ETFDH, ACADS, DECR1, SLC52Al1,
SLC52A2, SLC52A3, FLAD1, ACAD9

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Diyabet Paneli

GCK, HNF1A, HNF1B, INS, HNF4A,
BLK, G6PC2, PDX1, INSR, KCNJ11,
GLIS3, CEL, ABCC8, NEUROGS,
PAX4, FOXP3, KLF11, NEUROD]1,
NKX2-2, RFX6, ZFP57, HADH,
GLUD1, SLC16A1

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay

Aminoasidopati Paneli

PCBD1, AHCY, DLD, DBT, BCKDHB,
OTC, SLC7AS5, ASS1, SLCTAT7, GSTZ1,
SLC25A13, SLC25A15, GNMT,
MTHFR, ASL, ARG1, BCKDHA, PC,
HPD, MATI1A, PPM1K, PAH, QDPR,
PTS, TAT, OAT, CBS, FAH, UMPS,
ALDH4Al1, AMT, DNAJC12, GCH]1,
GCSH, GLDC, PRODH, SPR

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Neoscreen Paneli

CFTR, PAH, GALT

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2ay

infertilite paneli

BMP15, FANCM, FMR1, FOXL2,
FSHR, HFM1, MCM8, MCM9, MRPS22,
NHEJ1, NOBOX, NR5A1, SOHLHI,
STAG3, ANOS1, CHD7, DMXL2, FGFS8,
FGFR1, GNRH1, GNRHR, HESX1,
IL17RD, KISS1IR, NSMF, PNPLAG,
POLR3A, POLR3B, PROK2, AR,
PROKR2, SOX2, SOX10, TAC3, TACR3

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

IVF-CS Paneli

APC, ATP7B, BRCAL, BRCA2, CFTR,
DMD, DMPK, F8, GBA, HBB, HEXA,
HTT, IDUA, MUTYH, PAH, PKD1,
PKD2, PMP22, VHL

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’1 tiip)

2 ay

Pulmoner Panel

ABCA3,ACVRL1,AKAP13,BLOC1S3,B
LOC1S6,BMPR2,CAV1,CCDC39,CCDC
40,CFTR,CHRNA3,CHRNAS5,CSF2RA,

Yeni nesil
dizileme

Periferik kan
(EDTA’ tiip)

2ay
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CSF2RB,DNAAF1,DNAAF2,DNAH11,
DNAHS5,DNAIL1,DNAIZ,DNAL1,DOCKS8
,DPP9,DSP,DTNBP1,EDN3,EFEMP2,EI
F2AK4,ELMOD2,ELN,ENG,FAM13AF
BLN5,FLCN,FOXF1,GDNF,GSTM1,GS
TP1,HHIP,HPS1,HPS4,1L10,IL13,1L17A
,IL18R1,IL2RA,IL33,1L4,IL4AR,KCNKS3,
LTBP2,LTBP4,MFAP4,MUC2,MUCSB,
NKX2-1, NMES, PHOX2B, RPGR,
RSPH1,
RSPH4A,RSPH9,SCNN1A,SCNN1B,SC
NN1D,SCNN1G,SERPINAL,SFTPAL,SF
TPA2,SFTPB,SFTPC,SFTPD,SMAD9,S
OD3,STAT3,STN1,TERC,TERT, TGFBL,
TNF,TOLLIP,TSC1,TSC2

. , . Yeni nesil |Periferik kan |2 a
Beta-Talasemi HBB tiim gen analizi dizileme | (EDTA’l: tiip) y
CYP21A2 geninde 12  mutasyon | Yeni nesil |Periferik kan |2ay
bakilmaktadir. Exon 1, ¢.92C>T /|dizileme |(EDTA’l tiip)
p.Pro31Leu, Exon 3, ¢.293-13C>G
(In2G), Exon 3,
- €.332_339delGAGACTAC / p.Glyll1
ﬁ?;é'fgl';i‘: Adrenal |\, it Exon 4, c.518T>Alp.Ile173Asn,
Exon 6, 710T>A/p.lle237Asn, Exon 6,
Geri déniis c.713T>A | p.Val238Glu, Exon 6,
lacak!!! c.719T>A / p.Met240Lys, Exon 7,
yapriacaic::: c.844G>C  /p.Val282Leu, Exon 7,
€.923dupT / p.Leu308Phefs (F306+1nt),
Exon 8, ¢.955C>T / p.GIn319Ter, Exon
8, ¢.1069C>T / p.Arg357Trp, Exon 10,
€.1360C>T / p.Pro454Ser
- . . . Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
Calreticulin CALR geninde Ekzon 9 dizilenmektedir. dizileme | (EDTA’H! tiip)
HFE genindeki Ekzon 2, ¢.187C>G|Yeni nesil |Periferikkan |2ay
Hemakromatozis /p.His63Asp ve Ekzon 2, €.845G>A | dizileme |(EDTA’l tiip)
/p.Cys282Tyr mutasyonlari taranmaktadir.
Janus Kinase 2 JAK2 genindeki ekzon 12 mutasyonlar1 | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
taranmaktadir. dizileme |(EDTA’l tiip)
Myeloproliferative MPL genindeki ekzon 10 mutasyonlari | Yeninesil |Periferik kan |2 ay
Leukemia Protein taranmaktadir. dizileme |(EDTA’li tiip)
Nucleophosmin 1 NPM1 genindeki ekzon 11 mutasyonlar | Y€Ni nesil Pe”fer't( k"{n 2ay
taranmaktadir. dizileme | (EDTA’L tiip)
L Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
B:JS(;?SR rztE)I\I\;IIlEJS():UIar DMD geni tiim ekzonlar1 taranmaktadir. | dizileme (EDTA’l tiip)
PHEX, DMP1, FGF23, ANKH, | Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
CYP27B1, CYP2R1, VDR, CYP3A4, |dizileme (EDTA’I tiip)
Fosfat metabolizmas1 | CYP24A1, SLC34A1, SLC34A3, KL,
paneli GALNT3, CLCN5, SLC2A2, OCRL,
FAM20C, FGFR1, ABCC6, ALPL,
EXT1, SLC9A3R1, AVPR2
CASR, PTH, GATA3, AIRE, CDC73,|Yeninesil |Periferik kan |2 ay
MEN1, RET, CDKN1B, TBX1, TBCE, |dizileme (EDTA’I tiip)

Kalsiyum
Metabolizmasi Paneli

PTHLH, GNAS, PRKARI1A, PDEA4D,
TRPMG6, CLDN16, CLDN19, CLCNKB,
ADCY10, SLC4AL, CLCNKA,
SLC12A3, KCNJ10, FXYD2, KCNJ1,
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SLC12A1
GH1, BTK, GHRH, GHSR, GHR,|Yeninesil |Periferikkan |2 ay
IGFALS, STAT5b, IGF1, IGFIR, GLI3, |dizileme |(EDTA’l tiip)
GLI2, SOX3, HESX1, PROP1, POU1F1,
Biiyiime paneli LHX3, LHX4, OTX2, PITX2, FGFR1,
FGF8, PROKR2, IGF2, IGSF1, TBX19,
TRHR, THRB, AVP, FGFr3, SHOX,
FGDI1, GHRHR, GHR 3girisg
KISS1IR, KISS1, FGFR1, FSHB,|Yeninesil |Periferikkan |2ay
GNRHR, NROB1, LHB, KAL1, GNRH1, | dizileme |(EDTA’l tiip)
Ergenlik Paneli NSMF, PROK2, PROKR2, WDR11,
CHD7, SPRY4, FGF8, TAC3, TACRS3,
POLR3A, NR5A1, SOX10, SEMASE,
SEMAS3A, AXL
PROP1, FOXA2, LHX4, HESX1, SOXS3, | Yeni nesil |Periferikkan |2 ay
Hipopituitarizm Paneli | SOX2, POU1F1, PITX1, PITX2, LHX3, |dizileme |(EDTA’l tiip)
OTX2 2+str
ARCI, ABCA12, NIPAL4, PNPLA1, LIPNY &xii ©esil2BP&LfKERNT GN By
Genodermatoz Panel FLG, STS, CYP4F22, SULT2B1, CLDN1d&R1éhe5, STHED TKRITHpKRTI,
DSP, AAGAB ,GJB2, JUP, DSG1,GJB3 ,|,, ,, AP1S1 |SNAP29, TRPV3, -
) Yeni nesil | Periferik kan |2 ay
TTR geni TTR dizileme | (EDTA’l1 tiip)
46,XY DSD PANELI |FSHR, GATA4, HSD17B3, AKRI1C2,|Yeni nesil |Periferik kan |2 ay
AMH, NR5A1, AMHR2, DHH, ESR2,|dizileme |(EDTA’l tiip)
MAP3K1, ZFPM2, AKR1C4 CBX2,
SOX9, SRD5A2, SRY, STAR, WT1, AR,
CYP11A1, DMRT1
46,XX DSD PANELI WT1, CYP19A1, FOXL2, WNT4,|Yeni nesil|Periferik kan|2ay
RSPO1, AKR1C4, CBX2, HCCS dizileme | (EDTA’l tiip)
Trombofili paneli Faktor 11 G20210A RT PCR |Periferik kan|2-3
mutasyon taramasi Faktor V Leiden G1691A (EDTA’l tiip) | hafta
MTHFR 677C>T
MTHFR 1298A>C
Faktor V 1299 A4070G
PAI-1 4G/5G
v, wosol(Gi), (@A), wesay,NTOR [P 22
M6941, V726A, A744S, R761H
:’;’f;;f‘;: MUEASYON | oypocy (c.430C>T ve c.1075A5C) ve| 1T CR ?Eeg?%l tﬁ‘;"’;” ﬁaita
VKORC1 (-1639G>A)
Hemokromatozis RT-PCR |Periferik kan|2-3
mutasyon taramasi H63D, C282Y (EDTA’I1 tiip) | hafta
Charcot-Marie-Tooth RT-PCR |Periferik kan|2-3
HNPP PMP22 del/dup (EDTA’l tiip) |hafta
Y kromozomu- (SY14(SRY), ZFY RT-PCR |Periferik kan|2-3
mikrodelesyon testi AZFa: SY84, SY86, (EDTA’l tiip) | hafta
AZFb : SY127,SY134
AZFc: SY254 (DAZ), SY255 (DAZ))
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