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GİZLİLİK 
Laboratuvarımızda çalışılan test sonuçlarının gizliliği tarafımızdan titizlikle sağlanmaktadır. 
 

HAKKIMIZDA 
Düzen laboratuarı olarak hastalıkların tanısında,  hasta ve sağlıklı bireylerin takibinde hekime ve hastaya 
yardımcı olabilmek amacıyla, yaklaşık 800 laboratuvar testiyle, doğru ve güvenilir sonuçlarla hizmetinizdeyiz. 
 
Bu sayede tekrarlayan gebelik kayıpları, trombofili, hematolojik malignensiler gibi multidisipliner yaklaşım 
gerektiren klinik olgularda hastalarınızın tüm tanısal işlemlerini tekelde sonuçlandırabilmekte, çok daha sağlıklı 
danışmanlık hizmeti verebilmekteyiz. 
 
Kurumumuzda kuruluşundan bu yana klinik araştırmalar birimi başta olmak üzere birçok birimimiz tarafından 
yürütülen çalışma ve araştırmalar Aralık 2008 tarihinden itibaren ARGE birimi adı altında toplanmaya 
başlanmıştır. ARGE birimi birçok klinik araştırma, yüzlerce tez ve araştırma çalışmasının planlanması ve 
yapımında yardımcı olmuştur. Laboratuvarımızın yürüttüğü klinik araştırma projelerinde gösterilen 
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Virtual Central Laboratories” gerekli incelemeleri yaptıktan sonra Düzen Laboratuvarını Türkiye’de stratejik 
ortak olarak seçmiştir.  
 
Başvuru için info@duzen.com.tr adresinden bize ulaşabilirsiniz. 
 
 

“Laboratuvar Hizmetlerinde Ulusal ve Uluslararası Kalite Güvencesi” 
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BAŞLARKEN 

Nörogelişimsel bozukluklar beynin veya merkezi sinir sisteminin büyümesi ve gelişiminin bozulması 

olarak tanımlanır. Terimin daha dar kullanımı, duyguyu, öğrenme yeteneğini, kendini kontrol eden ve 

hafızayı etkileyen ve birey büyüdükçe ortaya çıkan beyin işlevinin bir bozukluğuna atıfta bulunur. 

Terimin bazen yanlışlıkla otizm spektrum bozukluklarının eşanlamlısı olarak da kullanıldığı 

görülmektedir.  

Nörogelişimsel bozuklukları farklı zorluk derecelerinde zihinsel ve duygusal işlevlerle ilişkilendirmek 

mümkündür ve bu bozukluklar bireylerin kendileri, aileleri ve toplum açısından oldukça önemli fiziksel 

ve ekonomik sonuçlara neden olur. 

Beynin gelişimi, çevresel faktörler tarafından açık bir şekilde etkilenmekle birlikte temelde genetik 

olarak programlanmış ve sıkı kontrol edilen bir süreçtir. Bu durum, yaşamın başlangıcında bu 

programdan bir sapma olmasının nörogelişimsel bozukluklarla sonuçlanabileceğini ve belirli bir 

zamanlamaya bağlı olarak hayatın ilerleyen evrelerinde belirgin patolojilere yol açabileceğini ortaya 

koymaktadır. Bundan dolayı yoksunluk, genetik ve metabolik hastalıklar, bağışıklık sistemi bozuklukları, 

bulaşıcı hastalıklar, beslenme faktörleri, fiziksel travma, toksik etkenler ve çevresel faktörlerden oluşan 

uzun bir liste nörogelişimsel bozukluğun nedenleri arasında sayılabilmektedir. Bunun doğal sonucu 

olarak da otizm ve diğer yaygın gelişimsel bozukluklar çok faktörlü hastalıklar olarak kabul edilir. 

Nörogelişimi dinamik bir süreç olarak ele almak yerinde olacaktır. Bu gelişim süreci, genetik olarak 

belirlenen özellikleri ve doğum sonrasında eğitime, çevreye ve deneyimlere dayanan aktivitelere bağlı 

santral sinir sistemi hücrelerini ve bunların oluşturduğu bağlantıların gelişimini içerir. Bu nedenle, 

gelişimsel yörünge bir çocuğun hayatının erken yıllarındaki diğer faktörlerden etkilenirse değişebilir. 

Genetik değişimi olan bir bireyde, genetik olarak programlanmış ancak çevreyle kontrol edilen bu gelişim 

süreci ilerledikçe, bazı çocuklar hastalığa özgü özellikleri kaybederken diğer bazılarında klinik bulgular 

ve eşlik eden hastalıklar ortaya çıkabilir. Hastalığın erken tanınmasının erken müdahale ve önlemlerle 

nöronal olgunlaşma sürecini etkileyerek klinik ilerlemenin engellenmesi sağlanabilir. Bu nedenle, tanı bir 

engel olmaktan çok yardımcı olmak için bir araç olarak görülmeli ve hastalığın mümkün olduğu kadar 

erken tanınması sağlanmalıdır. 

 

Önümüzdeki 10 yılın sağlık alanında en önemli konularından olan gelişimsel nöroloji 

kurumumuzun da kısa ve uzun vadeli gelişim hedefleri arasında yer almaktadır.  

Düzen Laboratuvarlar Grubu olarak, son yıllarda tıbbi genetik ve ilişkili biyoteknoloji 

alanlarında yaşanan gelişmelerle birlikte geniş ölçekli ve disiplinlerarası bir yaklaşım 

gerektiren merkezi sinir sistemi bozukluk ve hastalıklarına cevap verebilecek bir altyapı ve 

bilgi birikimini barındırmaktayız. 

Nörogelişimsel bozuklukların tanısı amacıyla ELISA, konvensiyonel ya da yeni nesil DNA gen 

dizileme gibi hedefe yönelik uygulamaların yanında kütle spektrometri ve tüm ekzom DNA 

dizileme (whole exome sequencing) gibi bütünsel uygulamaları da teknolojik altyapımız 

sayesinde gerçekleştirebilmekteyiz. 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


GELİŞİMSEL ÇOCUK NÖROLOJİSİNDE LABORATUVAR UYGULAMALARI 
 

 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 8 / 71 

 

 

“Nörogelişimsel Genetik” uygulamalarının hedefi, psikiyatrik, davranışsal ve nörogelişimsel 

bozuklukların genetik temelini tanımlamak ve bu sonuçları klinik bakım ve halk sağlığı alanlarındaki 

iyileşmelere çevirmektir. 

Nörogelişimsel bozukluklar yaygın görülen ve yaşam boyu bireyleri etkileyen, masraflı ve çoğu zaman 

sakat bırakıcı koşullardır. Ailevi ve genetik faktörler, nörogelişimsel bozukluklar için en iyi belirlenmiş 

risk faktörleridir. Bu bozuklukların genetik temelini belirlemek ve karakterize etmek, tedavi ve önleme 

stratejilerini iyileştirmek için umut sağlar. 

Bir sonraki bölümde nörogelişimsel bozuklukların tanısında sizlere yardımcı olabilecek testlerimiz 

hakkında detaylı bilgi verilmektedir. 

NÖROGELİŞİMSEL BOZUKLUK LABORATUVAR TANI TESTLERİMİZ 

GENETİK TANI TESTLERİMİZ 

GENİŞ ÖLÇEKLİ GENOM ANALİZLERİ 

Moleküler Karyotipleme 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Array CGH 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Günümüzde uygulanan kromozom inceleme yöntemlerinin ulaştığı en düzey incelemedir. 
Genetik materyaldeki kayıp ve kazanımlarda, rutin sitogenetik incelemeler göre duyarlılığı 100kat 
(8x104-105bp) daha yüksektir. Bu nedenle özellikle toplumda %1’in üzerindeki görülme sıklığıyla temel 
halk sağlığı sorunlarından biri olarak kabul edilen mental retardasyon olgularından nedeni 
belirlenemeyenlerde uygulanması ile olguların en az %15’inde daha önce uygulanmış yöntemlerle tespit 
edilememiş anomalilerin saptanması mümkün olabilmektedir. Bunun yanısıra tanı değerinin olduğu 
diğer bir alan da spontan ya da habitual abortus patogenezinin tanımlanabilmesi amacı ile abort 
materyalleri üzerinde uygulanmasıdır.  
Laboratuvar Kodu: 3698 
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Tüm Ekzom Dizi Analizi 

Sinonim: Whole exome sequencing, WES, tüm ekzom sekanslama 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 ay  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Yeni nesil dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Mendel kalıtım paterniyle geçen hastalıkların birçoğu exonlarda hastalık yapıcı noktasal veya 
birkaç nükleotidi kapsayan mutasyonlardan kaynaklanmaktadır. Laboratuvarımızda kişiye özgü aile 
ağacı ve özgeçmiş bilgileri alınarak gelişme geriliği, multiple konjenital anomali ve/veya mental 
retardasyon bulguları olan hastalık gruplarında, multigenik hastalık gruplarında,  klinik tanısı tam olarak 
konulamayan konjenital ve/veya kalıtımsal hastalıklarda, klinik tanısı bilindiği halde geni bilinmeyen 
konjenital ve/veya kalıtımsal hastalıklarda, klinisyeni belirgin bir gene yönlendirmeyen kanser ailesine 
sahip bireylerde kansere karşı hangi preventif yöntemlerin kullanılacağını belirlenmesine yönelik,  ilaç 
dirençlerinde veya ilaçların yan etkilerine aşırı maruziyet durumlarında, akraba evliliklerinde, 
konvansiyonel genetik yöntemlerle nedeni bilinmeyen tekrarlayan gebelik kayıplarında tüm ekzom 
sekans analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4778 
 

 

Periferik Kanda Kromozom Analizi 

Sinonim: Periferik kandan kromozom analizi, Karyotip analizi (periferik kan),Konvansiyonel sitogenetik 
(periferik kan), Sitogentik inceleme (periferik kan) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: sitogenetik, 72 saatlik uyarılmış hücre kültürü 
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: Kromozomlardaki sayısal ve yapısal değişikliklerin saptanmasına olanak tanır. Dismorfik 
bulgu, konjenital malformasyon, büyüme ve gelişme geriliği,  mental ve motor retardasyon, infertilite, 
kötü obstetrik öykü, üç ya da daha fazla gebelik kaybı, ailede kromozom anomalisi varlığı nedenleriyle 
kromozom analizi yapılır. 
Laboratuvar Kodu: 3202 

 
 

Subtelomerik Delesyon (FISH) 

Sinonim: Subtelomerik değişikliklerin saptanması, Telomerik değişikliklerin saptanması, Multiprobe 
FISH telomer 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 7-10 gün sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Motor-mental retardasyon, çoklu konjenital anomali ve habitual abortus olgularında 
kromozom analizinin normal bulunduğu durumda yapılmalıdır. 
Laboratuvar Kodu: 5810 
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NÖROGENETİK TESTLER 

Adrenolökodistrofi (X’e bağlı, ABCD1 geni) 

Sinonim: X-ALD, X-linked adrenoleukodystrophy, ABCD1 mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: X-linked adrenoleukodystrophy (X-ALD; MIM #300100) erkeklerde 1:21,000 sıklığında 
gözlenir ve klinik bulgular değişkenlik gösterir. Plazma doymuş çok uzun zincirli yağ asitleri düzeyi 
artmıştır.  X kromozomu uzun kolu (Xq28) üzerindeki ABCD1 geni mutasyonları ile gelişen bir hastalıktır. 
10 ekzonlu gen 20kb uzunluğundadır ve şimdiye kadar 500’den fazla mutasyonu bildirilmiştir. 
Mutasyonlar tüm gene yayılmış olmakla birlikte, proteinin transmembran ve nucleotid bağlayan 
bölgelerinde daha sık gözlenmektedir. Laboratuarımızda ABCD1 geni tüm ekzon ve ekzon/intron 
bağlantı bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3183 
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Ailesel Transtiretin İlişkili Amiloidoz  

Sinonim: TTR Dizi Analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3-4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ailesel (Familial) transthyretin (TTR) ilişkili amiloidoz, yavaş ilerleyen periferik 
sensorimotor nöropati ve nefropati, kardiyomiyopati, vitreus opasitesi, SSS amiloidozu ile karakterize bir 
hastalıktır. Komplikasyonları nedeniyle önem arz eden bu hastalık,  otozomal dominant kalıtılmakta olup, 
TTR genindeki heterozigot mutasyonlar nedeniyle ortaya çıkar. Portekiz ve Japonya gibi endemik olduğu 
ülkelerde 50 yaş civarı ortaya çıkmakta olup, diğer bölgelerde bu durum değişkendir. Laboratuvarımızda 
TTR geni, dizi analizi yöntemi ile İnsan Mutasyon Veritabanında (HGMD) hastalıkla ilişkilendilmiş 
mutasyonlar açısından taranmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 2986 

Alzheimer Hastalığı APP Ekzon 16 ve 17 Genetik Analizi, Alzheimer Tip 1 

Sinonim : - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Alzheimer Hastalığı, bir demans türüdür. Demans, beyinde hasardan kaynaklanan ve 
ilerleyen bir bozukluk olup kişide yaşından beklenen beyin performansını gösterememesidir. Güncel 
olarak 'bunama' dedigimiz durumdur. Özellikle etkilenen bölgeler hafıza, dikkat, dil ve problem 
savuşturmadır. Alzheimer,  geri dönüşü olmayan ve ilerleyici bir hastalıktır. Alzheimer Hastalığının sıklığı 
yaşla birlikte artar, ancak daha genç yaşlarda da başlayabilir. Başlangıç yaşı genellikle hastalığın ailevi 
olup olmadığını göstermesi açısından önem kazanmaktadır. Ailevi olmayan grup tüm olguların yaklaşık 
% 95-98’ ini oluşturur. Daha ileri yaşlarda başlayan hastalık genellikle bu grubun içindedir. Ender 
görülen ve erken başlangıçlı olan ailesel alzheimer hastaları üç farklı gende dominant mutasyon tespit 
edilmiştir. Ailesel olguların %5’inden daha azında APP mutasyonları saptanmıştır. APP genindeki 
mutasyonlar, 35-55 yaşları arasında başlayan penetransı tam olan otozomal dominant bir hastalığa yol 
açar. Bu mutasyonların büyük çoğunluğu genin 17 ve 18. Ekzonunda bulunduğu için laboratuvarımızda 
öncelikle bu ekzonların dizi analizi yapılması önerilmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4611 

Alzheimer Hastalığı APP Genetik Analizi, Alzheimer Tip 1 

Sinonim : - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: Alzheimer Hastalığı, bir demans türüdür. Demans, beyinde hasardan kaynaklanan ve 
ilerleyen bir bozukluk olup kişide yaşından beklenen beyin performansını gösterememesidir. Güncel 
olarak 'bunama' dedigimiz durumdur. Özellikle etkilenen bölgeler hafıza, dikkat, dil ve problem 
savuşturmadır. Alzheimer,  geri dönüşü olmayan ve ilerleyici bir hastalıktır. Alzheimer Hastalığının sıklığı 
yaşla birlikte artar, ancak daha genç yaşlarda da başlayabilir. Başlangıç yaşı genellikle hastalığın ailevi 
olup olmadığını göstermesi açısından önem kazanmaktadır. Ailevi olmayan grup tüm olguların yaklaşık 
% 95-98’ ini oluşturur. Daha ileri yaşlarda başlayan hastalık genellikle bu grubun içindedir. Ender 
görülen ve erken başlangıçlı olan ailesel alzheimer hastaları üç farklı gende dominant mutasyon tespit 
edilmiştir. Ailesel olguların %5’inden daha azında APP mutasyonları saptanmıştır. APP genindeki 
mutasyonlar, 35-55 yaşları arasında başlayan penetransı tam olan otozomal dominant bir hastalığa yol 
açar. Laboratuvarımızda bu genin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4612 

Alzheimer Hastalığı PSEN1 Genetik Analizi, Alzheimer Tip 3 

Sinonim : - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Alzheimer Hastalığı, bir demans türüdür. Demans, beyinde hasardan kaynaklanan ve 
ilerleyen bir bozukluk olup kişide yaşından beklenen beyin performansını gösterememesidir. Güncel 
olarak 'bunama' dedigimiz durumdur. Özellikle etkilenen bölgeler hafıza, dikkat, dil ve problem 
savuşturmadır. Alzheimer,  geri dönüşü olmayan ve ilerleyici bir hastalıktır. Alzheimer Hastalığının sıklığı 
yaşla birlikte artar, ancak daha genç yaşlarda da başlayabilir. Başlangıç yaşı genellikle hastalığın ailevi 
olup olmadığını göstermesi açısından önem kazanmaktadır. Ailevi olmayan grup tüm olguların yaklaşık 
% 95-98’ ini oluşturur. Daha ileri yaşlarda başlayan hastalık genellikle bu grubun içindedir. Ender 
görülen ve erken başlangıçlı olan ailesel alzheimer hastaları üç farklı gende dominant mutasyon tespit 
edilmiştir.  Bu gruptaki hastalığın en sık nedeni, tüm ailesel alzheimer ailelerinin yaklaşık yarısında 
bulunan presenilin-1 (PSEN1) genindeki mutasyonlardır. PSEN1 genindeki mutasyonlar, 35-55 yaşları 
arasında başlayan penetransı tam olan otozomal dominant bir hastalığa yol açar. Laboratuvarımızda bu 
genin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4613 

Alzheimer Hastalığı PSEN2 Genetik Analizi, Alzheimer Tip 4 

Sinonim : - 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Alzheimer Hastalığı, bir demans türüdür. Demans, beyinde hasardan kaynaklanan ve 
ilerleyen bir bozukluk olup kişide yaşından beklenen beyin performansını gösterememesidir. Güncel 
olarak 'bunama' dedigimiz durumdur. Özellikle etkilenen bölgeler hafıza, dikkat, dil ve problem 
savuşturmadır. Alzheimer,  geri dönüşü olmayan ve ilerleyici bir hastalıktır. Alzheimer Hastalığının sıklığı 
yaşla birlikte artar, ancak daha genç yaşlarda da başlayabilir. Başlangıç yaşı genellikle hastalığın ailevi 
olup olmadığını göstermesi açısından önem kazanmaktadır. Ailevi olmayan grup tüm olguların yaklaşık 
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% 95-98’ ini oluşturur. Daha ileri yaşlarda başlayan hastalık genellikle bu grubun içindedir. Ender 
görülen ve erken başlangıçlı olan ailesel alzheimer hastaları üç farklı gende dominant mutasyon tespit 
edilmiştir.  Ailesel olguların %1’inden azına Presenilin 2 (PSEN2) mutasyonları yol açmaktadır. PSEN2 
mutasyonları penetran değildir ve başlangıç yaşı genellikle 40-85 yaş arasında değişir. 
Laboratuvarımızda bu genin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4614 

Angelman Metilasyon Analizi 

Sinonim: AS, UBE3A/GABRB3 metilasyon defekti 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Angelman sendromu; mental retardasyon, gelişme geriliği, konuşma bozukluğu (hiç 
konuşmama ya da anlamsız kelime tekrarları), dengesiz yürüyüş, anlamsız gülme atakları, otistik 
davranışlar ve ateşsiz dönemde konvülziyon olan hastalarda düşünülmelidir. Genellikle aile öyküsü 
yoktur ve 0-3 yaş arasında bulgu verir. Kız çocuklarda daha sık görülmektedir. 15. kromozomdaki bir 
hatadan kaynaklanmaktadır. Hastaların %70’inden fazlasında hastalığa anneden gelen 15. kromozomda 
bir bölgenin (15q11-13) kaybı yol açmaktadır. %1 olguda ise hastalığa her iki 15. kromozomun da 
babadan alınması (paternal uniparental dizomi) yol açar. %5 olguda primer metilasyon defekti vardır. 
Son 2 nedene bağlı gelişşen hastalıklarda tanı için metilasyon analizi yapılması gerekmektedir.Bu 
nedenle, FISH ile 15q11-q13 kaybı saptanmayan Angelman sendromu şüphesi olan hastalarda 
metilasyon analizi yapılmalıdır.  
Laboratuvar Kodu: 4664 

Angelman Sendromu  

Sinonim: 15q11-q13 delesyonu (FISH), Del 15q11-q13 (FISH), UBE3A/D15S10 (FISH) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Angelman sendromu; mental retardasyon, gelişme geriliği, konuşma bozukluğu (hiç 
konuşmama ya da anlamsız kelime tekrarları), dengesiz yürüyüş, anlamsız gülme atakları, otistik 
davranışlar ve ateşsiz dönemde konvülziyon olan hastalarda düşünülmelidir. Genellikle aile öyküsü 
yoktur ve 0-3 yaş arasında bulgu verir. Kız çocuklarda daha sık görülmektedir. 15. kromozomdaki bir 
hatadan kaynaklanmaktadır. Hastaların %70’inden fazlasında hastalığaanneden gelen 15. kromozomda 
bir bölgenin (15q11-13) kaybı yol açmaktadır. Bu nedenle, Angelman sendromu şüphesi olan hastalarda 
FISH ile 15q11-q13 kaybı saptanır.  
Laboratuvar Kodu: 4812  
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ARX Mutasyon Analizi 

Sinonim: ARISTALESS-RELATED HOMEOBOX, X-LINKED 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 3ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Xp21’de lokalize ARX geni mutasyonları, birden fazla gelişimsel bozuklukluğun ortaya 
çıkmasında rol oynar.  Bu fenotipik spektruma erken infantil Epileptic ensefalopati, anormal genitalya 
eşlik eden Hydranensefali , X’e bağlı Lizensefali, X’e bağlı Mental retardasyon, Partington sendromu ve 
Proud sendromu dahildir. 
Laboratuvar Kodu: 3567 

AVPR2 Geni Dizi Analizi 

Sinonim: Nefrojenik Diabetes İnsipidus Genetik Analizi, 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Konjenital Nefrojenik Diabetes İnsipidus, böbrek tübülüslarının vazopressine duyarsızlığı 
sonucu gelişen kalıtsal bir hastalıktır. Tedavi edilmezse, çocuklarda büyüme gelişme geriliği ve 
entelektüel gelişim geriliğine yol açar. Tanısı; hipernatremi, plazma osmolalitesinin yüksek olması ve 
normal/yüksek AVP düzeyi ile koyulmaktadır. Olguların büyük bir kısmında, arjinin vazopresin 2 
reseptörünü kodlayan ve X kromozomunda yer alan AVP2R geni mutasyonları hastalık gelişiminden 
sorumludur. X2e bağlı kalıtıldığı için erkek çocuklarda hastalık şiddetli seyrederken kız çocuklarda 
genellikle poliüri, polidipsi ve düşük idrar dansitesi görülür. Laboratuarımıza Konjenital Nefrojenik 
Diabetes İnsipidus öntanısı ile gönderilen hastalarda AVP2R tüm gen dizi analizi yapılması 
önerilmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4016 

Biyotinidaz Defekti (BTD Geni)  

Sinonim: Multiple karboksilaz defekti, BTD geni mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Biotinidaz eksikliği otozomal resesif kalıtılan, yaşamın ilk haftasında semptom verebilen ve 
sıklığı yaklaşık olarak 1:60.000 olan bir metabolik bozukluktur. Ancak ülkemizde görülme sıklığı 1:11000 
olarak belirlenmiştir. Biotin vitamininin serbest hale geçmesinden sorumlu biotinidaz enzimindeki 
eksiklik nedeni ile biotinin kofaktör olarak görev yaptığı karboksilazlar aktivite gösteremezler. Enzim 
aktivitesi; ağır eksiklikte %10’dan daha az, kısmi eksiklikte ise %10-30 arasıdır. Karboksilazların 
sorumlu olduğu reaksiyonların gerisinde kalan ürünlerin birikmesi sonucu hastalarda; konvülsiyon, 
hipotoni,ataksi, sensoryal işitme kaybı, optik atrofi, dermatit, alopesi gibi nörolojik ve deri bulguları, 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


GELİŞİMSEL ÇOCUK NÖROLOJİSİNDE LABORATUVAR UYGULAMALARI 
 

 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 16 / 71 

 

 

tekrarlayan enfeksiyonlar gelişir. Ağır eksiklik durumları tedavi edilmediğinde nörolojik hasarlara ve 
hatta ölüme yol açabilir. Hastalar -özellikle erken dönemde başlanırsa- biotin tedavisine çok hızlı ve iyi 
yanıt vermekte ve tüm semptomlar kaybolmakta, sekeler engellenmektedir. Ancak, tedavi başlamadan 
önce gelişen sekellerde iyileşme olmamaktadır. Bu nedenle erken/kesin tanı çok değerlidir.  
Biotinidaz enziminin geni(BTD) 3. kromozomun kısa kolundadır(3p25). Bu genin çok farklı mutasyonları 
sonucu hastalık gelişmektedir. Ağır biotinidaz eksikliği gösteren semptomatik hastalarda yüzden fazla 
farklı mutasyon tanımlanmıştır. En sık görülen mutasyonlar; G98:d7i3, R538C, Q156X,  Q456H ve A171T 
ile D444H olarak bildirilmiştir. Ülkemizden yapılan bir çalışmada da semptomatik vakalarda G98:d7i3, 
yenidoğan tarama grubunda da T532M sık karşılaşılan mutasyonlar olmuştur. Mutasyon spektrumu çok 
dağınık olduğu için Biotinidaz defektinde BTD geninin dizi analizi yapılmaktadır. Biotinidaz taraması ile 
öntanı alan hastalarda; kesin tanının koyulabilmesi, moleküler patolojinin belirlenmesi ailede risk 
altındaki çiftlerin ve bireylerin belirlenmesi ve bu sayede yenidoğan döneminde erken tanının 
sağlanabilmesi endikasyonları ile BTD geni mutasyon analizi yapılması önerilir.  
Laboratuvar Kodu: 4823 

Cadasil Hastalığı Gen Analizi (Ekzon 3, 4, 5, 6) 

Sinonim: NOTCH3 Gen Dizi Analizi 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: CADASIL (cerebral autosomal dominant arteriopathy with subcortical infarcts and 
leukoencephalopathy) hastalığı, auralı migren, orta erişkin yaşlarda (30-60 y) serebrovaskuler hastalık 
başlangıcı, mood bozuklukları, apati, kognitif bozukluklar, beyaz madde lezyonları ve subkortikal 
infarktlarla karakterizedir. Merkezimizde Cadasil hastalığına sebep olan NOTCH3 geni mutasyonlarının 
sıkça görüldüğü 3, 4, 5, 6. Ekzonların taraması yapılmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 3607 

Canavan Hastalığı Genetik Analizi  (ASPA Geni) 

Sinonim: Aspartoacylase Defekti, ASPA geni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Neonatal Canavan hastalığı, makrosefali, baş kontrolünün olmaması, özellikle 3 aylıktan 
itibaren gelişim geriliği ile karakterizedir. Yaş ilerledikçe hipotoni gelişir ve ilerler, oturma, yürüme ve ek 
olarak konuşma gelişimi de geri kalır.  Zamanla hipotoni yerini spastisiteye bırakırJuvenil Canavan 
hastalığı ise daha hafif seyirlidir, baş çevresi normal, gelişme geriliği fark edilmeyecek kadar silik olabilir.  
Tanıda idrarda N-acetylaspartic acid (NAA) yüksekliği özellikle infantil formda dikkat çeker. ASPA 
geninin moleküler analizi, kesin tanıda önem arz eder ve özellikle hafif seyirli juvenil formda ayırt 
edicidir. 
Laboratuvar Kodu: 3193 
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CDKL5 Geni Dizi Analizi 

Sinonim: X-linked İnfantil Spazm Sendromu 2, ISSX2, Erken İnfantil epileptik ensefalopati 2, EIEE2, Rett, 
Angelman 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 8 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Xp22.13’te lokalize olan CDKL5 geninin ürünü normal beyin gelişimi için gerekli bir 
düzenleyici proteindir. Bu genin mutasyonları X-linked İnfantil Spazm Sendromu 2 (ISSX2) ve Erken 
İnfantil epileptik ensefalopati 2 (EIEE2) tablolarına neden olmaktadır. Bunun yanı sıra, infant dönemi 
başlangıçlı ve dirençli nöbetlerle karakterize ve MECP2 gen mutasyonunun olmadığı atipik Rett 
Sendromunda gözlenmektedir. CDKL5 mutasyonları Angelman Sendromu, epilepsi göstermeyen otizm ve 
ılımlı epilepsi fenotipleri ile de ilişkilendirilmiştir. Olgularda başlıca bulgular otizm, mental retardasyon 
ve erken başlangıçlı dirençli nöbetlerdir. Tabloda İnfantil spazmın olması mutasyon oranını yükseltir.  
Laboratuarımızda CDKL5 geninin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4820 

Charcot Marie Tooth 1A (PMP22) 

Sinonim: PMP22 Duplikasyonu, CMT1, 17P11.2 duplikasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR-RFLP 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Charcot Marie Tooth (CMT); sinir hücresi üzerindeki kılıfın (myelin) bozulması 
(dejenerasyonu) sonucu gelişen kalıtsal bir hastalıktır. Doğuştan normal yapıda olan kaslar, beyinden 
alınan uyarıların bozulan sinirler boyunca iletilememesi nedeni ile zamanla erir (kas atrofisi). Buna bağlı 
olarak, hastalığın ileri evresinde kuvvet ve hareket kaybı gelişir. İşitme, görme, konuşma, yutma ve 
solunum da etkilenir. Otozomal dominant kalıtılır, yani CMT’li hastaların kendileri gibi bir çocuğa sahip 
olma riski %50'dir. Hastalığa 17p11.2’de yer alan PNP22 geninin bir doz artışı (duplikasyonu) yol açar. 
CMT bulguları gösteren hastalarda duplikasyon saptanır. 
Laboratuvar Kodu: 6110  
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CHN1 Gen Analizi 

Sinonim: N-CHIMERIN; CHN,  CHIMERIN, ALPHA-1, GTPase-ACTIVATING PROTEIN, RHO, 2; ARHGAP2, 
RHO GTPase-ACTIVATING PROTEIN 2; RHOGAP2, CHIMERIN 1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 2q31.1de lokalize olup, mutasyonları Duane retraction syndrome 2 (DURS2, OMIM: 604356)  
ile ilişkilidir. Duane retraksiyon sendromu; konjenital bir hastalıktır ve göz hareketlerinde kısıtlılıkla 
seyreder. DURS2, Duane sendromları arasına yaklaşık %10’luk bir kısmı ihtiva eder. Unilateral veya 
bilateral tutulum mümkündür. Hafif derecede abduksiyon kısıtlılığına ek olarak belirgin adduksiyon 
kaybı söz konusudur. 
Merkezimizde CHN1 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3495 

Cri Du Chat Sendromu (FISH) 

Sinonim: Cat Cry Sendromu (FISH), Del 5p15.2 (FISH), 5p15.2 delesyonu (FISH) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Yenidoğan döneminde kedi miyavlamasına benzer ağlama sesi, düşük doğum ağırlığı ve 
gelişme geriliği, küçük kafa (mikrosefali), yuvarlak yüz, kas tonusunun zayıf olması (hipotoni) , küçük 
çene yapısı, yüksek ve dar damak, kulaklarda şekil bozukluğu ve zihinsel gerilik bu sendromun başlıca 
belirtileridir. Emme / yutma zorluğu, kabızlık, sık solunum yolu enfeksiyonu ve uyku bozuklukları sık 
karşılaşılan problemlerdendir. Kromozomal bir hastalıktır ve 5.kromozomun kısa kolunda 15.2 
bölgesinin kaybı ile gelişir. 
Cri du Chat hastalığı ile uyumlu bulguları olan hastalarda ilgili bölgenin delesyonu FISH ile saptanır.  
Laboratuvar Kodu: 5797  

CYP27A1 Geni Dizi Analizi  

Sinonim: Cerebral Cholesterinosis, CTX 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 28 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Lipid depo hastalıklarından olan Cerebrotendinous xanthomatosis (CTX) çok ender görülür. 
Çoklu organ tutulumu gösteren hastalığın klinik bulguları; ilerleyen serebellar ataksi, katarakt, demans 
ve tendonlarda çoklu ksantomlardır. İnfantil dönemde başlayan kronik ishal en erken bulgu olarak 
gözlenebilir. Otozomal resesif aktarılan CTX gelişimine, mitokondriyal sterol 27-hidroksilaz (CYP27) 
enziminin defekti yol açar. Bu enzimi kodlayan CYP27A1 geni 2 numaralı kromozomun uzun kolunda yer 
alır. Günümüze kadar bu genin CTX’e yol açan yüze yakın mutasyonu (missense/nonsense, splicing, 
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küçük ve büyük insersiyon/duplikasyonlar) tanımlanmıştır. Kronik diyare ve juvenil katarakt bulgusu 
olan çocuklara CYP27A1 geni incelemesinin yapılması önerilmektedir. Laboratuvarımızda CYP27A1 geni 
kodlayan bölgeleri ve 10bp’lik intron/ekzon birleşim bölgeleri dizi analizi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4026 

DMD/BMD Delesyon Analizi  

Sinonim: Duchenne Musküler Distrofi (DMD) delesyon analizi, Becker Musküler Distrofi (BMD) delesyon 
analizi, Musküler Distrofi Duchenne (DMD) delesyon analizi, Musküler Distrofi Becker (BMD) delesyon 
analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 14 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR 
Referans Aralığı:  
Kullanımı: Duchenne Musküler Distrofisi (DMD) 1/3500 sıklıkta gözlenen ilerleyici kas hastalığıdır. X’e 
bağlı kalıtılır, hastalık esas olarak erkeklerde ağır seyirlidir. Kızlarda farklı düzeylerde bulgu verebilir. 
Genellikle 2 yaş sonrası motor gelişmede gecikme başlar. Doktora başvurma genellikle merdiven çıkma, 
koşma ya da oturduğu yerden ayağa kalkmada güçlük nedeni ile olur. 2-2.5 yaş civarında normal 
yürüyebilir hale gelir. Postür bozuklukları, özellikle lumbal lordozda artma gözlenir. Parmak uçlarına 
basarak, paytak paytak yürüme sık bir bulgudur. Aşil tendonu sertleşmesi sonucu ayağn bilektenyukarıya 
doğru kaldırılması (= dorsifleksiyon) zorlaşır. Derin tendon refleksleri azalır. Hastalık ayak-bacak (=alt 
ekstremiteler) kaslarında başlar, daha sonra el-kol (=üst ekstremiteler) kaslarına ilerler. Hastalar 12-14 
yaşlarına gelmeden tekerlekli sandalyeye bağımlı yaşamaya başlarlar. Hastalık kali de tuabilir. Kalp 
tutulumu, genellikle 5-6 yaşlarında kendini belli eder. Hastaların %10'unda hayatı tehdit edecek 
ciddiyette kalp atışlarında ritm bozuklukları ve kap yetmezliği meydana gelebilir. Hastalarda hafif 
derecede mental retardasyon, davranış bozuklukları ya da otistik davranışlar görülebilir.  
Kanda, kreatin fosfokinaz 100-700 kat, aldolaz enzimi de 10-30 kat artar. Kas biyopsisinde hücre 
dejenerasyonu, kas hücresi büyüklüklerinde farklılıklar, normal düzenlenmede bozukluklar ve belirgin 
büyük hiyalinize miyofibriller gözlenir ve zaman ilerledikçe kas dokusu yerini fibröz doku ve yağ dokusu 
alır. 
Becker Muskuler Distrofisi (BMD,) Duchenne Musküler Distrofisi gibi kalıtsal bir kas hastalığıdır. Aynı 
genin farklı hataları sonucuoluşur ve daha iyi huylu seyreder. BMD’de ilerleyici kas lezyonları gözlenmez 
ve hayatı tehdit edecek boyutta bir problem yaratmaz.  
Xp21.2' de bulunan Distrofin genindeki değişiklikler her iki hastalığa da yol açar. Hastaların %67' sinde 
gende büyük kayıplar (=delesyon), %6' sında genin bazı bölgelerinin duplikasyonu, %30’unda ise nokta 
mutasyonları saptanmıştır.  
DMD tedavisinde ekzon atlama protokolleri hastalar için yeni tedavi şansı getirmektedir. 2009 yılında 
klinik deneylerin başladığı bu yöntem giderek ağırlık kazanmıştır. Delesyon saptanan hastalar moleküler 
(biyokimyasal) yapılarına göre en az 10 ayrı grupta ele alınmaktadır. Tedavi uygulaması temelde benzer 
ancak detayda farklı yapıda ilaçlardan oluşacaktır. Ekzon atlama tedavisinin tüm DMD’li çocuklar ele 
alındığı takdirde %70’i için geçerli olabileceği varsayılmaktadır. Tek başına ekson 51 tedavisi DMD’li 
çocukların %15’i için geçerli olabilir. Ekson 51 atlama tedavisi için geliştirilen Drisapersen (PRO051) için 
faz 3 klinik çalışmaların 2013 yaz aylarında tamamlanacağı beklenmektedir.  
%67 oranında hastalığa delesyon yol açtığı için DMD ve BMD’de ilk olarak DMD/BMD delesyon analizi 
yapılmalıdır. 
Laboratuvar Kodu: 3096  
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DMD Nokta Mutasyonları  

Sinonim: Duchenne Musküler Distrofi, distrofin, delesyon, heterozigot  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Yeni nesil dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Duchenne Musküler Distrofisi (DMD) 1/3500 sıklıkta gözlenen ilerleyici kas hastalığıdır. X’e 
bağlı kalıtılır, hastalık esas olarak erkeklerde ağır seyirlidir. Kızlarda farklı düzeylerde bulgu verebilir. 
Genellikle 2 yaş sonrası motor gelişmede gecikme başlar. Doktora başvurma genellikle merdiven çıkma, 
koşma ya da oturduğu yerden ayağa kalkmada güçlük nedeni ile olur. 2-2.5 yaş civarında normal 
yürüyebilir hale gelir. Postür bozuklukları, özellikle lumbal lordozda artma gözlenir. Parmak uçlarına 
basarak, paytak paytak yürüme sık bir bulgudur. Aşil tendonu sertleşmesi sonucu ayağn bilektenyukarıya 
doğru kaldırılması (= dorsifleksiyon) zorlaşır. Derin tendon refleksleri azalır. Hastalık ayak-bacak (=alt 
ekstremiteler) kaslarında başlar, daha sonra el-kol (=üst ekstremiteler) kaslarına ilerler. Hastalar 12-14 
yaşlarına gelmeden tekerlekli sandalyeye bağımlı yaşamaya başlarlar. Hastalık kali de tuabilir. Kalp 
tutulumu, genellikle 5-6 yaşlarında kendini belli eder. Hastaların %10'unda hayatı tehdit edecek 
ciddiyette kalp atışlarında ritm bozuklukları ve kap yetmezliği meydana gelebilir. Hastalarda hafif 
derecede mental retardasyon, davranış bozuklukları ya da otistik davranışlar görülebilir.  
Kanda, kreatin fosfokinaz 100-700 kat, aldolaz enzimi de 10-30 kat artar. Kas biyopsisinde hücre 
dejenerasyonu, kas hücresi büyüklüklerinde farklılıklar, normal düzenlenmede bozukluklar ve belirgin 
büyük hiyalinize miyofibriller gözlenir ve zaman ilerledikçe kas dokusu yerini fibröz doku ve yağ dokusu 
alır. 
Xp21.2' de bulunan Distrofin genindeki değişiklikler her iki hastalığa da yol açar. Hastaların %67' sinde 
gende büyük kayıplar (=delesyon), %6' sında genin bazı bölgelerinin duplikasyonu, %30’unda ise nokta 
mutasyonları saptanmıştır. 
DMD geninde delesyon/duplikasyon saptanmayan hastaların yaklaşık yarısında ‘’stop kodon’’ 
mutasyonu bulunma olasılığı vardır. Bu da tüm DMD’li çocukların %20  kadarının özel bir tedavi şekli 
için uygun olabileceği anlamına gelmektedir. Bu grup için 2000’li yılların ilk yarısından itibaren ağızdan 
toz şeklinde kullanılan Ataluren (PTC-124) kullanımı gündemdedir. Bu tedavinin son 4 yıl içinde yapılan 
geniş bir uluslararası çalışmada etkinliği gösterilemediği için henüz lisans almak için başvurulmamıştır.  
Buna rağmen günümüzde ABD’de 180 çocuk bu tedaviyi almaktadır, çünkü en azından hastalığı 
geciktirici özelliği olabileceği düşünülmektedir.  Dünyada çeşitli gelişmiş merkezlerde yeni bir PTC-124 
klinik çalışması başlayacaktır.  
Hastalığa %67 oranında delesyon yol açtığı için DMD’de ilk olarak DMD/BMD delesyon analizi 
yapılmalıdır. Delesyon saptanamayan olgularda ise DMD nokta mutasyonlarının araştırılması gereklidir. 
Laboratuvar Kodu: 3734 

DMD Taşıyıcılık Testi  

Sinonim: Duchenne Musküler Distrofi, distrofin, delesyon, heterozigot  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Duchenne Musküler Distrofisi (DMD) 1/3500 sıklıkta gözlenen ilerleyici kas hastalığıdır. 
Xp21.2' de bulunan Distrofin genindeki değişiklikler hastalığa yol açar. Hastaların %67' sinde gende 
büyük kayıplar (=delesyon), %6' sında genin bazı bölgelerinin duplikasyonu, %30’unda ise nokta 
mutasyonları saptanmıştır.  
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Hastalık genellikle erkek çocuklarında görülür ve anneler taşıyıcıdır. Annenin taşıyıcılığının saptanması, 
ailenin daha sonraki gebeliklerinde doğum öncesi tanıyı mümkün kılmaktadır. Bu test, hasta çocuğunda 
DMD/BMD delesyonu ya da duplikasyonu saptanan ya da ailede benzer hastalığın olduğu ancak hasta 
bireye test yapılamadığı durumlarda aileye sonraki gebelikler için doğum öncesi tanı şansının 
sağlanabilmesi amacı ile yapılmaktadır. Test, hastalık için taşıyıcı olma ihtimali olan anneye 
uygulanmaktadır. Bu çalışmanın gebelik başlamadan önce tamamlanması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 3622  

Dravet Sendromu, SCN1A   

Sinonim: SODIUM CHANNEL, BRAIN TYPE I, ALPHA SUBUNIT; NAC1, Dravet syndrome, Epilepsy, 
generalized, with febrile seizures plus, type 2, Febrile seizures, familial, 3A, Migraine, familial hemiplegic, 
3   
Çalışma Zamanı: Hergün   
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra    
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5-10 ml   
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp   
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi   
Referans Aralığı: -  
Kullanımı: Dravet sendromu, öncesinde sağlıklı olan süt çocuklarında yaşamın ilk bir yılı içinde ortaya 
çıkan, uzamış, febril veya afebril, klonik ve tonik klonik, jeneralize ve unilateral nö- betler ile sonradan 
eklenen miyoklonik, atipik absans ve fokal nöbetlerle karakterize, gelişimin ve kognitif fonksiyonların 
bozulduğu, davranış problemlerinin eklendiği nadir görülen epileptik bir ensefalopatidir. Hastaların 
%80’inde SCN1A mutasyonları gözlenmektedir. 2q24.3’te lokalize olan ve sodyum kanlaı alfa altbirimini 
kodlayan SCN1A geninin mutasyonları otozomal dominant kalıtılan Dravet sendromu yanısıra febril 
nöbetle görülen epilepsi tip 2, ailesel febril nöbet tip 3A ve ailesel hemiplejik migrene neden olmaktadır. 
Çeşitli çalışmalarda boy kısalığı ile bu genin ilişkili olduğu gösterilmiştir. Merkezimizde SCN1A mutasyon 
tayini dizi analizi ile uygulanmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 4782 

DYT1 Mutasyon Analizi 

Sinonim: TOR1A, Erken Başlangıçlı Distoni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Erken başlangıçlı distoni, çocukluk çağı veya adolesan dönemde kendini distonik kas 
kasılmaları ile belli eden, kliniği aynı aile fertlerinde dahi değişken bir nörolojik hastalıktır. Tanıda DYT1 
Analizi TOR1A geninde 3 baz delesyonu ile karakterize mutasyonun gösterilmesi ile yapılır. Hastalıkla 
ilişkili mutasyonun penetransı %30 olarak bildirilmektedir, dolayısıyla mutasyon taşısa dahi hastada 
klinik bulgu gelişme ihtimali %30’dur.  Bu nedenle hasta bireyler kadar ailede hasta olmayan bireylerde 
de mutasyonun taşınıyor olabileceği hatırda tutulmalıdır. Bununla birlikte hastalık otozomal dominant 
kalıtılır ve mutasyon %50 ihtimalle sonraki kuşağa geçer. Hasta bireyin ebeveyni asemptomatik, ama 
mutasyonu taşıyor olabilir. 
Laboratuvar Kodu: 3191 
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Fenilketonüri Tüm Gen Dizi Analizi (PAH Geni) 

Sinonim: PKU genetik analiz, Fenilalanin hidroksilaz gen defekti, PAH mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı:  
Kullanımı: Ülkemizde sıklığı nedeniyle önem kazanan genetik bir hastalıktır. Bu hastalığın en önemli 
özelliği erken tanının yapılabildiği durumda, tedavi ile diğer bütün bulguları gibi mental retardasyonun 
da engellenebilmesidir. Bunun sağlanabilmesi için çocukların yenidoğan döneminde tanınmaları ve 
uygun diyet tedavisine başlanması gerekir. Tanısı ilk 5 günde topuktan alınan bir damla kanda kolayca 
koyulabilir. Ülkemizde hastalığın ilk 5 günde tüm yenidoğanlarda taraması yürütülmektedir. Hastalık 
otozomal resesif kalıtılır. Bu nedenle eğer ailede PKU’lu bir çocuk varsa anne ve babanın aynı hastalık 
için taşıyıcı olma riski %100 olarak kabul edilir. Taşıyıcı anne ve baba için kız ya da erkek her çocukta 
hastalığın görülme riski %25’tir. Topuk kanında fenilalanin taraması ile PKU öntanısı alan hastalarda; 
kesin tanının koyulabilmesi, moleküler patolojinin belirlenmesi ailede risk altındaki çiftlerin ve 
bireylerin belirlenmesi endikasyonları ile Fenilketonüri mutasyon analizi yapılması önerilir. 
Laboratuarımızda PAH geninin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3370 

PAH Delesyon Duplikasyon Analizi  

Sinonim: PKU genetik analiz, Fenilalanin hidroksilaz gen delesyonu, PAH delesyonu, PAH duplikasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ülkemizde sıklığı nedeniyle önem kazanan genetik bir hastalıktır. Bu hastalığın en önemli 
özelliği erken tanının yapılabildiği durumda, tedavi ile diğer bütün bulguları gibi mental retardasyonun 
da engellenebilmesidir. Bunun sağlanabilmesi için çocukların yenidoğan döneminde tanınmaları ve 
uygun diyet tedavisine başlanması gerekir. Tanısı ilk 5 günde topuktan alınan bir damla kanda kolayca 
koyulabilir. Ülkemizde hastalığın ilk 5 günde tüm yenidoğanlarda taraması yürütülmektedir. Hastalık 
otozomal resesif kalıtılır. Bu nedenle eğer ailede PKU’lu bir çocuk varsa anne ve babanın aynı hastalık 
için taşıyıcı olma riski %100 olarak kabul edilir. Taşıyıcı anne ve baba için kız ya da erkek her çocukta 
hastalığın görülme riski %25’tir. Topuk kanında fenilalanin taraması ile PKU öntanısı alan hastalarda; 
kesin tanının koyulabilmesi, moleküler patolojinin belirlenmesi ailede risk altındaki çiftlerin ve 
bireylerin belirlenmesi endikasyonları ile Fenilketonüri mutasyon analizi yapılması önerilir. 
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Laboratuarımızda PAH geninin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi sonucu mutasyon saptanamayan 
bireylerde delesyon duplikasyon analizi yapılmaktadır 
Laboratuvar Kodu: 4662 

FGFR1 Dizi Analizi  

Sinonim: Kallmann sendromu, KAL2, Pfeiffer sendromu,  kraniyosinositoz, skuamoz hücreli akciğer 
kanseri, osteoglophonic displazi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 21 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Erkek infertiltesinin önemli nedenlerinden birisi olan Kallmann sendromunda, 
hipogonadotropik hipogonadizm ile birlikte anosmia (koku alamama) görülür. X’e bağlı ve otozomal 
dominant aktarılan formları bulunmaktadır. Xp22.3’de bulunan KAL1 genindeki kayıp ve değişimler 
hastalığın en sık nedenidir. Otozomal dominant aktarılan formdan ise FGFR1 geni mutasyonları 
sorumludur. Tüm Kallmann sendromlu olguların %10’unda FGFR1 mutasyonları saptanmaktadır. Bu 
olgularda, hipogonadotropik hipogonadizm ve anosmia yanısıra  dental agenezis ve yarık damak da 
gözlenmektedir.  
FGFR1 mutasyonları kraniyosinositoz sendromlarına da yol açabilir. Tip 1 Pfeiffer sendromu olgularının 
%5’inden FGFR1 mutasyonları sorumlu tutulmaktadır. Bunun dışında, Jackson-Weiss, Antley-Bixler 
sendromları ile osteoglophonic displazi ve skuamoz hücreli akciğer kanserinde de FGFR1 mutasyonları 
rol oynamaktadır. 
8. kromozomun p11 bölgesinde yer alan bu 18 ekzonlu genin protein ürünü bir reseptör tirozin kinazdır. 
Laboratuvarımızda genin tüm kodlayan bölgelerine ait mutasyonlar dizi analizi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3184 

FGFR2 Dizi Analizi  

Sinonim: Crouzon sendromu, Apert sendromu,  Pfeiffer sendromu,  kraniyosinositoz, izole koronal 
sinositoz, Jackson-Weiss sendromu, Beare-Stevenson sendromu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 21 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: FGFR2 mutasyonları kraniyosinositoz sendromlarının en sık nedenidir. Crouzon sendromu, 
Apert sendromu,  Pfeiffer sendromu Tip 2 ve 3,   izole koronal sinositoz, Jackson-Weiss sendromu 
olgularının %100’ünde, Beare-Stevenson sendromu olgularının %95-99’unda ve Tip 1 Pfeiffer sendromu 
olgularının %95’inde FGFR2 mutasyonları saptanmaktadır.  
10. kromozomun q26 bölgesinde yer alan bu 18 ekzonlu genin protein ürünü bir reseptör tirozin 
kinazdır. Laboratuvarımızda genin tüm kodlayan bölgelerine ait mutasyonlar dizi analizi ile 
incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3185 
 
 
 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


GELİŞİMSEL ÇOCUK NÖROLOJİSİNDE LABORATUVAR UYGULAMALARI 
 

 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 24 / 71 

 

 

Frajil X Sendromu (PCR)  

Sinonim: FMR1 geni CGG tekrar artışı  
Çalışma Zamanı: Salı 
Sonuç Verme Zamanı: 1hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’ lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Frajil X sendromu tüm toplumlarda mental retardasyonun en önde gelen nedenlerinden olup,  
erkek çocuklar arasında mental retardasyon nedenlerinde Down sendromundan sonra ikinci sırayı 
almaktadır. Frajil X sendromlu erkek çocukların %60'ında mental retardasyon, büyük kepçe kulak, tipik 
yüz görünümü, makroorşidizm izlenmektedir. Bunların yanısıra, konuşma bozuklukları, otistik 
davranışlar, eklemlerde gevşeklik (=hiperekstansibilite), mitral kapak prolapsusu, aort dilatasyonu ve 
yenidoğan döneminde konvülsiyonlar da  görülmektedir. Bulgular kişiler arasında ve hatta aynı aile 
içinde değişiklik göstermektedir. Sendromun kesin tanısı genetik çalışma ile belirlenebilmektedir. 
Moleküler yöntemlerle tekrar dizinlerinin artışının belirlenmesi için inceleme yapılmaktadır. Bunun 
yanında, otizm nedenleri içinde %1-2 sıklıkta yer aldığı için için başka herhangi bir bulgusu olmasa bile 
otistik hastalarda da yapılması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 4803  

Frajil X Tekrar Sayısı Analizi  

Sinonim: FMR1 geni CGG tekrar artışı  
Çalışma Zamanı: Salı 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’ lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Fragman analizi, Southern Blot 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Frajil X sendromu tüm toplumlarda mental retardasyonun en önde gelen nedenlerinden olup,  
erkek çocuklar arasında mental retardasyon nedenlerinde Down sendromundan sonra ikinci sırayı 
almaktadır. Frajil X sendromlu erkek çocukların %60'ında mental retardasyon, büyük kepçe kulak, tipik 
yüz görünümü, makroorşidizm izlenmektedir. Bunların yanısıra, konuşma bozuklukları, otistik 
davranışlar, eklemlerde gevşeklik (=hiperekstansibilite), mitral kapak prolapsusu, aort dilatasyonu ve 
yenidoğan döneminde konvülsiyonlar da  görülmektedir. Bulgular kişiler arasında ve hatta aynı aile 
içinde değişiklik göstermektedir. Sendromun kesin tanısı genetik çalışma ile belirlenebilmektedir. 
Moleküler yöntemlerle tekrar dizinlerinin artışının belirlenmesi için inceleme yapılmaktadır. Bunun 
yanında, otizm nedenleri içinde %1-2 sıklıkta yer aldığı için için başka herhangi bir bulgusu olmasa bile 
otistik hastalarda da yapılması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 2318  

Friedreich Ataksisi Mutasyon Analizi  

Sinonim: FA, frataxin mutasyonu, FXN geni mutasyon analizi, X25 geni mutasyon analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 14 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR 
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: Ataksi kas hareketlerindeki koordinasyonun bozulmasıdır. En sık görülen formu Friedreich 
Ataksisi’dir (ABD’de 1/50000). Erken başlangıçlı formu 5-15 yaşlarında, geç başlangıçlı formu ise 20-30 
yaşlarında bulgu vermeye başlar. Kol ve bacaklarda güçsüzlük, koordinasyon kaybı, görme ve 
konuşmanın bozulması, işitme kaybı başlıca bulgularıdır. Hastaların %90’ında kalp tutulumu vardır.  
Hastalık kadın ve erkeklerde aynı sıklıkta görülür. Otozomal resesif kalıtılır.  
Hastalıktan sorumlu gen 9. kromozomdaki(9q13-q21.1) FXN genidir. Yaklaşık %98 hastada genin 1. 
intronunda yer alan ve normal bireylerde 5-30 adet olan GAA tekrar sayısının 70-1000’e kadar artması 
hastalığa yol açar.  Bu nedenle, FA bulguları gösteren hastada ilk olarak FXN geni 1. intronunun GAA 
tekrar bölgesini içeren PCR yapılarak, ürün boyu ile tekrar sayısı ortaya koyulmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2419 

Fucosidosis FUCA1 Gen Analizi 

Sinonim Fukozidoz, Alfa-L-Fuklozidaz1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: Hedef doku  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Alfa-L-Fukozidaz, lizozomal bir enzimdir ve fukoz içerikli glikoprotein/glikolipidlerin 
yıkımında rol oynar. Fukozidoz, bunların birikimine bağlı gelişen bir lizozomal depo hastalığıdır. Hastalık, 
otozomal resesif kalıtılır, FUCA1 genindeki mutasyonlar sonucu ortaya çıkar. Laboratuvarımızda FUCA1 
geninin tüm kodlayan bölgesi 15 çift primer kullanılarak dizi analizi yöntemi ile taranmaktadır. Genetik 
analiz, biyokimyasal anomalinin konfirmasyonu, taşıyıcı tespiti ve genetik danışma – prenatal-
preimplantasyon tanı olanaklarının sunulabilmesi için gereklidir. Psödogen varlığı nedeniyle klinik 
değerlendirme mutlaka ön planda tutulmalı; uygulanan yöntem sonucu bir allelde tek mutasyon 
bulunması durumunda diğer allelde delesyon olasılığının da ekarte edilmesi gerekliliği hatırda 
tutulmalıdır.  
Laboratuvar Kodu: 3384 

Galaktozemi Genetik Analizi (GALT Geni)  

Sinonim: Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz geni mutasyon analizi, GALT mutasyon analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1/50.000 sıklıkla görülen, otosomal resesif geçiş gösteren bu hastalıkta galaktoz -1- fosfat 
üridil transferaz aktivitesi eksiktir. Lenste galaktoz bi¬rikir, diğer dokularda galakloz -1- fosfat toksisitesi 
görülür. Bulgular, sütle beslenmenin başlatıl¬masından kısa süre sonra ortaya çıkar. Sanlık, kusma, ishal, 
beslenme güçlüğü, kilo alamama, hepatospleno-megali, asit, katarakt, konvülziyonlar, mental 
retardasyon izlenir. Erken tanı konmadığı durumlarda karaciğer ve beyinde hasar gelişir.  Sütle 
beslenmeyi izleyerek idrarda galaktoz saptan¬ması tanıda önemlidir. Bugün birçok ülkede galaktozemili 
vakaların yenidoğan döneminde erken tanısı için tarama testleri yapılmaktadır. Galaktoz ve 
metabolitlerinin birikiminin ön¬lenmesi için galaktozun diyetten çıkarılması gerekir. Sütçocuğunda 
laktozsuz diyete başlanırsa bul-guların birçoğu hızla düzelir. Diyetin ergenlik çağına kadar sürdürülmesi 
gerekmektedir. Ancak, tedavi öncesi beyin ve karaciğerde hasar gelişmişse bu tamamen geri dönmez. 
Hemen doğumdan sonra tedaviye alınan vakalarda zekâ oranı % 90 veya üstüne ulaşabilir.  
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Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz geni (GALT) 9. kromozomun kısa kolundadır (9p13). Bu genin çok 
farklı mutasyonları sonucu hastalık gelişmektedir. Mutasyon spektrumu çok dağınık olduğu için 
Galaktozemi için GALT geninin dizi analizi yapılmaktadır. Kesin tanının koyulabilmesi, moleküler 
patolojinin belirlenmesi ailede risk altındaki çiftlerin ve bireylerin belirlenmesi ve bu sayede yenidoğan 
döneminde erken tanının sağlanabilmesi endikasyonları ile GALT geni mutasyon analizi yapılması 
önerilir.  
Laboratuvar Kodu: 4821 

GALT Delesyon Duplikasyon Analizi  

Sinonim: Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz geni mutasyon analizi, GALT delesyon/duplikasyon analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1/50.000 sıklıkla görülen, otosomal resesif geçiş gösteren bu hastalıkta galaktoz -1- fosfat 
üridil transferaz aktivitesi eksiktir. Lenste galaktoz birikir, diğer dokularda galakloz -1- fosfat toksisitesi 
görülür. Bulgular, sütle beslenmenin başlatılmasından kısa süre sonra ortaya çıkar. Sanlık, kusma, ishal, 
beslenme güçlüğü, kilo alamama, hepatospleno-megali, asit, katarakt, konvülziyonlar, mental 
retardasyon izlenir. Erken tanı konmadığı durumlarda karaciğer ve beyinde hasar gelişir.  Sütle 
beslenmeyi izleyerek idrarda galaktoz saptanması tanıda önemlidir. Bugün birçok ülkede galaktozemili 
vakaların yenidoğan döneminde erken tanısı için tarama testleri yapılmaktadır. Galaktoz ve 
metabolitlerinin birikiminin önlenmesi için galaktozun diyetten çıkarılması gerekir. Sütçocuğunda 
laktozsuz diyete başlanırsa bulguların birçoğu hızla düzelir. Diyetin ergenlik çağına kadar sürdürülmesi 
gerekmektedir. Ancak, tedavi öncesi beyin ve karaciğerde hasar gelişmişse bu tamamen geri dönmez. 
Hemen doğumdan sonra tedaviye alınan vakalarda zekâ oranı % 90 veya üstüne ulaşabilir.  
Galaktoz-1 fosfat üridil transferaz geni (GALT) 9. kromozomun kısa kolundadır (9p13). Bu genin çok 
farklı mutasyonları sonucu hastalık gelişmektedir. Mutasyon spektrumu çok dağınık olduğu için 
Galaktozemi için ilk sırada GALT geninin dizi analizi yapılmaktadır. Mutasyon saptanamayan olgularda 
GALT geni delesyon duplikasyon analizi yapılmalıdır. 
Laboratuvar Kodu: 4780 

Gaucher GBA Geni Dizi Analizi  

Sinonim: GBA geni mutasyonları, lizozomal glukoserebrozidaz defekti 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 28 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Gaucher hastalığı, lizozomal glukoserebrozidaz defekti sonucu meydana gelen otozomal 
resesif bir hastalıktır. Proteini sentezleyen gen olan glukozidaz (GBA)’daki homozigot veya compound 
heterozigot mutasyonlar defektten sorumludur.7 Kb yer kaplayan genin, pseudogen varlığı nedeniyle gen 
konversiyonuna sebep olan kompleks mutasyonları da söz konusu olabilmektedir. Laboratuvarımızda 
reverse hibridizasyon yöntemiyle sık rastlanan mutasyonların taramasına (test kodu:6113) dizi analizi 
metodolojisiyle nokta mutasyonlar da taranmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 4054 
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GCH1 Dizi Analizi  

Sinonim: Segawa hastalığı, DOPA-duyarlı distoni, GTP siklohidrolaz I, BH4 defektif hiperfenilalaninemi 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5 ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Çocukluk çağının distonilerinden biri olan Segawa hastalığında hastada Parkinson benzeri 
semptomlar görülür.  Hastalık, çocukluk çağında bacaklarda oluşan distonilerle başlar. Hastalığın en 
önemli özelliğinden bir tanesi de sabah yakınmaları neredeyse hiç yok denecek kadar azken, günün 
ilerleyen saatlerinde ve özellikle akşamları hastada belirgin distoni görülmesidir. Diğer çocukluk çağı 
distonilerinden farklı olarak düşük doz L-dopa’ya çok iyi yanıt verir.  
Otozamal dominant geçişli olan bu hastalığa 14. kromozomda yer alan (14q22.2) GTP siklohidrolaz I 
(GCH1) geninin çeşitli mutasyonları yol açmaktadır. Genin kodladığı protein, tetrahidrobiyopterin (BH4) 
sentezinde rol oynar. BH4, içinde fenilalaninin de olduğu aromatik aminoasitlerin metabolizmasında 
kofaktör olarak işlev yapar. Bu nedenle, Segawa hastalığına hiperfenilalaninemi eşlik edebilir. GCH1 
geninin bazı mutasyonları ise BH4 defektif hiperfenilalaninemiye yol açar. Laboratuarımızda GCH1 
geninin tüm ekzonlarının dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3872 

Glikojen Depo Hastalığı Tip1 (G6PC)  

Sinonim: GSD1A, GLUCOSE-6-PHOSPHATASE, CATALYTIC, 1; G6PC1 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 3ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Karaciğer ve böbrekte glikojen ve yağ depolanması ile karakteriz hastalık Tip1A ve Tip1B 
olarak, birbirinden ayırt edilemeyen; ancak iki farklı genin sorumlu tutulduğu iki ayrı antiteden ibarettir. 
Glukoz 6 fosfataz geninin (OMIM 613742) sorumlu tutulduğu Tip1A, olguların %80’inden sorumludur. 
Laboratuvarımızda genin kodlayan bölgesi dizi analizi yöntemiyle taranmakta olup, analiz yönteminin 
teknik kapasitesi, HGMD veritabanında tanımlı ilgili mutasyonların yaklaşık %80’ini kapsamaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3566 

Glutarik Asidemi Tip 1 Genetik Test 

Sinonim: GCDH Gen Mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 3ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Glutarik asidemi tip I, gliosis ve bazal gangliyonlarda nöron kaybı ile karakterize, genelde 
yaşamın ilk yılında manifest hale geçen hareket bozukluğu şeklinde kendini gösteren otozomal resesif bir 
organik asidemi türüdür. Glutaryl-CoA dehydrogenase kodlayan ve 19p13 bölgesinde lokalize GCDH 
geninde homozigot veya kompound heterozigot mutasyonlarla ortaya çıkar.  Laboratuvarımızda bu genin 
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kodlayan bölgesine yönelik HGMD veritabanında yer alan mutasyonlar dizi analizi yöntemi ile 
taranmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3770 

GM1 Gangliozidozis (GLB1 Geni) 

Sinonim: GM1 gangliosidosis, Morquio hastalığı tip B, mukopolisakkaridoz IVB lizozomal depo, GLB1 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı:GM1 Gangliozidozis (generalize gangliozidozis) otozomal resesif kalıtılan bir lizozomal depo 
hastalığıdır. GM1 gangliozid, oligosakkarid ve mukopolisakkarid keratan sülfat birikimi ile gelişir. 3 tipi 
vardır; infantil, juvenil ve erişkin.  İnfantil formda gangliozid birikimine bağlı mental gerilik, kaba yüz 
görünümü ve hepatomegali görülmektedir. Juvenil formda bulgular daha geç ortaya çıkar. Erişkin formda 
ise, Parkinson bulguları ile birlikte yavaş ilerleyen demans ortaya çıkar.  ß-galaktozidaz eksikliği ile 
gelişen hastalığa bu enzimi kdlayan GLB1 genindeki mutasyonlar yol açar. Laboratuarımıza GM1 
Ganglisidozis öntanısı ile refere edilen hastalarda GLB1 geni dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3629 

Herediter Spastik Parapleji  

Sinonim: Herediter Spastik Parapleji Tip5A, CYP7B1 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Herediter spastik parapleji (HSP) ailevi spastik paraparezi veya Strümpell-Lorrain hastalığı 
olarak da bilinmektedir. Piramidal yolun disfonksiyonuna bağlı olarak alt ekstremitelerde ilerleyici 
spastisite ile karakterize olan ve genetik heterojenite gösteren (otozomal dominant, otozomal resesif ve 
X’e bağlı) bir genetik hastalıktır. HSP tip 5 otozomal resesif kalıtılan bir tipi olup, 8q12.3’te yerleşik olan 
CYTOCHROME P450, FAMILY 7, SUBFAMILY B, POLYPEPTIDE 1’i kodlayan CYP7B1’in mutasyonları ile 
gelişmektedir. Laboratuvarımızda HSP Tip5A için CYP7B1 geni dizi analizi yöntemi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4011 

Hipokalemik Periyodik Paralizi Genetik Analizi (CACNA1S 4 Mutasyon ve SCN4A 5 Mutasyon)  

Sinonim: HOKPP, CACNA1S 4 Mutasyon, SCN4A 5 Mutasyon  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Bilinen iki tür epizodik jeneralize flaksid zayıflıkla seyreden dominant hastalık vardır: 
Hipokalemik (HOKPP) ve hiperkalemik (HYPP) periyodik paralizi. HOKKP’de sorumlu tutulan iki ayrı 
genin bazı sık rastlanan mutasyonları bildirilmiştir.  Merkezimizde dizi analizi yöntemiyle CACNA1S ve 
SCN4A sık mutasyon tayini uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4615 
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HNPP  

Sinonim: PMP22 Delesyonu, Hereditary neuropathy with liability to pressure palsies 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR-RFLP 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Hastalığın gelişim nedenleri CMT’ye benzer ancak farklı bir bulgular görülür. 
HNPP hastalarının çoğunda tek kolda lokalize olmuş tekrarlayıcı paralizi atakları veya seğirmeler görülür 
ancak bunlar birkaç hafta sonra geçer. Bazılarında ise HNPP ilerleyicidir ve bulgular CMT ye (bkz. Charcot 
Marie Tooth) benzerlik gösterir. Otozomal dominant kalıtılır, yani HNPP’li hastaların kendileri gibi bir 
çocuğa sahip olma riski %50'dir. Hastalığa 17p11.2’de yer alan PNP22 geninin kaybı (delesyonu) yol açar. 
HNPP bulguları gösteren hastalarda delesyon saptanır. 
Laboratuvar Kodu: 2164 

HOXA1 Gen Analizi 

Sinonim: HOMEOBOX 1F; HOX1F,  Hox-1.6, MOUSE, HOMOLOG OF, HOMEOBOX A1; 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 7p15.2’de lokalize olup, mutasyonları Athabaskan Brainstem Dysgenesis Syndrome; (ABDS, 
OMIM: 601536)  ile ilişkilidir. ABDS, yerli Amerikalı ırklardan Athabaskanlarda ilk olarak tanımlanmış 
birden fazla sistemi tutan bir sendromdur. İlk tanımlamalarda global gelişimsel gerilik, nöbetler, sağırlık, 
santral hipoventilasyon ve nörolojik görme bozuklukları bildirilmiştir.  
Merkezimizde HOXA1 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3496 

Hunter IDS Geni Dizi Analizi  

Sinonim: IDS geni mutasyonları, Mukopolisakkaridoz II, MPS II 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 28 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Hunter sendromu (mukopolisakkaridoz II, MPS II), X'e bağlı resesif aktarılan lizozomal depo 
hastalıklarının ciddi tiplerinden birisidir. Genellikle erkekleri etkileyen Hunter sendromunda, iduronat-
2-sülfataz (I2S) enzim eksikliği ya da yokluğu nedeniyle glikozaminoglikanlar (GAG) hücrelerde 
birikirler. Bu birikim belli hücre ve organların fonksiyonlarını etkiler ve bir dizi ciddi semptoma yol açar. 
GAG birikimi vücut hücrelerinde devam ettikçe, Hunter sendromunun belirtileri daha görünür hale gelir. 
Bu hastalıkta farklı yüz özellikleri ve bazı fiziksel özellikler vardır. Hunter sendromu merkezi sinir sistemi 
tutulumu nedeni ile gelişimsel geriliğe yol açar. Hunter sendromu olan bütün hastalar aynı şekilde 
etkilenmezler, semptomların progresyon oranı hastadan hastaya farklılık gösterir. Ancak, her zaman 
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şiddetli, ilerleyici ve hayat sınırlayıcı bir hastalıktır. Laboratuvarımızda hastalıktan sorumlu olan enzimi 
kodlayan IDS geninin kodlayan bölgeleri dizi analizi ile incelenmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4056 

Huntington Hastalığı Mutasyon Analizi  

Sinonim: HD, CAG artışı, HD geni mutasyon analizi, HTT geni mutasyon analizi, IT15 geni mutasyon 
analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 14 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR, dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Otozomal dominant olarak kalıtılan bir hastalık olup beyin ve sinir sistemini etkiler. Hasta 
kişiler genellikle heterozigotlardır. Hastalığın ilk belirtileri 30-50 yaş arasında gözlenir ve istem dışı 
hareketler, kişilik değişimleri gözlenir. Çabuk sinirlenme, depresyon, içine kapanma, ve konsantre 
olamama gibi davranışlar da hastada mevcuttur. Yutmada zorlanma, bunama, konuşmada zorluk da 
ilerleyen dönemlerde ortaya çıkar. Hasta bireyin çocuklarına bu hastalığı aktarma riski %50 oranındadır.  
Hastalıktan sorumlu gen 4. kromozomdaki(4p16.3) HTT genidir. Hastalığa neden olan mutasyon HTT 
genindeki CAG tekrar sayısının artmasıdır. 8-35 CAG tekrarı taşıyan bireyle normalken, 42-86 CAG 
tekrarı taşıyan bireyler hastalıktan etkilenmişlerdir. HD genindeki CAG tekrar sayısı ile hastalığın 
başlama yaşı ters ilişkilidir. Yani CAG tekrar sayısı arttıkça hastalığın belirtilerinin ortaya çıktığı yaş 
küçülür. Yapılan test ile HD geni CAG tekrar sayısı belirlenerek kişinin bu mutasyona sahip olup olmadığı 
belirlenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 2423 

İzole Lizensefali Sekansı (FISH) 

Sinonim: del 17p13.3 (FISH), 17p13.3 delesyonu (FISH) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Lizensefali; beyin dış yüzeyinin ( serebral korteks) gelişim bozukluklarının önemli bir 
gurubunu oluşturur kelime anlamı “beyin yüzeyinde düzleşme” demektir. Girus ve sulkuslar azalmıştır. 
Normalde 3-4 mm olan korteks kalınlığı ileri derecede artar. Beynin tek veya iki tarafını tutabilir. 
Hastaların %10-40’ında olay 17. kromozom kısa kolunda büyük delesyonlara (17p13.3) bağlı ortaya 
çıkar. Bu nedenle, izole lizensefali saptanan hastalarda FISH ile 17p13.3 bölgesinin incelenmesi önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 5786  

İzovalerik Asidemi Genetik Testi  (IVD Geni) 

Sinonim: İzovalerik  CoA dehidrogenaz mutasyonları, IVD mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
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Referans Aralığı: - 
Kullanımı: İzovalerik Asidemi nadir görülen, otozomal ressesif geçişli, izovaleril koenzim A 
dehidrogenaz enzim eksikliğine bağlı bir aminoasit metabolizma bozukluğudur. Hastalığın iki formu 
mevcuttur. Akut formu (vakaların yaklaşık %50’si ) yaşamın ilk iki haftasında letarji, kusma, 
dehidratasyon bulgularıyla ortaya çıkar, tedavi edilmezse konvülziyonlar, koma ve ölüme yol açar. Kronik 
intermittant formu ise benzer bulgularla, viral ya da bakteriyel enfeksiyonlar gibi stres durumları veya 
yüksek protein alımı sonrasında, daha ileri çocukluk yaş döneminde ortaya çıkar. Lösinin yıkımı sırasında 
izovalerik asitin 3-metil-krotonik aside dönüşümünü katalize eden izovalerik CoA dehidrogenaz 
enziminin yetersizliği sonucu oluşur. Tanıda izovalerik CoA dehidrogenaz (IVD) geninin dizi analizi 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2930 

Karnitinpalmitoil Transferaz 2 Defekti  

Sinonim: CPT2 geni mutasyonları, CPT deficiency, hepatic, type II, CPT II deficiency, lethal neonatal, 
Myopathy due to CPT II deficiency 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Karnitinpalmitoil transferaz 2 iç mitokondrial membranda bulunmaktadır, tek bir izoformu 
vardır. Eksikliğinde üç farklı farklı fenotip karşımıza çıkmaktadır: geç başlangıçlı musküler tip (hafif), ağır 
infantil hepatik tip (orta) ve ölümcül neonatal tip. Geç başlangıçlı miyopatik formda egzersiz ve açlıkla 
tetiklenen kas ağrıları şikayetleri olmaktadır. Erişkinlerde rabdomiyolizin en sık metabolik sebebi olarak 
bildirilmektedir. Böbrek işlevlerini bozacak kadar ağır miyoglobünüri olabilir. Neonatal form ise 
hipoketotik hipoglisemi, karaciğer hastalığı, hipotoni, kardiyomiyopati ve konjenital anomalilerle 
(özellikle böbrek ve beyin) karakterizedir. Yaşamın daha ilk saatlerinde aritmiler sonucu ölüm 
görülebilir. İnfantil formda açlık, hastalık gibi metabolik stres durumlarında karaciğer, kalp, iskelet 
kasının etkilendiği dekompansasyon görülür.  
CPT II eksikliğinden 1p32,3’te yerleşik olan CPT2 geni mutasyonları sorumludur. Genotip/ fenotip 
korelasyonu güçlüdür. Miyopatik formun en sık nedeni CPT2 c.439C>T mutasyonudur ve ürününün 
enzimatik aktivitesi normalin % 15 -25’i düzeyindedir. Enzimatik aktivitenin daha düşük olduğu 
mutasyonlar ise infantil formlardan sorumludur. S113L mutasyonu için heterozigot olanlarda ağır 
infantil hepatik tipte hastalık görülmektedir. Laboratuvarımızda CPT2 geni mutasyonları, dizi analizi 
yöntemi ile incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4788 

KCNQ2 Dizi Analizi  

Sinonim: İdyopatik jeneralize epilepsi, potasyum kanal proteini, benign ailesel neonatal konvülsiyon 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5 ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Otozomal dominant kalıtımla aktarılan idyopatik jeneralize epilepsinin nadir gorulen bir tipi 
olan benign ailesel neonatal konvülsiyonda nobetler hayatın ilk haftasında sıklıkla da ikinci veya ucuncu 
gununde ortaya cıkar. Tonik duruş veya apne ile başlayan nobetler gozlerde kayma motor otomatizmalar 
ve klonilerle devam eder. Klonik kasılmalar coğu kez tek taraflıdır. Etyolojiden voltaj bağımlı potasyum 
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kanallarını kodlayan genlerdeki (KCNQ2 ve KCNQ3) mutasyonlar sorumlu tutulmaktadır. 
Laboratuarımızda KCNQ2 geninin tüm ekzonlarının dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3877 

Kennedy Hastalığı Genetik Test 

Sinonim: Bulbo-Spinal Muskuler Atrofi 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Progresif nöromuskuler bir hastalık olan Kennedy hastalığı X’e bağlı resesif kalıtılır. 
Omurilikte alt motor nöron dejenerasyonu sonucu, kas atrofisi- zayıflığı ve fasikülasyonlara neden olur. 
Etkilenmiş bireylerde sıklıkla jinekomasti, testiküler atrofi ve orta derece androjen insensitivitesi 
nedeniyle azalmış fertilite vardır. Hastalığın ilk belirtileri tipik olarak 30-50 yaş arasında gözlenir. X. 
kromozomunda bulunan AR geninin ekzon1’indeki CAG tekrar sayısının 36 üzerinde olması hastalıktan 
sorumludur. Hasta babanın tüm kız çocukları taşıyıcı olur, erkek çocukları etkilenmez. Taşıyıcı annelerin 
kız çocukları %50 ihtimalle taşıyıcı, erkek çocukları % 50 ihtimalle hasta olurlar. Bu nedenle, Kennedy 
hastalığı bulguları gösteren hastada AR geni CAG tekrar sayısı analizi yapılır. 
Laboratuvar Kodu: 4682 

Klasik Sitrülinemi Gen Analizi 

Sinonim Tip I Sitrülinemi, Herediter Sitrülinemi, Arjininosüksinik Asit Sentetaz Defekti 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Klasik tip sitrülinemi, Tip I olarak da adlandırılır. Ciddi seyirli bir neonatal – infantil formu ve 
hafif seyirli erişkin başlangıçlı formu vardır. Erişkin başlangıçlı formlarından gebelikte alevlenen veya 
postpartum manifest hale geçen formu önem arz etmektedir.  İlgili enzim Arjininosüksinik Asit Sentetaz 
olup, ASS1 gen analizi ile mutasyonları taranmaktadır. Hastalık otozomal resesif aktarılır, hastalıkla 
ilişkili olduğu bilinen homozigot veya klinik değerlendirme eşliğinde compound heterozigot mutasyon 
varlığında test, tanı koydurucu işlev kazanır ve ailede taşınan mutasyon(lar) tespit edilince aileye 
prenatal – preimplantasyon tanı alternatifleri sunulabilir. Laboratuvarımızda ASS1 geninin tüm kodlayan 
bölgesi dizi analizi yöntemi ile taranmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3379 

Konjenital Glikozilasyon Defekti Tip1A PMM2 Genetik Analizi 

Sinonim: CDG Ia; CDGIa,  JAEKEN SYNDROME,  PHOSPHOMANNOMUTASE 2 DEFICIENCY 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: PMM2, GDP-mannoz sentezi için gerekli bir metabolik enzimdir. Konjenital glikozilasyon 
defektleri otozomal resesif heterojen bir hastalık grubu olup, en sık görüleni fosfomannomutaz 2 (PMM2) 
defektine bağlı gelişen Tip 1A formudur.  Laboratuvarımızda dizi analizi yöntemiyle PMM2 gen taraması 
yapılmakta olup, İnsan Mutasyon Veritabanı (HGMD)’nda kayıtlı mutasyonlar için yaklaşık %80’lik 
kapsayıcı özelliktedir. 
Laboratuvar Kodu: 3646 

Lafora Hastalığı (EPM2A Tüm Gen Analizi)  

Sinonim: MYOCLONIC EPILEPSY OF LAFORA, EPM2A Tüm Gen Analizi, Epilepsy, progressive myoclonic 
2A 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Lafora hastalığı 8-18 yaş arası manifest hale geçen progresif nörodejenerasyonla karakterize 
bir otozomal resesif progresif miyoklonik epilepsi türüdür. Histolojik olarak çeşitli dokularda Lafora 
cisimciklerinin görülmesi bir yana EPM2A ve NHLRC1 genlerine ait mutasyonların taranması etyolojide 
önemlidir.  
Laboratuvar Kodu: 4616 

Lafora Hastalığı (NHLRC1 Tüm Gen Analizi)  

Sinonim: MYOCLONIC EPILEPSY OF LAFORA, NHLRC1 Tüm Gen Analizi, Epilepsy, progressive myoclonic 
2B 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Lafora hastalığı 8-18 yaş arası manifest hale geçen progresif nörodejenerasyonla karakterize 
bir otozomal resesif progresif miyoklonik epilepsi türüdür. Histolojik olarak çeşitli dokularda Lafora 
cisimciklerinin görülmesi bir yana EPM2A ve NHLRC1 genlerine ait mutasyonların taranması etyolojide 
önemlidir.  
Laboratuvar Kodu: 4617 

LHON Gen Analizi  

Sinonim: Leber hereditary optic neuropathy 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Realtime PCR analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: LHON, genç erişkinlerde bilateral, akut ya da subakut, ağrısız ve geç gelişen santral görme 
kaybı ile karakterize bir hastalıktır. Tanı oftalmolojik bulgularla konulup, ardından moleküler analize 
geçilebilir. Hastaların %90’ında mitokondrial DNA’da üç nokta mutasyondan biri gözlenmektedir: 
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m.3460G>A, m.11778G>A, ya da m.14484T>C. Merkezimizde bu üç mutasyona yönelik analiz 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3608 

LIMB Girdle 2A (CAPN3 Dizi Analizi)  

Sinonim: CAPN3 Geni Dizi Analizi, Limb-Girdle Muscular Dystrophy Type 2A, LGMD2A, Calpainopathy 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Kalpeinopati (calpainopathy), proksimal kaslarda simetrik ve progresif güç kaybı ile 
karakterize, başlangıç yaşı 2-40 arası değişkenlik gösteren,aile içi ve aileler arası klinik varyasyon 
sergileyen otozomal resesif bir kasalığıdır.   Serum CK konsantrasyonu 5-80 kat artar, kas biyopsisinde 
aktif distrofik proses görülebilir. Klinik olarak pelvifemoral limb girdle kas distrofisi (Leyden Mobius), 
skapulohumeral limb girdle kas distrofisi (Erb) veya hiper kreatininkinazemi (CKemi) seklinde ortaya 
çıkabilmektedir.  
CAPN3, ilişkili tek gendir ve dizi analizi yöntemiyle bilinen mutasyonların %90 kadarının taranmasına 
olanak tanır.  
Laboratuvar Kodu: 3264 

LIMB Girdle 2D (SGCA Dizi Analizi) 

Sinonim: SGCA, LGMD2D, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasını tutan non sendromik özellikte ve farklı 
genlerin etyolojide rol oynadığı bir hastalık grubudur. SGCA geni mutasyonları sonucu tip 2D ortaya çıkar, 
Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalıtılmaktadır ve Tip 2C, D, E, F, çocukluk çağında ortaya 
çıkan tabloların %60-70’inden sorumludur.  Tip2D için tanımlı gen SGCA olup, 17q21.33’te lokalizedir, 
bu tip, alfa sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir. SGCA ilişkili LGMD, otozomal resesif 
kalıtılmakla birlikte heterozigot mutasyon taşıyanlarda da bulgu verebilir. 
Laboratuvar Kodu: 4007 

LIMB Girdle 2E (SGCB Dizi Analizi) 

Sinonim: SGCB, LGMD2E, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasını tutan non sendromik özellikte ve farklı 
genlerin etyolojide rol oynadığı bir hastalık grubudur. SGCB geni mutasyonları sonucu tip 2E ortaya çıkar, 
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Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalıtılmaktadır ve Tip 2C, D, E, F, çocukluk çağında ortaya 
çıkan tabloların %60-70’inden sorumludur.  Tip2E için tanımlı gen SGCB olup, 4q12’de lokalizedir. Bu tip, 
beta sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4991 

LIMB Girdle 2F (SGCD Dizi Analizi) 

Sinonim: SGCD, LGMD2F, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasını tutan non sendromik özellikte ve farklı 
genlerin etyolojide rol oynadığı bir hastalık grubudur. SGCD geni mutasyonları sonucu esas olarak tip 2F 
ortaya çıkar, Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalıtılmaktadır ve Tip 2C, D, E, F, çocukluk 
çağında ortaya çıkan tabloların %60-70’inden sorumludur.  Tip2F için tanımlı gen SGCD olup, 5q33’Te 
lokalizedir. Bu tip, delta sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 3649 

LIMB Girdle Delesyon Analizi (SGC)  

Sinonim: Otozomal resesif LGMD, SGCA, SGCB, SGCD, SGCG, FKRP 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Limb Girdle muskuler distrofiler (LGMD), iskelet kasını tutan non sendromik özellikte ve 
farklı genlerin etyolojide rol oynadığı bir hastalık grubudur. Otozomal dominant, otozomal resesif yada 
X’e bağlı kalıtılabilirler. Otozomal resesif LGMD etyolojisi heterojen olup, çocukluk çağında bulgu veren 
olguların %60-70’i SGCA, SGCB, SGCD, SGCG genleri ve tüm hastaların %6’sı FKRP geni mutasyonları ile 
gelişir. Bu genlerin nokta mutasyonları yanısıra delesyonlarının da hastalığa neden olduğu bilinmektedir. 
Laboratuvarımızda SGCA, SGCB, SGCD, SGCG ve FKRP genlerinin delesyon analizi MLPA yöntemi ile 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3299 

LMNA Gen Dizi Analizi (Emery-Dreifuss/Limb Girdle Müsküler Distrofi) 

Sinonim: Emery-Dreifuss Muscular Dystrophy, LAMIN A/C; LMNA 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1q22’de lokalizedir. LMNA mutasyonları bir dizi hastalığın ortaya çıkışına sebep olur; 
bunların klinik özellikleri çoğunlukla çakışmakta olup, geniş bir hastalık spektrumu olarak 
değerlendirenler de vardır. LMNA mutasyonları; erken çocukluk çağında ortaya çıkan kontraktür, daha 
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geç kendini gösteren hafif kas zaafı ve erişkin yaştaki tüm hastalarda görülen kardiyak tutulum ile 
karakterize kalıtımsal bir hastalık olan Emery-Dreifuss müsküler distrofisinin (EDMD) hem otozomal 
dominant, hem de otozomal resesif tiplerinden sorumludur.  
Laboratuvar Kodu: 3632 

Lowe Sendromu (OCRL1 Geni) 

Sinonim: Okuloserebrorenal Sendrom, OCRL1; OCRL 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 8 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Lowe sendromu, diğer ismiyle okuloserebrorenal sendrom, konjenital katarakt, glokom, 
nistagmus gibi oküler defektlerin, hipotoni, mental retardasyon, arefleksi gibi sinir sistemi 
bozukluklarının ve ilerleyici renal tübüler disfonksiyon, asidozis, hiperaminoasidüri gibi renal 
disfonksiyonların görüldüğü, daha çok beyaz ve sarı ırkta rastlanan X'e bağlı resesif bir hastalıktır. 
Hastalık üç dönemde ortaya çıkmaktadır. Yeni doğan devresinde konjenital katarakt gibi major oküler 
bozukluklar, çocukluk çağında renal tübüler disfonksiyonlar, geç çocukluk çağında ise metabolik 
problemler ve davranış bozukluğu ile kendini göstermektedir. Sendromdan sorumlu OCRL1 geni Xq24-
26’ da yer almaktadır. Laboratuvarımızda OCRL1 geninin tüm kodlayan bölgesinin dizi analizi 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4042 

Melas Sendromu (A3243G) 

Sinonim: Mitokondriyal miyopati, A3243M mutasyonu, t(RNA)Leu (UUR) mutasyonu, 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR-RFLP 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Başlangıç yaşı 45 yaş altı (genç yaşta felç olarak adlandırılır) olan mitokondrilerdeki DNA ile 
kalıtılan (=anneden kalıtım) bir hastalıktır. Hastalarda erken yaşlarda gelişim normaldir, bunu ilerleyici 
ensefalopati izler. Hastalar 40 yaşından önce semptomatik olurlar. Bulantı ve kusma ile ilerleyen 
tekrarlayıcı migren benzeri ağrılar, duyma kaybı, kısa boy, öğrenme zorluğu, hemiparazi, hemianopsia 
(görme alanının bir yarısını kapsayan körlük hali; bu kusurla belirgin görme bozukluğu), ekstremitelerde 
zayıflık ve felç benzeri krizlere yol açan bir hastalıktır. Hastalar migren tipi başağrısı ve/veya nöbetlerle 
ilişkili küçük veya büyük felçler gösterebilirler.  
Hastaların %50’sinde BOS’ta sıvıda protein miktarı normalken %50’sinde hafif derecede artmıştır. 
Hastaların üçte birinde tomografi ile bazal ganglionlarda kalsifikasyonlar,  MRI ile MELAS ilişkili felçlerde 
tipik olarak oksipital veya parioto-oksipital alanlarda gri ve beyaz maddede artmış T2 sinyalleri 
gösterilebilir. 
Hastaların %80’in de mtDNA’nın 3243. pozisyonunda tRNALeucine (UUR) geninde A→G değişimi 
hastalığa neden olur. MELAS bulguları gösteren hastalarda bu mutasyona özgü test yapılır. 
Laboratuvar Kodu: 6117  
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Melas (A3243G, T3271C, A3252G)  

Sinonim: Mitokondriyal miyopati, A3243G, T3271C, A3252G mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Başlangıç yaşı 45 yaş altı (genç yaşta felç olarak adlandırılır) olan mitokondrilerdeki DNA ile 
kalıtılan (=anneden kalıtım) bir hastalıktır. Hastalarda erken yaşlarda gelişim normaldir, bunu ilerleyici 
ensefalopati izler. Hastalar 40 yaşından önce semptomatik olurlar. Bulantı ve kusma ile ilerleyen 
tekrarlayıcı migren benzeri ağrılar, duyma kaybı, kısa boy, öğrenme zorluğu, hemiparazi, hemianopsia 
(görme alanının bir yarısını kapsayan körlük hali; bu kusurla belirgin görme bozukluğu), ekstremitelerde 
zayıflık ve felç benzeri krizlere yol açan bir hastalıktır. Hastalar migren tipi başağrısı ve/veya nöbetlerle 
ilişkili küçük veya büyük felçler gösterebilirler.  
Hastaların %50’sinde BOS’ta sıvıda protein miktarı normalken %50’sinde hafif derecede artmıştır. 
Hastaların üçte birinde tomografi ile bazal ganglionlarda kalsifikasyonlar,  MRI ile MELAS ilişkili felçlerde 
tipik olarak oksipital veya parioto-oksipital alanlarda gri ve beyaz maddede artmış T2 sinyalleri 
gösterilebilir. 
Hastaların %80’in de mtDNA’nın 3243. pozisyonunda tRNALeucine(UUR) geninde A→G değişimi 
hastalığa neden olur. Bu mutasyonun yanısıra T3271C, A3252G mutasyonlarının da sıklıkla hastalığa yol 
açtığı bilinmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 4624 

Melas (MTTL1 Tüm Gen Dizi)  

Sinonim: Mitokondriyal miyopati, MTTL1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Başlangıç yaşı 45 yaş altı (genç yaşta felç olarak adlandırılır) olan mitokondrilerdeki DNA ile 
kalıtılan (=anneden kalıtım) bir hastalıktır. Hastalarda erken yaşlarda gelişim normaldir, bunu ilerleyici 
ensefalopati izler. Hastalar 40 yaşından önce semptomatik olurlar. Bulantı ve kusma ile ilerleyen 
tekrarlayıcı migren benzeri ağrılar, duyma kaybı, kısa boy, öğrenme zorluğu, hemiparazi, hemianopsia 
(görme alanının bir yarısını kapsayan körlük hali; bu kusurla belirgin görme bozukluğu), ekstremitelerde 
zayıflık ve felç benzeri krizlere yol açan bir hastalıktır. Hastalar migren tipi başağrısı ve/veya nöbetlerle 
ilişkili küçük veya büyük felçler gösterebilirler.  
Hastaların %50’sinde BOS’ta sıvıda protein miktarı normalken %50’sinde hafif derecede artmıştır. 
Hastaların üçte birinde tomografi ile bazal ganglionlarda kalsifikasyonlar,  MRI ile MELAS ilişkili felçlerde 
tipik olarak oksipital veya parioto-oksipital alanlarda gri ve beyaz maddede artmış T2 sinyalleri 
gösterilebilir. 
Hastaların %80’in de mtDNA’nın 3243. pozisyonunda tRNALeucine(UUR) geninde A→G değişimi 
hastalığa neden olur. MTTL1 geninin diğer mutasyonları da MELAS’a neden olmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4625 

Mental Retardasyon Paneli 

Sinonim: Mental Retardasyon paneli 
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Test İçeriği: Kromozom Analizi (Periferik Kandan), Frajil X Sendromu (PCR), Subtelomerik Delesyon 
Analizi  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 14 gün sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan, EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 3ml+5ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp, mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FRAX PCR 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Hafif mental retardasyonların %14’ü ve orta-ağır mental retardasyonların %45’i genetik 
nedenlerle gelişmektedir. Yaklaşık 2000 tane bilinen genetik nedenler içinde ilk sırada kromozom 
hastalıkları yer almaktadır. %5 olguda frajil X, %10 olguda ise subtelomerik değişiklikler saptanmaktadır. 
Bu nedenle nedeni bilinmeyen mental retardasyonlarda kromozom incelemesi, frajil X testi ve 
subtelomerik delesyon analizleri birlikte yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 5811 

MERRF Sendromu (A8344G)  

Sinonim: MYOCLONIC EPILEPSY ASSOCIATED WITH RAGGED-RED FIBERS; MERRF, MTTK Geni A8344G 
Mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: MERFF (Myoclonic epilepsy and ragged red fibers); başlangıç yaşı cocukluktan erişkin 
döneme kadar değişebilen, nadir görülen, yavaş seyirli progresif miyoklonik epilepsi 
sendromlarındandır. Myoklonus, tonik-klonik nöbetler,demans, serebellar bulgular asıl klinik tabloyu 
oluşturur. Az sayıda sporadik olgular bildirilmekle birlikte, bu sendrom mitokondrilerdeki DNA ile 
kalıtılan (=anneden kalıtım) bir hastalıktır. Klinik bulgular aileler arasında ve aynı aile içinde fenotipik 
farklılıklar gösterebilir.  
MERRF’nin t-RNa (Lys)’yı kodlayan MTTK genindeki nokta mutasyon sonucu oluştuğu bilinmektedir. 
MTTK geni A8344G mutasyonu MERRF olgularında ilk saptanan spesifik değişikliktir ve olguların 
%90’ında bu mutasyon saptanmıştır.  
Laboratuvar Kodu: 4626 

MERRF Sendromu (A8344G, T8356C, G8363A VE G8361A) Analizi  

Sinonim: MYOCLONIC EPILEPSY ASSOCIATED WITH RAGGED-RED FIBERS; MERRF, MTTK Geni 
A8344G, T8356C, G8363A ve G8361A Mutasyonu 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: MERFF (Myoclonic epilepsy and ragged red fibers); başlangıç yaşı cocukluktan erişkin 
döneme kadar değişebilen, nadir görülen, yavaş seyirli progresif miyoklonik epilepsi 
sendromlarındandır. Myoklonus, tonik-klonik nöbetler, demans, serebellar bulgular asıl klinik tabloyu 
oluşturur. Az sayıda sporadik olgular bildirilmekle birlikte, bu sendrom mitokondrilerdeki DNA ile 
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kalıtılan (=anneden kalıtım) bir hastalıktır. Klinik bulgular aileler arasında ve aynı aile içinde fenotipik 
farklılıklar gösterebilir.  
MERRF’nin t-RNa (Lys)’yı kodlayan MTTK genindeki nokta mutasyon sonucu oluştuğu bilinmektedir. 
MTTK geni A8344G mutasyonu MERRF olgularının %90’ında A8344G saptanmakla birlikte, T8356C, 
G8363A ve G8361A mutasyonlarının da hastalığa yol açtığı bilinmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4627 

Metakromatik Lökodistrofi (ARSA1 Geni) 

Sinonim: MLD, Arilsuılfataz A Geni dizi analizi, ARSA geni Dizi Analizi 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: MLD öntanısı, progresif nörolojik disfonksiyon ve MR incelemesinde lökodistrofi ile uyumlu 
bulgular varlığında oluşur. Lökositlerde arilsulfataz A (ARSA) enzim aktivitesi ölçümü ile ön tanı 
desteklenebilir; ancak enzim aktivitesi ölçümü ile gerçek MLD ile yalancı eksiklik ayrımı yapılamaz.  
Yalancı ARSA eksikliğinde (pseudodeficiency) enzim aktivitesi yine düşük miktarlarda olmaktadır.  Bu 
durumda tanının ARSA gen analizi ile konfirme edilmesi önerilebilir. Mutasyon taraması, aynı zamanda 
genetik danışmanlık verilmesi ve sonraki gebeliklerde prenatal tanı planlaması açısından yardımcı 
olacaktır. Merkezimizde ARSA geni dizi analizi çalışması yapılmakta ve yalancı eksikliğe sebep olan allel 
dâhil tüm kodlayan bölge ve komşu diziler çalışılmaktadır.  
Laboratuvar Kodu: 3442 

Metil MalonikAsidemi Genetik Testi  (MUT Geni) 

Sinonim: metilmalonil CoA mutaz mutasyonları, MCM mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Metilmalonik asit, süksinik asidin yapısal bir izo¬meridir. İzolösin, valin, ireonin ve 
metiyoninin katabolik yıkımı sırasında propionik asitten oluşur. Metilma¬lonik asidin süksinik aside 
dönüşümünde rol oynayan enzimler metilmalonil asit CoA rasemaz ve metilmalonil CoA mutaz 
enzimlerdir. En sık rastlanan tip mutaz tipidir. Bu tipte klinik bulgular propionik asîdemiye benzer. 
Yenidoğanda ağır ketoz, asidoz, hiperamonyemi, pansitopeni, koma ve ölümle giden ağır seyir 
metilmalonik asidemide propionik asidemîden daha sıktır. Laboratuar bulguları ketoz, asidoz, anemi, 
nötropeni, trombositopeni, hiperglisinemi ve vücut sıvılarında faz¬la miktarda metilmalonik asidin 
bulunuşu ile karakterizedir. İdrarda propionik asit ve metabolitleri olan 3-hidroksipropionik asit ve 
metilsitrik asit de bulunur.  Tanıda metilmalonil CoA mutaz (MCM) geninin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2931 

Miller-Dieker Sendromu (FISH) 

Sinonim:  del 17p13.3 (FISH),17p13.3 delesyonu (FISH) 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
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Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Miller-Dieker Sendromu 17. kromozom kısa kolunda büyük delesyonlara (17p13.3) bağlı 
ortaya çıkar. Hastalarda tipik yüz görünümü olarak küçük kafa (mikrosefali), kısa ve yukarıya dönük 
burun delikleri ve küçük çene(mikrognati) mevcuttur. Beyin yüzeyi düzleşmiş, girinti ve çıkıntılar 
azalmıştır (agiri-pakigiri). Beyincik normal yapıdadır.  Genetik tanı için FISH ile 17p13.3’teki MDCR 
bölgesinin kaybı saptanır. 
Laboratuvar Kodu: 5784  

Mitokondrial DNA Delesyon Analizi (KS, Pearson, PEO) 

Sinonim: Kearns Sayre sendromu, Pearson sendromu, Progresif Eksternal Oftalmopleji 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Mitokondrial DNA delesyonları çeşitli nörolojik hastalıklarla ilişkilendirilmiştir. 3 tane klinik 
olarak ortak noktalara sahip sendrom bu açıdan ön plana çıkmaktadır: Kearns-Sayre syndrome (KSS), 
Pearson syndrome, ve progressive external ophthalmoplegia (PEO). Bunlar çoğunlukla ailede izole 
vakalar olarak görülmektedir. Değişik klinik tablolarla 20 yaş civarında başlayan ve kardiyak, muskuler, 
oküler ve serebellar bulgular veren bir hastalık grubudur. Hastalar oftalmopleji, atipik retinitis 
pigmentoza, mitokondriyal miyopati yanısıra kardiyak ileti defekti, serebellar sendrom ya da artmış 
serebrospinal sıvı protein düzeyi bulgularından birisini de gösterirler. Hastalar değişik derecelerde 
miyopati ve retinitis pigmentozadan SSS disfonksiyonuna kadar değişen bir aralıkta çeşitli ara formlarda 
bulgu verebilirler.    
Laboratuvar Kodu: 4628 

MSUD (Akçaağaç Şurubu İdrar Hastalığı,  BCKDHA, BCKDHB ve DBT Genleri) 

Sinonim: Maple Syrup Urine Disease, MSUD 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Valin, Lösin ve İzolösinin ketoasitlerinin dekarboksilasyonunda fonksiyon gören kompleks 
ve mitokondrial enzim sistemi olan "dallı zincirli alfa ketoasit dehidrogenaz" eksikliği vardır Otozomal 
resesif geçiş gösterir. Dallı zincirli aminoasitler ve bu aminoasitlerin ketoasitleri, kanda ve idrarda 
yükselir. Bu ketoasitlerin kokusu Maple ağacından elde edilen reçine kokusuna benzer. Hastalar 
doğumda normaldir. Hayatın ilk haftasında kusma, beslenme bozukluğu, tipik idrar kokusu saptanır. 
Letarji, hipoglisemi, ağır metabolik asidoz, konvülziyon ve koma birkaç gün içinde gelişir. İlerleyici 
nörolojik ve mental bozukluk oluşur. Sepsis ve menenjit ile karışabilir. Akut dönemde dallı zincirli 
aminoasitlerin ve ketoasitlerin hızla uzaklaştırılması için periton dializi gereklidir. Tedaviye 10 
günlükten önce başlanırsa normal büyüme ve gelişme sağlanır. Dallı zincirli aminoasitler diyette azaltılır. 
Hayvansal protein diyetten çıkarılır. Yağ ve karbohidrat verilir. Proteinden fakir sebze, meyve, nişasta ve 
küçük bir bardak süt diyete eklenir.  Diyet tedavisi hayat boyu sürer. İdrar ve plazmada bu üç aminoasit 
ile ketoasitlerinin yükselmesi gösterilmesi ve enzim düzeyinin  saptanması ile tanı koyulur.  
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Mitokondriyal bir enzim kompleksi olan dallı zincirli alfa ketoasit dehidrogenaz (BCKD); BCKDHA, 
BCKDHB, DBT ve DLD genleri tarafından sentezlenen E1a (19. kromozom), E1ß (6. kromozom), E2 (1. 
kromozom), E3 (7. kromozom) altbirimlerinden oluşur. Pahalı biyokimyasal izlem ve tedavi gerektirdiği 
için prenatal tanısı özellikle önem kazanmaktadır. Taşıyıcılığın saptanması ve prenetal tanı genetik 
çalışma ile mümkündür. Tanıda BCKDHA, BCKDHB ve DBT genlerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2929 

Myotonik Distrofi  

Sinonim: DM-1, DMPK Gen Analizi, DMPK Üçlü Tekrar Analizi, dystrophia myotonica, myotonia atrophica 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Myotonik distrofi (DM), çocuklarda da görülebilen ama yetişkinlerde en sık bildirilen, çeşitli 
organ sistemlerinin tutulumu olan bir müsküler distrofidir. Etnik farklılıklar olmakla birlikte tahmini 
prevalansı 1/8000 olarak bildirilen DM, yetişkinlerde en sık görülen müsküler distrofi formudur. DM'li 
kadınların gebeliklerinde spontan abortus ve ölü doğum oranı yüksektir. Tablonun ağırlığına bağlı olarak 
üretkenlik özellikle erkeklerde azalmaktadır. 
En belirgin özelliği değişken klinik bulguların olmasıdır. Klinik tanıyı kolaylaştırmak amacı ile hastalar 
üç grupta toplanabilir. Aynı ailede üç formun birlikte görülmesi sözkonusu olabilir.1.Minimal: Ana klinik 
bulgu katarakttır. Nörolojik bulgu olmayabilir, hafif semptomlar varsa da orta veya ileri yaşlarda çıkar. 
Katarakt, kas dışı tutulumda DM'nin en sabit bulgusudur. İlk gelişmeye başladığında genellikle çok renkli 
subkapsüler opasiteler şeklinde ve DM için spesifiktir ancak iyice yerleştiğinde diğer katarakt tiplerinden 
tek farkı bilateral olmasıdır. Katarakt, konjenital DM'de sık görülen bir bulgu değildir ama yaşamlarının 
ileri dönemlerinde ortaya çıkma olasılığı yüksektir.2. Erişkin tip DM :Myotoni (myotoni kasın 
kendisinden kaynaklanan, tekrarlayan boşalmalar sonucu gevşeyememesi halidir) yanı sıra ilerleyici kas 
güçsüzlüğü ve ilerleyici kas erimesi ile karakterizedir. Tokalaştıktan sonra ellerini geç gevşetmeleri bu 
hastalarda dikkat çekebilir.  Myotoni pek çok hastanın dikkatini çekmez ya da kas yorgunluğu olarak 
değerlendirirler. Yüzde genel bir zayıflığın yanı sıra pitozis gelişebilir. Hastalığın ağır seyrettiği 
bireylerde genel kas güçsüzlüğü immobilizasyona dek ilerleyebilir. Mental fonksiyon düzensizlikleri 
hastalığın erken dönemlerinden itibaren ortaya çıkabilir.3.Konjenital DM : Semptomlar doğumda veya in 
utero dönemde ortaya çıkar. Solunum yetmezliği, hipotoni vardır, yaşam devam ederse gelişme geriliği 
saptanır.  Yüz kaslarının her iki tarafta da zayıflığı, hipotoni, motor gelişme geriliği, mental retardasyon, 
neonatal respiratuar distress, beslenme güçlüğü, yumru ayak, gebeliğin geç dönemlerinde hidramnioz ve 
azalmış fetal hareketler gözlenir. Eğer çocuk neonatal dönemi atlatırsa kas tonusu biraz artar ama 
gelişme geriliği vardır.  
Hastalığın nedeni DMPK geninin kodlamayan bölgesinde CTG tekrar sayısı artışıdır. 19q13.3'de lokalize 
gen, 12 kb.a yayılmış, 15 ekzon içeren bir genomik organizasyon gösterir. DMPK (myotonin protein kinaz) 
mRNA uzunluğu 3.3 kb.dır. Translasyon yapılan kısmı 618 aa.tir.Gende elli ile birkaç bin arasında değişen 
sayıda CTG tekrarının insersiyonu saptanmış. p(CTG)n tekrarı olarak bildirilen element kuşaktan kuşağa 
geçerken sayısı artar. Normal bireylerde sayısı 38'e kadar çıkabilir ama kuşaklar arasında sayısı sabittir. 
Oluşan dinamik mutasyon sonrasında ise aynı aile üyelerinde farklı tekrar sayıları gözlendiği gibi aynı 
bireyin değişik dokularında da farklı sayıda gözlenir. Oluşan dinamik mutasyon, myotonin protein kinaz 
geninin translasyona uğramayan 3' ucunda kesinti yaratır. Bu mutasyon otozomal dominant geçiş 
gösterir. Konjenital DM'de üçlü tekrar sayısı 500'den fazladır. 
Laboratuvar Kodu: 3609 
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NCL Tip 1  

Sinonim: Ceroid Lipofuscinosis, Neuronal, 1; CLN1,  PPT1 Mutasyon Analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Kalitatif real timePCR 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Çocukluk çağında en sık görülen nörodejeneratif hastalıklar olan nöronal ceroid 
lipofusinozlar, klinik ve genetik olarak heterojen bir nörodejeneratif hastalık grubudur.  Otozomal resesif 
kalıtılır. Epileptik nöbetler, ilerleyici psikomotor bozulma ve görme kaybı gözlenir. Hastalar erken yaşta 
kaybedilirler. Çocukluk çağında nöronal seroid lipofusinozların en az yedi alt tipi tanımlanmıştır.  
Intraselluler düzeyde otofloresan özellikli lipopigment depo materyali birikimi söz konusudur. Bu 
materyal ultrastrukturel düzeyde farklılık gösterir. CLN1’e özgü tipik depozitler granuler ozmiyofilik 
(GROD) profillerdir. Laboratuvarımızda, CLN1 geninin en sık görülen mutasyonları olan T75P, R122W ve 
R151X mutasyonları incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3610 

NCL Tip 2  

Sinonim: Ceroid Lipofuscinosis, Neuronal, 2; CLN2,  TPP1 Mutasyon Analizi, Jansky-Bıelschowsky 
Dısease 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Kalitatif real timePCR 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Çocukluk çağında en sık görülen nörodejeneratif hastalıklar olan nöronal ceroid 
lipofusinozlar, klinik ve genetik olarak heterojen bir nörodejeneratif hastalık grubudur.  Otozomal resesif 
kalıtılır. Epileptik nöbetler, ilerleyici psikomotor bozulma, demans ve görme kaybı gözlenir. Hastalar 
erken yaşta kaybedilirler. Çocukluk çağında nöronal seroid lipofusinozların en az yedi alt tipi 
tanımlanmıştır.  
Intraselluler düzeyde otofloresan özellikli lipopigment depo materyali birikimi söz konusudur. Bu 
materyal ultrastrukturel düzeyde farklılık gösterir. CLN2’de genelde kurvilineer profiller izlenir. 
Laboratuvarımızda, CLN2 geninin en sık görülen mutasyonları olan IVS5-1G>C ve R208X mutasyonları 
incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3611 

NCL Tip 3  

Sinonim: Ceroid Lipofuscinosis, Neuronal, 3; CLN3,  Neuronal Ceroid Lipofuscinosis, Juvenile; JNCL, CLN3 
Mutasyon Analizi, Batten Disease,  Vogt-Spielmeyer Disease,  Spielmeyer-Sjogren Disease 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Kalitatif real time PCR 
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: Çocukluk çağında en sık görülen nörodejeneratif hastalıklar olan nöronal ceroid 
lipofusinozlar, klinik ve genetik olarak heterojen bir nörodejeneratif hastalık grubudur.  Otozomal resesif 
kalıtılır. Epileptik nöbetler, ilerleyici psikomotor bozulma, demans ve görme kaybı gözlenir. Hastalar 
erken yaşta kaybedilirler. Çocukluk çağında nöronal seroid lipofusinozların en az yedi alt tipi 
tanımlanmıştır.  
Intraselluler düzeyde otofloresan özellikli lipopigment depo materyali birikimi söz konusudur. Bu 
materyal ultrastrukturel düzeyde farklılık gösterir. CLN3’de genelde parmak izi profilleri izlenir. 
Laboratuvarımızda, CLN3 geninin en sık görülen mutasyonu olan g.5373_6338 del965delesyonu 
incelenmektedir. 
Laboratuvar Kodu: 3612 

NCL Tip 6  

Sinonim: Ceroid Lipofuscinosis, Neuronal, 6; CLN1,  CLN6 Mutasyon Analizi, geç infantil başlangıçlı 
nöronal seroid lipofuksinozis 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 8 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Kalitatif real timePCR 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Çocukluk çağında en sık görülen nörodejeneratif hastalıklar olan nöronal ceroid 
lipofusinozlar, klinik ve genetik olarak heterojen bir nörodejeneratif hastalık grubudur.  Otozomal resesif 
kalıtılır. Epileptik nöbetler, ilerleyici psikomotor bozulma, demans ve görme kaybı gözlenir. Hastalar 
erken yaşta kaybedilirler. Çocukluk çağında nöronal seroid lipofusinozların en az yedi alt tipi 
tanımlanmıştır.  
Intraselluler düzeyde otofloresan özellikli lipopigment depo materyali birikimi söz konusudur. Bu 
materyal ultrastrukturel düzeyde farklılık gösterir. CLN6’da klinik olarak tipik infantil başlangıçlı CLN2 
klinik bulguları gözlenirken depo materyali mixed olup CLN2 ve CLN3’te görülen kurvilineer ve parmak 
izi profiller birlikte izlenir. Laboratuarımıza atipik infantil başlangıçlı hastalığı öntanısı ile refere edilen 
hastalarda CLN6 geni kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3486 

NF1 Delesyon Duplikasyon Analizi  

Sinonim: Nörofibromatozis, Von Recklinghausen hastalığı, NF1 geni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Nörofibromatozis, deri ve sinirleri tutan semptomlar yelpazesidir. Tıp dünyasında şimdiye 
dek bu belirgilerin en az sekiz türüne rastlanılmış olsa da, yalnızca ikisi belirgin bir biçimde ayırt 
edilebilmiştir. Bunlar Nörofibromatoz tip 1 (NF1, Von Recklinghausen hastalığı) ve Nörofibromatoz tip 2 
(NF2) olarak adlandırılırlar. Nörofibromatoz 1'in sıklığı yaklaşık 3.000 doğumda 1'dir Nörofibromatoz 
tip 1 otozomal dominant aktarılır. Ancak, NF’li hastaların yaklaşık yarısında taze mutasyon söz 
konusudur. Yani anne-babasının genlerinde mutasyon olmadığı halde, annenin yumurtasında veya 
babanın sperminde veya döllenmeden sonra zigotta oluşan bir mutasyon sonucu ilk kez o kişide hastalık 
açığa çıkmıştır. 
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Bir kişide NF1 tanısının konulabilmesi için aşağıdaki bulgulardan en az ikisi o kişide bulunmalıdır: 6 ya 
da daha çok sayıda, boyutları ergenlik çağına girmemiş insanlarda en az 5 mm, ergenlik çağını geçirmiş 
insanlarda ise en az 15 mm olan cafe au lait lekeleri, 2 ya da daha çok sayıda nörofibrom, koltukaltı ya da 
kasıklarda çiller, optik glioma, lisch nodülleri, birinci derece NF1’li akraba varlığı ve kemik lezyonları. 
Hastalıktan sorumlu gen 17. Kromozomun q11.2 bandında bulunan NF1 genidir. Bu genin ürünü olan 
nörofibromin, hücre büyümesinde rol oynamaktadır. Bu genin işlev kaybına yol açan mutasyonları ile 
hastalık gelişmektedir. 
NF1 mutasyonları içinde en yaygın görülen mutasyonlar nokta mutasyonlardır, bunlar missense, 
nonsense ve ayıklanma (=splicing) hatalarıdır. %4-5 oranında ekzon delesyon/ duplikasyonları %1 
oranında ise gen delesyonları görülmektedir. Mutasyonların tüm gene dağılmış olması nedeniyle 
moleküler tanı için çoğunlukla NF1 geninin bütünü ile sekanslanması gerekmektedir.  
Laboratuvarımızda Nörofibromatoz tip 1 moleküler tanısı için NF1 geninde tüm kodlayan bölgesinin dizi 
analizi ile mutasyon saptanamayan hastalarda delesyon/ duplikasyon analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4391 

NF1 Genetik İnceleme 

Sinonim: Nörofibromatozis, Von Recklinghausen hastalığı, NF1 geni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 8 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Nörofibromatozis, deri ve sinirleri tutan semptomlar yelpazesidir. Tıp dünyasında şimdiye 
dek bu belirgilerin en az sekiz türüne rastlanılmış olsa da, yalnızca ikisi belirgin bir biçimde ayırt 
edilebilmiştir. Bunlar Nörofibromatoz tip 1 (NF1, Von Recklinghausen hastalığı) ve Nörofibromatoz tip 2 
(NF2) olarak adlandırılırlar. Nörofibromatoz 1'in sıklığı yaklaşık 3.000 doğumda 1'dir Nörofibromatoz 
tip 1 otozomal dominant aktarılır. Ancak, NF’li hastaların yaklaşık yarısında taze mutasyon söz 
konusudur. Yani anne-babasının genlerinde mutasyon olmadığı halde, annenin yumurtasında veya 
babanın sperminde veya döllenmeden sonra zigotta oluşan bir mutasyon sonucu ilk kez o kişide hastalık 
açığa çıkmıştır. 
Bir kişide NF1 tanısının konulabilmesi için aşağıdaki bulgulardan en az ikisi o kişide bulunmalıdır: 6 ya 
da daha çok sayıda, boyutları ergenlik çağına girmemiş insanlarda en az 5 mm, ergenlik çağını geçirmiş 
insanlarda ise en az 15 mm olan cafe au lait lekeleri, 2 ya da daha çok sayıda nörofibrom, koltukaltı ya da 
kasıklarda çiller, optik glioma, lisch nodülleri, birinci derece  NF1’li akraba varlığı ve kemik lezyonları. 
Hastalıktan sorumlu gen 17. Kromozomun q11.2 bandında bulunan NF1 genidir. Bu genin ürünü olan 
nörofibromin, hücre büyümesinde rol oynamaktadır. Bu genin işlev kaybına yol açan mutasyonları ile 
hastalık gelişmektedir. 
NF1 mutasyonları içinde en yaygın görülen mutasyonlar nokta mutasyonlardır, bunlar missense, 
nonsense ve ayıklanma (=splicing) hatalarıdır. %4-5 oranında ekzon delesyon/ duplikasyonları %1 
oranında ise gen delesyonları görülmektedir. Mutasyonların tüm gene dağılmış olması nedeniyle 
moleküler tanı için çoğunlukla NF1 geninin bütünü ile sekanslanması gerekmektedir.  
Laboratuarımızda Nörofibromatoz tip 1 moleküler tanısı için NF1 geninin tüm kodlayan bölgesinin dizi 
analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4260 
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NF2 Genetik İnceleme 

Sinonim: Nörofibromatozis tip 2, NF2 geni 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 8 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Nörofibromatozis, deri ve sinirleri tutan semptomlar yelpazesidir. Tıp dünyasında şimdiye 
dek bu belirgilerin en az sekiz türüne rastlanılmış olsa da, yalnızca ikisi belirgin bir biçimde ayırt 
edilebilmiştir. Bunlar Nörofibromatoz tip 1 (NF1, Von Recklinghausen hastalığı) ve Nörofibromatoz tip 2 
(NF2) olarak adlandırılırlar. Nörofibromatoz 2 sıklığı yaklaşık 1/40.000'dir Nörofibromatoz tip 2 
otozomal dominant aktarılır. 
NF2 kraniyal ve spinal sinirlerinizde kanserli olmayan tümörlerin büyümesine yol açar. NF2 çocuklarda 
nadirdir. NF2'nin neden olduğu tümörler genellikle sekizinci kraniyal sinirdeki akustik nörinomlardır. 
Bunlar denge zorlukları ve işitme kaybına yol açabilirler. NF2 hastalarında oluşan başka bir tümör tipi 
Schwannoma'lardır.  
Hastalıktan sorumlu gen 22. Kromozomun q12 bandında bulunan NF2 genidir. Bu genin ürünü olan 
nörofibromin 2 (merlin) proteininin işlev kaybına yol açan NF2 geni mutasyonları ile hastalık 
gelişmektedir. 
Laboratuarımızda Nörofibromatoz tip 2 moleküler tanısı için NF2 geninin tüm kodlayan  bölgesinin dizi 
analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4817 

Nieman Pick Genetik Testi (NPC1, NPC2 ve SMPD1 Genleri) 

Sinonim: Asit Sfingomyelinaz Eksikliği, lizozomal depo, SMPD1, NPC1, NPC2 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Kalıtsal lizozomal depo hastalıklarından biridir Genel olarak otozomal resesif kalıtılır ve 
merkezi sinir sisteminden başlayarak dokularda sfingomyelin ve kolesterolun birikmesi ile kendini 
gösterir. Yaşamı tehdit eden hastalığın 3 tipi vardır. Tip A hastaları nörolojik açıdan şiddetli vakalardır 
ve genellikle 2-4 yaşına kadar hastaların ölümüne sebeb olur. Tip B hastaları ise Tip A’nın aksine nörolojik 
bulgular içermez ve bu gruptaki hastalar çocukluğun son evresine veya erken ergenlik dönemine kadar 
yaşayabilirler. Tip C grubundaki hastalarda belirtiler ilk 3 ayda çıkabileceği gibi ergenliğin son evresinde 
de kendini gösterebilir, olguların büyük bir çoğunluğunda nörolojik belirtiler 4-10 yaşları arasında ortaya 
çıkar. SMPD1 geni mutasyonları tip A ve tipB Nieman Pick hastalığına yol açarken, tip C NPC1 ve NPC2 
genlerinin mutasyonları ile gelişir. Laboratuarımıza Nieman Pick hastalığı öntanısı ile refere edilen 
hastalarda SMPD1, NPC1 ve NPC2 genlerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3630 
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Parkinson Juvenil, PARK2 

Sinonim: PRKN, PARKIN; Juvenil Parkinson hastalığı gen analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 6q26’da lokalize olup, somatik mutasyonları akciğer ve overin adenokarsinomları ve Juvenil 
Parkinson hastalığı (Tip II) (OMIM: 600116)  ile ilişkilidir. Tip II (Parkin tipi) juvenil Parkinson hastalığı 
genellikle 20-40 yaş arası manifest hale geçen rijidite, bradikinezi ve istırahat tremoru ile karakterizedir.  
Merkezimizde PARK2 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4618 

Parkinson Tip1, SNCA  

Sinonim: NACP, PARKİNSON HASTALIĞI TİP I GEN ANALİZİ, PARKİNSON HASTALIĞI TİP IV GEN 
ANALİZİ, SYNUCLEIN, ALPHA 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 4q22.1’de lokalize olup, mutasyonları Lewy cisimcikleri ile karakterize demans ve Tip I ile 
Tip IV Parkinson hastalıkları   (OMIM: 168601 ve 605543)  ile ilişkilidir. Tip I (PARK1 lokus) Parkinson 
hastalığında ilk tespit edilen gen olup, kodladığı protein olan alfa synuclein’in hastalığın etyolojisinde 
santral rol oynadığına inanılmaktadır. Mutasyonları idiopatik Parkinson hastalığı ile benzer semptomlara 
sebep olur (L-Dopa cevabı, Lewy cisimcikleri gibi); ancak hastalığın ortaya çıkış yaşı bu mutasyonu 
taşıyanlarda ortalama 46 olarak bildirilmektedir.   
Merkezimizde SNCA gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4619 

Parkinson Tip6, PINK1 

Sinonim: PTEN-INDUCED PUTATIVE KINASE 1; PINK1 GEN ANALİZİ, PARKİNSON HASTALIĞI TİP 6 GEN 
ANALİZİ, ERKEN BAŞLANGIÇLI PARKINSON HASTALIĞI GEN ANALİZİ 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1p36.12’de lokalize olup, mutasyonları Tip 6 - Erken baaşlangıçlı Parkinson hastalığı   (OMIM: 
605909)  ile ilişkilidir. Hastalığın bu tipi klinik bulguları ile idiyopatik tipten ayırt edilemez; ancak 
otozomal resesif kalıtımı ve 40 yaşından önce manifest hale geçen semptom ve bulguları ile farklılık arz 
eder. 
Merkezimizde PINK1 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4620 
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Parkinson Tip7, DJ1 

Sinonim: PARK7 Geni; PARK7, Onkogen DJ 1; DJ 1 Gen Analizi, Parkinson Hastalığı Tip 7 Gen Analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1p36.23’te lokalize olup, mutasyonları Tip 7 – Otozomal Resesif Erken başlangıçlı Parkinson 
hastalığı   (OMIM: 606324)  ile ilişkilidir. Hastalığın bu tipi gendeki homozigot veya kompound 
heterozigot mutasyonlar sonucunda ortaya çıkmaktadır.  
Merkezimizde DJ1 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4621 

Parkinson Tip8, LRRK2 

Sinonim: DARDARIN, LEUCINE-RICH REPEAT KINASE 2; LRRK2 gen analizi, Parkinson Hastalığı Tip 8 
Gen Analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 12q12’de lokalize olup, mutasyonları Tip 8 – Otozomal Dominant Parkinson hastalığı   
(OMIM: 607060)  ile ilişkilidir. Hastalığın bu tipi idiyopatik Parkinson hastalığı ile benzeşmektedir. Yavaş 
progresyon gösteren asimetrik istırahat tremoru ve veya bradikinezi, rijidite, postural instabilite ve 
yürüyüş anomalileri mevcuttur. Non-motor semptomlar da yine idiyopatik Parkinson hastalığı ile benzer 
sıklıkta gözlenir.  
Merkezimizde LRRK2 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4622 

Parkinson Tip9, Kufor Rakeb Hastalığı 

Sinonim: ATPase, TYPE 13A2; ATP13A2 Gen Analizi 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 1p36.13’de lokalize olup, mutasyonları Tip 9 – Otozomal Resesif Parkinson hastalığı   (OMIM: 
606693)  ile ilişkilidir. Bu sendrom, nadir rastlanan bir juvenil – onset atipik Parkinson hastalığı tipidir. 
Supranukleer göz bulguları, spastisite ve demansla karakterizedir.  
Merkezimizde ATP13A2 gen analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4623 
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PAX6 Gen Analizi 

Sinonim: PAIRED BOX GENE 6 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: 11p13’te lokalize olan genin protein ürünü oküler geneziste rol oynayan bir transkripsiyon 
faktörüdür. mutasyonları Aniridi,  Geç başlangıçlı kornea distrofisi ile birlikte seyreden katarakt, Optik 
sinir kolobomu, Oküler kolobom, Foveal hiperplazi, Gillespie sendromu, Keratit, “Morning glory” disk 
anomalisi, Optik sinir hipoplazisi, Peter anomalisigibi kalıtsal oküler hastalıklara neden olur. 
Merkezimizde PAX6 geni dizi analizi uygulanmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3497 

Pompe Hastalığı Genetik Test 

Sinonim : Acid Alpha-Glucosidase Deficiency, Acid Maltase Deficiency, GAA Deficiency, GSD II, 
Glycogenosis Type II, Glikojen Depo Hastalığı Tip II 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 3ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Pompe hastalığı (OMIM#232300), otozomal resesif  kalıtılan, tip II glikojen depo hastalığıdır. 
Asit alfa glukozidaz (GAA) enzim aktivitesi ile taniya gidilen hastalığa sebep olan mutasyonlar da GAA 
geninde(OMIM#606800)  tespit edilmektedir.   17. kromozomun uzun kolunda lokalize gen 20 egzondan 
ibarettir ve bugüne kadar 150 üzerinde mutasyon HGMD veritabanında tanımlanmıştır. Genetik danisma, 
reproduktif plan, taninin dogrulanmasi ve ailede izlenebilmesi amacli genetik test önerilmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 3258 

Prader-Willi Metilasyon Analizi 

Sinonim: PWS, SNRPN metilasyon defekti  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Prader-Willi sendromu; mental retardasyon, boy kısalığı, el ve ayaklarda kısalık, kas zayıflığı, 
cinsel organların gelişememesi ve oburluk olan hastalarda düşünülmelidir. Genellikle aile öyküsü yoktur. 
Bu hastalığa sahip çocuklarda kontrolsüz yeme dürtüsüne bağlı ciddi davranış bozuklukları görülebilir. 
Erkek çocuklarda daha sık görülmektedir. 15. kromozomdaki bir hatadan kaynaklanmaktadır. Hastaların 
%60-70’inde hastalığa babadan gelen 15. kromozomda bir bölgenin (15q11-13) kaybı yol açmaktadır. 
%25 olguda ise hastalığa her iki 15. kromozomun da anneden alınması (maternal uniparental dizomi) yol 
açar. %5 olguda primer metilasyon defekti vardır. Son 2 nedene bağlı gelişşen hastalıklarda tanı için 
metilasyon analizi yapılması gerekmektedir. Bu nedenle, FISH ile 15q11-q13 kaybı saptanmayan Prader-
Willi sendromu şüphesi olan hastalarda metilasyon analizi yapılmalıdır. 
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Laboratuvar Kodu: 4663 

Prader-Willi Sendromu (FISH) 

Sinonim: PWS (FISH), 15q11-q13 delesyonu (FISH), SNRPN delesyonu (FISH), Del 15q11-q13 (FISH),  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Prader-Willi sendromu; mental retardasyon, boy kısalığı, el ve ayaklarda kısalık, kas zayıflığı, 
cinsel organların gelişememesi ve oburluk olan hastalarda düşünülmelidir. Genellikle aile öyküsü yoktur. 
Bu hastalığa sahip çocuklarda kontrolsüz yeme dürtüsüne bağlı ciddi davranış bozuklukları görülebilir. 
Erkek çocuklarda daha sık görülmektedir. 15. kromozomdaki bir hatadan kaynaklanmaktadır. Hastaların 
%60-70’inde hastalığa babadan gelen 15. kromozomda bir bölgenin (15q11-13) kaybı yol açmaktadır. Bu 
nedenle, Prader-Willi sendromu şüphesi olan hastalarda FISH ile 15q11-q13 kaybı saptanır. 
Laboratuvar Kodu: 4811  

Prion Hastalığı Genetik Analizi  

Sinonim: PRION PROTEIN; PRNP, PRP, PRION-RELATED PROTEIN; PRIP 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA DİZİ ANALİZİ 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Prion adı verilen küçük moleküllerin santral sinir sisteminde birikimi sonunda, gelişen 
hastalığa Prion hastalığı adı verilir. Bu grupta yer alan hastalıklar, santral sinir sistemini tutar ve beyni 
tahrip eder. Beyin, hastalığın ilerlemesiyle süngersi (spongiform) bir yapıya dönüşür. Nörolojik 
semptomlar, myoklonik kasılmalar ve bunama görülür. İnsanda prion hastalıkları 3 şekilde ortaya çıkar: 
Kalıtsal, edinsel ve sporadik. Kalıtsal olanlar yaklaşık %15’lik bir oranı kapsar. PRNP geni 20p13’te 
lokalizedir. Prion protein kodlar ve bazı nörodfejeneratif spongioform ensefalopatilerden sorumludur.  
Bunlar  ailesel Creutzfeldt-Jakob hastalığı (CJD; 123400), Gerstmann-Straussler hastalığı (GSD; 137440), 
ve fatal familial insomnia (FFI; 600072)’dan ibarettir.  
Laboratuvar Kodu: 4629 

Propionik Asidemi Genetik Testi (PCCA, PCCB genleri) 

Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Propionik asidemi; hiperglisinemi, hiperglisinüri, ketotik hiperglisinemi ile seyreder. 
Amonyak yükselir. Kusma, asidoz ve konvülziyon görülür. Propionil-CoA karboksilaz enzim defekti ile 
gelişir.Tedavide Karnitin verilir. Yanıt vermeyenlere protein kısıtlanır.  Otozomal resesif kalıtılır. 
Taşıyıcılığın saptanması saptanması ve prenatal tanı genetik test ile mümkündür. Propionil-CoA 
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karboksilaz enzimi PCCA ve PCCB genleri tarafından kodlanan iki altbirimden oluşur. Tanıda PCCA ve 
PCCB genlerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 2236 

PRRT2 Geni Dizi Analizi 

Sinonim: Epizodik Kinesijenik Diskinezi Tip 1, Paroksismal Kinesijenik Diskinezi  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Paroksismal Kinesijenik Koreaatetoz (PKC), tekrarlayıcı kısa ataklarla seyreden ve otozomal 
dominant aktarılan nörolojik bir hastalıktır. Ataklar, ani bir istemli hareketin tetiklediği istemsiz hareket 
şeklinde gözlenir ve genellikle çocukluk veya erken erişkin döneminde başlar. Distonik postür, korea ve 
atetoz şeklinde gözlenen bulgular yaş ilerledikçe daha ağır seyreder. Karbamazepin ve fenitoin gibi 
antikonvülzan tedaviye iyi yanıt verir. En sık görülen paroksismal hareket bozukluğu olan Paroksismal 
Kinesijenik Diskinezi 16p11’de yerleşik olan PRRT2 geninin heterozigot mutasyonları ile gelişmektedir. 
Aynı genin mutasyonları benign familial infantil nöbet tip 2 ve İnfantil konvülsiyonla seyreden 
Paroksismal Kinesijenik Diskinezi tablosuna da neden olur. 
Laboratuarımızda PRRT2 geninin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4819 

PTEN Nokta Mutasyonları 

Sinonim: Phosphatase and tensin, BZS, DEC, GLM2, MHAM, MMAC1, PTEN1, TEP1 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: Taze doku, parafin doku, EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: Doku:5µm’lik 5 kesit, kan: mor kapaklı tüpte enaz 5 ml. 
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: PTEN geni, PI3K/Akt sinyal yolağı ile bağlantılı bir fosfataz kodlar. Bu yolak bilinen en önemli 
kanser öncüllerindendir ve DNA tamiri, genomik instabilite, kök hücre yenilenmesi, hücresel yaşlanma 
ve metastazla ilişkilidir. Tümör supresör olarak tanımlanmış olan PTEN birçok kanserde sıklıkla 
mutasyona uğrar. Fonksiyonunun kaybına yolaçan mutasyonları, kalıtsal kanser sendromları yanısıra 
sporadik solid doku kanserlerine de yol açar. Neden olduğu kalıtsal kanser/kansere yatkınlık 
sendromları: Bannayan-Riley-Ruvalcapa sendromu,  Cowden sendromu, 10q23 delesyon sendromu,  
infantil form juvenil polipozis sendromu, Makrosefali/otizm sendromu, Lhermitte-Ductos sendromu ve 
Proteus sendromudur.  Laboratuarımıza bu inceleme için tüm gen dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3735 

Rett Sendromu 

Sinonim: MECP2 Mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
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Kullanımı: Rett sendromu ilerleyici nörolojik bir hastalıktır. Genelde kadınlar etkilenir. İnsidansı 
1/10000 olarak bilinmektedir. 6-18 ay normal gelişim sürecinden sonra etkilenmiş çocuklar, hedefli el 
kullanımı, konuşma yeteneğini ve baş döndürmede azalma gibi kazanılmış becerilerini kaybederler. 
Sosyal davranışları bozulur. Kızların çoğunda epilepsi ve el oğuşturma hareketi gelişir. Rett sendromu 
vakalarının %80’inden fazlasında MECP2 gen mutasyonu saptanmaktadır. Bu nedenle Rett sendromu 
klinik şüphesi olan hastalarda MECP2 geni dizi analizi yapılmaktadır. 
Bunun yanında, otizm nedenleri içinde %0,5 sıklıkta yer aldığı için için başka herhangi bir bulgusu olmasa 
bile otistik hastalarda da yapılması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 6118  

Rett Sendromu MECP2 Delesyon Analizi 

Sinonim:MECP2 Delesyon Analizi 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numunemiktarı:5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi:MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Rett sendromu ilerleyici nörolojik bir hastalıktır. Genelde kadınlar etkilenir. İnsidansı 
1/10000 olarak bilinmektedir. 6-18 ay normal gelişim sürecinden sonra etkilenmiş çocuklar, hedefli el 
kullanımı, konuşma yeteneğini ve baş döndürmede azalma gibi kazanılmış becerilerini kaybederler. 
Sosyal davranışları bozulur. Kızların çoğunda epilepsive el oğuşturma hareketi gelişir. Rett sendromu 
vakalarının %80’inden fazlasında MECP2 gen mutasyonu saptanmaktadır. Bu nedenle Rett sendromu 
klinik şüphesi olan hastalarda MECP2 geni dizi analizi yapılmaktadır. Delesyon taraması bu gen için ilgili 
endikasyonda ilk basamak test olarak dahi önerilebilir; nitekim bu genle ilgili HGMD veritabanında 
tanımlı mutasyonların %70’ini delesyon ve duplikasyonlar oluşturmakta ve bunların da yarısı bu analizin 
kapsamına giren gros delesyonlardan ibaret olmaktadır. 
Bunun yanında, otizm nedenleri içinde %0,5 sıklıkta yer aldığı için için başka herhangi bir bulgusu olmasa 
bile otistik hastalarda da yapılması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 3313 

SCA Paneli (Tip 1,2,3,6,7) 

Sinonim: Spinoserebellar ataksi, otozomal dominant, ATXN1 geni, ATXN2 geni, ATXN3 geni, CACNA1A 
geni, ATXN7 geni 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, 30 yaş üzerinde başlayan 
dominant kalıtımlı SCA’ların %60’ından fazlasını SCA1, 2, 3, 6 ve 7 oluşturmaktadır. Bu nedenle 
laboratuarımızda Otozomal dominant SCA öntanısı olan hastalarda ATXN1, ATXN2, ATXN3, CACNA1A ve 
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ATXN7 genlerindeki CAG tekrar sayılarının saptanması için, sırası ile belirtilen genlerin 8, 1, 12, 48, ve 3. 
ekzonlarının  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3619 

SDHB Geni Dizi Analizi 

Sinonim: Paraganglioma tip 4, Cowden senromu tip 2, Feokromasitoma, Gastrointestinal stromal tümör 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Mitokondri içinde çalışan süksinat dehidrogenaz enziminin (kompleks II) altbirimlerinden 
olan iron sulfur proteini kodlayan SDHB geni;  1.kromozomun kısa kolunda (1p36.13) yer alır. 
Heterozigot mutasyonları ile Paraganglioma tip 4, Cowden senromu tip 2, Feokromasitoma, 
Gastrointestinal stromal tümör gelişmektedir. 
Laboratuarımızda SDHB geninin tüm kodlayan bölgelerinin dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4818 

SGCG Geni Dizi Analizi 

Sinonim: Limb Girdle Tip 2C, LGMD2C 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: SGCG geni gama sarkoglikan proteinin kodlar. Kas hücrelerinde iskelet matriksinde bulunan 
ve distrofin proteini ile iletişimi olan bu proteinin defektinde erken yaşta başlayan ve otozomal resesif 
aktarılan muskular distrofi tipleri ve özellikle limb-girdle tip 2C (LGMD2C) gelişir. Laboratuarımıza limb-
girdle tip 2C ya da çocukluk çağı resesif geçişli muskular distrofi öntanısı ile refere edilen hastalarda SGCG 
geni dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3633 

SMA Mutasyon Analizi  

Sinonim: Spinal müsküler atrofi Mutasyon Analizi, SMN geni delesyon analizi, ekzon 7 delesyonu SMA, 
ekzon 8 delesyonu SMA  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 14 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: PCR-RFLP 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Otozomal resesif kalıtılan kol ve bacak kaslarındaki atrofi veya zayıflığa (omurilik ön boynuz 
hücrelerindeki dejenarasyon sonucu) yol açan hastalık 6000-10000’de bir görülür. Üç tipi vardır: Tip 1: 
Yenidoğan döneminde başlar, hastalar 2 yaşından önce genellikle solunum sistemi enfeksiyonlarına bağlı 
kaybedilirler. Tip 2: Klinik belirtileri daha azdır, 18. aydan önce ortaya çıkar. Yardımsız oturabilirler ama 
asla yürüyemezler. Tip 3: 18 aydan itibaren belirtileri ortaya çıkar. Yürüyebilirler ve yardımsız uzun süre 
yaşayabilirler.  
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Hastalıktan sorumlu gen 5. kromozomda iki kopya olarak bulunan SMN genidir. Yaklaşık %94 hastada bu 
genlerden telomerik olanın bir bölgesi (ekzon 7) kaybolmaktadır.  Bu nedenle, SMA bulguları gösteren 
hastada ilk olarak SMA delesyon analizi yapılır. 
Laboratuvar Kodu: 3098 

SMA Taşıyıcılık Analizi  

Sinonim: Spinal Muskular Atrofi, SMN, delesyon, heterozigot  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: MLPA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Otozomal resesif kalıtılan hastalık omurilik ön boynuz hücrelerindeki dejenarasyon sonucu 
kol ve bacak kaslarındaki atrofi veya zayıflığa yol açar. Hastalıktan sorumlu gen 5. kromozomda iki kopya 
olarak bulunan SMN genidir. Yaklaşık %94 hastada telomerik SMN geninin bir bölgesi (ekzon 7) 
kaybolmaktadır.  Hasta çocuğun anne ve babası yüksek ihtimalle taşıyıcıdır. Anne ve babanın 
taşıyıcılığının saptanması, ailenin daha sonraki gebeliklerinde doğum öncesi tanıyı mümkün kılmaktadır. 
Bu test, hasta çocuğunda delesyon saptanan ya da ailede benzer hastalığın olduğu ancak hasta bireye test 
yapılamadığı durumlarda aileye sonraki gebelikler için doğum öncesi tanı şansının sağlanabilmesi amacı 
ile yapılmaktadır. Test, hastalık için taşıyıcı olma ihtimali olan anne ve babaya birlikte uygulanmaktadır. 
Bu çalışmanın gebelik başlamadan önce tamamlanması önerilir. 
Laboratuvar Kodu: 6120  

Smith-Magenis Sendromu (FISH) 

Sinonim: 17p11.2 delesyonu,  del 17p11.2 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Psikomotor ve fiziksel gelişme geriliği, konuşmanın gecikmesi, kaba ses, tipik yüz 
görünümüne sahip hastalardır. Hastaların %90’ında hastalığın nedeni 17. kromozomun p11.2 bölgesinin 
kaybıdır. Smith Magenis sendromu şüphesi olan hastada 17 p11.2 delesyonunun saptanması için FISH 
incelemesi yapılır.  
Laboratuvar Kodu: 5782  

SOD1 Geni Dizi Analizi 

Sinonim: Amiyotrofik Lateral Skleroz, ALS 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra  
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Amiyotrofik Lateral Skleroz (ALS) beyin ve spinal kordun üst ve alt motor nöronlarında 
dejenerasyonla karakterize ilerleyici bir hastalıktır. Hastalık, merkez sinir sisteminde, omurilik ve beyin 
sapında motor hücrelerin (nöronlar) kaybına bağlı olarak ortaya çıkar. Üst motor nöron tutuluşu sonucu 
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(ekstremitelerde katılık, hiperrefleksi, emosyonel labilite) ve alt motor nöron tutuluşu sonucu (kol ve 
bacaklarda asimetrik güçsüzlük, kaslarda erime,  kramplar, kaslarda seyirme, yorulma, konuşma ve 
yutma güçlüğü)  oluşan bulguların çeşitli birleşimleri klinik tabloyu belirlemektedir. Hastalığın % 90-95’ı 
sporadik, % 3-10’u ailesel olarak ortaya çıkar. Klinik bulgular genellikle 50- 60 yaşlarında başlar. Ailesel 
olgularda hastalık başlangıç yaşı daha erkendir. Ailesel ALS olguların %20’sine, sporadik olguların % 1-
5’inde ve tüm ALS hastalarının %2’sine 21. kromozom üzerindeki Cu-Zn, Superoksid Dismutaz (SOD1) 
genindeki mutasyonların neden olduğu düşünülmektedir. SOD1 geninin 150’den fazla tip mutasyonu 
tanımlanmıştır. Laboratuarımıza ALS öntanısı ile gönderilen hastalarda SOD1 tüm gen dizi analizi 
yapılması önerilmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4661 

Sotos Sendromu (FISH) 

Sinonim: NSD1 delesyonu, 5q35 delesyonu,  del 5q35, serebral gigantizm 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: NSD1 geni mutasyonları ile gelişen mental retardasyon ve hızlı büyüme bulguları gösteren 
serebral gigantizmdir.  Sotos sendromu şüphesi olan hastada 5q35’te lokalize olan NSD1 geni 
delesyonunun saptanması için FISH incelemesi yapılır.  
Laboratuvar Kodu: 2391 

Sotos NSD1 Geni Dizi Analizi  

Sinonim: NSD1 geni mutasyonları, serebral gigantizm 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 60 gün sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan   
Numune Miktarı: 5ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: NSD1 geni mutasyonları ile gelişen mental retardasyon ve hızlı büyüme bulguları gösteren 
serebral gigantizmdir.  Sotos sendromuna NSD1 geninin delesyonu veya nokta mutasyonları neden 
olmaktadır. FISH ile delesyon saptanmayan olgularda genin DNA dizileme ile incelenmesi önerilir. 
Laboratuvarımızda FISH yöntemiyle delesyonların incelenmesi (test kodu:2391) yanı sıra NSD1 geninin 
kodlayan bölgeleri dizi analizi metodolojisiyle incelenmektedir.  
Laboratuvar Kodu: 4057 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 1 

Sinonim: Spinoserebellar ataksi, otozomal dominant, ATXN1 geni. 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
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bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde SCA 1, 2, 3, 
6, 7, 8, 10, 12, 17 ‘ye yönelik ilgili egzonların dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3914 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 2 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, ATXN2 geni. 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde SCA 1, 2, 3, 
6, 7, 8, 10, 12, 17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3913 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 3 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, ATXN3 geni. Machado-Joseph Dısease; MJD 
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA’ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde SCA 1, 2, 3, 
6, 7, 8, 10, 12, 17 ‘ye yönelik ilgili ekzonların dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3915 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 6 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, CACNA1A geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
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Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3916 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 7 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, ATXN7 geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3917 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 8 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, ATXN8 geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
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Laboratuvar Kodu: 4630 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 10 

Sinonim : Spinoserebellar ataksi, ATXN10 geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4631 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 12 

Sinonim: Spinoserebellar ataksi, PPP2R2B  geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4632 

Spinoserebellar Ataksi (SCA) Tip 17 

Sinonim: Spinoserebellar ataksi, HUNTINGTON DISEASE-LIKE 4; HDL4, TBP geni.  
Sonuç Verme Zamanı: 3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5-10 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: Dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Ataksi, beyincik, omurilik veya periferik duyusal kayıplardan kaynaklanan denge ve 
koordinasyon kaybıdır. Ataksiler, kalıtsal olabilir. Kalıtsal ataksiler, otozomal dominant/resesif veya X’e 
bağlı olarak kalıtılabilir. Otozomal dominant olarak kalıtılan Spinoserebellar ataksi (SCA) prevalansı 
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3/100.000 olarak belirlenmiştir. Genetik ve klinik olarak heterojen yapıya sahip bir nörodejeneratif 
hastalık grubuolan SCA alt tiplerinin klinik bulguları birbirleri ile büyük oranda örtüştüğü için sadece 
klinik özelliklere dayanılarak SCA tiplendirmesinin yapılması mümkün değildir. Bu nedenle SCA‟ların 
genetik etyolojilerinin belirlenmesi, bu hastalık grubunun tanımlanması ve sınıflandırılması açısından 
önemlidir. Farklı altgruplarının sıklıkları toplumlara göre değişmekle birlikte, merkezimizde  SCA 
1,2,3,6,7,8,10,12,17 ‘ye yönelik ilgili egzonların  dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4633 

SURF1 Dizi Analizi  

Sinonim: Leigh sendromu, infantil subakut nekrotizan ensefalit, Surfeit-1, COX defekti 
Çalışma Zamanı: Hergün 
Sonuç Verme Zamanı: 4 hafta sonra 
Numune Türü: EDTA’lı tam kan 
Numune Miktarı: 5 ml 
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp 
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Leigh sendromu erken süt çocukluğu döneminde nöbet, gelişme geriliği, hipotoni, solunum 
bozuklukları ve laktik asit yüksekliği ile karakterize bir mitokondrial ensefalomyopatidir. Çoğunlukla 
infantil tipi görülmekle beraber çocukluk ve erişkin tipleri de bulunmaktadır. Genetik geçiş biyokimyasal 
defekte göre heterojenite gösterir. En sık ‘’sitokrom c oksidaz’’ eksikliği sonucu ortaya çıkar. Otozomal 
resesif aktarılan bu COX defektlerinden bir tanesi de SURF1 geni mutasyonları ile gelişmektedir. 
Laboratuarımızda SURF1 geninin tüm ekzonlarının dizi analizi yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 3874 

Tay- Sachs Hastalığı Genetik Testi (HEXA Geni) 

Sinonim: Gm2 gangliosidozis, HEX A mutasyonu, Hekzosaminidaz A mutasyonları 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 5 ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA dizi analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Tay Sachs, bir lipid depo hastalığıdır. Gm2 gangliosidleri ganglion hücrelerinde birikir. Hasta 
bebekler doğdukları zaman gayet sağlıklı görünüştedirler. Doğumdan yaklaşık 6 ay sonra –sesten abartılı 
ürkme, kavrama yeteneğinde azalma ve körlük gibi-semptomlar görülmeye başlar. Bu hastalığı taşıyan 
çocuklar 3-5 yaşları arasında kaybedilirler.  
Glikolipidlerin sentezlenmesinde düzenleyici olan a-hexosamidaz enzimini kodlayan ve 15. kromozomda 
(15q23) bulunan HEXA genindeki mutasyonlar sonucu hastalık gelişir. Yaklaşık 35 kb uzunluğunda olan 
gen 14 exon içerir. Laboratuvarımızda Tay Sachs bulguları gösteren hastalarda HEXA tüm gen dizi analizi 
yapılmaktadır. 
Laboratuvar Kodu: 4827 

TWIST1 Delesyon Duplikasyon Analizi 

Sinonim: TRANSCRIPTION FACTOR TWIST; TWIST 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
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Çalışma Yöntemi: MLPA  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Bebek doğduğu zaman kafatası birbiriyle bağlantılı birçok küçük kemiklerden oluşur ki bu 
bağlantılara sütür denir.  Beyin büyüdükçe sütürlerin simetrik büyümeye izin vermesi gerekir.  Herhangi 
bir sebepten dolayı bir veya daha fazla sütür kapalı ise beyin gelişimini etkiler. Bu duruma 
kraniyosinositoz denir. Bazı durumlarda bu genetiktir ve başka gelişim problemleri de görülebilir. 
7p21.1’de lokalize olan TWIST geni mutasyonları, delesyon ve duplikasyonları bu durumun gelişimine 
yol açan genetik faktörlerden birisidir. Literatürde Craniosynostosis, type 1 (OMIM: 123100),  Robinow-
Sorauf syndrome (OMIM: 180750),  Saethre-Chotzen syndrome (OMIM: 101400) ve Saethre-Chotzen 
syndrome with eyelid anomalies (OMIM: 101400) olarak isimlendirilen hastalıklar ile ilişkilidir.   
Laboratuvar Kodu: 4248 

TWIST1 Mutasyon Analizi 

Sinonim: TRANSCRIPTION FACTOR TWIST; TWIST 
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 2-3 hafta sonra   
Numune Türü: EDTA’lı tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Mor kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: DNA Dizi Analizi  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Bebek doğduğu zaman kafatası birbiriyle bağlantılı birçok küçük kemiklerden oluşur ki bu 
bağlantılara sütür denir.  Beyin büyüdükçe sütürlerin simetrik büyümeye izin vermesi gerekir.  Herhangi 
bir sebepten dolayı bir veya daha fazla sütür kapalı ise beyin gelişimini etkiler. Bu duruma 
kraniyosinositoz denir. Bazı durumlarda bu genetiktir ve başka gelişim problemleri de görülebilir. 
7p21.1’de lokalize olan TWIST geni mutasyonları bu durumun gelişimine yol açan genetik faktörlerden 
birisidir. Literatürde Craniosynostosis, type 1 (OMIM: 123100),  Robinow-Sorauf syndrome (OMIM: 
180750),  Saethre-Chotzen syndrome (OMIM: 101400) ve Saethre-Chotzen syndrome with eyelid 
anomalies (OMIM: 101400) olarak isimlendirilen hastalıklar ile ilişkilidir.   
Laboratuvar Kodu: 3230 

Williams Sendromu (FISH) 

Sinonim: Elastin geni delesyonu,  del 7q11.23, 7q11.23 delesyonu  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Zihinsel gelişme geriliği, doğuştan kalp hastalıkları, gevşek eklem hareketleri ve tipik yüz 
görünümü (basık burun kökü, birbirine yakın ve çekik gözler, yüksek damak gibi) olan çocuklarda 
Williams sendromundan şüphelenmek gerekir. Hastalar geç yürürler, denge sağlamakta zorlanırlar. 7. 
kromozomdaki Elastin geninin hataları hastalığa yol açar. FISH ile 7q11.23’te bu genin kaybına bakılır. 
Laboratuvar Kodu: 5792  

Wolf-Hirschhorn Sendromu (FISH) 

Sinonim: WHS, 4p16.3 delesyonu,  del 4p16.3  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: 1 hafta sonra   
Numune Türü: Heparinli tam kan  
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Numune Miktarı: 3ml  
Numune Kabı: Yeşil kapaklı tüp  
Çalışma Yöntemi: FISH  
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: Wolf Hirschhorn sendromlu (WHS) hastalarda; ağır mental retardasyon, epileptik nöbetler, 
hipotoni ve tipik yüz görünümü vardır.  Doğum öncesi dönemde fetal hareketlerde zayıflık fark edilebilir. 
Yarık damak/dudak, balık ağzı, küçük çene veya asimetrik kafa yapısı dikkat çekebilir. Kalp hastalıkları, 
sık solunum yolşu enfeksiyonu gözlenir.Genellikle mikroskopik düzeyde gözlenen 4. kromozomdaki 
p16.3 bölgesinin kaybı hastalığa neden olur. 4p16.3 delesyonunun saptanması için FISH incelemesi 
yapılır.  
Laboratuvar Kodu: 5794  
 

İMMÜNOHİSTOKİMYA TABANLI TANI TESTLERİMİZ 

Limbik Ensefalit Paneli 

Sinonim: -  
Çalışma Zamanı: Pazartesi  
Sonuç Verme Zamanı: Cuma 
Numune Türü: Serum  
Numune Miktarı: 3ml kan (1 ml serum)  
Numune Kabı: Kırmızı kapaklı tüp 
Numune Saklama ve Gönderimi: Soğuk ortam 
Çalışma Yöntemi: IFA 
Referans Aralığı: Negatif 
Kullanımı:  
Limbik ensefalit genellikle temporal lobu, özellikle mesiotemporal bölgeyi tutan bir hastalıktır. Limbik 
sistem içerisinde bulunan bu bölge, hafıza, duygudurum, davranış ve koku alma ile ilgili bir bölgedir. Bu 
nedenle hastalarda başlangıçta kişilik değişikliği, depresyon, halüsinasyon, kaygı, unutkanlık gibi 
psikiyatrik bulgular izlenebilir. Hastalık ilerledikçe nörolojik bulgular belirginleşir epileptik nöbetler, 
bilinç kaybı hatta felçler gelişebilir. Bazı hastalarda belirtiler haftalar içinde ilerlerken bazı hastalarda 
birkaç gün içinde bilinç kaybı meydana gelebilir. 
 
Limbik ensefalit enfeksiyonlarla, metabolik hastalıklarla, beyin vasküliti ve tümörlerle karışabilir. Bunlar 
içinde en sık olanı herpes simpleks ensefalitidir. Ayrıca, Creutzfeld-Jacob (deli dana) hastalığı, Hashimoto 
ensefa-lopatisi, Wernicke-Korsakoff hastalığı, prog-resif multifokal ensefalomiyelit de limbik ensefalite 
benzer bulgular yapabilir. 
 
Limbik ensefalit temelde limbik hücrelerdeki bazı proteinlere karşı oluşan, bu proteinlere bağlanarak 
görevlerini yapmalarını engelle-yen antikorlar nedeni ile oluşur. Bu antikor-ların oluşmasında daha çok 
bazı kanserler suçlanmaktadır. Limbik bölge hücrelerinin evrimsel kökenleri ile aynı kanser hücrelerine 
karşı harekete geçen bağışıklık sisteminin kanser hücrelerini yok etmek için yaptığı antikorlar limbik 
sistem hücrelerine de zarar verip, limbik ensefalite neden olmaktadır. Kanserle ilişkilendirilen bu tür 
limbik ensefalite “paraneoplastik limbik ensefalit” ismi verilmektedir. Paraneoplastik limbik 
ensefalitlerin büyük bir kısmında psikiatrik ve nörolojik bulgular kanserin kendisine ait bulgulardan önce 
çıkabilir ve kanser habercisi olabilir. Paraneoplastik limbik ensefalitlere neden olan kanserler sıklık 
sırasına göre küçük hücreli akciğer kanseri, meme, testis kanseri, lenf kanseri, over ve timus bezi 
kanserleridir. Bunun dışında nadiren başka organların kanserlerinde de limbik ensefalit ortaya çıkabilir. 
 
 
 

mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/


GELİŞİMSEL ÇOCUK NÖROLOJİSİNDE LABORATUVAR UYGULAMALARI 
 

 

Biyolojik Bilimler Araştırma Geliştirme ve Üretim A.Ş. 
Tunus Cad. No:95 Kavaklıdere 06680 Ankara 

tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 
e–posta: info@duzen.com.tr  || url : www.duzen.com.tr   Sayfa 61 / 71 

 

 

Anti-nöronal    
antikorlar 

Limbik Ensefalit Antikorları 

Anti-Hu 
Voltaj bağımlı      kalsiyum kanal 
antikoru 

Anti-Yo 
Voltaj bağımlı    potasyum kanal 
antikoru 

Anti-Ri CASPR2 
Anti-Ma2/Ta LGI1 
CV2 AMPA 1/2  
Amfifizin NMDA 
Zinc3 GABA B1/B2 
Anti-Tr  
Anti-Titin  
GAD  

 
Bazı hastalarda ise hiç kanser bulunmadığı halde nöronal antikor pozitifliği ve limbik ensefalit bulguları 
olabilir. Kanser olmayan hastalarda meydana gelen limbik ensefalitin nedeni hala bilinmemektedir. 
Ancak bu hastalarında 5 yıllık sürede kanser gelişme ihtimali olduğunu görüşü vardır ve bu hastalar 5 yıl 
süre ile kanser açısından gözlem altına alınmalıdırlar. 
Laboratuvar Kodu: 3570 

Miyozit Paneli 

Sinonim: -  
Çalışma Zamanı: Hergün  
Sonuç Verme Zamanı: Ertesi 
Numune Türü: Serum  
Numune Miktarı: 3ml kan (1 ml serum)  
Numune Kabı: Kırmızı kapaklı tüp 
Numune Saklama ve Gönderimi: Soğuk ortam 
Çalışma Yöntemi: İmmunoblot 
Referans Aralığı: Negatif 
Kullanımı: Miyosit kasların iltihabına verilen genel bir isimdir. Herediter, enfeksiyonlarla tetiklendiğine 
ve immun sistem hastalıklarına bağlı olarak geliştiğine dair düşünceler vardır. Noninflamatuar miyopati 
sebepleri içinde nöromüsküler hastalıklar, endokrin, metabolik hastalıklar mevcuttur. Hastalar, sıklıkla 
yorgunluk, ateş, miyaljiler gibi nonspesifik yakınmalarla hekime başvururlar. Anamnez, iyi bir fizik 
muayene, laboratuvar ve patoloji incelemeleri sonucu ile tanısı konur. Çoğunlukla üst kol ve üst bacak 
kaslarında ağrı ve giderek güç kaybı ile ortaya çıkar. Hastalar alçak bir koltuktan ve merdivenlerden 
çıkamaz olurlar. İlerleyici bir hastalık olup solunum kaslarını da etkileyebileceği için tedavi acildir ve çok 
iyi yapılmalıdır.  
 
2004’den sonra kullanılan, inflamatuar kas hastalıklarının 
sınıflandırılması: 
Tip I: Erişkin polimiyoziti (PM) 
Tip II: Erişkin dermatomiyoziti (DM) 
Tip III: Malignite ile birlikte inflamatuar miyozit  
Tip IV: Çocukluk çağı PM veya DM  
Tip V: Kollajen vasküler hastalıklar ile birlikte miyozit (overlap 
sendromu) 
Tip VI: Diğerleri İnklüzyon cisimciği miyoziti, eozinofilik ve lokalize nodüler miyozit 
 
Myozitlerin, otoimmun hastalıklar ve Maligitelerle birlikte görülme sıklığı da fazladır.  
 

  
Anti-Jo1 Anti- MDA5 
Anti-PL-7 Anti- NXP2 
Anti-PL-12 Anti- EJ 
Anti-SRP Anti- SAE 
Anti-Mi2 Alfa Anti- Ku 
Anti-Mi2 Beta Anti- U1RNP 
Anti- TIF1g Anti- PM/SCL 
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Tanıda da kullanılan fizik muayene EMG, biyokimyasal tetkikler ve kas biyopsisi kriterleri dışında 
otoimmun hastalıklar açısından miyosit spesifik antikorlar çalışılabilir.  
 
Miyozit spesifik otoantikorların DM ve PM’nin patofizyolojisinde spesifik rolleri olduğu konusunda artan 
düşünceler mevcuttur. Yaklaşık hastaların % 30’unda pozitif bulunurlar.  
(1) Anti sentetazlar: Anti-Jo-1(histidil- tRNA sentetaz), Anti-PL-7, Anti-PL-12. Bu antikorlarının 
varlığında antisentetaz sendromu düşünülür.    
(2) Anti- SRP (intrasellüler signal recognition partikül). SRP yeni sentezlenen proteinlerin endoplazmik 
retikuluma taşınmasında rol oynar. Anti -SRP antikorları çoğunlukla PM’de bulunur, ağır miyopati ve 
kontrolü zor agresif hastalıkla birlikte bulunur. Anti SRP sendromu ile ilişkilidir. 
(3) Anti- Mi-2: Bu antikorlar, transkripsiyonel aktivasyonda rolü olan helikaz’a karşı gelişmiştir. DM’li 
hastalarda Asyalılarda %7, Orta Amerikada %30 oranında görülür. Akut başlangıçlı, güneş gören yerlerde 
eritem ve şal işaretinin bulunduğu klasik DM’lerde görülür. Ayrıca paraneoplastik myozitlerde de 
pozitifliği gözlenebilir. Ayrımında Mi2 α (Alfa) ve Mi2 β (Beta) kullanılabilir. Mi2 β (Beta) formu 
paraneoplastik miyozitlerle (Kolon ve meme kanserinde gözlenen) ilişkilendirilmektedir.  
(4) Anti- TIF1g : (Transcriptional intermediary factor 1_gama)DM hastaları için spesifik kabul edilen bir 
antikordur. %58 vakada paraneoplastik DM (örn. Pankreatik Karsinoma) nedeniyle pozitiflik 
saptanmaktadır.  
(5) Anti- MDA5: (Sinonimleri; melanoma differentation-associated gene, interferon induced with 
helicase C domain 1(IFIH1)). İnterstisyel akciğer hastalığı ile birlikteliği sık olan amiyopatik DM ile 
ilişkilendirilmektedir. 
(6) Anti- NXP2: ( Sinonimleri; MJ-p140-MU, MORC3, microchidia familiy C-type zinc finger3) çocukluk 
çağı PM/DM ile ilişkilendirilen bir antikordur. Yetişkinlerde nadiren gözükür. Yetişkinlerde pozitifliği 
genellikle malignitelerle ilişkilendirilir. 
(7) Anti- EJ: Poliomyozit ile ilişkilendirilir.  
(8) Anti- SAE ( SAE 1/SAE 2)- SUMO activating enzyme subunits1 ve 2 
Ayrıca, Miyozitle başka bir bağ dokusu hastalığının çakışmasını gösteren hastalarda da saptanan 
antikorlar bulunmaktadır.  
(9) Anti- Ku: Poimiyozit /skleroderma çakışma sendromu  
(10) Anti- U1RNP: Polimiyozit/skleroderma çakışma sendromu 
(11) Anti- PM/SCL:  Polimiyozit/skleroderma çakışma sendromu 
 
Laboratuvar Kodu: 3170 

NMO IgG 

Sinonim: -  
Çalışma Zamanı: Pazartesi 
Sonuç Verme Zamanı: Cuma 
Numune Türü: Serum  
Numune Miktarı: 3ml kan (1 ml serum)  
Numune Kabı: Kırmızı kapaklı tüp 
Numune Saklama ve Gönderimi: Soğuk ortam 
Çalışma Yöntemi: IFA 
Referans Aralığı: - 
Kullanımı: SSS’ni tutan idyopatik inflamatuvar bir hastalık olan Nöromyelitis optica (NMO) nın tanısında 
kullanılan immunfloresan yöntemle çalışılan bir testtir. İlk kez 2004 yılında NMO-IgG antikoru transvers 
miyeliti olan nöromyelitis optika vakalarında  aquaporin-4 kanallarına karşı saptanmıştır. Aquaporin -4 
kanalları SSS'deki astrositlerin ayaksı çıkıntılarında bulunmaktadır.  Aquoporin 4 e karşı gösterilen NMO 
IgG  (AQP-4 antikoru) antikorlarının tanıda kullanılmasıyla birlikte multiple sklerozla (MS) ilgili olmayan 
bazı optik nörit vakalarının ayırt edilebilmesi sağlanmıştır.  
Multpil skleroza çok benzeyen NMO rölapslarla giden demyelinizan bir hastalık olduğu kabul 
edilmektedir. Önceleri Rekürren optik nörit ve myeliti olan hastalar sıklıkla multipl skleroz olarak kabul 
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edilirlerdi. Daha sonra klinik çalışmalar serebrospinal sıvıda eşlenmemiş oligoklonal bantların 
yokluğunu ve beyin lezyonlarının farklı bir etyolojiye sahip olduklarını ortaya çıkarmıştır ve multiple 
sklerozla karışan bu vakaların Nöromyelitis optica (NMO) oldukları düşünülmüştür. Tedavisinde uzun 
süre immunsupresyon gereken NMO ve tedavisinde kortikosteroid kullanılan multiple sklerozun 
ayrımının yapılması tedavi etkinliği için çok önemlidir.  Nöromyelitis optikanın görme ile ilgili prognozu 
multipl sklerozdan (MS) kötüdür. Elde edilen delillere göre multipl sklerozla ilişkili optik nöritli 
hastaların hiçbirinde görsel kayıp sürmemiştir, nöromyelitis optikada optik nöritin tedavisi çok kritik bir 
durumdur, şu an NMO IgG’ye sahip oldukları gösterilen optik nörit vakalarının, uzun süreli immün 
süpresyon yerine multipl sklerozda kullanılan protokollerle tedavi edilmesi yüzünden birçok irreversbl 
körlük vakası bulunmaktadır.  
Hastalığın gerçek nedeni henüz bilinmemektedir. Optik nörit ve myelit atakları eşzamanlı veya birbirini 
izleyerek ortaya çıkar, optik nörit daha çok tek taraflıdır, hastalık %80-90 rölapslarla devam eder, ataklar 
şiddetli olup kalıcı hasar bırakabilir. Kranyal MR normal olabildiği gibi beyaz cevherde  nonspesifik 
lezyonlar görülebilir; hastaların %10'unda,  aquaporin-4 antijenlerinin yoğun bulundukları 
periepandimal bölgelerde (hipotalamus, korpus kallosum, periventriküler bölge ve beyin sapı) beyaz 
cevher tutulumu gösterilebilir. Beyin omurilik sıvısında polimorf nüveli lökositlerden oluşan pleositoz 
vardır. Nöromyelitis optikada görülen lezyonlar sıklıkla aquaporin 4 (AQP4)  ekspresyonunun yüksek 
olduğu lateral, üçüncü ve dördüncü ventriküller etrafında gözlenmektedir ve antikorun patojenik rolü 
için deliller artmaktadır.  
 
Nöromyelitis optica tanısında kullanılan kriterler 2 grupta toplanmaktadır.  
 
Mutlak Kriterler:  

1- Optik nörit, (Akut/ subakut nöropatik görme kaybı, ağrı, optik sinirde ödem)  
2- Akut transvers myelit, (Akut/ subakut güçsüzlük, hissizlik, barsak/ mesana problemleri, 

L’hermitte’s belirtileri) 
 
Destekleyici kriterler: 

1- Spinal MR da en az 3 vertebrada longitudinal medüller lezyonlar, 
2- BOS  >50 lökosit/mm3  veya  >5 PMNL/mm3  
3- Oligoclonal bands, nadiren ↑IgG sentezi.  
4- NMO IgG pozitifliği  (% 90spesifik, %75 sensitif )  
5- Multiple skleroz  tanısı koymaya yetmeyen MR bulguları  

 
Tedavide, IV kortikosteroid, plazmaferez ve azathiopirin, rituximab gibi immunsupresifler 
kullanılmaktadır. 

Benzerlikler Farklılıklar 
Kadınlarda sık görülür Coğrafya 
Başlangıç yaşı Beyin semptomları 
Rölaps oranları Prognoz 
 MR görüntüsü 
 BOS bulguları 
 Tedaviye yanıt 

 
 
Laboratuvar Kodu: 2677, 2681 (BOS) 
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TEST LİSTEMİZ 

Burada nörogelişimsel bozukluklarla ilgili özelleşmiş tanı testlerimizi bulabilirsiniz. Konu ile ilgili tüm 

testlerimize internet sayfamızdan ulaşabilirsiniz. 

http://www.duzen.com.tr/  

http://www.duzengenetics.com/  

GENİŞ ÖLÇEKLİ GENOM ANALİZLERİ 

Test Kodu/Test Adı 
3698 MOLEKÜLER KARYOTİPLEME 
4778 TÜM EKZOM DİZİ ANALİZİ 
3202 PERİFERİK KANDA KROMOZOM ANALİZİ 
5810 SUBTELOMERİK DELESYON (FISH) 

 

NÖROGENETİK TESTLER 

Test Kodu/Test Adı 
3183 ADRENOLÖKODİSTROFİ (X’e Bağlı, ABCD1 geni) 
2986 AİLESEL TRANSTİRETİN İLİŞKİLİ AMİLOİDOZ 
4611 ALZHEİMER HASTALIĞI APP EKZON 16 VE 17 GENETİK ANALİZİ, ALZHEİMER TİP 1 
4612 ALZHEİMER HASTALIĞI APP GENETİK ANALİZİ, ALZHEİMER TİP 1 
4613 ALZHEİMER HASTALIĞI PSEN1 GENETİK ANALİZİ, ALZHEİMER TİP 3 
4614 ALZHEİMER HASTALIĞI PSEN2 GENETİK ANALİZİ, ALZHEİMER TİP 4 
4664 ANGELMAN METİLASYON ANALİZİ 
4812 ANGELMAN SENDROMU  
3567 ARX MUTASYON ANALİZİ 
4016 AVPR2  GENİ DİZİ ANALİZİ 
4823 BİYOTİNİDAZ DEFEKTİ  (BTD geni) 
3607 CADASIL HASTALIĞI GEN ANALİZİ (Egzon 3, 4, 5, 6) 
3193 CANAVAN HASTALIĞI GENETİK ANALİZİ (ASPA geni) 
4820 CDKL5 GEN ANALİZİ 
6110 CHARCOT MARİE TOOTH 1A (PMP22) 
3495 CHN1 GEN ANALİZİ 
5797 CRİ DU CHAT SENDROMU (FISH) 
4026 CYP27A1 GENİ DİZİ ANALİZİ  
3096 DMD/BMD DELESYON ANALİZİ  
3734 DMD NOKTA MUTASYONLARI   
3622 DMD TAŞIYICILIK TESTİ  
4782 DRAVET SENDROMU, SCN1A 
3191 DYT-1 MUTASYON ANALİZİ 
3370 FENİLKETONÜRİ TÜM GEN DİZİ ANALİZİ (PAH geni) 
4662 FENİLKETONÜRİ PAH DELESYON DUPLİKASYON ANALİZİ 
3184 FGFR1 DİZİ ANALİZİ 
3185 FGFR2 DİZİ ANALİZİ 
4803 FRAJİL X SENDROMU (PCR)  
2318 FRAJİL X TEKRAR SAYISI ANALİZİ 
2419 FRİEDREİCH ATAKSİSİ MUTASYON ANALİZİ  
3384 FUCOSİDOSİS FUCA1 GEN ANALİZİ 
4821 GALAKTOZEMİ GENETİK ANALİZİ (GALT GENİ) 
4780 GALT DELESYON DUPLİKASYON ANALİZİ 
4054 GAUCHER GBA GENİ DİZİ ANALİZİ  
3872 CGH1 DİZİ ANALİZİ  
3566 GLİKOJEN DEPO HASTALIĞI TİP1 (G6PC) 
3770 GLUTARİK ASİDEMİ TİP I GENETIK TEST 
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3629 GM1 GANGLİOZİDOZİS (GLB1 geni) 
4011 HEREDİTER SPASTİK PARAPLEJİ  
4615 HİPOKALEMİK PERİYODİK PARALİZİ GENETİK ANALİZİ (CACNA1S 4 mutasyon ve SCN4A 5 Mutasyon)  
2164 HNPP  
3496 HOXA1 GEN ANALİZİ 
4056 HUNTER IDS GENİ DİZİ ANALİZİ 
2423 HUNTİNGTON HASTALIĞI MUTASYON ANALİZİ  
5786 İZOLE LİZENSEFALİ SEKANSI (FISH) 
2930 İZOVALERİK ASİDEMİ GENETİK TESTİ (IVD geni) 
4788 KARNİTİNPALMİTOİL TRANSFERAZ 2 DEFEKTİ 
3877 KCNQ2 GEN ANALİZİ 
4682 KENNEDY HASTALIĞI GENETİK TEST 
3379 KLASİK SİTRÜLİNEMİ GEN ANALİZİ 
3646 KONJENİTAL GLİKOZİLASYON DEFEKTİ TİP1A 
4616 LAFORA HASTALIĞI (EPM2A Tüm Gen Analizi)  
4617 LAFORA HASTALIĞI (NHLRC1 Tüm Gen Analizi)  
3608 LHON GEN ANALİZİ  
3264 LIMB GIRDLE 2A (CAPN3 DIZI ANALIZI) 
4007 LIMB GIRDLE 2D (SGCA DIZI ANALIZI) 
4991 LIMB GIRDLE 2E (SGCB DIZI ANALIZI) 
3649 LIMB GIRDLE 2F (SGCD DIZI ANALIZI) 
3299 LIMB GIRDLE DELESYON ANALİZİ (SGC) 
3632 LMNA GEN DİZİ ANALİZİ (Emery-Dreifuss/Limb Girdle muscular dystrophy) 
4042 LOWE SENDROMU (OCRL1 GENİ) 
6117 MELAS SENDROMU (A3243G) 
4624 MELAS (A3243G, T3271C, A3252G)  
4625 MELAS (MTTL1 TÜM GEN DIZI)  
5811 MENTAL RETARDASYON PANELİ 
4626 MERRF SENDROMU (A8344G)  
4627 MERRF SENDROMU (A8344G, T8356C, G8363A VE G8361A) ANALİZİ  
3442 METAKROMATİK LÖKODİSTROFİ (ARSA1 GENİ) 
2931 METİL MALONİK ASİDEMİ GENETİK TESTİ (MUT GENİ) 
5784 MİLLER-DİEKER SENDROMU (FISH) 
4628 MITOKONDRIAL DNA DELESYON ANALİZİ (KS, PEARSON, PEO) 
2929 MSUD (AKÇAAĞAÇ ŞURUBU İDRAR HASTALIĞI (BCKDHA, BCKDHB ve DBT GENLERİ) 
3609 MYOTONİK DİSTROFİ  
3610 NCL TİP 1  
3611 NCL TİP 2  
3612 NCL TİP 3  
3486 NCL TİP 6 (CLN6 GENİ) 
4391 NF1 DELESYON DUPLİKASYON ANALİZİ  
4260 NF1 GENETİK İNCELEME 
4817 NF2 GENETİK İNCELEME 
3630 NİEMAN PİCK GENETİK TESTİ (NPC1, NPC2 ve SMPD1 GENLERİ) 
4618 PARKİNSON JUVENİL, PARK2 
4619 PARKİNSON TİP I, SNCA  
4620 PARKİNSON TİP 6, PINK1 
4621 PARKİNSON TİP 7, DJ-1 
4622 PARKİNSON TİP 8, LRRK2 
4623 PARKİNSON TİP 9,  KUFOR RAKEB HASTALIĞI 
3497 PAX6 GEN ANALİZİ 
3258 POMPE HASTALIĞI GENETİK TEST 
4663 PRADER-WİLLİ METİLASYON ANALİZİ 
4811 PRADER-WİLLİ SENDROMU (FISH) 
4629 PRION HASTALIGI GENETIK ANALİZİ  
2236 PROPİONİK ASİDEMİ GENETİK TESTİ (PCCA ve PCCB GENLERİ) 
4819 PRRT2 GEN ANALİZİ 
3735 PTEN NOKTA MUTASYONLARI 
6118 RETT SENDROMU 
3313 RETT SENDROMU MECP2 DELESYON ANALİZİ 
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3619 SCA PANELİ (Tip 1,2,3,6,7) 
4819 SDHB GEN ANALİZİ 
3633 SGCG GENİ DİZİ ANALİZİ 
3098 SMA MUTASYON ANALİZİ  
6120 SMA TAŞIYICILIK TESTİ 
5782 SMİTH-MAGENİS SENDROMU (FISH) 
4661 SOD1 GENİ DİZİ ANALİZİ 
4057 SOTOS NSD1 GENİ DİZİ ANALİZİ  
2391 SOTOS SENDROMU (FISH) 
3914 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 1 
3913 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 2 
3915 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 3 
3916 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 6 
3917 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 7 
4630 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 8 
4631 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 10 
4632 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 12 
4633 SPİNOSEREBELLAR ATAKSİ (SCA) TİP 17 
3874 SURF1 DİZİ ANALİZİ  
4827 TAY- SACS HASTALIĞI GENETİK TESTİ (HEXA GENİ)  
4248 TWIST 1 DELESYON DUPLİKASYON ANALİZİ  
3230 TWIST 1 MUTASYON ANALİZİ 
5792 WİLLİAMS SENDROMU (FISH) 
5794 WOLF-HİRSCHHORN SENDROMU (FISH) 

 

İMMÜNOHİSTOKİMYA TABANLI TANI TESTLERİ 

Test Kodu/Test Adı 
3570 LİMBİK ENSEFALİT PANELİ 
3170 MİYOZİT PANELİ 
2677, 2681 (BOS) NMO IgG 
 

ÖZEL KİMYA TEST LİSTEMİZ 

Lizozomal Hastalık Tarama Paneli – Tam Kan 

Test İçeriği İlgili Hastalık 
Asit lipaz Wolman 
Alfa-Glukozidaz Pompe 
Alfa-Galaktozidaz Fabry 
Beta-Glukozidaz Gaucher 
Arilsülfataz A Metakromatik lökodistrofi 
Sfingomyelinaz Niemann-Pick A/B 
Alfa-Fukosidaz Fukosidozis 
Hegzosaminidaz A Tay-Sachs / Sandhoff 
Hegzosaminidaz Total (GM 2 Gangliozidozis) 
Alfa-L-Iduronidaz Tay-Sachs / Sandhoff 
Iduronat-2-Sülfataz (GM 2 Gangliozidozis) 
Beta-Galaktozidaz Hurler-Schei (MPS 1) 
Arilsülfataz B Hunter (MPS 2) 
Beta-Glukronidaz GM1 Gangliozidozis (MPS 4) 
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Lizozomal Hastalık Tarama Paneli – İdrar 

Panel İçeriği Panel ile Taraması Yapılan Hastalıklar 
 
•Mukopolisakkarit tarama 
(Glukozaminoglikanlar, Kantitatif) 
• Mukopolisakkarit, Doğrulama (TLC) 
• Dermatan sülfat 
• Heparan sülfat 
• Kondroitin 
• Keratan sülfat 
• Oligosakkaridler, Tarama 
• Sialik asit, Tarama 
 
 

 
• Galactose-6-Sulfatase Deficiency 
• MPS I (Hurler/Scheie, Hurler Sendromu, İduronidaz Eksikliği) 
• MPS II (İduronat Sülfataz Eksikliği, Hunter Sendromu) 
• MPS III 
• Mukopolisakaridozis Tip IV (GM1 Gangliozidozis MPS IVa/IVb, Beta-Galaktozidaz 
Eksikliği, Morquio) 
• MPS VI (Maroteaux-Lamy Sendromu, Arilsülfataz B Eksikliği) 
• MPS VII (Beta-Glukoronidaz Eksikliği, Sly Sendromu) 
• Multiple Sulfatase Deficiency 
• Sanfilippo Syndrome 
• Scheie Syndrome 
• GM2 Gangliozidozis (Tay-Sachs ve Sandhoff, Hegzosaminidaz A ve B Eksikliği) 
• Pompe Hastalığı (Alfa-Glukozidaz Eksikliği) 
• Aspartilglukozaminüri (Aspartilglukozaminidaz Eksikliği) 
• Alfa-Mannozidozis (Alfa-Mannozidaz Eksikliği) 
• Beta-Mannozidozis (Beta-Mannozidaz Eksikliği) 
• Fukozidozis (Alfa-Fukosidaz Eksikliği) 
• Schindler Hastalığı (Alfa-N-asetilgalaktozaminidaz Eksikliği) 
• Galaktosialidozis 
• Mukolipidozis Tip II, IIIA ve IIIC 
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HASTA AİLELERİNE … 

Çocuğunuzda Nörolojik Bir Hastalığın Belirtileri Varsa veya Tanı Aldıysa Yalnız 

Değilsiniz 

Her Altı Çocuktan Biri Nörolojik Bir Tanı ile Yaşıyor 

NÖROLOJİK BİR BOZUKLUK NEDİR?  

Nörolojik bozukluk terimi beynin veya merkezi sinir sisteminin bir bölümünde meydana gelen bozukluk 

veya bozuklukların neden olduğu fiziksel ve/veya psikolojik semptomların tümüne verilen isimdir.  

İnsan beyninin gelişimi hamilelik döneminde başlar, bebeklik, çocukluk ve ergenlik dönemleri boyunca 

devam eder. Çoğu beyin hücresi doğumdan önce oluşur, ancak bu sinir hücreleri (nöronlar) arasındaki 

milyonlarca bağlantının bebekliğe kadar gelişimi yoktur. 

Beyin, gri maddeden (nöronlar ve bağlantılar) ve beyaz maddeden (miyelin kılıfıyla çevrili aksonlardan) 

oluşur. Beyin kendi kendini organize eder. Çevreye de uyum sağlayarak büyümesini ve gelişimini iletmek 

için bilgi seçer. Dokunma, koku, görme, tat ve işitme duyuları yoluyla çevreden edindiği tecrübe ile 

içindeki bağlantıları üretir. Bu bağlantılar yani motor nöronlar (yukarıdaki) beyinden dürtü taşır. 

Tüm nörolojik bozukluklar beyin, omurilik ve/veya sinirleri içerir. Semptomlar, hasarın meydana geldiği 

yere bağlı olarak değişir. Hareket, iletişim, görme, işitme veya düşünceyi kontrol eden alanlar 

etkilenebilir. Fiziksel, bilişsel (düşünsel), duygusal ve davranışsal belirtileri olabilir, birçok bozukluk bu 

semptomların kombinasyonlarına sahiptir. Çok geniş kapsamlıdır. Çeşitli nedenleri, komplikasyonları ve 

sonuçları vardır ve birçoğu ömür boyu bakım gerektiren bozukluklardır. 

NÖROLOJİK BOZUKLUKLARIN NEDENLERİ 

Birçok nörolojik bozukluk santral sinir sisteminin gelişimi sırasında meydana geldiği için doğum 

sırasında teşhis edilebilir. Doğuştan yani doğumda mevcut bozukluklardır. Bir kısmı ise edinsel yani 

sonradan gelişen bozukluklardır ve otoimmün (bağışıklık sistemi bozuklukları) gelişimsel bozukluklar, 

santral sinir sistemini etkileyen enfeksiyonlar, kazalar nedeniyle meydana gelen beyin ve sinir sistemi 

hasarlarına (felç, travma, hipoksi) bağlı olarak gelişirler. Sebebi bilinmeyen bozukluklar ise "idiopatik" 

olarak adlandırılırlar. 

DOĞUŞTAN TANISI KONAN NÖROLOJİK BOZUKLUKLAR 

GENETİK FAKTÖRLER 

Genetik faktörler, anne ve babadan alınan genler ve kromozomlar aracılığıyla kalıtsal nörolojik 

bozukluklar çocuğa aktarılabilir ve santral sinir sistemi gelişimini etkileyebilir. Kromozomlar, insan 

hücrelerinin çekirdeklerinde bulunan DNA tarafından desteklenen uzun DNA zinciridir. Genler olarak 

adlandırılan DNA bölümleri bizi kim olduğumuz yapan kimyasal kodu taşırlar. Kromozomlar binlerce 

genden oluşur. Bir insan vücudu hücresi normal olarak 46 (23 çift) kromozom içerir, yarısı anne ve yarısı 

babadan aktarılır. 
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Genlerde meydana gelen anormallikler/ değişiklikler (mutasyonlar olarak adlandırılır) anne ve 

babadan alınan özellikleri değiştirir. Kişilere zarar veren anormalliklere neden olur (örneğin, kistik 

fibroz). 

Kromozom anormallikleri, kromozomlardaki sayı ve yapı bakımından değişiklikleri kapsar. Bu 

anormallikler çok sayıda geni içerdiklerinden özellikler üzerinde büyük etkilere sahiptir. 

 Kromozom sayısındaki değişim – Kromozom bütün olarak kaybedilmesi ya da ekstra bir 

kromozom kazanılması şeklinde ortaya çıkar. Örneğin, Turner Sendromunda X 

kromozomlarından biri kaybedilir. Bu durum monozomi olarak adlandırılmaktadır. Trizomi ise 

ekstra bir kromozomun kazanılmasıdır. Örneğin Down Sendromunda bireyde 21. kromozomdan 

olması gerektiği gibi iki adet değil üç adet bulunur.  

 Kromozom yapısındaki değişim – Bir kromozomun bütün olarak değil ancak parçalı olarak 

eksilmesi ya da artması olarak ifade edilebilir. Örneğin mikro delesyonlar kromozomun bir 

bölgesinin silinmesidir ve bu şekilde silinen bölgedeki genlerin kaybına neden olurlar. Bu tür 

genetik koşullara örnek olarak, cri-du-chat, Prader-Willi ve Angelman sendromları verilebilir. 

METABOLİK BOZUKLUKLAR 

Metabolizma, vücutta oluşan kimyasal süreçleri ifade eder. Metabolik bozukluklar kalıcı hasara neden 

olabilir ve olabildiğince erken tespit edilmelidir (örneğin, kan veya idrar testleri yoluyla). Metabolik 

bozuklukların örnekleri arasında fenilketonüri (PKU) ve homosistinüri bulunmaktadır. PKU, 

fenilalaninin (gıdada bulunan) kan serumunda yüksek konsantrasyona ulaşabileceği kalıtsal bir 

hastalıktır. Bu beyin hücrelerine ve zihinsel gelişime zarar verir. Doğar doğmaz çocuklara yapılan 

"yenidoğan taraması" sayesinde doğumda birçok metabolik bozukluk tespit edilir. 

KONJENİTAL MALFORMASYON 

Konjenital malformasyonların genler ve çevre arasındaki karmaşık etkileşimlerin sonucu olduğuna 

inanılmaktadır. Örneğin tuberosklerozda çocukların beyin, kalp, gözler, cilt, böbrekler ve akciğerlerinde 

büyüme söz konusudur. Epilepsi, öğrenme güçlükleri ve otizm de yaşayabilirler. 

PRE/PERİNATAL NEDENLER 

TOKSİNLER VE ÇEVRESEL FAKTÖRLER 

Nörotoksinler fetal gelişim sırasında plasenta yoluyla bebeğin sistemine girebilir ve zarar verebilir. 

Dolayısıyla çocukta davranışsal problemler geliştirebilir. Nörotoksinler arasında alkol (fetal alkol 

sendromu), kurşun (istihbarat, öğrenme ve hafıza sorunlarına bağlı), civa (öğrenme ve gelişim 

bozuklukları), tütün (gelişimsel bozukluklar) ve bazı gıda katkı maddeleri bebeklerde nörolojik hasarlara 

neden olabilirler. 

BESLENME YETERSİZLİKLERİ 

Besinler büyüme için gereklidir. Gebeliğin son üç ayında yetersiz besin maddeleri beyin hücrelerinin 

sayısını azaltabilir. Örneğin folik asit eksikliği spina bifida gibi nöral tüp defektine (NTD) yol açabilir. 
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ENFEKSİYONLAR 

Cinsel yolla bulaşan enfeksiyonlar dâhil olmak üzere TORCH enfeksiyonları gebelik sırasında anneden 

bebeğe geçebilir. TORCH enfeksiyonları, Toxoplasmosis, Kızamıkçık, Sitomegalovirüs, Herpes simpleks 

ve diğer enfeksiyonlar (hepatit B, sifiliz, varicella-Zoster virüsü, HIV ve Parovirus B19) olarak 

tanımlanmaktadır.  Bu enfeksiyonlar doğmamış çocukta gelişimsel bozukluklara neden olabilir. 

Koryoamniyonit serebral felcin bir nedeni olabilir. 

HİPOKSİ / ASFİKSİ 

Perinatal asfiksi oksijen eksikliğinden kaynaklanan durumdur (hipoksi). Hipoksik iskemi, kan oksijen 

içeriğinin azalmasına neden olan kan akışının yetersiz olmasıdır. Uterustaki gelişmekte olan bir bebekte 

yeterli oksijen bulunmaması durumunda hipoksik iskemik ensefalopati (düşük oksijen nedeniyle 

nörolojik hasar) olabilir. serebral felç, zihinsel bozukluklar ve epilepsi meydana gelebilir. 

DOĞUM SIRASINDA OLUŞAN KOMPLİKASYONLAR 

Beyni koruyan kafatası doğumda beyin gelişimi henüz tamamlanmadığı için tam olarak 

kemikleşmemiştir ve fiziksel travmalara açık durumdadır. Yine doğum sırasında göbek kordonundan 

bebeğe kan ve oksijen temini de etkilenebilir ve oksijen yoksunluğu beyin hasarına neden olabilir. 

PREMATÜRE / DÜŞÜK DOĞUM AĞIRLIKLI DOĞUM 

Düşük doğum ağırlığı rahimdeki büyüme sorunlarını gösterebilir ve öğrenme bozuklukları, konuşma ve 

dil bozuklukları, dikkat problemleri, sosyal zorluklar, hiperaktivite ve öğrenme bozuklukları geliştirme 

olasılığı daha yüksektir. 

DOĞUM SONRASI, EDİNİLMİŞ NEDENLER 

Doğumsal nedenlere nazaran daha az görülmektedirler. Başlıca nedenler aşağıda sıralanmaktadır. 

BAĞIŞIKLIK SİSTEMİ BOZUKLUKLARI 

Bağışıklık sistemi vücudumuzu yabancı maddelere karşı koruyan sistemdir. Ama bazı hastalarda 

bağışıklık sistemi mekanizması bozulur ve insanın normal dokularına karşı savaşmaya başlar, otoimmün 

hastalıklar dediğimiz rahatsızlıklar meydana gelir. Otoimmun ensefalitler de bu grup hastalıklardandır. 

Santral sinir sistemi hücrelerindeki bazı proteinlere karşı tepki veren bağışıklık sistemi beyin ve 

sinirlerin işlevlerini yapmasına engel olur. Hastaların büyük bir kısmında psikiatrik ve ardından nörolojik 

bulgular ortaya çıkabilir. Duygusal zorluklara, anormal vücut hareketlerine ve nöbetlere neden olabilir. 

Bu gibi rahatsızlığı olan çocuklar da hastalık birden bire ortaya çıkabilir ve tanısı zordur. Kan ve beyin 

omurilik sıvısı analizleri yapılarak tanı konur. 

DOĞUM SONRASI ENFEKSİYONLAR 

Ensefalit (beyin iltihabı) genelde virüsler suçlanır. Bazı çocuklar hafıza sorunları, davranış değişiklikleri, 

konuşma bozuklukları ve epilepsi de dahil ensefalit sonrası nörolojik bozuklar yaşayabilirler.  

Menenjit, meninkslerin (beyin ve omurilik çevresindeki zarları) iltihabına neden olan bakteri veya virüs 

enfeksiyonu nedeni ile olur. Beyne ve sinirlere zarar verebilir. Viral menenjitten çok bakteriel 
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menenjitten sonra komplikasyonlar daha sıktır. İşitme bozuklukları, hafıza güçlükleri, denge sorunları, 

öğrenme bozuklukları, epilepsi, serebral palsi, konuşma bozuklukları ve görme kaybı yapabilirler. 

BEYİN HASARLARI 

Fiziksel nedenlerle oluşan travmatik beyin hasarlarıdır. Kapalı kafa yaralanmaları ve açık yaralanmalar 

olarak iki ana grup altındadırlar. 

OMURİLİK YARALANMALARI 

Kazalar, düşmeler veya spor kazaları omurilik yaralanmalarına neden olabilir. Hasar derecesi, hasarın 

nerede bulunduğu ve yaralı omur bölgesinin kontrol ettiği vücut bölümüne bağlıdır. Omurilik 

yaralanmaları kas fonksiyon kaybına neden olabilir. 

TÜMÖRLER 

Tümörler beyinde veya omurilikte gelişebilir. Bunlar benign (kansersiz) veya malign (kanserli) olabilir. 

Malign tümörler en tehlikeli, bu nedenle erken teşhis çok önemlidir. İyi huylu tümörler beynin diğer 

kısımlarındaki baskıyı arttırarak sağlıklı dokulara zarar verdiklerinden nörolojik sorunlara neden 

olabilirler. Semptomlar, nöbetler, ekstremitenin güçsüzlüğü, yürüme zorluğu, konuşma bozuklukları ve 

yutma zorlukları, garip duyumlar, öğrenme bozuklukları, zorlayıcı davranışlar veya görme ve işitme 

engellerini içerir. 

TOKSİNLER 

Çocukluk çağında çevresel kimyasallara veya toksinlere maruz kalma nörolojik bozukluklara neden 

olabilir. 
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