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MOLEKULER GENETIK TESTLER NUMUNE || SITOGENETIK / MOLEKULER SITOGENETIK TESTLER NoRe"
[ Alexander Hastaligi - GFAP (DTIP1A4) Tiim Gen Dizi Analizi Kantom CJARRAY CGH (Molekiiler Karyotipleme) Kanf®™
Ol Antitrombin 3 Eksikligi - SERPINCI Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™ | | D Angelman Sendromu (del 15¢11-q13) FISH Analizi Kan"tme
CIAPO E Genotip Analizi (E2, E3, E4) Kanfom 0 Cri Du Chat Sendromu (del 5p15.2) FISH Analizi KanHEPARIN
CJARX Geni ile iliskili Hastaliklar - ARX Tiim Gen Dizi Analizi Kan® | |0 Di George Sendromu / VCF Sendromu FISH Analizi Kan"tmin
O Ataksi Telenjiektazi - ATM Tiim Gen Dizi Analizi Kan®m | | EKromozom Analizi Kan'EPem
0 Bilinen Mutasyon Analizi Kantom O iktiyozis Steroid Siilfataz (del Xp22.32-STS) FISH Analizi KanHEPARIN
0 CADASIL - NOTCHS3 (Ekzon 3-6) Dizi Analizi Kant®m ON-MYC Noéroblastoma (2p24.1) FISH Analizi KanHEPARIN
] Canavan Sendromu - ASPA Tum Gen Dizi Analizi Kanfom O Prader Willi / Angelman Sendromu FISH Analizi KanHEPARIN
O Charcot-Marie-Tooth Néropati X lliskili-GJB1 (CX32) Tiim Gen Dizi Analizi_| Kant | | Rubinstein Taybi Sendromu (del 16p13.3) FISH Analizi Kanmi
O Cohen Sendromu - VPSI3B (COH1) Mutasyon Analizi Kanon 0 Smith Magenis Sendromu (del 17p11.2-RAIN) FISH Analizi KanHEPARIN
CIDistoni Tip 1- TORIA Tam Gen Dizi Analizi Kan®™ 0 Sotos Sendromu (del 5q35-NSD1) FISH Analizi KanHEPARIN
O Dravet Sendromu - SCNIA Tiim Gen Dizi Analizi Kant™ O Williams Sendromu (del 7q11.23) FISH Analizi KanHEPARIN
O Duchenne/Becker Muskaiiler Distrofi Delesyon Analizi (79 Ekzon) KanfP™ LI Wolf leschhom Sc_ndromu . WH.CR FISH Analizi L K(.l.nHEMRI‘\
- — MOLEKULER ENFEKSIYON TESTLERI NUMUNE TURU
O Faktor V H1299R Mutasyon Analizi Kantt™ O Brucella DNA PCR BOS, Doku, Kani™™
O Ferﬂlketonun (PKU) - PAH Mutasyon Analizi (-6 Mute?s-yon) Kanto™ T CMY DNA PCR KANTITATIE A, BOS, idrar, Kan
O Frajil X Sendromu - FMR1 CGG Tekrari Genetik Analizi KanfP™ CIHSV Tip 1 DNA PCR BOS, Serum, Swap, Kan®o™
[ Galaktozemi - GALT Tim Gen Dizi Analizi Kanf™ EIHSV Tip 2 DNA PCR BOS, Serum, Swap, Kan™
O Gaucher Hastaligi - GBA Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ Dinfluenza A, B Viriis DNA PCR BOS, Serum, Swap
O Glutarik Asidiiri Tip T- GCDH Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ T Rubella RNA PCR Amniyon sivisi, Kan™
OGMI Qangliosidosis Tip 1- GLB1 Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ CTBC DNA PCR BAL, Balgam, BOS
O GNE lliskili Miyopati - GNE Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm O Varicella Zoster Viriis DNA PCR BOS, Serum, Kan™
O Hallervorden Spatz Sendromu-PANK2 Tiim Gen Dizi Analizi KanfP™ O Panfungal DNA PCR BOS, Serum, Kan®™
O Herediter Spastik Parapleji Tip 4-SPASTIN (SPAST) Tiim Gen Dizi Analizi Kanfb™ O Treponema Palladium DNA PCR BOS, Serum, Kan™®™
CJHLA B5 (B51, B52) PCR Kan®m™ : o - NUMUNE
O Huntington Hastahgi - HD CAG Tekrari Genetik Analizi KantP™ VENENESIL DIZILEME PANELLERI TURU
OJoubert Sendromu Tip 10, 12 - OFDI, KIF7 Tiim Gen Dizi Analizi Kanf™ U Aicardi Goutieres Sendromu Tarama Paneli (7 Gen) Kano™
O Kufor Rakeb Hastalig - ATP13A2 Tiim Gen Dizi Analizi Kantoma O AIzheimer Hastaligi/Frontotemporal Demans Tarama Paneli (57 Gen) Kanttm
O Konjenital Glikolizasyon Bozuklugu TipIA (CDGIA)-PMM2 TGDA Kanfom O Amiloid lliskili Hastaliklar Tarama Paneli (24 Gen) Kan®™
O Krabbe Hastaligi - GALC Tiim Gen Dizi Analizi Kantm 0O Amiyotrofik Lateral Skleroz Tarama Paneli (38 Gen) Kanfo™
[ Lafora Hastaligi - EPM2A Tiim Gen Dizi Analizi Kan®on | | DAtaksi Gen Paneli (579 Gen) Kan™™
O Leigh Sendromu - SURFI Tim Gen Dizi Analizi Kant®™ 0 Charcot-Marie-Tooth Hastaligi Tarama Paneli (39 Gen) KantPm™
OLimb-Girdle Muskiiler Distrofi 2D, 2ESGCA, SGCB Tam Gen Dizi Analizi | Kan® | | /Demans Gen Paneli (137 Gen) Kan®m
O Maple Syrup Urine Hastaligi Tip 1A, 1B - BCKDHA, BCKDHB TGDA Kanfo™ g Emery-Preifuss Ml{skuler Distrofi Gen Paneli (6 Gen) Kan®™
O Melas - MT-TL1 Mutasyon Analizi KanfPm o Ep{leps.l Gen Paneli (1_]57 Gen) - Kan®m
0 Metakromatik Lokodistrofi infantil Tip-ARSA Tiim Gen Dizi Analizi Kanton | | 2 Epileptik Ensefalopati Gen Paneli (66 Gen) Ka”z;:
O Miyofibriler Miyopati 4-ZASP (LDB3) Tim Gen Dizi Analizi Kanto™ g EH'Z'rZ:ki'tk I:(::lljilh(jk?ai?ln Sanell (3910 ol EZ:LDT;\
O Miyotonik Distrofi Tip 1- DMPK CTG Tekrarni Genetik Analizi KantP™ - - — o
DINCLI infantil Tip - PPTI Mutasyon Analizi Kan™™ g E'ﬁerekplekf'iﬁ??“ OP:D' ?g]'[z(m) Gen) Efﬂn,w
CINCL2 Geg infantil Tip - TPP1 Mutasyon Analizi Kanfo™ 0Oi (f) oplr(S)Z?nseé : :rn Tng; I )en Kén”m
O Nemalin Miyopati 1- TPM3 Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm . dmvll. pazr_‘n klen .Ene_ll - en aneli fin,m,\
ONoonan Sendromu - PTPN11 (PTP2) Tim Gen Dizi Analizi KantP™ Etnefa lzlerf)\f\?yo .(_va, Ep[;pml.G;n Paneli (61 Gen) Eén”m
OINGorofibromatozis Tip 1, 2 - NFI, NF2 Tiim Gen Dizi Analizi Kantb™ & desém . |5t\or}[ drd_rﬁa ?me I.( 65v G.en)v - . an”m
apsamli Muskiiler Distrofi / Miyopati Tarama Paneli (296 Gen) Kan'
O Prion Hastaligi - PRNP Tiim Gen Dizi Analizi Kant®™ O Kas Bozukluklar Gen Paneli (1756 Gen) Kantom
DIRett Sendromu - MECP2 Ttim Gen Dizi Analizi Kan®™ O Kontraktiir Tarama Paneli (Fetal Akinezi, Artrogripozis) (197 Gen) Kanfb™
[JRoberts Sendromu - ESCO2 Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ O Limb-Girdle Muskaler Distrofi Gen Paneli (22 Gen) Kanfom
O Sepl»iapterinA RedAijkte?z Eksikligi - SPR T(jmﬂGen .Pizi‘Anali%i : _ Kanf:?: Ol Lizensefali Gen Paneli (95 Gen) Kanton
g2:;;};:;:&r?szlr:ZS(esr:dor)osr:ZC—h:r\rj\q;}SgCGTnT[u)?; i::l::z)im Analizi E::Hm O Lokodistrofi ve Lokoensefalopati Gen Paneli (142 Gen) KanfP™
OSotos Sendromu - NSD1 Tim Gen Dizi Analizi Kant™™ O Metabolik Hastaliklar Gen Paneli (492 Gen) Kan®™
CISpinal Muskaler Distrofi - SMNI Tagyrcilik Analizi Kanon | | Mitokondrial Hastaliklar Gen Paneli (241 Gen) Kan™™
CSpinal Muskiiler Distrofi - SMN1 Delesyon Analizi (7,8) Kan® | | EMiyastenia Gen Paneli (76 Gen) Kan®>™
O Spinoserebellar Ataksi Paneli1(SCAT,2,3,6,7) Kanf™ O Miyofibriler Miyopati Gen Paneli (11 Gen) Kan®™
OSpinoserebellar Ataksi Paneli 2 (SCA 8,10, 12,17) Kant™ | | O Nemalin Miyopatisi Gen Paneli (11 Gen) Kant™
OTiiberoz Skleroz Tip 1, 2 - TSC1, TSC2 Tiim Gen Dizi Analizi Kantt™ ONoroid Seroid Lipofuskinozis (NCL) Gen Paneli (11 Gen) Kant®m
O Von Hippel Lindau Sendromu - VHL Tim Gen Dizi Analizi KantP™ ONoropati Gen Paneli (467 Gen) Kanttm
DO Wilson Hastaligi - ATP7B (13 Ekzon) Dizi Analizi Kan®®™ || 5 Otizm Spektrum Bozukluklari Gen Paneli (199 Gen) Kan®™
U Wolfram Sendromu - WFS1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™ O Parkinson Hastaligi / Parkinsonizm Tarama Paneli (105 Gen) Kanttm
O X ligkili Adrenolokodistrofi - ABCDI1 Tim Gen Dizi Analizi Kanf™ O Polimikrogri Gen Paneli (103 Gen) Kanfo
TROMBOFILI PANELI NlTJméJlTE O Septooptik Displazi Gen Paneli (15 Gen) Kan®™
O Faktor V Leiden GI691A Mutasyon Analizi Kan®on | | OSpastik Parapleji Tarama Paneli (116 Gen) Kanf®™
O Protrombin G20210A Mutasyon Analizi Kanfom O Spinal Muskiiler Atrofi Gen Paneli (33 Gen) KanfP™
CJMTHFR Mutasyon Analizi (C677T) Kantt™ OTuberoskleroz Gen Paneli (2 Gen) KantP™
CIMTHER Mutasyon Analizi (A1298C) Kan®™™ | O Tiim Mitokondrial (mtDNA) DNA Dizi Analizi Kan®m™
O PAI-SERPINET Mutasyon Analizi (4G&5G) Kanf®™ || JKlinik Ekzom Dizi Analizi (6699 Gen) Kanfom
O Faktor V H1299R Mutasyon Analizi Kanf™ O Tiam Ekzom Dizi Analizi (WES) Kantb™
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