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MOLEKULER GENETIK TESTLER NOMADE | | SITOGENETIK / MOLEKULER SITOGENETIK TESTLER NoRe"
[J Angelman Sendromu Metilasyon Analizi Kanfom O ARRAY CGH (Molekiiler Karyotipleme) Kan®™
O Antitrombin 3 Eksikligi - SERPINCI Tiim Gen Dizi Analizi Kant™ || DAngelman Sendromu (del 15q11-q13) FISH Analizi KanHr
TJAPO E Genotip Analizi (E2, E3, F4) Kantom 0O Cri Du Chat Sendromu (del 5p15.2) FISH Analizi KanHEPARIN
CJARX Geni ile iliskili Hastaliklar - ARX Tiim Gen Dizi Analizi Kan™™ | | O Di George Sendromu / VCF Sendromu FISH Analizi Kanftri
[ Ataksi Telenjiektazi - ATM Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™ || & Kromozom Analizi Kan! M
OIBilinen Mutasyon Analizi Kantom O iktiyozis Steroid Siilfataz (del Xp22.32-STS) FISH Analizi KanHEPARIN
0 CADASIL Hastaligi - NOTCHS3 (Ekzon 3-6) Dizi Analizi Kan®n | | ON-MYC Néroblastoma (2p24.1) FISH Analizi Kantieh
] Canavan Sendromu - ASPA Tiim Gen Dizi Analizi Kanfom O Prader Willi / Angelman Sendromu FISH Analizi KanHEPARIN
O Charcot-Marie-Tooth Néropati X iliskili-GJB1 (CX32) Tiim Gen Dizi Analizi Kanon || O 1P3A6 Delesyonlu FISH Analizi - KanH e
D) Cohen Sendromu - VPSI3B (COH1) Mutasyon Analizi Kaniomn 0 Smith Magenis Sendromu (del 17p11.2-RAIN) FISH Analizi KanHEPARIN
I Distoni Tip 1 - TORIA Tim Gen Dizi Analizi Kanio™ 0 Sotos Sendromu (del 5q35-NSD1) FISH Analizi KanHEPARIN
[ Dravet Sendromu - SCNIA Tiim Gen Dizi Analizi Kant™ 0 Williams Sendromu (del 7q11.23) FISH Analizi Kanmr
O Wolf Hirschhorn Sendromu - WHCR FISH Analizi KanHEPARIN
[0 DMD/BMD Delesyon/Duplikasyon Analizi KantP™ = . = = o s
O Faktor V H1299R Mutasyon Analizi KanfP™ RMOILERUILER RIKINOTINION ESTILER NUMUNEUURD
: — O Brucella DNA PCR BOS, Doku, KantP™
m] Fcnﬂl]kctonurl (PKU) - PAH Tiim Gen Dizi Anal-izi _ KanfPm T CMY DNA PCR KANTITATIE BOS, Idrar, Kan®™™
O Frajil X Sendromu - FMR1 CGG Tekrari Genetik Analizi KanfP™ CIHSV Tip 1 DNA PCR BOS, Swap, Kan®"
[J Galaktozemi - GALT Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm CTHSV Tip 2 DNA PCR BOS, Swap, Kan™
O Gaucher Hastaligi - GBA Tiim Gen Dizi Analizi Kanm Dinfluenza A, B Viris DNA PCR Swap (NE), BAL, Balgam, BOS
O Glutarik Asidiiri Tip T- GCDH Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm O Menenjit Paneli (PCR) BOS, Viicut Svist
OGMI1 _Gangliosidosis Tip 1- GLB1 Tiim Gen Dizi Analizi Kanfo™ T Rubella RNA PCR Kantmn
O GNE lliskili Miyopati - GNE Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ OTBC DNA PCR BAL, Balgam, BOS, [drar
O Hallervorden Spatz Sendromu - PANK2 Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm O Treponema Pallidum DNA PCR idrar, Swap, Thin Prep
O Herediter Spastik Parapleji Tip 4 - SPASTIN (SPAST) Tim Gen Dizi Analizi KanfPm O Varicella Zoster Viriis (VZV) DNA PCR BOS, Kan™™
CJHLA B5 (B51, B52) PCR KanfP™ . - NUMUNE
CJHuntington Hastaligi - HD CAG Tekrar Genetik Analizi Kan™™ VENINESIL DIZILEME PANELLER] TURU
[OJoubert Sendromu Tip 10, 12 - OFDI, KIF7 Tiim Gen Dizi Analizi Kantom O Aicardi Goutieres Sendromu Tarama Paneli Kan®™
O Kufor Rakeb Hastaligi - ATP13A2 Tiim Gen Dizi Analizi Kantom 0 Alzheimer Hastaligi/Frontotemporal Demans Tarama Paneli Kantb™
O Konjenital Glikolizasyon Bozuklugu TiplA (CDGIA) - PMM2 TGDA Kan®™ | | DJAmiloid liskili Hastaliklar Tarama Paneli Kan®®™
ClKrabbe Hastalig - GALC Tiim Gen Dizi Analizi Kanfom O Amiyotrofik Lateral Skleroz Tarama Paneli Kan®™
Ol Lafora Hastalig - EPM2A Tiim Gen Dizi Analizi Kan®n | | JAtaksi Gen Paneli Kan®™
OLeigh Sendromu - SURFI Tiim Gen Dizi Analizi Kanfom [ Charcot-Marie-Tooth (CMT) Hastaligi Tarama Paneli Kant™
DJLimb-Girdle Muskiiler Distrofi 2D, 2E - SGCA, SGCB Tiim Gen Dizi Analizi | Kan™™ | | JDemans Gen Paneli Kan®™
O Maple Syrup Urine Hastaligi Tip 1A, 1B - BCKDHA, BCKDHB TGDA Kantbm™ U Emery-Dreifuss Muskiiler Distrofi Gen Paneli Kan®™
O Melas - MT-TL1 Mutasyon Analizi Kantt™ = Ep?leps‘i Gen Paneli - - Kan'™
O Metakromatik Lokodistrofi Infantil Tip - ARSA Tiim Gen Dizi Analizi Kanon | | JEpileptik Ensefalopati Gen Panell Kan™n
0 Miyofibriler Miyopati 4 - ZASP (LDB3) Tiim Gen Dizi Analizi Kan™ g ;Z':e‘;i'tkg/t)‘::i'luk]m Fe—T Ez:mi\
CMiyotonik Distrofi Tip 1- DMPK CTG Tekran Genetik Analizi Kanfo™ ‘ e - —
CINCLI infantil Tip - PPTI Mutasyon Analizi Kan'o™ g :'ﬁerekplek’?mﬁplf‘ge[' OPjD‘ f‘ OR Ednm
ONCL2 ch ilnfantilATip - TPP1 !Ylutasyon Arfalizi _ KanfPm 0 In?a:zlr:;(;::één s:ne‘;ine : K::””'\
O Nemalin Miyopati 1- TPM3 Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ O Jeneralize Miyoklonik Epilepsi Gen Paneli Kanomn
CINoonan Sendromu - PTPNIT (PTP2) Tiim Gen Dizi Analizi KanfP™ OKapsamli Distoni Tarama Paneli) Kanomn
OINGorofibromatozis Tip 1, 2 - NFI, NF2 Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ D1 Kapsami Muskiiler Distrofi / Miyopati Tarama Paneli Kantomn
O Prion Hastaligi - PRNP Tiim Gen Dizi Analizi Kanf™ CIKas Bozukluklan Gen Paneli Kanton
CiRett Sendromu - MECP2 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ | ' Kontraktar Tarama Paneli (Fetal Akinezi, Artrogripozis) Kan®P™
JRoberts Sendromu - ESCO2 Tim Gen Dizi Analizi Kanf™ O Limb-Girdle Muskiler Distrofi Gen Paneli Kanfom
] S‘ep.»iapterinA Reo!ijktaz Eksikligi - SPR Tiim Gen Dizi A\nalizi. : _ KanfPm O Lizensefali Gen Paneli Kantom
OSmith Lemlx-Opllz (SLO) Sendromu »"DHCR7 Tum (_.er! I-DIZI Analizi Kanom [ Lokodistrofi ve Lokoensefalopati Gen Panell Kant™
O Snyder Robinson Sendromu - SMS Tiim Gen Dizi Analizi KanfPm - -
[JSotos Sendromu - NSD1 Tim Gen Dizi Analizi KanfPm CIMetabolik Hastaliklar Gen Pancli Kan®™
[JSpinal Muskiiler Atrofi (SMA) - SMNI1 Tasiyicilik Analizi Kantom DIMitokondrial Hastaliklar Gen Paneli Kan™™
[ISpinal Muskiiler Atrofi (SMA) - SMNI Delesyon Analizi (7,8) Kantom™ U Miyastenia Gen Paneli KanP™
O Spinoserebellar Ataksi Paneli1(SCAT,2,3,6,7) Kantbm™ U Miyofibriler Miyopati Gen Paneli Kan®>™
DO Spinoserebellar Ataksi Paneli 2 (SCA 8,10,12,17) Kan®™ || JNemalin Miyopatisi Gen Paneli Kan®™™
OTiiberoz Skleroz Tip 1, 2 - TSC1, TSC2 Tiim Gen Dizi Analizi KanfP™ ONoroid Seroid Lipofuskinozis (NCL) Gen Paneli KanfP™
O Von Hippel Lindau Sendromu - VHL Tiim Gen Dizi Analizi Kantb™ O Néropati Gen Paneli Kantom
O Wilson Hastahgi - ATP7B Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ || 1 Otizm Spektrum Bozukluklari Gen Paneli Kanfom
U Wolfram Sendromu - WFS1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™ O Parkinson Hastaligi / Parkinsonizm Tarama Paneli Kanttm
O X liskili Adrenolokodistrofi - ABCD1 Tiim Gen Dizi Analizi KantP™ O Polimikrogri Gen Paneli Kantom
TROMBOFILI PANELI NlTJméJlTE O Septooptik Displazi Gen Paneli Kan®om
O Faktor V Leiden G1691A Mutasyon Analizi Kanto | | O Spastik Parapleji Tarama Paneli Kant™
O Protrombin G20210A Mutasyon Analizi Kanfom O Spinal Muskiiler Atrofi Gen Paneli KanfPm
CJMTHFR Mutasyon Analizi (C677T) Kantt™ O Tiim Mitokondriyal (mtDNA) DNA Dizi Analizi KantP™
O MTHFR Mutasyon Analizi (A1298C) KanfPm O Klinik Ekzom Dizi Analizi (6699 Gen) KantP™
O PAI-SERPINET Mutasyon Analizi (4G&5G) Kanfb™ O Tiim Ekzom Dizi Analizi (WES) Kantom
OFaktor V HI299R Mutasyon Analizi Kan®™™ || (JTiim Genom Dizi Analizi (WGS) KantP™
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