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OZEL SG GENETIK HASTALIKLAR DEGERLENDIRME MERKEZi

KLiNiK GENETIK TEST iSTEM FORMU
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Adi-Soyadi:

Telefon Numarasi:

Cinsiyetii E [ ] K [] Dogum Tarihi: E-mail:

Anne Adi: Baba Ad: Kurumu:
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T.C. Kimlik No:
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KLINiK BiLGi :
(Geredi halinde yeni kagit kullaniniz veya epikriz ¢iktisini ve diger gerekli dokiimanlari istem kagidina ekleyiniz)
ONEMLI NOT:

e Genetik testler onama tabidir. Hastanin ve 18 yasindan kiiglkler igin velisinin onaminin alinmis olmasi yasal zorunluluktur.
e Glncel formlara www.sapiens.com.tr/kilavuzlar-ve-formlar adresinden ulasabilir veya merkezimizden talep edebilirsiniz.
e Genetik incelemelerin test dncesi ve test sonrasi genetik danisma egliginde yiritilmesi 6nerilir. Bu amagla merkezimizden randevu olusturabilirsiniz.
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| MOLEKULER GENETIiK TESTLERI

[1 WES Tim Ekzom Dizileme [ Gilbert hastahg UGT1A1 5' TA tekrar sayisi

[J  WES & Mitokondrial Hastalik Paneli [J 5-ALFA Rediiktaz Delesyon Duplikasyon Analizi

[J  WES DUO Tim Ekzom Dizileme Duo [J MENZ1 Geni Dizi Analizi

[J  WESTRIO Tim Ekzom Dizileme Trio TJ AMH Dizi Analizi

[ WESTRIO PLUS Tiim Ekzom Dizileme Trio Plus [] AR (Androjen Reseptor) Geni Analizi

[1  CES Klinik Ekzom Dizileme [] Konjenital Adrenal Hiperplazi (CYP21A2 geni)

[1  Kalitsal Hastalik Paneli [1 SOX9 mutasyonlari

[J  Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) MEFV Tim Gen Analizi [J Silver Russel 11p15 hipometilasyon analizi

[J  Faktor Il Protrombin G20210A Mutasyon Analizi [J MODY NGS Paneli

[J  FaktorV G1691A Mutasyon Analizi [J GLUD1 Geni Dizi Analizi

[J  MTHFR C677T Mutasyon Analizi [J Alfa-Talasemi (HBA Geni) Mutasyon Taramasi

[1  Frajil X sendromu Analizi [] Beta Talasemi (HBB Geni) Dizi Analizi

[1 Y kromozom mikrodelesyon analizi (] Alfa-Talasemi Delesyon/Duplikasyon analizi

[J  F13 V34L Polimorfizm Analizi [] Bernard Soulier Sendromu Tip A (GP1BA Geni Dizi Analizi)
[J  FV Cambridge Mutasyon Analizi [ Bernard Soulier Sendromu Tip B (GP1BB Geni Dizi Analizi)
[J  MTHFR A1298C Mutasyon Analizi [J Bernard Soulier Sendromu Tip C (GP9 Geni Dizi Analizi)
[J  Noonan Sendromu - Rasopati Paneli [J HLA-B27

[J  Mitokondriyel Hastalik Paneli [J HLA-B51 (PCR)

[]  Coffin Lowry Sendromu (RSK2 Geni) | Akondroplazi FGFR3 dizi analizi

[]  DMD (Duchenne Muskiiler Distrofi) | Marfan (FBN1 Geni) Dizi Analizi

[]  Lowe Sendromu (OCRL1 Geni) Dizi Analizi | Osteogenesis Imperfecta Paneli

[J  Parkinson tip 9, Kufor Rakeb Hastaligi [J Kistiik Fibroz CFTR Tum Gen Dizi Analizi

[J  Kennedy Hastaligi Genetik Test [J CIAS1 Dizi Analizi

[J  LHON Geni Dizi Analizi [ FGFR1 dizi analizi

SOS1 Geni Dizi Analizi

FGFR2 dizi analizi

TUBB3 Mutasyon Analizi

Fucosidosis (FUCA1) Geni Dizi Analizi

Spinal Muskuler Atrofi Taramasi

Kartagener (CILD1 Dizi Analizi)

Spinoserebellar ataxi (SCA) tipl

Multipl Endokrin Neoplazi Tip2A RET Gen Analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip 2

HLA-B5701

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip3

Nijmegen Sendromu Del657 Analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip6

TWIST1 Geni Dizi Analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip7

Bilinen Tek Gen Nokta Mutasyon Analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip 8

Interferon Beta-1 (IFNB1) Geni Dizi analizi ile mutasyon taramasi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip 10

PRG4 geni dizi analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip 12

Ailevi Akdeniz Atesi (FMF) Stk Mutasyon Analizi

Spinoserebellar ataxi (SCA) tip 17

Silver Russell matUPD7

Miyotonik Distrofi Uglii Tekrar Analizi

Periferik kanda RHD genotip tayini

LIMB GIRDLE Sarkoglikanopati Delesyon Tarama-1

RET Geni Ekzon 8, 10, 11, 13, 14, 15 ve 16 Dizi Analizi

LIMB GIRDLE Sarkoglikanopati Delesyon Tarama-2

Rubinstein Taybi Sendromu timgen dizi analizi

LIMB GIRDLE Sarkoglikanopati Delesyon Tarama-3

Sotos NSD1 geni dizi analizi

LIMB GIRDLE Sarkoglikanopati Delesyon Tarama-4

SALL4 gen analizi

Mitokondrial DNA delesyonu Tarama-1

WISKOTT-ALDRICH Sendromu (WAS Geni ) Dizi Analizi

Mitokondrial DNA delesyonu Tarama-2

ACEI/D polimorfizmi

Mitokondrial DNA delesyonu Tarama-3

Alfa-1 antitripsin genotip tayini (M, S, Z alleli)

Spinal Muskuler Atrofi SMN1-2 Geni delesyon duplikasyon analizi

CHN1 gen analizi

Charcot Marie Tooth 1A (PMP22)

HOXA1 mutasyonlari

Huntington Mutasyon Analizi

KIF2A gen analizi

PTEN Delesyon Duplikasyon Analizi

MFRP gen mutasyonu

RETT Sendromu (MECP2) Delesyon Analizi

Pompe Hastaligi Dizi Analizi

DMD Tum Gen Delesyon Duplikasyon Taramasi/Taslyicilik testi Tarama

Trombofili 2'li Panel (Fll, FV)

C (e (e e e

FOXG1 Sendromu

E {0 (Y

CYP2D6 Mutasyon Analizi

0 Selectin S128R Polimorfizm Analizi
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MOLEKULER GENETiK TESTLERI

[J APO E Genotiplemesi 0  Plazminojen Aktivatdr inhibitér-1 Polimorfizmi (PAI)
[ Plavix Etkinligi (CYP2C19) 0  Warfarin ilag Direnci

[] GALT Delesyon Duplikasyon Analizi [J  Trombofili - Kardiyovaskuler Risk Paneli -12 parametre.
1 Fanconi Bickel Sendromu(SLC2A2 geni) [1 ACTN3 R577X mutasyon analizi

[1 Fenilketontri (PAH) Geni Dizi Analizi [J  PON1 Polimorfizm Analizi (163T>A, 575A>G)
[] Galaktozemi (GALT geni) Dizi Analizi [J  Friedreich Ataksisi Mutasyon Analizi

[] Gaucher ( GBA) Geni Dizi Analizi [J  CYP21A2 Delesyon Duplikasyon Analizi
[J Matakromatik Lokodistrofi (ARSA1 geni) [J  GCH1 dizi analizi

[J  Smith-Lemli-Opitz Sendromu 0  Herediter Fruktoz intoleransi Testi

[] Tay- Sacs Hastalig1 Genetik Testi (HEXA) [J  Osteokondrodisplazi

[J Fenilketoniiri mutasyon taramasi [J  SURF1 dizi analizi

[ Glutarik Asidemi Tip | Genetik Test [J  Wolman (LIPA) Geni Dizi Analizi

[ CANAVAN HASTALIGI genetik Analizi (ASPA geni) [J  AVPR2 Geni Dizi Analizi

[1  Fabry Sendromu (GLA) Dizi Analizi [1 HUNTER IDS geni dizi analizi

[l Hemokromatozis (HFE 2 Mutasyon) []  PAX6 gen analizi

[1  Pompe Hastaligi Dizi Analizi []  PROP1 Dizi Analizi

[1 Pirin Nukleosit Fosforilaz Yetmezligi [1  CONNEXIN26 mutasyonlari

[1 SCA Paneli Tip 1-2-3-6-7 [1  MC4R Geni Dizi Analizi

[1 HbS E6V Mutasyon Analizi [1  MYOC Geni Dizi Analizi

[1 Alzheimer hastaligi APP ekzon 16 ve 17 genetik analizi, Alzheimer Tip 1 [1  Norrie Hastaligi

[1 DYT-1 Mutasyon Analizi (] Prion Hastaligi Genetik Analizi

[J  Prader-Willi Sendromu (FISH) [1  Tek Kromozom Painting Fish

[J  Miller-Dieker Sendromu (Fish) [J  Tek Kromozom Subtelomerik Fish

O izole Lizensefali Sekansi (FISH) [J  Velocardiofacial Sendrom (FISH)

[]  Digeorge Sendromu (FISH) (] Williams Sendromu (FISH)

[]  Cri Du Chat Sendromu (FISH) (] Wolf-Hirschhorn Sendromu (FISH)

(] Angelman Sendromu (FISH) []  Cinsiyet Tayini X-Y Kromozom (FISH)
[1  Rubinstein Taybi Sendromu (Del 16p13.3) FISH [1  Kallman’s Sendromu (FISH)

[J  Prader-Willi Sendromu(FISH) [1  SRY Tayini (FISH)

[1  SHOX Delesyonu (FISH) [1  XIST Gen Delesyonu (FISH)

[l Smith-Magenis Sendromu (Fish) [1  Anoploidi Taramasi (Rapid Fish)

[J  Sotos Sendromu (Fish) [J  Subtelomerik Tarama (Fish)

[l Steroid Silfataz (STS) Eksikligi (FISH)

MOLEKULER SITOGENETIK - MiKROARRAY TESTLERI

SITOGENETIK - KROMOZOM TESTLERI
[1  Cilt Biyopsi materyalinden kromozom analizi [1  Periferik kanda kromozom analizi
[1  SCE Testi [l

[l Kromozomal Mikroarray - SNP - 300K [l Kromozomal Mikroarray - 850K

*Burada listelenmeyen testler ve arastirma projeleriniz igin sayfa sonundaki numaralardan tani merkezimize ulasabilirsiniz.
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Klinik Bilgiler, Aile Oykiisui, Tetkik Oykiisi

(Fenotip Bilgileri béliminden uyumlu bulgulari isaretlemeniz yararli olacaktir)
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FENOTIP BILGILERI

Perinatal History Growth Behavioral/Psychiatric Cognitive/Developmental
OPrematurity OJAsymmetric Growth OAdhd Olntellectual Disability/Mr
Olincreased Nt/Cystic Hygroma [Failure To Thrive CJAutism Spectrum Disorder CImild
Olugr [IObesity [OOppositional-Defiant Disorder OModerate
[OJOligohydramnios [JOvergrowth [JObsessive-Compulsive Disorder [Severe
OPolyhydramnios [OShort Stature [OPsychiatric Diagnosis [OMotor Delay

[OTall Stature [OSpeech Delay

[ODevelopmental Regression

Craniofacial Gastrointestinal Genitourinary Skin/Hair/Dental
CCleft Lip OAnal Atresia COJAmbiguous Genitalia OAbnormal Fingernails
[Cleft Palate OGastroschisis [IClitoromegaly OJAbnormal Hair
Craniosynostosis OHirschsprung Disease OCryptorchidism OAbnormal Skin
ODysmorphic Features OLiver Failure OOHydronephrosis [ODental Anomalies
OEar Malformation COmphalocele [OHypogonadism [OHemangioma
[OMacrocephaly OPyloric Stenosis [OHypospadias OOHyperpigmentation
OMicrocephaly OTracheoesophageal Fistula | CINephrotic Syndrome [OHypopigmentation
OSynophrys [ORenal Agenesis

[JRenal Malformation
[ORenal Tubulopathy

Neuromuscular Musculoskeletal Ophthalmologic Cardiovascular
[CAtaxia OClub Foot OAniridia OAortic Dilatation/Dissection
OAutonomic Dysfunction [Contractures [IBlindness OArrhythmia
[CICerebral Palsy [IDiaphragmatic Hernia [ICataracts [JArterial Dilatation/Dissection
[ODementia OFoot Deformity [OColoboma [JAtrial Septal Defect
[ODystonia OJoint Laxity [OMicrophthalmia [JAv Canal Defect
[JEncephalopathy OLimb Anomaly [OMyopia [OBicuspid Aortic Valve
[OHypotonia [JOligodactyly [OOphthalmoplegia [OCoarctation Of The Aorta
[OMuscle Weakness CPolydactyly [dOptic Atrophy [OCardiomyopathy
OPeripheral Neuropathy OScoliosis [OOPtosis [OHypoplastic Left Heart
[CISeizures [ISkeletal Dysplasia [JRetinitis Pigmentosa [OPulmonic Stenosis
[ISpasticity Stroke/Tias OSyndactyly [OTetralogy Of Fallot
[IStructural Brain Anomaly OVertebral Anomaly [OVentricular Septal Defect
Hearing Hematologic/Immunologic Endocrine Metabolic/Mitochondrial
[OSensorineural Hearing Loss CAnemia [JAdrenal Abnormality OJAbnormal Cpk
[OConductive Hearing Loss Olmmunodeficiency [ODiabetes, Type | [OAbnormal Plasma
CIMixed Hearing Loss Olron Deficiency ODiabetes, Type li Carnitine/Acylcarnitine

CINeutropenia OGonadal Abnormality UlElevated Pyruvate

OPancytopenia OHypothalamic Abnormality UElevated Alanine

OThrombocytopenia [OParathyroid Abnormality OlHypoglycemia

OPituitary Abnormality OKetosis
OThyroid Abnormality OlLactic Acidosis

[OOrganic Aciduria
[JRagged Red Fibers
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