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Ozel ANTALYA GENETIK HASTALIKLAR TANI MERKEZI
MOLEKULER GENETIK TEST ISTEM FORMU
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ISTEM YAPAN DOKTOR

ADI SOYADI ISTEM TARIHI

DOGUM TARIiHi PROTOKOL NO ADI SOYADI
CiNSIYETI : ERKEK[ ] KADIN [ ] GONDEREN KURUM :

ONTANI/TANI TEL & FAX NO IMZA VE KASE :
GEBELIK HAFTASI ..o TEK [ ] iKiz [ ] AKRABALIGI VAR [ ] YOK [ ] Klinik Bulgular
Ornek Tipi: Kan [] Amniyon Sivisi [ Fotal Doku L]

cvs [

Kordon Kani L]

Tumor Dokusu [ ]

Hasta Muayene

Genetik Danisma

Alfa-Talasemi (HBA1, HBA2 21 mutasyon-Strip)

Hemofili-A (FVIII Geni-Dizi Analizi)

Ailesel Akdeniz Atesi ( FMF)- 2 Ekzon (Ekzon 2 ve 10/ Ekzon 3 ve 5)

Alfa-Talasemi )(HBA1, HBA2 Tum Gen- Dizi Analizi)

Hemofili-B (FIX Geni-Dizi Analizi)

Ailesel Akdeniz Atesi (FMF)- 4 Ekzon (Ekzon 2, 3, 5 ve 10)

Beta-Talasemi (HBB, Tim Gen - Dizi Analizi)

Hemofili-C (FXI Geni-Dizi Analizi)

Ailesel Akdeniz Atesi (FMF)- Tim Gen

Orak Huicre Anemisi (HBB Geni- Dizi Analizi)

Kistik Fibrozis (CF)(?F508)

Beta Talasemi’de Delesyonel Tip Mutasyonlar (Gap-PCR)

ACE (I/D Genotiplemesi)

Kistik Fibrozis (CF) (35 Mutasyon)

Anormal Hemoglobinler (HBB Geni- Dizi Analizi)

EPCR 4600A>G, 4678G>C

FMR1 Geni CGG tekrari (Fra X Send., POF, Fra-X iligkili Tremor Ataksia)

Membran Defekti ( ANK1, SPTA1, SPTB, AE1, EPBA1, EPB42)

Faktor Il (PTH) G20210A

ARX- Mental Retardasyon (c.428_451 dup(24bp) ve c.333 ins (GCG)7)

Glukoz-6-fosfat Dehidrojenaz Eksikligi (GEPDH Geni-Dizi Analizi)

FV Mutas (1691G>A),(1001G>C),(1090A>G)(4070A>G)

MECP2- Mental Retardasyon

Purivat Kinaz Eksikligi (PKLR Geni-Dizi Analizi)

FXIIl (177G>T)

Ataksi Telenjektazi (ATM Geni - Dizi Analizi)

Hemokromatozis (HFE) H63D, S65C, C282Y MTHFR (1298A>C) DMD & BMB (del&dup)
Ferroportin (SLC40A1) Q248H MTHEFR (677C>T) Spinal Muskler Atrofi (SMA)(Ekz7-Ekz8 del)
Hemojuvelin (HJV Geni- Dizi Analizi) PAI-1 (4G/5G) Akondroplazi/Hipokondroplazi (FGFR3, G1138A ve G1138C)

Hepsidin (HAMP Geni-Dizi Analizi)

ApoB (R3500Q)

Tanatoforik Displazi Tip 1 ve tip 2 (FGFR3 geni- 7, 10, 15, 19. ekzonlar)

Transferin Reseptor-2 (TFR2 Geni-Dizi Analizi)

ApoE (e2/e3/ed)

Y Kromozom Mikrodelesyon Analizi (SRY, AZFa-AZFb-AZFc)

Ferritin (FTH1 ve FTL Genleri -Dizi Analizi)

B-Fibrinojen (-455 G-A)

Konjenital Sagirlik (GJB2, Ekzon 2 Dizi Analizi)

Paraksismal Nokturnal Hemoglobiniri (PIG-A Geni-Dizi Analizi)

KAH (11 Mutasyon)&(Tim Gen-Dizi Analizi)

intrinsik Faktor Eksikligi (GIF Geni- Dizi Analizi)

Gaucher Hastaligi (GBA Geni - Dizi Analizi)

Alfa-1 Antitripsin Yetmezligi (PiS ve PiZ alelleri)

Wiskott-Aldrich Sendromu (WAS geni) (Tim Gen - Dizi Analizi)

Glikojen Depo Hastaligl (17 gen) (PANEL)

Colyak Hastaligi (Gluten Enteropatisi; HLA-DQ2 ve DQ8)

Fankoni Aplastik Anemisi (FANCA, FANCC, FANCG Genleri)

Galaktozemi (GALT Geni - Dizi Analizi)

Seker intéleransi (LCT ve ALDOB)

DiamondBlackfan Anemisi (RPS19 Geni- Dizi Analizi)

NiemannPickTip A,B,C,D(SMPD1,NPC1,NPC2 Dizi )

Progeria (LMNA Tiim Gen Analizi)

Shwachman-Diamond Sendromu (SBDS geni)

Alzheimer Hastaligi (APP, PSEN1, PSEN2, ApoE Dizi Analizi)

Diskeratozis Konjenita (DKC1 geni)

RHD Genotiplemesi

Parkinson Hastaligi (PARK2, PINK1 Genleri Dizi Analizi)

Agir Konjenital Notropeni (ELANE, HAX1, WAS Genleri)

Huntington Hastaligi (HD Geni, CAG Tekrari)

Amegakaryotik Trombositopeni (MPL)

Non-invaziv Prenatal Test (Trizomi 21, 18, 13, X ve Y)

Fenilketondri (PAH Geni-Dizi Analizi)

Ailesel Lenfohistiositik Hemofagositozis Tip2 ve 4 (PRF1, STX11)

Alfa ve Beta Talasemi

Makular Dejenerasyon (CFH geni-Y402H mutasyonu)

Von Willebrand Tip 1, 2A, 2B, 2M, 2N, Tip 3 (VWF Geni)

Kistik Fibrozis

Kimerizm (STR Analizi) (Ayri ve ayni cinsiyet)

Hiperhomosisteinemik Tromboz (CBS Geni-Dizi Analizi)

FMR1 Geni CGG tekrari

Babalik Testi- Ebeveynlik Testi-Kardeslik Testi- ikizlik Testi (16 STR)

Miyelofibrozis (JAK2 Geni V617F mutasyonu)

Diger tiim tek gen hastaliklari [ MERKEZiMIZi ARAYINIZ]

DNA izolasyonu (Kan, Amniyon sivisi, CVS, biyopsi materyali vb.)




Kolon kanseri (APC Geni-Dizi Analizi) Kronik Myeloid Lokemia (ABL1) t(9;22) (BCR-ABL)

Meme kanseri (BRCA1 ve BRCA2 MLPA) Kolorektal Kanser, Akciger Kanseri NSCLC, Meme Kanseri (EGFR) t(12;21) (TEL-AML1)

Meme kanseri (BRCA1, BRCA2, p53 Tum Gen-Dizi Analizi) Familyal Meddiller Troid Kanseri (FMTC) RET t(8;21)(ETO-AML1)

Malign Melanoma (P16 Tum Gen-Dizi Analizi) Multiple Endokrin Neoplazi Tip 2 (MEN2A ve MEN2B), t(15;17)(PML-RARA)

Tum Kanserler (P53 Geni-Dizi Analizi) Ailesel Non-Poliposis Kolon Kanseri(MLH1,MSH2,MSH6,PMS2) t(4;11)(MLL-AF4)

Kolorektal Kanser, Papillar Tiroid Kanseri (BRAF) Mesane ve serviks Kanseri - FGFR3 inv(16) (CBFB-MYH11)

Kolorektal Kanser, Akciger Kanseri, Pankreas Kanseri (KRAS) Gastrointestinal Kanser (C-KIT : 9,11,13,17 Ekz) JAK2 Geni (V617F mutasyonu)

FARMAKOGENETIK

Tiopurin Toksititesi (TMPT Geni 3 Polimorfizm) 5-Fluorourasil Toksititesi (DPD geni 1 Polimorfizm ) Anti-HIV Tedavi Diizenlenmesi (MDR1, CYP2D6, CCR5)

Kumadin Doz Hassasiyeti (CYP2C9 Geni 2 Polimorfizm) Multidrug Rezistanligi (MDR1 Geni 1 polimorfizm) FLT3 aktive edici mutasyon (Ekzon 14 ve 20) (Dizi analizi)

Kumadin Doz Hassasiyeti (VKORC1 Geni 1 Polimorfizm) ilag Doz Diizenlemesi (CYP2D6 Geni 3 Polimorfizm) imatinib (Glivec) direnci (G250F, Y253H, E255K, T315I, F317L, M315T)
Kumadin direnci/ hassasiyeti (VKORC1 1, 2, 3 ve 4 allelleri ve Tioguanin grubu ilag metabolizmasi (TPMT polimorfizmleri (238 KRAS kodon 12, 13, 61, 146 mutasyonu (Panitumumab (Vectibix) direnci)
CYP2C91,2,3,4,5,6ve 11 allelleri) G>C, 460 G>A, 719 A>G) (Dizi analizi) (Dizi analizi)

Timidilat Sentaz (TS) (28bp del/ins polimorfizmi) (Dizi analizi)

MOLEKULER MIKROBIYOLOJI VE VIROLOJI

Herpes simplex tip | (HSV 1) DNA HCV RNA (Real-Time PCR) (Viral Yuk) Parvovirus B19 (Real-Time PCR)

Herpes simplex tip Il (HSV 2) DNA HDV DNA (Real-Time PCR) Rubellavirus (RNA- Real-Time PCR)

HPV (Human Papilloma Virus) DNA tespiti ve Genotiplendirme Mycobacterium Tuberculosis (PCR DNA) Toxoplasma gondii (PCR DNA)

HBV DNA Real-Time PCR (Viral ytik) CMV DNA (Real time PCR) Sepsis

HCV Genotiplendirme EBV (Real time PCR)

KARDIYOVASKULER RiSK PANELI TROMBOFiLi PANELI OSTEOPOROZIiS PANELI

) 20108, ektor ot rar v 209, 1 74) 20108, ekt gt ey v 1299,
EPCR A4600G (A3), EPCR G4678C (A1), HPA-1 a/b, ACE I/D, (4G/5G),EPCR A4600G (A3), EPCR G4678C (A1) LCT (T139100), IL-6 (G174C)

ApoB R3500Q, ApoE e2/e3/e4, B-Fibrinojen -455 G>A, eNOS -
786 T>C, eNOS G894T, LTA C804A.

“ BILGILENDIRILMIi$ ve ONAY FORMU”

.......hastaligr icin genetik test yapilmasi gerektigi ve yapilacak islemler hakkindaki
bilgiler bana anlatildi. Anlatilanlarin hepsini anladim. Verilen bilgiler isiginda .......ccccveeevvieiinciee e, materyalinden genetik test yapilmasini onayliyorum.

Hasta/ Velisi Doktor

NOT: Ozel Antalya Genetik Hastaliklar Tani Merkezi’'nde 500’in Gizerinde farkli dogum &ncesi ve dogum sonrasi genetik test yapiimaktadir. Ancak bu istem Formu’nda toplumda sik gériilen hastaliklara ydnelik genetik
testler yer almaktadir. Merkezimizde yapilan diger genetik testler i¢in web sitemizi ziyaret ediniz veya bizimle iletisime geginiz.
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