& METAGENTECH GENETiK HASTALIKLAR DEGERLENDIRME MERKEZI
) MET/\@ GENETIIK 'l:EST ISTEM FORMU
*Onam Formu'nu imzalatmayr unutmayimz*
MOLEKULER GENETIK TESTLER
= Fetal DNA Testi (NIPT Premium) (Mikrodelesyonlu Genis Panel)
s WES (Tiim Ekzom Sekanslama)
£ WES (Tiim Ekzom Sekanslama) Eslerden

£ Ankilozan Spondilit (HLA-B27)
f§ Behcet Hastaligi (HLA-B51)
[é Colyak Hastaligi (HLA-DQ2, HLA-DQ8)
Trombofili Paneli 6 Mutasyon

(FII Protrombin, FV Leiden, MTHFR 677, MTHFR 1298, FXIlI, PAI-1 5G)

Microarray (Molekiiler Karyotipleme) Postanatal

FAKTOR Il Protrombin Microarray (Molekiiler Karyotipleme) Prenatal
E § FAKTOR V Leiden & Kimerizm (Kemik iligi nakli éncesi dondr)
MTHFR 677 Kimerizm (Kemik iligi nakli oncesi hasta)

ls JAK2 Geni V617F Mutasyon Analizi g

[ Y Kromozom Mikrodelesyon Testi (15 Bolge) s Hemakromatozis (HFE Geni Dizi Analizi)

E Dihidropirimidin Dehidrogenaz Eksikligi (DPYD Geni Mutasyon Analizi) s Hemofili A (F8 Geni Dizi Analizi)

s NPM1 Mutasyonu (MutA,B,C&D) = Hemofili A, (MLPA)

s FLT3 D835Y Mutasyonu = Hemolitik Uremik Sendromu (CFH Geni Dizi Analizi)

= C-Kit D816V Mutasyonu It Hemolitik Uremik Sendrom,( CFH Geni)(MLPA)

E DPYD Mutasyonu I Heredlter Spastik Parapleji 4 (SPG4 Geni Dizi i Analizi)
i i hgi (HTT

( g
o MLPA CYP21A2 (MLPA - KAH) Amegakaryositik Trombositopeni, Konjenital; (MPL geni) (Tiim Gen Dizi Analizi)
s MLPA, DMD £ Amegakaryositik Trombositopeni- Radyoulnar Sinostoz 1, (HOXA11 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi)
= MLPA, Marfan Sendromu Analizi (FBN1 geni delesyon duplikasyon) s Amegakaryositik Trombositopeni- Radyoulnar Sinostoz 2, (MECOM geni) (Tim Gen Dizi Analizi)
s 5-Alfa Rediiktaz Eksikligi (SRD5A2 Geni Dizi Analizi) & Li-Fraumeni Sendromu, (TP53 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi)

21 Hidroksilaz Eksikligi Paneli (CYP21A2) (Tekil ¢calisma)
(CYP21A2 geni) (Tim Gen Dizi Analizi + MLPA)
f imatinib (Gleevec) Direnci (ABL1 geni) (Dizi Analizi) N os
§ (G250E, Y253H, E255K, T3151, F317L, M315T dahil) (Ekzon 4 - 10) Marfan Sendromu (FBNT Geni Dizi Analizi)
": Adenozin Deaminaz Eksikligi (ADA Geni Dizi Analizi) {: Marfan Sendromu, (MLPA)
& Adenomatoz Polipozis Koli,0Otozomal Dominant; FAP1 (Ailesel Adenomato6z Polipozis) (AP@& Maternal Kontaminasyon
Akondropla21, Otozomal Dominant, ACH (FGFR3 Geni - G1138A ve G1138C Mutasyonlarl) MEN Tip 1 Multipl Endokrin Neoplazi 1, (MEN1 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi)

Li-Fraumeni Sendromu, (MLPA)

[ Alfa Talasemi (Delesyon Analizi) MEN1 Multipl Endokrin Neoplazi Tip 1, (MLPA)

Alfa Talasemi (HBA Geni Dizi Analizi) (Heinz Cisimcigi Anemisi) (HBA1-HBA2 geni) (Tum Metakromatik Lokodistrofi (ARSA Geni Dizi Analizi)

,E { Alfa-talasemi (HBA 16p) (MLPA) £ Mukopolisakkaridoz Plus Sendromu (VPS33A Geni Dizi Analizi)
E Ifa-1 Antitirpsin Eksikligi (SERPINAI Geni Dizi Analizi) Mukopolisakkaridoz Tip 1 (IDUA Geni Dizi Analizi)

Atak51 Telenjektazi ATLD2 (Norodejeneratif Fotosensitivite Sendromu,
PCNA ile iliskili) (PCNA geni) (Tiim Gen Dizi Analizi)
1

CADASIL Hastaligi (NOTCH3 Geni Dizi Analizi)

I Serebral Arteriopati, Subkortikal Enfarktiis ve Lokoensefalopati 1

| Serebral Arteriyopati Subkortikal Enfarktiisler ve Lokoensefalopati, Tip 2,
(CARASIL) CADASIL2 (HTRA1 geni) (Tim Gen Dizi Analizi)

B CALR (Calreticulin) Gen Mutasyon Analizi Miyelofibrozis, Somatik,

(Myelmd Metaplazi- Myelofibrozis) (CALR geni) (Tim Gen Dizi Analizi)

Trombositemi, Somatik, (Esansiyel Trombositemi) (CALR geni) (Tiim Gen Dizi A) N Nérofibromatozis Tip 2 (NF2 Geni Dizi Analizi)

| Cornelia de Lange Sendromu Paneli (2-5 gen)

| (CDLS1, CDLS2, CDLS3, CDLS4, CDLS5)

& Norofibromatozis Tip 1 (NF1 Geni Dizi Analizi)

& Okiilokutanoz Albinizm Tip 1A (TYR Geni Dizi Analizi)

Cornelia De Lange Sendromu 1, CDLS1 (NIPBL geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) Okiilokutanoz Albinizm Tip 1B (TYR Geni Dizi Analizi)
& Cornelia De Lange Sendromu 2, CDLS2 (SMC1A geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) {£ Osteogenesis Imperfecta (COL1A1 Geni Dizi Analizi)
= Cornelia De Lange Sendromu 3, CDLS3 (SMC3 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) {2 Osteogenesis Imperfecta (COL1A2 Geni Dizi Analizi)
e Cornelia De Lange Sendromu 4, CDLS4 (RAD21 geni) (Tdm Gen Dizi Analizi) £ Afwr Konjenital Notropeni (HAX1 GeniDizi Analzi)
i Cornelia De Lange Sendromu 5, CDLS5 (HDAC8 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) Peutz-Jeghers Sendromu (STK11) Geni Dizi Analizi
b (AQP2 g
,f Diyabet Insipidus, Nefronejik, (AVPR2 geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) £ RETT Sendromu (MECP2 Geni Dizi Analizi)
& Dravet Sendromu (SCN1A geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) [« Spinoserebellar Ataksi Tip 1-8 (ATXN1 ile ATXN8 arasi Uclii Tekrar Sayis1 Analizi)
(s Dravet Sendromu, Modifiye Edici, (SCN9A geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) [« Stargardt Hastaligi (ABCA4, ELOVL4, PROM1 Geni Dizi Analizi Panel
Duchenne Miiskiiler Distrofi, (DMD geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) s Tay-Sachs Hastahigl (HEXA Geni Dizi Analizi)
[s Duchenne Miiskiiler Distrofi, (MLPA) s Tiroid Hormon Direnci (THRB Geni Dizi Analizi)
s Fabry Hastaligs, (GLA geni) (Tiim Gen Dizi Analizi) s Tuberoskleroz (TSC1-TSC2 Genleri Dizi Analizi) Panel
s Fabry Hastalig,, (MLPA) §& Von Hippel Lindau (VHL Geni Dizi Analizi)
Fenilketoniiri (PAH geni) (Tim Gen Dizi Analizi) Warfarin (Coumadin) Direnci Panel (2- 4 gen)

o Fra]ll X Sendromu (MLPA) ACE Gen Pohmorﬁzml
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METAGENTECH GENETiK HASTALIKLAR DEGERLENDiRME MERKEZi

S . ;
GENETIK TEST ISTEM FORMU
§\4ET/\@

*Onam Formu'nu imzalatmayr unutmaymmz*
SITOGENETIK TESTLER

& Periferik Kandan Kromozom Analizi

rizomisi- 8Alpha ______ 0llq23Delesyonu
o Inv (16) (p13;922)/t(16,16)(p13;922) o0 t(6,9)(p23;9349
{0 531 Delesyonu - del 5q 0 t(15;17)(q22;921)

0 inv(3)(q21;926.2)/t(3:3)(q211;q26.2) 0 H{9;11){p22;923)

Dusuk materyali/Gonad biyopsisi/Diger dokudan Kromozom Analizi

= Koryon Villus Orneginden Kromozom Analizi

= Fetal Kandan Kromozom Analizi

= Kromozomal Kirik Sendromlari ve Mutajenite Kromozom Analizi

Periferik Kandan Kromozom Analizi (Eslerden

. MOLEKULER-SITOGENETIK TESTLER FISH
FISH, t(4;14) (p16;932) (FGFR3/IGH)

FISH, t(8;21) (q22;q22) (RUNX1/RUNX1T1) (AML/ETO)

% FISH, t(9;22) (q34;q11.2) (BCR/ABL) (Standart)

i FISH, t(11;14) (q13;932) (CCND1/IGH)

& FISH, t(12;21) (p13;q922) (ETV6/RUNX1) (TEL/AML1)

& FISH, t(15;17) (q22;921) (PML/RARA)

= FISH, 5q delesyonu (5931; 5933) (59-)

= FISH, 6923 delesyonu (MYB)

s FISH, 7q11.23 delesyonu (Williams Sendromu)

= FISH, 7q31 delesyonu

0 1(9;22)(q34;q11.2) - BCR/ABL

¥ 0 14932 delesyonu yenden diizenleme
|0 t(4;11)(q21;923)

¥ 0 del 7q

0t(9;11) o t(11;19) o t(1;14) o t(5;14) o £(8;14) o t(10;14)

J KML PANELI

N0 t(9;22)(q34;911.2) - BCR ABL 0 8 Trizomisi - Kro 8 ALPHA

i KLL PANELI

¥ 0 17p13.1 delesyonu (p53) 0 13q14;2 delesyonu (RB1)

= 6q23 delesyonu 0 11q22.3 delesyonu (ATM)

=] del 13q14.3
0 1(1;19)(q23;p13.3)

0 20q12 delesyonu - del 20 il FISH, 20q delesyonu (20q-)
i FISH, CBFB t(16;16), inv(16) Break

£ FISH, IGH (14932.33) Break

= FISH, MLL (11923.3) Break (KMT2A Break)

= FISH, DiGeorge (N25) Sendromu

& FISH, FGFR2-FGRFR3 Geni Fiizyonlar1 (FGFR2, FGFR3,FGFR1 ayr1 ayr1 fiyatr)
& FISH, SHOX (del Xpter-p22.32)

& FISH, Trizomi/Monozomi 8 (CEP 8) (SE 8) (Sentromer 8)

[ t(8;14)(q24;932) - IGH/MYC

: 0 17p13.1 Delesyonu - P53
Y 0 t(4;14)(p16;932) - IGH/FGFR3

0 Del 13/13q14;2 delesyonu

0 t(8;14)(q24;932) - IGH/MYC 0 17p13.1 Delesyonu - P53
L u t(11;14)(q13;932) - IGH/CCHDI o T(8;14)(q24;932) - IGH/MYC

= Amniyon Sivisindan Kromozom Analizi + Anop101d1 Rapid FISH (13,18,21,X,Y)
Koryonik Villus Orneginden Kromozom Analizi + Anéploidi Rapid FISH
(13,18, 21, X, Y)

PDGFRA-FIP1L1 Fiizyonu Analizi
| ONKOLOJiK TESTLER 5 REAL TIME PCR TRANSLOKASYON
c Onkolop Gen Paneli gen (HRD ve MSI icinde) = Molekiiler Translokasyon Analizi t(1;19) TCF3 (E2A)-PBX1
= Likit Biyopsi Molekiiler Translokasyon Analizi t(4;14) AFF1 (AF4)KMT2A (MLL;KMT2A)
| Molekiiler Translokasyon Analizi t(8;21)(q22;q22)AML1(RUNX1)-ETO(RUNX1T1)

BRCAl 2 (Tim Gen Dizi Analizi) (Yeni Nesil Dizi Analizi-NGS)
| (PARP inhibitori Hassasiyeti) (Dokudan)
5 BRCA1 MLPA Kandan

)
l& MSI (Mikrosatellit 1nstab1]1te51] iz Molekiiler Translokasyon Analizi t(12; 21) (p12 q22) TEL-AML1
s BRAF (V600E) Real Time PCR [ Molekiiler Translokasyon Analizi t(14;18) (q32;q21)
i« HER-2 Ekspresyon Analizi Real Time PCR £ Molekiiler Translokasyon Analizi t(15;17) (q22;q21)PML-RARA bcr1/2/3
s HER-2 FISH = Translokasyon Analizi t(9;22) (q34;q11.2) BCR-ABL p190, p210, p230 Tarama
HER 2 immiinohistokimya Translokasyon Analizi t(4;11) MLL AFF4

E KRAS Mutasyonu (Exon2, Exon3, Exon 4)

& NRAS Mutasyonu (Exon2, Exon3, Exon 4)

% EGFR Mutasyonu (Exon18, Exon19, Exon20, Exon21) (G719, S768[;L.861Q, T790M, L858
;_ RET yeniden diizenlenmeleri (FISH- Breakapart)

s ALK Yeniden Diizenlenmeleri (FISH)

s ROS1 Yeniden Diizenlenmeleri (FISH)

E MET (FISH] (amphflkasyon]

-E P53 (TP53) (Dizi analizi)

Metagentech Genetik Hastaliklar Degerlendirme Merkezi
T.C. Saghk Bakanligi Ruhsat No: GHDM-SM/34.41/01
Adres: Namik Kemal Mah. Siitcii imam Cad. No:28-34 Kat:2 i¢ Kap1 No:7 Umraniye/istanbul
Tel:0 (216) 629 56 00 Web: www.metagentech.com E-Mail: info@metagentech.com
Dokiiman No: TAY.FR.06 Hazirlama Tarihi:13.06.2024 Yayin Tarihi:13.06.2022 Revizyon Tarihi: - Revizyon No: 0 Sayfa Sayisi: 2




