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NOROLOJi GENETIK TEST LiSTESI

O Alexander Hastalig-GFAP (DT1P1A4) Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 3-ATXN3 CAG Tekrari Kan®™

O Antitrombin 3 Eksikligi-SERPINC1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 6-CACNA1A CAG Tekrari Kanf®™

O APO E Genotip Analizi (E2, E3, E4) Kan®™™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 7-ATXN7 CAG Tekrari Kan®™

O ARX Geni ile iligkili Hastaliklar - ARX Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 8-ATXN80S Mutasyon Analizi Kanf®™

O Ataksi Telenjektazi-ATM Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ O Spinoserebellar Ataksi Tip10-ATXN10 Mutasyon Analizi Kanf®™

O Cadasil-NOTCH3 Dizi Analizi (Ekzon 3-6) Kan®™®™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 12-PPP2R2B CAG Tekrari Kan®™™

o Canavan Sendromu-ASPA Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ O Spinoserebellar Ataksi Tip 17-TBP CAA/CAG Tekrari Kanf®™

O Charcot Marie Tooth Néropati X iliskili-GJB1 (CX32) Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Tuberoz Skleroz Tip 1-TSC1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™

o Charcot Marie Tooth Néropati Tip 1A-PMP22 Delesyon & Duplikasyon Analizi Kan®™™ o Tiiberoz Skleroz Tip 2-TSC2 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™

O Cohen Sendromu-VPS13B (COH1) Mutasyon Analizi Kan®™®™ o Von Hippel Lindau Sendromu-VHL Tim Gen Dizi Analizi Kan®®™

O COMT Val158Met Polimorfizmi Kan®™™ O Wilson Hastaligi-ATP7B (13 Ekzon) Dizi Analizi Kan®™™

o Distoni Tip 1-TOR1A Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™®™ O Wolfram Sendromu-WFS1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™

O Dravet Sendromu-SCN1A Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™®™ o Xiliskili Adrenolkodistrofi -ABCD1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™

0 Duchenne/Becker Muskiiler Distrofi Delesyon Analizi (79 Ekzon) Kan®™™ o

O Duchenne/Becker Muskiiler Distrofi Delesyon Analizi (18 Ekzon) Kant®™ togenetik Testler Numune

o Duchenne/Becker Muskiiler Distrofi Tasiyicilik Analizi Kan®™™ O Kromozom Analizi Kan"®®

O Faktor V Cambridge Mutasyon Analizi Kanf®™ o

o Faktor VH1299R Mutasyon Analizi Kan®™™ Numune

0 Fenilketoniiri (PKU)-PAH Mutasyon Analizi (6 Mutasyon) Kan®™™ o Array CGH Kan®™+Kan"®
o Frajil X Sendromu-FMR1 CGG Tekrari Genetik Analizi Kan®™™ o Cri Du Chat Sendromu (del 5p15.2) FISH Kan"?

0 Galaktozemi-GALT Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™ o DiGeorge/VCF Sendromu FISH Kan"®®

O Glutarik Asiduri Tip 1-GCDH Tiim Gen Dizi Analizi Kan™™ o iktiyozis Steroid Siilfataz (del Xp22.32-STS) FISH Kan"®?

o GM1 Gangliosidosis Tip 1-GLB1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ 0 N-MYC Néroblastoma (2p24.1) FISH Kan"®?

O GNE ligkili Miyopati-GNE Tim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Prader Willi/Angelman Sendromu FISH Kan"?

o Hallervorden Spatz Sendromu-PANK2 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Rubinstein Taybi Sendromu (del 16p13.3) FISH Kan"®?

O Herediter Spastik Parapleji Tip 4-SPASTIN (SPAST) Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Saethre-Chotzen/Williams Beuren (del 7q11.23) FISH Kan"®?

O HLAB51PCR Kan®™®™ o Smith Magenis/Miller-Dieker Sendromu(17p11.2 del RAI1) FISH Kan''*

o Huntington Hastaligi-HD CAG Tekrari Genetik Analizi Kan®™™ O Sotos Sendromu (del 5g35-NSD1) FISH Kan"?

o Konjenital Glikozilasyon Bozuklugu Tip 1A(CDG1A)-PMM2 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Subtelomerik FISH Kan''*

o Krabbe Hastalig-GALC Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ 0 Wolf Hirschhorn Sendromu-WHCR FISH Kan"?

o Lafora Hastaligi-EPM2A Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ o

O Leigh Sendromu-SURF1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ Molekiiler infeks Testlel Numune

o Limb Girdle Muskiiler Distrofi 2D-SGCA Tiim Gen Dizi Analizi Kan"™ 0 Adefovir ilag Direnci Kan*™

o Limb Girdle Muskiiler Distrofi 2E-SGCB Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ o Cinsel Yolla Bulasan Hastaliklar PCR Paneli Vajinal, Uretral Akinti
O McCune Albright Sendromu-GNAS Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ o CMV ilag Direnci Kan™™

0 Melas-MT TL1 Mutasyon Analizi (3 Mut.) Kas Biyopsisi, idrar, Agiz mukozasi+Kan™™ O Entekavir ilag Direnci Kan®™™

o Miyofibriler Miyopati 4-ZASP (LDB3) Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ O Enteroviriis PCR BOS, Serum

o Miyotonik Distrofi Tip 1-DMPK CTG Tekrari Genetik Analizi Kan®™™ o Famsiklovir ilag Direnci Kan™™

O MSUD (Maple Syrup Urine Hastaligi) Tip 1A- BCKDHA Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Hepatit B Virlis DNA Genotip Analizi Serum

o MSUD (Maple Syrup Urine Hastaligi) Tip 1B- BCKDHB Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Hepatit C Viriis DNA Genotip Analizi Serum

O NCL infantil Tip-PPT1 Mutasyon Analizi Kan®™™ O HIVilag Direnci (integrase+ Proteaz+ Reverse Transkriptaz inh.) Kan®™™

o NCL2 Geg infantil Tip-TPP1 Mutasyon Analizi Kan®™™ o Lamivudin ilag Direnci Kan®™™

o NCL3 Juvenil Tip-CLN3 Delesyon Analizi Kan®™™ O Measles Viriis PCR NFS, idrar, Serum
o Nemalin Miyopati 1-TPM3 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Menenjit PCR Paneli BOS, Kan™™

o Noonan Sendromu-PTPN11 (PTP2) Tim Gen Dizi Analizi Kan®™ o Mikobakteri PCR Balgam, idrar, BOS
o Néroferrinopati-FTL Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ O Pneumocystis PCR BAL

o Norofibromatozis Tip 1-NF1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ o Polyoma BK Viriis PCR idrar, Serum

O Pelizaeus Merzbacher Hastaligi-PLP1 Delesyon & Duplikasyon Analizi Kan®™™ o Sepsis PCR Paneli BOS, Kan™'", Swap
O Rett Sendromu-MECP2 Tiim Gen Dizi Analizi Kan®®™ o Solunum Yolu Patojenleri PCR Paneli BAL, Bogaz siiriintiisii
O SCN1B Tiim Gen Dizi Analizi Kanfo™ o Telbivudin ilag Direnci Kanto'a

O Sepiapterin Rediiktaz Eksikligi-SPR Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ o Tenovofir ilag Direnci Kan®'"

O Smith Lemli Opitz Sendromu-DHCR7 Tiim Gen Dizi Analizi Kanf®™ o Urogenital Mikrobiyota PCR Paneli idrar, Vajinal Strtntt
0O Snyder Robinson Sendromu-SMS Tiim Gen Dizi Analizi Kan®™™ o Numune

0 Sotos Sendromu-NSD1 Tiim Gen Dizi Analizi Kan™™ Faktér V Leiden Mutasyon Analizi (G1691A) Kan®™™

o0 Spinal Muskiiler Atrofi-SMN1 Delesyon Analizi (Ekzon 7, 8) Kant®™ Faktér XIIl Mutasyon Analizi (V34L) Kano™

o Spinal Muskiiler Atrofi-SMN1 Tasiyicilik Analizi Kan®™™ MTHFR Mutasyon Analizi (A1298C) Kan™™

O Spinal Muskiiler Atrofi-SMN1 Tam Gen Dizi Analizi Kan®™™ MTHFR Mutasyon Analizi (C677T) KanP™

o Spinoserebellar Ataksi Tip 1-ATXN1 CAG Tekrari Kan®™™ PAI 4G/5G Mutasyon Analizi Kan™™™

O Spinoserebellar Ataksi Tip 2-ATXN2 CAG Tekrari Kan®™™ Protrombin(F2) Mutasyon Analizi (G20210A) Kano™
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