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İşlem: Hastanın periferik kanından izole edilen DNA örneğinde SALSA® MLPA® Probemix DMD-1 P034, DMD-2 P035 kitleri ve Coffalyser 

programı kullanılarak analiz yapılmıştır.

Sonuç: DMD EKZON 53-55 HEMİZİGOT DELESYON 

Açıklama: DMD geninin 53,54 ve 55. ekzonlarında hemizigot delesyon saptanmıştır. Hastanın ve ailenin sonuca yönelik genetik danışma 

alması,aile taraması ve dizi analizi önerilir.

Not:Bu testin analitik sensitivite ve spesifitesi %99’un üzerinde olarak belirtilmekle birlikte, üretici firma tarafından sonuçların başka 

yöntemlerle konfirmasyonu önerilmektedir.SALSA® MLPA® Probemix DMD-1 P034, DMD-2 P035 kitleri, DMD genindeki nokta 

mutasyonlarını tespit etmez.MLPA, probların hedef sekansının dışında kalan herhangi bir değişikliği ve kopya sayısı nötral dönüşümlerini 

veya translokasyonlarını tespit etmez. MLPA herhangi bir sapma tespit etmediğinde bile, o gende veya kromozomal bölgede biyolojik 

değişikliklerin var olduğu, ancak tespit edilmeme olasılığı vardır.Bu test primerler dışında kalan bölgeler için bilgi verici değildir. Epigenetik 

değişiklikleri, UPD’yi, primerler dışında kalan bölgelerin delesyon/duplikasyonlarını ve mozaikliği dışlamaz. Kromozomal anomaliler 

açısından bilgi verici değildir. Bir prob tarafından tespit edilen hedef bölgedeki sekans değişiklikleri (örn. SNV'ler, nokta mutasyonları) 

yanlış pozitif sonuçlara neden olabilir. Mutasyonlar/SNV'ler (prob ligasyon bölgesinden >20 nt uzaklıkta olsa bile), prob 

oligonükleotidlerinin ligasyonunu önleyerek veya bir prob oligonükleotidinin DNA'ya bağlanmasını bozarak prob sinyalini azaltabilir. 

Bu rapor, laboratuvarın yazılı izni olmadan kopyalanıp çoğaltılamaz. İmzasız raporlar geçersizdir.
Bu sonuçlar sadece incelemesi yapılan numune ile ilgilidir. Bu rapor dijital olarak imzalanmıştır.
^TÜRKAK tarafından TS EN ISO 15189 Standardına göre akredite edilmiştir.
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