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-. o GENETiK HASTALIKLAR DEGERLENDIRME MERKEZ

Molekiiler Genetik Analiz Raporu

Adi Soyadi : MEHMET TEFENLILI Numune Tiirii : Periferik Kan

Dogum Tarihi - 02.02.2023 istek Tarihi / Saati : 12.06.2023 /12:59:26
Cinsiyet . Erkek Ornek Alim Tarihi / Saati : 12.06.2023 /13:00:22
T.C. No « PRRKRRRKG4 Ornek Alim Yeri : Ornek Alinma Yeri
Protokol No / Lab No : 187592 / MG15627/23 Lab. Teslim Tarihi/Saati : 12.06.2023 /13:00:17
Génderen Hekim - Rapor Tarihi/Saati + 20.06.2023 /16:34:35
Gonderen Kurum : Bireysel Basvuru Rapor No : 1187592.37736.2023 / RO
Endikasyonu : Muskdiler Distrofi (G71.0)
Test Adi : DMD MLPA

(Delesyon/Duplikasyon) Analizi

islem: Hastanin periferik kanindan izole edilen DNA 6rnedinde SALSA® MLPA® Probemix DMD-1 P034, DMD-2 P035 kitleri ve Coffalyser
programi kullanilarak analiz yapilmistir.

Sonug: DMD EKZON 53-55 HEMiZiGOT DELESYON

Acgiklama: DMD geninin 53,54 ve 55. ekzonlarinda hemizigot delesyon saptanmistir. Hastanin ve ailenin sonuca ydnelik genetik danisma
almasi,aile taramasi ve dizi analizi onerilir.

Not:Bu testin analitik sensitivite ve spesifitesi %99'un Uzerinde olarak belirtilmekle birlikte, Uretici firma tarafindan sonuglarin baska
yontemlerle konfirmasyonu Onerilmektedir.SALSA® MLPA® Probemix DMD-1 P034, DMD-2 PO035 kitleri, DMD genindeki nokta
mutasyonlarini tespit etmez.MLPA, problarin hedef sekansinin disinda kalan herhangi bir degisikligi ve kopya sayisi notral dénisimlerini
veya translokasyonlarini tespit etmez. MLPA herhangi bir sapma tespit etmediginde bile, o gende veya kromozomal bélgede biyolojik
degisikliklerin var oldugu, ancak tespit edilmeme olasiligi vardir.Bu test primerler disinda kalan bolgeler icin bilgi verici dedildir. Epigenetik
degisiklikleri, UPD’yi, primerler disinda kalan bélgelerin delesyon/duplikasyonlarini ve mozaikligi dislamaz. Kromozomal anomaliler
agisindan bilgi verici dedildir. Bir prob tarafindan tespit edilen hedef bolgedeki sekans degisiklikleri (6rn. SNV'ler, nokta mutasyonlari)
yanhs pozitif sonuglara neden olabilir. Mutasyonlar/SNV'ler (prob ligasyon bdlgesinden >20 nt uzaklikta olsa bile), prob
oligontkleotidlerinin ligasyonunu &nleyerek veya bir prob oligonikleotidinin DNA'ya baglanmasini bozarak prob sinyalini azaltabilir.
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Tibbi Genetik Uzmani
Dip. Tes. No: 4843

Bu rapor, laboratuvarin yazili izni olmadan kopyalanip ¢ogaltilamaz. imzasiz raporlar gegersizdir. Gen\ QA" ‘,:‘ INSTAND
Bu sonuglar sadece incelemesi yapilan numune ile ilgilidir. Bu rapor dijital olarak imzalanmistir. —

ATURKAK tarafindan TS EN ISO 15189 Standardina gore akredite edilmistir.
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