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ViZYONUMUZ
Hasta haklarina saygil, bilgilendirmeyi esas alan, testleri en dogru, izlenebilir ve tekrarlanabilir
yontemlerle calismak ve en az hatayi esas kabul edip, i¢c ve dis kalite kontrolleri ile bu kavramin
gerceklestigini gostermektedir.

MiSYONUMUZ
Test sonuglari tzerinde laboratuvarmizin sorumlulugu, testin klinik laboratuvarcilik standartlari ve iyi
laboratuvar uygulamalari sinirlari icinde, tiim kontoller yapilarak ¢alisilmasi ile sinirhdir. Test sonuglari
klinik bulgular ve diger tim yardimci veriler dikkate alinarak degerlendirilmektedir.

AKREDITASYON
Laboratuvarimiz 2004 yilinda Tiirk Akreditasyon Kurumu (TURKAK) tarafindan TS EN IS IEC 17025
kapsaminda akredite edilmis, 2011 yilindan itibaren ise 1SO15189 kapsaminda akreditasyona hak
kazanmistir. Hasta kayit, numune alma, raporlama, kurumsal hizmetler ve tim isletim sistemi
akreditasyon kapsamindadir.

GUVENIRLILIK
Laboratuvarimiz CLSI programlarina Uyedir ve metotlarinin takipgisidir. Sonuglarin tekrarlanabilirligi,
biologie Prospective ve i¢ (internal) kalite kontrol 6rnekleriyle, uluslararasi uyumlulugu ise basta CAP
olmak Ulzere 7 ayri kalite kontrol programina katilim ile teyit edilmektedir.

GIZLILIK
Laboratuvarimizda galisilan test sonuglarinin gizliligi tarafimizdan titizlikle saglanmaktadir.

HAKKIMIZDA
Dizen laboratuari olarak hastaliklarin tanisinda, hasta ve saglikl bireylerin takibinde hekime ve
hastaya yardimci olabilmek amaciyla, yaklasik 800 laboratuvar testiyle, dogru ve giivenilir sonuglarla
hizmetinizdeyiz.

Bu sayede tekrarlayan gebelik kayiplari, trombofili, hematolojik malignensiler gibi multidisipliner
yaklasim  gerektiren klinik  olgularda hastalarinizin ~ tim tanisal islemlerini  tekelde
sonuclandirabilmekte, cok daha saglkli danismanlik hizmeti verebilmekteyiz.

Kurumumuzda kurulusundan bu yana klinik arastirmalar birimi basta olmak Uzere birgok birimimiz
tarafindan yiritilen ¢calisma ve arastirmalar Aralik 2008 tarihinden itibaren ARGE birimi adi altinda
toplanmaya baslanmistir. ARGE birimi bircok klinik arastirma, yizlerce tez ve arastirma galismasinin
planlanmasi ve yapiminda yardimci olmustur. Laboratuvarimizin yirittigia klinik arastirma
projelerinde gosterilen performans nedeniyle klinik arastirmalar konusunda Diinya’nin en biyik 3
kurulusundan biri olan “Covance Virtual Central Laboratories” gerekli incelemeleri yaptiktan sonra
Dizen Laboratuvarini Turkiye’'de stratejik ortak olarak se¢mistir.

Basvuru igin adresinden bize ulasabilirsiniz.

“Laboratuvar Hizmetlerinde Ulusal ve Uluslararasi Kalite Giivencesi”
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DISTROFILERE GENEL BAKIS VE DUCHENNE HASTALIGI

Distrofinopatiler, distrofin proteinini kodlayan DMD genindeki mutasyonlar sonucu ortaya cikan
bir hastalik spektrumudur. Spektrumun bir ucunda serum kreatin fosfokinazda yilikselme ve
asemptomatik seyir varken, kas kramplari, myoglobiniiri ve izole kuadriseps myopatisinden
spektrumun diger ucunda iskelet kasi tutulumu ile seyreden muskuler distrofi ve dilate
kardiyomiyopatiye kadar uzanir.

Becker Muskuler Distrofi, ge¢c baslangich iskelet kas1 zayifligi ile ortaya cikar. 20°li yaslara kadar
ambulasyon korunur. Kalp rahatsizliklari, morbiditede rol oynayarak éne cikabilmekte ve 5.
dekadda mortalite sebebi olabilmektedir.

DMD alakali dilate kardiyomiyopati , sol ventrikiil dilatasyonu ve konjestif kalp yetmezligi
seklinde karsimiza c¢ikabilir. Ozellikle DMD mutasyon tasiyicis1 kadinlarda artmis risk soz
konusudur.

Duchenne Muskuler Distrofi, erken ¢ocuklukta ortaya cikan ve otruma ve ayaga kalkmada
basarisizlik dahil gelisimsel parametrelerde gerilikle ortaya cikar. Yiiriime ve tirmanmada giicliik
mevcuttur. 12 yasindan itibaren tekerlekli sandalyeye bagimlilik s6z konusu olabilir. 18 yasindan
itibaren kardiyomiyopati ortaya cikma riski mevcuttur. Ugiincii dekaddan itibaren kalp ve
solunum komplikasyonlari nedeniyle mortal seyredebilir.

Kalitim, X’E bagh resesiftir. Klasik olarak anne tasiyici, erkek cocuk hastadir. Tasiyici anne igin,
her gebelikte tasiyici veya tasiyicl olmayan kiz cocuk veya, hasta veya hasta olmayan erkek ¢ocuk
dogurma sansi %50’ser olarak vardir. Tasiyic1 kadinlardaki kardiyomiyopati gelisme riski de
genetik danisma sirasinda gézardi edilmemelidir. Duchenne hastasi erkek bireylerden ziyade
Becker veya izole kardiyomiyopatili hastalarin fertilite ve ¢cocuk sahip olmalar: s6z konusudur.
Bu kisilerin erkek ¢ocuklart mutasyonu almaz, kiz cocuklari alir. Klinik tani icin X’e bagh kalitim
sergileyen aile oykiistine ek olarak kalf kaslarinda hipertrofi ile birlikte proksimal agirlikh
progresif simetrik muskuler distrofi, 5 yasindan once ortaya ¢ikan semptom varligl ve 13
yasindan once tekerlekli sandalyeye bagimlilik gelismesi énemlidir.

TEST STRATEJISI

Serum kreatin fosfokinaz diizeyi, tiim Duchenne hastalarinda ve normalin en az 10 kat1 dlizeyinde
ylksektir. Bu testin tasiyici kadinlarin bir kisminda da (6zellikle geng kadinlarda) 2-10 kata kadar
ylksek cikabilecegi hatirda tutulmalidir. CK yiiksekliginin siddeti, yillar i¢cinde kas yikimi ile
beraber azalir.

EMG c¢alismalann ile miyopatik - saf ndrolojik bozukluk ayriminda yararli sonuglar
alinabilmektedir. Hastalik ilerledikce doénemsel olarak miyojenik bozukluklara 6zgiin
potansiyeller elde edilmektedir.

Iskelet kas biyopsisi ile erken dénemde nonspesifik distrofik degisiklikler gézlenir. Kas lifi
boyutlarinda degiskenlik, nekroz ve rejenerasyon, hiyalinizasyon, ilerleyen dénemde yag ve bag
dokusu depozitleri gozlenir.

Western blot analizinde distrofin proteininin erkek hastalarda %0-5 diizeyine indigi goriiliir.
Tasiyici kadinlarda ise X inaktivasyon paternine (randomize - skewed) gore %30’lara kadar
diisebilir, %70’1eri gecebilir.

Biyolojik Bilimler Arastirma Gelistirme ve Uretim A.S.

Tunus Cad. No:95 Kavaklidere 06680 Ankara T e
tel: (312) 468-7010 || faks: (312) 427-8174 [% D UZE N

e-posta: || url:

LABORATUVARLAR GRUBU Sayfa2 /9


mailto:info@duzen.com.tr
http://www.duzen.com.tr/

KAS HASTALIKLARINDA MOLEKULER TEDAVi HEDEFLERI

Immiinhistokimya calismalarinda erkek hasta bireyde protein hemen hi¢ yoktur. Tasiyici
kadinlarda yine X inaktivasyon paternine gore normal veya mozaik sonuc alinip, distrofin negatif
lif oraninin %70’lere kadar ¢iktig1 gozlenebilir.

Molekiiler genetik analizlerde tek hedef gen DMD’dir. Hasta bireylerin %60-70’inde bir veya daha
¢cok exonun, hatta tamaminin kaybi goriilmektedir. %5-10 bireyde ise aksine duplikasyon
mevcuttur. Altin standart olarak dizi analizi yontemi ile tespit edilecek nokta mutasyonlar ve
kiiclik delesyon, insersiyon, tek baz degisiklikleri ve splice mutasyonlar, %25-35 arasinda 6nem
arz eder. Bunlarin arasinda ¢ok biiyiik agirlik, “non-sense” tipteki mutasyonlardir.

Klinik olarak PCR amplifikasyonu ve jel elektroforezi, basit, hizli, ucuz ve giivenilir bir yontem
olarak delesyon taramasinda kullanilabilir. MLPA, genin tiim exonlarini kapsar, duplikasyonlarin
tayinine de olanak saglar. Array CGH yontemi ise ek olarak intronlarin taranabilmesi avantajini
tasimaktadir. Hastalarin %5’ine kadarinda intronik degisiklikler 6nem arz edebilmektedir; ancak
CGH yontemi ile nokta mutasyonlarin degil, delesyon ve duplikasyonlarin taranabildigi hatirda
tutulmalidir. Tarihsel olarak southern blot ve FISH yontemi de tanida kullanilagelmistir.

Tasiyic1 kadinlarin analizinde probandin mutasyonuna goére hareket edilmelidir; 6rnegin
delesyon ve duplikasyon tasiyiciligi icin MLPA yontemi idealdir. Proband hayatta degilse MLPA
ve sonrasinda dizi analizi yontemi ile kadin bireyler taranabilir.

Genetik danismada prenatal ve preimplantasyon genetik danisma olanaklarinin sunulabilmesi
icin dncelikle ailedeki mutasyonun aydinlatilmasi gerektigi hatirda tutulmalidir. Ayirici tanida en
basta gelen klinik antite Limb Girdle tipi Muskuler distrofiler ve bunlar iginde
Sarkoglikanopatilerdir.

Tedavi iki tiirliidiir; konservatif (palyatif, uygulanagelen) ve kesin (hedeflenen) tedavi.

DMD tedavisinde ekzon atlama protokolleri hastalar icin yeni tedavi sansi getirmektedir. 2009
yilinda klinik deneylerin basladigi bu yontem giderek agirlik kazanmistir. Delesyon saptanan
hastalar molekiiler (biyokimyasal) yapilarina gore en az 10 ayr1 grupta ele alinmaktadir. Tedavi
uygulamasi temelde benzer ancak detayda farkli yapida ilaglardan olusacag: bildirilmektedir.
Ekzon atlama tedavisinin tiim DMD’li cocuklar ele alindig1 takdirde %701 icin gegerli olabilecegi
varsayllmaktadir. Tek basina ekson 51 tedavisi DMD’li ¢cocuklarin %15'i i¢in gecerli olabilir.
Ekson 51 atlama tedavisi icin gelistirilen Drisapersen (PRO051) icin faz 3 klinik ¢calismalarin 2013
yaz aylarinda tamamlanacagi beklenmektedir.

DMD geninde stop kodon mutasyonu tasiyan hasta grubu i¢in 2000’li yillarin ilk yarisindan
itibaren agizdan toz seklinde kullanilan Ataluren (PTC-124) kullanimi giindemdedir. Bu tedavinin
son 4 y1l icinde yapilan genis bir uluslararasi ¢alismada etkinligi gdsterilemedigi icin heniiz lisans
almak icin basvurulmamistir. Buna ragmen gliniimiizde ABD’de 180 ¢ocuk bu tedaviyi
almaktadir, ¢linkii en azindan hastalig geciktirici 6zelligi olabilecegi diisiiniilmektedir. Diinyada
cesitli gelismis merkezlerde yeni bir PTC-124 klinik ¢calismasi baslayacaktir.
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LIMB GIRDLE MUSKULER DISTROFILERE GENEL BAKIS VE SARKOGLIKANOPATILER

Limb Girdle tipi muskuler distrofi, genellenmis bir terim olup; ¢ocukluk ¢agindan eriskin caga
kadar baslangic yasi degisen, iskelet kasi tutulumu ile sinirli non sendromik bazi hastaliklari ifade
eder. Proksimal tutulum daha fazladir, ekstremitelerde zayiflik gelisir, biyopside dejenerasyon
bulgular1 alinir. Kisiden kisiye ve genetik alt tiplere gore baslangi¢c yasi, progresyon hizi ve
derecesi, hastaligin yayilimi degiskenlik gosterir.

Tani, klinik olarak tam olarak aydinlatilamayabilir. CK diizeyleri tanisal olmayarak “genelde”
ylkselir. Kas biyopsisi de ayirt edici olmayabilir; ancak biyokimyasal, immiinhistokimyasal -
immiinblotlama arastirmalart ile sarkoglikanopati, kalpeinopati, disferlinopati, distroglikanopati
gibi tiplemelere olanak saglanabilir. Ardindan molekiiler genetik analizlerle tani
kesinlestirilebilir.

Lim Girdle tipi muskuler distrofiler esas olarak tip I (LGMD1) ve tip I (LGMD2) olarak iki ana
grupta toplanir. Bu ayrimin temeli otozomal dominant (LGMD1) ve otozomal resesif (LGMD2)
kalitim sergilemeleridir. Otozomal resesif LGMD2’lerin énemli bir kismini sarkoglikanopatiler
olusturur. Bu grup, cocukluk ¢agi baslangicli hastaliklarin %70’ine kadarini kapsamaktadir.:

Alfa Sarkoglikanopati; LGMD2D: 17. kromozomun q kolunda lokalize SGCA gen mutasyonlari ile
ortaya cikar.

Beta Sarkoglikanopati; LGMD2E: 4. kromozomun q kolunda lokalize SGCB gen mutasyonlari
sonucu ortaya ¢ikar.

Gamma Sarkoglikanopati; LGMD2C: 13. kromozomun q kolunda lokalize SGCG mutasyonlari
sonucu ortaya ¢ikar.

Delta Sarkoglikanopati; LGMD2F: 5. kromozomun q kolunda lokalize SGCD mutasyonlar1 sonucu
ortaya cikar.

Bu dort sarkoglikan geni, kas hiicrelerinin plazma membraninda lokalize tetramerik bir kompleks
olusturan proteinler kodlar. Bu kompleks, distrofinlerle distroglikanlarin iligskisini diizenler ve
plazma membran sitoskeletonunun stabilitesini saglar. Dolayisiyla bu dort genin tamami, farkli
kromozomlarda lokalize olmalarina ragmen, birbiriyle yapisal ve fonksiyonel olarak iliskilidir.

Mutasyon frekanslar1 SGCA>SGCB>SGCG>SGCD olarak 8:4:2:1 oraninda dagilim gosterir.

Klinik bulgular, Duchenne’i andiracak sekilde cocukluk ¢ag1 baslangich ve hizh ilerleyici
olabilecegi gibi Becker’i andiracak sekilde ge¢ baslangich ve yavas ilerleyici de olabilir.
Distrofinopatilere gore kalp tutulumu nadirdir; beta, delta ve gamma sarkoglikanopatilerde
kardiyomiyopatiye daha sik rastlanir. Genlleme yapilacak olursa hastalarin %30’una kadar bir
kisminda EKG ve EKO bulgusu goriilebilir. Klinik degiskendir; ayni mutasyonu tasiyan iki
kardeste farkl klinik seyir izlenebilir.

Klinikte Duchenne 6n tanisi ile ele alinan ve normal distrofin boyama saptanan bireylerde
muhtemelen sarkoglikanopati tanis1 konacaktir. Hafif seyirli Limb Girdle hastalarinda ise olasilik
%?10’lara kadar diiser. SGC genlerinin birinde mutasyon varligina sekonder olarak gelisen hadise,
kas immun boyamasinda tespit edilebilecek diizeyde sarkoglikan protein defektinin varligidir;
yani SGCA mutasyonu tasiyan bireyde tum dort tipin de defekti saptanabilecektir. Bu nedenle kas
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biyopsi materyalinde yapilan incelemede hangi genin mutasyona ugramis oldugu net olarak
tahmin edilemeyebilir; 6zgln 4 tipe ait antikor kullanimi ile genetik analize hangi genden
baslanabilecegi kararina varilabilir. SGCA mutasyon tasiyicilarinda (heterozigot bireyler), biyopsi
bulgular1 normal ¢ikacaktir; ancak hafif siddette klinik bulgu bildirilmistir.

Distrofinopatili bireylerde biyopsi tizerindeki calismalarda sarkoglikan proteini de defektif
bulunacaktir; bu nedenle iki protein birlikte g¢alisilmalidir. Sarkoglikanopatiye sebep olan
mutasyon tasiyanlarda ise distrofin normaldir.

Tedavi Stratejileri: Kompound heterozigot bireylerde teorik bir avantaj bulunmaktadir;
fonksiyonel proteinin kismen restore edilebilmesi dahi distrofik fenotipte iyilestirmeler
saglayacaktir. Gen terapisi ve hiicresel tedavi yontemleri ile distrofik hiicrelere saglikli genlerin
transferi amaglanmaktadir. Farmakolojik tedavi olarak spesifik antisens oligonukleotidlerin
kullanilarak exon skipping yaratilmasi ve kii¢ciik ama fonksiyonel protein olusumuna olanak
saglanmasi amaglanmaktadir. Bu yaklasim, distrofin gibi biiyiik proteinlerde son derece
mantiklidir; ancak sarkoglikan genlerinde exon atlamaya miisait bir genomik yap1 bulunmamasi
nedeniyle ve proteinin  ekstraselluler yapilarinda atil par¢a bulunmadigindan
sarkogglikanopatilerde basarili olma ihtimali dustiktiir.
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ILGILI TEST LISTESI

DMD / BMD DELESYON ANALIZI

Sinonim: Duchenne Muskiiler Distrofi (DMD) delesyon analizi, Becker Muskiiler Distrofi (BMD),
delesyon analizi, Muskiiler Distrofi Duchenne (DMD) ) delesyon analizi, Muskiiler Distrofi Becker
(BMD) ) delesyon analizi

Calisma Zamani: Hergilin

Sonu¢ Verme Zamanai: 14 giin sonra

Numune Tiirii: EDTA’L tam kan

Numune miktar:: 5ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma yontemi: PCR

Kullanimu:

%67 oraninda hastaliga delesyon yol actig1 icin DMD ve BMD’de ilk olarak DMD/BMD delesyon
analizi yapilmaldir.

Laboratuvar Kodu: 3096

DMD NOKTA MUTASYONLARI

Sinonim: Duchenne Muskiiler Distrofi, distrofin, delesyon, heterozigot

Sonug¢ Verme Zamanzt: 3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA'l1 tam kan

Numune Miktar:: 5-10 ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yontemi: Yeni nesil dizi analizi

Kullanimi: Hastaliga %67 oraninda delesyon yol ag¢tigl icin DMD’de ilk olarak DMD/BMD
delesyon analizi yapilmahdir. Delesyon saptanamayan olgularda ise DMD nokta mutasyonlarinin
arastirilmasi gereklidir.

Laboratuvar Kodu: 3734

DMD TASIYICILIK TESTI

Sinonim: Duchenne Muskiiler Distrofi, distrofin, delesyon, heterozigot

Sonu¢ Verme Zamanai: 3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’' tam kan

Numune Miktar:: 5-10 ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yontemi: MLPA

Kullanimi: Duchenne Muskiiler Distrofisi genellikle erkek cocuklarinda goriiliir ve anneler
tasiyicidir. Annenin tasiyiciliginin saptanmasi, ailenin daha sonraki gebeliklerinde dogum 6ncesi
taniy1 miimkiin kilmaktadir. Bu test, hasta cocugunda DMD/BMD delesyonu ya da duplikasyonu
saptanan ya da ailede benzer hastaligin oldugu ancak hasta bireye test yapilamadigi durumlarda
aileye sonraki gebelikler icin dogum 6ncesi tani sansinin saglanabilmesi amaci ile yapilmaktadir.
Test, hastalik i¢in tasiyict olma ihtimali olan anneye uygulanmaktadir. Bu ¢alismanin gebelik
baslamadan dnce tamamlanmasi o6nerilir.

Laboratuvar Kodu: 3622
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KAS HASTALIKLARINDA MOLEKULER TEDAVi HEDEFLERI

LIMB GIRDLE 2D SGCA DIZI ANALIZI

Sinonim: SGCA, LGMD2D, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi

Calisma Zamani: Hergilin

Sonu¢ Verme Zamanai: 2-3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA'l tam kan

Numune Miktar:: 3ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yontemi: DNA dizi analizi

Referans aralig: -

Kullanimi: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasini tutan non sendromik 6zellikte ve farkl
genlerin etyolojide rol oynadigi bir hastalik grubudur. SGCA geni mutasyonlar1 sonucu tip 2D
ortaya cikar, Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalitilmaktadir ve Tip 2C, D, E, F,
cocukluk caginda ortaya ¢ikan tablolarin %60-70’inden sorumludur. Tip2D i¢in tanimli gen SGCA
olup, 17q21.33’te lokalizedir, bu tip, alfa sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir. SGCA
iliskili LGMD, otozomal resesif kalitilmakla birlikte heterozigot mutasyon tasiyanlarda da bulgu
verebilir.

Laboratuvar Kodu: 4007

LIMB GIRDLE 2E SGCB DiZI ANALIZi

Sinonim: SGCB, LGMD2E, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi

Calisma Zamani: Hergiin

Sonug¢ Verme Zamant: 2-3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’I tam kan

Numune Miktar:: 3ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yoéntemi: DNA dizi analizi

Referans aralig: -

Kullanimi: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasini tutan non sendromik 6zellikte ve farkl
genlerin etyolojide rol oynadig1 bir hastalik grubudur. SGCB geni mutasyonlari sonucu tip 2E
ortaya cikar, Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalitilmaktadir ve Tip 2C, D, E, F,
cocukluk caginda ortaya ¢ikan tablolarin %60-70’inden sorumludur. Tip2E i¢in tanimli gen SGCB
olup, 4q12’de lokalizedir. Bu tip, beta sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir.
Laboratuvar Kodu: 4991

LIMB GIRDLE 2F SGCD DiZI ANALIZI

Sinonim: SGCD, LGMD2F, alfa sarkoglikanopati, muskuler distrofi

Calisma Zamani: Herglin

Sonu¢ Verme Zamani: 2-3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA'I1 tam kan

Numune Miktar:: 3ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yontemi: DNA dizi analizi

Referans araligi: -

Kullanimi: Limb Girdle muskuler distrofiler, iskelet kasini tutan non sendromik ozellikte ve farkl
genlerin etyolojide rol oynadigi bir hastalik grubudur. SGCD geni mutasyonlari sonucu esas olarak
tip 2F ortaya ¢ikar, Tip 2 Limb Girdle distrofiler otozomal resesif kalitilmaktadir ve Tip 2C, D, E,
F, cocukluk ¢aginda ortaya ¢ikan tablolarin %60-70’inden sorumludur. Tip2F i¢in taniml gen
SGCD olup, 5933’Te lokalizedir. Bu tip, delta sarkoglikanopati olarak da isimlendirilmektedir.
Laboratuvar Kodu: 3649
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KAS HASTALIKLARINDA MOLEKULER TEDAVi HEDEFLERI

LIMB GIRDLE 2G SGCG DIZI ANALIZI

Sinonim: Limb Girdle Tip 2C, LGMD2C

Sonu¢ Verme Zamanai: 3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’ tam kan

Numune Miktari: 5-10 ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yoéntemi: Dizi analizi

Kullanimi: SGCG geni gama sarkoglikan proteinin kodlar. Kas hiicrelerinde iskelet matriksinde
bulunan ve distrofin proteini ile iletisimi olan bu proteinin defektinde erken yasta baslayan ve
otozomal resesif aktarilan muskular distrofi tipleri ve 6zellikle limb-girdle tip 2C (LGMD2C)
gelisir. Laboratuarimiza limb-girdle tip 2C ya da ¢ocukluk cag1 resesif gecisli muskular distrofi
ontanisi ile refere edilen hastalarda SGCG geni dizi analizi yapilmaktadir.

Lab. kodu: 3633

LIMB GIRDLE DELESYON ANALIZI (SGC)

Sinonim: Otozomal resesif LGMD, SGCA, SGCB, SGCD, SGCG, FKRP

Calisma Zamani: Hergiin

Sonug¢ Verme Zamant: 2-3 hafta sonra

Numune Tiirii: EDTA’I tam kan

Numune Miktar:: 3ml

Numune Kabi: Mor kapakli tiip

Calisma Yontemi: MLPA

Referans aralig:: -

Kullanimui: Limb Girdle muskuler distrofiler (LGMD), iskelet kasini tutan non sendromik 6zellikte
ve farkli genlerin etyolojide rol oynadig1 bir hastalik grubudur. Otozomal dominant, otozomal
resesif yada X’e bagh kalitilabilirler. Otozomal resesif LGMD etyolojisi heterojen olup, ¢cocukluk
¢aginda bulgu veren olgularin %60-70’i SGCA, SGCB, SGCD, SGCG genleri ve tiim hastalarin %6’s1
FKRP geni mutasyonlari ile gelisir. Bu genlerin nokta mutasyonlar1 yanisira delesyonlarinin da
hastaliga neden oldugu bilinmektedir. Laboratuvarimizda SGCA, SGCB, SGCD, SGCG ve FKRP
genlerinin delesyon analizi MLPA yontemi ile yapilmaktadir.

Laboratuvar Kodu: 3299
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