¢ @ ¢4+O@ v v v v Oké¢ @K ¢

Cocugunuzun saghkh gelecegini,

belirtileri onceden fark
ederseniz, koruyabilirsiniz

Gelisimsel bozukluklar veya bazi kromozom anormallikleri,
cocuklar belli bir yasa gelinceye kadar gogunlukla fark edilmez.
Hatta, semptomlar kademeli bir sekilde ortaya ¢ikabilir.

Semptomlar ortaya g¢ikmaya basladiginda, uygun tedavi
zamani goktan geg¢mis olabilir. Bu nedenle, semptomlarin
baslangicindan ©nce ileri tetkiklerle gocugun saglik
durumunun kontrol edilmesi énemlidir.

OMEGA Q GENETIK

EnfantGuard™ 2.0

*

Yenilenen EnfantGuard testi ile bebeginizin kalitsal
kusurlari olup olmadigini mimkin olan en erken
zamanda kontrol edebilirsiniz!

EnfantGuard™ 2.0

EnfantGuard™ 2.0 yenidogan bebeginizin gelisimsel
bozuklugu ile ilgili herhangi bir kromozom bozuklugu olup
olmadigini belirti 6ncesi kontrol edebileceginiz oldukga etkilibir
testtir.

Kromozom anormalligi, hamilelik sirasinda embriyonun
béllinme stirecindeki anormal bir unsurdan kaynaklanabilir ve
aile oykist olmasa bile kendiliginden olusabilir. Kromozomun
belirli bir pargasi sayisal/yapisal bir mutasyon gegirdiginde
gelisim geriligi, entelektiiel yetersizlik, davranis bozuklugu gibi
belirtilere neden olabilir; buna ‘kromozom aberasyonu’ denir.

EnfantGuard giivenilir test sonuclan saglar.
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1p34.1 duplikasyon sendromu
1p32-p31 delesyon sendromu
1p21.3 delesyon sendromu

Monozomi 1p
kromozom Trizomi 1p
1p36 delesyon sendromu Tr i i-radius yoklugu
1 gelisimsel bozuklugu, disiik kas tonusu, kramp, | 121.1 mikroduplikasyon sendromu
> 14 types isitsel bozukluk ve biiyiime bozuklugu . 1924-925 delesyon sendromu
Van der Woude sendromu
1q41-g42 delesyon sendromu
Trizomi 1q
Monozomi 1q
1q44 delesyon sendromu
2p16.3 (NRXN1) delesyon sendromu Trizomi 2
g gelisimsel gecikme, entelektiiel yetersizlik, Menozomi 2p
ogrenme glicligii ve konusma bozuklugu 2p25:3 delesyon sendromu
5 guclug S 8u. 2p12-p11.2 delesyon sendromu
= 2p15-p16.1 mikrodelesyon sendromu 2q11.2 delesyon sendromu
kromozom | { 5 mikrosefali, dismorfik yiiz 6zellikleri , gorme bozuklugu, bobrek 2q23,3—q24,>1 delesyon sendromu
L. | sorunlan, yeme bozuklugu, bilyiime gerilig], 8grenme giicliigii. | 20311 duplikasyon sendromu
2 2q31.2 delesyon sendromu
Joubert sendromu Glass sendromu
> 19 types & hareket denge bozuklugu, apne, tasipne, mental | 2¢35 duplikasyon sendromu
retardasyon. 2q37 mikrodelesyon sendromu
2923.1 mikrodelesyon sendromu 1:2:: ;c:mza's‘zm‘
6grenme glicligu, gelisimsel dil bozuklugu, kramp, | vonozomi 2
otizm, uyku bozuklugu, boy kisaligi. 2q24.3 delesyon sendromu
SETD5 sendromu
mental retardasyon, gelisimsel bozukluk, otizm, mikrosefali, Trizomi 3p
kulaklarin asag) yerlesimli olmas, isitme bozuklugu, sasili, sinoffis. | Monozomi 3p
i 3p14.1-p13 delesyon sendromu
Kromozom 3q13.31 mikrodelesyon sendromu 313.11-q13.12 delesyon sendromu
dilsiik kas tonusu, gelisimsel bozukluk, yiiksek damak. | 3¢27.3 delesyon sendromu
3 3¢29 miikroduplikasyon sendromu
> 15 types D?“‘[V'“Ya'kef_sf“d'°f““ X Trizomi 3 mozaisizmi
P dérdiincii ventrikiil genislemesi, Trizomi 3q
serebellum gelisim bozuklugu. Monozomi3q
329 mikrodelesyon sendromu 3pter-p25 delesyon sendromu
mental retardasyon, otizm, uzun ve dar yiiz sekli, | 3p21.31 delesyon sendromu
kisa filtrum, gégiis deformasyonu, uzun parmaklar
Monozomi 4p
kromozom Wolf-Hirschhorn sendromu Trizomi 4p
4 ileri derecede mental retardasyon, Yunan migferi #gf;r:iezsy"" sendromu
e g?runumlu alin, genis alin, okiller hipertelorizm, | o o0 1
P! yiksek acili kas. 4q31-qter delesyon sendromu
4q32.1-q32.2 triplikasyon sendromu
cri f‘" Fha‘ sendromu . . . 5p13 duplikasyon sendromu
o kedi miyavlamasi sendromu, mikrosefali, genig burun Trizomi 5p
képriis, sasilik, disiik kas tonusu, kalp defekti, Monozomi 5p
5 ileri derecede mental retardasyon. 5q12 delesyon sendromu
0 5q14.3 delesyon sendromu
>10 types Sutossen.dromu . . 5q33.1 delesyon sendromu
serebral gigantizm, 6grenme gii mental retardasyon, | Trizomi 5q
\ kalp rahatsizlg), kas hipotonisi, paroksizm, lomber skolyoz. | Monozomi 5q
Rieger sendromu
@ | Riegersendromu tip 3, gesitli g6z
o deformasyonlari, dis biiytime gecikmesi.
6011-q16 delesyonu
) | kas hipotonisi, solunum sikintisi, beslenme
S | bozuklugu, herni, kiigiik gene.
Gq,ls"ﬂ?‘ delefynnn N - 6pter-p24 delesyon sendromu
kromozom gelisim bozuklugu, gastrodzofageal reflii ile beslenme Trizomi 6,
bozuklugu, disiik kas tonusu, kalp rahatsizlig, el deformasyonu. p
6 Monozomi 6p
6023-24 delesyonu Erken Parkinson hastaligi
> 12 types ! gastrodzofageal refli ile beslenme bozuklugu, kiiciik cene, Trizomi 6g
1" kulaklarin asagida olmas, ince dudaklar, kisa boyun, el/ayak N
» Monozomi 6q

deformasyonu, kalp defekti.

6025 delesyon sendromu
beslenme giiclig, hidrosefali, kramp, kalp hastaligi,
sasilik, koksiks depresyonu.

ARID1B sendromu
mental retardasyon, 6grenme bozuklugu, gelisim
geriligi, konusma ve biligsel bozukluk.

Yenilenen EnfantGuard™ 2.0 ile tespit edilebilen majér hastaliklar

Grieg sendromu
~~ makrosefali, parmak/ayak parmagi sindaktilisi.
William's Sendromu Trizomi 7p
kromozom g kalkik burun ucu, uzun filtrum, biiyiik agiz, kalin dudaklar, Monozomi 7P_
N\ kiigiik yanaklar, kalp ve atardamar deformasyonu . 711.23 duplikasyon sendromu
7 Bélinmiis el/ayak malformasyonu 1
g Trizomi 7 mozaisizmi
> 00 e () 7922 delesyon sendromu Tromt?
otizm, mental retardasyon, kramp, tekrarlayan rizomi 7q
i davraniglar. Monozomi 7q
Currarino sendromu
sakrum hipoplazisi (sakral olusum bozuklugu), anorektal
deformasyon, bébrek deformasyonu, hidronefroz, kas
n hipotonisi, beslenme problemleri.
8p23.1 delesyon sendromu
@, | kalp hastalig, gelisme geriligi, 6grenme gicliga, 8p23.1 duplikasyon sendromu
davranig bozukluklari. Trizomi 8 mozaisizmi
Trizomi 8p
kromozom Trizomi 8 sendromu Monozomi 8p
8 dar g&giis ve zayif viicut, sert eklemler, bsbrek hastalig, 8¢21.11 mikrodelesyon sendromu
& 6grenme giicliigli, konusma bozuklugu, ayak tabanlarinda | 8q12.2-q21.2 delesyon sendromu
> 14 types derin kingikliklar . 8g22.1 duplikasyon sendromu
— 8g22.1 delesyon sendromu
Langer-Giedion sendromu Kalitsal Multipl Ekzostoz 1
= mfer[(al jon, |§|tm§ ) konusma Trizomi 8q
AN biiyiime bozuklugu, clfceuk, ince ve seyrek sac, kalkik Monozomi 8q
burun, elfayak parmagi deformasyonu.
EE 8 Tetrazomi 9p sendromu
=+=+x | gelisimsel bozukluk, mental retardasyon, dismorfik kafatasi
= = | ve yiiz 6zellikleri , el/ayak parmag deformasyonu, kalp
hastalg. Trizomi 9p
kromozom Trizomi 9 sendromu Monozomi 9p
9 mental retardasyon, biiyiime ve gelisim geriligi, kas 9p delesyon sendromu
hipotonisi, mikrosefali, iskelet ve merkezi sinir 9q22.3 mikrodelesyon sendromu
> 9 types sistemi anomalisi, gastrointestinal anomali. Trizomi 9q
Kleefstra sendromu Menozomi 9q
ileri derecede mental retardasyon, hipoplazi, biligsel
6 bozukluk, kas hipotonisi, kalp deformasyonu, kalin ve
disari ¢ikik dil, ¢ikintili ene.
DiGeorge sendromu 2
idiopatik hipoparatiroidizm, isitme hasari,
Lol bdbrek hastaligl.
10¢23 delesyon sendromu
Fromozon |G 6grenme giicliigli, konugsma bozuklugu, beslenme
1 0 problemleri, kalp hastalig, skolyoz, deforme ayak. | Trizomi 10p
Say-Barber-Biesecker sendromu Monozomi 10p
> 8 types 6grenme giicligi, kas hipotonisi, kalp hastalig, kiigtik M'_J"OZ‘_)'"‘ 10q
gozler, sarkik goz kapaklan, kriptorsidizm, idiopatik | T"20mi 104
hipoparatiroidizm.
1026 delesyon sendromu
kiiciik cene, asimetrik tiggen yiiz, biiylime
geriligi,beslenme problemleri, kas hipotonisi, 6grenme
gicligi
Wilms tiimérii
iris yoklugu sendromu, Girogenital organ
deformasyonu, mental retardasyon.
ST 11p15-p14 delesyon sendromu
Potocki-Shaffer sendromu Trizomi 11p
1 1 kafatasi ve dismorfik yiiz 6zellikleri, gelisme geriligi, | Monozomi 11p
mental retardasyon. Trizomi 11q
B Monozomi 11q
Jacobsen sendromu
beslenme problemleri, biligsel bozukluk, 6grenme giicl
biiytime geriligi, uyku bozuklugu, dismorfik yiiz 6zellikleri.
12p13.33 mikrodelesyon sendromu
kromozom Pallister-Killian sendromu Trizomi 12p
1 2 kas hipotonisi, biiyiime geriligi, 6grenme giicltigli, | Monozomi12p
@2\ | diyafram riiptiirii, kisa kollar ve bacaklar, isitme | 12414 mikrodelesyon sendromu
> 7 types Trizomi 12q

bozuklugu.

Monozomi 12q

kromozom

13

>4 types

> 250'den fazla hastaligi tespit etmek mimkdin.

Patau sendromu Dogumdan sonraki 1 ay icinde %80
oliim orani, yarik dudak/damak deformasyonu,
mikrosefali, parmak deformasyonu, kalp hastaligi,
ileri derecede mental retardasyon.

Axenfeld-Rieger sendromu 2
Trizomi 13 mozaisizmi
Monozomi 13q

14q22-q32 delesyonu

beslenme problemleri, 6grenme giicliigi, kas hipotonisi,
kalp hastalig, el/ayak deformasyonu, stk solunum yolu
enfeksiyonu.

kromozom 14q12 duplikasyon sendromu
14931-432 delesyonu . 14q11-q22 delesyon sendromu
1 4 solunum sikintisi (neonatal donem), beslenme . B
problemleri, anormal yiiz sekli, kramp, genital organ Tr!zcm! 14 mozaisizmi
> 8 types anomalisi (erkek). Trizomi 14q
Monozomi 141
1432 delesyon sendromu q
kas hipotonisi, anormal avug ici cizgileri, beslenme
problemleri, sik enfeksiyon, kalp hastaligi, gelisme
geriligi.
G Prader-Willi sendromu
o= obezite, boy kisalig, alt Giriner sistem semptomu,
4 . .y
&) mental retardasyon, kas hipotonisi .
Angelman sendromu 15q13.3 mikrodelesyon sendromu
kukla gibi yiiriime, paroksizm giilimsemesi, mikrosefali, | 15q24 mikrodelesyon sendromu
iris ve koroidin hipopigmentasyonu, genis aralikli disler, | 15¢25 delesyon sendromu
kromozom gepi§ acik a.%.'g', ileri derecede mental retardasyon , Trizomi 15 mozaisizmi
1 5 gelisme geriligi. Trizomi 15q
) Monozomi 15q
> 12 types 15412 duplikasyon sendromu 15426 agin bilyiime sendromu
otizm, mental retardasyon, gelisim gerili 15q26-qter delesyon sendromu
idiyopatik generalize epilepsi
Serebral néronlarin asiri uyarilmasi nedeniyle
sistematik epilepsi sendromu riski.
ATR-16 sendromu
Trizomi 16 mozaisizmi Rubinstein-Taybi sendromu 1
[N 5 i 16p13.3 duplikasyon sendromu
bel?egm ozeu'kle”'?e bag“.darak Qe%m' 16p13.11 mikrodelesyon sendromu
kromozom belirtiler, bazi sessiz belirtiler olasilig1. 16p12.1 mikrodelesyon sendromu
1 6 16p11.2-p12.2 mikroduplikasyon sendromu
16p11.2-p12.2 mikrodelesyon sendromu
" 16p11.2 mikroduplik: d
> 15 types 16p11.2 mikrodelesyon sendromu mgomi 1:; roduptiasyon sendromu
konusma gelisim bozuklugu, gelisim geriligi, Monozomi 16p
} 6grenme giicliig, kas hipotonisi (yenidogan 1622 delesyon sendromu
dénemi), otizm Trizomi 16
’ . Monozomi 16q
Miller-Dieker sendromu
lisensefali, mikrosefali, kiigiik cene, kalp . .
deformasyonu, gelisme geriligi, mental i;pigg fT"""TiTjk d:'_'El‘kESVO” s;ndromu
" K ) p13.3 telomerik duplikasyon sendromu
retardasyon, kramp 17p13.1 delesyon sendromu
X 17p12 delesyon sendromu Charco»l»Man'e»—Tooth hastalig: tip 1A
kromozom | & periferik sinir bozuklugu (zayiflamis duyular, Potocki-Lupski sendromu
1 7 A glicsiiz kaslar, vb.). Lrjzonji 17p istinl
G ip
S_mi!h-l‘_daggnis se_nd_r_omu o RCAD (renal kist ve diyabet)
> 17 types IS dlSTgrflk}{(Ullfeklklblllg§§l bozgklult(,tggllglm_k 17912 duplikasyon sendromu
gerl 181, Uy! E(J 0zuklugu isitme bozuklugu, tipi 17q21.31 duplikasyon sendromu
~ avranis paterni. 17¢23.1-q23.2 delesyon sendromu
) Koolen-de Vries sendromu 17q23.1-q23.2 duplikasyon sendromu
\ J7 | kas hipotonisi, beslenme bozuklugu, gelisim geriligi, Trizomi 17q
N/ ogrenme glicliigt, armut bigimli burun ve biiyiik kulaklar.
Edwards sendromu Dogumdan sonraki 6 ay icinde %90
6liim orani, ileri derecede mental retardasyon, gelisme . o
kromozom geriligi, oksipital projeksiyon, yarik dudak ve damak, Monozomi 18 mozaisizmi
1 8 mikrognati, kalp ve bsbrek deformasyonu. 18p delessyon sendromu
Trizomi 18p
> 6types 18q delesyon sendromu Tetrazomi 18p
gelisim geriligi, genis glabella, sazan agzi gibi
anormal yiiz sekli.
Kromozom 19p13.2 mikrodeles}{onﬂ . o Trizomi 19p
beslenme problemleri, biiyiime geriligi, gelisim Monozomi 19p
1 9 g bozuklugu, konusma gelisim bozuklugu, agresif 19q13.11 delesyon sendromu
> G = davranig, mental retardasyon, obsesif kompulsif Trizomi 19q

bozukluk, uyku bozuklugu, vb.

Monozomi 19q
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kromozom

20

> 6 types

4

Alagille sendromu

yenidogan dénemi (stirekli sarilik ve kolanjiyolitik
hastalik),cocukluk cagi (kronik karaciger hastaligi,
hepatosiroz, karaciger yetmezligi).

Trizomi 20p
Monozomi 20p
Trizomi 20
Trizomi 20q
Monozomi 20q

kromozom

21

> 3 types

Down’s sendromu
mental retardasyon, gelisim geriligi, dismorfik
yiiz ozellikleri.

Erken baslangicli otozomal dominant
Alzheimer hastaligi 1
Monozomi 21

kromozom

22

> 10 types

Cateye sendromu
tipik goz sekli, dismorfik yiiz zellikleri, kalp deformasyonu, kalp
hastalig, aniis atrezisi, bbrek hastalig.

Velo-Kardiyo-Fasiyal sendrom
kalp hastalig), telaffuz bozuklugu, hipokalsemi, beslenme
problemleri, 6grenme glicliigii, azalmis bagisiklik sistemi tepkisi.

DiGeorge sendromu
kardiyak defekt, timus hipoplazisi, hipokalsemi,
dismorfik yiiz 6zellikleri .

P
=

22q11.2 distal delesyon sendromu
Ogrenme giicliig, dil gelisim bozuklugu, biiyiime
geriligi, kalp hastaligi.

Phelan McDermid sendromu
gelisme geriligj, ileri derecede mental retardasyon,
gligsiiz kaslar, otizm, saldirgan egilim, duygusuzluk.

Trizomi 22

Trizomi 22 mozaisizm
Monozomi 22 mozaisizm
Monozomi 22q

22q13 duplikasyon sendromu

kromozom

X

> 22 types

Turner sendromu
Boy kisaligl, kisa boyun, diisiik biiytime hizi, cinsel
gelisim gecikmesi vb.

Klinefelter sendromu
uzun boy, gonad disfonksiyonu, kiigiik testisler ve penis,
kadin tipi meme gelisimi, cogunlukla steril.

Pentazomi X
kadin fenotipi, diisiik kas tonusu, gelisim geriligi
(normal cinsel organ gelisimi).

Tetrazomi X
dil gelisim bozuklugu, 6grenme giiclig, ovarian
yetmezligi belirtisi riski .

Triple X sendromu
kiictik kafa, uzun boy, uzun ve ince alt uzuvlar, hafif
mental retardasyon riski .

XXXY sendromu

diistik kan testosteron seviyesi, tamamlanmamis
erkek ikincil cinsiyet karakterleri, kadin tipi meme,
cogunlukla steril, tipik dis sekilleri.

Steroid sulfataz eksikligi
balik pulu hastaligl, hafif bir uyariyla bile ciltte
irritasyon.

Kallmann sendromu
Genital organ anomalisi, anormal ikincil cinsiyet
karakterler, sterilite riski.

Gliserol kinaz eksikligi
kanda gliserol artisi, nétral yag artisi, boy kisaligi,
kulaklarin diisiik pozisyonda olmasi, kriptorsidizm.

Duchenne muskuler distrofi
kas nekrozu, gii¢siiz kaslar, ayaga kalkarken dért
uzuvdan yardim alma -

Xp11.2 duplikasyon sendromu

gelisim geriligi, 6grenme gicliigli, konsantrasyon bozuklugu,
dikkat eksikligi ve hiperaktivite bozuklugu (DEHB), dil gelisimi
geriligi, erken ergenlik.

Xq28 duplikasyon sendromu
kas hipotonisi, dil gelisim bozuklugu, 6grenme
glicligi, boy kisaligl, kramp.

XXYY sendromu
Klinefelter sendromuna benzer ancak bulgular daha
belirgin.

Xp21 delesyon sendromu

Xp11.3 delesyon sendromu
Xp11.22 duplikasyon sendromu
Xq22.3-q23 delesyon sendromu
Xq26.3 delesyon sendromu

Xq26.3 duplikasyon sendromu
Trizomi Xq

Xq27.3-q28 duplikasyon sendromu
DDCH (Sagirlik, distoni, serebral
hipomiyelinasyon) sendromu

kromozom

Y

> 3 types

XYYY sendromu
saldirgan egilim, 6grenme bozuklugu, kisirlik riski.

XYY sendromu
uzun boy, konsantrasyon bozuklugu, DEHB, 6grenme
bozuklugu.

Kismi Y




