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Inherited Metabolic disease Screening Test
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TestResult 8 Rapor 10 is giind

No pathogenic mutation was detected Suresi
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Tarama Yeni Nesil Dizileme (NGS)
Yontemi
IMSPIlus Testi, kalitsal metabolik hastaliklar ve dogustan
. isitme kaybi ile ilgili genlerde patojenik mutasyonlarin

Medical Doctor: ~ SYKim .., Ph.

oL jos | Sosllseebomonen  Arasfr: aKnenD varhigini tespit eden bir tarama testidir ve hastaliga bagh
olarak IMSPlus Testi kapsaminda tespit edilemeyen genetik
[ bir neden olabileceginden, hastalik dogrulama testi olarak
kullanilamaz.

Bu nedenle, eger bir hastaliktan slipheleniliyorsa belirtilere
bagh olarak bir tip doktoru tarafindan semptomlar
degerlendirilmeli, genetik danisma alinmali ve gerekirse ek
testler uygulanmalidir.

IMS plus Test Report e
Inherited Metabolic disease Screening Test

Organization Patient
o ™
DiseaseType | Disease |  Gene | Result | Declaration Om u a r & n

Gaucher's disease GBA Not detected Normal %
Pompe’s disease oM Not detected Normal ——— ¢
Hurler syndrome. IDUA Not detected Normal 5
Hunter's syndrome. DS Not detected Normal
sanfilippo syndrome A SGSH Not detected Normal &

Lﬁ“;?;g:é:'r:’age sanfilippo syndrome B NAGLU Notdetected Normal
seiiprospaneo G okt tema Inherited Metabolic disease Screening Test

Morquio syndrome A GALNS Notdetected  Normal

Morquiosyndrome B LB Not detected Normal
Maroteaux-Lamy syndrome ARSB Not detected Normal
sty syndrome Guse Not detected Normal

LabGenomics

Copper metabolic

Wilson's disease ATPTB. Not detected Normal L]
KALITSAL METABOLIK
Gycogenstoragediseaselb  SLCTA¢  Notdetected  Normal
Glycogen storage disease Il AGL Not detected Normal
GlycogenStorage  gyycogen storage disease IV GBEL Notdetected Normal .
GlycogenstoragediseaseV  PYGM Notdetected  Normal M E A E N E I K
GlycogenstoragediseaseVl  PYGL Notdetected  Normal I
Glycogen storage disease Vil PFKM Not detected Normal
Pendred's sydrome st Notdetected  Normal .
Usher synrome Type 10 M3 Notdetected  Normal Lo
Congenfathearing  Userspdromenypels WO Notdeeced  Nomal Beytepe Mh. Piri Reis Cd. 2/4
loss. Nonsyndromic Deafness GJB2 Not detected Normal 06800 anka a Ankara
Nonsyndromic hearing loss POU3F4 Not detected Normal C \
Nongndromichearngloss  TECTA  Notdetected  Normal 0312 920 1 362 (DNA)
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Plus
IMS testinin avantajlar nelerdir ?

IMSPIus testi 27 gendeki bilinen patojenik mutasyon bdlgelerini
analiz etmek icin son zamanlarda cok glindemde olan yeni
dizileme yontemi NGS teknolojisini kullanir.

En yaygin gorilen genetik hastalig (Wilson hastalig)
iceren bir tarama testidir. Bu hastalik, genel yenidogan
tarama testine dahil degildir.

Cok az miktarda kan kullanilarak hastalik belirtileriyle
iliskili patojenik mutasyonlari erken tespit eder.

Patojenik mutasyonlar tespit edildiginde, uygun tibbi
tedavi ve 6zel diyetle hastaligin ilerlemesi 6nlenebilir
veya semptomlar hafifletilebilir.

IMSPIusiIe hangi hastaliklari tespit edebilir?

Hiicrenin lizozom denilen organelinde yag,
karbonhidrat, protein, niikleik asit vb.lerini parcalayan

Lizgezoral cesitli enzimler vardir. Bazi enzimler normal
P calismadiginda parcalanamayan maddeler
hastaliklari 4 A A
lizozomlarda birikir ve bu maddeleri iceren anormal
(LDH) -
hicreler doku ve organlarda artarak semptomlara
neden olur.
Az miktardaki bakir, insan viicudu igin vitaminler
Dogustan kadar gereklidir. Saglikh bir insan asiri tiiketse bile
bakir gereksiz bakiri diizgtin bir sekilde viicuttan atabilir,
metabolizmasi  ancak bakir metabolizma hastaligi olan hastalarda
bozukluklan karaciger ve beynin bazal gangliyonlarinda asiri bakir
birikerek semptomlara neden olur.
Glikoi Glikojen hastaligl, alinan glikozun karaciger, kaslar ve
c'l OJ€N —  pbreklerde glikojen seklinde biriktigi ve gerektiginde
epo glikoza donustirilemedigi bir karbonhidrat
TEHEL) metabolizmasi bozuklugudur.
(GDH) :
Dogustan isitme kaybina genetik faktorler,
" hamileligin erken dénemindeki kizamikgik veya viral
Dogumsal . M o
isitme gnfglf5|y0|jllgr neden olur. Dogumt.ian itibaren 1 ay
kaybi icerisinde isitme kaybi tarama testi yaptirilirsa ve 6 ay

icerisinde isitme rehabilitasyonuna baslanirsa isitme
kaybina bagl engellilik en aza indirilebilir

Plus
IMS test ile taranabilen major hastaliklar

13 Tip Lizozomal Depo Hastaligi (LDH)

Hastahigin Adi

Gaucher
hastaligi

Gen

Ozellikleri

Kemik iligi, dalak ve karacigerde biyik
miktarlarda glukoserebrozidin biriktigi otozomal
resesif ve nadir gorllen kalitsal bir metabolik
hastaliktir.

Fabry
hastaligi

Pompe
hastaligi

GLA

a-galaktosidaz A eksikliginden kaynaklanir ve
anjiyokeratom, karin Gaucher hastalig
agnisi ve gérme bozukluklarina neden olur.

Hiicre hasarina, kas gli¢suzliigtine, solunum
yetmezligine ve kardiyomiyopatiye yol agan
a-1,4-glukosidaz eksikliginin bir sonucu olarak
ortaya cikar.

Hurler
sendromu

Hunter
sendromu

IDUA

IDS

Tip | Mukopolisakkaridoz
Zekada gerileme, isitme kaybi ve kornea opakligi
meydana gelir.

Tip Il Mukopolisakkaridoz
Hirsutizm, kisa boy ve ayirt edici yliz 6zellikleri
ile karakterizedir.

Sanfilippo
sendromu

Sanfilippo
sendromu

Sanfilippo
sendromu

Sanfilippo
sendromu

Tip Il Mukopolisakkaridoz,  anormalligin
bulundugu gene bagl olarak A, B, C ve D
tiplerine ayrilir. Tim bu hastaliklara mental
retardasyon ve fiziksel anomaliler eslik eder.
Semptomlarin daha erken yasta ortaya giktigi ve
daha siddetli oldugu Tip A diger tiplere gore
daha sik gorulr.

Morquio A
hastaligi

Morquio B
hastaligi

Tip IV Mukopolisakkaridoz, enzim eksikliginin
tiirtine gore tip A ve tip B olarak ayrilir ve tip A,
tip B'ye gore daha siddetli semptomlar gosterir.
Gogus kemiginin cikinti yaptigi ve skolyozun
eslik ettigi bir hastaliktir.

Maroteaux-
Lamy
sendromu

Tip VI Mukopolisakkaridoz

Kemiklerde, kalp kapakgiklarinda, dalakta,
karacigerde ve korneada lezyonlara neden olan
ilerleyici bir hastaliktir.

g . Sly
= 1 1 sendromu

Tip VII Mukopolisakkaridoz
Mukopolisakkaridozun  en  nadir  gortilen
formudur ve ciddi semptomlarin gorildugi
infant tipinden, hafif semptomlarin gorildugi
yetiskin tipine kadar gesitli paternler gosterir.

Dogustan Bakir Metabolizmasi Bozukluklari

Hastahigin Adi
o .
. ® Wilson
N hastaligi

Gen

ATP7B

Ozellikleri

Karacigerde ve beynin bazal gangliyonlarinda
asin bakir birikerek hepatite, psikiyatrik veya
norolojik semptomlara neden olur.

7 Tip
Hastahgin Adi

Glikojen
depo
hastaligi
Tip la

- M@ﬁk;,-‘e‘n‘
depo

hastaligi

TipIb
Glikojen
depo
hastaligi
Tip I
Glikojen
depo
hastaligi

, Glikojen
depo
hastaligi

Glikojen
depo
hastaligi
Tip VI
Glikojen
depo
hastaligi
Tip VI

Hastaligin Adi

) Hurler

Glikojen Depo Hastaligi (GDH)

Gen Ozellikleri

Glikojen depo hastaligi tip |, glikoz 6-fosfataz
enzim eksikliginden kaynaklanir ve yaklagik
%80'ine Tip la G6PC genindeki mutasyonlar ve
__________ yaklasik %20'sine Tip Ib SLC37A4 genindeki
mutasyonlar neden olur.
Karaciger ve bobreklerde buytk miktarda
SLC37A4  glikojen birikerek karaciger ve bébreklerin
biiylimesine ve biyiime geriligine neden olur.

Karacigerde, kaslarda ve hatta kalpte anormal
AGL derecede fazla miktarda glikojenin biriktigi bir
hastaliktir. (Forbes hastaligi)

Dogum sonrasinda karaciger ve dalak anormal
bir sekilde genisler ve yavas ilerleyen karaciger
sirozu gelisir. (Andersen hastalig)

Egzersiz sirasinda kas agrisi ile karakterizedir ve
egzersizden sonra idrar koyulasir (miyoglobintiri)
ve ciddi vakalarda akut bébrek yetmezligi ortaya
cikabilir.

Hepatomegali, orta derecede hipoglisemi ve orta
derecede biytime geriligi ile karakterize bir
hastaliktir. (Hers hastaligi)

Glikoz enerjiye donusturiilemedigi icin egzersiz
sirasinda kaslardaki enerji miktari azalir. Bu
nedenle yogun egzersiz sonrasi ortaya ¢ikan kas
agrilan ve kramplarla karakterizedir.

PFKM
6 Tip Dogumsal isitme Kaybi

Gen Ozellikleri

Geg cocukluk veya erken eriskinlik déneminde

konijenital progresif bilateral sensorindral sagirlik,

SLC26A4 vestibiiler  disfonksiyon, temporal  kemik

sendromu anormalligi ve normal tiroid fonksiyonlu guatr ile
karakterize genetik bir hastaliktir.

Usher Retinitis pigmentozaya bagl gérme bozuklugu ve

.‘ sendromu

f) Usher
D sendromu

MYO7A konjenital isitme kaybi ile karakterize otozomal
__________ resesif gecisli bir hastaliktir. Cocuklarda isitme

kaybi nedenlerinin %3-6'sini, isitme kaybi ve
gorme bozuklugu olan hastalarin  yaklasik
%50'sini olusturur.

CDH23

Nonsendromik

isitme Kaybi
(DFNB1)

s Nonsendromik
j_\) Isitme Kaybi

(DFNB21)

Nonsendromik

Isitme Kaybi
(DFN3)

GJB2 Kalitsal isitme kayiplarinin cogu, diger organlarda
herhangi bir anormallik olmaksizin sadece isitme
kaybinin meydana geldigi, sendromik olmayan
isitme kayiplar olarak karsimiza ¢cikmaktadir. Bu
durum, cocuklarda dil gelisimi, kelime dagarcigi
ve sosyal beceriler gibi blyiime ve gelisme
POU3F4 faktorlerini etkileyebilir.

TECTA



