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Tibbi Genetik Tani Laboratuvari

Tibbi Genetik Tani Laboratuvari, yaygin ve nadir gorilen kalitsal hastaliklar ve onkoloji hastalarinin tani,
takip ve tedavisi ile ilgilenen uzmanlik alanidir. Modern genetik uygulamalar ile genetik hastaliklarin
preimplantasyon, prenatal (dogum Oncesi) ve/veya postnatal (dogum sonrasi) tani ve tedavisine yonelik
klinik inceleme ve laboratuvar testleri ve aile agaci analizleri ile aile igcinde riskli kisileri belirleyerek

aileleri aydinlatmak birincil uygulama alanidir.

Genetik hastaliklar ile ilgili son teknolojilerin kullanildigi tani yaklasimlari (sitogenetik,
molekiler genetik ve genom analizi, molekiler sitogenetik, farmakogenetik) ve danismanlik
faaliyetleri kurulusundan bu yana laboratuvarimizda strdurtlmektedir.
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Sitogenetik Birimi

Yakin Dogu Universitesi Hastanesi Tibbi Genetik
Tani Laboratuvari biinyesinde kurulan
Sitogenetik Laboratuvari, tim 6rneklerden
kromozom (karyotip) analizi igin rutin hizmet
vermektedir. GUnlimiz ¢cagdas teknikleriyle
uygulanan analizler sayesinde, laboratuvarimiz,
Kuzey Kibris Tirk Cumhuriyeti'nde bu anlamda
hizmet veren tek laboratuvar olma 6zelligini
tagimaktadir.

Kromozomlara ait yapisal ve sayisal bozukluklar,
zeka geriligi, 6grenme gic¢ligu, otizm,

down sendromu gibi bircok hastalik ve sendrom
genetik ile iliskili olmakla beraber,

tekrarlayan gebelik kayiplarinda, cocuk sahibi
olamayan ciftlerde, adet gérmeyen bireylerde
ve 6zellikle dengeli translokasyon tasiyicilarinda
bulunabilmektedir. Dis gorinus olarak

normal goriinen yetiskinlerin dengeli kromozom
anomalisi tagsima sikligi evli ¢iftlerde

1/250'dir. Bu nedenle ¢ocuk sahibi olmay:i
distnen ciftlerde dengeli translokasyon
tastyicihgina bakilmasi 6nemlidir.

Hematolojik ve onkolojik kanserler icin
kromozomlarin yapisal ve sayisal testleri tani,
prognoz, tedavi secimi ve takibinde anahtar rol
oynamaktadir. Sitogenetik ve Molekiler
Sitogenetik Biriminde gergeklestirilen testlerle
timore 6zel belirtegler belirlenmekte, hedefe
yonelik tedaviler icin klinik ve patolojik bilgilere
katki saglanmaktadir.

Laboratuvarimizda kromozom analizleri yapilan
numune tirleri arasinda;

Periferik kan, amniyotik sivi,

Koryonik villus numunesi (CVS),
Amniyosentez materyali,

Dustk (abortus) materyali,

Deri dokusu,

Kemik iligi ve solid timor gibi biyolojik ma-
teryaller yer almaktadir.
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Molekller Genetik
ve Genom Analiz Birimi

Yakin Dogu Universitesi Hastanesi Tibbi Genetik
Tani Laboratuvari binyesinde kurulan molekiler
genetik laboratuvari, gen dizeyinde patojenik etki
yaratan degisikliklerle (mutasyon) iligkili hastaligi
bulunan hasta ve ailelerine postnatal ya da bu tip
hastaliklar agisindan riskli gebeliklerde prenatal
dénemde tani konmasi icin laboratuvar hizmetleri
vermektedir.

GuUnumuz cagdas analiz yontemlerinin kullanildigi
laboratuvarda, molekiler genetik testler igin gerekli
ornek cesitleri, analizlerde kullanilacak teknikler ve
testlerden cikacak potansiyel sonuglar konusunda
hastalar, laboratuvar uzmanlari tarafindan bilg-
ilendirilmektedir.
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MolekUler Genetik

ve Genom Analiz Birimi

Molekuler Sitogenetik Biriminde, konvansiyonel
kromozom analizi yontemleriyle teshis
edilemeyen anomalilerin, renkli 6zel DNA
bolgelerine baglanan boyalar (problar)
kullanilarak analizleri gerceklestirilmektedir.
Floresan in situhibridizasyon (FISH) teknigi,
floresan boyalarla isaretlenmis normal DNA
problariile hastaya ait DNAnin,

kendi ortaminda, kromozom yapisi bozulmadan
hibridizasyonu temeline dayanir. FISH yontemi,
dogum 6ncesi ve dogum sonrasi kromozomlarin
sayisal veya yapisal anomalilerinin saptanmasi
amaciyla kullanilabildigi gibi kanser
genetiginde ve preimplantasyon genetik

tanida (PGD) da kullanilabilmektedir.

Laboratuvarimizda FISH analizi yapilan test
tUrleri arasinda;

Amniyon sivisi ve CVS materyalinden hizli (24 saat) anomali incelemesi
(13,18,21, X veY) - Rapid FISH,
. Amniyon sivisi ve CVS materyalinden FISH ile mikrodelesyon analizi,
Amniyon sivisi ve CVS materyalinden spesifik problar ile FISH analizi,
. Kan, kemik iligi vb. dokularda spesifik problar ile FISH analizi,
. Tumor dokusunda (HER2, PD-L1, NTRK1/2/3 vb.) spesifik problar ile FISH analizi,
. Hematolojik hastaliklarda (KML, AML v.b. gibi) spesifik problar ile FISH analizi,
. Sperm FISH analizi (13, 18, 21, X ve Y) yer almaktadir.



04 Neden Farmakogenetik test

. . 1
Farmakogenetik ve Saglikli Yasam Testler:i tercih edilmelidir®

Tiptaki hizli ilerlemelere ragmen hastaliklarin ilag Kisilerde kullanilan ilaca bagl kétl yan etkilerin Vicudun ilaca beklenen yaniti verip vermeyecegini 6grenmek,
kullanimi ile tedavi basarisi istenilen seviyenin varligi ya da olmamasi da genler kaynakli olabilir. Tedavi icin uygun dozu 6grenmek,
altindadir. Hastalarin blyuk bir cogunlugu, T o e T
: v ] : 0 S edavi icin 6nerilen ilacin dokularda zehirli seviyeye ulagma ihtimalini
kullanilan ilaglara ragmen tedaviye direng Farmakogenetik, viicudun, genlerle iliskili olarak ) .
g('jstermekte veya i|a(;|ar|n istenmeyen yan belirli ilaglara verdigi tepkinin incelenmesidir. aneden bellrlemek'
etkilerine maruz kalabilmekte ve yeni ilaclara Farmakogenetik testler, hastalar icin dogru llag kullanimina bagh olusabilecek olumsuz durumlar karsisinda hastayr korumalk,
ihtiyac duyabilmektedir. olabilecek ilag turlerini ve dozlarini belirlemeye aileyi bilgilendirmek,

d Imak icin belirli lere bakar.
yardimet ofmak igin beflrii geniere bakar Tedavi icin birden fazla ilag kullaniliyorsa, ilaglarin birbirleri ile kotu etkilesimlerini

Genler, 6nerilen ilacin glvenilirligi ve
etkinligi konusunda belirleyicidir. Ayni
dozda ilacin, insanlari farkli sekillerde
etkilemesinin blylk bir nedeni genlerdir.

onceden 6grenmek ve dnlemek.
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Ginlimiize ABD Gida ve ilag Dairesi (FDA) Yakin Dogu Universitesi Hastanesi

tarafindan, kullanilmadan 6nce mutlaka Tibbi Genetik Tani Laboratuvarinda nérolojik,
farmakogenetik test yaptirilmasi gerektigi kardiyolojik, hematolojik ve kanser tedavisi igin
belirtilen 150'den fazla ilag bulunmaktadir. onerilen ilaclarin kisi ve tedaviye olasi

Bu ilaglara 6rnek olarak Warfarin, Diazepam, etkilerini iceren testler 48 saat icinde
Clobazam, Lacosamide, Brivaracetam, sonuglandiriimaktadir.

Phenytoin, Clopidogrel, Ticagrelor,
Prasugrel sayilabilir.
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Tibbi Genetik Test Paketleri

Farmakogenetik Testler

Farmakogenetik testlerle nérolojik, kardiyolojik, hematolojik hastaliklar ile kanser tedavisinde
kullanilan ilaglarin viicudunuza olumlu, olumsuz ve nétr etkilerini 6lclyoruz.

Farmako-onko-genetik (Bas ve Boyun)
Farmako-onko-genetik (Deri)
Farmako-onko-genetik (Pankreas ve Safra)
Klopidogrel Direng Testi (3 mutasyon)
Abacavir (HIV) Direnc Testi

Proton Pompa inhibitor (PPi) Direng Testi
Warfarin Direnc Testi

Farmakogenetik N6roloji 1
Farmakogenetik Noroloji 2
Farmakogenetik Hematoloji
Farmakogenetik Kardiyoloji
Farmako-onko-genetik (Akciger)
Farmako-onko-genetik (Kolorektal)
Farmako-onko-genetik (Meme)

Genetik Hastalik Tastyicilik Testleri

Genetik gecisli hastaliklar nesilden nesile tasinmaktadir. Genetik Hastalik Tasiyicilik
Testleri, saglikh bireyler yaninda aile kurmay: planlayan kisiler icin de dnerilmektea

Kistik Fibroz
Hemokromatozis
Konjenital Sagirlik

FMF (Ailesel Akdeniz Atesi)

Kromozom Analizi
SMA Tasiyicilig
Beta Talasemi
Alfa Talasemi

Meme ve Jinekolojik Kanserler
Genetik Testler:i

Aile yakinlari arasinda meme ve jinekolojik kanseri olan kadinlarda bu kanser tiirlerine
yakalanma riski artiyor. Genetik testler bu gruptaki her yastan kadin icin daha da énemli
hale geliyor. BRCA1 ve BRCA2 genlerindeki bazi degisiklikler genetik testlerle

tespit edilebiliyor.

e BRCA1
e BRCA2

IVE Infertilite Kadin Genetik Testleri

Tip bebek tedavisi alan hastalarda tekrarlayan dusiik ve sagliksiz bebek dogumu, genetik gecisli
bir hastalik kaynakli olabilir. Genetik testler diisiik yapma olasiliginin éniine gecerken, bebekte
olusabilecek kromozon bozukluklarini, metabolik ve genetik problemleri 5Sngérmede

bilyik yarar saghyor.

e Kromozom Analizi
e Pihtilasma Faktérleri (12 Mutasyon)
e Clopidogrel ve Warfarin ilag Direng Testi



IVF Infertilite Erkek Genetik Testleri

Ciftlerin gebelik hayallerinin 6niindeki engellerden biri de sperm azligi veya yoklugudur.
Erkek genetik testleri, sperm yapiminin varligini 6ngérmede de kullanilmaktadir.

e Kromozom Analizi
¢ Y Kromozom Mikrodelesyon
¢ Kistik Fibroz Tasiyicilik Testi
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Hamilelik Oncesi Genetik Testleri

Hamilelik ncesi genetik tarama testleri ile toplumda en yaygin gorilen genetik
gecisli hastaliklardaki tasiycilik durumu teshis edilmektedir.

e Kromozom Analizi (Kadin-Erkek)
¢ Pihtilasma Paneli (12 Mutasyon)
e Warfarin ve Clopidogrel Direnc Testi
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