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ACIBADEM Non-invaziv Prenatal Tarama (NIPT) Testleri Icerikleri

TEST ICERIGI

C8392813 AcibademNIPT

yapilmaktadir.

13, 14, 15, 16, 18, 20, 21, 22, X ve Y kromozomlarindaki sayisal anomaliler ve asagidaki
mikrodelesyonlari da kapsayan 7 Mb’dan biylk delesyon/duplikasyonlarin analizi

14q11-g22 Delesyon
Sendromu

15926 Asiri Buyume
Sendromu

Angelman
Sendromu/Prader-Willi
Sendromu (15qg11-gl13)

Konjenital Diyafram
Hernisi (HCD / DIH1)
(15g26.1)

Alfa Talasemi - Mental
Retardasyon Sendromu
(16p13.3)

16p11.2-p12.2
Mikrodelesyon Sendromu

16p11.2-p12.2
Mikroduplikasyon
Sendromu

Holoprosensefali Tip 4
(18p11.31)

Kromozom 18p Delesyon
Sendromu

Kromozom 18q Delesyon
Sendromu

Dyggve-Melchior-Clausen
Sendromu (18g21.1)

Holoprosensefali Tip 1
(21g22.3)

Androjen Duyarsizlik
Sendromu (Xq12)

Duchenne Muskiler Distrofisi - Duchenne /
Becker Muskdler Distrofisi (Xp21.2-p21.1)

* Ikiz gebeliklerde yalnizca Trizomi 21 (Down Sendromu), Trizomi 18 (Edwards
Sendromu) ve Trizomi 13 (Patau Sendromu) igin sonug verilmektedir.
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TEST ICERIGI

C8392814 AcibademNIPT PLUS

Tum kromozomlardaki sayisal anomaliler ve asagidaki mikrodelesyonlari da kapsayan 7
Mb’dan bliylik delesyon/duplikasyonlarin analizi yapilmaktadir.

11g11-q13.3 Duplikasyon

8p23.1 Duplikasyon

Cowden Sendromu

Sendromu Sendromu (10g23.31)
12q14 Mikrodelesyon ﬁlfa Velesiml - ezl Cri du Chat Sendromu
Sendromu etardasyon Sendromu (5p15.2)

(16p13.3)
14q11-g22 Delesyon Androjen Duyarsizlik Dandy-Walker Sendromu
Sendromu Sendromu (Xg12) (3g22-g24)

15926 Asiri Buylime
Sendromu

Angelman
Sendromu/Prader-Willi
Sendromu (15g11-g13)

Konjenital Diyafram
Hernisi (HCD / DIH1)
(15g26.1)

16pl11.2-pl12.2
Mikrodelesyon Sendromu

Aniridia IT & WAGR
Sendromu (11p13),

DiGeorge 2
Sendromu(10p14-p13)

16p11.2-p12.2
Mikroduplikasyon
Sendromu

Bannayan-Riley-Ruvalcaba
Sendromu (10g23.31)

Distal Artrogripozis Tip 2B
(9p13.3;11p15.5;17p13.1
)

17921.31 Delesyon
Sendromu

Branchiootorenal Displazi
S. 1 / Melnick-Fraser S.
(8913)

Duchenne Muskiuler
Distrofisi - Duchenne /
Becker Muskuler Distrofisi
(Xp21.2-p21.1)

17921.31 Duplikasyon
Sendromu

Cat-Eye Sendromu
(22g11.21)

Dyggve-Melchior-Clausen
Sendromu (18g21.1)

1p36 Mikrodelesyon

Kromozom 10q Delesyon

Feingold Sendromu I

Sendromu Sendromu (10g26) (2p24.3)

) . Kromozom 10g22.3- A
1g41-g42 Mikrodelesyon 23.31 Mikrodelesyon Holoprosensefali Tip 1
Sendromu (21g22.3)

Sendromu
Kromozom 18p Delesyon Holoprosensefali Tip 4
Glass Sendromu (2g33.1) Sendromu (18p11.31)

5g21.1-g31.2 Delesyon
Sendromu

Kromozom 18q Delesyon
Sendromu

Holoprosensefali Tip 6
(2937.1-g37.3)

8p23.1 Delesyon
Sendromu

Cornelia de Lange
Sendromu (5p13.2)

Jacobsen Sendromu
(11g24-g25)

* Ikiz gebeliklerde yalnizca Trizomi 21 (Down Sendromu), Trizomi 18 (Edwards
Sendromu) ve Trizomi 13 (Patau Sendromu) igin sonug verilmektedir.
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Test igerigi: Tiim kromozomlardaki sayisal anomaliler ve bu kromozomlardaki 84 delesyon/duplikasyon ve DiGeorge Sendromu

Boyut Mb Lokasyon Anomali Boyut Mb | Lokasyon Anomali
99,20 79 Kromozom 7q delesyonu 7,90 16pter-p13.3 Kromozom 16p delesyon sendromu
60,90 18q Kromozom 18q delesyon sendromu 7,90 16p13.3 Kromozom 16p13.3 delesyon sendromu
49,00 9p Kromozom 9p delesyon sendromu 7,80 16p12.2-p11.2 Kromozom 16p11.2-p12.2 mikroduplikasyon sendromu
40,50 14911-922 Kromozom 14q11-g22 delesyon sendromu 7,80 5q12 Kromozom 5912 delesyon sendromu
28,00 1p36 Kromozom 1p36 delesyon sendromu 7,60 1p32-p31 Kromozom 1p32-p31 delesyon sendromu
m 27,00 6q11-q14 Kromozom 6q11-q14 delesyon sendromu 7,60 1p31.3 Kromozom 1p31 duplikasyon sendromu
D 25,30 8q12.2-g21.2 Kromozom 8q12.1-g21.2 delesyon sendromu 7,40 16922 Kromozom 16q22 delesyon sendromu
22,30 Xqg21 Kromozom Xq21 delesyon sendromu 7,20 14922.1-g22.3 Frias sendromu
A 22,10 1941-q42 Kromozom 1q41-g42 delesyon sendromu 6,70 1511 Kromozom 15qg11-q13 duplikasyon sendromu
& 22,00 6q24-925 Kromozom 6q24-q25 delesyon sendromu 6,60 6027 CHDM
19,70 3q22-g24 Dandy-Walker sendromu 6,50 15914 Kromozom 15q14 delesyon sendromu
E 17,20 18p Kromozom 18p delesyon sendromu 6,30 17912 Kromozom 1712 duplikasyon sendromu
16,40 10926 Kromozom 10g26 delesyon sendromu 6,30 17912 Kromozom 1712 delesyon sendromu
D 16,40 3pter-p25 Kromozom 3pter-p25 delesyon sendromu 5,70 3929 Kromozom 3929 duplikasyon sendromu
[ ] 15,50 2pl12-p11.2 Kromozom 2p12-p11.2 delesyon sendromu 5,70 3929 Kromozom 3q29 delesyon sendromu
E 15,40 5q14.3-g15 Kromozom 5q14.3 delesyon sendromu 5,70 8q22.1 Kromozom 8g22.1 duplikasyon sendromu
15,20 13914 Kromozom 13q14 delesyon sendromu 5,70 8q22.1 Kromozom 8g22.1 delesyon sendromu
u 15,00 10923 Kromozom 10q22.3-g23.2 delesyon sendromu 5,70 15qg11.2 Prader-Will/Angelman sendromu
m 13,40 15q26-qter Levy-Shanske sendromu 5,50 21g22.3 Holoprosensefali 1
13,40 15q26-qter Kromozom 15g26-qter delesyon sendromu 5,40 11p13 WAGR sendromu
m 13,40 6pter-p24 Kromozom 6pter-p24 delesyon sendromu 5,30 7q911.23 Kromozom 7q11.23 delesyon sendromu
h 13,30 2g31 Split-hand/foot malformasyonu 5 5,30 7q911.23 Kromozom 7g11.23 duplikasyon sendromu
13,20 Xq27.3-928 Kromozom Xq27.3-g28 duplikasyon sendromu 5,30 11p11.2 Potocki-Shaffer sendromu
m 13,10 20g37.1-937.3 Holoprosensefali 6 5,20 15g26.1 HCD
— 12,70 Xp21 Kromozom Xp21 delesyon sendromu 5,00 Xq22.3 Kromozom Xg22.3 telomerik delesyon sendromu
Z 12,50 Sp Cri du Chat sendromu 4,50 4p16.3 Wolf-Hirschhorn sendromu
E 12,50 11p13-p12 WAGRO sendromu 4,00 17921.31 Kromozom 17g21.31 duplikasyon sendromu
11,70 4921 Kromozom 4q21 delesyon sendromu 4,00 Xp11l.3 Kromozom Xp11.3 delesyon sendromu
q) 11,50 17p12-p11.2 Yuan-Harel-Lupski sendromu 3,80 3g13.31 Kromozom 3g13.31 delesyon sendromu
-O 11,20 22q11 Cat-Eye sendromu 3,70 8p23.1 Kromozom 8p23.1 delesyon sendromu
10,80 11923 Jacobsen sendromu 3,70 8p23.1 Kromozom 8p23.1 duplikasyon sendromu
m 10,70 10p14-p13 DiGeorge sendromu 2 3,60 12914 Kromozom 12q14 mikrodelesyon sendromu
Q 9,60 8024.11-g24.13 Langer-Giedion sendromu 3,50 17g23.1-923.2 Kromozom 17qg23.1-q23.2 delesyon sendromu
G 9,10 2p16.1-p15 Kromozom 2p16.1-p15 delesyon sendromu 3,40 17p11.2 Potocki-Lupski sendromu
8,90 4q32.1-932.2 Kromozom 4q32.1-g32.2 triplikasyon sendromu 3,40 17p11.2 Smith-Magenis sendromu
< 8,70 16p12.2-p11.2 Kromozom 16p12.2-p11.2 delesyon sendromu 3,30 17p13.3 Kromozom 17p13.3 duplikasyon sendromu
8,40 Xp11.23-p11.22 Kromozom Xp11.23-p11.22 duplikasyon sendromu 3,30 17p13.3 Kromozom 17p13.3 delesyon sendromu
8,30 2g31.1 Kromozom 2g31.1 duplikasyon sendromu 3,10 19913.11 Kromozom 19q13.11 delesyon sendromu
8,30 2g33.1 Kromozom 2q33.1 delesyon sendromu 22,00 2934-g36 Kromozom 2935 duplikasyon sendromu
8,20 Xq28 Kromozom Xq28 delesyon sendromu 10,00 15925 Kromozom 15g25 delesyon sendromu
8,00 22g11.2 Kromozom 22q11.2 duplikasyon sendromu 8,00 22q11.2 Kromozom 22q11.2 delesyon sendromu
2,40 22911.21 DiGeorge sendromu
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Boyut Mb Lokasyon Anomali
15,20 13q14 Kromozom 13q14 delesyon sendromu
40,50 14911-922 Kromozom 14q11-g22 delesyon sendromu
E 5,70 15q911.2 Prader-Will/Angelman sendromu
5,20 15926.1 HCD
: 10,00 15025 Kromozom 15¢25 delesyon sendromu
117,20 18p Kromozom 18p delesyon sendromu
2 7,20 14922.1-g22.3 Frias sendromu
6,70 1511 Kromozom 15q11-q13 duplikasyon sendromu
|-|J 6,50 15914 Kromozom 15q14 delesyon sendromu
m 13,40 15q26-qter Levy-Shanske sendromu
m 13,40 15q26-qter Kromozom 15q26-gter delesyon sendromu
7,90 16pter-p13.3 Kromozom 16p delesyon sendromu
h 7,90 16p13.3 Kromozom 16p13.3 delesyon sendromu
m 7,80 16p12.2-p11.2 Kromozom 16p11.2-p12.2 mikroduplikasyon sendromu
— 7,40 16022 Kromozom 16q22 delesyon sendromu
Z 8,70 16p12.2-p11.2 Kromozom 16p12.2-p11.2 delesyon sendromu
60,90 18q Kromozom 18q delesyon sendromu
E 5,50 219223 Holoprosensefali 1
11,20 22q11 Cat-Eye sendromu
q) 8,00 22q11.2 Kromozom 22q11.2 delesyon sendromu
-c 8,00 22q11.2 Kromozom 22q11.2 duplikasyon sendromu
m 2,40 22q11.21 DiGeorge sendromu
Q 12,70 Xp21 Kromozom Xp21 delesyon sendromu
— 5,00 Xq22.3 Kromozom Xg22.3 telomerik delesyon sendromu
U 4,00 Xp11l.3 Kromozom Xp11.3 delesyon sendromu
< 8,20 Xq28 Kromozom Xq28 delesyon sendromu
8,40 Xp11.23-p11.22 Kromozom Xp11.23-p11.22 duplikasyon sendromu
22,30 Xq21 Kromozom Xg21 delesyon sendromu
13,20 Xq27.3-928 Kromozom Xg27.3-g28 duplikasyon sendromu

LABGEN

Test icerigi: 13, 14, 15, 16, 18, 20, 21, 22, X ve Y kromozomlarindaki sayisal anomaliler ve bu kromozomlardaki delesyon/duplikasyonlar ve DiGeorge Sendromu.



