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KAPSAMLI KAS DISTROFISI / MIYOPATI PANELI
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YONTEM

Hastaya ait numuneden DNA izolasyonu yapiimsstr, GeneMind CES kiti igeriginde yer alan ve “Kapsamls Kas Distrofisi / Miyopati Pansli ™
mmmmwwmawwm\usmmmmﬂmﬂmu Elde edilen ham veriden
yazihm araglan ile BAM ve VCF dosyalan VCF SNP vary patojents igin SEQ analiz

‘platformu, VarSome, ClinVar, OMIM, Pubmed, in-sillko ve poplasyon ver: tabanian knllanmsgtir sznnslmmhmu
Detayls bilgi icin “Ek Bilgiler” bolomgne bakunz

SONUC:
Gen ve Varyasyon Zigosite Patojenite degerlendirmesi' OMIM
(Genin iliskili oldugu klinik)
2 Olasi P;
MIM: *
¢338CT pSerllLeu Homozgot [PP3, PPS, PS3, PP2, PAD2) R —
VUS:  Klinik dnemi bilinmeyen
YORUM:
Hastada CPT2 geni [NM_000098 3] ¢ 338C>T p Serl13Leu vary olarak Bu yon; Genomize SEQ
analiz platformu VUS, Frankin patojenite tahmin programnda Patojenik, Varsome Verdictte Patojenik, ClinVarda Patojenik/Olasy
Patojenik olarak Bu gnomAD ekzom =0.00171 olarak saptanmigtar
OMIM bilgilerine gére CPT2 geni ol.ux pnquﬂ Y otozomal domis if kalitun gosteren  Encephalopathy, acute,
infection-induced, 4, to P stress-induced  ve otozomal resesif kaliim gdsteren CPT

1 deficiency, infantile , Cl'l'ﬂdeﬁumcyluhllncomnl ile figkilendinimektedir (OMIM * 600650).
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