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Endikasyonu DMD siiphesi

Test Adi MLPA, DMD

Yontem Periferik kandan izole edilen DNA &rneginde, MRC-Holland, SALSA MLPA Probemix

P034-B2 DMD-1 ve P035-B1 DMD-2 kiti kullanilarak Multiple Ligation-dependent Probe
Amplification (MLPA) yontemi ile DMD/BMD delesyon/duplikasyonu agisindan
degerlendirilmistir. Elde edilen veri Coffalyser Software programi ile analiz edilmistir.

SONUC EKZON 46-50 HEMIZIGOT DELESYON

Aciklama Yapilan MLPA analizi sonucunda DMD geninin 46-50 (46. ve S0. ekzonlar dahil).
ekzonlarinda hemizigot delesyon saptanmistir.

*Bu sonuc DMD/BMD tanisi ile uyumludur.

x#% Ekzon 45 skipping ve Ekzon 51 skipping tedavisinin kombinasyonu a¢isindan yapilan ¢ahsmalar
degerlendirildiginde, kombine antisense oligoniikleotidlerin klinik tedavi uygulamalarinda
kullanilmasina ve tedavi etkinligine dair giincel literatiirde yeterli veri bulunmamaktadir. Bu tedavilerin
kombinasyon olarak fayda saglayip saglamayacag ve potansiyel yan etkilerinin kapsami heniiz

bilinmemektedir (?~9,

Elde edilen sonug¢ klinik bilgiler ve aile oykiisii ile birlikte degerlendirilmeli, genetik
danismanlik verilmelidir.

Referanslar https.//www ncbinlm mih gov/books/NBK 1119/
1. Wagner KR, Kuntz NL, Koenig E, East L, Upadhyay S, Han B, Shich PB. Safety, tolerability, and pharmacokinetics of casimersen in patients

with Duchenne muscular dystrophy amenable to exon 45 skipping: A randomized, double-blind, placebo-controlled, dose-titration trial. Muscle Nerve
2021 Sep;64(3):285-292. doi: 10,1002/mus.27347. Epub 2021 Jun 29. PMID: 34105177, PMCID: PM(C9290993.

2. Shirley M. Casimersen: First Approval. Drugs. 2021 May;81(7).875-879. doi: 10.1007/s40265-021-01512-2. Epub 2021 Apr 16. PMID:
33861387.

3 Kole, R., & Krieg, A. M. (2015). ‘Exon skipping therapy for Duchenne muscular dystrophy. Advanced drug delivery reviews, 87, 104-
107,

4 Cordova, Gonzalo et al, “Combined Therapies for Duchenne Muscular Dystrophy to Optimize Treatment Efficacy.” Fronters in genetics vol. 9

114. 10 Apr. 2018, doi:10.3389/fgene 2018.00114.

2 £ =T
MSc. Eli DIR Uzm. Pr. ‘Y’ﬂ@mx
Test Sorumlusu I Genetik Uzntan

——

* MLPA yOntcmi ile DMD genindeki nokta muw;yonlan. dengeli inversiyon ve lranslékasyonlar saptanamamaktadir.
“*Bu genetik test sonucu anahiz edilen bolgeler diginda bulunabilecek degigiklikleri (promotor bolge, derin intronik bolge vb.) ve mozaisizmi diglamamaktadir. Bu testin

sonucunu alel drop out, problarin baglanma bolgesinde bulunacak SNP’ler gibi teknik sorunlar etkileyebilmektedir. Bu rapor, laboratuvann yazih izni olmadan kismen de
olsa kopyalanip gogaltilamaz, bilimsel amacli kullanilamaz
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