TIBBi BIYOKIMYA COCUK METABOLIZMA LABORATUVARI

Laboratuvarimiz 2010 yilinda Ege Universitesi ile Sanofi-Aventis ilaglari A.S. arasinda yapilan protokol
cercevesinde, Ege Universitesi Tip Fakiiltesi Cocuk Sagligi ve Hastaliklari Anabilim Dali, Metabolizma
Bilim Dali Baskani Prof. Dr. Mahmut Coker onciliglinde, “Lizozomal Depo Hastaliklari Tanisi
Mikemmeliyet Merkezi” projesi destegi ile kurulmustur. Kurulusunda Tibbi Biyokimya Uzmani Prof.
Dr. Eser Yildirim S6zmen gérevlendirilmis ve 2012 yilinda kendisinin yiritiiciligiinde, Ege Universitesi
BAP destegi ile laboratuvar altyapisina LC-MS/MS cihazi kazandirilarak test gesitliligi artirilmistir. O
dénemde, calismalar Hastalik Kontrol ve Onleme Merkezleri (CDC) tarafindan saglanan test kitleri ile
yarGtilmustir.

2019 yilinda alinan ruhsat ile faaliyetlerine devam etmekte olan laboratuvarimizda, Tibbi Biyokimya
Anabilim Dal 6gretim Uyeleri Prof. Dr. Yasemin Delen Akgay ve Prof. Dr. Ebru Demirel Sezer halen
uzman olarak gérev yapmaktadir.

Laboratuvarin gelisiminde teknik ve akademik kadro dnemli rol oynamistir. 2010 yilinda Tekniker
Siindis Ekinci ile baslayan calismalar, 2015-2023 yillari arasinda Tekniker Aylin Akin Unsal’in katkilari,
2015’te Ogr. Gor. Dr. Erhan Canbay (PhD)'in, 2017’de Kimyager Ayse Leke’nin, 2024’te ise Kimyager
Emine Ayyildiz’'in katilimiyla gliclenmistir.

Ginlimizde Tibbi Biyokimya Cocuk Metabolizma Laboratuvari, hem ileri teknolojiye sahip cihaz
altyapisi, hem de uzman kadrosu ile bolgesel ve ulusal dizeyde, 6zellikle lizozomal depo hastaliklari
alaninda uzmanlasmis olarak tani ve arastirma hizmetlerini sirdirmektedir.

LABORATUVARIMIZDA GALISILAN TESTLER VE SONUG VERME SURELERI ASAGIDA BELIRTILMISTIR.

TEST ADI ORNEK NUMUNE SONUC VERME
TURU SURESI
Alfa-Galaktozidaz A (Fabry) Kuru Kan | 2 mI EDTA’l Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi
Alfa-Galaktozidaz A (Fabry) Plazma 2 ml EDTA’h Kan (Mor kapakli tip) 30 Gin
Alfa glukozidaz (Pompe) Kuru Kan | 2 Ml EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin

Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

B-Glukozidaz (Gaucher) Kuru Kan | 2 mI EDTA’'li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan 6rnegi

Sfingomyelinaz (Niemann Pick A/B) Kuru Kan | 2 mI EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Krabbe (Galaktozilseramidaz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan érnegi

Tay-Sachs (Hekzosaminidaz A) Kuru Kan | 2 mI EDTA’l Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Total heksozaminidaz (A+B) (Sandhoff) | Kuru kan | 2 ml EDTA'li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Mps Tip 1 (L-idurinidoz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’l Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan 6rnegi
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2 ml EDTA’h Kan (Mor kapakh tiip) ya da

Mps 2 (Hunter Sendromu) Kuru Kan 30 Giun
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Mps 3B (N-Asetilglikozaminidaz- Alfa) | Kuru Kan | 2 ml EDTA’li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

MPS TiP 4 A (galactosamine-6- o )

Lokosit 1 adet 4 ml Edtali Kan (Mor kapakl tiip) 30 Gun

sulfatase)

MPS TiP4B-GM1 (Beta Gal.) Kuru Kan | 2 ml EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Gin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

MPS TiP 6 (Aril Silfat-B) Kuru Kan | 2 mI EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan érnegi

Mps Tip 7 (B-Glukuronidaz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’l Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Alfa Mannosidoz Kuru Kan | 2 mIEDTA’li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

Alfa Fukozidaz Kuru Kan | 2 mI EDTA’li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

NCL 1 (Palmitoil protein tiyoesteraz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

NCL 2 (Tripeptidil peptidaz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’'li Kan (Mor kapakli tip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan 6rnegi

Kitotriozidaz Kuru Kan | 2 mIEDTA’li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan 6rnegi

Kolestanol Kuru Kan | 2 mIEDTA’li Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan 6rnegi

Wolman-Cesd (Lal-Asit Esteraz) Kuru Kan | 2 mI EDTA’l Kan (Mor kapakli tiip) ya da 30 Giin
Kilavuzlara gore hazirlanmis kuru kan ornegi

LYSO-GB3 Plazma 2 ml EDTA’l Kan (Mor kapakli tip) 30 Gin

idrar tetra.analizi idrar 5 mlidrar 30 Giin

Mukopolisakkarit Tayini (GAG) idrar 5 mlidrar 30 Gun

Galaktoz (indirgen Madde) idrar 5 ml idrar Ayni Giin

Nitroprussiad Testi idrar 5 mlidrar Ayni Giln




