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:: Konjenital Adrenal Hiperplazi (KAH), adrenal steroid
yapiminin bozuklugu ile olusan ve otozomal resesif kalitim
gosteren ailesel hastaliklar grubundandir.

:: Adrenal 21-hidroksilazi kodlayan CYP21A2 genindeki
mutasyonlar, KAH’a neden olur.

:: Sekanslanacak amplikon bolgesi, CYP21A2 geninin tim
Ekzon, UTR ve Promoter bolgelerini kapsayacak sekilde

tek seferde amplifiye edilir. Bu sayede genin Pseudogenleri

¢ogaltilmaz.

:: Tek bir PCR urlintinden 6 farkli Forward sekans primeri ile

genin tamami dizilenir.

:: Belirlenen bir mutasyonun dogrulanmasi igin yine kit o
CTCACCCGCTCAGCCCTGCTGCTGGGCAT CCGTGAC T CATGGAGCCAGTOETEGAGCAGCTCGACCCAGRAGT

iceriginde bulunan Reverse primerler kullanilarak 2 yonlu

Y verse primerier kuflanfarak 2yonid—— L. FRRRIRREEY FRRRIORNS FRRIERTEE e e e JTRIae
sekans analizi yapilabilir.
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CTCACCCGCTCAGCCCTGCTGCTGGGCATCCGTGAC T CATGGAGCCAGTGGTGGAGCAGCTGACCCAGRAGT

bulunmaktadir. g

TCACCCGCTCAGCCCTECTaCTIGaGCATCCETGACILCATGEAGCCAGTGATGAGAGCAGCTGACCCAGEAR

:: Tum ABI genetik analizor cihazlari ile uyumludur. ﬂ/ww\
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TCACCCGCTCAGCCCTGCTGCTGRGLATCCGTEAC T CATGRAGBCCAGTGETEGAGCAGCTGACCOAGRAD
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Sekil 1. CYPZ21AZ Sekans Géruntdsi

:: Kit igeriginde tiim PCR bilesenleri ve sekans primerleri

!‘

r |

Sekil 2. CYP21AZ2 Geni Ekzon 1-7
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Sekil 3. CYP21AZ2 Geni Ekzon 7-10
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