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Orel Intergen
Genetih Mastabdior
Deferiondrme Marver

INTERGEN

MOLEKULER GENETIK RAPORU

 Hastanin Ads - Soyady | Algaay -
| Protokol No/TC No: 2355576/***52416 |
Rapor Numaras) 252857 - —
_Dogum Tarihi/ Cinsiyeti 2023/K = —
Basvuru Tarihi i B | 23.02.2023 — ——— .
| Rapor Tarihi_ o |02.03.2023 e - . R
Refere Eden Hekim/Kurum B Spinal Miiskiiler Atrofi (SMA) olasihginin aragtiniimas: .
| Klinik Bulgular/On Tam/Tam Dr.Idil AKINBINGOL N ) - I
| Materyal Tiri ) __| EDTA'l periferik kan drnegi " - i
| Ornek Alm Tarihi/Saati | 23.02.2023/14 . — SR
| Laboratuvara Teslim Tarihi/Saati | 23.02.2023/14:57 e —
Uzmanin Materyal Onay Saati 15:00 |
Ornek Alimi | Materyal merkezimizde alnmistir,
| ArastinlanGen | _"SMN! (SMN1) ve SMN“" (SMN2) genleri
Kullamilan Yéntem Delesyon-Duplikasyon analizi
SALSA MLPA P021-A2 SMA probemix

Genetik Temel:

Spinal Muskiiler Atrofi (SMA) 6n boynuz hiicrelerinini dejenerasyonu sonucunda olusan progressif kas giigsiizligi ile karakterize,
otozomal resesif bir hastaliktir. Yetersiz kilo alma, uyku bozukluklan, pnomoni, skolyoz ve eklem kontraktirleri sik
komplikasyonlandir.
SMA tip 0: prenatal baslangigh, ciddi eklem kontraktiirleri, fasiyel dipleji ve solunum yetersizligi ile seyreden tiptir.

| sMA tip I: 6 aydan énce baslar. Oturamaz.
SMA tip II: 6-12 ay arasinda baslar. Oturur, yuriyemez,

| SMA tip I1I: 12 ay- cocukluk gaginda baslar. Yiiriir, kosamaz.

| SMA Tip IV: Erigkin tipi.
Olgularin %95-98'inde homozigot ekzon 7-8 delesyonu tespit edilir. % 2-5 olguda ekzon 7 ve 8 mutasyonlarimin birlesik |

heterozigozitesi ya da nokta mutasyonlan hastaligin nedenidir, Bu son gruptaki hastalar bu galismada kullanilan test yontemi ile
tespit edilemez.

| ISCN
[ MLPA Analizi Sonucu

rsa 5q13.2(SMN1exons7-8)x0, (SMN2Zexons7-8)x2

Patojenik bir degisiklik tespit edilmistir.

SMNte! (SMN1) geni ekzon 7-8 homozigot delesyonu tespit edilmistir.
SMNcen (SMN2) geni kopya sayisi 2 olarak tespit edilmistir.

| Yorum
Bu calisma sonucu “Spinal Miiskiiler Atrofi” tamisimi yiiksek olasilikla desteklemektedir. |
Hastanin anne ve babasindan ayni yontem ile calisma yapilarak tagiyici (heterozigot delesyon) olduklarinin gosterilmesi 6nerilir.
| Ailedeki tasiyicilik riski olan bireylerden, 6zellikle akraba evliligi yapanlarda ayni ¢alismanin yapilmasi 6nerilir.
| Aileye genetik danismanhk verilmesi gereklidir.
Not AILEYE GENETIK DANISMA VERILMESI GEREKLIDIR. AILENIN HER GEBELIGINDE |
MLPA YONTEMI iLE PRENATAL TANI YAPILMASI GEREKLIDIR. |
[ Kalite galismalari:EMQN (European Molecular Genetics Quality Network)/GenQA (Genomics Quality Assessment)

*isaretli testler akreditasyon kapsamindadir.

Bu rapor, laboratuvarin yazili izni olmadan kismen kopyalanip gogaltilamaz. imzasiz raporlar gegersizdir.
T.C. Salik Bakanligi Ruhsat No: GHDM-5M/06.10/01

Dokiiman No: INT.RPR.FRM.01/03,05.2018/00

Sayfa1/1

GORUSLERINIZ BIZIM IGIN DEGERLIDIR
INTERGEN den aldiginiz hizmeti GR kodu
okutarak degerlendirebilirsiniz.

Adres: Mustafa Kemal Mohallesi, 2119.sokok No:S, 04510 Cankaya/ ANKARA
Telefon: O 312 428 48 14 Foks: 0 312 428 26 93
Webalte: www.intergen com.tr e-moil: info@intergencom
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ZOLGENSMA INFUSION THERAPY ESTIMATED PACKAGE COST

Date: 08/11/24

COSTESTIMATENO.  [WOT-526-ALYAAY-081124 —

Name of Patient:

Ago/Weight ____ |BKGS 01.02.2023

Name of Parent / Legal Guardian: [Bayram Ay / Miyase A

olunteer Firat be

ZOLGENSMA INFUSION THERAPY ESTIMATED PAC
P Clinical Assessments & Consultations. ~ CQuantityNos.
B NS Up to 12 nos. ]
T o 1

- - 1 1
Up to 3 nos.
Up to 3 nos.
Up to 3 nos.

1
o
1
"Up to 4 nos.

ssessment & Specialized Physiotherapy treatment Up to 24 Nos.
IChest physiotherapy treatment 1

|
1 Day
Private Ward Up to 2 Days

edications & Blood Investigations |
OLGENSMA as prescribed by treating physician. 1
[Predinisolone as prescribed by treating physician. Included in package cost
Nexium as prescribed by treating physician. Included in package cost

ther medicines/drugs as prescribed by treating To be paid - not included in package cost
Food supplements as advised by dietician/physician. To be paid - not included in package cost
Blood Investigations Included in package cost (Up to 10 nos.)

(Zolgensma Pre-infusion & Post-infusion tests|

Special Package Price
US DOLLAR REFERENCE PRICE

Terms & Conditions: 1. The above is a package price and must be paid in advance. 2. Itis mandatory to consult with Doctor before
travel. 3. Please discuss with doctor to learn about threshold weight eligibility for Zolgensma. 4. Currency of Transaction is AED
Dirhams and hospital will not be responsible for any currency transaction/transfer related losses or costs. 5. Refund & Information

Disclosure policies applicable** see page 2.

atis / Complimenta
g Compl 4
gratis / Complimentary

s /
gratis / Complimentary
A s plimentary |

Coffee) for Parents ONLY at MWCH Ground floor Ca
from Hotel to Airp f Return to 7

-
Medcare Women & Children Hospital
Sheikh Zayed Road, Near Al Manara Municipality, Dubai UAE

500 MEDCARE (6332273)

—
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ZOLGENSMA INFUZYON TEDAVISINE ILISKIN YAKLASIK PAKET MALIYET KESFI

Tarih: 08.11 2024

MALIYET KESIF NO.

Hast

— | Bayram Ay / Miyase Ay - ]
Goniin | Bey

GENSMA INFOZYON TEDAVISINE ILISKIN YAKLASIK PAKET MALIVETT i

} V _— L
! Qmmmmmmmmm Adet
|_Cocuk Nérolojisi Uzman: En fazla 12 adet

|_Pediatrik Goyus Hastalikian Uzmani 1

Pediatrik Kardiy 1
mani En fazla 3 adet

P astroenteroloji Uzmani En fazla 3 adet
Pediatrik Endokrin Uzmani En fazla 3 adet
Omurga Cerrahisi Uzmani 1

KBB ] =i

|
: Ortez Protez Uzmani 1
| Diyetisyen En fazla 4 adet
|

Konusma / Yutkunma Terapisi 1
Pediatrik SOS Beslenme Terapisi 1
Uyku Caligmas: 1

Rehabilitasyon ve Fizyotera) sla

__Degerlendirme ve Ki; isellestirilmis Fizyoterapi Tedavisi En fazla 24 adet
G&yus Fizyoterapi Tedavisi 1
Hasta Yatis Ginleri:
T 1Gin

|_Pediatrik Yodun Bakim Unitesi (PYBU)
Ozel Oda Enfazla2 gon__

| llaglar ve Kan Testieri
ZOLGENSMA, tedaviyi ylruten hekim tarafindan recete edildigi sekilde. 1
foecinisolone, tedaviyi ylrilten hekim tarafindan regele edildiai sekiide. Paket fiyatina dahildir.

Predinisolone, tedaviyi ylriiten hekim tarafindan re:
Nexium, tedaviyi yriten hekim tarafindan regete edildid sekilde. Paket fiyatina dahildir.
Diger llaglar/etken maddeler, tedaviyi ylraten hekim tarafindan regate edldraT sekilde. Daha sonra 6denecek - Paket fiyatina dahil degidir.

Diyetisyen/hekim tarafindan tavsiye edilen ek gidalar I Daha sonra édenecek - Paket fiy: dahil degildir.
Kan Testleri Paket fiyatina dahildir. (En fazla 10 kez)

6,676,000 BAE Dirhem!
2 = 3 AN Yaklagik 1,819,500 ABD Dolan
Hukamler ve Kosullar. 1. Yukanda paket fiyat yer almakta olup bu cretin onceden 6denmesi gerekmektedir. 2. Seyahatten 6nce Doklor ile irtibat
kurulmasi zorunludur. 3. Zolgensma icin esik kilo uygunluk durumunu odrenmek iizere doktorunuzla konusun. 4. Odemenin yapilacag: para birimi
BAE Dirhemi olup hastane, doviz islemitransferi kaynakii kayip veya maliyetierden sorumlu tutulmayacaktir. 5. Gegerli lade ve Bilgi Paylagim

politikalari** igin sayfa 2'ye bakiniz.
SMA Hastalar igin Ek Hizmetler —l
Hastanemiz tarafindan SMA'li bebeklerimiz igin iicretsiz sagladigimiz hizmetler
Vans gini hastaneden otele transfer hizmet Ucretsiz
+__ Otelden alma ve MEDCARE Hastanesine ulagtirma hizmeti Ucretsiz
+__Otelden alma ve Fizyoterapiye ulagtirma hizmeti Ucretsiz |
+__Otelden alma ve Harici Uzman Konsdltasyonuna ulastirma hizmeti Ucretsiz
«__ Ozel ‘Gorevli SMA Hastalari” tarafindan SMA'I Bebegimize Hasta Bakim Destedi Ucretsiz
*__ Gerektiginde Tarkge Tercume Hizmetleri. Talep Uzerine sunulur. Ucretsiz
*  Ebeveynler igin sicak igecek ikrami (Cay/Kahve). (YALNIZCA Medcare Kadin ve Ucretsiz
_Cocuk Hastanesi Zemin Katinda yer alan Kafede gegerlidir.)
*___Yasanilan Glkeye d6nds tarihinde otelden alma ve havaalanina ulagtirma hizmeti. Ucretsiz

Medcare Women & Children Hospital
Shelkh Zayed Road, Near Al Manara Municipality, Dubai BAE NEN
800 MEDCARE (6332273) 1 > A -
v/ AN
SONIAY

@I

Fotokopisi ekli belgenin

ONARAK kimligi
dairemizde sakl1 yemind cevirmenimiz o1y e
Ewmrah BUKE Emrah BOKE . % a Ul'ki 'e
tarafindan Tiirkceve terfme edildigini tamaminin depistirilmesi surcty e paylagilamaz ) -
onaylanm Bunun sorumlulugu - sayili projeyi Idare, Uriin Takip Sistem, G .

Sosyal Gavenlik Kurumu ve sair kurum ve/veya bilumum kurulugta
Kayit agamasinda ve/veya her 10l islemde kullananda veveya
metnin fuydalanicisinda ve/veya belge Gzerinde ad gegen Kurulugta
velveya bu Kuruluglann herhangi bir sekilde temsilciligini
Gstlenendedir, Aksi halde, ilgili mevzuaun iblal edilmesine iligkin
tam sorumluluk faydalanicr tarafindan dstlenilmis olur. Faydalanic,
bunu peginen kabul eder. Bu gergeveye uygun davranmayanlar, her
bir sayfi igin ayn ayn noterlik geviri Geretini Medikoz Tercume'ye
Sdemekle yikimladir.

Cevirmen Sicili;
1
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““Yukanida belirtilen zel fiyat, yakiagik mallyeti ifade etmektedir. ladelor, paket fiyatiarinda ve tahmini paket fiyatta bahsi gegen
kullaniimamig hizmetlerde gecerll degildir. Bu pakete konaklama, ugak blletlerl, vize masrafi ve sair dahil degiidir.

Dikkat: MEDCARE Hospital LLC, herhang! bir sorumluluk ve yasal yikimiiliik kabul etmeyecek olup bagis talebinde bulunmayacak veya higbir Sivil
Toplum Orgota/vardim/Bagis Toplayicisi/Sponsor le herhangl bir finansal islem yGr(imeyeceklir. Tek temas noktamiz, hastanin ebeveyni veya
yasal vasisi olacakur, Faturalandirma ve Ocretiendirme biigller! yalnizca

Tercihe bagh olarak, MEDCAR_E. hastane/hizmet saglayici, ebeveyn/yasal vasi ve hayir kurumu/donor/organizasyon arasinda Gg tarafls bir mali
stzlesme dizenlenmesini {avsiye etmektedir. Daha fazla bilgi igin Uluslararas Hasta Hizmetleri Birimimize danigin

“lad

*+  Tedavi maliyetinin tamami veya bir balomanan bagis/Mayir kurumu/kitlesel fonlama yoluyla karsilanmasi halinde, kayitli/sponsor ofunan
hastanin adi altinda kullaniimayan ddeneklerin iadesini lalep edebilmek gin Sivil Toplum Kurulusu/Bagisgi/Sponsor/Yetkili Duzenleyici
tarafindan saglanan mohor ve imzanin yer aldig) bir “No Objection® (lliraz Yok) Belges! gereklidir.

Tedavi Uyguiayan Hekim: Dr. Vivek Mundada, Gocuk Nérolojisi Uzmani. Olel rezervasyonu, vize deslegi veya Dubai hakkinda herhangi bir soru
veya destek icin asagidaki adres ile irtibata geginiz.

Uluslararas Hasta Hizmetleri - SMA Balim0
Medcare Women & Children's Hospital (Aster DM Healthcare)
E-Posta: DXBmedi r

I
Interet Adresi: www.astermedicallravel.ae | Medcare.ae

“Not: Yukarida sunulan Tahmini Fiyat, yalnizca MEDCARE Women & Children’s Hospital, Dubai'de
gergeklestirilecek tedavi icin duzenlenmistir. Burada yer alan bilgiler, MEDCARE Women & Children’s
Hospital aginin bir pargasi olmayan hastane/klinikte tedavi igin veya onaylanmamis bagis toplama faaliyeti
icin kullaniimas! veya istismar edilmesi yasaktir.

<Belgenin aslinda hastaneye ait mihr géralmastar.>

-
Medcare Women & Children Hospital
Sheikh Zayed Road, Near Al Manara Municipality, Dubai BAE
800 MEDCARE (6332273)
YASAL UYARI:
ASLINA UYGUN Kaynak metin Gzerinden en iyi anlam verilerek yerellegtirilen isbu
Yeminli Cevirmen dairemizde saklt yyminli gevirmenimiz metin gevirisi, Turkiye Cumhuriyetl Kanunlan kapsaminda koruma
Emrah BOKE Emrah BUKE altinda olup ticari amaca yonelik olarak aynen ya da bir kismimn
tarafindan Ti tercume edildigini tamaminin degistirilmesi suretiyle aguncu kisilerle paylagilamaz.

Bunun sorumlulugu - sayih projeyi Idare, Urun Takip Sistemi,
Sosyal Gavenlik Kurumu ve sar kurum veAveya bilumum kurulusta
Kayi agamasinda ve/veya her trld iglemde kullananda velveya
metnin faydalanicisinda veveya belge Gzerinde adi gegen Kurulusta
Velveya bu Kuruluglann hechangi bir sekilde temsilciligini
ustlenendedir. Akst halde, ilgili mevzuann ihlal edilmesine ilikin
1am sorumluluk faydalanict tarafindan ustlenilmis olur. Faydalanics,
bunu pesinen kabul eder. Bu gergeveye uygun davanmayanlar, her
—_— bir sayfa icin ayn ayn noterlik ceviri Gcretini Medikoz Tercome'ye

6demekle yakamladir.

onaylanm

Cevirmen Sicill;
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ANKARA UNIVERSITESI TIP FAKULTES!
CEBECI ARASTIRMA VE UYGULAMA HASTANES|

1pa®
DURUM BILDIRIR SAGLIK KURULU
RAPORU
Hasta Ad\/Soyad) Yul YA AY .C. Kimfik No 69801252418
Raba Adi BAYRAM Muayene Tarihi 2902023
Dogum Tarihi b1 10212023 bmluhimlm 'cocuk NOROLOJ POLIMLINIGH
Kurum lssk Bilgi Igtem No 2571454
Sicil No 1""9"! No ;70?3‘0_05?___ = SIP—
Telefon Rapor Tarihi ooy 1
ékdma MSKU MAH v

1CD KODU VE TANI(LAR)
1512 0 -INFANTIL SPINAL MUSKULER ATROFI, TIP | WERDNIG-HOFFMAN]

Karar ve Dislnceler

Hasta Yeni doan tarama programindan SMA Tip1 tanisi almistir Nusinersen tedavisi igin rapor yazilmrs olup, ita recete edilmistir ancak Nusinersen
llaci halen temin edilememistir. Hasta yas itibari ile GEN tedavisinden fayda garebilecek gruptadir

Raporu Diizenleyen DILEK UYSAL

AU. Tip Fakiltesinin 26/532 say: ve 31.03.1992 tarihli Yonetim Kurulu Karan geregince Ozel Dal Sagik raporudur.

Agiklama:
Hekim sayisi durum bildirr raporunun niteligine gore belilenecek olup hekim imza adedi daha az veya daha fazla olabili
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ANKARA VALILIGI
11 Sivil Toplumla Iligkiler Miidtirligii

DAGITIMLI
Say1 :1-74071012-471.03.01-407286 29.01.2025
Konu : Yardim Toplama Izni Hesaplan Hk.
(Alya AY-SMA)

DAGITIM YERLERINE

1limiz Misket Mah. 610 Cad. Alize Apt. No: 33/9 Mamak adresinde ikamet eden 69601252416 T.C.
Kimlik Numarali SMA hastasi Alya AY'in  tedavi masraflan igin Dubai’de bulunan Medcare Women &
Children Hastanesinden alman fiyat teklifinde belirtilen 6.676.000.00 AED'nin, yol masraflari. vize
islemleri yam sira Alya AY'mn yasam standartlarini destekleyecek malzemeler v.b. masraflar ile birlikte
yaklagik olarak 6.820.000,000 AED'yi karsilamak tizere: 16613214734 T.C. Kimlik Numarali Bayram
AY. 28106514344 T.C. Kimlik Numarali Miyase AY ve 16610214898 T.C. Kimlik Numarali Asim
AY'dan olusan sorumlu kurulun koordinesinde; 13129124182 T.C. Kimlik Numarali Kadriye

UCGUL, 16466219634 T.C. Kimlik Numarah Serpil AY ve 16529217508 T.C. Kimlik Numarali Kiirsat
AY'in gorevlendirilmesi ile, 2860 sayih Yardim Toplama Kanununun 7. 10. ve 25. maddeleri geregince
Tirkiye genelinde, 27.01.2025 tarihinden 26.01.2026 tarihine kadar 1 yil siireyle, T.C. Ziraat Bankas:
A.S. Misket Mahallesi Ankara Subesinde hesap agtirmak, makbuz bastirmak, (Sorumlu kurul tarafindan
gergek ve tiizel kisilerce belirlenen; Valiligimize bildirimi yapilan alanlara) belirli yerlere kutu koymak.
kiiltiirel gosteriler ve sergiler yoluyla, kermes, spor gosterileri, gezi ve eglenceler diizenlemek, bilgileri
otomatik ya da elektronik olarak isleme tabi tutmus sistemler (SMS, v.b.) kullanmak suretiyle nakdi
yardim toplama talebiniz Valilik Makaminin 27.01.2025 tarihli 406396 sayili olurlar ile yardim toplama
izni verilmistir.

Yardim Toplama Kampanyasi kapsaminda agilan hesaplardan; Tiirk Lirasi hesabinda biriken
bdmdm@@lmmm“-mammaddpmmmm
hesabi (EURO ve USD) olarak agilan hesaplara akta ak tizere doviz a
nm%lmamﬁmdﬂdllmmmmm
blokesi tammlanarak (hesaplardan para gikisina bloke konularak) telafisi zor durum ve zararlarla

karsilasmamak adina para aktanim siireglerine iliskin Valiligimizden gelen talimatlar dogrultusunda
islemlerin yiiriitiilmesi hususunda,

Bilgilerini ve geregini rica ederim.

flhan TURGUT

Vali a.
Vali Yardimeist
DAGITIM :
Geregi: Bilgi:
Bayram AY ve Miyase AY T. C. ZIRAAT BANKASI MISKET

Bu belge, givenli elektronik imza ile imzalannsur.
Dogrulama Kodu: z5bnAG-kkBOrl-w5jm5J-w752MC-bI43byv2 Dogrulama Linki: https:/wwiw.turkiye.gov.tr/icisleri-ebys

Varlik Mah. Tanzimat Cad. No:67 E Blok 1.Kat Yenimahalle Bilgi igin: Nilater YAVUZ .~
Telefon No: (312)311 03 47 Faks No: (312)311 87 59 Buro Personeli 3
e-Posta: sti@ankara,gov.tr Internet Adresi: hitp://www.ankara.gov.tr/ Telefon No

Kep Adresi: icisleribakanligi@hs01 kep.tr
12 Z)} e /Ma/,





