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April 2017XVII. PRENATAL DIAGNOSIS OF TBX GENE NEGATIF HOLTORAM SYNDROME OR IS IT ANOTHER RADIAL RAY ANOMALY SYNDROMEGÜVENDAĞ GÜVEN E. S., CÖMERT E. H., CANSU A., GÜVEN S., ÇEBİ A. H.1st world congress on maternal fetal neonatal medicine, Londra, United Kingdom, 24 - 26 April 2017, pp.10XVIII. Çocuklarda alkolik o lmayan yağlı karaciğer hastalığı ile MCP-1, CCR-2, ABCA1, IL-17 gen   polimorfizmleri arasındaki ilişki AKBULUT U. E., ÇİTLİ Ş., EMEKSİZ H. C., ÇEBİ A. H., ÇAKIR M.13. Uludağ Pediatri Kış Kongresi, Turkey, 12 - 15 March 2017XIX. Herediter multipl egzostozu o lan bir  o lgu   KARAGÜZEL G., POLAT R., ÇEBİ A. H.2. Ege Endokrin hastalıklar ve genetik sempozyumu, Turkey, 23 - 25 February 2017XX. Herediter multipl egzositozu alan bir  o lgu  KARAGÜZEL G., Polat R., Çebi A. H.2. Ege Endokrin Hastalıklar ve Genetik Sempozyumu, İzmir, Turkey, 23 - 25 February 2017, pp.10XXI. A novel mutation in a male infant with immune dysregulation     polyendocrinopathy  enteropathy  Xlinked  IPEX  syndromeKARAGÜZEL G., ORHAN F., ÇEBİ A. H., abul m., POLAT R.ISPAD (International Society for Pediatric and Adolescent Diabetes ), 26 - 29 October 2016XXII. Tüm Ekzom Sekanslamanın Leigh Sendroml lu İki Kardeşe Erken Tanıda Faydası  ÇEBİ A. H., KAMAŞAK T., SEYHAN S., ÖNDER YILMAZ H., CANSU A., İKBAL M.12. ULUSAL TIBBİ GENETİK KONGRESİ, Turkey, 5 - 09 October 2016XXIII. An infant with X-linked adrenal hypoplasia congenita and Xp21 contiguous gene deletion syndrome.KARAGÜZEL G., Mutlu M., Çebi A. H., Şahin S., Polat R.55th annual ESPE (European Society for Paediatric Endocrinology) Meeting, Paris, France, 10 - 12 September2016, pp.1XXIV. Cockayne Sendromu Yeni Mutsyonlu Bir  Olgu Sunumu ÖNDER YILMAZ H., ÇEBİ A. H., SEYHAN S., İKBAL M.12. ULUSAL TIBBİ GENETİK KONGRESİ, Turkey, 5 - 09 September 2016XXV. Whole exome sequencing links ACO2 with cerebral cerebellar  and retinal degeneration  ÇEBİ A. H., İKBAL M., KAMAŞAK T., SEYHAN S., ÖNDER YILMAZ H., CANSU A.ESHG 2016, 20 - 23 May 2016XXVI. SANDHOFF DİSEASE :A CASE REPORT WITH NEW MUTATION.SEYHAN S., ÖNDER YILMAZ H., ÇEBİ A. H., CANSU A., İKBAL M.ESHG 2016, Barcelona, Spain, 21 - 24 May 2016, pp.1XXVII. ISOVALERIC ACIDEMIA :A CASE REPORT WITH A NEW MUTATION.ÖNDER YILMAZ H., ÇEBİ A. H., ÇAKIR M., SEYHAN S., İKBAL M.ESHG 2016, Barcelona, Spain, 21 - 24 May 2016, pp.1XXVIII. Biotin-thiamine tedavisine cevap veren bazal ganglia ensefalopatisine neden o lan SLC19A3 geninde yeni tanımlanan mutasyon: mental motor gerilik nedeni ile takip edilen iki kardeşin o lgu sunumu    KAMAŞAK T., ACAR ARSLAN E., ŞAHİN S., ÇEBİ A. H., DİLER DURGUT B., CANSU A.18. Ulusal Çocuk Nöroloji Kongresi, Turkey, 20 - 24 April 2016XXIX. Biotin-tiamin tedavisine cevap veren bazal ganglia ensefalopatisine neden o lan SLC19A3 geninde yeni tanımlanan bir  mutasyon: mental motor gerilik nedeni ile izlenen iki kardeşin o lgu sunumu.      KAMAŞAK T., ACAR ARSLAN E., ŞAHİN S., ÇEBİ A. H., CANSU A.18. Ulusal Çocuk Nörolojisi Kongresi, Turkey, 20 - 24 April 2016XXX. Hemimegalensefali ve infantil spazmın eşlik ettiği Clove sendromlu o lgu.  ŞAHİN S., Atasoy Yılmaz S., KAMAŞAK T., ÇEBİ A. H., EYÜBOĞLU İ., CANSU A.3. Nörometabolik Dismorfoloji Sempozyumu, Turkey, 10 - 12 March 2016XXXI. Multiple pterjium sendromlu o lgu. ÇAKIR M., KOLA M., TÜRK A., MUTLU M., ÇEBİ A. H., URALOĞLU M.



TOD 49. ulusal kongresi, İstanbul, Turkey, 4 - 08 November 2015XXXII. 20q Duplication Syndrome  A case reportÇEBİ A. H., KARAGÜZEL G., KARAKUŞ M., POLAT R., SEYHAN S., ÖNDER YILMAZ H., İKBAL M.European Society of Human Genetics, 4 - 07 June 2015XXXIII. Şahin S  Usta D  Çebi A H  Cansu A  Herediter sensoriotonomik nöropati tip 4 tanısı konan çocuk o lguda  beklenmeyen bulgu  mikrosefaliŞAHİN S., didem u., ÇEBİ A. H., CANSU A.17. Ulusal Çocuk Nörolojisi Kongresi, Turkey, 6 - 09 May 2015XXXIV. Herediter sensoriotonomik nöropati tip 4 tanısı konan çocuk o lguda beklenmeyen bulgu:  mikrosefali.ŞAHİN S., USTA D., ÇEBİ A. H., CANSU A.17. Ulusal Çocuk Nörolojisi Kongresi, İzmir, Turkey, 6 - 09 May 2015, pp.149XXXV. Parsiyel Trizomi 21q ve Parsiyel Monozomi 4Q Birlikteliği Olan Olgu SunumuTOS T., SEYHAN S., ÇEBİ A. H.11. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, İstanbul, Turkey, 24 - 27 September 2014, pp.69XXXVI. 46,XX,der(3)add(13) Karyotipli Olgu SunumuSEYHAN S., TOS T., ÇEBİ A. H.11. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, İstanbul, Turkey, 24 - 27 September 2014, pp.69XXXVII. Parsiyel Trizomi 4p ve Parsiyel Monozomi 22p Olgu  SunumuSEYHAN S., TOS T., ÇEBİ A. H., Okumuş N.11. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, İstanbul, Turkey, 24 - 27 September 2014, pp.69-70XXXVIII. 46,XX,der(3)add(3)(p21) Karyotipine Sahip Olgu SunumuTOS T., SEYHAN S., ÇEBİ A. H.11. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, İstanbul, Turkey, 24 - 27 September 2014, pp.59-60XXXIX. 46,XY,add(10) Karyotipli Olgu SunumuTOS T., SEYHAN S., ÇEBİ A. H.11. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, İstanbul, Turkey, 24 - 27 September 2014, pp.78XL. 46,X,i(Xq)lu Bir  Vaka ÖNDER H., ÇEBİ A. H., SEYHAN S., İKBAL M.Erişkin Yaşta Görülen Genetik Hastalıklar Sempozyumu, İstanbul, Turkey, 6 - 07 December 2013, pp.23XLI. Cri du chat sendromlu bir  vaka SEYHAN S., ÇEBİ A. H., ÖNDER H., İKBAL M.Erişkin Yaşta Görülen Genetik Hastalıklar Sempozyumu, İstanbul, Turkey, 6 - 07 December 2013, pp.22-23XLII. Cinsiyet Gelişim Bozukluğu Olan Yenidoğanın Sitogenetik ve aCGH analizleri ile Değerlendirilmesi İKBAL M., ÖKTEN A. N., ALP M. Y., BİLEN S., ÇEBİ A. H., SEYHAN S.10. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, Bursa, Turkey, 19 - 23 December 2012, pp.294XLIII. 13q Delesyonu Sendromlu Bir  Vaka SEYHAN S., ALP M. Y., ÇEBİ A. H., CANSU A., İKBAL M.10. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, Bursa, Turkey, 19 - 23 December 2012, pp.269XLIV. Mozaik 18q Delesyonlu Bir  Vaka ALP M. Y., ÇEBİ A. H., SEYHAN S., CANSU A., İKBAL M.10. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, Bursa, Turkey, 19 - 23 December 2012, pp.270XLV. Trizomi 12p Sendromlu Bir  Vaka ÇEBİ A. H., ALP M. Y., SEYHAN S., CANSU A., İKBAL M.10. Ulusal Tıbbi Genetik Kongresi, Bursa, Turkey, 19 - 23 December 2012, pp.270
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