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PERINNOLLINEN KUULOVAMMAISUUS, Cx26-GEENIN
VALTAMUTAATION DNA-TUTKIMUS
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B -Cx26-D (20016)

Molekyyligenetiikan laboratorio, puh (09) 471 74339 tai (09) 471 75905
HUSLAB Molekyyligenetiikan l&hete, tai verkkoldhete osoitteesta www.huslab.fi
Kuulovammaisuuden diagnostiikka. Geenivirheen kantajadiagnostiikka

7ml verta EDTA-putkeen. Néyte toimitetaan osoitteella: HUSLAB, Néytteiden
vastaanotto, Meilahden sairaala, PL 340, 00029 HUS.

Monistetun DNA:n sekvensointi
2-4 viikon vilein tarpeen mukaan
Noin viikko sarjan aloittamisesta

Kuulovammaisuutta esiintyy 1-2/1000 lapsella. Ainakin puolet lapsuusidlld to-
dettavista kuulovammoista on perintotekijoiden aiheuttamaa. Kuulovammaisuutta
aiheuttavia geenejd tunnetaan suuri mééra, joista Connexin26-geeni (Cx26; GJB2,
gap junction beta 2) on yleisin perinndllistd kuulovammaisuutta aiheuttava geeni.
Cx26-geenin mutaatiot aiheuttavat yleensé peittyvisti periytyvdd synnynndista tai
ennen kahden vuoden 1kdd alkavaa kuulovammaisuutta ja harvoin vallitsevasti pe-
riytyvad kuulovammaisuutta. Cx26-geenin mutaatioiden aiheuttaman kuulovam-
man vaikeusaste saattaa vaihdella erittdin vaikeasta lievddn. Cx26-geenissd on
tunnistettu 1dhes 100 geenimuutosta, joista 35delG (kdytetddn myds nimed
30delG) on yleisin eurooppalaisessa viestdssd. Tutkimuksessa analysoidaan tima
mutaatio. Tutkimuksesta annetaan kirjallinen lausunto.

Huomautuksia Niyte ei saa jadtyd. Tarvittaessa ndytteen voi sdilyttdd jddkaapissa seuraavaan
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paivain.
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