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TIOPURIINI-S-METYYLITRANSFERAASI, TPMT-GEENIN
NUKLEOTIDIVARIAATIOIDEN DNA-TUTKIMUS
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20053 B -TPMT-D B -Tiopuriini-S-metyylitransferaasi, TPMT-
geenin nukleotidivariaatioiden DNA-tutkimus

Molekyyligenetiikan laboratorio, puh (09) 471 74339 tai Kliinisen farmakologian yksikko
(tulkinta): 1d8kéari Mikko Niemi puh (09) 471 73592 tai erikoislaékéri Janne Backman puh
(09)471 73914

HUSLAB Molekyyligenetiikan 1dhete, tai verkkoldhete osoitteesta www.huslab.fi

Tiopuriinilddkityksen (atsatiopriini, merkaptopuriini tai tioguaniini) aiheuttamien haitta-
vaikutusten perinndllisen alttiuden ennakointi ja/tai tutkiminen

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

Monistetun DNA:n minisekvensointi
Tarvittaessa, noin kolmen viikon vilein
Noin viikko sarjan aloittamisesta

Noin 0.3%:lla véestostd esiintyy matala tiopuriini-S-metyylitransferaasi-entsyymin
(TPMT) aktiivisuus, joka altistaa atsatiopriinin ja muiden tiopuriinilddkkeiden (merkap-
topuriini, tioguaniini) aiheuttamille haittavaikutuksille (myelosuppressio, pansytopenia ja
mahdollisesti sekundaariset neoplasiat). TPMT-aktiivisuus on geneettisesti médraytyva
ominaisuus. TPMT-geenin yhden emidksen muutokset, *2 (G238C), *3A (G460A ja
A719G) ja *3C (A710G)-polymorfiat, aiheuttavat erityisesti homotsygoottisena matalan
TPMT-entsyymiaktiivisuuden. Matalan TPMT-aktiivisuuden omaavat potilaat ovat alttii-
ta edelld mainituille haitoille, mikili atsatiopriinia tai muuta tiopuriinilddkettd kiytetdtn
tavanomaisella annoksella. Tutkimuksessa analysoidaan edelld mainitut polymorfiat, jot-
ka kattavat noin 80% - 95% perinnéllisestd TPMT-puutoksesta. Tutkimuksesta annetaan
kirjallinen lausunto, joka sisdltdd atsatiopriinin annossuosituksen.

Nayte ei saa jadtyd. Tarvittaessa ndytteen voi sdilyttid jadkaapissa seuraavaan paivaan.
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