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Periytyva M YH-geenivirheisiin liittyva polypoos (MY H-associated polyposis, MAP);
tavallisimpien MY H-geenin mutaatioiden DNA-tutkimus
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20265 B-MYH-D Periytyva MY H-geenivirheisiin liittyva polypoosi (MYH-
associated polyposis, MAP); tavallisimpien MYH-geenin
20266 TsMYH-D mutaatioiden DNA-tutkimus

Molekyyligenetiikan laboratorio, puh (09) 471 74339 shteeri tai (09) 471 75905 |88kari
tai sahkoposti molgenlab@husfi

HUSL AB Molekyyligenetiikan |ahete, tai verkkol&hete osoitteesta www.hudab.fi

Peittyvasti periytyvan, epétyypillisen polypoottisen paksusuolensyévan etiologian
selvittaminen, erotusdiagnostikka. Suvun riskihenkil6iden ennustava geenitestaus.

7ml (lapset 3ml) verta EDTA-putkeen. Nayte toimitetaan osoitteellaz HUSLAB,
Néaytteiden vastaanotto, Meilahden sairaala, PL 340, 00029 HUS.

Monistetun DNA:n minisekvensointi
2-4 viikon vélein tarpeen mukaan
Noin viikko sarjan a oittamisesta

MY H-geenivirheisiin liittyva adenomatoottinen polypoosi (MY H-associated polyposis,
MAP) on harvinainen, peittyvasti periytyva suoliston polypoosisairaus, johon liittyy suuri
suolistosyévan riski. MAP-taudissa paksusuolessa tavattavien adenoomien maara
vaihtelee suuresti ja taudinkuva voi muistuttaa epétyypillista familiaalista
adenomatoottista polypoosia (FAP) tai periytyvaa, ei-polypoottista paksusuolisyGpda
(HNPCC). MAP-tauti johtuu mutaatioista mutY human homologue (MY H)-geenissa,
jossa suomalaisilta paksusuolisyOpdpotilailta on [0ydetty kolme pistemutaatiota.
C.494A>G, c.1145G>A ja C.1376C>A. Valikoimattomassa
paksusuolisytpédpotilasaineistossa  jokin  ndistd geenivirheistd on osoitettavissa
molemmista MY H-geenikopioista noin 0.7 %:lta potilaista. Tutkimus kattaa néaméa kolme
pistemutaatiota. Tutkimuksesta annetaan kirjallinen lausunto.

Néyte ei saajadtyd. Tarvittaessa ndytteen voi séil yttaa jadkaapissa seuraavaan paivaan.
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Laboratoriojakelu, HUS-piirin sairaaloiden laboratoriot,

Helsingin terveysasemien yliléékarit, Vantaan perusterveydenhuollon ylilaékarit,
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Ulkopuoliset asiakkaat, HUSIn kliiniset toimialat
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