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Aminoglykosidien aiheuttama kuurous, 12Sr RNA-A1555G-mutaation DNA-tutkimus

Tutkimus 20205 B —12SrRNA Aminoglykosidien aiheuttama kuurous, 12SrRNA-
A1555G-mutaation DNA-tutkimus
Tiedustelut Molekyyligenetiikan laboratorio, puh (09) 471 74339 sihteeri tai (09) 471 75905 | aakari
tai sahkopostilla: molgenlab@husfi
L dhete HUSLAB Molekyyligenetiikan l8hete, tai verkkol&hete osoitteesta www.huslab.fi
I ndikaatiot Aminoglykosidihoidon jalkeisen kuurouden diagnostiikka. Ennakoiva diagnostiikka ennen

aminoglykosidihoidon  aloittamista.  Progressiivisen  sensorineuraalisen  kuulovian
etiologinen sdvittely, erityisesti jos potilaan maternaalisilla sukulaisilla (sisaruksilla,
aidilla ta hanen sisaruksillaan, &idindidilla tai hanen sisaruksillaan) esintyy
kuulonalenemaa.

M enetdma Monistetun mitokondrio-DNAN minisekvensointi.

Tekotiheys Noin kerran kuukaudessa.

Yleista Mitokondriossa on oma 16,6 kb:n kokoinen DNA, joka koodittaa 13 valkuaista ja niiden
synteesiin  tarvittavat ribosomi- ja  Sirt§&RNAt.  Nama valkuaiset ovat
hengitysketjuentsyymien alayksikoita kompleksaissal, 111, IV ja V. Mitokondrioiden DNA

periytyy adin munasoluissa kaikille lapsille. Sairaudet, joiden taustalla on mitokondrio-
DNAnN pistemutaatio, periytyvéat siis maternaalisesti.

Mitokondrioiden DNA:n 12SrRNA-geenin A1555G-mutaatio aiheuttaa
aminoglykosidikuuroutta, mutta sen on harvinaisena kuvattu aiheuttavan my6s
maternaalisesti periytyvéd sensorineuraalista kuulovikaa. Yleensa A1555G-mutaatio e
kuitenkaan aiheuta kantgjalleen oireita elei han altistu aminoglykosideille. Tyypillisesti
aiemmin terve henkild kuuroutuu akuutisti ja pysyvasti aminoglykosidihoidon vuoksi
vaikka antibioottiannos olisi hoitoaluedla.

Tulkinta NéytteessA  todettu  A1555G-mutaatio on  diagnostinen  mitokondrioperéiselle
aminoglykosidikuurouddle ja myts maternaalisesti periytyvalle mitokondrioperéiselle
sensorineuraaliselle kuulovialle.
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