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PERINNOLLISYYSLAAKETIETEEN VASTUUALUE

Perinnollinen kuulovammaisuus, Connexin 26 -geenin laaja mutaatiohaku

Tutkimus 11679 B Cx26L-D Perinndllinen kuulovammaisuus, Connexin 26 -geenin laaja
20026 Ts-Cx26L-D mutaatiohaku

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 Kuulovammaisuuden diagnostiikka, geenivirheen kantajadiagnostiikka, riskiraskaudet.

M enetelma Perifeerisen veren valkosoluista eristetystd DNAsta monistetaan PCR-menetdméll& Cx26-

geenin eksonit 1 ja 2. Monistustuotteet sekvensoidaan.

Huomautuk set Tutkimus on lagjennettu kattamaan koodaavan alueen liséksi Cx26-geenin eksonin 1 ja sen
silmukointikohdat (splice sites), joista jalkimméisessa on 16ytynyt mutaatio 1VS1+1G>A
useilta ulkomaalaisilta potilailta.

Mika8li tutkimus halutaan aloittaa valtamutaatiotutkimuksdla (B —Cx26-D, Ts-Cx26-D),
lahetteeseen pyydetddn ehdottomasti maininta, jos tuloksen j&&dessd negatiiviseks tai
heterotsygoottiseks toivotaan edettdvan Connexin 26 -geenin l&pisekvensointiin. Talléin
lausutaan ja veloitetaan ainoastaan lagja analyysi.

Tulokset Kuukauden kuluessa ndytteen saapumisesta.
Yleista Kuulovammaisuutta esiintyy 1-2/1000 lapsella. Ainakin puolet lapsuusidlla todettavista

kuulovammoista on perintttekijoiden aiheuttamia. Perinndllistd  kuulovammaisuutta
aiheuttavia geengd tunnetaan suuri madarg, joista Connexin 26 -geeni (Cx26, GJB2 gap
junction beta 2) on yleisin. Cx26-geenin mutaatiot aiheuttavat yleensd peittyvasti
periytyvaa, synnynndista tai ennen kahden vuoden ikéa alkavaa kuulovammaisuutta. Cx26-
geenin mutaatioiden aiheuttaman kuulovamman vaikeusaste saattaa vaihdella erittéain
vaikeasta lievédn. Cx26-geenissa on tunnistettu yli 150 geenimuutosta, joista ¢.30delG
(kaytetédn myds nimea ¢.35delG) on yleisin eurooppalaisessa vaestossa. Tutkimuksessa
analysoidaan myo6s tdma mutaatio.

Tulkinta Yhden Cx26-geenin mutaation esiintyminen homotsygoottisena tai kahden eri mutaation
esintyminen heterotsygoottisena samalla henkildlla (ns.  yhdistelmaheterotsygotia)
varmistaa peittyvasti periytyvan kuulovamman diagnoosin. Vain yhden mutaation
[6ytyminen heterotsygoottisena eli vain toisesta Cx26-geenikopiosta osoittaa periytyvén
kuulovamman kantajuuden.
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