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Uus tutkimus: Y ksittaisen tunnetun mutaation sekvensointitutkimus
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20464 B -SEKVY-D Y ksittéi sen tunnetun mutaation sekvensointitutkimus

Molekyyligenetiikan laboratorio puh. (09) 471 74339 toimisto, (09) 471 74927
sairaal ageneetikko, (09) 471 75905 |&8kari tai molgenlab@husfi

HUSLAB Molekyyligenetiikan |8hete, tai verkkol 8hete osoitteessa www.huslab.fi

Yksittdisen tunnetun mutaation sekvensointitutkimus. Mutaation tulee olla
rakenteeltaan sdllainen, efta se voidaan todeta genomisesta DNA:sta PCR:lla ja
sekvensoinnilla.

Tutkimuksen tilagjan tulee aina olla yhteydessa Molekyyligenetiikan laboratorioon
ennen tutkimuksen tilaamista ja ndyttei den |8hettamista.

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

Néyte ei saajadtyd. Tarvittaessa ndytteen voi séilyttaa ja8kaapissa 1-3 paivaa.

Perifeerisen veren valkosoluista eristetysta DNA:sta monistetaan PCR-menetel malla
yksittéisen mutaation kasittéva periman alue. Monistustuote sekvensoi daan.

Tulosten valmistumisaika on tutkimuskohtainen ja sitd voi tiedustella | aboratoriosta.

Yksittéisen mutaation sekvensointitutkimuksessa sdvitetddn, todetaanko (suvussa)
ennestéin tunnettu mutaatio tutkittavassa ndytteessi. L dhetteessa tulee olla tarkat tiedot
tutkittavasta mutaati osta.

Tutkimuksen tekeminen edellyttdd, ettd tutkimuksen tilagja toimittaa laboratoriolle
varsinaisen naytteen liséksi positiivisen kontrollindytteen seka kontrollia ja tutkittavaa
potilasta koskevat Kliiniset tiedot. Kysymyksen asettelusta riippuen voidaan tarvita
useita kontrollindytteita.
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