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Patologia ja genetiikka

Uusi periytyvan rinta- ja munasarjasyopaalttiuden NGS-paneeli Genetiikan
laboratoriossa

Tutkimus 22057 B -NGSgBO1 Periytyva rinta- ja munasarjasyopaalttius, BRCA1- ja BRCA2-
geenien sekvensointi NGS-menetelmalld, veresta

Periytyva rinta- ja munasarjasyopdalttius, BRCA1- ja BRCA2-

22058 Ts-NGSgBOL geenien sekvensointi NGS-menetelmdlld, kudosnéytteesté

Tiedustelut Genetiikan laboratorio, puh. 050 428 7028 laakari tai molgenlab@hus.fi
Lahete HUSLAB l&hete Geneettiset tutkimukset osoitteessa www.huslab.fi
Indikaatiot BRCA1- tai BRCA2-geenivirheiden aiheuttaman periytyvén rintasy0pé- tai munasarja-

syopaalttiuden epdily. Munasarjasytpékasvaimen somaattisten mutaatioiden tutkiminen.

Nayte B -NGSgBO1: 3-10 ml EDTA-verta

Ts-NGSgBO1: Parafiinileikkeet ja HE-lasi tai parafiiniblokki ja HE-lasi. Mikali
tuumorindytteestd halutaan tutkia somaattisia muutoksia, patologi valitsee kudosblokista
edustavan kohdan, joka siséltdad vahintadn 30 % tuumorisoluja. Naytteeksi tarvitaan 4-8
kpl 10 mikrometrin paksuista parafiinileikettd pieneen muovipurkkiin (esim.
formaliinipurkkiin) tai vaihtoehtoisesti tuorekudosnéyte ravintonesteessa tai suolaliuok-
sessa. Nayte ldhetetddn huoneenlammdssé laboratorioon. Lisdksi 3 ml EDTA-verta
ituratatutkimusta varten.

Menetelma NGS (next generation sequencing, massiivinen rinnakkaissekvensointi).

Tulokset Kuukauden kuluessa ndytteen saapumisesta. Mikali néytteestd tehdadn varmistus, tastéa
annetaan lisalausunto kuukauden kuluessa ensimmaisesta vastauksesta.

Yleista BRCAL- ja BRCA2-geenipaneelilla voidaan tutkia nédiden kahden syopaalttiusgeenin
proteiinia koodaavat eksonialueet. Naytteestd eristetystd DNA:sta méaéaritetddn
kohdealueitten emasjarjestys PCR-amplikoneihin perustuvalla sekvensoinnilla lon
Torrent PGM-laitteella.

Tulkinta DNA-muutosten tunnistamiseen ja tulosten tulkintaan kéytetadn lonReporter -ohjelmaa.
Tuloksista suodatetaan pois tunnetut polymorfiat. Lausunnossa ilmoitetaan tutkitut
alueet, keskiméardinen peitto kohdealueilla, tutkimuksen herkkyys, todettu
mutaatio/mutaatiot, mutanttialleelin osuus peitosta. Liséksi ilmoitetaan kliiniselta
merkitykseltdan epéselvat muutokset. Todettu muutos varmistetaan tarvittaessa suoralla
sekvensoinnilla. Jos kudosndytteestd tehtivédssa tutkimuksessa todetaan mutaatio,
selvitetddn verindytteen jatkotutkimuksella, esiintyyké mutaatio my6s ituradassa. Tasté
annetaan erillinen lisdlausunto.
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