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TUTKIMUSTIEDOTE 2015:61
HELSINGIN JA UUDENMAAN SAIRAANHOITOPIIRI 29.12.2015
Patologia ja genetiikka

Periytyvän rinta- ja munasarjasyöpäalttiuden NGS-paneelitutkimukseen B -
NGSgBO1 on lisätty MLPA-tutkimus ja valtamutaatiotutkimusta B -BRCA-D ja Ts-
BRCA-D on laajennettu

Tutkimus 22057

21437

20532

20533

B -NGSgBO1

B -BO3-D

B -BRCA-D

Ts-BRCA-D

Periytyvä rinta- ja munasarjasyöpäalttius, BRCA1- ja BRCA2-
geenien sekvensointi NGS-menetelmällä ja MLPA, verestä

Periytyvä rinta- ja munasarjasyöpäalttius, BRCA1- ja BRCA2-
geenien deleetio- ja duplikaatiotutkimus (MLPA), verestä

Periytyvä rinta- ja munasarjasyöpäalttius, BRCA1- ja BRCA2-
geenien suomalaisten mutaatioiden tutkimus, verestä

Periytyvä rinta- ja munasarjasyöpäalttius, BRCA1- ja BRCA2-
geenien suomalaisten mutaatioiden tutkimus, kudoksesta

Asia Tutkimuksen kattavuuden laajennus

Johdanto Genetiikan laboratoriossa tehdään periytyvän rinta- ja munasarjasyöpäalttiuden
tunnistamiseksi BRCA1- ja BRCA2-geenien paneelitutkimusta 22057 B -NGSgBO1
käyttäen massiivista rinnakkaissekvensointia. BRCA1- ja BRCA2-geeneissä
todetuista mutaatioista pieni osa on suuria genomisia, eksonitason deleetioita tai
duplikaatioita, joita ei voida suoraan tunnistaa massiivisella rinnakkaissekven-
soinnilla. Koska kyseiset muutokset voidaan tunnistaa MLPA-menetelmällä
(multiplex ligation-dependent probe amplification), 22057 B -NGSgBO1
paneelitutkimukseen on lisätty massiivisen rinnakkaissekvensoinnin oheen
verinäytteestä MLPA-menetelmällä tehtävä BRCA1- ja BRCA2-geenien deleetio- ja
duplikaatiotutkimus.

MLPA-tutkimuksen voi myös tilata erikseen tutkimusnumerolla 21437 B -BO3-D.

Massiivinen rinnakkaissekvensointi (NGS-menetelmä) on otettu käyttöön myös
BRCA1- ja BRCA2-geenien valtamutaatiotutkimuksessa (20532 ja 20533) ja tutki-
musta on laajennettu käsittämään 61 Suomessa tähän mennessä tunnistettua BRCA1-
ja BRCA2-geenien mutaatiota. Tutkimus päivitetään säännöllisesti.
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