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Laajennettu NGS-paneeli myelooisten leukemioiden somaattisille muu-
toksille 1.6.2023 alkaen

Tutkimukset 23577 B -MyelMut Syopiageenipaneeli myelooisten leukemioiden somaattisille muu-
toksille, veresta

23578 Bm-MyelMut Syopigeenipaneeli myelooisten leukemioiden somaattisille muu-
toksille, luuytimesta

23579 Ts-MyelMut  Sydpédgeenipaneeli myelooisten leukemioiden somaattisille muu-
toksille, kudosnaytteesta

Asia Paneelin laajennus

Johdanto HUS Diagnostiikkakeskuksen Genetiikan laboratorion tutkimusvalikoimassa olevaa myeloois-
ten leukemioiden somaattisten muutosten NGS-paneelia laajennetaan. Tutkimuksen numero,
lyhenne ja pitka nimi sdilyvit ennallaan.

Laajennettu paneeli sisiltdd alueita 68 syopageenistd, joissa voi esiintyd mm. taudin diagnoo-
sin, hoidon tai ennusteen kannalta merkityksellisia somaattisia muutoksia erityisesti mye-
looisissa sairauksissa. Paneeliin on lisétty 16 geenista (ABL1, ANKRD26, BCL2, BCORL1,
EIF6, GNB1, IL7R, JAK1, PPM1D, PRPFS8, PTEN, SAMD9, SAMD9L, SH2B3, TERT, UBA1)
kaikki proteiinia koodaavat eksonit, ANKRD26-geenisti lisdksi 5’utr-alue ja TERT-geenista
osa promoottorialueesta, seké 7 geenistd (ETNK1, FBXW7, JAK3, MYD88, NOTCH1, STAT3,
STAT5B) tunnetut hotspot-alueet.

Menetelmad NGS (next generation sequencing, massiivinen rinnakkaissekvensointi). Akkreditoitu mene-
telma.
Yleista Laajennetulla in house MyelMut-syopageenipaneelilla voidaan tutkia 39 syopigeenin (ABL1,

ANKRD26, ASXL1, BCL2, BCOR, BCORL1, CDKN2A, CEBPA, CREBBP, CUX1, DDX41,
DNMT3A, EIF6, EP300, ETV6, EZH2, GATA2, GNB1, IL7R, JAK1, JAK2, KDM6A, NF1,
PHF6, PPM1D, PRPFS8, PTEN, RAD21, RUNX1, SAMD9, SAMD9L, SETD2, SH2B3, STAG2,
TERT, TET2, TP53, UBA1 ja ZRSR2) kaikki proteiinia koodaavat eksonit ja 29 geenisti
(BRAF, CALR, CBL, CSF3R, ETNK1, FBXW7, FLT3, GATA1, IDH1, IDH2, JAK3, KIT, KRAS,
MPL, MYD88, NOTCH1, NPM1, NRAS, PDGFRA, PTPN11, SETBP1, SF3B1, SMC1A, SMC3,
SRSF2, STAT3, STAT5B, U2AF1 ja WT1) kohdennettuja mutaatioalueita.
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