§$Vlta

LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
LDL-RESEPTORIGEENIN MUTAATIO, DNA-tutkimus

B -LDLRe-D (3865)

Indikaatiot

Nayte

Sdilytys ja lahetys

Menetelma
Toimitusaika

Tulkinta

Tekopaikka

Si sal t 4a:

LDL-reseptorigeenista on | 0ydetty useita erilaisia nmutaatioita, joista nelja
Suonessa yl ei sinté& ovat FH Hel sinki, FH Pohjois-Karjala, FH Pori ja FH Turku.
B -LDLRe-4 sisaltdd nejd nmutaatiota: FH Helsinki, FH Pohjois-Karjala, FH
Turku ja FH Pori)

LDL-reseptorigeenivirheiden nykyinen nerkitsem stapa on kansainvalisten
ohjeistusten ja referenssitietokantojen HGYS:n ja CinVar:n nukaan:

FH Hel si nki g.39215_47749del 8535 (NG _009060. 1)

FH Pohj oi s-Karjala c.925_931del CCCATCA, p.(Pro309Lysfs) (ref SNP:rs387906304,
Ref Seq: NM_000527)

FH Pori c.1202T>A, p.(Leud401H s) (refSNP: rs121908038, RefSeq: NM _000527)

FH Turku c. 2531GA, p. (G y844Asp) (ref SNP: rs121908037, Ref Seq: NM_000527)

Fami | i aal i sen hyperkol esterol eni an di agnosti i kka.

3 mM EDTA-verta. Yksi 3 ml EDTA-veriputki riittaa kaikkiin ylla mainittuihin
t ut ki muksi in.
Lahete (wwv. fimab.fi): lLahete

Nayt e voi daan | dhettaa huoneenl ammbssa. Nayte sdilyy 7 vrk jaakaapi ssa. Nayte
voi daan nyds pakastaa ja | ahettaa pakastettuna.

Pol ymrer aasi ket j ureakti oon eli PCR-tekniikkaan perustuva DNA-anal yysi .
Kuukauden kul uessa naytteen saapuni sest a.

Tul oksesta annetaan | ausunto.
Ai noastaan positiivinen |06ydds on diagnostinen, sill& negatiivisissa
t apauksi ssa voi potilaalla olla joku muu harvinai sempi FH-tyyppi .
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