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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
KROMOSOMITUTKIMUS veresta

B -Kromos (2151)
Indikaatiot

Nayte

Sailytys ja lahetys

Menetelma

Toimitusaika

Viitearvot

Tulkinta

Tekopaikka

Epédily kronpbsom sairaudesta (synnynndi set epanuodostunat, kehitysvammai suus,

dysnorfiset piirteet ja kehitysviivastynd, Turner-, Kl inefelter-, XXX- tai
XYY- oireyhtymd), viivastynyt tai puuttuva puberteettikehitys, primarinen
tai sekundaari nen anenorr hea, ol i gonenorr hea, azoosperm a,
hyper gonadot r ooppi nen hypogonadi sm, |apsettonuus ja toistuvat keskennenot.
Si ki 6n verindytteen kromosom tutkimus raskauden jal ki puoliskolla napanuoran
verinaytteestd (sikion vitaali- indikaatiolla).

LAHETE:

Naytteen rmukana toimtetaan sahkoisen tilauksen |iséaksi aina nyos

al i hanki nt al aboratorion paperinen genetiikan |&hete, jossa on potilaan
esitiedot/taustai edot ja kysynyksen asettelu. Tytdilla nahdollinen Turner-
oireyhtymaepdily on mminittava esitiedoissa, silla se vaikuttaa tehtéavan
anal yysi n | aaj uut een.

NAYTE:

4,0 mM kokoverta Li- hepariiniputkeen. Geeliputki ei kay! Erikoistilanteissa
(esim vastasyntyneiltd) tutkinus voi onnistua jopa 1,0 m verinaytteesta.
Veri nayte ot et aan | aski moveri naytteena kyynart ai peest a,
si kol t &/ vast asynt yneel t & napanuor ast a.

Nayte toimtetaan |aboratorioon huoneenl anpoi send. Jos naytettd ei voida
| dhett &a | abor at ori oon naytt eenot t opéi vana, nayt e voi daan sailyttaa
huoneenl &mbssa yli yon. Nayte ei saa kylnettyéa kuljetuksen ai kana.

PHA Il a stimuloitu |ynfosyyttiviljely ja mtoosien kerdays 48 - 72 h kul uttua.
M toosien preparointi, mkroskopointi ja karyotyypin midaritys G raita-
anal yysill a. Tut ki nus sisaltaa tul oksen var m st am seen kayt et t avat
| i sdsel vitykset (esim FISH nenetel nd).

Taval | i nen kr onbsomni t ut ki nus 1 kk kul uessa. Kiireellinen (si ko,
vast asyntynyt) vi i kon kul uessa. Kiireellisesta sovittava eri kseen
| aboratori on kanssa.

Tul oksesta annetaan kirjallinen | ausunto.

Tul oksesta  annet aan | ausunt o. Poti | aan kr omosom koost unus tut ki taan
| aski noverinaytteestd. Jakaantuvien netafaasivaiheisten solujen kronosomt
anal ysoi daan Graitavarjayksella. Jos epéily vastasyntyneen 21-, 18-, tai
13-trisom asta, ks. nyds trisom an PCR-tutKkinus.
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