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Indikaatio

Homologinen rekombinaatio (HR) on solujen kdyttama DNA:n korjausmekanismi (Homologous
recombination repair, HRR). Mutaatiot HR-geeneissa voivat aiheuttaa korjausmekanismin (HRR)
toimimattomuuden/puutoksen (homolocous recombination defiency, HRD). Paneelilla voidaan
osoittaa HRR-geenien ATM, BARD1, BRCA1, BRCA2, BRIP1, CDK12, CHEK1, CHEK2, FANCL, PALB2,
PPP2R2A, RAD51B, RAD51C, RAD51D ja RAD54L-geenimutaatiot kudosnaytteesta.

Nayte
Patologian laboratorioon arkistoitu parafiiniblokki. Erillistda naytetta ei tarvita.

Jos tutkimuspyynto on sairaanhoitopiirin ulkopuolelta, ndytteeksi lahetetaan parafiiniblokki ja sita
vastaava HE-lasi. Jos blokkia on leikattu paljon HE:n jalkeen, pyydetdan blokista varjagamaan uusi
HE-lasi, joka vastaa blokin nykytilannetta. Naytteen edustavuuden arvioimiseksi on tarkeda, etta
kaytettavissa on blokkia parhaiten edustava HE-lasi. Lahettavan laboratorion patologi tekee arvion
naytteen/leikkeen kasvainsolujen maarasta ja merkitsee edustavan kasvainkohdan ldhetettdvaan
HE-lasiin. Naytteen mukaan liitetdan lahete, johon arvio kasvainsolujen maarasta kirjataan.
Huomioitavaa on, etta kovien kudosten pehmennyskasittely voi vaikuttaa naytteen DNA:han niin,
ettd nayte ei sovellu tutkimukseen. Nayte ldhetetddan huoneenlammadssa.

Lahetys: Keski-Suomen sairaala Nova, Molekyylipatologia, Patologian yksikkd, Hoitajantie 3, 40620
Jyvaskyla.

Nadytteen kasittely

Tutkittavaksi toimitetusta materiaalista valitaan edustava alue siten, etta kasvainsolujen tumien
osuus pyritaan saamaan riittdavan suureksi (vahintaan 20%). Patologi arvioi tumien osuuden kaikista
tutkimusalueella olevista tumista, merkitsee sen vastaukseen ja ottaa huomioon naytteen
edustavuutta arvioidessaan.


https://www.hyvaks.fi/asiakas-ja-potilasohjeet/patologian-tutkimusohjeet/molekyylipatologia-ja-immuno-lahete
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Lahete

Tutkimuspyynnoét tehdaan sahkoisesti. Sairaanhoitopiirin ulkopuolelta tuleva tutkimuspyynté
tehdaan erillisella |ahetteella.

Menetelma

Saadusta naytteesta eristetaan DNA ja valikoiduista geenialuista valmistetaan geenikirjasto
amplikonipohjaisella tekniikalla (Qiaseq, Qiagen). Tutkittavien geenialueiden emasjarjestys
maaritetaan sekvensoimalla naytteet Illuminan NextSeq500 laitteella. Sekvensointi kattaa paneeliin
kuuluvien geenien kaikki eksonit +10 eméasparia eksonien paista. Tutkimuksella voidaan todeta
yhden emdksen muutoksia (pistemutaatiot) seka pienia insertioita ja deleetioita, jotka esiintyvat
naytteessa vahintaan 5% frekvenssilla. Kopiolukumuutosten tutkiminen on mahdollista, mutta
menetelmaa ei ole validoitu ko. geeneilla. Kopiolukuanalyysi voi antaa viitteita suurista deleetioista
(koko eksoni tai laajempi), mutta negatiivisen tuloksen varmistamiseksi tulisi kdyttaa muita
menetelmia.

Vastausaika

Tutkimuksia tehdaan viikoittain. Molekyyligeneettisten tutkimusten vastausaika on noin 10
tyopaivaa.

Lausunto

Tutkimuksesta annetaan lausunto.
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