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Muutos synnynnaisen pitka QT-oireyhtyman geenitutkimuksissa
19.9.2022 alkaen

Tutkimukset

Uusi tutkimus Poistuva tutkimus
23101 B —LQTSMut Synnynnaisen pitka QT- 20804 B —LQT-D, Synnynnainen
oireyhtyman geenipaneeli, veresta pitk& QT-oireyhtymé, KCNQ1- ja

KCNH2-geenien
valtamutaatioiden tutkimus

Asia

Synnynnadisen pitka QT -oireyhtyman geenipaneelitutkimus 23101 B -LQTSMut otetaan kayttoon
19.9.2022 alkaen. Tutkimus kattaa 10 synnynndiseen pitka QT -oireyhtymaan liitetyn geenin
(CACNALC, CALM1, CALM2, CALMS, KCNE2, KCNH2, KCNJ2, KCNQ1, SCN5A ja TRDN)
proteiinia koodaavat alueet, silmukointiin vaikuttavat alueet (20 bp) ja tunnetut introniset muutokset.
Tutkimus tehdaan eksomisekvensointimenetelmalla, mikd mahdollistaa tarvittaessa laajentamisen
koko eksomin sekvensointiin. Tutkimus korvaa KCNQ1- ja KCNH2-geenien valtamutaatioiden
tutkimuksen 20804 B -LQT-D, joka poistuu valikoimasta.

Menetelma
NGS (next generation sequencing, massiivinen rinnakkaissekvensointi).

Muuta
Tutkimus tehdaan alihankintana.
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