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LABORATORIOKESKUS
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Uusia nimikkeitd alihankintana tehtaviin synnynndisten tautien geenitut-
kimuksiin 26.1.2026 alkaen

Uudet tutkimusnimikkeet
Koko eksomin sekvensointitutkimus (WES) veresta B -WES-D (50714)

Koko eksomin (WES) triotutkimus, veresta B-WEStrio-D (50715)
Tunnetun geenivariantin tutkimus, veresta B -TVT-D (50716)
Aihe

ISLABIn tutkimusvalikoimaan on lisatty Koko eksomin sekvensointitutkimus (WES) veresta
(50714 B -WES-D), Koko eksomin triotutkimus, veresta (50715 B-WEStrio-D) seka Tun-
netun geenivariantin tutkimus, veresta (50716 B -TVT-D). Tutkimukset on kilpailutettu ja
ne tehdaan alihankintana saksalaisessa laboratoriossa (Centogene). Pyynnot tehdaan
sahkoisesti ja kaikki tiedot on taytettava englanniksi. Koko eksomin sekvensointitutkimuk-
seen seka koko eksomin triotutkimukseen tarvitaan séhkdisen pyynnon liséksi potilaan ja
la&karin allekirjoittama suostumuslomake, jossa méaaritetaan mahdollisesti raportoitavat li-
salbydokset. Tunnetun geenivariantin tutkimuksessa geenivariantin tarkka tieto on valtta-
maton.

Tarkemmat tiedot tutkimuksista sek& suostumuslomake 16ytyvat ISLABIn tutkimusohjekir-
jasta. Ennen alihankintalaboratorioon lahettamista naytteista eristetéan DNA ISLABIn ge-

netiikkan laboratoriossa.

Edella mainittujen uusien nimikkeiden lisdksi kaytdssa on edelleen tutkimusnimikkeet gee-
nipaneelille (54898 B-Panel-D) ja yksittaisen geenin tutkimukselle (54899 B -Gene-D).
Naiden tutkimuspyyntdjen tiedot voi tayttad sahkoiseen pyyntdon suomeksi eika erillista
potilaan suostumuslomaketta tai Nucleus-pyynt6a tarvita. B-Panel- ja B-Gene -tutkimusten

alihankintalaboratorio on aiemman kilpailutuksen perusteella Blueprint Genetics.
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Mikali kysymyksen asettelu ei sovi mihinkdan edella mainituista nimikkeista, pyynténé voi
kayttaa synnynnaisten geenitutkimusten yleisnimiketta 50522 -Genpyy. Prediktiivisille
geenitutkimuksille kaytetaan nimiketta 55103 -Predgen.
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