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LABORATORIOT

Laboratoriokasikirja
Alfa-1-antitrypsiinin genotyypitys, DNA-tutkimus
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Indikaatiot
Nayte

Sailytys ja lahetys

Menetelméa
Toimitusaika

Tulkinta

Tekopaikka

Sisaltaada S- ja Z-nutaatiotutkinukset.

Al fal-antitrypsiinin puutos (AATD) on perinndllinen aineenvai hduntasairaus.
Al fal-antitrypsiinin (AAT)al hainen pitoisuus seerunmissa |isé&&d riskia
sairastua keuhko- ja meksasairauksiin. AAT:n alhainen pitoisuus johtuu
kronpbsoni ssa 14g32.1 sijaitsevan SERPI NAl-geenin nutaatioista. Merkittavi mat
nmut aati ot suomalaisilla ovat ns. S- ja Z-nutaatiot. Mitaatiot johtavat
am nohapponuut okseen: S-nutaati ossa d u264Val (A>T) ja Z-nutaatiossa
d u342Lys (GA). S ja Z-nutaatioita tutkinmalla voidaan erottaa genotyypit
PiMM PiMS PiSS PiSZ PIMja PiZZ. Pieni osa natalasta alfal-antitrypsiini
pi toi suudesta voi selittyd harvinaisilla mutaatioilla tai nk. "nolla-
alleelilla", joita ei talla tutkinuksella todeta.

Keuhko- ja maksasai rauksi en etiol ogi an selvittam nen
3 mM EDTA-verta (lapsilta 1 nm)

Lahetys huoneenl &mmissa. Lyhytai kai nen séilytys (1-4 vrk) jaakaapi ssa.
Menet el ma

Genot yypi tys Tagnan-kem all a
6-11 tyopai vaa

Tut ki nuksesta annetaan kirjallinen |ausunto.
Kts. YM/SYNLAB tutkinusohjekirja
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