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Uusi tutkimus: Sk-MMR, DNA-virheen
korjauskyky, ihokudos (Lynch
syndrooma), Sk-DiagMMR, nro 12541

Arvoisa asiakas,

Otamme 11.02.2019 alkaen kiayttoon uuden tutkimuksen nimeltiin Sk-MMR, DNA-
virheen korjauskyky, ihokudos (Lynch syndrooma), Sk-DiagMMR, nro 12541

Taustaa

Lynch syndrooma (LS, ent. HNPCC) on maailman yleisin periytyva sy0pa-oireyhtyms,
jonka yleisyys vdestdssa on viimeisimpien arvioiden mukaan jopa 1/279. LS periytyy
vallitsevasti toiselta vanhemmalta (heterotsygootti), ja todenndkoisyys perid se on
50%. Lynch syndroomassa eldiménaikainen riski sairastua paksusuolisyopdian on 70—
80%, kun se normaalisti on 6%, ja sairastuminen tapahtuu usein jo keski-idssa. Mikali
henkilolla todetaan Lynch syndrooma, voidaan hdnet ohjata
perinndllisyysneuvontaan ja seurantaan ja usein ennaltaehkiisti syovian
kehittyminen.

Lynch syndrooman aiheuttaa DNA-virheitd korjaavan MMR (mismatch repair) -
mekanismin peritty ongelma. Sk-DiagM MR -testilld on mahdollista tunnistaa peritty
korjausongelma, joka liittyy MutS-alfan toimintaan. Se tunnistaa MMR-korjauskyvyn
puutteen ihondytteesti ja voidaan siksi tehdi kenelle tahansa, seki terveille ettd jo
sairastuneille.

Indikaatiot

Epiily periytyvdstd paksusuolisyopaalttiudesta. Sk-DiagM MR-testin tekemiseen ei
tarvita muita alustavia tutkimuksia, ei mutaatiotietoa eikd syOpakasvaimen
tutkimuksia.
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Niyte

Ennen ihonidytteenottoa tutkimuksesta tulee sopia laboratorion kanssa, tilata
tutkimusta varten tarvittava ravintoliuosputki ja varmistaa naytteenottoon
tarvittavat vilineet (stanssi ihondytteenottoon). Nayte tulee ottaa alkuviikosta (ma-
ke), jotta se saadaan analysoivaan laboratorioon 3 vik kuluessa niytteenotosta.
Putkitilauksen voi tehda Vita Laboratorioista p. 045 77349060, Aija Rantala.

IThoniyte otetaan steriilisti spriilld puhdistetulta iholta kyynarvarren sisdpuolelta 2
mm halkaisijaltaan olevalla stanssilla kiertden noin 2-3 mm:n syvyyteen (biopsian
tulee ulottua verinahkaan asti, tihkuvuotoa) ja nostetaan pinseteilld omaan
DiagMMR-ravintoliuosputkeen varmistaen, ettd nidyte uppoaa nesteeseen.
Niytealuetta ei saa puuduttaa. Ks. myo0s erilliset naytteenotto-ohjeet
(https://vita.fi/wp-content/uploads/2019/02/Thon%C3%A4ytteenotto-ohje-
DIAGMMR%C2%AE-testi.pdf).

Sdilytys jaldhetys

IThoniyte sailytetddn ja ldhetetddn huoneenlammossi. Nayte lahetetdan omassa
DiagM MR ravintoliuosputkessa heti naytteenottopiivani, mikali mahdollista, ja
ndytteen tulee olla perilld Vita Laboratorioissa viimeistadn 2 vrk:n kuluessa
ndytteenotosta. Nayte ei saa missdan vaiheessa kuivua eiki jadtya ja sitd ei saa
sailyttdi jdakaapissa. Mikili ndyte on laboratorioon saapuessa kuivunut tai vaarin
sailytetty, tutkimusta ei voi tehda.

Menetelmia

IThoniytteesti viljellddn primaarit fibroblastit ja MMR-Kkorjaustehokkuus testataan
niisti eristetysta tumaproteiiniuutteesta.

Toimitusaika4 viikkoa

Tulokset ja riskiluvun tulkinta

Tulosten tulkinta perustuu tarkoitukseen kehitettyyn matemaattiseen algoritmiin.

Tutkimustuloksesta annetaan lausunto.
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Lausunnossa kerrotaan, onko naytteen ihosolujen MMR- korjauskyky normaali vai
alentunut. Testi ei poissulje korjausongelmaa, joka aiheutuu muusta kuin MutS-
alfan (MSH2+MSHS6) peritystd toiminnallisesta ongelmasta.

Mikali testitulos viittaa Lynch syndroomaan, suositellaan testatun henkilon
ohjaamista perinnollisyyspoliklinikalle lisdselvityksid varten.

Tutkimuksen tekopaikka
LS CancerDiag Oy.
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