Yleisimmat tutkimuskoodit NGS-tutkimuksiin

liittyen

Tarkemmat tiedot kaikista tutkimuksista 16ytyvat ohjekirjasta:

https://webohjekirja.mylabservices.fi/TYKS/index.php?fp=1

Koodi Lyhenne Kuvaus

4209 DNAex DNA-eristys veresta

14021 TS-DNAuut DNA-eristys kudoksesta

14528 Mklisa Molekyylikaryotyypitys tunnetun kopioluvun
selvittdmiseksi

14363 B-Geeni-D Yksittaisen geenin NGS- tutkimus

14115 B-NGS-D Vapaavalintainen geenipaneeli, NGS- menetelma

14729 B-Mitoseq Mitokondriaalisen DNA:n sekvensointi verinaytteesta

14216 B-Clinexom Kliinisen eksomin tutkimus

14292 B-Clintrio Kliinisen eksomin triotutkimus, index-potilas

14370 B-Triovanh Kliinisen eksomin triotutkimus, vanhemman nayte

14569 B-Clinduo Kliininen eksomin duotutkimus, index-potilas

Sivul/3


https://webohjekirja.mylabservices.fi/TYKS/index.php?fp=1

14362 B-WES-D Koko eksomi (WES), tutkimus veresta

14360 B-WESTRIO Koko eksomin triotutkimus(WES), index- nayte

14547 B-WESVANH Koko eksomin triotutkimus(WES), vanhemman nayte

14361 B-Expand Aiemmin tehdyn NGS- tutkimuksen taydentava
analyysi

14570 ReAnalysis Aiemman molekyyligeneettisen tuloksen

uudelleentulkinta

12283 B-Mut-D Tunnetun mutaation tutkimus (NGS- menetelmall&)
14373 B-MutSange Tunnetun mutaation tutkimus (Sanger- sekvensointi)
12285 B-MLPA-D Vapaavalintainen MLPA

Nayte

Kaikkiin tutkimuksiin riittdd naytteeksi n. 3 ml EDTA-verta (paitsi Ts-DNAuut, jossa
lahtomateriaali on muu kudos). Vastasyntyneista ja pienista lapsista riittdd 0.5 ml EDTA-

verta.
Paneelit
Paneelit voidaan muodostaa kliinisen tarpeen ja yksil6llisen kysymyksenasettelun pohjalta.

Laakarimme ja geneetikot auttavat tarvittaessa tassé asiassa sahkopostin valityksella
(DNAlabra@tyks.fi).

Tutkimusten tilaaminen

Tutkimuspyynnot tehdaén joko Weblabissa (siséiset asiakkaat) tai paperilahetteella
(ulkoiset asiakkaat). Linkki lahetteeseen |0ytyy tutkimusohjekirjasta, kts. linkki ylemp&na.
Tutkimuspyyntdon kirjataan mahdollisimman tarkasti kliininen kysymyksenasettelu, potilaan
oireet ja sukutiedot. Paneelitutkimuksissa vapaatekstikenttaan voidaan kirjoittaa toivottu
paneeli. Tutkimusten hintaan sisaltyy DNA-eristys, sité ei tarvitse tilata erikseen.
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Naytteenotto

Varhan alueella potilas voi lahetteen tekemisen jalkeen menna mihin tahansa Tykslabin

naytteenottoon antamaan verinaytteensa.
Suostumuslomakkeet

Kliinisen eksomin ja koko eksomin tutkimuksiin seka duo- ja trioeksomitutkimuksiin
tarvitaan suostumuslomake laboratorioon tiedoksi, haluaako potilas tietda mahdolliset
sivuloydokset. Suostumuslomakkeet |0ytyvat tutkimusohjekirjasta tutkimusten liitteina tai

Tyks Laboratorioiden Laheteohjeet -nettisivuilta.

Lisatietoja voi kysella yhteissdhkopostistamme DNAlabra@tyks.fi tai puh. 02 313 7475

Péivitetty 1.4.2023
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