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Témén tutkimuksen tavoitteena oli selvittis, saadaanko
kokoeksomisekvensoinnilla hyédyllisti ja luotettavaa tietoa kuolinsyyn
selvittdmiseksi kohtukuolemissa ja kitkytkuolemissa. Tass tutkimuksessa
keskityttiin perinnéllisten hyytymishirididen selvittimiseen.

Potilaat kerdttiin kahdesta erillisesti aineistosta Turun yliopistollisesta
keskussairaalasta 1995-2011. Ensimmainen aineisto koostui epdselvaksi jaaneisti
kohtukuolemista, jotka olivat tapahtuneet 23. Raskausviikon jalkeen. Toinen
aineisto koostui epaselviksi jadneisti alle yhden vuoden iissi kuolleista lapsista.
Yhteensa 17 potilasta valittiin kokoeksomisekvensointia varten, joka tehtiin
Illuminan Truseq exome -kitill. Potilaista 16ydettyjd mutaatioita verrattiin Human
genome mutation databasessa (HGMD) oleviin tunnettuihin mutaatioihin
mahdollisten merkittivien mutaatioiden 16ytamiseksi.

Valitettavasti usealta potilaalta eristetyn DNA:n laatu oli niin heikkoa, etti vain
kuudelle potilaalle pystyttiin tekemain kokoeksosekvensointi. Niilta potilailta
16ydettiin hyytymishairisihin yhdistetyist geeneistd yhteensa kahdeksan
mutaatiota. Yksikdan ndistd mutaatioista ei todennikéisesti ole ollut selittivi
tekija kuolemille, mutta osassa tapauksista ne ovat saattaneet toimia
mydGtdvaikuttavina tekijoina.

Vaikuttaa siltd, ettei kokoeksomisekvensoinnilla saada tall4 hetkell riittivin
laadukasta ja luotettavaa tietoa, jotta siti voitaisiin soveltaa kliiniseen kayttoon.
Menetelma kattoi eksomeista liian pienen alueen, etté kaikki mutaatiot voitaisiin
luotettavasti l6yt4a. Lisdksi joidenkin mutaation kohdalla kopioiden méérit jaivat
niin mataliksi, ettd myos positiivisten viirien 16yddsten riski vaikuttaa olevan
merKkittava. Tulevaisuudessa menetelmin kehittyess3, siitd saattaa kuitenkin tulla
hy6dyllinen apuviline patologille.
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