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Menetelmii ja koostumuksia
Férfaranden och

kompositioner f6r upptdckande av &rftlig hyperkolesterolemi.

(57) Tiivistelmd

Keksint® koskee yhdistelmd-DNA-siirto-
vektoreita, jotka sisdltdvidt DNA-~in-
sertteji, jotka ovat komplementaarisia
joko ihmisen LDL-reseptorigeenille tai
sen mRNA-transkriptiotuotteelle. Kek-
sintd® koskee myds menetelmid, joissa
kdytetdin nditd geenikoettimia perin-
n&llisen hyperkolesterolemian (FH) diag-
nosoimiseen vksil®std, jolla epdillddn
olevan t4mi sairaus. Hakemuksessa kuva-
taan yhdestd tillaisesta yksildstd,
FH274:std, tehtyd tutkimusta, jossa ge-
neettisen deleetiomutaation yksityiskoh-
dat selvitet#in suurella tarkkuudella
titd keksintdd kédytdntddén soveltamalla.

(57) Sammandrag

Uppfinningen avser rekombinanta DNA-Over-
foringsvektorer, vilka innehdller DNA-
inldgg, vilka dr komplementdra med an-
tingen mdnniskans LDL-receptorgen eller
dess mRNA-transkription. Uppfinningen
avser aven forfaranden, vilka utnyttjar
dessa genprober for pavisan-

de av &drftlig hyperkolesterolemi (FH)
hos en individ som misstédnks lida didrav.
I ansdkningen beskrivs en fallstudie av
en dylik individ, FH 274, vari den gene-
tiska deletionsmutationens enskildheter
utreds med stor noggrannhet genom til-

lampandet av denna uppfinning.
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