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Beskrivning

Datasetet bestar av 47 bam-filer fér malinriktad DNA-sekvensering och lista dver somatiska
mutationer som definierade via bulk helgenomsekvensering av patienter med myelodysplastiskt
syndrom eller relaterade myeloida maligniteter som fatt allogen stamcellstransplantation. Syftet med
datainsamlingen var att utvardera om somatiska mutationer kan vara en markor for att upptacka
tidigt aterfall. DNA-sekvensering utférdes pa prover som samlats in vid diagnos for att identifiera
potentiella somatiska mutationer som sedan kunde fdljas i fler prover over tid. Data anvandes aven
for att jamfora sensitiviteten for detektion av mutationer mellan digital droplet-PCR och next
generation sequencing. Vi anvande tre olika genpaneler for malinriktad DNA-sekvensering och
genlistorna kan hittas i den citerade artikeln, accepterad for publikation i Blood. DNA-fragment
matchades mot referensgenomet, GRCh37. Hos tva patienter dar vi inte identifierade nagra
sjukdomsorsakande mutationer, utférdes sekvensering av hela genomet. Efter anpassning till GRCh37
definierades somatiska mutationer med Genomon2, och den identifierade somatiska mutationslistan
laddades upp.

Totala storleken for datasetet ar ca 25 GB (24586652781 bytes).
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Typ av personuppgifter
Genetiska data

Kodnyckel existerar
Ja

Sprak
Engelska

Analysenhet
Individ/patient/person

Population

Patienter med myelodysplastiska syndrom eller relaterade myeloida maligniteter fick allogen
stamcellstransplantation.

Studiedesign
Experimentell studie
Preklinisk studie

Urvalsmetod

Icke-sannolikhetsurval

Patienter med myelodysplastiskt syndrom (MDS) och relaterade myeloida maligniteter
diagnostiserade enligt Varldshalsoorganisationens (WHO) 2016 klassificeringar som hade genomgatt
allogen hematopoetisk stamcellstransplantation (allo-HSCT) vid Karolinska Universitetssjukhuset
inkluderades i studien. Alla prover togs efter informerat samtycke och analyserades enligt etiskt
godkannande och Helsingforsdeklarationen. Patienterna grupperades i aterfall och kontinuerlig
fullstdndig remission utan tecken pa aterfall =66 manader efter allo-HSCT.

Studie kopplad till biobank

Studien har anvant befintliga prover/material fran en vetenskaplig samling eller biobank
Namn pa vetenskaplig samling/biobank: Karolinska Institutet MDS biobank
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Text
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