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gb HEMO MTHFR (C677T)

Klinické souvislosti

Gen MTHFR kdéduje protein metylentetrahydrofola-
treduktazu, ktery je hlavnim regula¢nim enzymem me-
tabolizmu homocysteinu a kyseliny listové. Pfitomnost
mutace C677T v genu MTHFR vede ke snizeni aktivity
enzymu. DUsledkem je zvySena hladina homocysteinu v krvi
a naopak nedostatek metioninu napfiklad pro metylaci DNA.
Niz3i katalyticka aktivita enzymu MTHFR naopak zpusobi,
Ze je vice metylentetrahydrofolatu vyuzito k syntéze DNA

vy,

C677T se projevi predevsim v sou¢innosti s dalSimi rizikovymi

faktory (MTHFR mutace A1298C, mutace G20210A ve faktoru
Il, Leidenska mutace, dlouhodoba imobilizace, nevhodna
Zivotosprava, hormonalni antikoncepce) a vliv mutaci roste
s poctem postizenych alel v genotypu.

Princip detekce
Kit slouzi k detekci mutace C677T v genu MTHFR v lidské

genomoveé DNA. Princip detekce je zaloZen na real-time PCR
s vyuzitim fluorescen¢né znacenych sond (alelicka diskriminace).

Produktové varianty
Katalogové ¢islo Produkt Pocet reakci
3202-025 gb HEMO MTHEFR (C677T) 25
3202 gb HEMO MTHEFR (C677T) 100

1 baleni obsahuje reagencie pro 25 nebo 100 PCR reakci o objemu 20 .

Parametry produktu

« kit je urcen pro klinickou in vitro diagnostiku

e certifikovan CE IVD

¢ ready-to-use assay

¢ soucasti jsou pozitivni kontroly pro kazdy z genotypt
a negativni kontrola

¢ pracovni rozsah kitu je 10-100 ng/pl

¢ detekce probiha ve fluorescenc¢nich kanalech FAM a HEX

¢ shodny amplifika¢ni profil s produkty fady gb HEMO,
gb GENETIC, gb PHARM

Obsah diagnostické soupravy

*

Komponenta Konc. Ucel

@  Assay gPCR MTHFR (C677T) 1,25%

Detekéni assay

Deionized Water

Negativni kontrola

Standard WT MTHFR (C677T) 10* kopii/pl  Pozitivni kontrola Generi bi..,
@ Standard MUT MTHFR (C677T) 10 kopii/ul  Pozitivni kontrola vlnﬁ‘:’,ﬁmm
Sy
@ Standard HET MTHFR (C677T) 10* kopii/pl  Pozitivni kontrola (Sl

*barva vicka na zkumavce
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Validovano pro pristroje

® Rotor-Gene 3000/6000/Q (Corbett Research,
Qiagen)

® iCycler iQ5/CFX96/CFX96 Touch (Bio-Rad)

® ABI 7500/7500 Fast/7900HT (Applied Biosystems)

® SmartCycler (Cepheid)

® MIC (Bio Molecular Systems)

® AriaMx/Stratagene Mx3000P/Mx3005P
(Agilent Technologies)

¢ Light Cycler 480/Cobas z480 (Roche Diagnostics)

® QuantStudio 5 (Applied Biosystems)

Graf ¢. 1 - Detekce MTHFR (C677T) standard(i na pristroji CFX96, modrd kfivka - wild type; Cervend kfivka - mutant; zelend krivka - heterozygot; hladkd krivka - kandl

FAM; krivka s kolecky - kandl HEX
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