Klinické souvislosti

Enzym UDP-glukuronosyltransferaza (UGT) je zodpovédny za
konjugacni fazi biotransformace bilirubinu. Aktivita enzymu
je podminéna pritomnosti polymorfism({ v genu UGT1A1.
Sleduje se zejména pocet TA repetic (5 az 8 TA), pficemz
rostouci pocet repetic TA je spojen jak se snizenou rychlosti
transkripce, tak s niz8i hladinou enzymu. VySetfeni slouzi
k potvrzeni diagnézy Gilbertova syndromu, dale se provadi
pred nasazenim léCiva irinotekan a dalSich lé¢iv metabolizo-
vanych prostiednictvim UGT.

Wild-type varianta genu, alela UGT1A1*1, nese 6 TA-opakovani.
Homozygotni varianta UGT1A1*28 je v kavkazské a afroamerické
populaci nej¢astéjsi pri¢inou Gilbertova syndromu, benigni
poruchy spojené s mirnou chronickou hyperbilirubinémii.
V tomto pripadé je glukuronidacni aktivita enzymu UGT1A1

gb PHARM UGT1A1

snizena na 20-30 %. Alely UGT1A1*36 a UGT1A1*37 jsou
pritomny predevsim u africké etnické skupiny. Genetické
variace v genu UGT1A1 byvaji dale také spojovany s vyvojem
urcitych lékovych toxicit.

Princip detekce

Real-time PCR diagnosticky kit umozfuje detekovat varianty
polymorfism0 5TA (UGT1A1*36), 6TA (UGT1A1*1), 7TA
(UGT1A1*28) a 8TA (UGT1A1*37). Detekce probiha na principu
Q-FRET sond a pro genotypizaci vyuziva analyzu kfivek
tani.

N

Produktové varianty
Katalogové ¢islo Produkt Pocet reakci
3253-025 gb PHARM UGT1A1 25
3253-050 gb PHARM UGT1A1 50

1 baleni obsahuje reagencie pro 25 nebo 50 PCR reakci o objemu 20 ul.

Parametry produktu

¢ kit je urcen pro klinickou in vitro diagnostiku
e certifikovan CE IVD
¢ koncentrace vzorku 5-100 ng/ pl

 soucasti jsou negativni a pozitivni kontroly
e detekce probiha ve fluorescen¢nim kanale FAM pomoci
analyzy kfivek tani

Obsah diagnostické soupravy

*  Komponenta Konc. Ucel

@  Assay UGT1A1 3,33x Detekéni assay

@ Master Mix UGT1A1 2x Master Mix
Standard HET1 5/7TA 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola

@ Standard HET2 6/8TA 10 kopii/ul  Pozitivni kontrola
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Deionized water

Negativni kontrola
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Validovano pro pristroje

CFX Opus 96 (Bio-Rad)

CFX96/CFX96 Touch (Bio-Rad)

® Light Cycler 480/Cobas z480 (Roche Diagnostics)
QuantStudio 5 (Applied Biosystems)

Graf ¢. 1 - Ukdzka analyzy krivek tani Standardu HET1 5/7 TA (modfre),
Standardu HET2 6/8 TA (Cervené) a NTC (Cerné) v software CFX96 v
kandlu FAM - identifikace poctu TA repetic UGT1AL.
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