Klinické souvislosti

Apolipoprotein B100 (APOB100) je jednou z forem apolipoproteinl
B a tvofi zakladni proteinovou slozku lipoproteind o nizké
a velmi nizké hustoté (LDL, VLDL). Hraje tak vyznamnou roli
pfi transportu lipid(i a cholesterolu.Je syntetizovan v jatrech
a krevnim fecistém rozveden k bunkam, na jejichZ povrchu
pusobi jako ligand pro LDL receptory zprostfedkovavajici
transport cholesterolu do bunék. Nejrozsifenéjsi mutaci genu
APOB je mutace R35000, ktera vede k zaméné aminokyseliny
argininu (Arg) za glutamin (Gln) v pozici 3527. ZpUsobuje
zménu struktury proteinu v misté vazby na receptor. To ma
za nasledek nizsi afinitu LDL ¢astic k receptoriim a jejich
hromadéni v krvi. Tato geneticka porucha je oznafovana

gb GENETIC APOB

jako familiarni defekt APOB a je jednou z pficin familiarni
hypercholesterolémie.Hromadéni cholesterolu v krvi zvySuje
riziko aterosklerézy a infarktu myokardu. Ackoli je frekvence
mutované alely u zdravé populace pouze 0,1 %, u jedincl
s familiarni hypercholesterolémii je jeji frekvence az 10 %.

Princip detekce

Kit slouzi k detekci mutace R3500Q v genu APOB (apolipoprotein
B) v lidské genomové DNA. Kit je zaloZzen na real-time PCR
s vyuzitim fluorescenéné znacenych sond (alelicka diskriminace).

Produktové varianty
Katalogové ¢islo Produkt Pocet reakci
3205-025 gb GENETIC APOB 25

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

Parametry produktu

¢ kit je ur€en pro klinickou in vitro diagnostiku

« certifikovan CE IVD

¢ ready-to-use assay

¢ pracovni rozsah kitu je 1-100 ng/pl

¢ detekce probiha ve fluorescenc¢nich kanalech FAM a HEX

e soucasti jsou pozitivni kontroly pro kazdy z genotypl
a negativni kontrola

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

Obsah diagnostické soupravy

*  Komponenta Konc. Ucel
@  Assay gPCR APOB (35000Q) 1,25x Detekeni assay /
/
Deionized Water Negativni kontrola /’
Standard WT APOB (35000) 10 kopii/ul  Pozitivni kontrola Sere et
@ Standard MUT APOB (35000Q) 10 kopii/ul  Pozitivni kontrola 95 GENET|C
W“Am (RSSO()Q)
@ Standard HET APOB (35000) 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola ™ i s0sps

*barva vicka na zkumavce
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Validovano pro pfistroje

® Rotor-Gene 3000/6000/0Q (Corbett Research,
Qiagen)

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

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

® MIC (Bio Molecular Systems)

® AriaMx (Agilent Technologies)

® Light Cycler 480/Cobas z480 (Roche Diagnostics)

Graf ¢. 1 - Detekce APOB (R3500Q) standard( na pfistroji CFX96; modrd
krivka - wild type; Cervend kiivka — mutant; zelend kfivka - heterozygot;
hladkd kfivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX
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