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gb GENETIC HFE

Klinické souvislosti

Hereditarni hemochromatdza (HHC) je déditna metabolicka
porucha zplsobena mutaci genu HFE s autozomalné recesivnim
typem dédicnosti a nedplnou penetranci.V kavkazské populaci
jde o jednu z nejbéznéjsich dédi¢nych poruch s udavanou
prevalenci majoritni mutace C282Y v homozygotnim stavu
1:300-400. Protein HFE se vaze na beta-2-mikroglobulin
a tento komplex pak v burikach dvanactniku blokuje receptor pro
transferin. U komplexu tvofeného mutovanou formou proteinu
nedochazi k blokovani receptoru, coz ma za nasledek trvale
zvySené vstiebavani zeleza z gastrointestinalniho traktu do

krevniho recisté a jeho akumulaci v parenchymatickych tkanich
a organech, zejména pak v jatrech, slinivce bfisni, srdci,
gonadach nebo v pokozce.

Princip detekce
Kit slouzi k detekci mutaci C282Y,H63D a S65C v genu HFE

v lidské genomové DNA. Kit je zaloZen na real-time PCR
s vyuzitim fluorescen¢né znacenych sond (alelicka diskriminace).

Produktové varianty
Katalogové cislo Produkt Pocet reakci
3208-025 gb GENETIC HFE 25
3208-050 gb GENETIC HFE 50

1 baleni obsahuje reagencie pro 25 nebo 50 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

¢ 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 qPCR HFE C282Y 1,25%

Detekéni assay

(] Standard WT HFE C282Y 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola
© Standard MUT HFE C282Y 10* kopii/ul Pozitivni kontrola
©  Standard HET HFE C282Y 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola SR
©  Assay qPCR HFE H63D 1,25x Detekeni assay s ’bGlEl'anc
™ W sons
©  Standard WT HFE H63D 10% kopii/ul  Pozitivni kontrola I
O  Standard MUT HFE H63D 10% kopii/ul  Pozitivni kontrola
O  Standard HET HFE H63D 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola
@®  Assay qPCR HFE S65C 1,25x Detekéni assay
@  Standard WT HFE S65C 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola
© Standard MUT HFE S65C 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola
© Standard HET HFE S65C 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola

Deionized Water

Negativni kontrola

*barva vicka na zkumavce
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Graf ¢. 1 - Detekce HFE (C282Y) standardd na pfistroji CFX96; modrd
kfivka - wild type; Cervend kfivka - mutant; zelend kiivka - heterozygot;
hladkd krivka - kandl FAM; krivka s kolecky - kandl HEX
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Graf ¢. 2 - Detekce HFE (H63D) standardti na pristroji CFX96,; modrd kfivka
- wild type; Cervend krivka - mutant; zelend krivka - heterozygot; hladkd
kfivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX
gb GENETIC HFE (S65C)
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Graf ¢. 3 - Detekce HFE (S65C) standardd na pristroji CFX96,; modrd krivka
- wild type; Cervend krivka - mutant; zelend kiivka - heterozygot, hladkd
kfivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX

Validovano pro pristroje

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

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

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

® SmartCycler (Cepheid)

* MIC (Bio Molecular Systems)

® AriaMx (Agilent Technologies)

¢ Light Cycler 480/Cobas z480 (Roche
Diagnostics)
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