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gb GENETIC FRUCTO

Klinické souvislosti

Hereditarni fruktézova intolerance (HFI) je autozomalné
recesivni onemocnéni, které je zplsobeno nedostatkem
enzymu aldolasa B, ktery je nezbytny pro metabolizaci fruktozy.
Fruktézovou intoleranci trpi pfiblizné 1 osoba z 10 000 az
100 000. Mezi nejcastéji se vyskytujici mutované alely genu
pro aldolasu B patfi alely A149P, A174D, N334K a delece
del4E4. Hereditarni fruktézova intolerance se vyznacuje
klinickymi pfiznaky jako je zvraceni, nevolnost, priijmy, omezeni
rlstu a dale metabolickymi poruchami (hypoglykémie, hyper-
urikémie,hypomagnesémie nebo laktoaciddza). HFI mdze dale

zplsobit az selhani jater a ledvin. Dédi¢na intolerance fruktozy
se poprvé objevuje u déti, které nejsou krmeny matefskym
mlékem, ale potravou, ktera obsahuje sacharozu a fruktézu.

Princip detekce

Kit slouzi k detekci mutaci A149P, A174D, N334K a delece
del4E4 v genu ALDOB v lidské genomové DNA. Kit je zaloZen
na real-time PCR s vyuzitim fluorescencné znacenych sond
(alelicka diskriminace).

Produktové varianty
Katalogové ¢islo Produkt Pocet reakci
3252-025 gb GENETIC FRUCTO 25
3252-050 gb GENETIC FRUCTO 50

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

Parametry produktu

« kit je ur€en pro klinickou in vitro diagnostiku

¢ certifikovan CE IVD

¢ ready-to-use assay

¢ pracovni rozsah kitu je 10-100 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 gPCR ALDOB (A149P) 1,25x Detekéni assay
©  Assay qPCR ALDOB (A174D) 1,25x Detekéni assay /
@  Assay gPCR ALDOB (N334K) 1,25x Detek¢ni assay /
@  Assay qPCR ALDOB (del4E4) 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola \ ————
Standard WT ALDOB 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola - “;?&E"o‘
@® Standard MUT ALDOB 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola iy (1050
@® Standard HET ALDOB 10* kopii/ul  Pozitivni kontrola

Deionized Water

Negativni kontrola

*barva vicka na zkumavce
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gb GENETIC FRUCTO (N334K)
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Graf ¢ 1 - Detekce FRUCTO (A149P) standard(i na pfistroji CFX96; modrd Graf ¢ 4 - Detekce FRUCTO (N334K) standardui na pristroji CFX96; modrd
kfivka - wild type; Cervend krivka - mutant; zelend kiivka - heterozygot; kfivka - wild type; Cervend krivka - mutant; zelend kiivka - heterozygot;
hladkd krivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX hladkd krivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX
gb GENETIC FRUCTO (A174D)
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600 . .
: ® ABI 7500/7500 Fast (Applied Biosystems)
00 - s B ® MIC (Bio Molecular Systems)
250, ¢ Light Cycler 480/Cobas z480 (Roche
Diagnostics)
& ® QuantStudio 5 (Applied Biosystems)
0
Cycles
Graf ¢ 2 - Detekce FRUCTO (A174D) standardii na pfistroji CFX96; modrd
kfivka - wild type; Cervend krivka - mutant; zelend kiivka - heterozygot;
hladkd krivka - kandl FAM; kfivka s kolecky - kandl HEX
gb GENETIC FRUCTO (delE4)
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Graf & 3 - Detekce FRUCTO (del4E4) standardii 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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