Nazev vySetieni: Toxicita Irinotecan (gen UGT1AL)

Popis:

Lidé s TA7 variantou UGT1A1 genu (oznacovana také jako UGT1A1*28) tvoii méné enzymu
UDP-glucuronosyltransferasa a c¢asto trpi také tzv. Gilbertovym syndromem (chronicka
nekonjugovana hyperbilirubinémie). Tento enzym je vSak dilezitou soucasti metabolismu
irinotecanu, ktery se pouziva pfedev§im v chemoterapii u kolorektalniho karcinomu a
malobunécného karcinomu plic. Kvili jeho nedostatku enzymu se irinotecan hromadi v téle
takového pacienta, ptisobi toxicky a zplisobuje zdvazné neutropenie a nevolnosti. U téchto
pacienti je nutné zvazit podavani irinotecanu, ptip. snizené davky.

Jelikoz je irinotecan velmi rozsifené chemoterapeutikum, FDA od roku 2004 doporucuje
testovat vSechny pacienty na homozygotnost varianty UGT1A1*28 pted podanim této 1écby. V
CR je ptitom dle dostupnych pramenti az 15 % populace tvoii homozygoti UGT1A1%28
(genotyp 7TA/TTA).

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt; 6TA/6TA
Heteroz. — heterozygot = wt / mut; 6TA/7TA
Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut; 7TA/7TA

Odbér:
Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym
Krev nesmi byt odebrana do heparinu!
Pro molekularné genetické vysetieni staci jedna mald zkumavka krve (2 ml).
Odbér neni tieba provadét na lacno!
Odebrany biologicky materidl je tieba skladovat pii 4-8 °C, pokud neni bezprostfedné po
odbéru zaslan do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnti.
Pokud se predpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pred odeslanim do laboratofe,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev
Provadi se: 1x za 7 dni
Doba odezvy: 10 pracovnich dni




