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Nazev vySetieni: Vysetieni variant v genu BCHE pro
Butyrylcholinesterasu (D70G, A539T, T243M, G390V, FS117)

Popis:

Butyrylcholinesterasa (BCHE), také znama jako pseudocholinesterasa, je enzym podilejici se
na metabolismu svalovych relaxantl vyuzivajicich se pii chirurgické anestezii jako jsou
suxamethonium (sukcinylcholin) a mivacurium. SniZena aktivita tohoto enzymu ma za
nasledek vyssi plazmatickou koncentraci 1é¢iva, coz miize vést k del§i paralyze svalstva,
postanestetické apnoe a dechové depresi s nutnosti plicni ventilace. Nositeli alel se snizenou
katalytickou aktivitou jsou az 4 % kavkazské populace.

Nejbéznéjsi varianta, ktera ovliviiuje mnozstvi enzymu je BCHE K (Kalow). Tato varianta K je
spojena s mirngjsim, asi 30% snizenim aktivity enzymu ve srovnani s wild type variantou. Mezi
dalsi genetické varianty vedouci k pseudocholinesterazové deficienci patii varianty BCHE A
(atypicka), BCHE F1 a BCHE F2. Tyto missence varianty jsou spojeny s vaznym, 60-70%
snizenim aktivity enzymu v disledku zhorSeni katalytické vlastnosti enzymu. Varianta A se
vétSinou vyskytuje ve vazbé s variantou K (cis forma) a ma vaznéjsi klinicky vyznam nez
samostatnd varianta K. Varianta BCHE S1 se nazyva ticha (silent-1) a jedna se o frameshift
variantu, z takové alely poté nevznika aktivni enzym.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type (WT) = wt / wt;
Heteroz. — heterozygot (HET) = wt / mut;

Homozyg. - mutovany homozygot (MUT) = mut / mut;

Vysledek (Fenotyp) Kritéria (detekované varianty)

normalni aktivita enzymu WT ve vsech sledovanych variantach

mirna BCHE deficience HET pro variantu K, ostatni varianty WT

stfedné tézka BCHE deficience HET pro jednu z variant A, F1, F2 nebo S1

stfedné tézka BCHE deficience MUT pro variantu K, ostatni varianty WT

tézka BCHE deficience MUT pro jednu z variant A, F1, F2 nebo S1

tézka BCHE deficience HET pro dv¢ a vice z variant A, F1, F2 nebo S1
Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citraitem sodnym
- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!
- Pro molekularné genetické vySetieni staci jedna maléd zkumavka krve (2 ml).
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- Odbér neni tteba provadét nalacno!

- Odebrany biologicky materidl je tfeba skladovat pti 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnti.

- Pokud se pfedpoklada delsi uskladnéni biologického materidlu pfed odeslanim do laboratofe,
je vhodné odebrany biologicky materidl zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev
Provadi se: 1 x tydné
Doba odezvy: 7 pracovnich dna




