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VySetieni variant genu DPYD (OMIM 612779)

Dihydropyrimidin dehydrogenasa (DPD, EC 1.3.1.2) kédovana genem DPYD je pocate¢nim a limitujicim
enzymem v katabolismu pyrimidinovych bazi. Dusledkem geneticky podminéné ¢astecné nebo Uplné ztraty
funkce enzymu DPD mohou byt mimo jiné projevy toxicity pti [é€bé 5-fluorouracilem, zptisobené
zpomalenym metabolismem léku. V soucasnosti je doporucovano provést pred podanim 1€kt ze skupiny
fluoropyrimidini vysetieni vybranych variant genu DPYD zodpovédnych za pomalejsi metabolismus 1éku a
pii prikazu varianty u pacienta/pacientky provést ipravu davky léku. Podle souc¢asnych doporuceni jsou
vySetfovany tyto varianty genu DPYD asociované s rizikem toxicity fluoropyrimidinti:

‘?seefgg; gaig:;i; th&?gggl?gz)la Exon rsiD Jiné oznaceni Prevalence”
c.1905+1G>A p.? 14 rs3918290 DPYD*2A 1,09%
€.1679T>G p.(lle560Ser) 13 rs55886062 DPYD*13 0,12%
C.2846A>T p.(Asp949Val) 22 rs67376798 1,03%
€.1236G>A p.(Glu412=) 11 rs75017182 (HapB3) 4,13%

Y prevalence heterozygotii v Evropské (non Finnish) populaci (gnomAD v2.1.1)

Molekularné genetickym vySetienim variant genu DPYD pomoci Sangerova sekvenovani exont 11, 13, 14 a
22 genu DPYD je zjistovana pritomnost kterékoli z vyse uvedenych variant v genomové DNA
pacienta/pacientky.

VySeti‘eni je indikovano lékafem - specialistou.
Indikacni Kkritéria
Nejsou definovana.

Analytické metody

Metoda VySetiované markery/oblasti:
Molekularné genetické vySetieni variant genu DPYD sekvenovani exont 11, 13, 14 a 22 genu DPYD k prikazu
pomoci Sangerova sekvenovani exont 11, 13, 14 a 22 genu | vySe uvedenych variant
DPYD, metoda mimo rozsah akreditace RefSeq GenBank NM_000110.4
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Doby odezvy vzorki (STATIM pouze v odivodnénych piipadech)
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Doba odezvy (pracovni dny):

Metoda -
Bézné Statim
Molekularn& genetické vy3etteni variant genu DPYD pomoci Sangerova
sekvenovani exoni 11, 13, 14 a 22 genu DPYD, metoda mimo rozsah 10 5
akreditace
Kontaktni PoZadavky na vzorek Odkazy
informace httos: ;
L " ttps://www.omim.org
Oddilen 1ékaiské Krev: min. 2 ml do KsEDTA (déti 1-2 ml) Jentry/6127797%search

molekularni genetiky
4, patro, G

UBLG 2. LF UK a FN
Motol,

V uvalu 84/1, Praha 5,
150 06

Centralni pFijem
vzorkii:

Po—Pa

7:30 az 14:30 h

Izolovana DNA: koncentrace 50-300 ng/ul a vice v mnoZstvi
20-30 pul

Vzorek oznacit minimalné jménem, piijmenim a rodnym ¢islem
pacienta a datem odbéru vzorku.

=DPYD&highlight=d
pyd

Paulsen et al, Basic
Clin Pharmacol
Toxicol 2022,
131:325-346;

Garcia-Alfonso et al,
Clin Translat Oncol
2022, 24:483-494)

Transport vzorku musi respektovat maximalni dobu stability vzorku - viz Laboratorni ptiru¢ka UBLG. Transport vzorku
postou musi vyhovét pozadavkim Ceské posty.
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