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« Gen MTHFR koduje enzym 5-methylentetrahydrofolatreduktazu
esencidlni pro preménu folatu a kyseliny listové (souhrnné jsou oznacovany jako vitamin B9)

na aktivni formu 5-methyltetrahydrofolat (aktivni folat, nebo metylovany folat) - télo umi vyuzit
* nedostatek aktivniho folatu vede ke + homocysteinu = hyperhomocysteinemie
- homocystein je meziproduktem pri syntéze aminokyseliny cystein; zvysena hladina - rizikovy
faktor onemocnéni cév, ischemické choroby srde¢ni, mozkovych pfihod, potratd a vyvojovych
vad plodu, zejména nervové soustavy
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« angl. single nucleotide polymorphism (zkratka SNP
« zameéena jednoho nukleotidu, ktery se vyskytuje
na konkrétnim misté genomu

« varianta je v populaci pritomna 21 %




GENOTYP:

FENOTYP
(AKTIVITA MTHFR
ENZYMU):
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« komercni sonda obsahuje:

1. forward primer
2. reverse primer
3. sondu znacena VIC
4. sondu znaceni FAM

Jaky je rozdil mezi
PCR a qPCR?

1. Template DNA and assay components
um probe
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2. Denatured mutant template, probe annealing and signal generation

Genomic DNA 3,m,=,gm"°“ ;
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3. Denatured wild-type template, probe annealing and signal generation
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. Finalni Mnozstvi Mnozstvi

Reagencie ~rs1801131 koncentrace 1 reakce 9 reakce
FastStart Essential DNA Probes Master 1x 5 ul
{MasterMix)
PCR grade voda 3,8 ul
TagMan® SNP Genotyping Assays 1x 0.2 ul
(rs1801131/rs1801133) ’
Namichany MasterMix 9 ul
DNA vzorek 1 ul
Celkovy objem 10 ul

7\

1. strip | 2. strip
Cislo Vaseho vzorku VZ. 1 | VZ_1
A vz 1 | vZ_1
B VZ_1 VZ_ 1
C PC_.1 | PC_1
Oznaceni D PC_2 PC_2
jamek g PC 3 | PC_3
F NC_1 | NC 1
G NC 2 NC 2
H NC 3 NC 3
Posledni dvojcisli polymorfismu 31 33
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