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Huomautuksa

20323 B —-CYP2D6 Sytokromi P450 -entsyymi, CYP2D6-geenin
nukleotidivariaatioiden DNA-tutkimus

Molekyyligenetiikan laboratorio, puh (09) 471 74339 sihteeri tai (09) 471 75905 |&&8kari
tai sahkopostilla: molgenlab@husfi

HUSLAB Molekyyligenetiikan |&hete, tai verkkoldhete osoitteesta www.huslab.fi

CYP2D6:n avulla metaboloituvien 188kkeiden aineenvaihduntanopeuden ja annostarpeen
ennakointi ja tutkiminen.

5ml (lapset 3ml) verta EDTA-putkeen. N&yte toimitetaan osoittedlas HUSLAB,
Naytteiden vastaanotto, Melahden sairaala, PL 340, 00029 HUS.

Monistetun DNA:n syklinen minisekvensointi
Noin kolmen viikon vélein
Noin viikko sarjan aloittamisesta

Sytokromi P450 2D6 (CYP2D6) -entsyymin aktiivisuus on geneettisesti maaréytyva
ominaisuus. Genotyypin perustedla yksil6t voidaan jakaa hitaisiin (PM, poor metaboliser;
5-10% véestostd), keskinopeidin (IM, intermediate metaboliser; 10-15% véaestostd),
nopeisiin (=normaali) (EM, extensive metaboliser; 65-80% véaestistd) ja erittdin nopeisiin
(UM, ultrarapid metaboliser; 5-10% vaesttstd) metaboloijiin. Perinndllisestd hitaasta
CYP2D6-metaboliasta  yli 90% sdittyy ndjélla CYP2D6-geenin  alledillac *3
(0.2549ddA), *4 (g.1846G>A ja ¢.100C>T), *5 (CYP2D6-geenin deeetio) ja *6
(9.2707delT). Perinnodllisestd keskinopeasta CYP2D6-metaboliasta yli 70% sdittyy
kolmela CYP2D6-geenin dledillas *9 (c.2613-15ddAGA), *10 (c.100C>T) ja *41
(9.2988G>A). Perinndllisesta erittéin nopeasta CY P2D6-metaboliasta noin puolet sdittyy
CY P2D6-geenin monistumalla.

Tutkimuksessa analysoidaan eddla mainitut geenimuutokset. CYP2D6 on keskeinen
useiden la8keaineiden metaboliassa (mm. amitriptyliini, dekstrometorfaani, doksepiini,
etyylimorfiini, flekainidi, fluoksetiini, fluvoksamiini, haloperidoli, imipramiini, kodeini,
maprotiliini, meksiletiini, metoprololi, mianseriini, nortriptyliini, ondansetroni, paroksetiini,
perfenatsiini, propafenoni, propranololi, risperidoni, sertindoli, timololi, tolterodiini,
tramadoli, tropisetroni, tsuklopentiksoli, venlafaksiini). L&akkeiden annostarpeessa,
siedettéavyydessa ja interaktioalttiudessa voi edintyd suuria eroja CY P2D6-genotyypista
riippuen. Tutkimuksesta annetaan kirjallinen lausunto.

Néyte e saa jaatya. Tarvittaessa ndytteen voi sdilyttda jadkaapissa 1-3 paivaa
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