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Se han desarrollado dos ensayos Elucigene TRP para ofrecer a los
laboratorios la flexibilidad para la deteccion de las mutaciones mas
relevantes implicadas en el riego de desarrollo de tromboembolismo
venoso. Un kit basado en gel (THO03B2), compuesto de dos primer mixes
para ARMS optimizadas para un genotipado simple y completo mediante
electroforesis en gel de agarosa. Un kit fluorescente (THF04B2), que
ofrece una mezcla primer/enzima que sélo necesita la adicion del ADN
del paciente para un andlisis rapido en los Analizadores Genéticos de
Applied Biosystems. El riesgo elevado de Trombosis Venosa Profunda
(DVT) se identifica facilmente con el analisis de los alelos del factor V
Leiden R506Q, Protrombina 20210A, MTHFR 677C>T y MTHFR 1298 A>C.

Factor V Leiden

La trombosis venosa causa aproximadamente 50.000 muertes/afio en US y tiene una incidencia de
1/1000 anual. Hay muchos factores de riesgo descritos que contribuyen a la trombosis, como cirugia,
embarazo, anticonceptivos orales e inmobilizacién prolongada (sindrome de la clase turista).

También hay un factor genético que afecta al delicado equilibrio del proceso de coagulacion de la
sangre. La via bioquimica de coagulacién es compleja y tiene muchos factores que aumentan o
inhiben el proceso, resultando en un defecto (hemofilia) o exceso (trombofilia) de coagulacidn.
Tres de estos factores se han identificado como clave y se han asociado a la mayoria de casos de
trombofilia hereditaria. Las mutaciones en los genes de dichos factores son indicadores utiles de
alto riesgo de trombosis venosa. Esos son: factor V Leiden (R506Q), factor Il (Protrombina 20210A)
y MTHFR (677C>Ty 1298 A>C). La MTHFR (metilentetrahidrofolato reductasa) es esencial para
mantener los niveles de homocisteina, que influyen en el proceso de coagulacion.

Quimica ARMS Principio ARMS

La gama de productos de Elucigene para el analisis
simple y rapido de enfermedades genéticas
humanas utiliza la tecnologia de amplifcacion
alelo-especifica de alta precision Sistema de
Amplificacion Refractaria de Mutaciones (ARMS):
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Prevalenciay Riesgo

El Factor V Leiden es |la forma de trombofilia hereditaria mas
comun. La heterocigosidad para el factor V Leiden ocurre en el
3-8% de la poblacidn general estadounidense y europea. La
frecuencia de homocigosidad del factor V Leiden mutado es
aproximadamente 1/5000, aunque la prevalencia varia
considerablemente entre distintas poblaciones. El riesgo de
tromboembolismo venoso (TV) depende de factores genéticos
y “adquiridos”. La edad es un factor importante, aumentando
el riesgo en los individuos con Factor V Leiden mutado. Un
individuo heterocigoto para la mutacion del factor V Leiden
tiene 7 veces mas probabilidad de desarrollar TV, y un
individuo homocigoto, 80 veces mas riesgo. Otros factores
genéticos (Protrombina y MTHFR) también contribuyen al
aumento del riesgo, por ejemplo, un factor V Leiden
heterocigoto tiene 20 veces mas riesgo si también es
heterocigoto para Protrombina 20210A. En las mujeres que
toman anticonceptivos orales, el riesgo de trombosis venosa
aumenta hasta 30 veces si es heterocigota para el factor V
Leiden, y varios cientos de veces si es homocigota.

Resultados — Kit basado en gel
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Cribado y tratamiento

La prueba se orienta generalmente a los pacientes menores
de 50 afios con trombosis venosa, y a pacientes o familiares
con antecedentes de enfermedad trombolitica en la familia.
La prueba estaria también justificada para los familiares de las
personas con el factor V Leiden y mujeres con abortos
recurrentes, preclampsia severa o muerte fetal. Conocer el
estado del factor V Leiden puede ayudar al manejo del
embarazo o la toma de decisiones en cuanto a la anticon-
cepcidon oral. Una vez que el factor V Leiden es identificado,
es muy informativo para testar también los demas factores
de riesgo, la protrombina (factor II) y MTHFR. Los beneficios
de identificar las mutaciones del factor V Leiden en pacientes
con TV, es que los familiares asintomaticos pueden optar por
determinar si también tienen riesgo elevado de trombosis y,
por tanto, ayudar a guiar su tratamiento antitrombolitico en
los periodos de mayor riesgo, como cirugias, embarazo,
anticoncepcion oral o largos periodos de inmobilidad (e;j.
vuelos de larga distancia).

Resultados - Kit fluorescente
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Detalles del producto
Catélogo No. Producto Presentacién
THO03B2 Elucigene TRP kit basado en gel 50 Tests
THF04B2 Elucigene TRP plus kit fluorescente 50 Tests

Los kits y reactivos ELUCIGENE son desarrollados y fabricados dentro de los sistemas de calidad acreditados por
ISO9001:2008 e 1SO13485:2003 y cumplen con la Directiva de la Comunidad Europea 98/79/CE y la Regulacién
Canadiense para Dispositivos Médicos (CMDR). Elucigene es una marca registrada de Delta Diagnostics (UK) Ltd. ARMS es
una marca registrada de AstraZeneca UK Ltd. AmpliTaq Gold es una marca registrada de Roche Molecular Systems Inc.
VIC®, PET® y NED™ son marcas registradas de Life Technologies Corporation.

Licencia del kit

Este producto se vende en acuerdo con Life Technologies Corporation. La venta de ese producto otorga al comprador el
derecho no transferible de utilizar dicho producto sélo para diagndstico in vitro en humanos, Unicamente para la indica-
cion clinica descrita en las instrucciones de uso que lo acompafian. Para informacién sobre la obtencién de derechos para
uso de este producto o sus componentes, por favor contacte con outlicensing@lifetech.com. Las licencias para el analisis
de diagnéstico in vitro de mutaciones genéticas detectadas por estos reactivos no estan incluidas y son responsabilidad del

comprador del reactivo
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