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Apolipoprotein E (ApoE) Genotyp

Untersuchungsmaterial EDTA-Blut Alternatives Material: entfallt
Mindestabnahmemenge bzw. 1ml

GroRe der Monovette

Auftragsformular IXSERV entfallt Anforderungsname: Apolipoprotein E

Anforderungsformular

Molekulardiagnostik 6

Untersuchungsverfahren

Molekularbiologische Untersuchung, DNA-Sequenzierung

Untersuchungstechnik

PCR-basierte DNA-Sequenzierung zum Nachweis der Varianten Cys112Arg (rs429358) und
Arg158Cys (rs7412) im Apolipoprotein E Gen (Chr. 19q13.32, OMIM 107741) zur Bestimmung der
Allele E2, E3 und EA4.

Einheit

Ergebnisverfiigbarkeit nach
Probeneingang

2 Wochen nach Probeneingang

Indikation

* Nachweis/Ausschluss der ApoE4 Homozygotie bei Lequembi-Therapie
« Differentialdiagnostik Hyperlipidamie (Nachweis Typ Ill Hyperlipoproteinamie)
¢ Abschatzung des kardiovaskularen Risikos

Praanalytik

Hinweis

Fir die Durchfiihrung genetischer Untersuchungen ist nach dem Gendiagnostikgesetz (2010) die
schriftliche Einwilligung des Patienten nach vorheriger Aufklarung durch den Arzt verpflichtend.

Hintergrundinformation:

ApoE spielt im Katabolismus von Chylomikronen, VLDL-Remnants und ApoE-reichen HDL eine
wichtige Rolle. ApoE vermittelt die zellulare Aufnahme dieser Lipoproteine durch Bindung an den
ApoE-Rezeptor sowie den LDL-Rezeptor. ApoE ist genetisch polymorph. Die Isoformen E3 und E4
zeigen normale Bindungsaffinitdt zum LDL-Rezeptor, wahrend bei ApoE2 eine deutlich reduzierte
Rezeptorbindung zu beobachten ist. Genotypfrequenzen in der kaukasischen Bevélkerung: E3/E3
(60-70%), E3/E4 (10-25%), E2/E3 (10-15%), E4/E4 (1-3%), E2/E4 (1-3%), E2/E2 (ca. 1%). ApoE2
Homozygotie kann bei Vorliegen weiterer Risikofaktoren zur Ausbildung einer
Hyperlipoproteinamie Typ lll (nach Fredrickson) fiihren.

Trager des E4-Allels haben ein erhdhtes Risiko flr die spat manifestierende sporadische Alzheimer-
Demenz (AD). E4-Homozygotie ist der starkste bekannte genetische Risikofaktor. Unter Lecanemab
(Legembi)-Therapie besteht bei ApoE4 Homozygotie ein deutlich héheres Risiko fur ARIA (Amyloid-
bedingte Bildgebungsanomalien) (van Dyck et al. 2023). Daher ist in Europa Lecanemab bei ApoE4
Homozygotie nicht zugelassen.
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Stor- und Einflussfaktoren Probenmaterial hamolytisch, lipdmisch, ikterisch
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