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Dihydropyrimidin-Dehydrogenase

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

GroRe der Monovette

Auftragsformular IXSERV entfallt Dihydropyrimidin-Dehydrogenase

Anforderungsformular

Molekulardiagnostik 6

Untersuchungsverfahren

Molekularbiologische Untersuchung, DNA-Sequenzierung

Untersuchungstechnik

PCR-basierte DNA-Sequenzierungen zum Nachweis folgender Varianten im
Dihydropyrimidindehydrogenase Gen (DPYD), (OMIM 274270, 1p21.3):
DPYD*2A Exon 14-skipping (c.1905+1G>A, IVS14+1G>A, rs3918290)
DPYD*13 Exon 13 (c.1679T>G, Ile560Ser, rs55886062)

DPYD D949V Exon 22 (c.2846A>T, Asp949Val, rs67376798)

DPYD Haplotype B3 (c.1236G>A, Glu412Glu, rs75017182)

Einheit

Ergebnisverfiigbarkeit nach
Probeneingang

2 Wochen nach Probeneingang

Indikation

¢ Vor dem Einsatz einer 5-Fluorouracil-Therapie dringend empfohlen zur Abschatzung des
Toxizitatsrisikos

Praanalytik

Hinweis

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

Hintergrundinformation:

Bei einem Teil der Patienten, die mit Fluorouracil (FU)-haltigen Zytostatika (5-FU und die Prodrugs
Capecitabin und Tegafur) behandelt werden, konnen schwere und lebensbedrohliche
Nebenwirkungen auftreten. Eine wichtige Ursache ist der genetischbedingte Mangel an
Dihydropyrimidin-Dehydrogenase (DPD), einem fiir den Abbau von FU verantwortlichem Enzym. Die
hier untersuchten Varianten des DPYD-Gens sind bei Kaukasiern die haufigste Ursache fir eine
genetisch bedingte reduzierte oder fehlende Enzymaktivitat (Aktivitatsscore < 2,0). Die DPYD-
Genotypisierung ermoglicht einen differenzierten, Risiko-adaptierten Algorithmus mit
Empfehlungen zur Therapie mit FU-haltigen Arzneimitteln (siehe Referenzen).
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Stor- und Einflussfaktoren

Probenmaterial hamolytisch, lipdmisch, ikterisch
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