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Поліморфізми UGT1A1 (токсичність до іринотекану), ПЛР
Первинна проба: венозна кров

Поліморфізм гена UGT1A1 # (ТА)7/7  (*28/*28)  - 
(ТА)6/6 (*1/*1) - дикий тип
(wild type)
(ТА)6/7 (*1/*28) - гетерозигота
(ТА)7/7 (*28/*28) - гомозигота

ЗАКЛЮЧЕННЯ: # 7/7
Встановлено поліморфізм гена UGT1A1*28/*28 (rs3064744) - гомозигота, що пов'язаний з недостатньою активністю ферменту UDP-GT та 
визначає спадкову схильність до розвитку токсичності при терапії іринотеканом.

КОМЕНТАР ДО ЗАКЛЮЧЕННЯ: # 7/7
Уридиндифосфат-глюкуронілтрансфераза 1А1 (UGT1A1) бере участь у метаболічній інактивації SN-38, активного метаболіту іринотекану, з 
утворенням неактивного SN 38 глюкуроніду (SN-38G). Ген UGT1A1 характеризується високим поліморфізмом, що забезпечує наявність різних 
варіантів інтенсивності метаболізму у групі. Перший особливий варіант гена UGT1A1 містить поліморфну ділянку в ділянці промотора, цей 
варіант носить назву UGT1A1*28. Такий варіант, а також інші спадкові порушення експресії UGT1A1 (синдром Жильбера або синдром 
Криглера-Найяра) асоційовані зі зниженою активністю цього фермента. Пацієнти зі синдромом Криглера-Найяра (тип 1 та 2) або гомозиготи 
за алелем UGT1A1*28 (синдром Жильбера) входять до групи підвищеного ризику виникнення гематологічної токсичності (III та IV ступенів) 
іринотекану.
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