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Il kit e composto da: reagenti per la
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Dispositivo appartenente alla famiglia di dispositivi medici in vitro REAL-TIME PCR QUALITATIVA-VARIANTI GENETICHE.
Determinazione del polimorfismo N680S (A2039G) del gene FSHR mediante tecnica Real-Time PCR. Kit ottimizzato per
strumentazione Real-Time PCR Biorad CFX96, Biorad Opus Dx, Agilent AriaDx.

Nei programmi assistiti di tecnologia riproduttiva, la risposta
ovulatoria delle donne alla stimolazione con Il'ormone
follicolare  esogeno (FSH) presenta una variabilita
interindividuale. E difficile prevedere la risposta ovarica alla
stimolazione intensa della gonadotropina, ma & noto che una
risposta ovarica deficitaria risulta nella stimolazione
insufficiente e nella cancellazione del ciclo ed inversamente,
una iper-risposta potenzialmente pud indurre una
complicazione seria e pericolosa quale la sindrome ovarica di
iperstimolazione (OHSS). L'analisi del genotipo del recettore
dell'FSH permette quindi di modulare individualmente la
somministrazione di FSH e quindi di aumentare I'efficacia e la
sicurezza della terapia. Diversi studi supportano un ruolo della
variante FSHR rscleb (c.2039A>C, p. Asne80Ser) come
indicatore prognostico della risposta ovarica alla stimolazione
dell'FSH. La variante Ser/Ser & stata associata a livelli basali piu
elevati di FSH, una dose totale piu elevata di gonadotropine
necessarie durante la stimolazione ovarica, livelli di picco di
estradiolo piu bassi e un minor numero di ovociti recuperati.
Collettivamente, questi studi suggeriscono che la variante
Ser/Ser & associata a una ridotta sensibilita dell'FSHR all'FSH
esogeno. Uno studio randomizzato controllato (RCT) ha
dimostrato che questa ridotta sensibilita dell'FSHR puo essere
superata aumentando la dose di FSH. Inoltre, recentemente
sono stati pubblicati molti lavori scientifici sulla correlazione
tra i polimorfismi del recettore dell'FSH (FSHR) e i rischi di
spermatogenesi non fisiologica, correlandoli con un deficit
funzionale nel processo di spermatogenesi e quindi con una
possibile causa contribuente nei fenomeni di oligospermia o
azoospermia.

L'ormone follicolo-stimolante (FSH) svolge la sua funzione
ovarica attraverso importanti effetti sulla proliferazione delle
cellule della granulosa, sulla maturazione degli ovociti e sulla
sintesi degli estrogeni. Molteplici studi hanno evidenziato
che una diminuzione della concentrazione di FSH seguita da
un'alta concentrazione di estrogeni svolge un'importante
funzione nella selezione del follicolo dominante. Nell'uomo,
invece, I'FSH e importante per la regolazione delle funzioni
metaboliche delle cellule del Sertoli, tappa essenziale per il
mantenimento di una spermatogenesi normale dal punto di
vista qualitativo e quantitativo.l'azione fisiologica
dell'ormone FSH dipende dall'attivazione del suo recettore
(FSHR). Il recettore FSH e espresso nelle cellule della
granulosa ovariche e sulle cellule del Sertoli ed e codificato
dal gene FSHR localizzato sul cromosoma 2p21-pl6. Sono
state descritte mutazioni inattivanti del gene FSHR, ma
anche molteplici polimorfismi genici (circa 900). | piu
comuni sono i polimorfismi rs6le5 e rs6leb, che
corrispondono alle sostituzioni FSHR Thr307Ala e Asn680Ser
rispettivamente. Entrambi i polimorfismi sono presenti nello
stesso esone 10 e sono risultati essere in «linkage
disequilibrium». Le due isoforme sono considerate varianti
dei siti di glicosilazione/fosforilazione del recettore FSH;
Asn680, infatti, rappresenta una sequenza consenso per la
glicosilazione mentre Thr307 rappresenta un potenziale sito
di fosforilazione. Varianti dei siti di modificazione post-
traduzionale possono influenzare la trasduzione del segnale
ligando-dipendente.
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DESCRIZIONE

Mix oligonucleotidi e sonde
Mix buffer ed enzima Taq polymerase
H20 deionizzata
DNA genomico o DNA ricombinante
DNA genomico o DNA ricombinante

DNA genomico o DNA ricombinante

ETICHETTA

Mix N680S FSHR 10X
Mix Real-Time PCR 2X
Deionized H0

Control 1

Control 2

Control 3

COD. GEN-021-25

Il kit e composto da: reagenti per la
amplificazione in Real-Time PCR
*non forniti nel kit i reagenti per la
estrazione di DNA genomico.

VOLUME
GEN-021-25
1x 775 pl
1x3875 ul
Tx1ml
1x22 ul
1x 22 ul
1x 22 ul

CONSERVAZIONE

-20°C
-20°C
-20°C
-20°C
-20°C
-20°C

STABILITA

STATO DEI REAGENTI
MATRICE BIOLOGICA
CONTROLLI

STRUMENTI PCR REAL TIME VALIDATI
TECNOLOGIA

TEMPO DI ESECUZIONE
PROFILO TERMICO
SPECIFICITA ANALITICA
LIMIT OF DETECTION (LOD)

18 mesi
Pronti all'uso

85 min

LIMIT OF BLANK (LOB) 0% NCN
RIPRODUCIBILITA 99,9%
SPECIFICITA DIAGNOSTICA/SENSIBILITA DIAGNOSTICA 100%/98%
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DNA genomico estratto da sangue intero, da tessuto, da cellule
DNA ricombinante per almeno 3 sedute analitiche

Biorad CFX96 Dx, Biorad Opus Dx e Agilent AriaDx

Real-time PCR; oligonucleotidi e sonde specifiche; 2 canali di
fluorescenza FAM/HEX

1 ciclo a 95 °C (10 min); 45 cicli a 95 °C (15 sec) + 60 °C (60 sec)
Assenza di appaiamenti aspecifici di oligonucleotidi e sonde;
assenza di cross-reattivita

> 0,016 ng di DNA genomico
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