
Estudio genético mutación de metilen tetrahidrofolato reductasa / MTHR
MÉTODO Reacción polimerasa en cadena (PCR).
PREPARACIÓN Ayuno 9 horas.
MUESTRA Sangre total EDTA.
OTRAS MUESTRAS

VALOR REF. Presencia o ausencia de la mutación (negativo/positivo).
OBSERVACIONES 1 tubo EDTA sin separar.

Comentarios:
La metilentetrahidrofolato reductasa (MTHFR) cataliza la conversión de 5,10 metilentetrahidrofolato a
metiltetrahidrofolato, el cual es un cosustrato de la remetilación de homocisteína a metionina.

La ausencia o disminución de metiltetrahidrofolato induce un incremento de homocisteína en plasma,
siendo esta última un factor de riesgo en enfermedad cardiovascular y tromboembólica.

Varios polimorfismos de la MTHFR son conocidos, siendo estudiadas habitualmente las mutaciones
C677T y A1298C.

La C677T produce un cambio de alanina por valina, lo cual provoca una actividad reducida del enzima.

La A1298C produce un cambio de ácido glutámico por alanina, lo cual también provoca una disminución
de la actividad del enzima.

Ambas mutaciones son capaces de producir un aumento de homocisteína, con el consiguiente aumento
de riesgo de enfermedad trombótica.

INTERFERENCIAS
SUERO

HEMOLIZADO
SUERO

LIPÉMICO
SUERO

ICTÉRICO
POR

FÁRMACOS

ENFERMEDADES / ALTERACIONES
Mayor disposición a sufrir trombosis. �

Mayor incidencia de accidentes trombóticos �

Probable hiperhomocisteinemia �
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