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人 CYP2C19 基因多态性检测试剂盒（荧光 PCR 熔解曲线法）

说明书

【产品名称】

通用名称：人 CYP2C19 基因多态性检测试剂盒（荧光 PCR 熔解曲线法）

【包装规格】

24 人份/盒、48 人份/盒。

【预期用途】
本试剂盒用于体外定性检测人外周全血样本的 CYP2C19 基因多态性，可检测的位

点 包 括 CYP2C19*2 （ c.681G>A ） 、CYP2C19*3 （ c.636G>A） 以 及 CYP2C19*17

（c.-806C>T）。本产品检测结果仅供临床参考，不应作为患者是否用药的唯一依据，

临床医生应结合患者病情、疗效及其他实验室检测指标等对本产品的检测结果进行综

合判断。

CYP2C19 酶是一种重要的人体内药物代谢酶同工酶，是 CYP450 家族中最重要的

药物代谢酶之一，参与人体内多种药物（如:氯吡格雷、S-美芬妥英、奥美拉唑、伏立

康唑、安定、去甲安定）的代谢。CYP2C19 基因的遗传变异导致 CYP2C19 酶活性的

个体差异，其中 CYP2C19*1 为野生型等位基因，其编码的酶具有正常活性，CYP2C19*2

（c.681G>A）和 CYP2C19*3（c.636G>A）是中国人群中主要存在的两种导致 CYP2C19

酶缺陷的等位基因，人群中的占比大概为 30%和 5%，而 CYP2C19*17（c.-806C>T）

作为一种增强代谢的基因在中国人群的发生频率约为 0.5%～4%。临床上，将携带

CYP2C19*17/*17 纯 合 型 或 CYP2C19*1/*17 杂 合 型 称 为 超 快 代 谢 者 （UM） ， 将

CYP2C19*1/*1 纯合型称为快代谢者（EM），将 CYP2C19*1/*2、CYP2C19*1/*3、

CYP2C19*2/*17 或 CYP2C19*3/*17 杂合型称为中间代谢者（IM），将 CYP2C19*2/*2、

CYP2C19*3/*3 纯合型或 CYP2C19*2/*3 杂合型称为慢代谢者（PM）。

氯吡格雷是一种抗血小板药物，广泛用于急性冠脉综合征、缺血性脑血栓、闭塞

性脉管炎和动脉硬化及血栓栓塞引起的并发症。UM 患者应用常规剂量的氯吡格雷后

抗血小板功能增强，出血风险增大，而 PM 患者应用常规剂量后抗血小板功能减弱，

血栓风险增大。目前，FDA 要求氯吡格雷药物标签上注明 CYP2C19 与疗效的关系，

并建议使用前检测 CYP2C19 基因的多态性。

阿米替林为三环类抗抑郁药，主要用于焦虑性或激动性抑郁症的治疗，调整携带

CYP2C19 突变等位基因患者阿米替林的起始用药剂量有助于降低初始治疗的失败率。

CPIC 指南建议 EM 和 IM 基因型患者应用常规起始剂量的阿米替林，而 PM 基因型个

体阿米替林的起始剂量应降低至常规剂量的 50％，并进行治疗药物监测。

伏立康唑是一种广谱三唑类抗真菌药，CYP2C19 是其主要代谢酶之一，EM 与 PM

个体间伏立康唑的血液浓度存在显著差异，FDA 批准的药物说明书中指出应用伏立康

唑前需检测 CYP2C19 基因型，以确保用药安全。

相关的临床或实验室诊断方法：

传统的基因多态性检测方法有 PCR-基因芯片杂交法、Sanger 测序法和 qPCR 法等。

【检验原理】

本试剂盒采用多重 PCR 结合荧光探针熔解曲线技术，利用不同荧光标记的探针对

人抗凝外周全血样本进行多位点同时扩增检测。

多重 PCR：根据 NCBI GenBank 数据库公布的 CYP2C19 基因信息，选择在人群发

生频率高的基因位点 CYP2C19*2、CYP2C19*3 以及 CYP2C19*17，根据各位点所在区

域的基因序列特点，设计高度特异的引物探针进行多重 PCR 检测。同时以人类基因组

DNA 上的β-actin 基因做内控（Internal Control，IC），监测实验有效性。

荧光探针熔解曲线技术：利用荧光探针与靶标序列杂交形成杂交链熔解温度（Tm）

不同来判读靶点的基因型。

此外，本产品建立了 UNG 酶防污染体系，PCR 反应液中以 dUTP 取代 dTTP，

UNG 酶的作用原理是选择性水解断裂含有 dU 的双链或单链 DNA 中的尿嘧啶糖苷

键，消除 PCR 产物污染，从而达到 PCR 防污染的作用。UNG 酶的最佳活性温度为

50℃，95℃ 可被灭活。

本产品可检测的位点多态性信息如下表：

基因 位点多态性 检测通道

CYP2C19

c.681 G/G

FAMc.681 G/A

c.681 A/A

c.636 G/G

VICc.636 G/A

c.636 A/A

c.-806 C/C

ROXc.-806 C/T

c.-806 T/T

β-actin - CY5

【主要组成成分】

组成
24 人份 48 人份

主要成分
规格 数量 规格 数量

反应液Ⅰ 572μL 1 管 1144μL 1 管
引物、探针、dN(U)TP、

PCR 缓冲液、UNG 酶

反应液Ⅱ 26µL 1 管 52µL 1 管 DNA 聚合酶

N 质控品 20μL 1 管 20μL 1 管

c.681 G/A、c.636 G/A、

c.-806 C/T、β-actin

质粒 DNA 混合液

空白对照 300μL 1 管 300μL 1 管 纯化水

样本处理液 6mL 1 管 6mL 2 管 NaOH、纯化水

说明：不同批号试剂盒中各组分不可以互换使用。

【储存条件及有效期】
试剂盒置于-30℃~-15℃避光保存，有效期为 12 个月。

试剂盒开瓶后-30℃~-15℃避光保存，效期内性能稳定。

试剂盒在 37℃可避光保存 5 天。

试剂盒可反复冻融 10 次。

试剂盒在箱内温度不超过 25℃的条件下，可运输 7 天。

生产批号、生产日期、使用期限见标签。

【适用仪器】

Bio-Rad CFX96、SLAN-96P/S 实时荧光定量 PCR 仪

【样本要求】

适用样本

抗凝全血样本：对人外周抗凝全血样本的检测，所用抗凝剂为乙二胺四乙酸

(Ethylenediaminetetraacetic acid，EDTA)或枸橼酸钠，不能使用肝素（20 IU/mL）抗凝。

采样方法

抗凝全血样本：抽取静脉血不少于 0.4mL，放入含有抗凝剂的管中，标记好样本

的姓名和编号等样本信息。

样本保存

抗凝全血在室温放置可保存 24 小时，2~8℃可保存 1 个月，-18℃以下可保存 5 年，

冷冻保存时应避免反复冻融。

样本运输

抗凝全血运输时需用泡沫箱加冰袋密封，且在途不宜超过 72 小时。

【检验方法】

样本处理

从试剂盒中取出样本处理液置于室温融化并震荡混匀备用，将待检抗凝全血样本

充分颠倒混匀后取出 5L，加入 200L 样本处理液，震荡混匀，短暂离心 3~5 秒，做

好标识。

反应液准备

从试剂盒中取出其余组分置于室温融化并震荡混匀，短暂离心 5~10 秒。根据该次

实验的检测需求计算各组分的用量，反应液需求量=待检样本数+1 个 N 质控品+1 个空

白对照。

每人份反应体系的配制如下表所示：

组分 反应液 I（L/人份） 反应液Ⅱ（L /人份） 总量（L /人份）

反应体系 22 1 23

配制完成后，振荡混匀，离心 10~20 秒，按 23μL/人份将反应液分装到八联管或

96 孔 PCR 板中，做好标识。

加样（注意避免交叉污染）

分别吸取处理后待检样本、N 质控品以及空白对照各 2μL，依次加到各反应孔中，

盖紧管盖，做好标识，短暂离心 5~10 秒。

PCR 扩增

将上述已加模板的反应管置于荧光 PCR 仪中，并记录好样本摆放顺序，按下表设

置 PCR 扩增参数。
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序号 步骤 温度 时间 循环数

1 UNG 酶反应 50℃ 2 min 1

2 预变性 95℃ 5 min 1

3 变性 95℃ 15 sec
40

4 退火、延伸 62℃ 30 sec

5 熔解程序

95℃ 2 min

142℃ 4 min

42~80℃ 收集荧光

检测通道：FAM、VIC、ROX、CY5

结果分析

按照分析软件生成的熔解曲线图像，根据各个信号通道上的特定 Tm 值范围内有

无熔解峰来鉴定样本的基因型别。由于仪器软件只能自动读取高于阈值线的熔解峰的

Tm 值，因此，当软件无法自动给出 Tm 值时，可通过适当调节阈值或者人工判读的方

式获得 Tm 值。

【阳性判断值】

空白对照：FAM、VIC、ROX、CY5 通道均为阴性。

N 质控品：本质控品采用混合质粒样本作为阳性对照来监控实验的有效性，包含

本试剂盒所检测的 3 种杂合突变型基因的质粒以及内参基因β-actin 的质粒，每个通道

的检测结果应均为阳性，且熔解峰 Tm 值应均在参考范围之内，满足以上条件，表明

本次实验成功有效，可对待检样本进行分析。

待检的人全血样本检测结果：FAM、VIC、ROX、CY5 通道应均为阳性，且熔解

峰 Tm 值应均在参考范围之内，其中 CY5 通道作为内控β-actin 基因的检测通道。任意

检测位点或内参基因β-actin 出现无熔解峰或熔解峰 Tm 值不在参考范围之内，说明该

检测结果无效，建议重新检测。

表 1 各位点多态性的 Tm 值参考范围

基因 位点多态性 Tm值参考范围 信号通道

CYP2C19

c.681 G/G 58.19~62.52℃

FAMc.681 G/A 58.19~62.52℃
52.57~56.99℃

c.681 A/A 52.57~56.99℃

c.636 G/G 59.35~63.11℃

VICc.636 G/A 59.35~63.11℃
51.62~56.56℃

c.636 A/A 51.62~56.56℃

c.-806 C/C 58.84~63.33℃

ROXc.-806 C/T 58.84~63.33℃
48.94~53.15℃

c.-806 T/T 48.94~53.15℃

β-actin - 66.62~69.49℃ CY5

图 1 检测结果示意图

CYP2C19 c.681 G/A CYP2C19 c.636 G/A

CYP2C19 c.-806 C/T β-actin

【检验结果的解释】

本试剂盒一孔反应液即可对一个样本的 3 个基因位点进行多态性分析，在设计上，

作为内控（IC）的β-actin 基因单独使用 CY5 通道，因此每个样本的 4 个通道都必须为

阳性。

【检验方法的局限性】

1.本试剂盒可检测中国人群中常见的 CYP2C19*2（c.681G>A）、CYP2C19*3

（c.636G>A）以及 CYP2C19*17（c.-806C>T） 3 个基因位点的多态性，其他位点类型

在本试剂盒检测范围之外无法检出。

2.本试剂盒内的引物和探针所覆盖区域可能存在其他未知单核苷酸多态性（single

nucleotide polymorphism，SNP），从而影响引物和探针的结合效率导致无法检出。

3.全血样本含有大量的 PCR 抑制物及有色物质，直接使用可能会导致检测信号偏

低或者漏检，须使用本试剂盒中配套的样本处理液进行适当的预处理。

【产品性能指标】

准确性

采用 3 批产品对准确性进行研究，结果显示 CYP2C19*2（c.681G>A）、CYP2C19*3

（c.636G>A）以及 CYP2C19*17（c.-806C>T）3 个位点的所有基因型本试剂盒均能准

确检出。

最低检测限

对白细胞计数≥0.5×109/L 的全血样本或浓度≥0.5ng/μL 的 DNA 样本均能准确检

出。

分析特异性

本试剂盒对不受血液中常见内源物质（甘油三酯≤11.47mmol/L、总胆固醇≤

14.66mmol/L、总胆红素≤356.73μmol/L、血红蛋白≤10g/L）和外源药物（硫酸氢氯吡

格雷≤300mg/d）的干扰；对常用的抗凝剂（EDTA≤7.2mg/L、枸橼酸钠≤109mmol/L）

无抑制反应；对结构类似物（如：大肠杆菌 DNA、同源基因）均无交叉反应。

精密度

使用本试剂盒对检测范围内的所有基因型样本重复检测 10 次，重复结果一致且所

有基因型均能准确检出。

【注意事项】

1.试剂盒必须严格按照所要求的保存条件保存，各组分使用前请充分融化、混匀并

离心后再开盖使用，以保证反应体系体积完整及防止潜在的污染。

2.请严格分区操作实验，各区物品均为专用，实验室环境污染、试剂污染、样本交

叉污染可能导致假阳性结果；试剂运输、保存不当或试剂配制不准确可能会引起试剂

检测效能下降、出现假阴性或检测不准确的结果。

3.本试剂盒适用样本为 EDTA 或枸橼酸钠抗凝的外周全血，若使用其他类型的样

本，出现检测结果差异与本试剂盒质量无关。

4.每次实验应进行质量控制。

5.检测样本应视为具有传染性物质，操作和处理均需符合相关法规要求。

6.实验中使用的吸头请直接打入盛有消毒剂的废液缸内，并与其他废弃物一同灭菌

后方可丢弃。
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【基本信息】
注册人/生产企业名称：深圳会众生物技术有限公司

住所：深圳市宝安区新安街道兴东社区丰业源工业厂区厂房 B1 夏谷 101

联系方式：

售后服务单位名称：

联系方式：

生产地址：深圳市宝安区新安街道兴东社区丰业源工业厂区厂房 B1夏谷101、西乡

街道宝安大道洪盛工业园三号厂房301

生产许可证编号：

【医疗器械注册证编号/产品技术要求编号】

【说明书核准及修改日期】


	人CYP2C19基因多态性检测试剂盒（荧光PCR熔解曲线法）
	说明书
	通用名称：人CYP2C19基因多态性检测试剂盒（荧光PCR熔解曲线法）
	24人份/盒、48人份/盒。

