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Nazev_vySetireni: Crohnova choroba: stanoveni mutaci R702W,
G908R, 3020insC v genu NOD2/CARD15
Popis:

Crohnova choroba se spolu s ulcerézni kolitidou (UC) fadi mezi nespecifické stfevni zanéty
(IBD-Inflammatory Bowel Disease). Ob¢ tyto klinické jednotky se vzajemné¢ lisi anatomickou
lokalizaci, intenzitou a rozsahem postizeni. Projevy CD mohou byt nalezeny v jakékoliv ¢asti
traviciho traktu, nejcastéji vSak v oblasti spojeni tenkého a tlustého stteva. Pro toto onemocnéni
je typické, ze zanét postihuje stifevni sténu v celé Sifce a nadsledné se mohou tvofit stenodzy
stieva, abscesy a pistéle.

Hlavnimi symptomy onemocnéni jsou bolesti v podbiisku, hubnuti, inava, zvySena teplota a
prijmy, vétSinou bez krve. CD miize mit projevy i mimo travici ustroji, napt. kozni vyrazky,
kloubni zanéty, ocni zanéty ¢i vyskyt aftozni stomatitidy. Prestoze pfi¢ina CD neni piesné
Znama, vSeobecné se usuzuje, ze se jedna o nemoc autoimunniho charakteru. Nachylnost k
onemocnéni je dana geneticky. Spoustécim faktorem u citlivych osob mohou byt rtzné
environmentalni vlivy. Pfi rozvoji CD se také uplatiiuji faktory infekéni a nasledné
imunologické. Mnozi pacienti maji ptiznaky fadu let pfed stanovenim diagnozy.

Nemoci, ktera vykazuje velmi podobné ptiznaky jako CD, je UC. Stanovit, o kterou z téchto
klinickych jednotek se jedna, je pomérné slozité, ale velmi dalezité vzhledem k odlisSnému
zpusobu 1écby kazdé z nich.

S citlivosti k CD je spojovano n¢kolik kandidatnich gent. Ty jsou umistény na rtznych
chromozdémech (napt. na chromozomu Sp13.1, 6p21). Statisticky nejvyznamnéjSim z genti se
V soucasnosti jevi NOD2/ CARDI15, nachazejici se na chromozomu 16q12.

Tfi mutace, které mohou byt v uvedeném genu nalezeny (R702W, G908R, 3020insC)
predstavuji az 82% mutaci nalezenych u pacienti s CD.

Uvadi se, zZe relativni riziko rozvoje CD je 2-4x vys$i u prenasecu jedné mutace (heterozygoti)
a az 4-35x vys§i u pienaSeci dvou mutaci (homozygoti, slozeni heterozygoti). V nasi laboratofi
vySetiujeme vSechny tfi uvedené mutace v NOD2/CARD15 genu.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt;
Heteroz. — heterozygot = wt / mut;

Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut;

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym
- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetteni staci jedna mald zkumavka krve (2 ml).


http://cs.wikipedia.org/wiki/Afta
http://cs.wikipedia.org/wiki/Autoimunita
http://cs.wikipedia.org/wiki/Genetika
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- Odbér neni tfeba provadét na lacéno!

- Odebrany biologicky material je tieba skladovat pii 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratotfe. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7

dnt.

- Pokud se ptedpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pted odeslanim do laboratorte,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x tydné

Doba odezvy: 7 pracovnich dnt




