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Nazev vySetieni: Sklerodermie - mutace -945 C>G genu CTGF

Popis:

Sklerodermie (systémova sklerdza, scleroderma) je autoimunitni onemocnéni pojivové tkane.
Postizeny byvaji obvykle zeny (4—8krat Castéji nez muzi) ve véku 35-55 let. Jeji projevy jsou
viditelné predevsim na kizi, kde se v Casné fazi projevuje tzv. prosaknutim. Zvysena produkce
kolagenu nasledné vede ke ztuhnuti ktize, které prechazi do atrofickych zmén kiize i koznich
adnex. Jsou znamy dvé formy sklerodermie: lokalizovana a systémova. U lokalizované formy
je postizena klize koncetin a obli¢eje, zatimco u systémové sklerodermie jsou kromé kize
riznych ¢asti téla postizeny i vnitini organy (ledviny, srdce, plice, gastrointestindlni trakt).
Kozni projevy jsou doprovazeny riznym stupném fibrézy; zanétlivé postizeni organti pak
cévnimi vazospastickymi projevy a nalezy organové specifickych autoprotilatek.

Na zaklad¢ né€kolika populacnich studii byl identifikovan polymorfismus -945C>G v
promotoru genu CTGF, ktery je s timto onemocnénim vyznamné asociovan. Alela G totiz
zpusobuje zvySenou produkci ristového faktoru pojivové tkané (Connective tissue growth
factor; CTGF). Homozygoti s genotypem GG tak maji vétsi riziko rozvoje sklerodermie.

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

- Odebrany biologicky materidl je tieba skladovat pii 4—8 °C, pokud neni bezprostfedné po
odbéru zaslan do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnti.

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

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vysetfeni staci jedna mal4 zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tteba provadét na laéno!
Biologicky material: nesrazliva periferni krev
Provadi se: 1x za tyden
Doba odezvy: 10 pracovnich dnti




