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Nazev vySetieni: Narkolepsie — stanoveni predispozi¢niho haplotypu
DRB1*1501-DQA1*0102-DQB1*0602

Popis:

Narkolepsie je chronicka neurologicka porucha, kdy mozek neni schopen spravné regulovat
cyklus spanku a bdéni. Postizeny ¢lovék upada nédhle béhem dne do spanku nebo trpi extrémni
ospalosti, bez ohledu na spanek ptedchozi noci. Ospalost se neda vili potlacit. Postizeni mohou
také trpét kataplexii, hypnagogickymi halucinacemi ¢i spankovou obrnou. Primérné je pfitom
touto chorobou postizeno ptiblizné 0,02 az 0,18 % bézné populace.

Narkolepsie je zptisobena selektivni ztratou neuronti produkujici hypokretin v hypothalamu. Jiz
dlouho je znama asociace tohoto onemocnéni s HLA systémem. 85-95 % vSech pacientl
s narkolepsii je nositeli specifického haplotypu HLA DRB1*1501-DQA1*0102-DQB1*0602
oproti 30 % nositeld v bézné populaci. Nejvetsi asociace byla pritom dokézana u nositelt alely
DQB1*0602, ktera se vyskytuje az u 98% vsech narkoleptickych pacientli. Narkolepsie tedy
muze byt s vysokou pravdépodobnosti vylouCena u pacientd, u kterych alela DQB1*0602
nebyla nalezena. Nicméné v ptipad¢ nalezeni této alely se diagnoza narkolepsie musi potvrdit
jeste dalsimi diagnostickymi postupy.

Jednotky: -

Referen¢ni hodnoty:

Vysoka predispozice k narkolepsii:

Pritomnost alely DQB1*06:02, prip. kompletniho predispoziéniho genotypu
DRB1*15:01-DQA1*01:02-DQB1*06:02

U PACIENTA(KY) BYLA NALEZENA ALELA DQBI*06:02 ASOCIOVANA S
NARKOLEPSI].

Doporucujeme vysettit 1 piibuzné prvniho stupné (rodice, de€ti, sourozence) vzhledem ke
genetickému riziku predispozice k narkolepsii.

Upozornéni: Tento vysledek nelze interpretovat jako potvrzeni narkolepsie. Diagndzu je
potieba potvrdit dalSimi diagnostickymi postupy.

Narkolepsie vysoce nepravdépodobna (bez predispozice):

U PACIENTA(KY) NEBYLA NALEZENA ALELA DQB1*06:02.
Vysledek s vysokou pravdépodobnosti diagndzu narkolepsie vylucuje.

Odbér:

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citratem sodnym

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vySetieni sta¢i jedna mald zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tfeba provadét na lacno!

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



Aeskulab
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- Pokud se ptedpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pfed odeslanim do laboratore,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x tydné

Doba odezvy: 10 pracovnich dni




