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Nazev vySetieni: Osteoporéza — pritomnost predispozic¢nich alel
v genech VDR a COLIA1

Popis:

Osteopordza je generalizované onemocnéni kosti, charakteristické redukci denzity kosti a
porusenou strukturou tkan¢ skeletu. To pfedevsim u starSich pacientd a postmenopauzalnich
zen zvysuje riziko zlomenin. Osteopor6za ma slozitou etiologii. Na onemocnéni se podili cela
rada faktort, jako je zpisob vyzivy, celkovy zZivotni styl a hormonalni vlivy. Silné se vSak
uplatiiuje 1 uplatituje geneticka slozka. Testy provedené na dvojcatech ukazaly, ze genetické
faktory jsou odpovédné za 80% variability v hustoté kosti.

V soucasnosti je popsano nékolik polymorfismi, které jsou spojeny s ubytkem kostni tkan¢, a
tudiz se zvySenym rizikem osteopordzy. Mezi hlavni pfitom patii polymorfismus popsany
Morrisonem a kol., ktery je umistén v pfirozené¢ se vyskytujicim restrikénim misté restrikéniho
enzymu Bsml v intronu mezi exonem 8 a 9 genu receptoru vitaminu D (VDR) a polymorfismus
nachazejici se v regula¢nim regionu genu pro kolagen typu 1 (COLIA1), ve vazebném misté
transkripéniho faktoru Spl.

VDR - gen receptoru vitaminu D: Alela b je spojena s vyssi denzitou kosti, na rozdil od alely
B. Genotyp BB je spojen s vyznamnym zvySenim rizika zlomenin u star§ich lidi a také s
vyraznou ztratou denzity kosti u Zenskych pacientek trpicich ¢asnou formou revmatoidni
artritidy. Pacienti s genotypem BB ztraceji priblizné 4,9% density kosti v oblasti bederni patete
behem obdobi 36 mésictl, zatimco pacienti s genotypem bb ztraceji pouze 0.1%.

COLIA1 - gen pro kolagen typu 1: Alela s je spojena s nizkou denzitou kosti a se zvySenym
rizikem fraktur. U postmenopauzalnich zen mély Zeny s genotypem SS nebo Ss piiblizné€ o 2%
niz§i denzitu kosti v kréku a bederni patefi. Zeny s genotypem ss mély denzitu kréku snizenou
0 4% a 0 6% sniZenou denzitu v bederni patefi.

Jednotky: -

Referen¢ni hodnoty:

Homozygot — b/b, S/S (bez zvySeného rizika osteoporozy)
Heterozygot — B/b, s/S (s mirn€ zvySenym rizikem osteopordzy)
Homozygot — B/B, s/s (se zvySenym rizikem osteopordzy)

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).

- Odbér neni tfeba provadét na lacno!

- Odebrany biologicky material je tfeba skladovat ptfi 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslan do laboratofe. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material 7
dnd.




Aeskulab

- Pokud se predpoklada delsi uskladnéni biologického materialu pied
odeslanim do laboratofte, je vhodné odebrany biologicky materidl zamrazit.

Biologicky material: nesrazliva periferni krev

Provadi se: 1x tydné

Doba odezvy: 20 pracovnich dni




