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Néazev vySetifeni: Metabolismus médi: stanoveni nejcastéjsich mutaci
v exonech 3, 8, 14, 15, 17 v genu ATP7B

Popis:

Mutace v genu ATP7B zpisobuji, ze méd’ piijatd potravou nemuze byt inkorporovéana do
ceruloplazminu, ani se nemuze vyloucit z organizmu exkreci do zlu¢i a uklada se v jatrech,
mozku a tkanich dalSich organt, které nevratné poskozuje. Porucha metabolismu médi
nazyvand také jako Wilsonova choroba, je autozomalné recesivni dédi¢éné onemocnéni
zpuisobené mutacemi v genu ATP7B v lokusu 13q14. Mutace jsou pti¢inou dysfunkce proteinu
méd’ transportujici ATPazy, zpisobujici poruchu vylucovani médi z hepatocytti do Zluce a jeji
hromadéni v mozku, jatrech, CNS a v fad¢ dalSich organi. Mutace se mohou vyskytovat ve
kterémkoliv z 21 exonti tohoto genu nebo v prilehlych nekddujicich regulaénich oblastech. Za
nejzavaznéjsi jsou pokladany mutace v exonech, které koduji Cu a ATP doménu (exony 8, 14
a 15) a jsou zodpovédné za vazbu ATP a médi na transportni protein. Nejcastéjs$i mutaci je
zdmena histidinu za glutamin v pozici 1069 (H1069Q), kterou ma ve sttedni Evropé asi 50 az
60 % nemocnych. Spolu s dal§imi ¢tyfmi nejéastéjSimi mutacemi (3402delC, W779X, R778G,
1340del4) je odpovédna za 70% piipada  Wilsonovy choroby v CR. Sekvenaci vybranych
exonu (3, 8, 14, 15, 17) jsme schopni odhalit > 72% nejcastéji se vyskytujicich patogennich
mutaci v genu ATP7B v CR. Definitivni diagnéza se kromé jinych metod opira o biochemicka,
oftalmologicka, histologicka a geneticka vysetieni.

Jednotky: -

Referen¢ni 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 vysetieni staci jedna malad zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tieba provadét na lacno!

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

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

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev
Provadi se: 1x za 14 dnti
Doba odezvy: 20 pracovnich dnti




