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Nazev_vySetieni: Deficit o-1 antitrypsinu — stanoveni mutaci PI*S
(E288V) a PI*Z (E366K) v genu SERPINA1
Popis:

Alfa-1 antitrypsin patii mezi inhibitory serinovych protedz (SERPINA = serine protease
inhibitors) a jeho funkci je regulace neutrofilni elastazy v plicich. Mutace v genu pro a-1
antitrypsin zpisobuji zménu ve struktute vysledného proteinu, ktery neni schopen vykonavat
svou funkci. Deficit a-1 antitrypsinu je mé za nasledek vazné onemocnéni plic, chronickou
obstruk¢ni plicni nemoc (CHOPN). Koufeni, pobyt v prasném prostiedi ¢i opakované infekce
dychacich cest jsou poté rizikovymi faktory ovliviujici nastup ptiznakti tohoto onemocnéni.
Deficit a-1 antitrypsinu se projevuje také onemocnénimi jater, jako je hepatitida ¢i cirhoza jater.
Muze dochazet az k organovému selhani s nutnosti transplantace jak u déti, tak dospélych.

Nejcastéjsi mutace zpisobujici deficit a-1 antitrypsinu jsou PI*S a PI*Z. Mutace PI*S je
charakterizovana zdménou E288V a zplisobuje mirné snizeni hladiny proteinu. Mutace PI*Z je
charakterizovana zaménou E366K a zplsobuje vyznamné snizeni mnozstvi a-1 antitrypsinu
v krevnim séru. Frekvence mutace PI*S je v Evropé okolo 3,5%, pficemz vyssi vyskyt je v jizni
Evropé (9-11%). Méné cCastda mutace PI*Z ma vyskyt okolo 1%, pfiCemz vyssi vyskyt je
v severni Evropé (2-4%)

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 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 laboratote. 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 tydné
Doba odezvy: 7 pracovnich dnti




