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Nazev vySetfeni: Revmatoidni artritida - pritkaz sdilen¢ho epitopu
QKRAA/QRRAA/RRRAAA u vsech znamych HLA-DRBI alel a rozliSeni homozygott a
heterozygotii

Popis:

Revmatoidni artritida (RA), neboli chronickd polyartritida, je systemické autoimunitni
onemocnéni, které se postihuje ptiblizné 1% lidské populace. Etiologie tohoto onemocnéni je
neznama, ale v mnoha studiich z poslednich let se ukazuje, Ze existuje geneticka predispozice
pro RA zptsobena nékolika alelami HLA-DRBL1 regionu (HLA-DRB1*01, HLA-DRB1*04,
HLA-DRB1*10 a HLA-DRB1*14).

Vsechny s RA spojené alely HLA-DRBI1 koduji ve svych tfetich hypervariabilnich regionech
na pozici 70-74 aminokyseliny QKRAA, QRRAA nebo RRRAA. Tyto tzv. revmatoidni
epitopy neboli sdilené epitopy mohou byt nalezeny ptiblizné¢ u 80-90% pacientd s RA. Vedle
vyssiho rizika RA muze byt sdileny epitop také prognostickym markerem pro klinicky priibéh
a zavaznost tohoto onemocnéni . Mnohé studie ukazuji na tzv. dose-gene efekt. Pacienti

wevr

pouze jednu alelu sdileného epitopu.

Navic se ukazuje, ze provedeni genetického testovani na ptitomnost nebo absenci motivu
sdileného epitopu umoznuje lepsi a vhodnéjsi diagnostiku onemocnéni, lepsi volbu terapie a
1é¢iva. Pacienti homozygotné pozitivni na sdileny epitop nevykazuji dobré vysledky pii
podavani metotrexatu, oproti pacientim s heterozygotnim genotypem nebo negativnim na
sdileny epitop. Pacienti homozygotni na sdileny epitop maji naopak lepsi vysledky s jinymi
1é¢ivy, jako je etanercept nebo pii kombinované 1€cbé.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Urceni genotypu pacienta u alel HLA-DRB1: HLA-DRB1*01, HLA-DRB1*04, HLA-
DRB1*10 a HLA-DRB1*14.

Urceni pritomnosti a zygotnosti sdileného epitopu (QKRAA / QRRAA / RRRAA) v genomu
pacienta.

Odbér:

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

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

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

- Odbér neni tfeba provadét na la¢no!

- 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
dnd.

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



Aeskulab

Biologicky material: nesrazliva periferni krev
Provadi se: 1x 14 dni
Doba odezvy: 20 pracovnich dnii




