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Nazev  vySetieni: KREC/TREC —  wvysetieni  primarnich
imunodeficienci - SCID a XLA

Popis:

Mezi primarni imunodeficience patii vice nez 200 riznych nemoci, jejichz klinické ptiznaky
mohou byt velmi variabilni (lehké problémy az Zivot ohrozujici). I proto je velmi dulezité mit
spolehlivou metodu detekce téchto onemocnéni jiz v raném détstvi, diive nez dité ztrati
protilatkovou ochranu od své matky. Metodika detekce TREC (T-cell receptor excision circles)
postavena na zakladé¢ PCR (polymerazova fetézova reakce) se v soucasné dob¢ ukazuje jako
idealni metoda pro identifikaci pacientii trpicich téZkou kombinovanou imunodeficienci
(SCID). Stejn¢ tak detekce KREC (Kappa-deleting excision circles) dokaze spolehliveé
identifikovat pacienty s agamaglobulinemiemi. Oba pfistupy jsou pfitom zalozeny na zakladé
identifikace spravného vyvoje T- i B-lymfocyti daného pacienta. Jelikoz jsou obé tyto
onemocnéni zivot ohrozujici stavy, vzhledem k Castym a tézko 1éCitelnym infekeim, je v€éasna
identifikace obou skupin pacientl velmi diileZita s ohledem na moznosti jejich 1é¢by a kvality
jejich nasledného zivota.

Toto vySetfeni by mélo byt provedeno také u déti, u nichz bude probihat ockovani Zivou, tzv.
atenuovanou, vakcinou (TBC a rotaviry), abychom si byli jisti, Ze je jejich imunitni systém v
potadku.

Jednotky: -

Referen¢ni hodnoty:

Detekovany (zdravy jedinec) / Nedetekovany (suspektni imunodeficience)

Odbér:

- Kapka zaschlé periferni krve na Guthrieho karté¢ nebo jiném vhodném nosici (pro odbér u
détskych pacientti doporucujeme pouziti velmi tenkych jehel nebo lancet). Kartu se zaschlou
kapkou krve musime jednoznacné oznacit, aby bylo mozné ji identifikovat s pacientem.
Karty miizeme skladovat a do laboratoie dorucit pii pokojové teploté svozem 1 postou. Karty
s odebranym materidlem nevystavujeme piimému slune¢nimu a UV zéafeni a vysokym
teplotam.

- Nesrazliva periferni krev, zkumavka s protisrazlivou latkou KsEDTA nebo citrdtem sodnym.
Odebranou nesrazlivou krev je tieba skladovat pti 4-8 °C, pokud neni bezprostiedné po
odbéru zaslana do laboratote. Za téchto podminek je mozné uchovavat biologicky material
7 dni.

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

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

- Odbér neni tfeba provadét na la¢no!

Biologicky material: nesrazliva periferni krev, FTA karta, Guthrieho karta

Provadi se: 1-2x tydné

Doba odezvy: 7 pracovnich dnti




