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Nazev vySetifeni: Astma - polymorfismy R16G a Q27E genu ADRB2

Popis:

Na zéklad¢ né€kolika populacnich studiich byla varianta G16R (Glyl6Arg) v genu ADRB2
(genu pro adrenergni beta-2-povrchovy receptor) asociovana nokturnalnim astmatem, s tézko
1é¢itelnym astmatem, urychlenym poklesem plicnich funkci a vyssi prevalenci hyperreaktivity
dychacich cest.

Varianta G16 (Gly16) je asociovana s predispozici k nokturnalnimu astmatu. Tato varianta totiz
zvySuje negativni regulaci adrenergniho receptoru jeho antagonisty v porovnani s variantou
R16 (Argl6). Pokud je spolu s variantou R16 (Argl6) nalezena varianta Q27 (Glu27; lokus
Q27E), je vysledny receptor k negativni regulaci rezistentni, na rozdil od varianty E27 (GIn27).
U pacientil s astmatem je zdména nukleotidli ¢.46G>A (alela R16 = Argl6) obecné spojovana
s hor$im prubéhem onemocnéni, predevsim u pacientt, ktefi denné nebo ¢astéji inhaluji 1é¢iva
na bazi kratkodobé¢ i dlouhodobé¢ ptisobicich beta(2)-receptor antagonistti. Pouziti téchto 1é¢iv
(albuterolu nebo salmeterolu) miize byt u mladsich nositell jedné nebo dvou téchto alel spise
kontra-produktivni.

Jednotky: -
Referen¢ni hodnoty:

- urceni genotypu pacienta:
- lokus R16G: G/G, G/R, R/R
- lokus Q27E: Q/Q, Q/E, E/E

Odbér:

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

- Odebrany biologicky materidl je tieba skladovat pti 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 pied odeslanim do laboratore,
je vhodné odebrany biologicky material zamrazit.

- Krev nesmi byt odebrana do heparinu!

- Pro molekularné genetické vysetieni staci jedna mald zkumavka krve (2 ml).

- Odbér neni tteba provadét na la¢no!

Biologicky material: nesrdzliva periferni krev
Provadi se: 1x za tyden
Doba odezvy: 10 pracovnich dni




