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\V'YSETRENIE NA DIAGNOSTIKU

CROHNOVEJ CHOROBY

VySetrenie rizikovych variantov vybrgnych génov
pomocou REAL-TIME PCR TECHNIK.

o RYCHLE o NEINVAZIVNE 0 DO 15 DNi

CROHNOVA
choroba creva

¢ Rychla a neinvazivna detekcia normalne
rizikovych variantov vybranych
génov asociovanych s rozvojom
a priebehom CROHNOVEJ

CHOROBY

e Odber periférnej krvi
do samostatnej sterilnej
skumavky s K3EDTA
(ako na krvny obraz)

e \lysledok vySetrenia:
do 15 pracovnych dni

Podrobné informacie najdete na stranke
www.klinickabiochemia.sk

FORMA VYSLEDKU Pripadne kontaktujte osobne: ‘

e pritomné - detekovany mozny RNDr. Jana Camajova, PhD.,
rizikovy genotyp (popis) camajova@klinickabiochemia.sk , 0905 338 859

e nepritomné - zisteny genotyp Monika Dupkalova;
nie je asociovany so zvysenym dupkalova@klinickabiochemia.sk, 0918 37 -
rizikom pre CD alebo Mgr. Julia Potocka,
komplikovanym priebehom CD potocka@klinickabiochemia.sk, 0918 210 678

www.klinickabiochemia.sk
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Vazena pani doktorka / vazeny pan doktor,

dovofujeme si Vam tymto oznamit' uvedenie nového vySetrenia spolo¢nosti KLINICKA
BIOCHEMIA s.r.0. :

Molekularno-biologicka detekcia rizikovych variantov vybranych génov
asociovanych s Crohnovou chorobou

Crohnova choroba (CD) predstavuje autoimunitné ochorenie charakterizované chronickym zapalom
gastrointestinalneho traktu, pricom klinicky prejav choroby sa liSi v zavislosti od miesta ochorenia, intenzity
zapalu, veku a priebehu ochorenia. U takmer polovice pacientov s Crohnovou chorobou sa vyskytuju aj
extraintestinalne prejavy. Na patogenéze ochorenia sa podiela suhra genetickej predispozicie, faktorov prostredia
a imunologickych faktorov, ktoré vedu k aberantnej aktivacii imunitného systému, dysbidze Crevnej mikrobioty
a nasledne k zapalovym procesom.

NajvyznamnejSie gény, ktorych varianty su asociované s rozvojom a priebehom Crohnovej
choroby v beloSskej populdcii, su gény zapojené do procesu autofagie. Nedavne udaje poukazuju na to, Ze ich
klinicky dopad mdze byt v&&Si, nez sa uzndvalo. Silnd asocidcia sa ukdzala predovSetkym u génu
NOD2/CARD15 a dalej u génu ATG16L1. Gén NOD2/CARD15 kdduje intracelularny receptor pre bakteridlny
peptidoglykan muramyldipeptid, ktory po stimuldcii tvori aktivny oligomér schopny spustit' prozapalovu signalnu
kaskadu alebo stimulovat’ autofagiu prostrednictvom asocidcie s ATG16L1. PoruSena funkcia autofagie méze
prispiet k rozvoju chronického ¢revného zépalu.

Tri varianty v NOD2/CARD15 géne (R702W, G908R, L1007fs) predstavuju priblizne 81% mutécii v
tomto géne u pacientov s Crohnovou chorobou. Tieto varianty se vyskytuju priblizne u 7-20% zdravej populécie,
ale az u 30-50% pacientov s CD. Uvedené varianty su spojené so zvySenym rizikom vzniku CD, skorSim
nastupom ochorenia, iledlnou lokalizaciou, zvySenym rizikom stenotizujicej a penetrujucej formy ochorenia a
zvySenym rizikom chirurgického zékroku. Podla literatury 70-80 % pacientov s CD v priebehu Zivota podstupi
chirurgicku intervenciu a 25-38 % pacientov vyZaduje chirurgicku intervenciu opakovane. Variantom s
najvyznamnejSou vazbou na chirurgicku intervenciu sa javi L1007fs. Potvrdil sa zéroven uginok génovej davky —
uvadza sa, Ze relativne riziko rozvoja Crohnovej choroby je v porovnani so zdravou populéciou 2-4x vysSie u
nosicov jedného z variantov v NOD2/CARD15 géne (t.). u heterozygotov) a priblizne az 20-40x vySSie u nosi¢ov
dvoch variantov (u homozygotov, zlozenych heterozygotov). Pacienti s viac ako jednym variantom sa vyznacovali
niz§im vekom pri nastupe ochorenia, CastejSim strikturnym fenotypom a menej Castym postihnutim hrubého
Creva ako u pacientov bez vyskytu spominanych variantov.

Gén ATG16L1 hra zésadnu ulohu v mechanizme autofdgie ako medidtor zépalu a mikrobidlnej
homeostazy. Variant T300A v géne ATG16L1 nesie druhé najsilnejSie genetické riziko ovplyviiujuce vznik
a priebeh Crohnovej choroby, ¢o suvisi so zmenenou schopnostou autofagocytozy eliminovat mikroby v bunkéach
imunitného systému Creva. Variant T300A génu ATG16L1 zvySuje okrem iného ndchylnost na perianalnu formu.

Metéda stanovenia
VySetrenie rizikovych variantov vybranych génov pomocou real-time PCR technik.

Indikacia vysSetrenia
Toto vySetrenie mozu indikovat lekdri so Specializaciou:

001 vnutorné lekarstvo 022 dorastové lekarstvo

007 pediatria 029 patologickd anatémia

008 v3eob. starostlivost o deti a dorast 040 klinicka imunoldgia a alergoldgia
010 chirurgia 048 gastroenteroldgia

015 oftalmoldgia 062 lekarska genetika

018 dermatoveneroldgia 107 detska chirurgia

019 klinicka onkoldgia 140 pediatricka imunoldgia a alergoldgia

020 v3eob. lekarstvo 154 pediatricka gastroenteroldgia, hepatoldgia a vyZiva
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Predanalytické informacie

Odber biologického materialu

Na vySetrenie sa odobera 2-5 ml periférnej krvi do samostatnej sterilngj skimavky s KsEDTA (ako na
krvny obraz). Bezprostredne po odobrati sa obsah skimavky $etrne premie$a a do transportu sa uchovava pri
teplote 2-8°C. Odber nie je nutné vykonat nalaéno.

Dostupnost’ vySetrenia: VySetrenie sa vykondva v Laboratériu molekuldrnej genetiky, Medicinske
laboratorium v Ziline.
Cena vySetrenia pre samoplatcu je 150 Eur.

Vysledok vySetrenia: do 15 pracovnych dni - v zavislosti od doruCenia a prijatia vzorky do Laboratdria
molekuldmej genetiky v Ziline

Forma vysledku
» pritomné - detekovany mozny rizikovy genotyp
» nepritomné - zisteny genotyp nie je asociovany so zvySenym rizikom pre CD
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