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4.2.2013
Viézena pani doktorko, pane doktore,

sd¢lujeme Vam, Ze se ndm na naSe odd¢leni podafilo zavést nové metody z oblasti
molekuldrni biologie a Iékafské genetiky i nutri¢ni problematiky.

1)

Genetika celiakii. celiakie neboli celiakalni sprue (CS) je choroba autoimunitniho charakteru
s geneticky podminénou vazbou (HLA —-DQ2/DQ8) a specifickou humoralni odpovédi na peptidy
glaidinu. Tato choroba je typicka fadou klinickych manifestaci, pficemz gliadinové peptidy, vzniklé
$tépenim lepku se vazi s povrchovymi glykoproteiny HLA-DQ2/DQ8 a miuze dojit k poskozeni fady
organll. Pro predispozici této choroby se proto vyuziva HLA typizace, kterd pomuze odhalit zavazné i
drobné predispozice. Tento test vSak nelze vyuZzit jako screening, (vyskyt choroby ovliviiuje fada
environmentalnich faktor(), nicméné je prokazano, ze absence rizikovych alel nebyva spojena

s manifestaci choroby. Analyza HLA gentd DQ2/DQ8 ma tedy vysokou negativni prediktivni hodnotu.

Frekvence vyskytu celiakie je asi 20x vyssi u prvopfibuznych nez u bézné populace. U jednovajecnych
dvojcat se dokonce pravdépodobnost soucasného vyskytu zvysuje na 84%.

Alely DQA1*05 a DQB1*02 kddujici DQ2 byvaji spojeny s vysokym rizikem vyskytu celiakie, pricemz

alely DQA1*03 a DQB*03:02 kédujci DQS8 jsou spojeny se snizenym rizikem vzniku celiakie.

Na zakladé uvedeného existuje doporuceni o stanoveni alelickych skupin DQA1*03, DQA1*05,
DQB1*02 a DQB1*03:02.

Interpretace vysledku:

Genetikem. Bude definovano pozitivni, resp. negativni riziko vzniku choroby.

Indikace vysetieni:

- intolerance glutenu (lepku), podezfeni na celiakii, prvopfibuzni s celiakii

Dostupnost vySetieni: 1x za 3 tydny

Odbér: EDTA krev

2)
Stanoveni vitaminu E v séru. Hlavnim zdrojem vitaminu E (VE) jsou rostlinné oleje. Za

nejdalezitéjsi formu VE ve stravé je povaZovan alfa-tokoferol. Je ale obtizné absorbovan (pres
chylomikrony, které jsou pfi enterohepatdlnim cyklu vychytavany a z nich je prfeddvan ve vazbé na
VLDL do tukové tkané). Hlavni funkci VE je antioxidacni prevence peroxidace vicenenasycenych MK
(PUFA) v membranovych lipidech a plasmatickych lipoproteinech. Pfispiva k udrzeni integrity
bunécéné membrany, je zapojen do protizanétlivych a imunitnich procesua a syntézy DNA.
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Ptiznaky deficitu: u lidi je vzacny, vznika poskozeni bunéénych membran, které se stavaji prostupné

pro nékteré bunécéné komponenty. Objevuji se myopatie, neuropatie, ataxie, jaterni nekrdzy,
pigmentové retinopatie, hemolytické anemie. Jiz suboptimalni koncentrace v séru mohou byt
spojeny s aterosklerézou, koronarnim syndromem ¢i nékterymi druhy karcinomd. Normalni hodnoty
se pohybuji kolem 19-35 umol/l, hodnoty < 11,6 umol/I indikuji deficit. Za ochranné pred
kardiovaskularnim onemocnénim jsou povaZzovany hodnoty > 30 wmol/l, souc¢asné by méla byt
hodnota vitC > 50 umol/I a beta karotenu > 0,4 umol/I

Indikace vySetieni: riziko aterosklerézy a koronarniho syndromu. Myopatie, neuropatie, retinopatie,

ataxie, jaterni nekrézy, hemolytické anemie, nékteré malignity

Dostupnost vySetieni: 1x za 3 tydny

Odbér: uzavreny systém, sérum

3)

Stanoveni vitaminu A v séru. Vitamin A (VA) je rozpustny v tucich. Jeho provitamin
predstavuji karotenoidy, z nichz asi 50 mUze byt pfeménéno na vitamin A (nejzndméjsi je B—karoten).
Potravou je pfijiman jak vitamin A tak B -karoten (enzymaticky se ve stfevni sliznici pieméni na
vitamin A). Zdrojem vitaminu A jsou jatra, mlééné produkty a tucné ryby. Karotenoidy, jsou obsaZzeny
v Zluté a oranZové zeleniné, ovoci a tmaveé zelené listové zeleniné. VA je vstfebdva s Ucinnosti asi
80%, karotenoidy asi 5-50%. VA je v plasmé vazan na retinol binding protein (RBP), karotenoidy na
LDL a HDL. Z celkového mnozstvi je v organismu skladovano asi 80-90% v jatrech.

Hlavnimi funkcemi VA je zajisténi normalni struktury rohovky, vidéni, regulace genové exprese pro

strukturdlni proteiny, bunécna diferenciace, imunitni odpovéd a embryogeneze. Je zametacem
,volnych” radikald.

Pfiznaky deficitu: nocni slepota (hemeralopie), xeroftalmie, keratomalacie, aZ slepota. Vyznamnym
ukazatelem je zhorSeni vidéni v Seru. DalSimi pfiznaky jsou infekce v Ustech, xerostomie, keratinizace
epitelu. Vysoké koncentrace mohou byt teratogenni.

Indikace vysetreni: Seroslepost, poruchy vizu, xeroftalmie, xerostomie, infekce dutiny Ustni.

Dostupnost vySetfeni: 1x za 3 tydny

Odbér: uzavieny systém, sérum

Podrobné informace o zavedenych vySetfenich a novinkéch v laboratorni medicin€ obecné 1ze
nalézt na naSich webovych strankach.
TéSime se na dalsi spolupraci s Vami a piejeme zimu jak ma byt

kolektiv pracovnikit OLM
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