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Crohnova choroba

Crohnova choroba (CD, OMIM 266600) je nespecifické zanétlivé onemocnéni traviciho traktu,
postihujici nejcastéji oblast tenkého a tlustého stieva (¢asto konecnou ¢ast tenkého stieva —
ileum), postizeny vSak mohou byt prakticky jakékoliv Gseky travici trubice. Zanét postihuje stfevo
do hloubky v celé Sifce stfevni stény, segmentarné a je zde sklon ke tvorbé pistéli a abscesu.
Nemoc se projevuje prijmy, bolestmi bficha, poruchou trdveni a vstrfebavani (malabsorpci),
celkovymi priznaky (zvysSenou teplotou aj.) a pfiznaky mimostrevnimi (bolestmi a zanéty kloubd,
aftézni stomatitidou a jinymi koznimi obtizemi).

Pficina Crohnovy choroby neni dosud presné znama. Sklon k onemocnéni je ovlivnén geneticky a
nemoc mUze byt v ndchylné osobé vyvolana vlivy okolniho prostredi (dietni chyby, koureni, stres).
Rovnéz se na rozvoji onemocnéni uplatiuji faktory imunologické a infekéni (vSe je pfedmétem
intenzivniho vyzkumu). V nedavné dobé bylo identifikovano nékolik chromosomovych oblasti,
které vykazuji moznou spojitost s nachylnosti ke vzniku Crohnovy choroby (napf. na chromosomu
5p13.1, 6p21).

Jednim z vyznamnych gen, jehoZ mutace jsou asociovany se zvysenou pravdépodobnosti
rozvoje Crohnovy choroby, patfi gen NOD2/CARD15, ktery se nachazi na chromosomu 16q12.
Protein kédovany timto genem hraje ddleZitou roli v imunitni odpovédi na bakteridlni infekci.
Mutace v tomto genu maji za nasledek zménu funkce proteinu, které vedou ve svém disledku ke
ztraté kontroly organismu na bakterialni infekci. Tfi mutace v NOD2/CARD15 genu (R702W,
G908R, 3020insC) predstavuiji priblizné az 82 % mutaci u pacientt s Crohnovou chorobou.

Uvadi se, Ze relativni riziko rozvoje CD je 2-4x vyssi u nosicll jedné mutace (heterozygoti) a az 17x
vysSi u nosiél dvou mutaci (homozygoti, slozeni heterozygoti). Uvadi se, Ze mutace v
NOD2/CARD15 genu se vyskytuji pfiblizné u 7-20 % zdravé populace a 30-50 % pacientt s CD.

Vysetrované mutace v NOD2/CARD15 genu:

«  R702W (c.2104C>T)
= G908R (c.2722G>C)
= 3020insC (1007fs) (c.3019_3020insC)

Material pro vysetreni:
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= 5mlvendzni krve odebrané do EDTA (krev s heparinem nelze pouzit!), oznacené
minimalné dvéma identifikacnimi symboly: jménem a datem narozeni (nebo rodnym
¢islem pacienta)

= vyizolovana DNA rozpusténa ve vodé nebo TE pufru, fadné oznacena 2 identifikacnimi
symboly — jménem a rodnym Cislem pacienta

= prilozena Zadanka specifikujici druh poZzadovaného vysetieni a obsahujici nezbytné udaje
o pacientovi a informovany souhlas pacienta s pozadovanym vySetfenim.

Metoda detekce mutaci:

PCR a nésledné stépeni pomoci restrikénich enzymi (PCR-RFLP).

Transport vzorku do laboratore

Zajistén svozem CGB laboratore a.s. Vice info zde...

Délka trvani vySetreni a zplsob vydani zavérecné zpravy:

= pozadované vySetreni a vydani zavérecné zprdvy je realizovano do 7-10 pracovnich dnt
po prevzeti vzorku

= v pfipadé vzorku s oznacenim STATIM je vySetfeni a vydani zavérecné zpravy provedeno
do 2-3 pracovnich dnl po prevzeti vzorku

= zavérecné zpravy o vysledku jsou z laboratore zasilany pisemné pouze zadavateli
vySetreni — |ékafi, opravnénému indikovat vySetreni.



