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Celiakalni sprue (HLA-DQ2, DQ8)

Celiakalni sprue (CS) (OMIM 212750) je multifaktoridIni onemocnéni, charakterizované
celozivotni abnormalni imunitni odpovédi, které vykazuje autoimunni rysy na lepek — zpUsobuijici
u geneticky vnimavych jedinct morfologické zmény na stfevni sliznici. Porovnani laboratornich
vysledk a klinickych pfiznak{ ukazuji, Ze exprese CS je velmi heterogenni a Ze zanétlivé zmény
sliznice tenkého streva a jejich tize jsou velmi variabilni. CS je ¢asté onemocnéni a jeho frekvence
se udava mezi 1/200 az 1/300 jedincd, s tim, zZe stfevni symptomatologie se objevuje jen v 10 —
20% pripadd.

Onemocnéni ma velmi tzky vztah k HLA gentim II. tfidy, které jsou lokalizovany na Sestém
chromosomu, v oblasti 6p21.3. Uvadi se, ze vice nez 90 % nemocnych s CS nese heterodimer
HLA-DQ2 (kédovan alelami HLA-DQA1*05 a DQB1*0201/202) a priblizné 5-10% pacient(i nese
heterodimer HLA-DQ8 (kédovan alelami HLA-DQA1*03 a DQB1*0302 a uvadi se, Ze ty jsou v tésné
vazbé s alelou DRB1*04). Uvedené alely se vyskytuiji pfiblizné u 20-30% zdravé bélosské
populace. Molekularné genetické vysetreni provadéné v nasi laboratori je zaméreno na detekci
téchto rizikovych alel. Kombinace klinickych pozorovani, imunologickych a molekularné
genetickych metod umoznuje potvrdit diagndzu, zachytit rizikové jedince v rodinach pacientt na
zakladé jejich genotypl a pripravit rodiny na potiebné klinické a dietetické opatreni.

Material pro vysetreni:

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

= pfipadné zamrazené strevni biopsie

= 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 HLA alel Il. tridy:

PCR se sekvencné specifickymi primery. Pouzitymi primery nelze presné urcit, ktera konkrétni
alela z daného lokusu je v genomu pfitomna. Pouzitou metodou nelze rozlisit, zda jsou alely v
heterozygotnim nebo homozygotnim stavu a zda jsou v pozici cis nebo trans. A pomoci
komercniho kitu Olerup SSP® DQA1*02,05; DQB1*02,03:02, pfipadné kitu Olerup SSP® DQA1
(Olerup GmbH).
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Transport vzorkd do laboratore

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



