Nazev vySetieni: ApoB (R3500Q) — familiarni hypercholesterolémie

a zvysené riziko aterosklerdzy
Popis:

Familiarni defekt apolipoproteinu B-100 (FDB) je autozomaln¢ kodominantni onemocnéni,
spojené s hypercholesterolemii a zvySenym rizikem onemocnéni koronarnich arterii. Pfi¢inou
je defekt ligandu pro LDL receptor - apolipoproteinu B100. V genu ApoB (lokalizace 2p24) se
zjistila fada mutaci, které meéni konfiguraci ApoB-100, a tak znemozni jeho vazbu na LDL
receptor. Z nichz nejrozsifenéjsi a nejlépe prostudovand je mutace R3500Q. V typické
heterozygotni formée jsou v krvi pacienta pfitomny 2 subpopulace LDL ¢astic: jedna s funkénim
ApoB100, druha s vadnym. Castice LDL s vadnym ApoB-100 nejsou dostateéné rychle
odstranovany z krve a tim se enormné zvySuje hladina LDL cholesterolu. Frekvence
heterozygoti je 1:500, frekvence mutovanych homozygoti 1:1 000 000. Koncentrace
cholesterolu u heterozygotd se pohybuje 8-12 mmol/l, u homozygott je vétsi nez 15 mmol/l.

Jednotky: -

Referencni hodnoty:

Negat. - negativni = nemutovany homozygot = wild type = wt / wt;
Heteroz. — heterozygot = wt / mut;

Homozyg. - mutovany homozygot = mut / mut;

Odbér:

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

- Odebrany biologicky materidl je tieba skladovat pii 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 laboratofe,
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 laéno!
Biologicky material: nesrdzliva periferni krev
Provadi se: 1x tydné
Doba odezvy: 10 pracovnich dni




