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NARKOLEPSIE A HLA

* Narkolepsie s kataplexi (nahla ztrata svalového napéti) -typ 1
* Narkolepsie bez kataplexe - typ 2

« HLA-DQB1*06:02 - alela musi byt pfitomna u pacientl s diagndzou narkolepsie s kataplexi
- asociace znama od 80. let 20. stoleti
- frekvence v populaci CR: 0,13 (24 % populace)

 HLA-DQB1*06:03 - silné protektivni
- frekvence v populaci CR: 0,08 (14 % populace)
(populacni data uvedena na http://www.allelefrequencies.net)

e Dalsi nami detekované alely skupiny *06: HLA-DQB1*06:01
HLA-DQB1*06:04
HLA-DQB1*06:05
HLA-DQB1*06:09
HLA-DQB1*06:14
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METODA TESTOVANI HLA-DQB1*06:02

* PCR-SSP - polymerazova retézova reakce se sekvencné specifickymi primery
e RozliSeni na urovni alelickych skupin (low resolution) - HLA-DQB1*06

Rozliseni na Urovni jednotlivych alel (high resolution) - HLA-DQB1*06:02

Priklad - HLA-DQB1*06:02 pozitivni: _
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PREHLED TESTOVANI HLA-DQB1*06

06/2004 — 12/2015
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PREHLED TESTOVANI HLA-DQB1*06

06/2004 — 12/2015

Muzi 183 (37 %) 66 (13 %)
Zeny 190 (40 %) 50 (11 %)
2 Pacienti 373 (38 %) 106 (11 %)
z toho:
Homozygoti 53 9
Kombinace
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PREHLED TESTOVANI HLA-DQB1*06

06/2004 — 12/2015

VFN 360 (38 %) 102 (11 %) 948
Nemocnice Na 10 (67 %) 1 15
Homolce
FN Motol 2 (100 %) 0 2
Trutnov 1(17 %) 3 (50 %) 6
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SHRNUTI

Vysetreni pritomnosti alely HLA-DQB1*06:02 je soucasti diagnostiky narkolepsie
U pacienti bez HLA-DQB1*06:02 je vyloucena diagndza narkolepsie s kataplexi
Pocet vzorkl testovanych v nasi laboratofi je vzrustajici

PCR-SSP je vhodnou metodou testovani

Alelicka frekvence HLA-DQB1*06:02 v nasi populaci priblizné o 15 % vyssi nez v bézné
populaci CR (nas soubor pacientti 38 %, populace CR 24 %), coz je dano selekci
testovaného souboru
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Dékuji za pozornost.
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