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INS/DEL ACE POLYMORPHISM (ACE I/D) (Angiotensin-converting enzyme)

Souprava umoznuje charakterizaci nukleotidového polymorfismu v intronu 16 genu kédujiciho lidsky angiotenzin
konvertujici enzym (ACE), konkrétné inserce (I alely) nebo delece (D alely). Metoda zahrnuje amplifikaci vzorkad
genomové DNA se specifickymi oligonukleotidy a sondami a naslednou detekci pomoci techniky Real-Time PCR.
Primarnidm vzorkem je genomova DNA extrahovana z pIné krve, tkané, bunék apod.

Analyticka citlivost: limit detekce (lod) = 0,016 ng DNA
Analyticka citlivost: limit blank (lob) 0% ncn
Reprodukovatelnost 99,9%

Diagnosticka specificnost / diagnosticka citlivost 100% / 98%

Renin-angiotensin-aldosteronovy systém (RAAS) je hormonalni systém, ktery reguluje krevni tlak, objem cirkulujici
plazmy, tonus arterialnich svall prostfednictvim rdznych mechanismu a sekreci aldosteronu.
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Hraje také dudleZitou roli v etiologii hypertenze. Tento systém ma mnoho sloZek: renin, prorenin, angiotenzin
konvertujici enzym (ACE), angiotenzinogen (AGT), angiotenzin | a angiotenzin Il. Posledni jmenovany pfedstavuje
konecny efektor renin-angiotenzinového systému a pUsobi na kardiovaskularni systém prostfednictvim vazby na
specifické receptory.

Prvnim krokem v enzymatické kaskadé vedouci k produkci angiotensinu Il je konverze angiotenzinogenu na
angiotensin | pomoci proteolytického enzymu reninu. Druhym krokem procesu je konverze angiotensinu | na
angiotensin Il prostfednictvim reakce katalyzované ACE. Angiotensin Il je hlavni aktivni peptid RAAS, ktery funguje
prostfednictvim alespon Ctyr typl receptord. Receptory AGTR1 mediuji kardiovaskularni cinky, véetné
vazokonstrikce, syntézy aldosteronu, sekrece vazopresinu, proliferace bunék hladkého svalstva cév, pritoku krve
ledvinami, regulace aktivity reninu, reabsorpce sodiku v ledvinach, modifikace aktivity sympatického nervového
systému a srdecni funkce. Renin-angiotensinovy systém (SRAA) také vyvolava lokalni ucinky na proliferaci bunék,
apoptdzu, zanét a angiogenezi v rznych tkanich. Déle jsou v literatufe Udaje, které koreluji SRAA s nddorovou
tumorigenézou a angiogenezi. V rlznych sloZzkach RAS existuji genetické polymorfismy, které mohou mit klinicky
vyznam. Inserce/delece (I/D) genu ACE je pfimo spojena s cirkula¢ni hladinou samotného enzymu. V disledku toho
I/D polymorfismus ovlivfiuje riziko kardiovaskularnich komplikaci, vyvoje diabetické nefropatie a obezity. Nedavna
meta-analyza také prokézala vyznamnou asociaci mezi I/D polymorfismy a opakovanymi potraty. Zeny s genotypy
ACE ,DD" nebo ,,ID" maji vy3si riziko opakovaného ztraty téhotenstvi.
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