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Detekcia polymorfizmov
v prométore génu ANXAS

KLINICKY VYZNAM

Polymorfizmy v prométore génu ANXAS (annexin A5)

su asociované s komplikdciami v tehotenstve, akymi st
opakujuce sa potraty, preeklampsia, venézny tromboem-
bolizmus a intrauterinnéa rastova retardacia. SNP polymor-
fizmy -229G>A (rs112782763), -210A>C (rs28717001),
-184T>C (rs28651243) a -135G>A (rs113588187) prejavuju
siln vazobnu nestabilitu, ktorej vysledkom je tvorba dvoch
hlavnych haplotypov (M1 a M2). M2 haplotyp tvoreny Styrmi
alelami SNP polymorfizmov predstavuje zvysené riziko
komplikacii v tehotenstve, v porovnani s nepatologickym M1
haplotypom (-210A>C a -184T>C).

O nemutovana alela
' mutovana alela

SNPS
-229G>A @@ @‘@

2108-¢—(AXA) (AX
135G>A > ‘@ @’@

N N

N M1 MIM2 N M2 M2M2

Obr. 1: Schematické znazornenie genotypov.

Kazda alela znazorfiuje pritomnost nemutovanych a mu-
tovanych alel SNP polymorfizmov, ktoré tvoria M1 a M2
haplotyp.
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Vysetrenie M2 haplotypu v ANXAS géne sa odporuca
u pacientov pred IVF, ako aj u darcov gamét.

INDIKACNE OBMEDZENIA

o Genetickému laboratérnemu vysetreniu predchadza
indikacia u gynekoléga, pripadne u hematoléga.

eV pripade rizikového variantu M2 je nutna konzultacia
u klinického genetika a hematoléga.

PREDANALYTICKE INFORMACIE

1. Odber 5ml periférnej krvi do skiimavky s roztokom EDTA.

2. Odberovu skiimavku je potrebné oznacit samolepiacim
Stitkom, ktory je sucastou ziadanky, menom, rodnym
¢islom pacienta a uzatvorit do transportného vrectska
spolu so ziadankou.

3. Uchovavat pri teplote 4-10 °C

Odberové dni: pondelok - piatok

METODA

Detekcia polymorfizmov v prométore génu ANXAS sa
uskutoc¢nuje metédou Sangerovho sekvenovania komercne
dodéavanymi primermi pre pozadovanu oblast.

DOSTUPNOST VYSETRENIA
Centralne laboratérium Bratislava - genetika
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