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Genetické vySetfovani kandidatnich genl pro obezitu
se zamérenim na monogenni formy

Vazené kolegyné, vazeni kolegové,

obracime se na Vas snabidkou moZnosti molekularné-genetického vysetfeni obezity
zaméreného zejména na jeji monogenni formy.

Vyzkumy ukazuji, Ze télesnd hmotnost a jeji zmény jsou ze 40-70 % determinovany
geneticky. V naprosté vétsiné pripadl se jednd o vliv polygenni a multifaktoridlni, tzn.
podminény nékolika geny a jejich vzajemnymi interakcemi, kde se zdsadnim zplsobem
uplatiuji i vlivy vnéjSiho prostredi. Nicméné v poslednich letech se podafilo identifikovat
nékolik jedincli, u kterych je pri¢inou obezity genetickd zména jednoho genu
(tzv. monogenni obezita). Tyto mutace zpUsobuji rozvoj tézké obezity jiz v raném véku. Jedna
se napf. o mutace genu pro leptin (LEP), leptinovy receptor (LEPR), proopiomelanokortin
(POMC), melanokortinovy receptor 3. a 4. typu (MC3R, MC4R).

Ze zahranicnich studii vyplyvd, Ze prevalence nékterych mutaci se pohybuje mezi 0,5-6 %
obéznich déti. Mezi nej¢astéjsi monogenni formu obezity se fadi mutace genu pro MC4R, coz
potvrdila i studie ¢eské détské populace (zachyt u 2,4 % obéznich déti).

Molekuldrné-geneticka laboratof Endokrinologického Ustavu v Praze nabizi v soucasné
dobé analyzy genii POMC a MC4R. Vbudoucnhu je planovano rozsifeni spektra
vySetfovanych genl. Rovnéz ale umoznujeme zarazeni takto vysSetfenych jedinct do dalSich
védeckych projektd spojenych s vyzkumem obezity na Endokrinologickém ustavu. Pokud
bude pacient souhlasit s uchovanim vzorku DNA a pfipadnym vyuZitim pro dalsi vyzkumné
ucely, mlze byt vzorek vyuzit k naslednym analyzam i dalSich kandidatnich genl obezity.
Vsechny provadéné analyzy jsou anonymizované, pro pacienta z nich nevyplyvaji Zadné dalsi
povinnosti ani vySetfeni a svij souhlas mohou kdykoliv odvolat. Data, ktera budou pouzita
k dalsim védeckym ucelim, mohou vést k objasnéni etiopatogeneze obezity.

Mgr. Josef Véelak RNDr. Hana Zamrazilova, Ph.D.
0Oddéleni molekularni endokrinologie MUDr. Irena Aldhoon Hainerova, Ph.D.
Endokrinologicky ustav, Praha Centrum pro diagnostiku a |é¢bu obezity

Endokrinologicky ustav, Praha



Praktické informace pro lékare

vrsve

Ke genetickému vysSetieni s podezienim na monogenni pfi€inu obezity jsou indikovani
jedinci:
= u kterych doSlo ke vzniku obezity (tj. BMI > 97. percentil dle pohlavi a véku)
pred 5. rokem véku

= u kterych dosud nebyla objasnéna pfi¢ina obezity (nejedna se tedy o néktery
z dédénych syndromd, napft. Prader-Willi)

K provedeni vySetieni monogenni obezity je tfeba odeslat v jedné zasilce:

» jednu kopii vyplnéné zadanky vcéetné informovaného souhlasu
= dotaznik ,Molekularné genetické vysetieni obezity”
= odebrany vzorek krve pottebny k izolaci DNA

o pouzijte odbérovou zkumavku s EDTA a oznacte celym jménem a rodnym
Cislem — poZadovany objem minimalné 2 ml pIné krve

o krev promichejte opakovanym obracenim zkumavky

o zkumavku lze poslat poStou. Vtom pripadé zabalte zkumavku tak, aby
nemohlo dojit kohrozeni krvi pfi manipulaci se zasilkou (1-2 wvrstvy
plastového obalu uvnitf s buni¢inou/savym materidlem, ktery pfi
netésnosti/rozbiti zkumavky absorbuje veskery obsah)

o odeslete co nejdfive na nize uvedenou adresu; krevni vzorek je moZno
skladovat v lednici maximalné jeden tyden — krevni vzorek NEZAMRAZUJTE

= privodni dokumenty (Zadanka véetné informovaného souhlasu, dotaznik, informace
pro rodi¢e) je moino nalézt ve sloice ,Monogenni obezita“” dostupné na
http://web2.endo.cz/cz/index.php/k-stazeni/

Prosime, dbejte na Ffadné vyplnéni informovaného souhlasu pacientem/jeho zakonnym
zastupcem. Spravné a uplné vyplnény informovany souhlas je nezbytny pro vlastni provedeni
genetickych analyz. Prosime, upozornéte na moznost anonymniho vyuZziti DNA k Iékarskému
vyzkumu.

O vysledku bude pisemné informovan odesilajici Iékar. S ohledem na specializovanost a
rozsah vySetfeni je v soucasnosti predpokladana doba obdrzeni vysledkl cca 6 mésicu.

Biologicky vzorek se vSemi priivodnimi dokumenty odeslete na adresu:
Mgr. Josef Véelak,

Oddéleni molekularni endokrinologie
Endokrinologicky ustav
Narodni 8, 116 94 Praha 1

Pfipadné dotazy smérujte na e-mail: hzamrazilova@endo.cz nebo Idusatkova@endo.cz

Pro potiebu klinické konzultace ¢i endokrinologického vysetieni kontaktuje:

MUDr. Irenu Aldhoon Hainerovou, Ph.D.: ihainer@hotmail.com
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