Abstrakt

Zaméfili jsme se na studium polymorfizmi v genech pro receptor vitaminu D (VDR),
parathormonu (PTH) a kalcium senzitivniho receptoru (CASR). Proteinové produkty téchto
genl vyznamné ovliviiuji kalcium—fosfatovy metabolismus a podili se na patogenezi jak

samotného diabetu, tak ledvinového poskozeni.

Cilem této studie bylo zjistit, zda nami zkoumané polymorfizmy genli VDR, PTH a CASR nejsou
spojeny s rizikem rozvoje diabetu mellitu a jeho ledvinovych komplikaci. Frekvence alel a
genotypl byly studovdny u jednotlivych skupin diabetickych pacientl s ledvinovymi

komplikacemi a bez ledvinovych komplikaci pomoci TagMan sond nebo metodou PCR-RFLP.

V porovnani se skupinou zdravych kontrol jsme zjistili, Ze polymorfizmus Fokl genu VDR je
rizikovy pro rozvoj diabetické nefropatie (P<10#). RovnéZ polymorfizmus BstBl genu PTH je
predispozi¢ni pro rozvoj diabetické nefropatie (P=0,023). Drall polymorfizmus je predispozi¢ni
pro rozvoj diabetu a jeho ledvinovych komplikaci. U DN pacientt je haplotyp BBFFAATt genu
VDR zastoupen Castéji nez u zdravych kontrol (P=0,046), haplotyp BbFFAaTt je v porovnani se
zdravymi kontrolami castéji zastoupen u DM2 (P=0,018). Haplotyp BBDD se zda byt

predispozi¢nim faktorem pro rozvoj samotného diabetu (P=0,019).

Frekvence alel a distribuce genotypu polymorfizmd rs3804594 a rs1042636 genu CASR u
zkoumanych skupin pacient(i byly porovnavany s kontrolni skupinou zdravych darcd krve a
s kontrolni skupinou nediabetickych pacientl s ledvinovym selhanim (NWD). Zjistili jsme, Ze
polymorfizmus rs3804594 je rizikovym faktorem pro rozvoj samotného diabetu (DM2

P=0,002; NDRD=103) i nediabetického selhani ledvin (P=0,0005).

Polymorfizmy rs1501898, rs1801725 a rs7652589 genu CASR byly zkoumany pouze u diabetikd
1. a 2. typu bez komplikaci a porovnavany s kontrolni skupinou zdravych darcl krve. Zjistili

jsme, Ze polymorfizmus rs7652589 je asociovan s diabetem 1. typu (P=0,0098).






