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Příspěvek neklasického HLA genu  HLA-DOA k riziku rozvoje revmatoidní
artritidy
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Revmatoidní artritida je autoimunitní onemocnění postihující v některých částech světa až 0,5 % populace. Je
charakteristická rozsáhlým zánětem a destrukcí synoviálních kloubů. Vedle některých již identifikovaných
markerů, jako je zvýšená hladina proteinu ACPA, je patrná snaha o detekci dalších takových molekul, jejichž
přítomnost nebo významně změněná hladina může být prvním signálem pro rozvoj této choroby. Skupina
japonských vědců se zaměřila na detailní genotypizaci HLA molekul, u nichž je známá asociace s různými typy
autoimunitních onemocnění. Odhalili několik nových synonymním mutací v genu kódujícím molekulu HLA-DOA,
které dále zvyšují riziko rozvoje RA u pacientů s vyšší hladinou ACPA. Další práce pak prokázala v genomu
zástupců mnoha etnických skupin vazebnou nerovnováhu (angl. linkage disequilibrium; LD) mezi geny HLA-DOA
a HLA-DRB1, která vysvětluje různou míru rizika pro přítomnost HLA-DOA mezi jednotlivými etniky. 
Tato práce navázala na předchozí studie, ve kterých se podařilo identifikovat souvislost v přítomnosti
polymorfismů u některých klasických HLA molekul, typicky právě HLA-DRB1, a rozvoje autoimunitních chorob.
Spíše než ke klinickému využití mohou získaná data přispět k bližšímu pochopení imunopatologie revmatoidní



artritidy i dalších příbuzných onemocnění.
  

http://www.cell.com/ajhg/pdf/S0002-9297(16)30223-3.pdf
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