Abstrakt

Kongenitalni adrendlni hyperplasie (CAH) je autozomalné recesivni onemocnéni, které
zpusobuje poruchu steroidogeneze v kuie nadledvinek. Tato choroba je soucasti panelu nemoci
vyhledavanych v ramci preklinického celorepublikového novorozeneckého screeningu.
Metodika je zalozena na méfeni koncentrace 17-hydroxyprogesteronu (17-OHP) v suché krevni
kapce pomoci fluorescencni imunoanalyzy (FIA). Toto stanoveni neni vSak zcela specifické a
generuje vysoké mnozstvi falesn¢ pozitivnich vysledki (az 4,3 %). V rdmci této diplomové
prace byla vyvinuta LC-MS/MS metoda, kterou byly zméteny vybrané steroidni hormony, které
jsou aktivni v metabolismu kortisolu s ohledem na diagnostiku onemocnéni CAH. Metoda byla
validovana a aplikovana na klinické vzorky, kde rozpoznala pacienty od negativnich kontrol a
zasadné zredukovala faleSnou pozitivitu vysledkii novorozeneckého screeningu. Oproti
vysledkim FIA snizila LC-MS/MS metoda faleSnou pozitivitu az o 50 % v hodnoceni
koncentrace 17-OHP. Rozsifenim diagnostického algoritmu o dalSi naméfené markery pak
doslo k redukci az 0 98 %. Vyvinutd metoda je aplikovatelna téz pro méfeni vzorka krevniho

séra, respektive plazmy a stala se soucasti konfirmace suspektnich nalezi screeningu CAH.
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