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Kronična vnetna črevesna bolezen (KVČB) je multifaktorska bolezen, na razvoj katere ima  poleg okoljskih dejavnikov velik vpliv tudi genska zasnova posameznika. Tako k nastanku KVČB prispeva več kot 10 genov v človeškem genomu. Gen za citotoksični T limfocitni antigen 4 (CTLA4), ki sodeluje pri regulaciji aktivnosti T-celic, je dober kandidatni gen tako za KVČB kot tudi za druge avtoimunske bolezni. 
V našo študijo smo vključili bolnike s kronično vnetno črevesno boleznijo in sicer bolnike s Crohnovo boleznijo (CD) in ulceroznim kolitisom (UC) ter zdrave posameznike za kontrolno skupino. Preučili smo SNP polimorfizem CTLA4_CT60 (rs3087243), ki je bil s KVČB povezan že v drugih populacijah, vendar so si študije precej nasprotujoče. Prav tako smo ta polimorfizem povezali z ekspresijo gena CTLA4 v limfocitih iz krvi za bolnike in kontrolno skupino ter v črevesnih biopsijah bolnikov s KVČB, pri čemer smo primerjali vneti in zdravi del tkiva bolnikov. 
Ugotovili smo, da je genotip GG SNP-a rs3087243 povečan v skupini bolnikov CD in UC ter statistično povezali alel G z boleznijo (p < 0,05). Ekspresijska študija kaže povišano ekspresijo gena CTLA4 v krvnih limfocitih pri bolnikih z genotipom GG, prav tako je ekspresija gena CTLA4 povišana v vnetem delu tkiva v primerjavi z nevnetim delom.
S pomočjo metode genske tipizacije in merjenja genske ekspresije smo pokazali, da ima gen CTLA4 pomembno vlogo pri razvoju kroničnih vnetnih črevesnih bolezni v slovenski populaciji. Nadaljne analize na večjem številu bolnikov kot tudi zdravih posameznikov bo pripomogel k boljši povezavi gena z boleznijo.
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