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摘要(译)

本发明涉及一种诊断III型遗传性血管性水肿（HAE III）或其易感性的方
法，该受试者被怀疑已经发展或具有发展III型遗传性血管性水肿的倾
向，或者被怀疑为a型的受试者。用于遗传性血管性水肿III型的载体，该
方法包括在体外从所述受试者的生物样品中确定调节凝血因子XII的表达
或编码凝血因子XII的核酸分子中是否存在疾病相关突变;其中这种突变的
存在表明III型遗传性血管性水肿或其易感性。本发明还涉及一种诊断III型
遗传性血管性水肿（HAE III）或其易感性的方法，所述受试者被怀疑已
经发展或具有发展III型遗传性血管性水肿的倾向，或者被怀疑是III型遗传
性血管性水肿的载体，该方法包括评估所述受试者中凝血因子XII的存
在，量和/或活性，并包括以下步骤：（a）从体外生物样品中测定所述
受试者的存在，金额和活性：（i）凝血因子XII基因编码的（多）肽;
（ii）（i）的（多）肽的底物;或（iii）由（ii）中提到的基质处理的
（多）肽;（b）将所述存在，数量和/或活动与参考样本确定的存在，数
量和/或活动进行比较;（c）根据步骤（b）中比较的样品之间的差异，诊
断III型遗传性血管性水肿或其易感性的病理状况。本发明还涉及鉴定调节凝血因子XII活性的化合物的方法，所述化合物适合作为用
于治疗和/或预防III型遗传性血管性水肿的药物的药物或先导化合物，该方法包括以下步骤：（a）体外接触凝血因子XII（多）肽或
功能相关的（多）肽与潜在的调节剂;（b）测试凝血因子XII活性的调节，其中凝血因子XII活性的调节指示化合物作为治疗和/或预
防III型遗传性血管性水肿的药物的适合性。此外，本发明涉及基因治疗方法和用于诊断遗传性血管性水肿的试剂盒III型。
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