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Analiza zwigzku polimorfizmu insercyjno/delecyjnego promotora
genu PPP3R1 kodujacego kalcyneuryne B z masg lewej komory serca.

Uprzednio stwierdzono, ze polimorfizm insercyjno/delecyjny 5 par zasad (5I/5D, rs3039851)
w promotorze genu PPP3R1 kodujacego podjednostke B1 kalcyneuryny jest zwigzany z
przerostem lewej komory (LVH) u pacjentéw z nadcisnieniem t¢tniczym lub u sportowcow.
Brak jest jednak danych dotyczacych zwigzku PPP3R1: rs3039851 ze zmiennos$cig masy lewej
komory (LVM) wérod zdrowych oséb nienarazonych na czynniki ryzyka indukujace LVH.
Dlatego celami moich badan byty:

1. Opracowanie metody PCR-RFLP identyfikacji polimorfizmu insercyjno/delecyjnego
PPP3R1.

2. Ocena czestosci polimorfizmu insercyjno/delecyjnego PPP3R1 w grupie zdrowych
noworodkoéw urodzonych o czasie.

3. Analiza zwigzku pomiedzy polimorfizmem insercyjno/delecyjnym PPP3R1 i masa
lewej komory u zdrowych noworodkoéw urodzonych o czasie.

Grupe badang stanowito 162 zdrowych noworodkow urodzonych o czasie. Do oceny LVM
zastosowano dwuwymiarowa echokardiografi¢c w trybie M. Polimorfizm 5I/5D PPP3R1 w
probkach genomowego DNA wyekstrahowanego z leukocytow krwi pepowinowej
noworodkow identyfikowano metodg tancuchowej reakcji polimerazy

z polimorfizmem dhugosci fragmentéw restrykcyjnych (PCR-RFLP) i potwierdzano przez
sekwencjonowanie.

Nie stwierdzono istotnych réznic miedzy noworodkami homozygotycznymi pod wzgledem

allelu typu dzikiego (51/51, n=135) i noworodkami z co najmniej jednym allelem 5D (51/5D+



5D/5D, n=27) dla LVM znormalizowanej wzgledem masy ciata, dtugosci ciata lub pola
powierzchni ciata (odpowiednio: LVM/BM, LVM/BL lub LVM/BSA). Jednak czestos¢
wystepowania genotypéw PPP3R1 z allelem 5D ws$rdod noworodkdéw z najwigkszymi
LVM/BM lub LVM/BSA (goérne tertyle) byla istotnie wyzsza w pordéwnaniu z ich
rozpowszechnieniem u noworodkéw z najnizszymi wartosciami obu wskaznikéw (dolne
tertyle).

Whioski:

1. Zastosowana w niniejszej rozprawie metoda PCR-RFLP pozwala na wiarygodng
identyfikacj¢ polimorfizmu 5I/5D (rs3039851) promotora genu PPP3R1 kodujacego
podjednostke B1 kalcyneuryny.

2. Czgstos¢ allelu 5D polimorfizmu rs3039851 genu PPP3R1 u Polakéw, okreslona w
reprezentatywnej grupie zdrowych noworodkow urodzonych
o czasie, jest zblizona do rozpowszechnienia tego wariantu genetycznego w innych
populacjach pochodzenia europejskiego.

3. Polimorfizm 51/5D (rs3039851) promotora genu PPP3R1 jest zwigzany z masg lewe;j

komory serca u zdrowych donoszonych noworodkéw.



