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Geno- és fenotipus Gsszefiiggések elemzése Duchenne-Becker féle progressziv
izomdystrophidban
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A geno- és fenotipus-osszefliggések vizsgalataval prognosztikai mutatékra
kivanunk kovetkeztetni, a genetikai informacidkat boviteni. A fenti elmélet helyességét a
klinikdnkon kezelt myopathids betegek esetében vizsgdlni. Az Aaltalunk vizsgalt
progressziv izomdystrophidban szenvedd betegek életkora 2-33 év, a legtobb beteg
(30%) 13-15 éves kor.

A genotipus vizsgilata (18 exon és izomspecifikus promoter analizise)
leukocytakbol tisztitott DNS-en polimeraz lancreakcié (PCR) technikaval, Beggs- és
Chamberlain-féle szintetizalt oligonucleotid primerekkel tértént. Vizsgéltuk a Duchenne-
és Becker-myopathias betegek (n=62) exondelécidit, a delécios és nondeléciés esetek
aranyat, a delécidk terjedelmét és lokalizacié szerinti megoszlasat. A kapott adatokat
osszehasonlitottuk a klinikai- képpel. Spearman-teszitel korrelaciét szdmitottunk a
tol6kocsiba keriilés (IV. stadium) életkora és a delécié kiterjedése kozott.

A vizsghlt 62 betegb6l 33 esetben taldltunk deléciot (53%), 29 beteg (17%)
nondeléciésnak bizonyult. A Becker-myopathiasok 25%-anél igazoltunk deléciot (4 £6),
mig a Duchenne-tipusnal a delécios esetek ardnya 75% (27 £6). A vizsgélt 18 exon kéziil
leggyakoribbnak a 47, 48, 49-es exonok delécidi bizonyultak. Viszonylag kis szdmu
beteganyagunknal is megfigyelheté az az irodalombdl ismert tendencia, hogy a delécick
tobbsége a gén un. masodik téréspontjanal, a 3’ véghez kozel helyezkedik el (eseteink
78%-4ban). Nem talaltunk szignifikdns 9sszefiiggést a delécidk kiterjedése €s a klinikai
tiinetek stlyossdga kozott. Az osszefliggés hidnya aldtamasztani latszik a ,frame-shift”
hipotézis helyességét. Példaként emlithetjikk a kiterjedésében hosszabb, de ,,in-frame”
delécidval (45-48-as exonok) rendelkezd betegiink enyhe Becker fenotipusat és a
rovidebb génszakaszt (43-44-es exonokat) érint6, de ,frame-shift” delécidji paciens
stilyosabb, intermedier tipusi myopathiajat.

A Duchenne- és Becker-izomdystrophiakban a geno- €s fenotipus dsszehasonlito
analizise prognosztikus hasznossaginak bizonyult.
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