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A TRPV6 gén mutacidinak szerepe kronikus hasnyalmirigy-
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BEVEZETES

Az idialt hasnyalmirigy-gyulladas  kialakulasaban
szerepet jatszik a pancreas ductdlis sejtek
homeosztazisanak megbomlasa, melyhez a CFTR
(cisztas  fibréozis  transzmembran  konduktancia

regulator) génben felfedezheté genetikai eltérések is
hozzajarulnak. Egy, a kozelmuiltban megjelent
tanulmany szerint egy masik gén, a hasnyalmirigyben
is kifejez6d6 epithelialis kalciumion szelektiv csatornat
kddold TRPV6E (Transient Receptor Potential Vanilloid
subfamily member 6) mutaciéi jelent6s mértékben
halmozédnak a fiatalkori, nem alkoholos krénikus
pancreatitisben.

CELKITUZES

CélkitGizésink, hogy megvizsgaljuk a TRPV6 gén
mutacioinak el6fordulasat a magyar populacidban.

A Magyar Hasnydlmirigy Munkacsoport (Human
Pancreatic Study Group - HPSG) hasnyalmirigy
regiszterében szereplé 125 nem-alkoholos etioldgiaju
pancreatitisben szenvedé beteg, valamint 230 véradé
kontroll DNS mintait vizsgaltuk. Tanulmanyunk soran a
TRPV6 gén teljes kddold régidjat tervezziik PCR
maodszerrel amplifikalni és Sanger-féle szekvenalassal
elemezni.

EREDMENYEK

A TRPV6 gén 7, 8 és 11-es exonjait analizdltuk, melyekben az irodalmi adatok alapjan a legtobb funkcionalisan

defektiv varians talalhato.

TRPV6 variansok allélfrekvencidja nem-alkoholos kronikus pancreatitisben szenvedé betegekben (NACP) és

kontrollokban.
) ) NACP Kontroll - 0
TRPV6 Nukleotid csere |Aminosav csere (n=250) (n=460) P érték OR 95% CI
c.896T>A p.L299Q 0 1(0.2%) 0.5 0 0- 16.6
Exon 7 c.926C>T p.T309M 1 (0.4%) 2 (0.4%) 0.95 0.9 0.1-7.9
c.927G>A p-T309= 1 (0.4%) 1(0.2%) 0.7 1.8 0.1-35.1
c.1056G>A p.-P352P 0 1(0.2%) 0.5 0 0- 16.6
Exon 8
c.1200G>A p.T400= 16 (6%) 30 (7%) 0.95 1 0.5-1.8
c.1501G>T p-G501C 0 1(0.2%) 0.5 0 0- 16.6
Exon 11
c.1512C>T p.N504= 37 (15%) 42 (9%) 0.02 1.7 1.1-2.8

KONKLUZIO

Nem azonositottunk funkcidinadlisan defektiv varianst a vizsgalt exonokban, igy jelenleg a szakirodalomban
ezidaig kozolt megfigyeléseket nem tudtuk megerdsiteni a magyar populacidban. A beteg- és kontrollpopulacié
elemszamanak novelése, illetve a TRPV6 gén kiterjesztett genetikai vizsgalata sziikséges ahhoz, hogy az allél- és
genotipus-megoszlasokrél megbizhatd eredményeket kapjunk az altalunk vizsgalt populdciéban.
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