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A TRPV6 gén mutációinak szerepe krónikus hasnyálmirigy-
gyulladásban

Az idült hasnyálmirigy-gyulladás kialakulásában
szerepet játszik a pancreas ductális sejtek
homeosztázisának megbomlása, melyhez a CFTR
(cisztás fibrózis transzmembrán konduktancia
regulator) génben felfedezhető genetikai eltérések is
hozzájárulnak. Egy, a közelmúltban megjelent
tanulmány szerint egy másik gén, a hasnyálmirigyben
is kifejeződő epitheliális kalciumion szelektív csatornát
kódoló TRPV6 (Transient Receptor Potential Vanilloid
subfamily member 6) mutációi jelentős mértékben
halmozódnak a fiatalkori, nem alkoholos krónikus
pancreatitisben.

Célkitűzésünk, hogy megvizsgáljuk a TRPV6 gén
mutációinak előfordulását a magyar populációban.

A Magyar Hasnyálmirigy Munkacsoport (Human
Pancreatic Study Group – HPSG) hasnyálmirigy
regiszterében szereplő 125 nem-alkoholos etiológiájú
pancreatitisben szenvedő beteg, valamint 230 véradó
kontroll DNS mintáit vizsgáltuk. Tanulmányunk során a
TRPV6 gén teljes kódoló régióját tervezzük PCR
módszerrel amplifikálni és Sanger-féle szekvenálással
elemezni.

A TRPV6 gén 7, 8 és 11-es exonjait analizáltuk, melyekben az irodalmi adatok alapján a legtöbb funkcionálisan
defektív variáns található.
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P érték OR 95% CI

Exon 7

c.896T>A p.L299Q 0 1 (0.2%) 0.5 0 0- 16.6

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

Exon 8
c.1056G>A p.P352P 0 1 (0.2%) 0.5 0 0- 16.6

c.1200G>A p.T400= 16 (6%) 30 (7%) 0.95 1 0.5-1.8

Exon 11
c.1501G>T p.G501C 0 1 (0.2%) 0.5 0 0- 16.6

c.1512C>T p.N504= 37 (15%) 42 (9%) 0.02 1.7 1.1-2.8

TRPV6 variánsok allélfrekvenciája nem-alkoholos krónikus pancreatitisben szenvedő betegekben (NACP) és
kontrollokban.
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Nem azonosítottunk funkcióinálisan defektív variánst a vizsgált exonokban, így jelenleg a szakirodalomban
ezidáig közölt megfigyeléseket nem tudtuk megerősíteni a magyar populációban. A beteg- és kontrollpopuláció
elemszámának növelése, illetve a TRPV6 gén kiterjesztett genetikai vizsgálata szükséges ahhoz, hogy az allél- és
genotípus-megoszlásokról megbízható eredményeket kapjunk az általunk vizsgált populációban.
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