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A FABP2 gen polimorfizmusainak vizsgalata 2-es tipusu diabetes mellitus-ban

Bevezetés: A 2-es tipusi diabetes mellitus egy komplex 6roklédésti népbetegség.
Szamos olyan SNP ismert, mely a betegség rizikofaktoraként azonosithatd, azonban a
molekularis hatdsmechanizmus nem minden esetben tisztizott. Az elmult négy évben
celul thztik ki a FABP2 gén polimorfizmusainak minél szélesebb korii vizsgalatat. A
kodolo regioban talalhato alanin-treonin cserét okoz6 polimorfizmus nem ismeretlen a
szakirodalomban, de promoter régiojat kevéssé, 3’ UTR-jét pedig egyaltalan nem
vizsgaltak. Munkank sordn célul tiiztiik ki a FABP2 gén polimorfizmusainak
(promoter: rs2282688 és rs6857641, kddold régid: rs1799883 és 3° UTR miRNS
kotohely polimorfizmus: rs2964) minél szélesebb korli vizsgalatat. Mértik a gén
szt')veti expressziéj at, megallapitottuk polimorﬁzmusok kap csoltsaganak merteket €S
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(BMI, csaladi anamnézis, sz6vodmények).

Modszerek: A geén szoveti expresszojat real-time PCR technikidval elemeztiik. A
genotipizalas valos-ideji PCR technikdval tortént. A kapcsoltsigi analizishez
Haploview szoftvert hasznaltunk, mig az asszociacio vizsgalatdhoz khi-négyzet probat
alkalmaztunk.

Eredmények: A génexpresszid mérés alapjan a FABP2 gén leginkdbb a pancreas-
illetve a belszovetben fejezodik ki, mig a tobbi vizsgalt szovetben csak elenyészd
mennyiségben taldlhaté meg.

Kapcsoltsagi analizisiink alapjan a promoéter régié polimorfizmusai kozott kozel
100%-0s kapcsoltsag all fenn (D’=0,99). A promoter régio és a kodold szakasz SNP-i
kozepes, mig mindezen polimorfizmusok a 3° UTR régioval gyenge kapcsoltsagban
allnak.

Asszociacid vizsgdlat: A 2-es tipust diabetesszel szignifikans asszociaciot csak a 3’
UTR regi6 polimorfizmusa mutatott (p=0,011), mely az endofenotipusok koziil
egyikkel sem mutatott jelentds kapcsolatot. Igéretes dsszefiiggést talaltunk (p=0,03)
ugyanakkor az aminosavcserét okozo polimorfizmus €s bizonyos tiinetek (pl. 25 feletti
BMI) kozott.

Kovetkeztetés: Vizsgalataink alatamasztjak, hogy a FABP2 gén polimorfizmusai
hozzajarulnak a metabolikus szindroma, a 2-es tipusi diabetes €és szovodményeinek
kialakulasahoz. Hatasat foként az emesztotraktusban fejti ki, feladata a lipidek
transzportjdban jelentds. Ugyanakkor expresszidja a hasnyalmirigyben valamint az
ujonnan vizsgalt miRNS koétohely polimorfizmusdnak szerepe a fehérje tovabbi, még
nem minden részletében ismert funkciodjara utal.
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