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CDH1 gena mutacija pacientiem ar parmantotu kunga vézi
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Ievads. Parmantots diffizs kunga vézis ir autosomali dominantais sindroms, kas saistits ar
mutaciju CDHI1 gena. Pec literaturas datiem, apmeram, 25-40% pacientu, kuri atbilst definétajiem
parmantota kunga véza kliniskajiem kritérijiem, atrod So géna mutaciju. CDHI géna mutacija paaug-
stina risku dzives laika saslimst ar kunga vezi vairak neka 80% viriesu un sieviesu 80 gadu vecuma.
Latvija nav datu par pacientiem, kuriem butu atrasts Sads gena defekts. Tapec loti butiski identificet
parmantota kunga veza pacientus un veikt DNS izmeklesanu CDH1 géena mutacijas noteikSanai.

Darba merkis. Noteikt CDHI géna mutaciju pacientiem, kuri atbilst definétajiem parmantota
kunga véza kliniskajiem Kritérijiem.

Pétijuma grupa un metodes. 26 pacientiem ar histologiski apstiprinatu kunga vézi, kas atbilst
definétajiem parmantota kunga veZa kliniskajiem kriterijiem, tika veikta CDHI géna analize. CDH1
géna polimorfisma detekcijas noteikSanai tika pielietota DHPLC metode un DNS sekveneSana.

Rezultati. Parmantota kunga veza diagnostikas videjais vecums ir 52 gadi (24-82 gadi). No
26 pacientiem trim tika konstatéta atbilstiba I tipam (divi histologiski apstiprinati kunga véza gadi-
jumi gimeneé 1. un 2. pakapes radiniekiem, viena no gadijumiem pacients diagnozes bridi bija jaunaks
par 50 gadiem); 12 pacientiem tika konstatéta atbilstiba II tipam (tris vai vairak histologiski apstip-
rinati kunga veza gadijumi gimene 1. un 2. pakapes radiniekiem, neatkarigi no pacientu vecuma diag-
nozes bridi; 11 pacientiem tika konstateta atbilstiba III tipam - pacienti ir jaunaki par 40 gadiem,
ieskaitot individus ar negativu gimenes onkologisko anamneézi. Visiem pacientiem histologiski apstip-
rinata zemu diferencéta adenocarcinoma. Septiniem pacientiem (26,9%) tika atrasta 3'UTR + 54 C>T
(rs181026) mutacija CDH1 gena.

Secinajums. Rezultati liecina, ka 26,9% gadijumu parmantots kunga vezis saistits ar CDHI
géna mutaciju, kas atbilst literaturas datiem.
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