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1A és 1B abra. A két vizsgalt magyar csalad csaladfaja, melyen feltliintettik a patogén PRSS1 variansokat
A human kationos tripszinogén (PRSST) geén és a CTRC p.G60G mutaciét hordozd csalddtagokat. A genetikai vizsgdlatot minden csalddtag esetén
mutacioi orokletes kronikus hasnyalmirigy- elvégeztik, akik alairtak a beleegyezd nyilatkozatot. A nyilak az indexbetegeket mutatjak.
gyulladast okoznak. A ritka PRSST mutaciok egy
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P.R122H varianshoz. . :
2A. abra. Heterozigdéta PRSS1 ¢.311T7>C p.L104P 2B. abra. Heterozigota PRSS1 ¢.346C>T p.R122C

L mutaciot hordozo csaladtag genomialis DNS- mutaciot hordozo csaladtag genomialis DNS-
Modszerek szekvencidja. Ezen a szekvenogramon a nyil a szekvencidja. Ezen a szekvenogramon a nyil a
mutacio helyére mutat (5'->3' szekvenalas). mutacio helyére mutat (5'->3' szekvenalas).

Vizsgalatunk soran a PRSST 2. és 3. exonjanak, a
CTRC 2., 3. és 7. exonjanak, a SPINKT 3.
exonjanak, a CPAT 7., 8. és 10. exonjanak, valamint
a CFTR 4. és 11. exonjanak kozvetlen Sanger-
szekvenalasat végeztuk el koroki vagy
hajlamfokozd genetikai eltérések azonositasara.

4. abra Kontrasztos axialis
hasi CT-vizsgalat az elsé
csaladba tartozo
indexpaciens édesanyjarol.

(111/2).

4B. abra T2-sulyozott

Eredmények MRCP az els6 csaladba
tartozo indexbetegrdl

Az elsé csalddban a PRSST p.L104P varianst (IV/2).
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kontrasztos axiadlis hasi CT-
vizsgalata az elsé csaladbdl
(1v/4).

gyulladas léepett fel, mig négy csaladtag
tinetmentes hordozdja volt a variansnak. A
masodik csaladban a PRSST7 p.R122C varianst egy
kronikus pancreatitisben szenvedd paciensnél

azonositottuk, és tovabbi két csaladtag bizonyult Klinikum AR AT A IV/4. B I1/13.
tinetmentes hordozonak. A vizsgalt mutaciot PRSS1 p.L104P PRSS1 p.L104P PRSS1 p.R122C
nem hord OZé csal é dta go kn é | nem alakult ki Korold varians SRS PR CFTR ¢.1210-12T(5) CTRC p.G60G CTRC p.G60G
kronikus  pancreatitis, azonban a masodik Eletkor 50 72 a6 23
csaladunkban a nem hordozé apanal egy Ny N . .
alkalommmal biliaris etioldgiaju akut pancreatitis — ,
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Krénikus hasi fajdalom nem igen nem igen

A két vizsgalt magyar csalad esetén az azonositott Krénikus hasmenés o o igen nem
ritka PRSST p.L104P és p.R122C variansok pancreatolithiasis gen gen gen nem
alacsonyabb penetranciat mutattak, mint a Kalcifikaci6 igen igen igen nem
gyakori p.R122H varians. Bar mindkét mutacio Tagult pancreas ductus igen igen igen igen
kronikus pancreatitist okozott, a p.L104P varians Atréfiss pancreas igen gen gen igen
eseté be N d beteg Ség kéSC”) b b| keZd etét éS Exocrin elégtelenség Kézepes (Lundh) Nem vizsgalt Kézepes (Lundh) Nem vizsgalt
szokatlan klinikai jellemzdket figyeltink meg. A Diabetes mellitus DDM nem nem nem
p.L104P varians csOkkent penetranciaja Pancreas daganat nem nem nem nem
feltételezhetéen annak tulajdonithatd, hogy a Appendicitis? Duodenalis fekely
varians a tripszinogén molekula misfoldingjat Egyéb betegség Myeloma multiplex Gyomorfekély : Appendectomia
okozza, de az még nem vilagos, hogy a p.R122C Akut hapetitis A Akut hepatitis C
varians miért mutat alacsonyabb penetranciat, 1. tablazat. A kronikus hasnyalmirigy-gyulladasban szenvedd csaladtagok klinikai jellemzéi.

Mmint a gya kori p.R1 22H varians. A soOtétszirke hattér az indexbetegeket jeloli (A I1V/2 és B IIl./13.).
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