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Stowa kluczowe: Polimorfizm receptora estrogenu, ztamanie,
nowotwor, dzieci

Receptor estrogenowy alfa jest gtdéwnym receptorem
odpowiedzialnym za dziatanie estrogendéw w tkance kostnej.
Wiele badan populacyjnych wskazuje na istnienie korelacji
miedzy polimorfizmem tego receptora a mineralizacja
poszczegbélnych regiondw szkieletu i szczytowg masg kostng.
Pacjenci leczeni w dzieciAstwie z powodu choroby nowotworowej
stanowig populacje o szczegdlnym narazeniu na zaburzenia w
rozwoju tkanki kostnej i by¢ moze zwigzanym z tym zwiekszonym
ryzyku ztaman (steroidoterapia, chemioterapia, radioterapia,
zmniejszona aktywnos¢ fizyczna, zaburzenia wchtaniania,
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infekcje).

Celem pracy by*a ocena zaleznoSci miedzy polimorfizmem

genu receptora Er a wystepowaniem ztaman u pacjentdéw po
leczeniu choroby nowotworowej.
Materiat i metody: Grupe badana stanowito 188 pacjentéw
(Srednia wieku: 17.8 lat, 86 — po leczeniu ALL, 45 - po
leczeniu NHL i 53 — po leczeniu guzdéw litych), grupe kontrolng
27 zdrowych réwiesnikow.

Oceny polimorfizmu genéw dokonano z wykorzystaniem metody
RFLP. Genotypy dla Pvull i Xbal oznaczano odpowiednio PP, Pp,
pp, XX, Xx, xx, oceny ztamah dokonano analizujgc dokumentacje
medyczng.

Wyniki: Wykazano przewage heterozygot (48.9% w PuvII oraz
51.5 dla Xbal. Nie stwierdzono istotnych réznic w rozktadzie
badanych polimorfizméw w zaleznosSci od wieku, p*ci, ilosci i
rodzaju ztaman miedzy grupa badang i kontrolng. Najwieksza
liczbe ztaman obserwowano u pacjentéw z ALL. Analiza alleli
Xbal w grupie badanej wykazata wiekszg liczbe ztaman u hetero
i homozygot recesywnych; tylko u pacjentéw z ALL wykazano
zaleznoS¢ pomiedzy Xbal a wystepowaniem ztaman.

Wnioski: Rozktad polimorfizméw genu ER typu alfa w grupie
badanej i kontrolnej nie rézni sie od populacji kaukaskiej.
Homozygoty recesywne Xbal wydajg sie by¢ predysponowane do
zXaman, szczegbélnie dzieci z rozpoznaniem ALL (nasilone
niekorzystne wptywy $rodowiskowe, zwigzane z chorobg i
leczeniem. Dalsze badania wydajg sie by¢ konieczne do oceny
wptywu polimorfizméw genowych na stan tkanki kostnej i
wystepowanie ztaman u pacjentdw po leczeniu w dziecinstwie
choroby nowotworowej
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Introduction. Estrogenes, acting through estrogen receptor
(ER), play a crucial role in achieving and maintaining peak
bone mass, which in turn 1s a major determinant of
osteoporosis risk in later 1life. Negative influence of
prolonged bedrest, intake of drugs affecting bone metabolism,
imbalanced calcium intake may result in worse bone
mineralization, lower achieved peak bone mass and tendency to
fractures. Therefore of particular interest are children
exposed to several negative factors for bone development, i.e.
population with cancer. In this study possible relation
between genetics of ERa gene polymorphism and fractures
occurrence was assessed.

Material and methods. We have examined 188 patients (98
boys, mean age 17,84%+ 5,52) treated at the Department of
Pediatric Oncology and Hematology of Medical University of
Bialystok and 27 healthy children (15 boys, mean age
17,5+3,32) from the same region of Poland. In the cancer group
86 subjects suffered from leukaemia, 49- lymphoma and 53-
solid tumors. Genotyping was conducted using restricted
fragment length polymorphism (RFLP). Genotypes for PvuIl and
Xbal were termed PP, Pp, pp, and XX, Xx, XX, respectively.
Anamnestic fractures were documented from the previous medical
history.

Results. Obtained genotype frequencies of ERa showed
domination of the heterozygotes (48,94% in Pvull and 51,59%
for Xbal). No significant differences in distribution of ERa
genotypes, age, gender, nor correlation with fractures were
found between patients and control group. The highest fracture
rate had leukaemia patients (30,23%). Analysis of the Xbal
alleles in the cancer group 1indicate that subjects
heterozygous and recessive sustained more fractures (p<0,061).
Further assessment revealed that only among leukemia patients
statistical significance regarding Xbal and fractures was
reached (p<0,050).

Conclusion. 1) Presented ERa gene frequencies are
representative for the Caucasian population. 2) Recessive
homozygotes of ERa Xbal gene polymorphism seem to predispose
to fractures, especially in children confined to bed and



treated with bone-affecting drugs, as in leukemia. 3) No
influence of ERa PvulIl was noted. Further assessment of
studied population in terms of genotype and its influence on
bone properties is needed to establish possible risk factors
for fractures in children with cancer.



