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Wystepowanie ztaman kos$ci u dzieci i mtodziezy moze wynika¢ zaréwno z czynnikéw
$rodowiskowych (wieksza urazowo$¢ w populacji wieku rozwojowego, niska masa kostna), jak i

genetycznych (struktura i ksztatt ko$ci, tempo obrotu kostnego). Za procesy przebudowy tkanki
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kostnej i podatnos¢ kosci na ztamania w 75-80% s odpowiedzialne czynniki genetyczne, w tym
polimorfizm VDR. Celem pracy byta analiza zwigzku pomiedzy zmienno$cig genu dla receptora

witaminy D a wystepowaniem ztaman ko$ci u dzieci.

Pacjenci i metody. Grupe badang stanowito 395 dzieci w wieku od 6 do 18 lat. U
wszystkich przeprowadzono metodg PCR-RFLP genotypowanie miejsc polimorficznych BsmI (rs
1544410), FokI (rs 2228570), Apal (rs 7975232) oraz Taql (rs 731236) w obrebie genu VDR. 294
dzieci byto grupa pordéwnawcza w badaniu czestos$ci poszczegdélnych genotypdéw. U 161 pacjentéw
zebrano wywiad dotyczgcy przebytych ztaman kos$ci oraz wykonano nastepujgce badania:
densytometryczne ko$¢ca metoda DXA i obrotu kostnego (osteokalcyny — metoda Elisa i Ntx-metoda
chemiluminescencji). Analize czynnikdéw zwigzanych ze ztamaniami u dzieci przeprowadzono metodg
regresji logistycznej, ktdédrej model generowano metoda wsteczng krokowa. Do modelu wkaczono
zmienne o parametrach wystandaryzowanych dla ptci i wieku, informacje na temat nosicielstwa
alleli polimorficznych VDR oraz stezenia markeréw metabolizmu kostnego. Poziom istotnosci

zmiennych p<0,15.

Wyniki. Analiza 161 dzieci wykazata, ze zmiennymi zwigzanymi z wystgpieniem ztaman
byty: stezenie osteokalcyny oraz granicznie nieistotnie Z-score BMDt. Warto$ci OR dla
poszczegdélnych parametréw wynosity odpowiednio 1,01 (95%CI 1,00-1,02) dla osteokalcyny
(p=0,006) oraz 0,66 (95%CI 0,42-1,03; p=0,07) dla Z-score BMDt. W grupie pacjentéw z niska
masg kostna czynnikami zwigzanymi ze ztamaniami byta takze osteokalcyna (0,04) oraz granicznie
nieistotnie nosicielstwo BsmI G (0,07) i Apal C (0,08). Ilorazy szans wynosity odpowiednio
1,01 (5%CI 1,00-1,02) dla 0C, 0,29 (95%CI 0,07-1,14) dla BsmI G plus oraz 2,13 (95%CI

0,91-4,99) dla Apal C plus.

Wniosek. Nosicielstwo allela b Bsml zmniejszato ryzyko ztaman kos$ci, natomiast obecnos¢
allela a Apal i wieksze stezenie osteokalcyny byto zwigzane z wiekszym ryzykiem wystapienia

z¥aman u dzieci z niska masa kostng w regionie *dédzkim.
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Abstract. Bone fractures in children depend on both environmental and genetic factors.
Bone tissue turnover processes and their susceptibility to fractures depends heavily upon
genetic factors such as Vitamin D Receptor gene (VDR) variability which was investigated in

this study.

Patients and methods. 161 patients were recruited and underwent: skeletal densitometry
(DXA) method and bone turnover studies (Osteocalcin and Ntx). The study group was evaluated
using restriction enzyme digestion at BsmI (rs1544410), FokI (rs2228570), Apal (rs7975232) and
TaqI (rs731236), polymorphic sites of the VDR gene. Multivariate logistic regression was used
to assess factor significance. The model included variables with sex- and age-standardized

parameters, VDR genotypes, and bone metabolism marker levels.

Results. Factors associated with fractures were: osteocalcin concentration and Z-score
BMDt. 0dds Ratio (OR) values equaled: 1.01 (95%Confidence Interval (95%CI) 1.00-1.02) for
osteocalcin (p=0.006), and 0.66 (95%CI 0.42-1.03; p=0.07) for Z-score BMDt. In patients with
reduced bone mass, factors related to fractures were: osteocalcin (0.04) and carriage of BsmI
b (0.07) or Apal a alleles (0.08). ORs were 1.01 (95%CI 1.00-1.02) for 0C, 0.29 (95%CI

0.07-1.14) for BsmI, and 2.13 (95%CI 0.91-4.99) for Apal polymorphic allele carriage.

Conclusions. Carriage of BsmI b allele reduces, while
carriage of Apal a allele and heightened osteocalcin level
increase the risk of fractures in children with reduced bone
mass.



