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Streszczenie

Zespot Smitha, Lemlego i Opitza jest chorobg o recesywnym modelu dziedziczenia
1 charakteryzuje si¢ szerokim spektrum wad wrodzonych. Za wystgpienie zespolu
odpowiedzialne sg warianty patogenne w genie DHCR7. W pi$miennictwie podkresla si¢
rozbiezno$¢ miedzy czgstoscig nosicielstwa wariantow patogennych w genie DHCRY7, a
faktyczng czesto$cig wystepowania zespotu Smitha, Lemlego i Opitza w populacji.
Przyczyny tego zjawiska moga by¢ skrajnie rézne od poronienia po tagodny fenotyp.
Celem pracy byto poréwnanie czgstosci wystepowania wariantow patogennych
p.Val326Leu i p.Trpl51Ter w genie DHCR7 w grupie kobiet z poronieniami
nawracajagcymi i w grupie kobiet posiadajacych dwoje zdrowych dzieci. Dotychczas nie
badano nosicielstwa wariantow patogennych w genie DHCR7 u kobiet z poronieniami

nawracajacymi w polskiej populacji.

Przeanalizowano historie chorob oraz zbadano nosicielstwo wariantow
p.Val326Leu i p.Trpl51Ter genu DHCR7 w grupie 385 pacjentek z poronieniami
nawracajgcymi i w grupie kontrolnej, liczacej 99 pacjentek posiadajacych co najmniej

dwoje zdrowych dzieci, bez poronien w wywiadzie.

Badanie przeprowadzono w latach 2015-2019 w Zaktadzie Genetyki Klinicznej i
Laboratoryjnej Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. Pacjentki zakwalifikowane do grupy
kontrolnej 1 badanej byty pacjentkami Kliniki Medycyny Ptodu i Ginekologii Uniwersytetu
Medycznego w todzi i Poradni Genetyki Klinicznej Centralnego Szpitala Klinicznego
Uniwersytetu Medycznego w Lodzi. W grupie badanej rozpoznano 22 nosicielki wariantu
p.Trpl51Ter w genie DHCRY, nosicielki stanowity 5,8% grupy badanej. W grupie 99
pacjentek bez poronien w wywiadzie liczba nosicielek wyniosta 4, co stanowi 4,0% catej
grupy kontrolnej. Nie stwierdzono nosicielstwa wariantu p.Val326Leu w genie DHCR7
zarOwno u pacjentek z nawracajgcymi poronieniami jak 1 w grupie kontrolnej.
Zaobserwowana roznica w czgstosci wystgpowania wariantu p. Trpl51Ter w genie DHCR7
miedzy grupa badang i kontrolng nie jest istotna statystycznie (test Chi2 p=0,190).
Hipoteza, ze nosicielstwo wariantow p.Val326Leu i p.Trpl51Ter w genie DHCR7 jest

czynnikiem ryzyka nawracajacych poronien nie potwierdzila sig.



Rozbieznosci w dostepnych danych - szacowanych i obserwowanych wariantow
patogennych genu DHCR7 w populacji wymagaja dalszych badan i bardziej precyzyjnego

okreslenia czgstosci ich wystepowania.



Streszczenie w jezyku angielskim

Smith-Lemli-Opitz syndrome is a recessive inheritance disorder characterized by a
broad spectrum of congenital abnormalities. Pathogenic variants in the DHCR7 gene are
responsible for this syndrome. The literature emphasizes the discrepancy between the
incidence of carrying pathogenic variants in the DHCR7 gene and the actual incidence of
Smith-Lemli-Opitz syndrome in the population. The reasons for this phenomenon can
range from a miscarriage to a mild phenotype.

The aim of this study was to compare the incidence of pathogenic variants of
p.Val326Leu and p.Trpl51Ter in the DHCR7 gene in the group of women with recurrent
miscarriages and in the group of women with two healthy children. In the Polish
population the carrier state of pathogenic variants in the DHCR7 gene in women with
recurrent miscarriages has not been studied so far.

The medical history was analyzed and the carrier state of the p.Val326Leu and
p.Trpl51Ter variants of the DHCR7 gene was examined in the group of 385 patients with
recurrent miscarriages and in the control group of 99 patients with at least two healthy
children, without a history of miscarriage.

The study was conducted between 2015 and 2019 at the Genetic Laboratory of the
Department of Clinical and Laboratory Genetics at the Medical University of Lodz. The
patients qualified for the control and study groups were patients of the Department of Fetal
Medicine and Gynecology of the Medical University of Lodz and Clinical Genetics Clinic
of the Central Teaching Hospital of the Medical University of Lodz.

Based on the conducted studies, 22 carriers of p.Trp151Ter variant in the DHCR7
gene were found, carriers constituted 5.8% of the entire study group. In the group of 99
patients without a history of miscarriage, the number of carriers was 4, which constituted
4.0% of the entire control group. No carrier state of p.Val326Leu variant in the DHCR7
gene, both in the patients with recurrent miscarriages and in the control group was
declared. The observed difference in the incidence of p.Trpl51Ter variant in the DHCR7
gene between the study and control group is not statistically significant (Chi2 test p =
0,190). The hypothesis that the carrier state of p.Val326Leu and p.Trpl51Ter variants in
the DHCRY gene is a risk factor for recurrent miscarriages was not confirmed.

Discrepancies in the available data of both estimated and observed pathogenic
variants of the DHCR7 gene in the population require further research and more precise

determination of their incidence.



