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Polimorfizm uktadu

populacji

wielkopolskiej
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POLYMORPHISM OF THE EsD SYSTEM IN THE POPUI.ATION OF WIELKOPOLSKA. Gene frequencies of
EsD1 and EsD* and the corresponding phenotypical frequencies were indicated for 3796 adult subjects of both sexes.

Obecnos$¢ esteraz /i, B i C w ludzkich
krwinkach czerwonych wykazat przy zasto-
sowaniu elektroforezy po raz pierwszy
Tashian [1961]. Czwarta esteraza; okres-
lona jako D (EsD), zostata opisana przez
Hopkinsona i in. [1973]. Wystepuje ona u
ludzi w erytrocytach oraz w wigkszosci
tkanek: sercu, watrobie, grasicy, nerkach,
ptucach, mozgu, lgonadach, migsniach
szkieletowych j leukocytach.

EsD jest Hydroiazg estréw kwasu octo-
wego lub masfowego. Przeprowadza ona
reakcje:..

EsD
ester korboksylowy + H20 — w»alkohol +
+ kwas karboksylowy.

Najczesciej stosowanym substratem do
wywotania ,.enzymu ,jest octan 4-me-
tyloumbelliferylii, lub maslan 4-metylo-
umbelliferyiu. Przebieg reakcji biochemi-
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'€zhy¢h przy wykrywaniuizoenzymoéw EsD
jest nastepujacy: .
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w 18°C)

octan 4-metyloumbelliferylu

4-metyloumbelliferon + kwas octowy
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'Stosujgc elektroforeze w zelu skrobio-
wym moznawyro6zni¢ 3 powszechnie spoty-
kane fenotypy/esterazy D, a mianowicie:
EsD\, EsD2 i EsD2-\. Sg one determino-
wane przez pare autosomalnych kéilomi-
enujacych aileli EsD1iEsD2jednego locus,
znajdujacego sie na 13:chromosomie, w
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Litttefietd i in. 1978, Turteau i in.
1978]. Uktad ten dziedziczy sie¢ zgodnie z
prawami Mendla i nie ulega zmianie w
ciggu zycia. Ten model dziedziczenia ukta-
du EsD zostat potwierdzony badaniami
rodzinnymi i popujacyjnymi przez wielu,

autorébw [Benkmann; Goedde 1974;
Heide 1976].

Fenotypy EsD sgw petni wyksztatcone w
momencie urodzenia. Wieczorak |

Dobosz [1977] wykazali, ze fenotypy te
wyksztatcajg sie pomiedzy 6 a 7 tygodniem
zycia ptodowego. Z uwagi na dos$é¢ korzy-
stny rozktad czestosci alleli EsD1 i EsD2,
sprawdzony model dziedziczenia i proste
metody oznaczenia polimorfizmu tego en-
zymu (duza trwato$¢ aktywnosci, powta-
rzalno$¢ wynikéw) jest on powszechnie
stosowany w ekspertyzie sadowo-lekar-
,skiej., Na szczegélne podkreslenie zastu-
guje fakt, ze systemy buforowe do okresla-
nia izoenzymoéw AcP i PGM moga by¢ z
powodzeniem stosowane do wykrywania
izoenzymo6w EsD. Pozwala to minimalnym
naktadem dodatkowej pracy i kosztéw
uzyska¢ oznaczenie tego ukfadu.

Obok zwykle spotykanych alleli EsD1 i
EsD2 stwierdzono -w pojedynczych przy-
padkach  wystepowanie allelu EsD3
[Bargagna iin. 1975; Bender, Frank
1974] i allelu EsD4 [Rittner, Muller
1975; Schiesinger iin. 1979]. W jEdHEj
rodzinie japoriskiej wykryto odmianeg ferio-
typowa, dla ktérej mézna byto przyjac tylko
niezwykte sprzezenie genéw EsD31
[Suzuki i in. 1978]. Bender i Frank
[1974] opisali wariant EsD 3-1, ktéry cha-
rakteryzuje sie obecnoscia kilku pasni izo-
enzyméw. Fenotyp EsD 3-1 zostat takze
opisany .w populacji niemieckiej (RFN)
przez Rittnera i MOllera [1975] iw
populacji wioskiej'przez Bargagna i in.
[1975] "W 1978 roku Suzuki iin. [1978]
zaobserwowali wsréd 2367 badanych Ja-
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ponczykdw heterozygote w zakresie genéw
EsD3 i EsD2, a mianowicie fenotyp EsD
3-2. Berg i in. [1976] oraz Gruner i
Simeoni [1978] wykazali w populacji nie-
mieckiej (RFN) obecnos¢ kolejnych, bar-
dzo rzadko wystepujacych wariantow EsD
4-1 i EsD 4-2. U pacjentdw z trisomia
chromosomu 13 (47XY + 13) opisano
fenotypy EsD 2-1-1.

Oprocz rzadko spotykanych fenotypow
z genami EsD3, EsD4 Marks i in. [1977]
stwierdzili u jednego osobnika z populacji
amerykanskiej brak aktywnosci enzymu
EsD sugerujac, ze jest to spowodowane
istnieniem genu "niemego™ EsDO. Row-
niez obecnoscig genu EsD° ttumaczono
"nietypowa" segregacje cech uktadu EsD
stwierdzonag w jednej rodzinie amerykan-
skiej i polskiej [Sparkes iin. 1979]. Osoby,
u ktdérych spodziewano sie obecnosci genu
EsD®, w obu badanych rodzinach wykazaty
zmniejszong aktywno$¢ esterazy D. Ana-
lizy, 6brazow chromosomadw” pary. wy-
barwionych metodg wzoréw prazkowych G
lub R, nie sg w stanie udowodni¢ jakich-
kolwiek zmian w budowie tegé chromoso-
mu, ze wzgledii nato, ze sg to zmiany o cha-
rakterze jednogenéwym. Wydaje sie jed-
nak, ze oznaczenie poziomu aktywnosci
EsD oraz badania rodzinne moga stanowi¢
cenng informacje przy ustaleniu fenoty-
péw heterozygotycznych z genem niemym®.

O 1aisen i in. [1976] wykazali, ze pro-
dukt allelu EsD2 nie jest jednolity. Metodg
elektréogniskowania, ktdra jest rodzajem
elektroforezy, w ktorej rozdziat biatek
polega na wykorzystaniu réznic ich pun-
ktow izoelektrycznych, mozna' odréznic¢
frakcje o wyzszym lub nizszym pi. Olaisen
udowodnit, ze;frakcje o nizszym pi sa
determinowane przez gen EsD2}a ¢ wyz-
szym pi przez nowy gen EsD5, ktéry wyste-
puje z nizszg czestoscia niz gen EsD2. Tak
wiec za pomocg metody 'elektroogni-
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skowania mozna wyro6zni¢ w uktadzie gru-
powymEsD szes$¢ fenotypow: 1*1,
2-2, EsD 5-1, EsD 5-2, EsD 5-5.

Celem niniejszej pracy jest zbadanie
zroznicowania cech uktadu EsD w popula-
cjiwielkopolskiej i poréwnanie jej z innymi
regionami Polski i z wybranymi krajami.

Materiat i metody

Badania, ktdiych wyniki przedstawiamy
ponizej, byly przeprowadzone w Zaktadzie
Medycyny Sadowej Akademii Medycznej
im. Karola Marcinkowskiego w Poznaniu,
w latach 1978-1985. Sg one kontynuacjg
prac prowadzonych przez Z. Przy-
by lskiego
[1974].

Do badan uzyto 3796 hemolizatéw
krwinkowych pochodzacych od niespokre-
wnionych os6b dorostych obojga pici,
zamieszkujacych  region  wielkopolski.
Oznaczanie izoenzymow EsD przeprowa-
dzono metodg rozdziatu elektroforetycz-
nego w zelu skrobiowym, przy uzyciu sys-
temu buforowego stosowanego do roz-

i T. Marcinkowskiego

dziatu AcP (bufor fosforahowo-Cytrynia-'

nowy pH 5,9). Do ujawnianiafrakcjiizoen-
zymbéw  uzywano  octgn-4-metyloum-
belliferylu. Wyniki odczyty- n
wano w $wietle nadfioleto-
wym (366 nm). Pasma izo-
enzymow Est> fluoryzujg na
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poréwnanie réznych grup i stwarza bar-
dziej czytelny obraz danych. Wyniki doty-
czace czestosci pojawiania sie poszczegol-
nych fenotypow EsD i czestosci,genowe
poddano analizie statystycznej. Weryfika-
cje réznic miedzy czestosciami przeprowa-
dzono na poziomie istotnosci 0,05. Roz-
ktady empiryczne poréwnano z czestos-
ciami oczekiwanymi za pomocg testu chi-
kwadrat. Czestosci fenotypowe EsD obli-
czane dla badanej populacji postuzyty do
okreslenia rozktadu czestosci genowych
przy zastosowaniuwzorow Wienera i Vais-
borga. ; t. ..

Wyniki

;Dane dotyczace badan wiasnych, prze-
prowadzonych na populacji wielkopolskiej
(tab. 1) pozwolity na ustalenie, ze fenotyp
EsD 1wystepuje najczesciej, tj. w 80,16%,
EsD 2-1 w 19,42%, a EsD 2 w 0,42%.
Czestosci genowe obserwowane w popula-
cji wielkopolskiej poréwnano z czestos-
ciami genowymi wystepujgcymi w innych
regionach’Polski (tab. 2). Obserwuje sie
dos$¢ znaczne roznice czestosci genowych
uktadu EsD miedzy Wielkopolskg a popu-
lacjami pozaeuropejskimi (tab. 3).

Tabela 1. Fenotypy EsD i czestosci genowe w populacji wielkopolskiej

Fenotyp Wartosci Wartoid Czestosci
ciemnym tle podtoza. Ele- obserwowane oczekiwane X2 genowe
ktroforeze prowadzong ED n % h %
przez 17 godzin w chtodni,

. gestosci strumienia
pray . 9¢ "1 3043 80,16 , 3068 80,80 02037  EsD1 - 0,899
pradu 2,5 mA/cm2. . " "
Ot iKi d 2-1 » 7371942 689 1818  ~33439 EsD2 - 0,101
rzymane wynt |prze, . 16 0,42 39 1,02 135641
stawiono w postaci wartosci Ogslem  37% 1000 W6 1000

wzglednych, _co ulatwia



Tabela 2. Optofcl genéw ESD w nttnych regionach PoUld

Region kraju - . Liczba Czfttoid genowe
badanych
\ s
wschodni 1279 EsD1 0,903
EsD1 0,097
1979 EsD1 0,907
EsD1 0,093
pétnocno-wschodni 2064 EsD1 0.900
D EsD: 0,100
potudniowy 250 EsD1 0,900
EsD1 0,100
wielkopolski 3796 EsD1 0,899
‘mmmli, -i:
EsD1 0,101
potudniowo-zachodni 1219 EsD1 0,919
EsD1 0,080
Estfl 0,001
1741 EsD1 . 0917
EsD1 0,082
EsCfi 0,001
populacja polska 885 EsD1 0,897
EsD1 0,103
f 2437 EsD1 0,903
Te ., s . EsD1 0,097
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[ ] Autor ..

JAKUNSKI 1in. [1977]

Ko zio # [1980]

Byrdy, Trembaczewska [i950j

Turowska, Janik [1979]

badania wiasne

Dobosz [1983]

DOBOSZ [1985]

:-=Vi, -

Schlesinger iia [1979]

SZCZOTKA, SCHLESINGER [1980]



, Populacja *

EUROPA
Anglia
Belgia
Dania
.. Kopenhaga
NRF
, Bonn,
Frankfurt
Freiburg
Hamburg
Kolonia
Norwegia
/ WOslo =
*’Polska’ m
Lublin
Krakow ese
Wroclaw
“ Poznan'
(bad. wihasne)
Szwajcaria
Berno™
Szwecja
Laporiczycy
Wtochy ..
Rzym ...
Toskania
Veneio
\ AZJA
, Afganistan, . s

Sri Lanka ).

Chinczycy (USA)
Japonia

Tokio

Okinawa ’ =
Kuwejt [ ]
Nepal*-

Nepal Wsch.
Indianie '
Anglia
Singapur
Murzyni
Zambia

Anglia
Kamerun
Plemiona Bantu
Uganda

Tabel« 3. Czestos$é wystepowania gendéw EsD1, EsD\ EsD\ w roznych populacjach

wg TUROWSKIEJ [1980] z uwzglednieniem wynikéw badaii wbuiych

- Liczba badanych

774
166

13«

562
510

- 408
2028

1279
- 250
2437

3796
624
219

............ . 540,
500
; 630 ,

224 .
'u - - 135
A',v, 1U

1066
179

134

365

thy N T ER
N 278

;1

w K 734

102

97
*j,j«-""180;-.

209

,

ipi--
im EsD1

w, ..

0,8869
0,894

0,896

0.8897
0.8882
0.8892
0.8824
0,8965

0,887
0,903
0,898
0,903
0,899

0,867

0,840
. 0,856
- V0,8556

0.897
07k3

o,ul2" -"-m m

0,6376

0631 ~ s*

0,8932
" 0,6492
0,6178

" wmg7730 -7 "
07398

0,916

0,902

0,945
,0,9722
0,890 -

[Uli

10,3508

EsD1

0,1131
0,106 :

0,104

01094:
0.1118

0,1176
0,1135

0,113
0,097
0,102
0,097
0,101
0,133
0,59
0,160
0,143
0,1444
0,103
0,237
0,388
0,3424
>,369
0,1968

03822

0,227
0>602

0,084
0,098 '

G<¥»

0,0278

,0,110

SN

EsD?

Pi
0,0009

iim

o1 goger

0,0001
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Whnioski

1. Czestosci EsD1, EsD2 w populacji
wielkopolskiej sa zbiezne !z czestosciami
wystepujgcymi w innych regionach Polski.

2. Uizbadanych dotad mieszkancow
Polski stwierdzono, ze czestosci alleli EsD1
i EsD2 sg zblizone do czestosci w innych
populacjach $rodkowo- i zachodnioeuro-
pejskich.

3. Obserwuje sie do$¢ znaczne rdznice
miedzy czestoSciamigenowymi uktadu EsD
w populacji wielkopolskiej i populacjach
pozaeuropejskich.
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Summary

The paper presents results of investigations on the enzymatic system of D esterase of red cells in 3796 adult
subjects of both sexes, not related to each other, living in Wielkopolska region.

The following gene frequencies were found: EsD1 = 0.899 and EsD2 = 0.101, and the phenotypic parts were
determined; for phenotype EsD 1 they are 80.16%, for EsD 2-1: 19.42% and for EsD 2: 0.42%.

The gene frequencies observed in the population of Wielkopolska were compared with the gene frequencies
occurring in other regions of Poland and it was found that they are convergent. It was also determined that the EsD
gene frequencies of Wielkopolska region are close to the frequencies in other mid-European and West-European
populations, while there are significant differences in comparison with populations from the outside of Europe.



