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Cilj Genomskom studijom povezanosti odrediti genetske varijante koje odreduju 6
antropometrijskih svojstava: tjelesnu visinu, tjelesnu tezinu, indeks tjelesne mase i opsege
nadlaktice, struka i bokova.

Postupci Istrazivanje je provedeno na izoliranoj populaciji otoka Korcule, Hrvatska, a obuhvatilo je
898 odraslih ispitanika koji su 2007. sudjelovali u Sirem genetskom epidemioloskom istrazivanju
uporabom analize DNA. Antropometrijska mjerenja provedena su u skladu s medunarodno
prihvacenim postupcima. Ispitanici su genotipizirani s pomocu ¢ipa HumanHap 370CNV
proizvedenog u Illumini, za opseznu analizu genoma, koji sadrzi 316,730 pojedinacnih nukleotidnih
polimorfizama (engl. SNP).

Rezultati Jedanaest SNP-ova bilo je povezano s istrazivanim svojstvima na razini P<10”. SNP
rs7792939 u genu ZNF498 bio je povezan s tjelesnom tezinom, opsegom bokova i nadlaktice
(P=3,59-5,73x10), a rs157350 u genu SGCD s opsegom nadlaktice i kukova (P=3,70-6,08 x 10°).
Varijante u CRIM1, genu koji regulira dostavu kostanih morfogenih proteina na povrsinu stanica, i
u ITGAI, genu koji je ukljucen u regulaciju proliferacije mezenhimalnih mati¢nih stanica i
proizvodnju hrskavice, bili su takoder povezani s opsegom nadlaktice (P=7,82, odnosno 9,68 x 10
%). Nadena je i povezanost izmedu gena SEZ6L2 i MAX i opsega struka, XTP6 i opsega nadlaktice, i
AMPAI/GRIAI i visine.

Zakljucak ITako istrazivanje nije imalo dovoljnu snagu da ustanovljene povezanosti dosegnu
formalnu razinu znacajnosti u uvjetima mnogostrukog testiranja nezavisnih varijabla, viSestruko
potvrdena povezanost izmedu varijanti CRIM1 i ITGAI i niza antropometrijaskih svojstava ¢ini te
varijante iznimno zanimljivim za daljnje proucavanje. U izoliranim populacijama, zbog povecane
neravnoteze povezanosti izmedu odabranih genetskih biljega, formalan prag znacajnosti je previsok,
a drukcija ucestalost alela moze pridonijeti lakSoj identifikaciji varijanti negoli u ne-izoliranim

populacijama.



