Nova mutacija u zametnoj lozi MLH1 koja uzrokuje Lynchev sindrom kod pacijenata iz Makedonije
Cilj Primijeniti molekularnu analizu u utvrđivanju kliničke dijagnoze i provedbi liječenja pacijenata s Lynchevim sindromom.

Postupci Analizirali smo mutacije u MLH1 i MSH2 u odabranim obiteljima s Lynchevim sindromom iz Makedonije. 
Rezultati Proveli smo prvu genetičku identifikaciju obitelji s Lynchevim sindromom i utvrdili obilježja nove mutacije. Nova „besmislena“ točkasta mutacija u zametnoj lozi na c.392C>G u kodonu 131 u MLH1(S131X) utvrđena je kao genetski uzrok Lyncheva sindroma u tri obitelji. Haplotipska analiza pokazala je da u našoj populaciji postoji učinak utemeljitelja kad je ova mutacija u pitanju.  

Zaključak Očekujemo da ćemo pronaći ovu mutaciju i kod ostalih pacijenata s Lynchevim sindromom iz regije, te preporučamo ekonomski isplativ probir uz pomoć polimerazne lančane reakcije polimorfizmom duljine restrikcijskog fragmenta ili DNA sekvenciranjem MLH1 eksona 5 prije potpunog genetskog testiranja svih pacijenata u Makedoniji koji potencijalno imaju Lynchev sindrom 
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