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H οηϊδθσ πολυαρτθρίτιδα (ΟΠ) είναι μια ςυςτθματικι νεκρωτικι αγγειίτιδα, τθσ οποίασ θ 

πακογζνεια δεν είναι πλιρωσ κατανοθτι. Στο ςυγκεκριμζνο άρκρο μελετικθκαν (exome 

sequencing) 6 οικογζνειεσ με πολλαπλά περιςτατικά ςυςτθματικισ και δερματικισ ΟΠ, ςτα 

περιςςότερα των οποίων θ ζναρξθ ζγινε κατά τθ παιδικι θλικία, εικόνα ςυμβατι δθλαδι με 

κλθρονομικι διάκεςθ αυτοςωμικοφ τφπου  

 Σε όλεσ τισ οικογζνειεσ θ αγγειίτιδα προκλικθκε από μεταλλάξεισ ςτο CECR1, ζνα 

γονίδιο που κωδικοποιεί την adenosine deaminase 2 (ADA2), τθν κφρια 

εξωκυττάρια ADA (αυξθτικόσ παράγοντασ). Η ενεργότθτα τθσ ADA2 ιταν ςθμαντικά 

μειωμζνθ ςτα δείγματα οροφ των αςκενϊν  

 Όλοι οι Γεωργιανισ καταγωγισ Εβραίοι  ιταν ομοηυγϊτεσ ςε μια μετάλλαξθ που με 

Gly47Arg αντικατάςταςθ. Οι Γερμανοί αςκενείσ ιταν ετεροηυγϊτεσ για Arg169Gln 

και Pro251Leu μεταλλάξεισ ενϊ ζνασ Τοφρκοσ αςκενισ ιταν ετεροηυγϊτθσ για 

Gly47Val και Trp264Ser μεταλλάξεισ  

 Στον ενδογαμικό πλθκυςμό των Γεωργιανισ καταγωγισ Εβραίων, το είναι κανείσ 

φορζασ τθσ Gly47Arg είναι 0.102 , κάτι που ςθμαίνει υψθλό επιπολαςμόσ νόςου 

 
Mutant Adenosine Deaminase 2 in a Polyarteritis Nodosa Vasculopathy. Paulina Navon Elkan, M.D., Sarah B. 
Pierce, Ph.D., Reeval Segel, M.D., Tom Walsh, Ph.D., Judith Barash, M.D., Shai Padeh, M.D., Abraham Zlotogorski, 
M.D., Yackov Berkun, M.D., Joseph J. Press, M.D., Masha Mukamel, M.D., Isabel Voth, M.D., Philip Hashkes, M.D., 
Liora Harel, M.D., Vered Hoffer, M.D., Eduard Ling, M.D., Ph.D., Fatos Yalcinkaya, M.D., Ozgur Kasapcopur, M.D., 
Ming K. Lee, Ph.D., Rachel E. Klevit, D.Phil., Paul Renbaum, Ph.D., Ariella Weinberg-Shukron, B.Sc.Med., Elif F. 
Sener, Ph.D., Barbara Schormair, Ph.D., Sharon Zeligson, M.Sc., Dina Marek-Yagel, Ph.D., Tim M. Strom, M.D., 
Mordechai Shohat, M.D., Amihood Singer, M.D., Alan Rubinow, M.D., Elon Pras, M.D., Juliane Winkelmann, M.D., 
Mustafa Tekin, M.D., Yair Anikster, M.D., Ph.D., Mary-Claire King, Ph.D., and Ephrat Levy-Lahad, M.D. February 
19, 2014DOI: 10.1056/NEJMoa1307362 
 

 
 
 
 
 
 
 
 
 


