L ABOR

RENNER

Informationsblatt

PNPLA3 1148M
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. Hintergrund:

PNPLAS3 ist das Gen fiir Adiponutrin, welches vor allem in Fett- und Leberzellen zu finden ist. Adiponutrin
scheint eine Rolle beim Stoffwechsel und der Speicherung von Fett zu spielen, seine genaue Funktion ist
jedoch noch ungeklart.

Das PNPLAS Gen liegt auf dem Chromosom 2 und tragt einen h&ufigen Polymorphismus, bei dem ein
Isoleucin an Aminoséaureposition 148 durch ein Methionin ersetzt ist (p.1148M, atC > atG, rs738409). Die
Bestimmung dieser genetischen Variante ist ein wichtiges Hilfsmittel fir die Risikoabschatzung bei Pati-
entlnnen mit alkoholischer oder nicht-alkoholischen Fettleber.

+ Bedeutung der PNPLA3 Genotypen:

Genotyp Haufigkeit Bedeutung
Il 53% Normaler Genotyp ("Wildtyp").
M 38% Heterozygot fir die 148-M-Variante.

Erhéhtes Risiko flr die Entstehung und Progression von Fettleber
bzw. Leberzirrhose.

MM 9% Homozygot fir die 148-M-Variante.
Deutlich erhéhtes Risiko fur die Entstehung und Progression von
Fettleber bzw. Leberzirrhose.

+  Wie kann eine PNPLA3 Genanalyse angefordert werden?

Zur Anforderung einer Genanalyse reicht es, ein EDTA-Blut-Réhrchen mit dem ausgefillten Anforde-
rungsformular an das Labor Renner zu schicken. Eine Kiihlung der Probe ist nicht notwendig. Das Er-
gebnis der Genanalyse wird Ihnen innerhalb weniger Tage schriftlich zugestellt.
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