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Genetica. — Studio della 6—fosfogluconato—deidrogenasi nella popo-
lazione di Roma . Nota di Paora Lucarerri, Paora ITANNETTI,
Riccrorrr Parmarino, Uco RuBERTO e ROSARIA ScARABINO, pre-
sentata *” dal Socio G. MONTALENTI.

SUMMARY. — 4 study of 6-PGD in the population of Rome.
6-PGD phenotype was determmed by starch gel electrophoresis in 268 subjects from
the population of Rome. PGD* end PGD® gene frequencies were 0.994 and 0.006 respectively.

L’enzima 6—fosfogluconato—deidrogenasi (6~PGD) converte il 6-fosfoglu-
conato a ribuloso—5 fosfato con la concomitante riduzione del coenzima NADP
a NADPH:. Prende parte, operando il passo successivo a quello in cui &
impegnata la glucoso—6—fosfato deidrogenasi, allo shunt dell’esosomonofo-
sfato trasformando un esoso in pentoso.

Il peso molecolare della 6-PGD & stato determinato nel 1966 da Kara-
zian [1] sia in omogenati di drosofila che nei globuli rossi umani ed & risul-
tato di circa 80.000; in entrambi i casi I'ipotesi comunemente accettata riguardo
alla struttura della molecola, & che si tratti di un dimero formato di due
sub—unita con peso molecolare pari a circa 40.000 ciascuna.

La prima variante elettroforetica, determinata geneticamente, fu messa
in evidenza nel 1963 da Fildes e Parr [2—3]. I primi a mettere in evidenza
varianti quantitative furono Parr e Fitch nel 1964 [4]. Brewer e Dern nello
stesso anno trovarono che tra i soggetti normali dal punto di vista ematologico,
una piccola parte (probabilmente meno dell’r %) presentava un’attivitd del
50-60 9, rispetto alla attivith normale della 6-PGD [3].

Da allora sono state descritte altre forme di questo enzima le quali
differiscono sia per la mobilita elettroforetiche che per 1’att1v1ta enzimatica
[3, 6, 7] ;

Le varianti fino ad oggi individuate e dal punto di vista elettroforetico
e dal punto di vista dell’attivitd enzimatica sono riportate in Tabella I.

Nella drosofila il locus che codifica per la 6-PGD & posto sul cromo-
soma X [8], nell'uomo, come in molti altri vertebrati, i dati sono in favore
dell’ipotesi che si tratti di un gene autosomico [2, 4, 7, 9-11]. Nell'uomo
l’allele comune viene indicato come PGD?.

~ Recentemente sono stati riportati due casi di anemia emolitica conge-
nita non sferocitica associata a varianti quantitative della 6-fosfogluconato
deidrogenasi [12, I 3]

(*) Centro di Genetica Evoluzionistica del CNR (Istituto di Genetica della Facolta
di Scienze) e Clinica Pediatrica dell’Universith di Roma.
" (**) Nella seduta del 9 dicembre 1972.
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TABELLA I
VARIANTI ELETTROFORETICHE Genotipo presunto o, d‘:ftir:'gi‘n ale
Fenotipo normale . . . . . . T PGDA/PGDA 100
Variante comune . . . . . . PGDA/PGD® 80-100
Variante Canning . . . . . . PGDC/PGDC 70-90
Variante Richmond . | PGDA/PGDR 100
Variante Hockney PGDA/PGDH 106
Variante Friendship . . . . . . . . . . PGDA/PGDY 100
VARIANTI‘ QUANTITATIVE

Variante Ilford . . . PGD*/PGD° 5060
Variante Newham PGD®/PGD® 4050
Variante Whitechapel . . pGDY/PGDW -5
Variante Dalston . . PGDA/PGDW. 60/80
Variante Makiritare . . . . . . . . . PGD*/PGD° 50
Variante Yanomama & . . . . . PGDW/P(‘}DW 10

(*) Dai solo valori quantitativi gli Autori non sono in grado di dire se si tratta della
stessa variante osservata in altre popolazioni o di varianti particolari delle due popolazioni
di cui portano il nome. :

MATERIALI E METODI

Sono stati studiati 268 soggetti ricoverati in vari ospedali di Roma per
malattie non ematologiche. :

La determinazione del fenotipo enzimatico & stata effettuata mediante
elettroforesi su acetato di cellulosa secondo il metodo di Meera Kan e
Rattazzi [14] su emolisato di globuli rossi con una concentrazione di Hb
pari al 109,

RISULTATI E DISCUSSIONE

In Tabella II sono riportati i risultati. La maggior parte dei soggetti
esaminati presentava il tipo elettroforetico indicato come A e caratterizzato
da un’unica banda molto intensa, mentre solo tre soggetti mostravano il tipo
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elettroforetico denominato « Variante comune » caratterizzato da due bande
molto ravvicinate di eguale intensitd e da una terza banda a minor velociti
anodica appena distinguibile. L’indagine familiare & stata effettuata in uno
solo dei tre soggetti ed & consistita nell’esame dei due figli: entrambi presenta-
vano la sola banda A.

TABELLA II
Fenotip della 6-PGD in un campione della popolazione di Roma

N. DEI SOGGETTI Fenotipi ) Frequenze geniche
ESAMINATI A e J——Y l 2
268 265 3 0,994 0,006

Fino ad oggi & stato esaminato un numero considerevole di popolazioni
ed in tutte allele PGD* & il piu frequente. L’allele PGD® che in eterozigosi
con il PGD* determina la « Variante comune » & sempre presente nelle popo-
lazioni di origine europea, nei Negri e nelle popolazioni del medio ed estremo
oriente seppure con frequenze notevolmente diverse, mentre & molto raro

nelle popolazioni indigene del Sud—America. 11 significato biologico di queste
differenze non & noto.

Questo enzima presenta in tutte le popolazioni umane fino ad oggi esa-
minate un certo numero di varianti, alcune delle quali abbastanza frequenti
-e facilmente individuabili mediante elettroforesi; pertanto esso risulta essere
un utile marcatore in tutte le ricerche di antropologia umana.
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