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Relazione Finale

F’ stata completata la genotipizzazione di SNPs che mappano net gent INS, INSIG2
ed FTO in circa 1000 bambini ed adolescenti sardi e 752 controllt sani della stessa
popolazione. Le varianti alleliche sono risultate in equilibrio IHardy Weinberg nelle
casistiche testate. F stato quindi condotto uno studio caso/controllo, mediante test
chi-quadrato, previa valutazione del potere statistico fornito dal nostro campione. 1
pazienti sono stati inoltre caratterizzati per diversi parametri clinici ¢ biochimici, qualt:
BMI, BMI-SDS, circonferenza vita, ptessione sanguigna sistolica e diastolica,
insulinemia, glicemia, HOMA-IR, colesterolo (totale, HDL, LDL), trigliceridi, AST,
ALT, TSH, fT3 ed {T4.

I risultatt confermano I'associazione significativa del gene FTO con 'obesita (OR =
1.6, P < 0.0001) mentre per 1 polimorfismi localizzati su INS ed INSIGZ non sono
state riscontrate differenze nelle frequenze alleliche di pazienti e controllt. Inoltre, €
stata osservata una possibile influenza di INSIGZ2 sul metabolismo glucidico. Nella
nostra casistica non abbiamo trovato associazione tra i genotipo FT'O e nessuno dei
patametri clinici e biochimici esaminati. Abbiamo inoltre esaminato i grado di
mutilazione di 15 isole CpG nel promotore di FTO in soggetti obesi e magri portatori
e non della variante all’elica di predisposizione. I nsultati dimostrano differenze nel
grado di mutilazione e verosimilmente dell’espressione di FTO.

I dati sono stati presentati ai congressi della Societa Americana di Endocrmnologra
(Washington, 2009, San Diego, 2010 e Boston, 2011), al congresso congiunto delle
societa eutopea (ESPE) ed americana (LWPES) di Endocrinologia Pediatrica (New
York, 9-12 settembre, 2009} ed al congresso ESPE 2010 (Praga.).
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