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1. RIASSUNTO

La metilenetetraidrofolato  reduttasi
(MTHFR) & un enzima coinvolto nel ci-
clo metabolico del’omocisteina (Hcy),
che porta alla rimetilazione della me-
tionina (Met). La variante nucleotidica
C677T del gene MTHFR provoca una
diminuzione dell'attivitd enzimatica e
conseguente iperomocisteinemia. Tale
condizione determina un aumentato ri-
schio di sviluppare patologie vascolari
di tipo trombofilico. Si ritiene che que-
sta variante genetica possa avere una
correlazione con la predisposizione
allabortivita spontanea. L’obiettivo
specifico dello studio € valutare il ruolo
e I'incidenza della variante nucleotidica
C677T del gene MTHFR in pazienti
con aborto spontaneo. E stato esami-
nato il genotipo MTHFR C677T di don-
ne con anamnesi clinica positiva per gl
aborti spontanei (gruppo di studio) e di
donne con anamnesi clinica negativa
per tali eventi (gruppo di controllo).
L’analisi del genotipo € stata eseguita
tramite mini-sequencing (SNaPShot),
su DNA gnomico estratto da sangue
periferico. |l test statistico Z & stato uti-
lizzato per confrontare la frequenza dei
diversi genotipi e la loro relativa fre-
quenza allelica nei due gruppi. | risulta-
ti dello studio confermano il significati-
vo ruolo della variante genetica
MTHFR C677T nella predisposizione
allaborto spontaneo, mettendo in evi-
denza una significativa associazione
del genotipo omozigote T/T di tale va-

ABSTRACT

Methylenetetrahydrofolate  reductase
(MTHFR) is an enzyme involved in the
homocysteine (Hcy) metabolic cycle,
which leads to the methionine (Met)
remethylation. MTHFR C677T gene
nucleotidic variation causes a de-
crease of the enzymatic activity and
consequently hyperhomocysteinaemia.
This condition leads to a higher risk of
developing vascular thrombophilic dis-
eases. We consider that this genetic
variation could be correlated with the
predisposition to spontaneous miscar-
riages. The specific objective of this
study is to evaluate the role and the in-
cidence of MTHFR C677T gene nuc-
leotidic variation in spontaneous mis-
carriage events. The C677T MTHFR
genotype of women with a positive clin-
ical history of spontaneous miscarriag-
es (study group) and that of women
with a negative clinical history of these
events (control group) was examined.
The genotype analysis was performed
by mini-sequencing (SNaPShot) on
genomic DNA extracted from peripher-
al blood. Statistical Z test was used to
compare the frequency of the different
genotypes and their relative allelic fre-
quency in the two groups. The study
results confirm the significant role of
the MTHFR C677T genetic variation in
predisposition to spontaneous miscar-
riage, emphasizing a significant asso-
ciation of T/T homozygous genotype of
this genetic variation with the incidence

riante genetica con l'incidenza di aborti of spontaneous miscarriages.
spontanei.
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