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Ein neues Allel im AK-Polymorphismus: AK’
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A New Allele of AK-Polymorphism: AK’

Summary. Upon examination of a Sicilian family, an apparently opposite
homozygous arrangement in the AK-System was observed. The persons
examined must have the genotypes AK'/AK® and AK*/AK".
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Zusammenfassung. Bei der Untersuchung einer sizilianischen Familiec wurde
eine scheinbar entgegengesetzte Reinerbigkeit im AK-System beobachtet. Bei
den betreffenden Probanden miissen die Genotypen AK'/AK® und AK”AK"
vorliegen.

Schliisselworter: Blutgruppen, Nachweis von AK® - Adenylatkinase, AK’

Die Existenz von stummen Genen wurde bisher in verschiedenen enzymatischen
Systemen mitgeteilt, so zum Beispiel bei acP [2,6,9, 10], ADA [12,16], Es-D [11,
13,15,25], GLO-I1[19,20], GPT [16,30] und PGM; [7,22,29].

1966 konnten Fildes und Harris mittels horizontaler Stiarkegelelektrophorese
einen genetisch gesteuerten Polymorphismus der Adenylatkinase nachweisen [8].
Sie berichteten von zwei autosomalen Allelen, AK' und AKZ, die drei Phidnotypen
bilden: AK 1, AK2-1 und AK 2.

Weitere Varianten und somit Allele wurden spéter beobachtet von Bowman et
al. AK 3-1und AK4-1[4], von Radam und Strauch AK 3-1 und AK 3-2[17], von
Santachiara-Benerecetti, Cattaneo und Khan AK 5-1 [21], von Seger et al. AK 3
[23], von Stamatoyannopoulos et al. AK4-1 [26]. Aufgrund dieser Varianten
muBte das formalgenetische Modell mit den zwei Allelen AK! und AK? um die
Gene AK’, AK* und AK’ erweitert werden. Ein kompletter Verlust nahezu aller
AX-Banden wurde von Szeinberg et al. [27,28] bei einem fiinf Monate alten
Knaben beschrieben, der zusétzlich einen G-6-PD Mangel und eine chronische
schwere Andmie zeigte. Untersuchungen an beiden Eltern und der Schwester des
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Knaben ergaben ebenfalls eine hochgradig verminderte AK-Aktivitit, was den
AK-Mangel als genetisch determiniert erscheinen 1461,

Auch Modiano et al. [14] sowie Singer et al. [24] berichten {iber verminderte
AK-Aktvitdten.

Bei einer Familienuntersuchung an Italienern, wohnhaft im Liibecker Raum,
die aus Peteneo, Sizilien, stammen, haben wir nun zum erstenmal eine scheinbare
entgegengesetzte Reinerbigkeit im AK-System festgestellt.

Bei der elektrophoretischen Auftrennung lief sich in dieser Familie der
Phénotyp AK 1 bei der Mutter beobachten. Der Ehemann besitzt den Phinotyp
AK 2-1 und zwei von den vier Kindern weisen den Phianotyp AK 2 auf.

Weitere Familienangehdrige wurden in die Untersuchung einbezogen. Je einer
von diesen Verwandten besitzt vermutlich den Genotyp AK 1-0.

Es wurden quantitative Bestimmungen der Enzymaktivitdt in den Blutproben
dieser Probanden durchgefiihrt.

Material und Methode

Die Blutproben stammen von einer italienischen Familie, die in Liibeck lebt. Bei den Ver-
wandten in Sizilien wurde von uns Blut entnommen und in einem Kiihlbehilter per Flugzeug
nach Liibeck gebracht. Fiir die quantitative enzymatische Kontrolle wurden 260 Blutproben
von gesunden Personen aus dem Liibecker Raum entnommen'.

Fiir die elektrophoretische enzymatische Auftrennung wurde die Stdrkegel-Methode nach
Fildes und Harris, von Brinkmann und Thoma [3] modifiziert, angewandt.

Die Gesamtaktivitidt der Adenylatkinase im Hiamolysat wurde modifiziert nach Biicher und
Pfleiderer [1, 5] im zusammengesetzten optischen Test im Bereich 366 nm bezogen auf den
Hamoglobingehalt bei pH 7,7 und 25°C am registrierenden Photometer Eppendorf mit tem-
peraturkonstantem Kiivettenhalter entsprechend dem folgenden Reaktionsschema gemessen:

1) ATP+ADP 2K 2 ADP

2) PEP+ ADP & Pyruvat+ ATP

3) Pyruvat+ NADH' + H' LD—HA Laktat+ NAD'

Als Kontrolle fiir die Phanotypen AK 1, AK2-1 und AK 2 wurden Blute (n= 260) parallel
bestimmt.

Tabelle 1. Serologische Befunde der Familie Bo

Stammbaum Ge- Erythrozytenmerkmale

schiecht 4By MNSs Rhesus Kell Fy Jk P

a b a b

Vater Bo M 0 MSS CcD.Ee - -+ -+ +
Mutter Bo w 0 MNSs CCD.ee - + + + + —
Kind Bo, C M 0 MSS CCD.ce - + + - + +
Kind Bo, V M 0 MSS CcD.Ee - + + + + +
Kind Bo, R w 0 MSS CCD.ce - + + + + +
Kind Bo, G M 0 MSS CCD.ee - + + - 4+ +

1 Fiir die technische Mitarbeit von Friulein Uta Steinherr danken wir.
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Ergebnisse und Diskussion

Bei der untersuchten Familie Bo wurden, wie Tabelle 1 zeigt, folgende Phidnotypen
im AK-System beobachtet.

In Abb. 1 sind die gesamten Ergebnisse der Familienmitglieder dargestellt.

Die Enzymaktivititen wurden in den Blutproben bei allen Mitgliedern der
Familie Bo und ihrer Verwandten gemessen. Eine verminderte Enzymaktivitdt
konnte nur festgestellt werden bei der Mutter mit AK 1, bei zwei Kindern der Frau
Bo mit AK 2 und bei einem Bruder von Frau Bo. Die Aktivitit lag hier um 35%
unter der durchschnittlichen Aktivitidt. Diesen Durchschnittswert haben wir aus
den Ergebnissen an einer aus 260 Probanden bestehenden Kontrollgruppe ge-
wonnen.

Die bei der Familie Bo erhobenen Befunde wurden innerhalb von dre1 Monaten
zweimal an jewelils frisch entnommenen Blutproben nachgepriift und bestétigt.
Weitere serologische Befunde dieser Personen gaben keinerlei Anhaltspunkte fiir
einen Ausschlufl (Abb.2). Auch eine Kindesvertauschung bei der Geburt kann
ausgeschlossen werden, da Frau Bo alle Kinder zu Hause geboren hat. Alle Mit-
glieder der Familie Bo waren in einem guten gesundheitlichen Zustand. Demnach
spricht nichts gegen die Annahme, dafl die scheinbare entgegengesetzte Rein-
erbigkeit in der untersuchten Familie durch ein stummes Allel AK® zu erkléren ist,
das in dieser Mitteilung erstmals beschrieben wurde.

AK 2-4 AK 1

00 00

Abb. 1. Stammbaum der Familie Bo AK1 AK1 AK2  AK2
Serummerkmale Enzymmerkmale
Gm Km(l) Ge Hp acP PGM: 6-PGD GPT ADA AK
1 2 10
+ - o+ - 1 2-1 AB 1 AB 2-1 1 2-1
+ o+ o+ - 1 2 B 2-1 A 2-1 1 1-0
+ =+ - 1 2 B 1 A 2 1 2-0
+ -+ - 1 2 B 2-1 AB 2-1 1 1
+ o+ o+ - 1 2 B 2-1 A 2-1 1 2-0
- - + - 1 2 B 1 AB 2-1 1 1
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