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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 AK2/AK °. 
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Zusammenfassung, Bei der Untersuchung einer sizilianischen Familie wurde 
eine scheinbar entgegengesetzte Reinerbigkeit im AK-System beobachtet. Bei 
den betreffenden Probanden miJssen die Genotypen AKX/AK ° und AK2/AK ° 
vorliegen. 

Schliisselw6rter: 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], A D A  [12, 16], Es-D [11, 
13, 15, 25], GLO-I  [19, 20], GPT [16, 30] und PGM~ [7, 22, 29]. 

1966 konnten Fildes und Harris mittels horizontaler Stfirkegelelektrophorese 
einen genetisch gesteuerten Polymorphismus der Adenylatkinase nachweisen [8]. 
Sie berichteten yon zwei autosomalen Allelen, AK 1 und AK 2, die drei Ph~inotypen 
bilden: AK 1, AK 2-1 und AK 2. 

Weitere Varianten und somit Allele wurden spMer beobachtet yon Bowman et 
al. AK 3-1 und AK 4-1 [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], yon Stamatoyannopoulos et al. AK4-1  [26]. Aufgrund dieser Varianten 
mugte das formalgenetische Modell mit den zwei Allelen AK 1 und AK 2 um die 
Gene AK 3, AK 4 und AK 5 erweitert werden. Ein kompletter Verlust nahezu aller 
AK-Banden wurde von Szeinberg et al. [27,28] bei einem ftinf Monate alten 
Knaben beschrieben, der zusMzlich einen G-6-PD Mangel und eine chronische 
schwere An/imie zeigte. Untersuchungen an beiden Eltern und der Schwester des 
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K n a b e n  e r g a b e n  e b e n f a l l s  e ine  h o c h g r a d i g  v e r m i n d e r t e  AK-Akt iv i t~ i t ,  was  d e n  

A K - M a n g e l  als  g e n e t i s c h  d e t e r m i n i e r t  e r s c h e i n e n  lfigt.  

A u c h  M o d i a n o  et  al.  [14] sowie  S i n g e r  et  al .  [24] b e r i c h t e n  f ibe r  v e r m i n d e r t e  

A K - A k t i v i t f i t e n .  

Bei  e i n e r  F a m i l i e n u n t e r s u c h u n g  a n  I t a l i e n e r n ,  w o h n h a f t  im  L i J b e c k e r  R a u m ,  

die  a u s  P e t e n e o ,  S iz i l ien ,  s t a m m e n ,  h a b e n  w i r  n u n  z u m  e r s t e n m a l  e ine  s c h e i n b a r e  

e n t g e g e n g e s e t z t e  R e i n e r b i g k e i t  i m  A K - S y s t e m  fes tges te l l t .  

Bei  d e r  e l e k t r o p h o r e t i s c h e n  A u f t r e n n u n g  l ieg s ich  in  d i e se r  F a m i l i e  d e r  

Ph~ ino typ  A K  1 be i  d e r  M u t t e r  b e o b a c h t e n .  D e r  E h e m a n n  b e s i t z t  d e n  P h f i n o t y p  

A K  2-1  u n d  zwei v o n  d e n  v ie r  K i n d e r n  we i sen  d e n  P h S n o t y p  A K  2 auf .  

W e i t e r e  F a m i l i e n a n g e h 6 r i g e  w u r d e n  in  die U n t e r s u c h u n g  e i n b e z o g e n .  Je  e i n e r  

y o n  d i e s e n  V e r w a n d t e n  b e s i t z t  v e r m u t l i c h  d e n  G e n o t y p  A K  1-0 .  

Es  w u r d e n  q u a n t i t a t i v e  B e s t i m m u n g e n  d e r  E n z y m a k t i v i t f i t  in  d e n  B l u t p r o b e n  

d i e s e r  P r o b a n d e n  d u r c h g e f f i h r t .  

Material und Methode 

Die Blutproben stammen von einer italienischen Familie, die in Ltibeck lebt. Bei den Ver- 
wandten in Sizilien wurde yon uns Blut entnommen und in einem Kiihlbehfilter per Flugzeug 
nach Liibeck gebracht. Fiir die quantitative enzymatische Kontrolle wurden 260 Blutproben 
von gesunden Personen aus dem Lfibecker Raum entnommen 1. 

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

Die GesamtaktivitM tier Adenylatkinase im Hfimolysat wurde modifiziert nach Bticher und 
Pfleiderer [1, 5] im zusammengesetzten optischen Test im Bereich 366nm bezogen auf den 
H~imoglobingehalt bei pH 7,7 und 25°C am registrierenden Photometer Eppendorf  mit tem- 
peraturkonstantem Kiivettenhalter entsprechend dem folgenden Reaktionsschema gemessen: 

AK 
1) A T P + A D P -  - 2 A D P  

PK 
2) PEP+ ADP - - Pyruvat+ ATP 

LDH 
3) Pyruvat + NADH + + IF _ - Lakta t+  NAD + 

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

Tabelle 1. Serologische Befunde der Familie Bo 

Stammbaum Ge- Erythrozytenmerkmale 
schlecht 

AB0 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.ee - + + - + + 

Kind Bo, V M 0 MSS CcD.Ee - + + + + + 

Kind Bo, R W 0 MSS CCD.ee - + + + + + 

Kind Bo, G M 0 MSS CCD.ee - + + - + + 

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

Bei der  un tersuchten  Famil ie  Bo wurden,  wie Tabel le  1 zeigt, folgende Phf inotypen 
im AK-Sys tem beobach te t .  

In Abb .  1 sind die gesamten Ergebnisse  der  Fami l i enmi tg l i ede r  dargestel l t .  
Die Enzymakt iv i t f i ten  wurden  in den Blu tp roben  bei allen Mitgl iedern der  

Fami l ie  Bo und ihrer  Verwandten  gemessen.  Eine verminder te  Enzymakt iv i t f i t  
konnte  nur  festgestell t  werden bei der  Mut te r  mit  A K  1, bei zwei Kindern  der  F r a u  
Bo mi t  A K  2 und bei e inem Bruder  von F rau  Bo. Die Aktivi tf i t  lag hier  urn 35% 
unter  der  durchschni t t l ichen  Aktivi t~t .  Diesen Durchschni t t swer t  haben  wir aus 
den Ergebnissen an einer aus 260 P robanden  bes tehenden  Kon t ro l l g ruppe  ge- 
wonnen.  

Die bei der  Fami l ie  Bo e rhobenen  Befunde wurden  innerhalb  von drel M o n a t e n  
zweimal an jeweils frisch en tnommenen  Blu tp roben  nachgepr t i f t  und  bestfitigt. 
Wei tere  serologische Befunde dieser Personen gaben  keinerlei  Anha l t spunk te  f~r 
einen AusschluB (Abb.  2). Auch  eine Kindesver tauschung  bei der  G e b u r t  kann  
ausgeschlossen werden,  da  F rau  Bo alle Kinder  zu Hause  geboren  hat.  Alle Mit-  
gl ieder der  Fami l i e  Bo waren in einem guten gesundhei t l ichen Zus tand.  Demnach  
spricht  nichts gegen die A n n a h m e ,  dab  die scheinbare  entgegengesetzte  Rein- 
erbigkei t  in der  un tersuchten  Fami l i e  durch ein s tummes  Allel  A K  ° zu erklfiren ist, 
das in dieser Mit te i lung ers tmals  beschr ieben wurde.  

Abb. 1. Stammbaum der Familie Bo 

IlK ~.-4 AK 4 

9 ? I 

~Kt AKt  A K I  AKZ. 
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AB 1 AB 2-1 1 2-1 
B 2-1 A 2-1 1 1-0 
B 1 A 2 1 2-0 
B 2-1 AB 2-1 1 1 
B 2-1 A 2-1 1 2-0 
B 1 AB 2-1 1 1 
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