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Resume

Baggrund

Familie-, tvillinge- og adoptionsstudier peger entydigt på en betydelig genetisk komponent af bipolar affektiv sindslidelse, og adskillige studier har identificeret mulige gener koblet til sygdommen. Trods dette, er risikogener endnu ikke identificeret med sikkerhed i nogen population i verden. 

Formål

Undersøgelsens formål var at identificere risikogener for bipolar affektiv sindslidelse i 25 cubanske familier.
Metoder

Tre scanninger af hele arvemassen blev gennemført ud fra to forskellige genetisk-epidemiologiske strategier: koblingsundersøgelse af en meget stor familie og homozygosity mapning af probander fra indgifte familier. 50 personer med bipolar affektiv sindslidelse og 58 psykisk raske kontrolpersoner blev opsporet. I homozygosity undersøgelsen skulle probandens forældre være nært beslægtede – helst som fætter og kusine. Alle familier skulle være af kaukasisk afstamning.

Genotypninger blev udført med anvendelse af DNA chip-teknologi med op til 10.000 markører.
Resultater

Undersøgelserne er de første, som forsøger at identificere risikogener for bipolar affektiv sindslidelse i den cubanske befolkning. Der blev identificeret områder på kromosom5q21; 6q26; 14q11 og 17q25 som kunne indeholde risikogener for bipolar affektiv sindslidelse. 
Der er både fundet mulig evidens for nye risikogener for bipolar affektiv sindslidelse samt bekræftet flere tidligere rapporterede fund. Flere af disse kromosomale regioner bør nu undersøges for at identificere selve risikogenerne.
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