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Streszczenie:

Cel: 
Celem pracy by?a ocena cz?sto?ci wyst?powania mutacji genu NOD2/CARD15 u dzieci z NZJ i 
odniesienie do klinicznego obrazu choroby.

Materia? i metody: 
Do badania w??czono 28 dzieci z wrzodziej?cym zapaleniem jelita grubego (UC) i 29 z chorob? Crohna 
(CD) z wykonanym badaniem molekularnym w kierunku obecno?ci trzech mutacji genu NOD2/CARD15 
(SNP13 3020 InsC; SNP8 R702W; SNP12G908R). U pacjentów z CD obecno?? mutacji zosta?a 
odniesiona do klinicznego obrazu choroby. Grup? kontroln? stanowi?o 32 zdrowych ochotników.

Wyniki: 
Mutacje wykryto u 12 z 29 (41%) pacjentówz CD, 4 z 28 (17%) pacjentów z UC (p<0,05) i 2 z 
32zdrowych (6%) (p<0,05). ??cznie stwierdzono 3 mutacje 3020InsC i jedn? G908R u pacjentów z WZJG 
oraz 10 3020InsC i 3 G908R u pacjentów z CD – u jednego pacjenta stwierdzono obecno?? 2 ró?nych 
mutacji. Niestwierdzono ró?nic w obrazie klinicznym CD pomi?dzy pacjentami z wykryt? mutacj? i bez 
niej, odpowiednio– lokalizacja: L1 4, L2 4, L3 4 vs L1 3, L2 3, L3 11; posta?: B1 11, B2 1, B3 0 vs B1 13, B2 3, 
B3 1; objawy pozajelitowenie/tak: 11/1 vs 11/6; sterydooporno?? tak/nie: 0/12 vs3/14; leczenie operacyjne nie/tak: 8/4 vs 13/4.

Wnioski:
1. Cz?sto?? wyst?powania mutacji NOD2/CARD15 u pacjentów z CD jest wysoka (41%) i zbli?ona do obserwowanej w innych 
krajach ?rodkowoeuropejskich. 2. Cz?sto?? mutacji NOD2/CARD15 jest wy?sza u pacjentów z CD ni? z UC i zdrowych. 3. 
Obecno?? mutacji NOD2/CARD15 nie koreluje z obrazem klinicznym CD u dzieci.

Abstract:

Aim:
The aim of the study was to assess the frequency of NOD2/CARD15 mutations in Polish children and 
torelate them to clinical presentation.

Methods: 
57 children, 28 with ulcerative colitis (UC) and 29 with Crohn disease (CD) were enrolled to the study and 
genotyped for three disease?associated single nucleotide polymorphisms of NOD2/CARD15 gene (SNP13 
3020InsC;SNP8 R702W; SNP12 G908R). The SNP presence was correlatedto CD phenotype 
(localization, behavior, extraintestinal presentation, steroid response, surgery performed).The control 
group was 32 healthy volunteers.

Results: 
12 out of 29 (41%) CD patients and 4 out of 28(17%) (p<0.05) UC patients and 2 out of 32 
volunteers(6%) (p<0.05) had CARD 15 variants detected. Three 3020InsC variants and one G908R were 
found in UC patients whereas ten 3020InsC variants and 3 G908Rin CD patients (one patient carries two 



variants). No difference was found in CD phenotype between SNP carriers and non?carriers. The details 
were as follows: localization (L1/L2/L3): SNP carriers 4/4/4 vs. 3/3/11 in SNP non?carriers; behavior 
(B1/B2/B3): 11/1/0 vs. 13/3/1;extraintestinal presentation (no/yes): 11/1 vs. 11/6; steroid response (yes/no): 12/0 vs. 14/3; surgery 
performed (no/yes): 8/4 vs. 13/4, respectively.

Discussion/Conclusion:
1. The NOD2/CARD15 gene mutations are common in polish pediatric CD patients and frequency (41%) is similar to those 
reported in other countries in middle Europe. 2. The frequency of NOD2/CARD15 gene mutations is higherin pediatric CD than 
UC patients and healthy volunteers. 3. The presence of NOD2/CARD15 gene mutations seems not to correlate with CD phenotype.


