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Polymorphisms of collagen 1A1 (COL1A1) 
gene and their relation to bone mineral density 
in postmenopausal women

Polimorfizm genu kolagenu 1A1 (COL1A1) i jego związek z gęstością 
mineralną kości u kobiet po menopauzie
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 Abstract 
Objectives: The goal of this study was to evaluate the frequency of Sp1 +1245G>T (rs 1800012) and -1997G>T 
(rs 1107946) COL1A1 gene polymorphisms in postmenopausal women with osteoporosis and osteopenia as well 
as assessing their relations with the clinical parameters and parameters of bone turnover.

Study design: The study included 538 (236 postmenopausal and 302 healthy reproductive) Polish women. The 
postmenopausal group included women with osteoporosis (n=90), osteopenia (n=90), as well as healthy individuals 
(n=56). All women of reproductive age were healthy. BMD was marked in the L2-L4 lumbar region of the spine using 
dual energy X-ray absorptiometry (DXA). Genomic DNA was isolated from peripheral blood, the genotype frequency 
of investigated polymorphisms was determined by PCR-RFLP technique.

Results: The frequency of Sp1 +1245G>T and -1997G>T polymorphisms of COL1A1 gene showed no statistically 
significant differences between group with osteoporosis, osteopenia and correct T-score and women of reproductive 
age. In postmenopausal women it was found that osteopenia and osteoporosis were correlated with age, birth 
weight, age of last menses occurrence, height, body weight and BMI value. Clinical parameters in all groups of 
women did not show any statistically significant correlation with frequency of Sp1 +1245G>T and -1997G>T 
COL1A1 polymorphisms.

Conclusions: An evaluation of Sp1 +1245G>T (rs1800012) and -1997G>T (rs 1107946) COL1A1 polymorphisms 
showed any influence of these genetic variants on osteoporosis development in Polish postmenopausal women. 
The presented correlation between osteoporosis and age, birth weight, age of last menses occurrence, height, body 
weight and BMI value confirms the important role of environmental factors in disease etiology.
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 Streszczenie        
Cel pracy: Celem pracy była ocena częstości występowania genotypów polimorfizmów Sp1 +1245G>T (rs 
1800012) i -1997G>T (rs 1107946) genu COL1A1 u kobiet po menopauzie z osteoporozą i osteopenią oraz ocena 
związku pomiędzy analizowanymi polimorfizmami a parametrami klinicznymi i parametrami obrotu kostnego.

Materiały i metody: Do badania włączono 538 (236 po menopauzie i 302 zdrowych kobiet w wieku rozrodczym) 
kobiet z populacji polskiej. Grupa kobiet po menopauzie podzielona została na kobiety z osteoporozą (n=90), 
osteopenią (n=90) oraz kobiety o prawidłowych wartościach T-score (n=56). BMD oznaczano w odcinku 
lędźwiowym kręgosłupa (L2-L4) za pomocą absorpcjometrii podwójnej energii promieniowania rentgenowskiego 
(DXA). Genomowy DNA izolowano z krwi obwodowej, częstość genotypów badanych polimorfizmów oznaczano z 
zastosowaniem techniki PCR-RFLP.

Wyniki: Częstość występowania genotypów polimorfizmów SP1 +1245G>T i -1997G>T genu COL1A1 w grupie 
kobiet po menopauzie z osteoporozą, osteopenią i prawidłowym T-score oraz kobiet wieku rozrodczym nie wykazała 
istotnych statystycznie różnic i była zgodna z prawem Hardy-Weinberga. U kobiet po menopauzie stwierdzono, 
że występowanie osteopenii i osteoporozy było skorelowane z wiekiem, masą urodzeniową, masą ciała kobiet, 
wiekiem wystąpienia ostatniej miesiączki i wartością BMI. Parametry kliniczne we wszystkich grupach kobiet nie 
wykazały istotnego związku z występowaniem obydwu polimorfizmów SP1 +1245G>T i -1997G>T genu COL1A1.

Wnioski: Analiza polimorfizmów Sp1 +1245G>T (rs1800012) oraz -1997G>T (rs 1107946) COL1A1 nie pokazała 
żadnego wpływu tych wariantów genetycznych na rozwój osteoporozy w grupie polskich kobiet po menopauzie. 
Prezentowana korelacja pomiędzy rozwojem osteoporozy a wiekiem, masą urodzeniową, wiekiem wystąpienia 
ostatniej miesiączki, wysokością, masą ciała i wskaźnikiem BMI potwierdza ważną rolę czynników środowiskowych 
w etiologii osteoporozy także w grupie polskich kobiet.

 Słowa kluczowe: ��������	�
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Table I. Demographic and clinical data of the studied population.

�������	
��
���
��������
����

Age - women at the postmenopausal 
age; mean ± SD 58.5±5.9

Age - women at the reproductive age;  
mean ± SD 31.0±4.4

Weight - women at the postmenopausal 
age; mean ± SD 67.0±11.8

Weight - women at the reproductive age; 
mean ± SD 61.9±11.0

Area of living, n (%) 538 (100.0)

�������	
 55.0

Rural (%) 45.0

������
����������
������
��
������
�
��� 538 (100.0)

Primary education (%) 1.2

Vocational education (%) 5.0

��
��������
�����
�����
�����	
 15.0

Licentiate (%) 9.5

Higher education (%) 69.3

Number of children, mean ± SD 1.6±1.1

Nutritional diet knowledge score, n (%) 538 (100.0)

Vegetarian (%) 3.1

Meat diet (%) 0.6

Standard (%) 84.5

�������	
 11.8

��������
�
��� 538 (100.0)

Yes (%) 48.4

No (%) 51.6
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Table II. Primer sequences for PCR and the length of PCR products.
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+1245G>T

Sp1

�����!����!!��!"�"���!�!�!!"��""���!�!!!�!""�#�
$�����!"�!����"����!���!���!�""����#� 262 pz
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Table III. The sequences and restriction sites of Msc I and EcoR31I enzymes.
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Enzyme hydrolizes, when T is present, 
and doesn’t when G

GG (262pz)
GT  (262pz, 242pz, 20pz)

TT  (242pz, 20pz)

EcoR31I
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��==?"/!

��@"!�BC$���@#�
#�@���BF$�!"@��

BJ���K��!O�$J"��K���

Enzyme hydrolizes, when G is present, 
and doesn’t when T

TT (257pz)
GT  (257pz, 176pz, 81pz)

GG  (176pz, 81pz)
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Tabela VI. Investigated parameter in postmenopausal women with osteopenia, osteoporosis and correct T-score.

��������� &���	
��
����� n Mean ±SD Min Max p

"#�����

osteopenia 90 -1,8354 ,4139 -2,47 -1,14

0,000
osteoporosis 90 -3,1662 ,5524 -4,73 -2,50

correct T-score 56 ,1395 ,9667 -,97 3,13

Total 236 -1,8743 1,4161 -4,73 3,13

Z-score

osteopenia 90 -,8039 ,5916 -1,97 ,77

0,026
osteoporosis 90 -3,0324 13,3367 -128,00 ,98

correct T-score 56 ,6445 1,0306 -1,85 2,65

Total 236 -1,3101 8,3599 -128,00 2,65

Age
[years]

osteopenia 90 54,4 7,8 31,0 77,0

0,009
osteoporosis 90 57,6 7,9 37,0 78,0

correct T-score 56 53,9 8,5 28,0 71,0

Total 236 55,5 8,2 28,0 78,0

4���

����
����
[g]

osteopenia 26 3216,2 400,6 2500,0 4500,0

0,005
osteoporosis 16 3141,3 536,3 2470,0 4500,0

correct T-score 18 3633,3 494,3 2460,0 5100,0

Total 60 3321,3 504,9 2460,0 5100,0

6��
��
7���

������

occurence
[years]

osteopenia 90 13,2 2,2 9,0 18,0

0,942
osteoporosis 90 13,2 2,1 9,0 18,0

correct T-score 56 13,3 2,2 3,0 16,0

Total 236 13,2 2,2 3,0 18,0

Age of last 
������

occurence
[years]

osteopenia 90 49,7 4,3 38,0 60,0

0,004
osteoporosis 90 48,2 4,8 34,0 58,0

correct T-score 56 50,6 3,7 41,0 58,0

Total 236 49,3 4,5 34,0 60,0

Reproduction 
years

osteopenia 90 36,4 4,8 23,0 49,0

0,177
osteoporosis 90 35,6 4,8 24,0 47,0

correct T-score 56 37,1 4,6 27,0 48,0

Total 236 36,3 4,8 23,0 49,0

Years after
����
������

osteopenia 90 8,6 5,8 ,0 25,0

0,094
osteoporosis 90 10,3 5,2 1,0 22,0

correct T-score 56 8,9 5,3 1,0 23,0

Total 236 9,3 5,5 ,0 25,0

9�����
��

pregnancies

osteopenia 90 1,9 1,1 ,0 6,0

0,889
osteoporosis 90 1,9 1,3 ,0 7,0

correct T-score 56 1,9 1,3 ,0 6,0

Total 236 1,9 1,2 ,0 7,0

4���
����
����

osteopenia 90 65,2 9,6 41,0 90,0

0,000
osteoporosis 90 60,9 9,1 43,0 85,0

correct T-score 56 68,9 12,4 50,0 100,0

Total 236 64,4 10,6 41,0 100,0

Height
:��;

osteopenia 90 162,8 4,8 153,0 175,0

0,000
osteoporosis 90 159,9 5,2 150,0 175,0

correct T-score 56 163,1 5,8 152,0 176,0

Total 236 161,8 5,4 150,0 176,0
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