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vym indexom a SLDLp bola vyznamné priama a LDLs také istéd nepriama suvislost (r= 0,76 a - 0,76). Zaver: PNMR poskytuje
skutoCny obraz o Strukture lipoproteinov a je perspektivnou metédou vyskumu v Specialnych situaciach, v ktorych klasické
parametre neposkytujd dostatoéni informéciu o riziku KCHS.

05US Polygenni skére a riziko ICHS a ICHDK u pacientG s T2DM
Hubacek JA, Dlouha L, Dlouha D, Veleba J, Lanska V, Adamkova V, Pelikdnova T
Centrum experimentalni mediciny IKEM, Praha

Uvod: Ischemicka choroba srdeéni (ICHS) a ischemické choroba dolnich kongetin (ICHDK) jsou &asté komplikace u pacientti
s diabetem druhého typu (T2DM). Jejich v€asna predpovéd analyzou genetické predisposice by byla klinicky velmi vyznamna.
Porovnavali jsme polygenni skére a vyskyt ICHDK a ICHS u ¢eskych pacientd s T2DM. Metodika: Z 21 variant, analyzova-
nych u celkem 1032 pacientd s T2DM (359 Zen a 673 muZzd) bylo vybrano 7 (v genech pro FTO, TCF7L2, IRS1, JAZF, ZMIZ,
WFS1 a NOTCHZ) pro stanoveni nevazeného polygenniho skére. Protektivni genotyp mél hodnotu 0, genotypy s alespon
jednou rizikovou alelou hodnotu 1. ICHS byla diagnostikovana u 35,0 %, ICHDK u 17,5 % pacient(. Vysledky: Pozorovali jsme
vyznamny linedrni trend vyskytu ICHDK (P = 0,0002), ale ne ICHS (P = 0,25) v souvislosti s narlstajicim poc¢tem rizikovych
alel - polygenni skére P (pro trend) 0-2 3 4 5 6-7: ICHDK 4,6 % 14,7 % 16,0 % 21,0 % 23,5 %; P = 0,0002 vs ICHS 34,9 %
31,0% 32,2 % 36,3 % 33,8 %; P=10,25). Jedinci s polygennim skére 6 a vice maji oproti jedincim s hodnotami 0-2 OR (95%
Cl) pro vyskyt ICHDK - 6,3 (1,9-21,3). Zavér: Polygenni skére miize byt vyuZito jako nastroj pro detekci jedincl se zvyse-
nym rizikem ICHDK, ale ne ICHS.
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Uvod: Familiarni dysbetalipoproteinemie (FD alias hyperlipoproteinemie typu Ill) je dédiéné AR-onemocnéni asociované
s polymorfizmem APOE. Typickym genotypem FD je APOEZ/2 a fenotypem smiSena DLP vznikajici v kontextu dalSich proza-
tim nezndmych metabolickych nebo bgenetickych faktorl. Cilem této préace bylo stanoveni hypertriglyceridemického (HTG)
skére u pacientl s FD, jakoZto mozného determinantu vyvoje FD. Metodika: Celkem bylo analyzovéno 13 single-nucleotide
polymorphisms (SNPs), které podminuji rozvoj HTG v ¢eské populaci, a to u 101 pacientl s FD a 90 kontrol s genotypem
APOE2/2 (z rozséhlé biobanky studii post-MONICA a HAPIEE). Genetické analyzy SNPs byly provedeny pomoci RFLP nebo
realtime-PCR. Data byla zpracovdna metodami popisné statistiky. Vysledky: Celkem 8 SNPs z 13 vySetfenych bylo asoci-
ovano s rozvojem DLP, resp. HTG u pacientl s FD ve srovnani s kontrolami (nejsilnéji SNPs v genech pro APOE a APOAS5;
P <0,005). NevaZené genové skére (suma rizikovych alel) bylo rozdilné mezi obéma skupinami (P < 0,01). Zavér: Kumulace
rizikovych genetickych variant, hodnocend pomoci nevédzeného skére, mize rozliSit mezi jedinci s APOE2/2-genotypem ty
s rizikem rozvoje FD.
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Vychodisko: Koncentrace fytosteroll (plant sterol - PS) jsou pouzivany jako surogatni marker absorpce cholesterolu. Plazma-
tické koncentrace cholesterolu ovliviiuje fada faktorl negenetickych i genetickych, jako jsou polymorfizmy apolipoproteinu
(apo) E, ATP-dependentniho kazetového kotransportéru ABCG5/G8 a proteinu NPC1L1. Polymorfizmy ABCG5/G8 byly stu-
dovény ve vztahu ke koncentracim plazmatického cholesterolu, jeho kinetice i riziku kardiovaskuldrnich onemocnéni (KVO).
Vyznamné se uplatiiuje také inzulinové rezistence a hyperinzulinémie, které zvysSuji aktivitu NPC1L1, a naopak potlacuji
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