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funkei transportéri ABCG5/G8. Cil: Ovéfrit, zda vybrané polymorfizmy genl ABCG5/G8 ovliviuji ve skupiné osob s obe-
zitou a nadvahou koncentrace cholesterolu (celkového/T-C, LDL-C a non-HDL-C) a dalSich plazmatickych lipid( a lipo-
proteinl. Material a metody: Byly analyzovany polymorfizmy genu ABCG5/G8 (rs6720173, 11887534, 4148217, 6544718,
41360247, rs4245791, 4148211), apoE, prekurzory syntézy cholesterolu, plazmatické lipidy a koncentrace PS u osob s na-
dvahou (obezitou, resp.) a alespon jednim kardiometabolickym rizikovym faktorem. Celkem vySetfeno celkem 220 osob
(114 zen, 106 muzl). Vysledky: Z 8 vySetienych polymorfizmd pouze u SNP ABCGS8 (rs4148217 C/A, T) jsme prokézali u ho-
mozygotl (CC) ve srovnani s heterozygoty (CA) vyssi koncentrace T-C (5,79 + 2,148 vs 5,19 + 1,22 mmol/I; P < 0,05), LDL-C
(3,41+£0,99 vs 2,98 £ 0,99 mmol/I; P<0,01), non-HDL-C (4,33 + 2,14 vs 3,70 + 1,17 mmol/I; P<0,01), apoB100 (1,24+0,36 vs
1,08 + 0,29 g/I; P < 0,001), - sitosterolu (9,07 + 4,41 vs 7,03 £ 3,45, mol/I, P < 0,01) a kampesterolu (9,07 £ 4,99 vs
7,03 = 3,45 mol/I; P < 0,001). Asociace nebyla ovlivnéna vékem, BMI, pohlavim, variantami apoE nebo inzulinovou rezis-
tenci. Zavéry: Podskupina homozygot( varianty ABCG5/G8 (rs4148217 C/A, T), méla ve srovnani s heterozygoty minoritni
varianty horsi metabolicky profil - vy$8i koncentrace T-C, LDL-C i apoB100. Tyto osoby mély sou¢asné vyssi koncentrace
PS (kampesterolu a -sitosterolu).

Préce byla podpofena vyzkumnymi projekty RVO VFN64165/2012 (MZ CR) a PROGRES Q25 (1. lékarska fakulta Univerzity
Karlovy).

08US Multifaktorialni chylomikronemie
Kovar )
Centrum experimentalni mediciny IKEM, Praha

Koncentrace triglycerid( (TG) > 10 mmol/I a pfitomnost chylomikrond v plazmé je typickéa pro familidlni chylomikronemicky
syndrom (FCS), ktery je autosomalné recesivni poruchou spojenou se ztratou funkce lipoproteinové lipazy (LPL) - deficitem
LPL, LMF1, GPIHBP1, APOC2 nebo APOA5. U naprosté vétSiny pacientll vSak nelze homozygotni deficit vySe zminénych gent
prokézat - chylomikronémie u nich vznika v ddsledku kombinace faktord Zivotniho stylu a faktor( genetickych a je oznaco-
vana jako multifaktorialni chylomikronémie (MFC) nebo téZ multifaktorialni chylomikronemicky syndrom (MCS). Frekvence
MCM v populaci je odhadovéna na 1: 1000. Zékladnim klinickym problémem FCS i MCM je vysoké riziko ataku akutni pan-
kreatitidy, oba syndromy se ale vyznamné li§i pokud jde o terapeuticky pfistup. Zatimco FCS Ize Ié¢Cit pouze striktni nizko-
tukovou dietou, u pacientd s MCM mUZe vést dlsledna intervence Zivotniho stylu v kombinaci s hypolipidemickou Ié¢bou
(fibraty) k vyraznému zlepsSeni lipoproteinového spektra a sniZeni rizika ataku pankreatitidy. U nékolika vybranych pacientd
s MCM referovanych na nase pracovisté budou prezentovany vysledky stanoveni koncentrace lipoprotein( po jejich izolaci
ultracentrifugaci a vysledky stanoveni aktivity LPL, resp. schopnosti jejich enzym apoCll aktivovat. Diferencialni diagnos-
tiku FCS a MCM by mohlo zjednodusit recentné navrzené FCS diagnostické skére (Moulin P et al: Atherosclerosis 2018,
275: 265-272). Multifaktorialni hyperchylomikronemie predstavuje relativné ¢astou poruchu metabolizmu lipoproteind,
jejiz diagnostice dosud nebyla vénovéana dostate¢na pozornost.

Podporeno MZ CR - RVO (,Institut klinické a experimentéini mediciny - IKEM, IC 00023001%)
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