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Uvod

 Metdda: Analyza MEDEPED databazy r.2018 (743 pacientov)

* Ciel: porovnat rozdiely vo fenotype u pacientov s geneticky
potvrdenou mutaciou FH vs pacientov s geneticky negativnou DNA
analyzou

e Charakteristika suboru: porovnanie pacientov s LDL-R pozit. a negat.
mutaciami a Apo-B pozit. a negat. mutaciami

e Spracovanie a komparacia dat: k veku, pohlaviu, hladiny LDL-C,
vstupnej diagnodze, pritomnosti xantomov




Priemerna hladina cholesterolu LDLR +

Hladina LDLC
12,00
L 2
10,00
8,00 ¢ * ' : :
’ ®
0’ *
6,00 o*
’ .ﬁ‘ “
e oo ® PR T
4,00
22 . ¢
2,00
0,00 \ \ \
0 20 40 60
@ LDLC (mmol/1)

Graf ¢.1: Podiel hladiny LDL-C k veku v subore pacientov s

pritomnou mutaciou génu LDL-R (LDLR +)
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Graf ¢.2:Podiel hladiny LDL-C k veku v subore pacientov s
nepritomnou mutaciou génu LDL-R (LDLR -)



Priemerna hladina cholesterolu ApoB+
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Graf ¢.3: : Podiel hladiny LDL-C k veku v subore pacientov s
pritomnou mutaciou génu ApoB (ApoB +)
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Graf €. 4: Podiel hladiny LDL-C k veku v stbore pacientov s
nepritomnou mutdaciou génu ApoB (ApoB -)



Priemerna hladina cholesterolu LDLR+ vs. LDLR-
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Graf €.5: Trendové Ciary (linedrna regresia) distribticiou hladin LDL-C k veku v stilbore pacientov s pritomnou a nepritomnou mutaciou génu LDL-R
(LDLR +, LDLR - )



@ LDLC+ @ LDLC-
6,13mmol/I 5,91mmol/I

F-Test 0,0037/51




Pohlavie LDL-R+

Graf ¢.6: Podiel populacie podla pohlavia s LDL-R pozit. mutaciou
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Pohlavie LDL-R -
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Graf ¢.7: Podiel populacie podla pohlavia s LDL-R negat. mutaciou



Pohlavie ApoB+

Pohlavie ApoB-

Graf ¢.8: Podiel populacie podla pohlavia s ApoB pozit. mutaciou

Graf ¢.9: Podiel populacie podla pohlavia s ApoB negat. mutaciou

M



Priemerna hladina LDLC pri LDL-R+ Priemerna hladina LDLC pri LDL-R -
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Graf €. 10: Priemerna hladina LDLC vo vekovych skupinach pri LDL-R Graf €.11 : Priemerna hladina LDLC vo vekovych skupinach pri LDL-R
pozit. mutacii negat. mutacii
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Priemerna hladina LDLC pri ApoB+
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Graf €.12: Priemerna hladina LDLC vo vekovych skupinach
pri ApoB pozit. mutacii
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Graf €.13: Priemerna hladina LDLC vo vekovych skupinach

pri ApoB negat. mutacii
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Graf €.14: Podiel LDL-R pozit. mutacii v jednotlivych

vekovych skupinach
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Graf €.15: Podiel LDL-R negat. mutacii v jednotlivych

vekovych skupinach



Graf €.16: Podiel ApoB pozit. mutacii v jednotlivych
vekovych skupinach
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Graf €.17: Podiel ApoB negat. mutacii v jednotlivych
vekovych skupinach
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Graf ¢.18:Podiel LDL-R pozit. mutacii v jednotlivych vekovych
skupinach

Priemerna hladina LDL-C v prislusnej vekovej skupine LDL-R pozit.

suboru
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Graf €.19: Podiel LDL-R negat. mutdcii v jednotlivych vekovych
skupinach

Priemerna hladina LDL-C v prislusnej vekovej skupine LDL-R negat.

suboru
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Graf €.20: Podiel ApoB pozit. mutdcii v jednotlivych vekovych

skupinach

Priemerna hladina LDL-C v prislusnej vekovej skupine ApoB
pozit. suboru
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Graf €.21: Podiel ApoB negat. mutacii v jednotlivych vekovych
skupinach

Priemernad hladina LDL-C v prislusnej vekovej skupine ApoB
negat. suboru



Vstupna diagndza LDL-R + Vstupna diagnéza LDL-R -
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Graf &.22: Podiel vstupnej diagnézy v stibore LDL-R pozit. Graf €.23: Podiel vstupnej diagnézy v subore LDL-R negat.

mutacii mutacii



Vstupna diagndza ApoB+ Vstupna diagndza ApoB-
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Graf €.24: Podiel vstupnej diagndzy v subore ApoB pozit. Graf €.25: Podiel vstupnej diagndzy v subore ApoB negat.

mutacii mutacii



Vyskyt xantomov LDLR + Vyskyt xantomov LDLR -
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Graf €.26: Zastupenie xantdmov v subore LDL-R pozit. Graf €.27: Zastupenie xantdémov v subore LDL-R negat.
mutacii mutacii



Rozdelenie LDL-R Rozdelenie ApoB
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Graf ¢.28: Percentualny podiel LDL-R pozit. a negativnych Graf ¢.29: Percentualny podiel LDL-R pozit. a negativnych
mutacii v subore mutacii v subore



« Daldie moZnosti a vystup pri spracovani databdzy:
» porovnat vyskyt KVO u pacienta, vyskyt KVO u prvostupriovych pribuznych v jednotlivych siboroch
» zhodnotit pacientov s negativnymi mutdcia, u kt. bol isty fenotyp FH a pritomné xantdmy

» data Statisticky zvalidovat

* Vyuzitie poznatkov: modifikacia DLCS kritérii podla vysledkov slovenskej MEDPED databazy
e Zaver: podla ziskanych analyz sa ako vyznamny faktor javi:

vek a mutdcie

(CastejSi vyskyt pozit. mutacii génov LDLR a ApoB vo vekovej skupine < 40 r., Castejsi vyskyt negat. mutacii
génov LDLR a ApoB vo vekovej skupine > 50r.{)

LDL-C a vek

(priemerna hladina LDLC vo vekovych skupindch pri LDL-R pozit. mutacii < 6mmol/l vo vek. skupine < 30
rokov, LDL-C > 6mmol/I vo vek. skupine > 30 rokov)

priemernd hladina LDL-C @ LDLC+ 6,13 mmol/l @ LDLC- 5,91mmol/I F-Test 0,003751

. §C00052t)” efektivita pri stratégidch skriningu pre FH v prospech testovania mladych ludi a Zien (Marks,



