Kardiovaskulyar Risk Panellari R

Istifadasi: Yayilmis xastaliklarin bir coxu poligendir, yani bir cox fargli genlarin
bir yerda harakatindan irali galir. Ustalik, son zaman agkar olunan siibutlar
gen-gen va gen-atraf mihit garsiligh tasirin genis yayildigini gostarir.

Ancaq poligen xastaliklarini tak gen xastaliklarindan farglandiran an asas
xususiyyati xastaliyin irsi olaraq deyil, xastaliys meyilliyik olaraq étirilmasidir.
Bu isa xastaliklarin genetik arasdirmasininin shamiyyatini yiksaldir.

Clnki, belaca alds edilan malumat fardin xastaliya tutulma riskinin na daracada
yuksak oldugunu bildirir. Bu malumat ila fardi tibb va ya yasam sartlari ila
xastalikdan gorunma mimkdn olur.
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Kardiyovaskulyar xastaliklarda 6namli oldugu bilinan gen polimorfizmlarinin tasiri asagida siralanmisdir:

ACE 1/D polimorfizmi: Endotel hiiceyralarinde membrana bagl olaraq yerlagan angiotenzin gevirici enzim (ACE) angiotenzin
I(Al)'in angiotenzin Il (All)’ ya gevirimini va bradikinin pargalanmasini tamin edir. Qan dévranindaki All saviyyasi, Al saviyyasi va
ACE aktivliyina baghdir. ACE genina aid insersiya (I) va delesiya (D) polimorfizmlari, ACE ekspressiyasinda

dayisikliklara sabab olur. DD genotipina sahib olanlar koronar xastaliklar tglin yiiksak risk dasiyirlar.

Angiotenzin Il tip 1 reseptor polimorfizmi: Angiotenzin Il tip 1 reseptorunu kodlasdiran AGTR1 geninin 1166-ci pozisiyasinda
adenin yerina sitozin olmasi hipertenziya risk faktorlarindandir. 1166C polimorfizmi angiotenzin II-nin intrarenal va periferal
aktivliyini artiraraq hipertenziya inkisafini asanlagdirir.

Angiotenzinogen polimorfizmi: Angiotenzinogen geni 1-ci xromosomda (q42-q43) yer tutur va hipertenziya tglin vacib bir
gendir. Tadgigatlar naticasinda 174-cli amin tursusunun yerina Metionin (M) va 235-ci amin tursusunun yerina Trioninin (T)
galmasi hipertenziya ile alagali oldugu askar olunmusdur.

Apo E : E2, E3, E4 Apo E izoformlari, plazma lipoprotein (LDL) konsentrasiyalarina tasir géstarir. ©n gox rast galinan genotip
E3/E3-dir. Apo E4/E4 genotipinds xolesterol saviyyasinin an yliksak olmasi gozlanilir. Bu fardlards koronar arteriya xastaliyi

riski artmaqdadir. MI (miokardial infarkt) riski tictin alllelarin sirasi beladir: E2< E3< E4

Apo B R3500Q;: Apo B ticlin Q/Q genotipi olan fardlards; LDL-in hiiceyrs igina alinmasindaki azalma, yiiksak plazma LDL
saviyyasina gatirib gixarir. Ateroskleroz tiglin risk faktorudur.

Beta fibrinogen 455 G>A: AA genotipi il artmis fibrinogen saviyyalari arasindaki alagas tasdiglanmisdir. Fibrinogenin artmis
saviyyalari hiperkoaqulyant vaziyyatina sabab olaraq arterial tromboz riskini yiksaldir.

Cystathionine Beta-Synthase (CBS): 844ins68 varianti arkan oklyuziv arterial xastaliyi riskinin yiksalmasi ila alagali oldugu
disunaldr.

insan Trombosit Antigeni 1/Trombosit Reseptoru GPllla/(ITGB3): HPA1b miokardial infarkt va zarba riski ila slagalidir.

Protrombin (G20210A): AA genotipina sahib olan fardlards protrombin sintezi artir. Bu hal yiksak trombin yaranmasina ve
tromboz riskinin artmasina sabab olur.

Faktor V (G1691A): AA ya da AG genotiplarinda GG genotipina nisbatan trombotik vaziyyat riski 4-8 dafa artir.
Faktor V (H1299R): Heteroziqot hallarda R varligi kardiovaskulyar xastalik tigiin mulayim risk faktorudur.

Faktor XIII (V34L): L variant1 V variantina nisbatan daha tez aktivlasir. Belaca LL genotipi olan fardlards antikoaqulyant tasiri
daha gicli olur.

MTHFR A1298C: CC genotipina sahip olan fardlarda AA genotipina nisbatan azalmis enzim aktiviliyi va artmis homosistein
saviyyasinin olmasi riski artirir.

MTHFR C677T: TT genotipina sahib olan fardlarda CC genotipina nisbatan azalmis enzim aktivliyi va artmis homosistein
saviyyasi movcuddur. Digar risklarin olmasinda arterial va venoz tromboz mevyilliliyina gatirib ¢ixarir.

PAI 1 4G/5G: 4G/4G genotipinde koaqulasiya va trombosit agreqgasiyasinda artma va 5G/5G genotipina nisbatan miokard
infarkti (MI) Gglin artmus risk goralar.

HPAI a/b: b alleli kaskin koronar sindromu Uglin xtsusan ganclards va siqaret istifads edan xastalards risk faktorudur.
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