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Uplatnenie výsledkov projektu 

Výsledky  analýz môžu byť klinicky aplikované, pretože umožňujú vytvoriť komplexnejší poh- 
hľad na genetickú predispozíciu jedinca k jednotlivým ochoreniam. Determinácia rizikového   
genotypu je dôležitým faktorom pri identifikácii vnímavých jedincov a následné využitie gene- 
netických poznatkov v klinickej praxi by mohlo zlepšiť diagnostiku ochorení ako aj prístup k 
prevencii a liečbe.  

CHARAKTERISTIKA VÝSLEDKOV 

 

Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov projektu v slovenskom jazyku 
(max. 20 riadkov) 

V oblasti štúdia obezity sme zistili vysoký výskyt nadhmotnosti a obezity u Rómov a alermujú- 
ci  výskyt abdominálnej obezity u rómskych žien. Asociačná analýza odhalila, že rizikové alely  
polymorfizmov rs9939609 génu FTO a rs17782313 MC4R predstavujú u ich nositeľov v róms- 
kej  aj v majoritnej populácii vyššie riziko obezity.Polymorfizmy génu TCFL2 sú asociované s 
rizikovými faktormi metabolického syndrómu, nie však  priamo s faktormi obezity. Výsledky 
štúdie osteoporózy potvrdili signifikantnú asociáciu polymorfizmu T245G (rs3134069) v TNFR 
SFB11 géne s výskytom osteoporotických fraktúr. Pri A163G polymorfizme sme zaznamenali 
častejší výskyt G alely u pacientiek s osteoporózou ako aj vysoké hodnoty  alkalickej fosfatá- 
zy a osteokalcínu a najnižšie hodnoty vitamínu D3. Pri kardiovaskulárnych ochoreniach dete- 
kované jednonukleotidové polymorfizmy nachádzajúce sa v chromozomálnom regióne 9p21: 
rs1333049 a rs2383206 poukázali na vysoký výskyt špecifických genotypov u sledovaných 
kardiologických pacientov. Využitím NGS analýz v súbore pacientov s dilatačnou formou kar- 
diomyopatie  sme v prípade génu MYL2 u 17% pacientov zaznamenali novú  mutáciu NC _ 
000012.12:110910837, A/C, asociovanú s DCM. Dokázali sme vyšší výskyt faktora V Leiden 
u rómskych žien a  asociáciu polymorfizmu MTHFRC677T a faktora V Leiden s tehotenskými 
komplikáciami u žien majoritnej populácie na rozdiel od rómskych žien. V rámci štúdia mužs- 
kej infertility sme analýzou AZF regiónu Y chromozómu zistili najčastejší výskyt mikrodelécií v 
AZFc podoblasti, pričom u rómskych infertilných mužov sme zistili delécie v AZFb oblasti. 
Významne vyššie riziko zlyhania spermatogenézy bolo zistené u mužov s TSPY1  počtom kó- 
pií ≤20 alebo ≥ 56 v porovnaní s jedincami s počtom kópií TSPY1 v rozmedzí 21 až 35.  

 

Súhrn výsledkov riešenia projektu a naplnenia cieľov projektu v anglickom jazyku 
(max. 20 riadkov) 

In the obesity research we found a high prevalence of overweight and obesity among Roma 
and alarming incidence of abdominal obesity among Roma women. Association analysis 
revealed that the risk allele of the polymorphisms rs9939609 in FTO and rs17782313 in 
MC4R gene constitute higher risk of obesity for their carriers in both Roma and majority 
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populations. TCFL2 polymorphisms are associated with risk factors of metabolic syndrome, 
but not directly with the obesity risk factors. The results of the osteoporosis study confirmed 
the significant association of T245G polymorphism (rs3134069) in TNFRSFB11 gene with the 
occurrence of osteoporotic fractures. We observed a higher frequency of the A163G poly- 
morphism G allele in patients with osteoporosis and high levels of alkaline phosphatase and 
osteocalcin and lowest values of vitamin D3. Cardiovascular disease research revealed SNPs 
rs1333049 and rs2383206 in the chromosomal region 9p21, that showed a high preva- lence 
of specific genotypes in cardiac patients. By using NGS analysis in a group of patients with 
dilated form of cardiomyopathy we detected a novel mutation NC_000012.12:110940837  
(A/C) in MYL2 gene in 17% of patients. We observed a higher prevalence of factor V Leiden 
in Roma women and the association of polymorphism MTHFR C677T and factor V Leiden 
with pregnancy complications in women of the majority population, but not in Roma women. 
Within the study of male infertility, we analyzed the AZF region of Y chromosome and found 
the highest incidence of microdeletions in AZFc subregion, while in Roma infertile men, we 
found deletions in AZFb region. Significantly higher risk of failure of spermatogenesis was ob- 
served in men with TSPY1 copy number ≤20 or ≥ 56 compared with subjects with the number 
of TSPY1 copies in the range of 21 to 35.  
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