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作者：writer 来源：爱科学

本文原地址：https://www.iikx.com/news/progress/18758.html

本文仅供学习交流之用，版权归原作者所有，请勿用于商业用途！

基因变异让13格陵兰人易患心血管疾病。

一项研究表明，近30%的格陵兰人体内存在一种基因变异，该变异与高胆固醇和心血管疾病患病
风险增加有关。正如作者所言，这是第一份关于北极地区居民特有的p.G137S变异与心血管疾病
之间关联的报告。6月9日，相关研究发表在《人类遗传学和基因组学进展》杂志上。

由于p.G137S出现的频率高、效应量大，因此它有显著的影响，增加了高达30%的格陵兰人口患
高胆固醇和心血管疾病的风险。论文共同第一作者、丹麦哥本哈根大学的Emil
Jorsboe说，因此，这种变异是对北极地区居民进行早期干预的一个潜在标志。

心血管疾病是全球许多人群的头号死因。它与低密度脂蛋白（LDL）胆固醇水平的升高密切相关
。LDL胆固醇颗粒从血液进入肝脏等组织是由LDL受体（LDLR）介导的。编码这种受体的LDLR
基因的突变是导致血液中胆固醇水平高的常见原因。

在格陵兰人中，由于预期寿命的延长和生活方式的改变，心血管疾病的流行率未来可能会增加。
常见的北极居民特异性LDLR基因变体，被称为p.G137S，最近被证明与胆固醇水平升高有关。但
到目前为止，还不清楚这种变异是否也与心血管疾病的风险增加有关。

在这项新研究中，Jorsboe和合作者在5063名格陵兰人中研究了这种可能性。大约30%的人携带至
少一个p.G137S风险等位基因。大约25%的杂合子和55%的纯合子携带者血液中有高水平的LDL胆
固醇。

此外，p.G137S与缺血性心脏病、外周动脉疾病和冠状动脉手术的风险增加相关。然而，只有LD
L胆固醇水平很高的一小部分人接受了降胆固醇治疗。此外，p.G137S携带者的LDL胆固醇水平升
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高与年龄无关，表明这些个体将受益于早期干预和治疗。

我们的研究结果表明，p.G137S变体对格陵兰人脂质谱的影响比之前报道的更大。Jorsboe说，这
种变异进一步强调了在格陵兰岛这样的小群体中进行基因研究的重要性。

该研究结果表明，对p.G137S变异的筛查有助于早期识别心血管疾病风险增加个体，从而改善预
防保健和公共卫生。

我们认为一项干预研究将是非常重要的，人们可以研究降胆固醇药物如何改善这种基因变体携带
者的脂质谱。Jorsboe说，相关部门能确定这种变异携带者的最佳治疗和预防策略也至关重要，尤
其是在格陵兰1/3的人口处于危险中的情况下。(来源：中国科学报冯维维）

相关论文信息：https://doi.org/10.1016/j.xhgg.2022.100118
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