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-~ INTRODUCAO
* Aumento da incidéncia de fatores de risco CV na populacdo jovem

Obesidade/Excesso de peso, Tabagismo, HTA, DM, Dislipidemia e Sedentarismo
(Miiller-Riemenschneider et al. Eur J Cardiovasc Prev Rehabil. 2010)

* Origem dos fatores de risco CV
Estilos de vida pouco saudaveis - Modificaveis :
Causa genética — Ndo modificdveis (identificacdo/tratamento precoce > prevencao de pDCV)

* Dislipidemias genéticas — Maior risco CV
Dislipidemia Familiar Combinada (FCHL)
CT>P90, TG>200-250mg/dl, ApoB>120mg/dlI,
VLDL, IDL, LDL>160mg/dI, sdLDL - perfil B,  HDL (Guidelines — Gaddi et al, 2007)

Hipercolesterolemia Familiar (FH)
>16 anos: CT>290mg/dl, LDL>190mg/dlI;
<16 anos: CT>260mg/dl, LDL>155mg/dI (Simon Broome Heart Research Trust)

e |dentificacao da populacao jovem com elevado risco cardiovascular
Intervencao e Prevenc¢ao precoce
Retardar ou evitar a ocorréncia de DCV na vida adulta
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:.‘-- OBJ ETIVO DO ESTU DO .......................................................................................................................... 3

: Caracterizacao bioquimica e molecular de doentes pediatricos com dislipidemia de modo
. a estratificar o seu risco cardiovascular.

-------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------------

Amostra: 300 criancgas (< 16 anos) com dislipidemia aparentemente hereditaria
(CT>170mg/dl ou c-LDL>110mg/dl @ um dos pais com dislipidemia).

Caraterizacao bioguimica: determinacao de CT, c-LDL, c-HDL, TG, ApoB, ApoAl, Lp(a),
ApoAll, ApoAlV, ApoAV, ApoCll, ApoClll, ApoE, sdLDL.

Caracterizacao genética: estudo molecular dos genes LDLR, APOB e PCSK9 pelas metodologias de
PCR, DHPLC, sequenciagao automatica e MLPA.

Analise estatistica: teste T e teste Mann—Whitney através do programa SPSS.
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.~ RESULTADOS

criancas

139 mutacao no gene APOB ou LDLR (G1
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161 sem mutacao no gene APOB ou LDLR (G2)
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.~ RESULTADOS

200 36 mutacdo no gene APOB ou LDLR (G1)

criancas 61 sem mutacdo no gene APOB ou LDLR (G2)
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Perfil lipidico vs mutacao no gene APOB ou LDLR
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. RESULTADOS
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.~ CONCLUSAO

* Caracterizagao alargada em doentes pediatricos com dislipidemia
Estratificacao do seu risco cardiovascular

* Fatores de risco de origem genética (ndo modificaveis)

139 Dislipidemia de origem genética

CT, cLDL, ApoB, sdLDL elevado

cHDL e ApoAl baixo - Maior risco
cardiovascular
39 Mutagdes mais severas (nonsense)

CT e cLDL mais elevados -

* Fatores de risco de origem ambiental (modificaveis) — IMC

: * Grupo pediatrico com mutag¢des nos genes APOB ou LDLR possuem um risco cardiovascular mais
elevado (apresentam valores de CT, cLDL, ApoB e sdLDL mais elevados e cHDL e ApoAl mais baixo).

* Grupo pediatrico sem mutacdes (161) tem um menor risco cardiovascular, apresentando valores de
IMC mais elevados, um fator de risco facilmente modificavel com a alteracao de estilos de vida.
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