
  



  

hvorfor blir vi syke ?

hvordan blir vi friske ?



Blodlipider er arvelige risikofaktorer for 
hjerte- og karsykdom som kan behandles

Lipoproteiner frakter kolesterol rundt i kroppen



  

HMG-CoA        Mevalonate          Cholesterol

VIRKESTED FOR 
KOLESTEROLSENKENDE 

MEDISIN



  

Willer et al. 2013

Nå kjenner vi mange genområder
som viser stabil assosiasjon til sykdom



  

Men det har vist seg utfordrende
å påvise genene som er involvert



HUNT

Tromsø

Steg 1:  “Exome chip” i HUNT (N=5,771)

Steg 2: SNP basert oppfølging i Tromsø (N=4,666)



Det finnes sjelden 
genvariasjon med 'høy' effekt



En variant i TM6SF2-genet nådde
statistisk signifikans for totalkolesterol



Overekspresjon Knock-down
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assosiasjon på innsiden av et gen..
↓

...kan fine-mappe et område...
↓

...som har klinisk relevans...
↓

og stemmer med funksjonell oppfølging

Systematisk vurdering av genvariasjon som koder for 
proteiner kan raskt lede til potensielle kausale gener

↓
= identifkasjon av et potensielt medikament mål
for å endre lipidprofil og forebygge hjerteinfarkt
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CVD Myocardioal infarction and lipids, anthropometric traits, blood pressure

CVD Supraventricular tachycarrhythmia

CVD Thoraic and abdominal aneurysms

CVD Self-reported physical activity

CVD Subarachnoid hemorrhage and unruptured intracranial aneurysms

CVD Familiar hypercholesterolemia

CVD Reduced heart function

CVD Chronic kidney disease

CVD Sosio economy and cognitive factors in cardiovascular risk

ENDO Type 1 diabetes

ENDO Type 2 diabetes

ENDO Thyroid dysfunction

ENDO Osteoporosis

NEURO Headache

NEURO Depression, bipolar, anxiety, addiction, schizofrenia

NEURO Muscular and skeletal pain, chronic generalized pain

NEURO Stroke (ischemic and hemorrhagic)

NEURO Sleep and sleep disorders

GASTRO Inflammatory bowel disease (Chron's disease and ulcerative colitis)

GASTRO Irritable bowel syndrome

GASTRO Gastroesophageal reflux disease (GERD)

GASTRO Non-familiar colorectal cancer

SKIN Psoriasis

SKIN Skin cancers (malanoma, squamous-cell cancer)

LUNG Common diseases (Asthma, COPD, Thinitis, Sarcoidosis, Sinusitis)

RHEUMA Common diseases

INFECTION Common diseases

CANCER Breast cancer

CANCER Inherited colorectal cancer



  

fenotype analyse vurdering oppfølging manus



  

Ny genvariasjon
knyttet til sykdom

 
knock-out alleler

Utforske årsaks-
sammenhenger

mendelisk-randomisering

Unike fenotyper
og PhD utdanning

datakobling



  

lagring analyse

lagring analyse

HUNT Computer Cloud Internett

forskere
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