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摘要內容 

數個載脂蛋白基因位於染色體 19q13.32 上的 APOE 基因位置。本研究探討了

台灣人族群中 APOE 基因位置心血管代謝特徵和代謝症候群的遺傳決定因

子。本研究共收集 81,387 名台灣人體生物資料庫(TWB)參與者，以其 Axiom 

Genome-Wide CHB 的數據進行基因型-表現型分析。區域關聯研究加上條件

分析顯示了在 APOE 基因位置上多個最有意義之單核苷酸變異(SNV)，包括

APOE rs7412 和 rs429358 與總膽固醇，低密度脂蛋白(LDL)膽固醇和高密度

脂蛋白(HDL)膽固醇血中濃度；CLPTM1 rs3786505 和 rs11672748 與低密度

脂蛋白和高密度脂蛋白膽固醇血中濃度；APOC1 rs438811 和 APOE-APOC1 
rs439401 與血清三酸甘油脂血中濃度。基因型-表現型關聯分析顯示了顯著

的 rs429358 和 rs438811 與代謝症候群以及 rs7412、rs438811 和 rs439401

與血清白蛋白血中濃度（p<0.0015）之密切相關性。逐步回歸分析表明

CLPTM1 基因變異獨立與 LDL 和 HDL 膽固醇血中濃度相關（分別為 rs3786505 

p=3.10×10−15和 rs11672748 p=1.48×10−15）。APOE rs429358 和 APOC1 

rs438811 也是獨立分別與代謝症候群(p=2.29×10−14)和血清白蛋白血中濃度

(p=3.80×10-6)相關。總之，除了 APOE 基因變異外，CLPTM1 是一個新的台灣

APOE 基因區域的 LDL 和 HDL 膽固醇血中濃度的候選基因位置。我們的數

據還表明 APOE 和 APOC1 基因變異分別與代謝症候群和血清獨立相關白蛋白

血中濃度密切相關。這些結果顯示了遺傳變異在 APOE 基因位置預測心臟代

謝特徵和代謝症候群之重要性。 
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本論文為首度以台灣人體生物資料庫超過八萬人之大型基因資料探討 APOE
基因區域與心血管代謝特徵及代謝症候群之相關性。顯示此基因區域變異在

代謝疾病之重要性，本文亦首度發現 CLPTM1 基因變異為台灣人決定血脂濃

度之獨立遺傳決定因子。 
 


