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Abstract: Prediction of genetic risk in Slovak patients with metabolic syndrome. The main aim of 

this study was to analyze selected anthropometric parameters in patients with diagnosed metabolic 

syndrome and identify the genotypic structures of patients by detecting single nucleotide 

polymorphism rs9939609 FTO gene and assess its impact on the anthropometric indicators. 

Anthropometric screenings in a sample of patients were carried out by standard methods. 

Subsequently, DNA isolation was done from the collected blood samples and then genotypic 

analysis of polymorphism rs9939609 FTO gene was done by Real-Time PCR method. All statistical 

tests were implemented in statistical software SPSS for Windows, version 19.0. The criterion for 

statistical significance was p-value 0.05. In the study group of 69 patients, we detected 29.0% of 

individuals homozygous for the protective allele T, 52.2% of individuals with heterozygous 

genotype AT and 18.2% of subjects with two copies of the risk allele A in the genotype. We found 

higher mean values of anthropometric parameters in patients – men with genotypes AA and AT 

except body height. We also recorded higher mean values of monitored parameters in women with 

genotype AA and AT compared to the genotype TT. In both cases, the differences were not 

statistically significant. 
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Úvod 

Metabolický syndróm (MS) sa často definuje ako spoločný výskyt porúch metabolizmu cukrov, 

ktorý zahŕňa hraničnú glykémiu nalačno, porušenú glukózovú toleranciu, obezitu, dyslipidémiu 

so zvýšením hladiny triacylglycerolov spolu so zníženou hladinou HDL lipoproteínov a s vyššou 

denzitou artériovej hypertenzie. MS združuje komponenty, ktoré sú synergicky spájané s rizikom 

kardiovaskulárnych ochorení (Galajda 2007).  

MS má súvislosť aj s niektorými ďalšími závažnými javmi, ako sú napr. koagulačné poruchy, 

hormonálne odchýlky, psychické zmeny, v niektorých prípadoch dokonca i výskyt nádorov 

(Svačina 2010). 

Hlavnou príčinou epidemiologického rozvoja MS vo svete je životný štýl dnešných ľudí, ktorý je 

charakterizovaný absenciou pohybu a nadmerným kalorickým príjmom. Nesmie sa zabúdať ani 

na ostatné faktory vonkajšieho prostredia, ako sú fajčenie, alkohol, stres a nezdravý životný štýl. 

Svoju úlohu zohrávajú i vnútorné faktory, napr. výskyt zložiek MS v rodinnej anamnéze – 

hypertenzia, diabetes a obezita, vek, pohlavie, etnická príslušnosť a pod. (Svačina 2010). 

FTO (Fatt Mass and Obesity Associated) gén má vzťah k MS (Attaoua et al. 2009, Liguori et al. 

2014, Acton 2012), hypertenzii (Pausová et al. 2009), koronárnemu syndrómu (Hubaček et al.  

2010), diabetes mellitus 2. typu (Lergy et al. 2009), konečnému štádiu renálneho ochorenia 

(Hubáček et al. 2012), zníženému objemu mozgu (Ho et al. 2010), Alzheimerovej chorobe (Keller 
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et al. 2011), kolorektálnemu karcinómu (Nock et al. 2011) a k ďalším typom rakoviny a radu 

ďalších patologických zmien. 

Doteraz bolo identifikovaných viac ako 60 génov asociovaných so zvýšeným rizikom 

metabolického syndrómu (Staník, Bark a Klimeš 2015). Z desiatok kandidátnych génov 

pre metabolický syndróm je FTO gén v súčasnej dobe stredobodom záujmu veľkého množstva 

genetických štúdií zaoberajúcich sa MS, keďže na základe polymorfizmu rs9939609 tohto génu je 

možné  predikovať  riziko sledovaného ochorenia.  

Hlavným cieľom tejto štúdie bolo analyzovať vybrané antropometrické parametre u pacientov 

s diagnostikovaným metabolickým syndrómom, identifikovať genotypové štruktúry pacientov 

detegovaním jednonukleotidového polymorfizmu génu FTO rs9939609 a následne vyhodnotiť jeho 

vplyv na antropometrické ukazovatele. 

 

Súbor a metódy 

Analyzovaný súbor tvorilo 69 pacientov s diagnostikovaným metabolickým syndrómom, z toho 

33,3 % pacientov vo veku od 30 do 76 rokov predstavovali muži a 66,7 % vo veku od 32 do 86 

rokov predstavovali ženy. Do výskumu boli zaradení pacienti, ktorí spĺňali aspoň tri z piatich 

diagnostických kritérií podľa kritérií Národného cholesterolového edukačného programu –  NCEP-

ATP III, 2001 (tab. 1) pre metabolický syndróm a podpísali informovaný súhlas. Výber pacientov 

sa realizoval v spolupráci s Národným endokrinologickým a diabetologickým ústavom v Ľubochni. 

Skúmaný súbor celkovo tvorilo 69 pacientov, z toho 23 mužov a 46 žien. Ich vek sa pohyboval 

v rozmedzí od 30 do 86 rokov. V ambulancii sa uskutočnili antropometrické merania telesnej výšky 

a hmotnosti, obvodu pása a bokov. Pacientom sa následne odobrala vzorka periférnej krvi s cieľom 

izolácie a analýzy DNA. Izoláciu DNA sme realizovali pomocou extrakčného kitu ReliaPredTM 

Blood gDNA Miniprep System (Promega, Madison, USA), určeného na izoláciu nukleových 

kyselín z krvi. Genotypizačná analýza sa vykonala pomocou prístroja StepOne™ Real-Time PCR 

systém. Na štatistickú analýzu dát sme použili štatistický software IBM SPSS pre Windows, verziu 

19.0. Na vyhodnotenie údajov v jednotlivých súboroch sme využívali najmä frekvenčné tabuľky, 

opisnú štatistiku a pre testovanie dvoch súborov Studentov nepárový t- test; pri viacerých súboroch 

sme použili analýzu rozptylu (ANOVA). 

 

 

Tab. 1: Diagnostické kritériá metabolického syndrómu podľa NCEP-ATP III z roku 2005 a IDF 

z roku 2005 
Table 1: The diagnostic criteria for metabolic syndrome according to NCEP-ATP III 2005 and IDF 

of 2005 

Diagnostické kritéria MS podľa Národného cholesterolového edukačného programu- 

National Cholesterol Education Program – Adult Treatment Panel III (NCEP- ATP 

III, 2005), prítomnosť troch a viac pozitívnych nálezov: 
Abdominálna obezita (obvod pásu) Muži   102 cm 
 Ženy  > 88 cm  
Triglyceridy  ≥ 1,7 mmol/L (150 mg/dl) 
HDL cholesterol  Muži  < 1,04 mmol/L (40 mg/dl) 
 Ženy  < 1,30 mmol/L (50 mg/dl) 
Krvný tlak   130/85 mm Hg 
Glykémia   ≥ 6,1 mmol/L (110 mg/dl) 
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Výsledky  

Najviac pacientov v rámci celého sledovaného súboru bolo zastúpených vo vekovej kategórii 

49 – 67 rokov (muži 78,3 %, ženy 80,4 %). Najmenej pacientov v sledovanom súbore bolo 

vo vekovej skupine 30 až 48 rokov (muži 8,7 %, ženy 4,4 %). U sledovaných pacientov sme 

namerali rizikové hodnoty obvodu pása celkovo u 81,2 % pacientov. U žien boli nad rizikovú 

normu namerané hodnoty obvodu pása u 91,3 % pacientok, kým u mužov sa 60,9 % pacientov 

zaradilo do skupiny s diagnostikovanou abdominálnou obezitou. 
Priemerné hodnoty obvodu pása u mužov (110,39 ± 19,75 cm) a žien (101,89 ± 13,74 cm) 

vykazovali v sledovanom súbore signifikantný rozdiel medzi pohlaviami (p = 0,041), ktorý bol 

v priemere 8,5 cm. 

Na základe výpočtu BMI až 76,8 % jedincov uvedených v tab. 2 vykazovalo nadhmotnosť 

(25,0 – 29,9 kg/m2) až obezitu (> 30 kg/m2).  
 

 

Tab. 2: Percentuálne zastúpenie pacientov podľa BMI  

Table 2: Percentage of patients according to Body Mass Index 

Kategórie BMI   Hodnoty BMI (kg/m2) Frekvencia (%) 
Podhmotnosť  < 18,5   1,5  
Normálna hmotnosť  18,5 – 24,9 21,7 
Nadhmotnosť  25,0 – 29,9 37,7 
Obezita  > 30 39,1 

 

 

 

Z tab. 3 vyplýva, že z celkového počtu mužov malo 78,3 % jedincov WHR index zvýšený 

nad kritické hodnoty a zároveň sme zaznamenali aj  najvyššiu hodnotu WHR indexu 1,25 v rámci 

celého sledovaného súboru. Z celkového počtu žien sa do rizikovej skupiny s nadmerným 

množstvom tuku zaradilo 56,5 % žien, u ktorých najvyššia hodnota WHR prevyšovala kritickú 

hodnotu pre ženy o 0,13. Pri porovnaní priemerných hodnôt WHR indexu sa medzi pohlaviami 

zistil štatistický významný rozdiel (p = 0,039). Priemerná hodnota WHR indexu u žien 

(0,87 ± 0,70) bola blízko hraničnej kritickej hodnoty, naproti tomu priemerná hodnota WHR indexu 

u mužov (0,98 ± 0,11) prevyšovala kritickú  hodnotu o 0,08 jednotiek. 

 

 

Tab. 3: Percentuálne zastúpenie  pacientov podľa WHR indexu 
Tab. 3: Percentage of patients according to WHR index 

Muži (N = 23) Frekvencia (%) 
< 0,90 21,7  
≥ 0,90 78,3 

Ženy (N = 46) Frekvencia (%) 
< 0,85 43,5  
≥ 0,85 56,5  

N – počet jedincov 

N – number of individuals 
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Na základe molekulovo-genetickej analýzy polymorfizmu rs9939609 génu FTO sme v súbore 

pacientov s MS vyhodnotili genotypovú štruktúru a identifikovali sme tri genotypové kombinácie 

vybraného polymorfizmu. V sledovanej vzorke bol najfrekventovanejším genotyp AT 

s percentuálnym zastúpením 52,2 % v súbore mužov i žien (tab. 4). 

Medzi oboma súbormi mužov a žien sme zaznamenali rozdiely v početnosti majoritných TT 

a minoritných AA homozygotov, pričom genotyp TT sa vyskytoval u 21,7 % mužov a 32,6 % žien, 

genotyp AA u 26,1 % mužov a 15,2 % žien. Podiel heterozygotov pre tento polymorfizmus bol 

u mužov a žien zhodný (52,2 %). Intersexuálne rozdiely neboli štatisticky významné.  

Alela T sa v sledovanom súbore vyskytovala s frekvenciou 51,1 % a frekvencia alely A bola 

44,9 % (tab.5). 

 

 

Tab. 4: Genotypové frekvencie polymorfizmu rs 9939609 FTO génu v sledovanom súbore 

Table 4: Genotypic polymorphism rs 9939609 frequencies of  FTO gene in the reference group 

Genotyp Muži (N = 23) Ženy (N  = 46) 

Frekvencia (%) Frekvencia (%) 
TT 21,7  32,6  
AT 52,2  52,2  
AA 26,1  15,2  

N – počet jedincov 

N – number of individuals 

 

 

 

Tab. 5: Alelické frekvencie polymorfizmu rs9939609 FTO génu  

Table 5: Allelic frequencies of FTO gene polymorphism rs9939609   

FTO gén (rs9939609) N = 69 

Alela Frekvencia 

T 51,1 

A 44,9 

N – počet jedincov 

N – number of individuals 

 

 

 

Genotypová analýza polymorfizmu rs9939609 FTO génu vybraných antropometrických 

parametrov, vyjadrená pomocou priemerných hodnôt v súbore mužských pacientov s metabolickým 

syndrómom, je uvedená v tab. 6 a v súbore pacientok v tab.7. V sledovaných priemerných 

hodnotách vybraných antropometrických charakteristík podľa genotypov sme nezistili štatistický 

významný rozdiel v žiadnom zo sledovaných súborov. 
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Tab. 6: Porovnanie priemerných hodnôt vybraných antropometrických ukazovateľov podľa 

genotypov u mužov 
Table 6: Comparison of average values of selected anthropometric indicators according to 

genotype in males 

Genotypy u mužov (N = 23) 

Parametre  TT 

(N = 5) 
SD AT 

(N = 12) 
SD AA 

(N = 6) 
SD p-hodnota 

Telesná výška (cm) 179,20 5,17 175,08   5,57 174,83   5,88 0,3470 

Telesná hmotnosť (kg)   88,10 13,69   97,83  16,52 113,75 33,03  0,1539 

Obvod pása (cm)   96,60 6,69 110,33 16,10 122,00 27,53  0,1017 

Obvod bokov (cm) 104,20 5,12 111,17  8,62 121,50 21,91  0,1022 

BMI index (kg/m2)   27,48 4,32 31,75  4,00 37,18 10,42  0,0571 

WHR index   0,92  0,04   0,99  0,10 1,01   0,14  0,3928 

SD – smerodajná odchýlka, BMI index – index telesnej hmotnosti, WHR index – index pomeru 

obvodu pása a obvodu bokov, p – hladina štatistickej významnosti, N – počet jedincov, TT, AT, AA 

– genotypy 

SD – standard deviation, BMI index – body mass index, WHR index – waist circumference ratio 

and hip circumference, p – significance value, N – number of individuals, TT, AT, AA – genotypes 

 

 

 

 

Tab.7: Porovnanie priemerných hodnôt vybraných antropometrických ukazovateľov podľa 

genotypov u žien 
Table 7: Comparison of average values of selected anthropometric indicators according to 

genotype in females 

Genotypy u žien (N = 46) 

Parametre  TT 

(N = 5) 
SD AT 

(N = 12) 
SD AA 

(N = 6) 
SD p-hodnota 

Telesná výška (cm) 160,73 4,46 162,75  5,72 163,43    5,03  0,4101 

Telesná hmotnosť (kg) 85,93 20,04   81,64  12,14   91,50 16,27  0,3246 

Obvod pása (cm) 102,60 15,64 100,08 12,61 106,57 14,02  0,5413 

Obvod bokov (cm) 118,67 15,47 114,58  10,78 122,71 10,92  0,2825 

BMI index (kg/m2) 33,14 7,23 30,87 4,56 34,34  6,62  0,2870 

WHR index 0,87 0,08  0,87 0,06   0,86  0,54  0,9662 

SD – smerodajná odchýlka, BMI index – index telesnej hmotnosti, WHR index – index pomeru 

obvodu pása a obvodu bokov, p – hladina štatistickej významnosti, N – počet jedincov, TT, AT, AA 

– genotypy 

SD – standard deviation, BMI index – body mass index, WHR index – waist circumference ratio 

and hip circumference, p – significance value, N – number of individuals, TT, AT, AA – genotypes 
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Diskusia 
Klinické štúdie potvrdili význam interakcie génov a prostredia pri rozvoji MS (Svobodová 

a Topolčan 2012). Jedným z kandidátnych génov pre obezitu je FTO gén (Dina et al. 2007), ktorý 

sa pôvodne detegoval genómovou asociačnou štúdiou (GWAS) v roku 2007 ako kandidátny gén 

pre diabetes mellitus 2. typu (Frayiling et al.  2007). Funkcia FTO génu v patogenéze obezity 

zostáva nejasná (Liu et al. 2010). Testy na myšiach naznačili, že FTO gén môže zohrávať dôležitú 

úlohu pri funkcii adipocytov tukového tkaniva (endokrinného orgánu), no nie pri ich tvorbe (Qi et 

al. 2008). Zaujímavé výsledky poukazujú na zapojenie génu FTO v hypotalamickej regulácii 

energetickej rovnováhy, a to tým, že nosiči rizikovej alely FTO génu preferujú stravu s vysokým 

obsahom tukov a majú znížený pocit nasýtenia (Liu et al. 2010, Meisel et al. 2015, Karra et al. 

2013), pričom štúdia Speakmana et al. 2008 preukázala, že polymorfizmus rs9939609 génu sa 

spájal skôr s energetickým príjmom než s jeho výdajom (fyzickou aktivitou).  
Odkedy Frayling et al. 2007 vo svojej štúdii zaznamenali významné spojenie medzi FTO 

variantom rs9939609 a obezitou, hodnotenou obvodom pása, BMI a telesnou hmotnosťou (Liu et al. 

2010), opakovane boli publikované ďalšie štúdie, ktoré odhaľovali toto spojenie u rôznych 

etnických skupín na celom svete. V tejto štúdii sme sa zamerali aj na odhaľovanie výskytu obezity 

u pacientov (N = 69) ako významného rizikového faktora v rozvoji metabolického syndrómu, 

pričom sme ju diagnostikovali metódou merania obvodu pása a v súčasnosti najpoužívateľnejším 

ukazovateľom nadhmotnosti a obezity, t. j. BMI, ako aj ukazovateľom distribúcie tuku v oblastiach 

brucha a bokov – WHR indexom.  

Na základe získaných výsledkov z priemerných hodnôt obvodu pása u mužov sme zistili, že 

prítomnosťou alely A, v genotype AT a genotype AA, sa priemerné hodnoty obvodu pása 

zvyšovali. Porovnateľné výsledky uvádzajú štúdie Zimmermanna et al.  (2011) a Andreasena et al. 

(2007) v dánskej populácii mužov. Na základe výsledkov vyššie uvedených štúdií možno 

predpokladať, že najmenej rizikový genotyp pre výskyt abdominálnej obezity u mužov predstavuje 

genotyp TT a rizikovým je genotyp AA. Pri porovnaní priemerných hodnôt obvodu pása podľa 

genotypov sme zistili vyššie hodnoty sledovaného parametra u žien s genotypom AA v porovnaní 

s pacientkami s genotypom TT. Vyššie priemerné hodnoty obvodu pása pri genotype AA než 

pri protektívnom genotype TT sa zistili v štúdii Wahléna, Sjollina a Hoffstedta (2008) u nórskych 

žien a v asociačnej štúdii Qi et al. (2008) u žien európskeho pôvodu, čo zvyšuje predpoklad, že 

genotyp AA predstavuje vyššie riziko zvyšovania obvodu pásu než homozygotný genotyp TT.  

Vysokú prevalenciu BMI nad 25 kg/m2 zaznamenala v roku 2008 Svetová zdravotnícka 

organizácia v populáciách žijúcich v Európe, Amerike a na Strednom východe. Závislosť rastúcich 

priemerných hodnôt BMI od veku sa preukázala vo viacerých štúdiách (Reas et al. 2007, Caman et 

al. 2013, Owen a Reisin 2015), aj v projekte Ministerstva zdravotníctva „Sledovanie výživového 

stavu vybraných vekových skupín dospelej populácie obyvateľov SR“ (Ležovič, Mihinová 

a Benková 2010). 

Na základe porovnania rozdielov priemerných hodnôt BMI podľa genotypov u mužov i žien si 

myslíme, že mutantná alela A v genotype predstavuje väčšie riziko rozvoja obezity podľa BMI než 

protektívna alela T a to aj napriek tomu, že rozdiely neboli štatisticky významné. Obdobné zistenia 

vyšších priemerných hodnôt BMI pri genotype AA uvádzajú i štúdie Lappalainena et al. (2012), 

Brennana et al. (2009), Demteratha et al. (2011) a Carlosa  et al. (2013) v populáciách európskeho 

pôvodu, ako aj štúdia Wahléna, Sjollina a Hoffstedta (2008) výlučne u ženských respondentiek 

žijúcich v Nórsku. Woehning (2013) v nemeckej štúdii OPTIFAST 52 taktiež potvrdil asociáciu so 

zvýšenou hodnotou BMI u jedincov s genotypom AA. Podobné výsledky zistili Sentinelli et al. 

(2012) v talianskej populácii a Legry et al. (2009) v štúdii francúzskej verzie programu MONICA. 

Analogické výsledky asociácie rizikového genotypu AA s nárastom BMI dosiahli štúdie 

realizované mimo geografického územia Európy: Ahmad et al. (2010) v kuvajtskej štúdii, Rees et 

al. (2011) v štúdii z Pakistanu Control of Blood Pressure and Risk Attenuation (COBRA), Baik 

a Shin (2012) v kórejskej štúdii a Liu et al. (2010) v populácii Američanov európskeho pôvodu. 
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V skúmanom súbore pacientov malo celkovo 81,2 % pacientov (78,3 % mužov a 56,5 % žien) 

zvýšené hodnoty WHR indexu, a to nad stanovené rizikové hodnoty. Vysokú prevalenciu 

rizikových hodnôt WHR indexu u mužov i žien zaznamenala štúdia Zatońskej et al. (2011) 

u poľských respondentov, i skríningový program CINDI z roku 2008 u slovenských respondentov 

nevenujúcich sa pohybovej aktivite (Aktualizácia národného programu podpory zdravia v SR 

2014).  

Fisher et al. (2008) a Gustavsson et al. (2014) poukázali na vyššie priemerné hodnoty 

nemeckých a švédskych mužov s genotypom AA a AT v porovnaní s nositeľmi genotypu TT. 

V skúmanom súbore mužských pacientov sme zaznamenali taktiež vyššie priemerné hodnoty 

antropometrických parametrov u pacientov s genotypmi AA a AT okrem telesnej výšky. V súbore 

pacientok sme taktiež zaznamenali vyššie priemerné hodnoty sledovaných parametrov u žien 

s genotypom AA a AT oproti genotypu TT. V oboch prípadoch však rozdiely neboli štatisticky 

významné.  

 

Záver 

V sledovanom súbore sme zaznamenali signifikantný intersexuálny rozdiel v priemerných  

hodnotách WHR indexu. Pri genotypovej analýze polymorfizmu rs9939609 FTO génu 

vo vybraných antropometrických parametroch sme medzi genotypmi pacientov nášho súboru 

nezaznamenali štatisticky významné rozdiely, čo si vysvetľujeme malým analyzovaným súborom 

pacientov. Rozšírenie súboru o ďalších pacientov by umožnilo v budúcnosti získať relevantnejšie 

výsledky.  
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