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Analysemethode: De screening naar mutaties in het LDLR, APOB en PCSK9 gen
gebeurt a.h.v. sequentieanalyse, onderzoek naar een exonische
deletie of duplicatie in het LDLR gen gebeurt a.h.v. MLPA
(multiplex ligation dependent probe amplification).

Interpretatie: Familiale hypercholesterolemie (FH) is een autosomaal
dominante aandoening gekenmerkt door verhoogde totale
cholesterol en LDL cholesterol waarden in het bloed. Met een
frequentie van ong. 1/500 is heterozygote FH één van de meest
voorkomende erfelijke aandoeningen. FH wordt meestal
veroorzaakt door mutaties in het LDL Receptor (LDLR) gen,
maar er zijn ook mutaties beschreven in het APOB en het
PCSK9 gen. Het LDLR gen codeert voor de LDL receptor die
normaal LDL cholesterol verwijdert uit het bloed. APOB is het
apolipoproteine van LDL dat interageert met de LDL receptor.
Bij een defect in het LDLR of APOB gen kan de LDL cholesterol
niet meer voldoende uit het bloed gezuiverd worden en stapelt
deze op in de bloedvaten (atherosclerose).
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