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内皮脂肪酶584C/T基因多态性与高血压病相关性研究——299例常

州地区汉族人群分析 
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【摘  要】目的  探讨内皮脂肪酶（EL）584C/T基因多态性与高血压病（EH）的相关性。方法  本研究共纳入160名

EH患者和139名对照者。EL 584C/T基因型检测采用聚合酶链反应−限制性内切酶片段多态性（PCR-RFLP）方法检测。

结果  EH组CC、CT、TT基因型频率分别为56.3%，42.5%，1.1%；对照组CC、CT、TT基因型频率分别为56.1%，38.8%，

5.0%。T等位基因频率在两组间分别为22.5% 和24.5%。两组间基因型频率和等位基因频率比较，差异均无统计学意义。

Logistic回归显示在矫正传统的EH高危因素后，EL 584C/T多态性仍然与EH之间无相关性。本研究同时表明EL 584C/T

多态性与血脂之间无明显相关性。结论  EL 584C/T基因多态性与常州地区汉族人群EH之间无明显相关性。 
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Association of endothelial lipase 584C/T polymorphism with essential 
hypertension: analysis of 299 Han population from Changzhou region 
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【Abstract】  Objective  To investigate the association of endothelial lipase (EL) 584C/T polymorphism with essential 

hypertension (EH). Methods  The EL 584C/T genotypes were detected using polymerase chain reaction-restriction fragment 

length polymorphism (PCR-RFLP) analysis in 160 EH patients and 139 sex- and age-matched controls living in Changzhou 

region. Results  The frequencies of the CC, CT and TT genotypes were respectively 56.3%, 42.5% and 1.1% in EH group, and 

56.1%, 38.8% and 5.0% in control group, respectively. The frequency of T allele was 22.5% and 24.5% in EH and control 

groups, respectively. There was no significant difference between EH and control groups in genotypic and allelic frequencies. 

Logistic regression analysis showed that there was no significant correlation between the EL 584C/T gene polymorphism and 

EH after adjustment of traditional EH risk factors. There was no significant correlation between EL 584C/T genotypes and blood 

lipids levels. Conclusion  There is no significant correlation of EL 584C/T polymorphism with Han nationality EH patients in 

Changzhou region. 
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高血压病（essential hypertension，EH）在

我国人群知晓率、治疗率和控制率仍较低 [1]。EH

的发病受遗传和环境因素共同作用 [2,3]。有研究

资料显示单核苷酸多态性（ single nucleotide 

polymorphism，SNP）可能与EH发病有关 [3]。近

来研究表明，内皮脂肪酶（endothelial lipase，

EL）可能通过裂解高密度脂蛋白胆固醇（ high 

density lipoprotein-cholesterol，HDL-C）及其他

多条途径参与动脉粥样硬化和冠心病的发病。

EL编码基因定位于18q21.1，编码产物由483个氨

基酸组成，相对分子质量约 55ku[4] 。近来，

Shimokawa等 [5]在自发性EH模型中发现主动脉
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平滑肌细胞中EL的表达上调。2002年deLemos等 [6]

首 先 发 现 人 群 中 EL 584C/T 基 因 多 态 性

（ThrlllIle）。研究表明，不同人群该多态性的变

异性较大 [7,8]。该多态性可能与我国汉族人群冠心

病相关 [9]，与白库瑶族人群EH之间存在相关性 [3]。

但目前国内未见该多态性与我国汉族人群EH之间

关联性的研究。本研究旨在探讨EL 584C/T多态性

与常州地区汉族人群EH的相关性。 

1  对象与方法 

1.1  对象 

入选江苏大学附属武进医院2008年8月～2011年1

月心内科住院患者，EH患者共160例，其中男80例，

女80例，年龄29～78（62.0±10.1）岁，均符合《2010

高血压防治指南》[1]的诊断标准；对照组139例，其

中男72例，女67例，年龄31～93（57.8±9.8）岁。

所有研究对象均行冠状动脉造影检查排除冠心病，

根据患者病史和症状排除脑梗死（部分患者行头颅

电子计算机X射线断层扫描技术或磁共振成像检

查），入选患者还排除有肿瘤、感染性疾病及肝肾功

能异常者，均来自常州地区汉族人群。该研究征得

所有入选对象知情同意。 

1.2  方法 

1.2.1  生化指标检测   制定专门表格统一登记入

选对象的基本资料，包括年龄、性别、EH史及服

药情况、是否有糖尿病史和吸烟史等。血脂和血糖

指标检测采用奥林巴斯AU5400全自动生化分析仪

检测分析。 

1.2.2  DNA的提取及PCR检测   抽取患者次日清

晨静脉血3ml，以酚-氯仿法提取基因组DNA。采

用聚合酶链反应 -限制性内切酶片段多态性检测

（ polymerase chain reaction-restriction fragment 

length polymorphism，PCR-RFLP）方法检测EL 

584C/T基因多态性。具体过程参照文献[10]，引物

由大连宝生物合成。PCR反应体系：1µl基因组

DNA，1µl引物，0.25µl TaKaRa Ex Taq DNA聚合

酶，5µl 10×Ex Taq缓冲液，4µl dNTP混合液。PCR

反应条件：首先94℃预变性5min，然后94℃变性

30s，56℃退火30s，72℃延伸30s，35个循环后72

℃延伸10min。反应产物经限制性内切酶NdeⅠ酶切，

37℃温育过夜。酶切产物经琼脂糖凝胶电泳后，

在紫外灯下分型。选取部分PCR产物送上海生物

工程有限公司测序分析。  

1.3  统计学处理 

数据统计采用SPSS17.0统计软件包分析。计

数资料采用直接计数法，率的比较采用c2检验；

计量资料采用均数±标准差（ x±s）表示，比较

采用独立样本 t检验，基因多态性与EH的相关性行

多因素 logistic回归分析。P＜0.05为差异有统计学

意义。 

2  结  果 

2.1  EH组和对照组一般资料比较 

与对照组比较，EH组患者年龄偏大，合并糖尿

病患者的比例明显升高，而且EH组患者甘油三酯

（triglycerides，TG）水平明显升高（P＜0.05；表1）。 

 
表1  EH组和对照组一般资料比较 

Table 1  Comparison of clinical characteristics between EH and 
control groups 

Item 
Control group 

(n＝139) 
EH group 
(n＝160) 

Age(years, x±s ) 57.8±9.8 62.0±10.1* 

Male[n(%)] 72 (51.8) 80 (50.0) 

Current smoker[n(%)] 27 (19.4) 34 (21.3) 

Diabetes mellitus[n(%)] 7 (5.0) 25 (15.6)* 

TC(mmol/L, x±s ) 4.6±1.1 4.6±1.0 

TG(mmol/L, x±s ) 1.6±1.1 1.9±1.3* 

HDL-C(mmol/L, x±s ) 1.2±0.3 1.2±0.3 

LDL-C(mmol/L, x±s ) 2.7±0.8 2.7±0.7 

EH: essential hypertension; TC: total cholesterol; TG: 
triglycerides; HDL-C: high density lipoprotein-cholesterol; 
LDL-C: low density lipoprotein cholesterol. Compared with 
control group, *P＜0.05 

 

2.2  EH组和对照组基因型和等位基因频率比较 

对照组基因型频率分布符合Hardy-Weinberg平

衡（P＞0.05），说明本研究资料具有群体代表性。

EH组CC、CT、TT基因型和T等位基因频率分别为

56.3%、42.5%、1.1%和22.5%；对照组CC、CT、TT

基因型和C、T等位基因频率分别为56.1%、38.8%、

5.0%和24.5%。两组间基因型和等位基因频率比较

差异均无统计学意义（P＞0.05；表2）。

 
表2  EH组和对照组基因型和等位基因频率比较 

          Table 2  The genotype and allele frequencies of EL 584 C/T gene polymorphism between EH and controls groups   [n(%)]   

Group n CC CT TT C T 

Control 139 78 (56.1) 54 (38.8) 7 (5.0) 210 (75.5) 68 (24.5) 

EH 160 90 (56.3) 68 (42.5) 2 (1.1) 248 (77.5) 72 (22.5) 

EL: endothelial lipase; EH: essential hypertension
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2.3  不同基因型血脂水平及年龄比较 

由于TT基因型数量较少，我们将CT+TT基因型

视为T等位基因携带者与CC基因型进行比较。由表

中数据我们可以看出，无论是总体还是亚组分析，

与CC基因型比较，T等位基因携带者血脂水平差异

无统计学意义（P＞0.05）。女性T等位基因携带者

年龄偏大（62.5±9.6 vs 58.8±9.0，P＜0.05；表3）。 

2.4  EL 584C/T基因多态性与EH的相关性 logistic

回归分析 

以EH为因变量，性别、年龄、TC、TG、LDL-C、

HDL-C和EL 584C/T基因多态性等为自变量，Logistic

回归结果显示，EH与年龄、合并糖尿病、高TG有关，

与EL 584C/T基因多态性无关（表4）。 

3  讨  论 

2005年，Shimokawa等在小鼠自发性EH模型中

发现主动脉平滑肌细胞表达EL上调。EL能降解

HDL-C，产生游离脂肪酸等[11]。Badellino等[12]研究

也表明EL与EH、脂质代谢异常、肥胖和胰岛素抵抗

等相关。我国学者杨晓静等[13]研究表明EH组患者血

浆EL水平明显高于对照组，而且EH组内患者EL水

平与收缩压、舒张压呈正相关。 

目前已发现人类EL基因17个位点的多态性，研

究较多的是584C/T位点和-384A/C位点多态性 [14]。

2012年，Yin等[3]研究白库瑶族人群血压与血脂相关

基因多态性关系，研究纳入682例对照人群和670例

EH患者。该研究发现，EL 584C/T多态性与女性EH

之间存在明显相关性；同时研究还发现在EH组内，

该多态性与男性收缩压、舒张压之间也存在明显相关

性，CT基因型组收缩压、舒张压水平明显高于CC基

因型组，而TT基因型组舒张压明显高于CC基因型组。

但本课题组前期研究表明，该多态性与苏南地区汉族

人群冠心病和血脂水平无明显相关性[10]。本研究表

明，EL 584C/T多态性与常州地区汉族人群EH之间也

无明显相关性。logistic回归分析显示，EH与年龄、

是否有糖尿病、TG等因素有关，与EL 584C/T无关。

本研究与Yin等的研究结论不一致，考虑主要可能与

种族不同有关，同时也因为本研究样本量偏小，未按

不同EH水平进行亚组分析。虽然EL与血压水平明显

相关，但其多态性与EL水平无相关性，这也可能是

该多态性与EH无相关性的原因之一[15]。 

综上所述，本研究未发现EL 584C/T多态性与常

州地区汉族人群EH之间有明显相关性。但由于本研

究样本量较少，有待后续大样本的研究进一步验证。 

 
表3  不同基因型间血脂水平比较 

                       Table 3  Comparison of lipids level and age between different genotypes                    ( x±s )   

Item n Age(years) TC(mmol/L) TG(mmol/L) HDL-C(mmol/L) LDL-C(mmol/L) 

Total(n＝299)       

CC 168 59.2±9.6 4.5±0.9 1.7±1.3 1.2±0.3 2.6±0.7 

CT+TT 131 61.1±10.8 4.7±1.1 1.8±1.2 1.2±0.4 2.7±0.8 

EH group(n＝160)       

CC 090 61.2±9.0 4.6±1.0 1.9±1.3 1.2±0.3 2.6±0.7 

CT+TT 070 63.1±11.3 4.6±1.0 1.9±1.4 1.2±0.4 2.7±0.7 

Control(n＝139)       

CC 078 56.8±9.8 4.5±0.9 1.6±1.3 1.2±0.3 2.7±0.6 

CT+TT 061 58.9±9.9 4.7±1.3 1.6±0.9 1.2±0.3 2.7±1.0 

Male(n＝152)       

CC 086 59.5±10.2 4.3±0.9 1.7±1.3 1.1±0.3 2.5±0.7 

CT+TT 066 59.8±11.9 4.5±1.2 1.9±1.4 1.2±0.4 2.6±0.9 

Female(n＝147)       

CC 082 58.8±9.0 4.8±0.9 1.8±1.3 1.2±0.3 2.7±0.7 

CT+TT 065 62.5±9.6* 4.8±1.0 1.6±0.9 1.3±0.3 2.8±0.8 

EH: essential hypertension; TC: total cholesterol; TG: triglycerides; HDL-C: high density lipoprotein-cholesterol; LDL-C: low density 
lipoprotein cholesterol. Compared with CC group, *P＜0.05 

 
表4  基因多态性与EH相关性logistic回归分析 

Table 4  Logistic analysis of EL 584 C/T polymorphism and EH risk 

Risk factor βi Sx c2 P OR 95%CI 

Age 0.481 0.240 4.019 0.045 1.618 1.011−2.590 

Diabetes mellitus 1.127 0.452 6.230 0.013 3.087 1.274−7.481 

TG 0.216 0.110 3.858 0.050 1.241 1.000−1.540 

TG: triglycerides 
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