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NCBI’s database



Exemplary Case: Hypertension

Ref: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmedhealth/PMHT0023062/?figure=1

High blood pressure

A big health risk 
factor and complex 
disease.

This has caught long 
time and wide range 
of scientific research 
efforts to study the 
causes of this 
disease. GWAS and 
NGS studies are part 
of the effort to find 
genetic elements.



Exemplary Case: Hypertension
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Major Types of High Blood Pressure

Ref: http://www.ncbi.nlm.nih.gov/pubmedhealth/PMHT0023062/?figure=1

Blood pressure is a 
phenotypic 
measurement
But the causal factors 
of the high blood 
pressure are many 
and vary from 
individual to 
individual.

Pumping too much?

Or having higher resistance?

Various reasons and causes 
will lead to a higher resistance 
in the blood vessel.



Great Number of Factors Leading to Hypertension

Ref: http://www.health.com/health/gallery/0,,20307285_2,00.html



An Illustrative Picture for Hypertension Genetics?
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Summaries
• Rare variants contribution

– Hypertension in different individuals may not be having the 
same genetic characteristics

• Methods for rare variant analyses are 
important.
– RV grouping and categorizing affect the analysis.

• Composition of samples in a data set could 
play a more crucial role in reaching the final 
results/conclusion.
– If a set of samples are sharing more causal RVs, the 

results/conclusion may not be the same when the sample 
composition is different.

– Simple requirement of replication may not be easy to achieve.


