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Familiarni hypercholesterolemie je plizivy zabijak,
pomozte ji odhalit vcas
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Familiarni hypercholesterolemie (FH) postihuje priblizné jednoho z 250 jedincl obecné populace.
Jedna se tak o nejcastéjSi vrozené metabolické onemocnéni vibec. Neléceni jedinci mohou mit
infarkt myokardu ve 3. nebo 4. dekadé Zivota, aZ v jedné tretiné pfipadi s fatalnim koncem. Casna
a spravné vedena lécba pfitom dokaze dramaticky zvratit prognézu pacientl. K véasné diagndze
FH mUze zasadné prispét prakticky Iékar pro déti a dorost.

FH je monogenni, dominantné dédi¢né onemocnéni, které se u probanda nebo v jeho rodiné
projevi vysokou koncentraci celkového a LDL cholesterolu a kardiovaskularnimi (KV) pfihodami na
podkladé cCasné aterosklerdzy. Mensi Cast pacientl ma pro FH specifickou S$lachovou
xantomato6zu nebo arcus lipoides cornae, jejichz pfitomnost trojndsobné zvysuje KV riziko.

Mutace v genech pro LDL receptor, apoB a PCSK9 jsou genetickou pfi¢inou
hypercholesterolemie, kterd od narozeni kumulativné zvySuje riziko aterosklerdzy. Rodinna
anamnéza je vSak u mnoha pacientl neinformativni nebo negativni, protoZe rodiny jsou malé,
nebo spolu pfibuzni nekomunikuji. DUsledkem je selhani nebo odmitnuti zakladni strategie
primarni prevence - kaskadového screeningu v rodiné, na némz je zalozen projekt MedPed (vice
informaci ZDE).

FH je onemocnéni, které neboli, coz se ¢asto poji s tim, Zze po stanoveni diagnézy a doporuceni
|éCby pacient odmita informovat své pfibuzné o potfebé vysetreni ,cholesterolu“ a sdm se uz
nikdy nedostavi na domluvené kontrolni vySetfeni. Nezfidka uplyne dlouhé obdobi, nez se
nemocny znovu ohlasi, a byva to bohuzel az tehdy, kdyz prezije srde¢ni nebo mozkovou pfihodu.
Empiricky Ize konstatovat, ze pfi tomto rozhodovani ignorovat moznosti |é¢by a prevence
nesehrava vzdélani podstatnou roli.


https://uploads-ssl.webflow.com/5a4a9091115b2f000138868d/5b0d1c1a3ae9e56bbd69eb89_Nws02_Mezioborova_FH_priloha1.pdf

Kdy a u koho myslet na FH?

*

*

U osob s ICHS vzniklou pred 55. rokem véku (u muzd) nebo pred 60. rokem véku (u Zen).

U osob s ¢asnou manifestaci KV onemocnéni, nebo vyskytem slachovych xantoma

u pribuznych.

U osob s téZce zvy$enym LDL-c (u dospélych nad 5 mmol/Il, u déti nad 4 mmol/l). Doporucuje
se potvrdit diagndzu klinickymi kriterii, a pokud je to mozné, tak DNA diagnostikou. Pokud je v
rodiné diagnostikovan prvni pripad, je doporucen kaskadovy rodinny screening.

U déti je doporuceno vysetfovani od véku péti let, pfi suspektni homozygotni formé i dfive.
Déti s FH by mély byt podrobné pouceny o nutnosti dodrzovat vhodnou dietu a I1é¢eny statiny
od veéku 8-10 let.

Cilovymi hodnotami pro 1é¢bu déti ve véku nad 10 let je LDL-c pod 3,5 mmol/I. V ¢em mize
celozivotni. Zakladem je ¢asna detekce onemocnéni:

Provadéjte selektivni screening dyslipidemii pfedepsany v 5 a 13 letech v ramci preventivnich
prohlidek u déti s anamnézou dyslipidemie nebo pred¢asného KV onemocnéni v rodiné!
Pokuste se ziskat rodi¢e svych pacient s FH za spojence!

Motivujte své pacienty s FH k [é¢bé vias!

Pomozte jim s dlouhodobym dodrzovanim |éCby, predejte je k 1é¢bé u specialisty na Ié¢bu FH
pro dospélé!

Spojte své pacienty a jejich rodice s nejbliz§im pracovistém MedPed, tam jim U¢inné pomohou.
Sledujte nadale spole¢né se svym pacientem a jeho rodic¢i 1é¢bu FH!

Chce-li se pacient nebo jeho rodi¢e dozvédét o FH vice, doporuc¢te mu, at navstivi webové
stranky pacientské organizace www.diagnozafh.cz, jejimz cilem je poskytovat poradenstvi a
podporu nemocnym s FH a jejich rodindam. Na strankach www.diagnozafh.cz a www.athero.cz
jsou rovnéz ke stazeni moderni ilustrované brozury pro déti s FH riznych vékovych skupin a
dalsi uzite¢né edukacni materialy.

VSe o moderni |é¢bé dyslipidemii véetné FH si mlZzete precist ZDE.

Kazuistika

Nasledujici pfipad je prikladem nemocného s FH, ktery zacal pravidelné uzivat hypolipidemickou

léCbu aZ jeden a pul roku po prekonani infarktu myokardu. Souc¢asné nazorné ilustruje, jak FH

postihuje rodinné prislusniky napfi¢ generacemi, a klade otazky:

*

*

*

Pro¢ neumime presvédcit pacienty, aby dodrzovali doporuéeny rezim a lécbu?

Pro¢ jsou rodinni pfislusnici laxni, kdyz vidi osud rodiny a jsou opakované informovani o
moznostech prevence téchto tragickych udalosti?

Co bychom mohli udélat, aby takové situace nenastavaly?

Kazuistiku si mlzete precist ZDE.
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https://uploads-ssl.webflow.com/5a4a9091115b2f000138868d/5b0d1c1a4e359c037231adca_Nws02_Mezioborova_FH_priloha2.pdf
https://uploads-ssl.webflow.com/5a4a9091115b2f000138868d/5b0d1c1adb589c0a15451336_Nws02_Mezioborova_FH_priloha3.pdf

Literatura

1. Raslovd K, Huckové M. Co vieme a &o redlne moZeme spravit pre rodinu s familidrnou
hypercholesterolémiou: kazuistika. AtheroRev 2017, 2(3): 181-183.

2. Vrablik M, Pitha J, Blaha V et al. Stanovisko vyboru Ceské spoleénosti pro aterosklerézu

k doporucenim ESC/EAS pro diagnostiku a Iécbu dyslipidemiri



