Familiarni hypercholesterolémie

g;amﬁggi%?eﬁ%ggwtimﬁ

Familiarni hypercholesterolémie (FH)
je dédicneé onemocnéni, pfi kterém se

z generace na generaci pfenasi zména

v geneticke informaci. Tato zména zplsobuje
vysokou hladinu cholesterolu v krvi,
pfedevsim LDL cholesterolu

Pfiklad rodokmenu
s familidrni hypercholesterolémi

, i3 Jedinec s familiarni
i hypercholesterolemii



Coje to LDL cholesterol?

LDL cholesterol je druh krevniho tuku, ktery se v krevnim fecisti vyskytuje pFirozené, Tato
tastice funguje jako pfenasec cholesterolu mezi bunikami v téle. Cholesterol je nezbytnym
stavebnim prvkem pro buriky, ale je dlleZity i pro tvorbu hormon( a zlu¢ovych kyselin. Dalsim
druhem prirozené se vyskytujiciho krevniho tuku je pak HDL cholesterol. Jeho hlavni Uloha v téle
je pfendaset nadbytecény cholesterol do jater, kde se odbourava.?*

Je dllezity, ale mize i Skodit

Pokud je LDL cholesterol v téle zvySeny, dochazi k nezadoucim efektdm a télo je tim
poskozeno. Céstice LDL cholesterolu se ukladaji a hromadi v cévnich sténéach (onemocnéni
zvané aterosklerdza), a tim zuZujf prisvit cév. Zvyéuje se tak riziko vzniku srdeéné-cevnich
onemocnénijiZ pfed 20. rokem Zivota (srdecniinfarkt, mrtvice).** V pripadé FH dochazi k ukladani
LDL cholesterolu v cévnich sténdch jiz od ¢asného détstvi.*

Postupné ukladani LDL cholesterolu
do stén cév avznik aterosklerotickych usazenin

Jedinci s FH maji
velmi vysoké hladiny

LDL cholesterolu
Jiz od narozeni.

LDL cholesterol ateroskleratické
HDL cholesterol usazeniny
® Cervenakrvinka

Jak se toto onemocnéni odhali?

FH je dédicné onemocnéni, a proto jsou ve vysokém riziku zejména déti, u jejichz rodicd,
prarodicd, teti¢ek a strycl se abjevilo srdeéné-cévni onemocnéni (srdeéni infarkt, mrtvice)
pfed 40. - 50. rokem Zivota. Diagnostika je ale velmi dilezita i v pfipadé, 7e se ve Vasi rodiné
radne onemocnéni srdce a cév nevyskytlo!*

normalnihladiny . Diagnoza FHie

| LBLcho{.umlu velmi nepravdépodobna,

Odbér vzorku

z kapicky krve
z prstu u détského e
lekafe 2vysené hladiny
LDL cholesterolu.

2vijgeni LDL
cholesterol jesté

~ nemuei znamenat,
ze Vase dite ma FH!

Lekaf odesdle Vase dité na geneticke vySetfeni pro potyrzeni nebo vylou-
Cenidiagndzy FH. Cilem je odhalit piitomnost jednohoze ti pozméng-
nych genll (LDLA, APOB, PCSKY), které dité mohlo zdadit od swjeh rodicl



Nejste na to sami!

vV Ceské republice Zije zhruba 40 000 jedincl s FH, kteif ale ve v&tdiné pifpadd jesté nejsou

diagnostikovani.® Pfiblizné kazdy den se narodi vice nez jedno dité s timto onemocnénim.®*

FH je v populaci stale nedostate¢né odhalena. Mezi nami Zije fada jedincu s touto
vrozenou nemoci a nevédi o ni.”?

Dulezita rezimova opatreni:

Pro snizeni rizika rozvoje srdeéné-cévnich onemocnéni u pacientd s FH je potfeba
(kromé uzivani |ék() dodrZzovat rezimové opatfeni, a to konkrétné myslet na:®*
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Diagnostikovani FH v détském
véku je velmi dalezité! Hladina

zamezit S b
vgekytu LDL cholesterolu je&ts neni
\V zaKourenem s ot F
elepieni ireigh ovlivnéna dalgimi faktory
 cualovs sily (zivotni etyl, straua).l©
kontrola
hmotnoeti
pohyb
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Rezimovéa opatfeni jsou zakladem &by :
zvy3eng hladiny cholesterolu v kazdém ['b"‘;ég"s""’
véku a u viech pacientd. ' ofech M
aseminka

ovoce



Lze FH lécit? (=D

Toto onemocnéni je l&¢itelné, ale nelze
ho zatim tplné vylééit. U pacientd

s FHje tfeba zacit snizovat hladiny
LDL cholesterolu co nejdrive pro
zabranéni jeho ukladani do cevnich
sten.®

U pacient( s FH je kromé dodrzovani
zdraveho zivotniho stylu nutne, aby

k tomu zaroven uzivali léky. Existuje
nékolik skupin [é¢iv, které pomahaji
snizovat hladiny LDL cholesterolu v krvi
a zaroven pravdépodobnost poskozeni
cévni stény a uzaveéru krevnich cév.”

V pfipadé pozitivni diagnézy FH VEasna uprava Zivotniho stylu,

je opravdu dlleZité, aby jedinec stravovani a uzivani lékd mize

dané léky na snizovani hladin LDL pFispét ke snizeni rozvoje

cholesterolu uzival a souc¢asné srdeéné-cévnich onemocnéni

co nejvice dodrZoval rezimova ujedinct s FH."® o
opatfenil®

D

Pokud je u Vaseho ditéte diagnostikovana FH, lékar by mél nasledné nechat vysetrit
oba dva rodice pro zji§ténf, od kterého z nich gen pro FH dité ziskalo, a zalééit tak i jeho

res

rodiée, aby se u néj snizilo riziko srde¢né-cévnich onemocnéni.”
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