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Uvod

Familidrna hypercholesterolémia (FH) je monogénové do-
minantne dedi¢né ochorenie, ktoré sa u probanda alebo
v jeho rodine prejavi vysokou hladinou celkového a LDL-
cholesterolu a kardiovaskularnymi (KV) prihodami na pod-
klade veasnej aterosklerdzy [1]. Mensia ¢ast pacientov ma
pre FH Specificky $lachovi xantomatdézu alebo arcus lipoides
corneae, ktorych pritomnost 3-nasobne zvysuje KV-riziko
[2]. Mutacie v génoch pre LDL-receptor, apoB a PCSK9 sU ge-
netickou pri¢inou hypercholesterolémie, ktora od narodenia
kumulativne zvysuje riziko aterosklerézy [3]. Rodinna anam-
néza u mnohych pacientov je vsak ¢asto neinformativna
(alebo negativna), lebo rodiny su malé alebo pribuzni spolu
nekomunikuju. Dosledkom je zlyhanie alebo odmietnutie z&-
kladnej stratégie primarnej prevencie — kaskadovy skrining
v rodine, na ktorej spociva prof. Rogerom Williamsom inicio-
vany projekt MedPed FH [4].
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Familarna hypercholesterolémia je ochorenie, ktoré ,neboli". Na kratkej kazuistike
uvadzame pribeh pacienta, v ktorom on ani jeho rodina nemali komplianciu k lie¢be
a aj rodina sa branila kaskadovému skriningu, pricom u nich bola potvrdena familarna
hypercholesterolémia. Kazuistika ukazuje na potrebu psychologickej intervencie.

Familial hypercholesterolemia is a disorder which does not “hurt”. The brief case report
presents the story of a patient in which neither he or his family were compliant with
therapy and the family was even opposed to cascade screening, although familial
hypercholesterolemia was confirmed in them. The case report shows the need of psy-

FH je ochorenie, ktoré ,neboli", ¢o sa ¢asto spaja s tym,
Ze po stanoveni diagndzy a odporuceni lie¢by pacient od-
mieta informovat svojich pribuznych o potrebe vysetre-
nia ,cholesterolu”a sdm sa viac nedostavi na dohovorené
kontrolné vysetrenie. Nezriedka prejde dlhé obdobie, kym
sa znova ohlasi a byva to zial az vtedy, ked prezije srd-
covu alebo mozgovu prihodu. Empiricky mozno konstato-
vat, Zze pri tomto rozhodovani ignorovat moznosti lie¢by
a prevencie nezohrava vzdelanie podstatnu Ulohu.

Nasledujuci pripad pacienta s FH je prikladom, ked'zacal
pravidelne uzivat hypolipemicku liecbu az jeden a pol roka
po prekonani infarktu myokardu.

Kazuistika

54-ro¢ny muz JH (nar. 1963) mal prvykrat vysetreny lipidovy
profil vo veku 18 rokov v rdmci vysetrenia rodinnych prislus-
nikov jeho starsej sestry. Az do roku 2012 fajcil 20 cigariet
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denne, mal vy$ku 167 cm a hmotnost mu stUpla v priebehu
23 rokov zo 62 kg na 70 kg v roku 2017 (BMI z 22 na 25).
Liecit sa zacal az v roku 1994, kedy mal celkovy cholesterol
10,32 mmol/I a LDL-cholesterol 8,79 mmol/l a vyrazne zhrub-
nuté Achillové slachy. DNA analyza potvrdila mutaciu v géne
pre LDL-receptor v exone 14 substitucia c2039 T > C/N
(zdmena leucinu na pozicii 680 za prolin v LDL-receptore).
V roku 2003 a 2006 mal robenu bicyklovy ergometriu
a echosonografiu srdca s normalnym nalezom.

Jeho lietba sa zatala monoterapiou cholestyraminom
v davke 2 x 5 g, pri ktorej klesla hladina LDL-cholesterolu
iba na 7,6 mmol/l, a preto mal pridany simvastatin 20 mg
a neskér 40 mg (tab. — prehlad vplyvu hypolipemickej
liechy). Mal opakovane obdobia, v ktorych lie¢bu vynechal
(napr. 6/1997-7/1998; 1/2000—-8/2000; atd.).

V obdobi od jula 2010 az do januara 2013 hypolipide-
mika vsak Uplne vynechal a jeho LDL-cholesterol dosiahol

v juli 2011 maximum 11,9 mmol/I. V novembri toho istého
roku dostal silnU bolest za sternom. KedZe si myslel, ze je
to zaludok a nemal ¢as, tak iSiel k lekarovi az o pol roka. EKG
a echosonografia srdca ukazali stav po prednom a inferior-
nom Q-infarkte myokardu prechodenom bez hospitalizacie,
poruchu kinetiky v anteroseptalnej oblasti. Na koronarogra-
fii sa zistilo trojcievne postihnutie, chronické uzavery stred-
nej RIA (ramus interventricularis anterior) a PKA (prava ko-
rondarna artéria), stendza RCx (ramus circumflexus) a pacient
mal odporuceny CABG (coronary artery bypass grafting), na
ktory nesiel, lebo dostal akutnu apendicitidu. Fajcit prestal
az v maji 2012.

Odvtedy az do prichodu PCSK9 inhibitorov pravidelne
uzival atorvastatin 80 a ezetimib a jeho LDL-cholesterol
sa na tejto dvojkombinacii pohyboval v rozmedzi 3,7 az
4,7 mmol/I. V januari 2017 mal k tejto lie¢be pridany aliro-

obdobie cholesterol LDL-C TG HDL-C lie¢ba

(mmol/1) (mmol/1) (mmol/1) (mmol/1)
do 5/1994 10,32 8,79 1,61 0,80 ziadna
7/1994 9,2 7,58 1,76 0,82 cholestyramin
6/1995 6,3 4,68 2,02 07 simvastatin 40 + cholestyramin
6/1999 6,2 4,58 1,39 0,99 atorvastatin 20 + cholestyramin
10/2016 6,15 37 245 1,37 atorvastatin 80 + ezetimib
6/2017 3,53 179 31 1,34 atorvastatin 80 + ezetimib + alirokumab
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kumab v davke 150 mg a dosiahol hladinu cholesterolu
3,53 mmol/l a LDL-cholesterol 1,79 mmol/I.

Avsak medzitym v juni 2016 prekonal druhy infarkt
myokardu NSTEMI a v oktdbri 2016 absolvoval CABG.

Pacient JH ma 3 sestry. Najstarsia sestra (nar. 1957) pre-
konala vo veku 15 rokov reumaticky horucku a vtedy jej
zistili hypercholesterolémiu. Odvtedy bola sledovana v meta-
bolickej ambulancii u a v roku 1981 boli predvolani na vyset-
renie jej 3 sUrodenci, brat (nas pacient JH) a 2 sestry. Hyper-
cholesterolémia sa potvrdila u vsetkych 4 surodencov so
zaverom FH. Surodenci mali spoloéného otca, ktory nahle
zomrel vo veku 33 rokov, Udajne na Uraz v praci (vid obr. ro-
dokmen rodiny JH). Okrem najmladsej sestry mali véetci hla-
dinu celkového cholesterolu > 10 mmol/I a hladinu LDL-cho-
lesterol > 8 mmol/l a ¢o je dolezité aj xantomatdzu na
Achillovych slachach. Matka starsich sestier mala normalny
lipidovy profil, matka nasho pacienta JH vysetrenie od-
mietla. FH mohli teda zdedit po spolo¢nom otcovi, ktorého
lipidovy profil je nezndmy. Otec mal 3 bratov a 2 sestry,
z ktorych 2 bratia zomreli na infarkt myokardu . Najmladsia
sestra prekonala cievnu mozgovu prihoduy, lie¢i sa na FH
a ma dcéru a vnuka s potvrdenou FH, ktori sa neliecia. Nas
proband JH ma 2 dcéry, z ktorych starsia zdedila FH a bola
fajciarka, az kym zistila, ze ¢aka dieta. Ma planovanu liecbu
po tom, ako prestane dojcit nedavno narodené dieta, a vsetci
verime, ze Uz fajcit nezacne.
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Zaver

Tento pribeh pacienta s FH a jeho rodiny kladie otazku:
Preto nevieme presvedcit pacientov, aby dodrziavali od-
porucany rezim a lie¢bu? Preco su rodinni prislusnici laxni,
ked'vidia osud rodiny a sU opakovane informovani o moz-
nostiach prevencie tychto tragickych udalosti?

AkU Ulohu a pomoc v kompliancii s lie¢bou by priniesli
konzultacie a terapie u psycholdga? Je zrejmé, Ze tato cesta
by bola pre zdravotnictvo lacnejsia ako naklady na vsetky
akutne KV-komplikacie. Malo by byt Ulohou programu
MedPed skusit zlepsit komplianciu pacienta a jeho rodiny
aj formou spoluprace so psycholégmi.
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