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Abstrakt

Familiarni hypercholesterolemie je metabolické onemocnéni s rozsahlymi klinickymi dopady na své nositele. Je zapfi¢inéna
mutaci v 1 ze 3 genl nezbytnych pro metabolizmus LDL-cholesterolové ¢éstice. Podezfeni na familiarni hypercholestero-
lemii bychom méli pojmout pfi hladiné LDL-cholesterolu > 5 mmol/I bez vyrazné elevace triglyceridd. Ke klinické diagnéze
vyznamné pfispiva pozitivni rodinna anamnéza. Klinické znamky familiarni hypercholesterolemie jsou ¢im déle méné Casté.
V praxi se s Uspéchem pouZivaji skérovaci systémy, které umoznuji kvantifikovat klinické podezieni. Provedeni molekularné
genetického vySetfeni neni k 16Ebé nezbytné, presto mlze byt pro pacienta pfinosem. LéEba se neobejde bez diety a zmén
Zivotniho stylu, dale je zahajovana Ié¢ba farmakologicka. K dispozici médme statiny, ezetimib, eventualné kombinace s jinymi
hypolipidemiky. Od roku 2018 m{izeme u pacient( s familiarni hypercholesterolemii indikovat Ié¢bu PCSK9-inhibitory, tato
lé&ba je v CR organizovéna formou centrové 1é&by.
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Abstract

Familial hypercholesterolemia is a metabolic disease with extensive clinical implications for its carriers. It is caused by a mu-
tation in 1 of the 3 genes necessary for the metabolism of the LDL cholesterol particle. Suspicion of familial hypercholesterol-
emia should be suspected with levels LDL cholesterol > 5 mmol/L without significant triglyceride elevation. A positive family
history contributes significantly to the clinical diagnosis. Clinical signs of familial hypercholesterolemia are becoming less
common. In practice, scoring systems have been used successfully to quantify clinical suspicion. Molecular genetic testing
is not necessary for treatment, yet it can be beneficial for the patient. Treatment begins with diet and lifestyle changes, fol-
lowed by pharmacological treatment. We have statins, ezetimibe, possibly in combination with other hypolipidemic drugs.
Since year 2018, we can indicate treatment with PCSK-9 inhibitors in patients with familial hypercholesterolemia. This
treatment is organized in the Czech Republic in the form of center treatment.
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Uvod
Familiarni hypercholesterolemie (FH) je nejéastéjSim mono-
genné dédiénym metabolickym onemocnénim ¢lovéka.
Biochemicky je charakterizovédna sniZenim katabolizmu
LDL-cholesterolovych ¢astic, coZ vede k vysokym hladindm
LDL-cholesterolu v plazmé a jeho dlouhodobému ukladani
kem je pfed€asna manifestace aterosklerotického procesu
v podobé infarktl myokardu, cévnich mozkovych prihod i
aterosklerotického postiZeni tepen dolnich koncetin. Méné
¢astou komplikaci ateroskler6zy mohou byt stenéza aortélni
chlopnég, ruptura aorty €i visceralni ischemie.
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FH je zapfic¢inéna mutaciv 1 ze 3 gend potfebnych privazbé
LDL-¢astice na LDL-receptor na povrchu hepatocytu. Mutace
jsou prenaSeny autosomalné dominantné (velmi vzacné i re-
cesivné) [1]. NejCast&ji byva pri¢inou mutace v genu pro LDL-
-receptor (pfiblizné u 90 % nemocnych), na druhém misté
v genu pro apolipoprotein B100 (pfiblizné u 5 % nemocnych)
a velmivzacné je pfi¢inou mutace v genu pro proprotein kon-
vertazy subtilizin/kexin typu 9 - PCSK9 (< 1 % nemocnych)
[2]. Pro Uplnost je nutno dodat, Ze u nemalé &asti klinicky
jasnych pacientl s FH neni kauzalni mutace odhalena nebo
je nalezena mutace, jejiz pfimy dopad neni zcela objasnén.
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Diagnostika FH

Diagnostika FH se odviji ve dvou rovinach. Nejdfive se jedna
o diagnostiku klinickou, ktera je zasadni a opiré se o prikaz
vysoké hladiny celkového (T-C) a LDL-cholesterolu (LDL-C)
pfi normalni ¢i jen mirné elevované hladiné triglycerid(i (TG)
spolu s pozitivni rodinnou anamnézou. Laboratorni testy by
mély byt provedeny za standardnich podminek, tedy po
10 hodinéch lanéni v dobé, kdy se pacient citi zdravy. Odbér
by mél byt potvrzen alespon jednim kontrolnim vysledkem
s odstupem nejméné 6 tydn( a zaroven by méla byt vylou-
¢ena moznost sekundarni pficiny hypercholesterolemie (na-
priklad gravidita, nefroticky syndrom, obstrukce Zlu€ovych
cest, hypotyredza, anorexie a vliv nékterych 1€k, jako jsou
kortikosteroidy, pohlavni hormony véetné hormonalini kontra-
cepce). Pro rychlou orientaci si miZeme zapamatovat pouze
nékolik &isel, u dospélého pojimame podezrfeni na FH vzdy pfi
hladinach LDL-C > 6 mmol/I nebo pfi hladiné T-C > 8 mmol/|
a soucasné LDL-C > 5 mmol/I (pfi hladiné TG < 3 mmol/I),
tab. 1. Pokud se jedna o dité ¢i adolescenta a/nebo pokud
je pacient pfibuznym jiz prokédzaného pacienta s FH, pak je
hladina potfebna k diagnostice FH niZ§i v zavislosti na véku
a stupni pribuznosti (u déti bez FH pfibuznych LDL-C >4 mmol/I)

hladina v mmol/I LDL-C T-C TG
norma <3 <5 <1,7
FH 26 <3
susp. FH 25 >8 <3

FH - familiarni hypercholesterolemie LDL-C - LDL-cholesterol T-C - celkovy
cholesterol TG - triglyceridy

[3]. Velky draz se klade na kaskadovy screening, ktery by mél
byt vyuzit. U diagnostikovaného ditéte se vZzdy snazime vy-
Setfit i jeho sourozence a rodice, a naopak u dospélého pa-
cienta s FH je vhodné vysetfit jeho déti a sourozence, ev.
rodice, pokud je to mozZné (de facto se jednd o vSechny prvo-
stupriové pfibuzné, u nichZ je statistickd pravdépodobnost
vyskytu onemocnéni 50 %). Je velmi pravdépodobné, ze
kdyby se kaskadovy screening striktné uplatioval, odhale-
nych pacientl s FH by bylo mnohem vice.

Zaroven patrame po pozitivni rodinné anamnéze. U velké
Casti pacientll nachdzime néjakou formu pred¢asné mani-
festace kardiovaskularnich onemocnéni (KVO). Za pozitivni se
povazuje vyskyt KVO u prvostupfiového pribuzného muz-
ského pohlavi pod 55 let nebo u Zeny pod 60 let véku. Presto
se stéle Castéji mizZeme setkat i se situaci, Ze je rodinna
anamnéza bud zcela nebo ¢astecné nevytéZzna (napf. amrti
rodi¢e v mladém véku na draz &i suicidiem, pacienti adop-
tovani atd). V takovém pripadé bohuzel pfichdzime o cenny
zdroj informaci, ktery by ndm v diagnostice FH pomohl. Ojedi-
néla neni ani situace, kdy se nachazi pozitivni rodinnd anam-
néza az u druhostupfovych pfibuznych a u prvostupfiovych
nalezena neni. Tento jev mlZe byt zapfic¢inén, bud’ rela-
tivné nizkym vékem prvostupriovych pfibuznych (KVO nemaiji
»Zatim“) a/nebo jejich jiz del§i dobu probihajici Ié€bou hyper-
cholesterolemie, v takovém pfipadé pak k manifestaci KVO
nemusi dojit vibec (coZ je skuteénym cilem jejich 1é¢by, na
rozdil od sniZeni hladiny cholesterolu, jak si mnozi pacienti
bohuzel mysli). Situaci s diagnostikou to v§ak neulehgéi.

Dal$im ukazatelem, ktery miZze byt napomocny pfi stano-
veni diagnézy FH, jsou klinické prFiznaky. Klinické pFiznaky
vyskytujici se pfi déletrvajici vyrazné hypercholesterolemii
nachéazime na viécich oéi v podobé xanthelasma palpebra-

kritérium popis body
prvostupnovy pribuzny s predéasnou ICHS (muz < 55 let, Zena < 60 let) nebo vaskuldrnim onemocnénim NEBO ;
prvostupnovy pribuzny s LDL-C > 95. percentilem
rodinnd anamnéza
prvostupnovy pfibuzny se Slachovymi xantomy a/nebo arcus lipoides corneae NEBO 9
déti < 18 let s LDL-C > 95. percentilem
mé predcasnou manifestaci ICHS (muZz < 55 let, Zena < 60 let) 2
osobni anamnéza
mé predcasnou manifestaci cerebrovaskulérni nebo periferni aterotrombotické komplikace (muz < 55 let, Zena < 60 let) 1
Slachové xantomy 6
fyzikalni vysetreni
arcus lipoides corneae ve véku < 45 let 4
LDL-C > 8,5 mmol/I 8
laboratorni LDL-C 6,5-8,4 mmol/I| 5
vySetreni (HDL-C a TG
v normé) LDL-C 5,0-6,4 mmol/I 3
LDL-C 4,0-4,9 mmol/I 1
analyza DNA prokézana mutace v genu pro LDL-receptor, apolipoprotein B nebo PCSK9 8

V kazdé z kategorii - rodinné a osobni anamnéza, fyzikalni vySetieni, laboratorni vySetfeni a analyza DNA je zvolena jen jedna - nejvys$si mozna bodova

hodnota.

Diagndza FH je jista pfi stavu skére > 8 bodd, pravdépodobna pfi skére 6-8 bodli a mozna pfi skére 3-5 bodu.
HDL-C- HDL-cholesterol ICHS - ischemické choroba srde¢ni LDL-C- LDL-cholesterol PCSK9 - proprotein konvertéza subtilizin/kexin typu 9

TG - triglyceridy
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rum, déle jako arcus lipoides corneae v podobé stfibfité
Zlutavych krouzkd nad okrajem duhovky oka (nemusi zabi-
rat cely kruh) a také jako Slachové xantomy na Slachéach
predevsim rukou a na Slachach Achillovych. Pfiznaky hyper-
cholesterolemie hleddme vZdy u v8ech pacientd jak klinicky,
tak i anamnesticky. V pfipadé jejich nalezeni je to velmi vy-
znamné informace vedouci nas k diagnostice familiarni hy-
percholesterolemie. Prevalence klinickych pfiznak( FH se
stéle sniZuje. Vede k tomu bézné pristupna IéEba hypercho-
lesterolemie, z toho dlvodu se klinické zndmky bud’ ani ne-
vytvofi, nebo mohou s 1é¢bou postupné vymizet dfive, nez
se pacient dostane do nasi péce, v dnesni dobé je proto po-
tfeba patrat po klinickych pfiznacich i anamnesticky, a to
jak u rodiny, tak i u pacienta. Nezfidka se stava, Ze pacient
podstoupi plastickou operaci vicek, pfi které byla xanthe-
lasmata odstranéna (nékdy i opakované).

Jak vyplyva z vySe uvedeného, klinické diagnostika FH neni
vzdy zcela jednoduché a jednoznacné. Z toho dlvodu byly
vyvinuty rizné skérovaci systémy, které maji za cil diagnos-
tiku usnadnit. Napfiklad se jednéa o kritéria Simona Brooma
nebo nizozemsky systém Dutch Lipid Clinic Network Criteria
(DLCN-kritéria) [4]. Obvykle se jedna o bodovaci systém, ve
kterém jsou body konkrétnimu pacientovi pfifazovany dle
jeho rodinné a osobni anamnézy, fyzikélniho vySetreni, dle
nejvyssich vysledkl hladiny LDL-cholesterolu v laboratornich
vysledcich a ev. dle vysledk( genetického vySetreni. V praxi
se zda nejkomplexnéjsi systém DLCN-kritérif (tab. 2).

Déle mizeme, ale nemusime, v diagnostice pokracovat ge-
netickym vysSetfenim, a to snahou o prikaz kauzalni mutace.
Genetické vySetreni prinasi aspekty, se kterymi je nutno po-
Citat. PredevSim jde o vySetreni, se kterym konkrétni paci-
ent musi projevit pisemny informovany souhlas (bez souhlasu
nelze k vySetfeni pfistoupit). Dale pfinasi nemalou finan¢ni
z4téZ nastésti jen jednorézovou. Pripady, v nichZ je genetické
vySetfeni potifeba opakovat, jsou velmi vzacné (v podstaté
pouze pfi diskrepanci klinického a genetického vysetreni s po-
dezrenim na zdménu vzorkd).

V neposledni fadé je potieba zvazit, jakou informaci vysle-
dek za vy$Si cenu pfinese a k jakému bude uZitku. Z osobni
praxe mame zkuSenost, Ze kompliance k 1é¢bé je u paci-
entd se zndmou mutaci vyrazné lepsi nez téch, ktefi zndmou
mutaci nemaji a svou diagnézu familiadrni hypercholesterol-
emie Casto prezentuji jako ,\vysSi cholesterol, ktery méa dnes
skoro kazdy*“. Zaroven pacienti se zndmou mutaci maji vétsi
snahu a asi i argument pro vySetieni svych pokrevnich pfi-
buznych (pfedevs§im déti a sourozencll). Do nedévné doby
vSak genetické potvrzeni klinické diagndzy familiarni hyper-
cholesterolemie nemélo pfimy dopad na zplisob a dostup-
nost 1é€by pro konkrétniho pacienta. Lé¢ba byla indikovéna
zcela shodné, pokud pacient mél ,,pouze* klinickou nebo i ge-
neticky potvrzenou familidrni hypercholesterolemii. Casy se
v§ak méni. V poslednich 3 letech je k dispozici mimo jiné i bio-
logicka Ié¢ba hypercholesterolemie, konkrétné dva léky ze
skupiny PCSK9-inhibitor( (alirokumab a evolokumab), ktera je
indikovana u pacient( s familiarni hypercholesterolemii pfi
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nedostateéném sniZeni hladiny LDL-cholesterolu pfi maxi-
malni tolerované peroralni 16Cbé (statinem, ev. v kombinaci
s ezetimibem). V tomto pfipadé Ize s vyhodou (nastésti ne
nezbytné) vyuZit kritéria DLCN se zahrnutim genetické dia-
gndzy familiarni hypercholesterolemie.

V§eobjimajici prinik technologii do naSich Zivotd mizeme
také pouzit i pfi vypoltu bodovych Skél uzZivanych bézné
k diagndze familiarni hypercholesterolemie (napt. https://
www.mdcalc.com/ nebo https://www.heartuk.org.uk).

Genetika

Jak bylo FeCeno vySe, vysledek molekularné genetického
vySetieni, at jiz pozitivni ¢i negativni, nema p¥imy fakticky
vliv na 1éCbu pacienta.

Pfednostné bychom méli uvaZovat o genetickém vySet-
feni u pacient(, ktefi maji velmi vysoké hodnoty LDL-C a je
u nich podezieni na homozygotni ¢i smiSené heterozygotni
konstelaci mutaci pro FH, dale pak u pacientl s tézkymi nebo
velmi ¢asné se objevujicimi klinickymi zndmkami ze stej-
ného ddvodu. Stejné tak je vyhodou, pokud je v jedné po-
radné 1é¢eno vice pribuznych, pak je mozZno otestovat jen
jednoho z nich a ostatni pak testovat pouze na jiz odhale-
nou mutaci.

Genetické formy FH byly dfive déleny na FH heterozy-
gotni a homozygotni dle prikazu 1 nebo obou mutovanych
alel genu pro metabolizmus LDL-C (orientacné se jim pfri-
suzovala i odpovidajici hladina LDL-C). S pfibyvajicimi po-
znatky v oboru molekularni biologie a pFibyvajicim mnoz-
stvim geneticky vySetfenych pacient( s klinickou diagnézou
FH vSak dochézi k roztFisténi tohoto zavedeného schématu.
Geneticky se tedy m(zZe jednat o heterozygoty, homozygoty
(s 1 totoZznou mutovanou alelou) nebo o tzv. smiSené hetero-
zygoty, ktefi maji 2, av8ak riizné mutace alel stejného, ¢i do-
konce odliSného genu pro metabolizmus cholesterolu. Vzhle-
dem k tomu, Ze sama pfitomnost nékteré z mutaci nefikéa nic
o tiZi klinického onemocnéni ani o vysi hladiny LDL-C v krvi,
je nejlepsi vyjadrovat vysledky genetického vySetfeni pouze
jako pFitomnost dané mutované alely &i alel s vysvétlenim
jeji klinické vyznamnosti (pokud je zndma) [5]. Neni tfeba se
snaZzit je kategorizovat do jednotlivych podskupin. Je znémo,
Ze i jednotlivi ¢lenové jedné rodiny nesouci stejnou kauzalni
mutaci mohou mit rliznou tiZi jak laboratornich, tak i klinic-
kych projevd. Zavisi tedy jisté i na vlivu jinych genl a néas
pohled na FH jako monogenné dédi¢né onemocnéni se po-
méné polygenné [6,7]. Podrobné se molekularné genetickou
diagnostikou u FH zabyvé ¢lanek Mgr. LukaSe Tichého v tomto
Cisle AtheroReview.

Lécba: kdy, ¢im, jak?

Dieteticka opatfeni a Uprava Zivotniho stylu jsou nezpo-
chybnitelnym minimem, které pro svij zdravotni stav mlze
pacient udélat. Je potfeba si ale uvédomit, Ze zasadni je
predevsim trvani téchto opatfeni a pacientova celoZivotni
adherence k nim. Z toho dlivodu preferujeme, ne impera-
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tivni, ale opakované vysvétlovani vhodné diety se snahou
0 postupné zarazovani zmeén, s tlakem na velmi dobry zi-
votni styl po dobu bé&Zného vSedniho Zivota, ale s pfipust-
nym uvolnénim diety ve dnech vyjime&nych a svatecnich.

Naopak opatfeni k ukonceni koufeni by méla pro Iékare
i pacienta byt imperativem a zcela nezbytnou soucasti 1écby
pacienta s familiarni hypercholesterolemii, a to s vyuzitim
v8ech dostupnych moznosti, vysvétleni, protikuracké inter-
vence, véetné konzultace v centru pro I1é¢bu zavislosti na
tabaku, rozpisu nikotinovych nédhrad nebo eventuélniho pred-
pisu vareniklinu (napf. www.bezcigaret.cz, www.slzt.cz).

Medikamentézni Ié€ba FH je indikovana u dospélych pa-
cientl v okamziku stanoveni diagndézy. U vétsiny pacientd to
necini obtize, je nutno si uvédomit a zddraznit jim, Ze vysokéa
hladina cholesterolu trvéa od narozeni, a proto mél choleste-
rol jiZ mnoho let moZnost se jim ,,usazovat do cév®, ev. Ize na-
stinit, Ze jejich ,cévy jsou starSi nez zbytek jejich téla a ka-
lendéfni vék® (pravdépodobné budou omezujicim faktorem
jejich doziti).

U pacientt odhalenych jiz v détském véku zahajujeme lécbu
nejpozdé&ji pri dosaZeni dospélosti. V nékterych indikovanych
pripadech dfive. Obvykle se v détském véku zahajuje 1é¢ba
pouze u homozygotd, u chlapct pfi obzvlasté pozitivni rodinné
anamnéze nebo pfi kumulaci vyznamnych rizikovych faktora.
Nejcastéji je |éCba zahajena ve véku 8-10 let u chlapcl nebo
pozdéji v adolescenci.

Prvni volbou v 1éEbé familiarni hypercholesterolemie jsou
vysoce Ucinné statiny (atorvastatin a rosuvastatin) [8].
Déavku volime individuéing, jak s pfihlédnutim ke kazdému
pacientovi, tak i k vlastni klinické zkuSenosti. Lze zacinat
nizsi davkou 10 &i 20 mg/den s iGmyslem davku navySovat
postupné az k dosazeni cilové hodnoty LDL-C (tab. 3). Ob-
zvl&sté vhodny je tento postup u starsich pacient(, u paci-
entl s predchozi zkuSenosti s nezddoucimi G¢inky ¢i u pacientl
s niz§imi vstupnimi hodnotami, u kterych Ize predpokladat do-
stateCnou Gcinnost i nizSich a strednich davek léku. Naopak
zahéjeni lécby maximalnimi davkami lékl Ize doporudit u pa-
cientll mladych, dosud bez zkusenosti s Ié¢bou a nezddoucimi
Gcinky statind ¢i u pacientl s vysokymi vstupnimi hladinami
cholesterolu, u nichZ Ize predpokladat, Ze stfedni davky sta-
tinG nebudou dostatecné. U obou postupt Ize dosahnout velmi
dobrych vysledkil za predpokladu, Ze s pacientem pracujeme
citlivé, vysvétlujeme a respektujeme v ném partnera hod-
ného spolupréce.

Cilem 16Cby by mélo byt vzdy dosaZeni cilové hodnoty LDL-C,
v prvni Fadé vyuZitim maximalni potfebné ¢i maximalné to-
lerované davky vysoce G¢inného statinu. Pokud to neni mozné,

kategorie rizika extrémni

priklad pacient s druhou KV-pfiho-

dou za 2 roky i pfi LDL < 1,4

hladina LDL-C (mmol /1) < 1,00

velmi vysoké

FH s vice nez jednim RF
nebo v sekundéarni prevenci

< 1,4 a2 50% snizeni

snazime se vyuZzit i ostatni dostupné statiny v nejvyssi mozné
tolerované davce (simvastatin, fluvastatin, lovastatin). V uve-
denych pripadech pfiddvdme k maximalni (tolerované) davce
statinu ezetimib, pokud nebylo dosazeno cilové hladiny LDL-C.

V pfipadech nouze Ize uzivat i nestandardni davkovani sta-
tind v kombinaci s ezetimibem, nebo i kombinaci s fibratem
(napt. v pfipadé pfitomné hypertriglyceridemie nebo diabetu).
Sekvestranty Zlu€ovych kyselin jsou v klinické praxi vyuZi-
vany opravdu minimalné&, jak pro jejich horsi dostupnost na
trhu, tak i pro jejich ¢etné gastrointestindlni nezadouci Gcinky
a urcité nepohodli pfi uzivani.

U nékterych pacientl Ize s vyhodou pouzit i monakolin K,
volné prodejny potravinovy doplnék ziskavany pfirodni cestou
z plisné Monascuc purpureus, kterd barvi substrat (nejéaste;ji
ryZi) na erveno. Extrakt ziskany touto cestou obsahuje pre-
devs§im monakolin K, ktery je chemicky identicky s lovasta-
tinem. UZiva se v davce 10 mg/den a jeho Gcinek je slabsi
nez UCinek bézné uZivanych statind, avS§ak v kombinaci s eze-
timibem mUze byt sniZeni hladiny LDL-C uspokojivé (u nékte-
rych pacientd se statinovou intoleranci nebo pacient( alter-
nativné smyslejicich také bohuZel jediné mozné).

PCSK9-inhibitory

V poslednich 3 letech méme moZnost volby biologické 1é¢by
preparaty ze skupiny PCSK9-inhibitort (alirokumab a evo-
lokumab). Tuto Ié¢bu je mozno u familiarni hypercholeste-
rolemie indikovat z prostfedk( verejného zdravotniho po-
jiSténi pfi spInéni Ghradovych podminek [9] nebo formou
samoplatcovstvi.

Odesilani do PCSK9 center

Do PCSK9 center by méli byt odesilani pacienti s FH diagnos-
tikovanou jako pravdépodobnéa nebo jisté (dle kritérii DLCN
nejméné 6 bod() nedosahujici pfi maximalni statinové 1écbé
(rosuvastatin 40 mg/den nebo atorvastatin 80 mg/den) hodnot
LDL-cholesterolu < 3,1 mmol/I, dale pak pacienti v sekun-
darni prevenci KVO (s nebo i bez FH) pfi maximalni statinové
[éEbé nedosahujici hodnot LDL-C < 2,5 mmol/I.

Pokud ma pacient parcialni ¢i Gplnou intoleranci statind,
pak je nezbytné& nutné, aby byly vyzkouSeny nejméné ator-
vastatin, rosuvastatin a jeSté jeden jiny statin a tato skutec-
nost byla v dokumentaci precizné (véetné casovych Gdajd
a typu nezadoucich G¢inkl) zaznamenana a dodana spolu
s pacientem. V ramci provozu center ani vzhledem ke spolu-
praci s konkrétnim pacientem neni realné ani etické v pfipadé
nedostatku informaci opé&tovné v8echny statiny zkouSet.

vysoké stfedni

FH v priméarni prevenci + 1 RF  FH v primdrni prevenci bez
jinych RF

< 1,8 a 2 50% snizeni <2,6

FH - familiarni hypercholesterolemie KV - kardiovaskularni LDL-C - LDL cholesterol RF - rizikové faktory aterosklerézy
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V pripadé statinové intolerance se tedy k indikaci vyuZivaji
hodnoty LDL-C pfi maximalni tolerované statinové 1é6¢bé.

Ve vSech pripadech mize, ale nemusi byt v kombinaci ¢i
monoterapii uZit ezetimib. Pokud jsou dosaZené vysledky
alespon 0 20 % vy38i nez hrani¢ni hodnota, Ize to komento-
vat tak, Ze by 20% sniZeni ziskané vyuZitim ezetimibu nebylo
dostateéné. Pak vyuZiti ezetimibu v medikaci neni k Ghradé
PCSK9 podminkou.

Déle povazujeme za vhodné pacienta o zamyS$lené 1é¢bé
injekénim preparatem pred odesldnim do centra informo-
vat, situaci mu vysvétlit a uvaZit, zda je aplikace schopen,
i kdyz jsou PCSK9-inhibitory vyrabény v predplnénych perech
a jejich aplikace je extrémné nenaroc¢na a velmi dobfe tolero-
vana.

Zavér

Poznatky o FH, molekuldrné geneticka diagnostika i 1é¢ba
postupuji milovymi kroky kupredu. Presto zlstavd mnoho
otaznik(Q a FH je i nadale velmi zajimavym onemocnénim,
klinicky dllezitym s rozsahlymi moZnostmi jak na poli studia,
diagnostiky tak i IéCby. Pozitivni je, Ze informovanost laické
populace i jeji zajem o vlastni zdravi vyrazné narlsta. A tak je
radosti s takovymi pacienty pracovat.

www.atheroreview.eu
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