Q Y/ KORDIAN KCH R Uniwersyteckie
N ' MAKROREGION KRAJOWE CENTRUM e
“ POENOCNY HIPERCHOLESTEROLEMII Centrum Kliniczne

RODZINNEJ

HIPERCHOLESTEROLEMIA RODZINNA
CHOROBA WIELU POKOLEN

WWW.KORDIAN.UCK.PL
WWW.PROGRAMKORDIAN.PL

Hipercholesterolemia
rodzinna (FH — familial hypercholesterolemia)
to choroba genetyczna, ktorej gtownym objawem jest wysoki
poziom cholesterolu oraz wystepowanie przedwczesnych chordb ukfadu
Sercowo-naczyniowego.

SZACUJE SIE, ZE FH WYSTEPUJE
Z CZESTOSCIA 1/200 - 1/250 0SOB.

0ZNACZA TO, ZE MOZE NA NIA CHOROWAC
NAWET 200 000 POLAKOW.
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Typowo choroba ta wystepuje wielopo-
koleniowo, dziedziczona jest w sposob
autosomalny dominujgcy. Oznacza to,
ze w przypadku jednego chorego
rodzica prawdopodobienstwo przekaza-
nia choroby dziecku wynosi 50%
(tzw. heterozygotyczna FH). Jesli choruje
oboje rodzicow zdarza sig, ze dziecko
dziedziczy oba uszkodzone geny (tzw.
homozygotyczna FH).

CO MOZE WSKAZYWAC NA
HIPERCHOLESTEROLEMIE

RODZINNA?

Chorobe diagnozuje sie w rodzinach,
u cztonkow ktorych obecny jest wysoki
poziom tzw. ztego cholesterolu. Tak
nazywamy cholesterol frakcji LDL,
poniewaz powigzano go z obecnoscig
| progresja miazdzycy oraz wystepowa-
niem powikfan sercowo-naczyniowych.
Jednoczesnie w badaniach laboratoryj-
nych stwierdza sie zwykle prawidfowy
lub tylko nieznacznie podwyzszony
poziom trojglicerydow.

CHARAKTERYSTYCZNY DLA TEJ
CHOROBY JEST WYWIAD RODZINNY,
W KTORYM WYSTEPUJA PRZEDWCZE-

SNE ZAWALY SERCA, UDARY MOZGU
LUB NAGLE ZGONY Z PRZYCZYN
SERCOWO-NACZYNIOWYCH.

NA CZYM POLEGA
DIAGNOSTYKA
HIPERCHOLESTEROLEMII
RODZINNEJ?

1 DIAGNOZA

KLINICZNA

Na mozliwo$¢ wystepowa-
nia u pacjenta rodzinnej postaci hipercho-
lesterolemii  wskazujg dane uzyskiwane
podczas wywiadu z pacjentem, typowe
dla tej choroby odchylenia stwierdzone
w badaniu lekarskim oraz wyniki badan
dodatkowych.

Typowym dla hipercholesterolemii rodzin-
nej elementem wywiadu lekarskiego
jest informacja o wystapieniu choroby
uktadu sercowo-naczyniowego u badane-
go pacjenta lub u jego krewnych |-go stop-
nia tj. u rodzicow, rodzenstwa czy dzieci.

PRZESEANKAMI
Z BADAN LABORATORYJNYCH
WSKAZUJACYMI NA MOZLIWOSC
ROZPOZNANIA KLINICZNEGO
FH SA:

POZIOM CHOLESTEROLU
LDL > 190 MG/DL
U BADANEGO

POZIOM CHOLESTEROLU
LDL>155 MG/DL
STWIERDZONY U 0SOBY
NIEPELNOLETNIEJ



Podejrzenie FH mozna wysungc juz
na podstawie zmian widocznych
w badaniu ogolnolekarskim:

obecnosci depozytow cholesterolu
w obrebie gatki ocznej (rgbek
rogowkowy), skorze powiek,
czy w okolicy Sciegien.

Szczegotowe kryteria diagnostyczne usystematyzowane sg w skalach diagnostycznych
wykorzystywanych do oceny prawdopodobienstwa obecno$ci hipercholesterolemi
rodzinnej u danego pacjenta. Powszechnie wykorzystuje sig w tym celu skale DLCN.

DIAGNOZA 2

GENETYCZNA

Mutacje tych genoéw powodujg zmiany
Diagnostyka genetycz-  aktywnoSci biatek odpowiadajacych za

na polega na badaniu DNA wyizolowanego ~metabolizm cholesterolu LDL na réznych
z probki krwi pacjenta. Obecni dysponujemy  jego etapach. Efektem Klinicznym  tych
wiedzg na temat mutacji 3 genéw powigza- Nieprawidiowosci jest wysokie stezenie
nych z wystgpowaniem FH: LDLR, ApoB, LDL-cholesterolu we krwiijego niekorzystne

PCSKI.

DRZEWO
DZIEDZICZENIA FH

nastepstwa kliniczne.

® O

pradziadek prababcia
bez genu FH z genem FH
babcia dziadek
bez genu FH z genem FH
ciocia mama tata wujek
bez genu FH z genem FH bez genu FH z genem FH

I
corka syn
bez genu FH z genem FH
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DIAGNOZA POTWIERDZONA '
— CO DALEJ? -

Wczesne wykrycie nieprawidfowosci
u pozomie zdrowych, czesto mtodych 0sdb,
pozwala na wprowadzenie intensywnych
dziafan prewencyjnych w zakresie

chordb ukfadu sercowo-naczyniowego,
m.in.:

edukacje w zakresie zmiany stylu zycia,

wigczenie farmakoterapii hipercholeste-
rolemii.

EFEKTEM TEGO JEST OBNIZENIE

W przypadku genetycznego potwier-
dzenia hipercholesterolemii rodzinne;
U pacjenta, zwanego teraz probantem,
pojawia sie mozliwoS¢ przeprowadzenia
badan u jego krewnych I-go stopnia,
a wiec u rodzenstwa, rodzicow czy dzieci.
Jest to tzw. DIAGNOSTYKA KASKADOWA.

=p» Po ustaleniu rozpoznania u probanta,

diagnostyka jest automatycznie przepro-
gnostyka | y -p p’ : | UNIKNIECIE PRZEDWGZESNYCH

wadzana u krewnych, bez koniecznoSci POWIKEAR MIAZDYCY

przeprowadzania procesu kwalifikacyjne- _ .

go, pod warunkiem uzyskania $wiadomej Warunkiem wigczenia skutecznego

zgody badanego cztonka rodziny na jej postgpowania jest postawienie
wykonanie. odpowiedniego rozpoznania

RYZYKA SERCOWO-NACZYNIOWEGO

OPRACOWANIE:

MARTA ZARCZYNSKA-BUCHOWIECKA, KARDIOLOG, ZAKEAD DIAGNOSTYKI CHOROB SERCA, UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE W GDANSKU
IWONA STOPCZYNSKA, KARDIOLOG, KLINICZNE CENTRUM KARDIOLOGI UNIWERSYTECKIE CENTRUM KLINICZNE W GDANSKU

KRAJOWE CENTRUM
HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ

ZAPRASZAMY Poradnia Hipercholesterolemii Rodzinngj

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne

NA W|ZYTE 80-219 Gdanisk, Aleja Zwycigstwa 30

www.hipercholesterolemia.com.pl

REJESTRACJA
tel. 510 636 072 | hipercholesterolemia@uck.gda.pl
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