KORDIAN |

<. MAKROREGION
POENOCNY

Fundusze
Europejskie

Wiedza Edukacja Rozwdj

Rzeczpospolita

- Polska

* %

. Unia Europejska
Europejski Fundusz Spoteczny

* Kk



Hipercholesterolemia rodzinna

Marzena Romanowska-Kocejko
Marcin Pajkowski
Krzysztof Chlebus

/'! ~ ¥ N ¥ o ’ .
: \)\ /.{; [\'/fl\?ﬁgigé%NN PROFILAKTYKA MIAZDZYCY TETNIC | CHOROB SERCA SZANSA NA WYDLUZENIE
k: g POLNOCNY AKTYWNOSCI ZAWODOWEJ MIESZKANCOW MAKROREGIONU POLNOCNEGO



Hipercholesterolemia rodzinna
(ang. familial hypercholesterolemia — FH)

Jest chorobg wywotang mutacjg w jednym z trzech genow
odpowiedzialnych za metabolizm cholesterolu LDL:

- gen receptora LDL (95% przypadkéw) ‘(
- gen APOB (4-5% przypadkow) :?
- gen PCSK9 (1% przypadkow) \:}

Defekt jednego z ww. gendw skutkuje znacznie
podwyzszonym stezeniem cholesterolu LDL we krwi.
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Hipercholesterolemia rodzinna

Jest najczestszg chorobg monogenowa.
Dziedziczy sie w sposob autosomalny dominujacy.

taczy sie z 50% prawdopodobienstwem przekazania
choroby potomstwu.

Cecha charakterystyczng jest znacznie podwyzszone
stezenie cholesterolu LDL od urodzenia.

Wigze sie z przyspieszong progresjg miazdzycy -
wiekszos¢ nieleczonych pacjentow rozwinie chorobe
wiencowg przedwczesnie: M < 55rz, K < 60rz.
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Szacuje sie, ze w Polsce
1 na 200 osob

obcigzonych jest t3 chorobg
(150 000 - 200 000 w skali kraju)
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Okoto 1% z nich jest
zdiaghozowanych!
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U kogo podejrzewac hipercholesterolemie
rodzinng?

Wysokim poziom cholesterolu catkowitego (> 310mg/dl)
i/lub LDL ( > 190mg/dl) u pacjenta lub krewnych

Przedwczesna choroba sercowo-naczyniowa
u pacjenta lub w wywiadzie rodzinnym

Z6ttaki $ciegien u pacjenta lub u krewnych

Przedwczesny nagty zgon sercowy w wywiadzie rodzinnym
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Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej
cechy charakterystyczne w badaniu fizykalnym

RABEK
ROGOWKOWY
< 45rz

ZOLTAKI SCIEGIEN
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Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej
cechy charakterystyczne w badaniu fizykalnym

ZOI'.TKAKI POWIEK NIE SA KRYTERIUM
DIAGNOSTYCZNYM
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Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej - Stanowisko Forum Ekspertéw Lipidowych
(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broome Register)
I. Wywiad podmiotowy:
1. Przedwczesna choroba wiericowa (<55 rz. mezczyzni, <60 rz. kobiety) 2 pkt
2. Przedwczesna choroba naczyn mézgowych lub obwodowych 1 pkt

Il. Wywiad rodzinny:

1. Krewni l-ego stopnia z przedwczesng chorobg wiencowg lub naczyniowg 1 pkt
2. Krewni l-ego stopnia z LDL-C powyzej 190 mg/dlI 1 pkt
3. Krewni l-ego stopnia z z6ttakami sciegien i/lub ragbkiem rogéwkowym 2 pkt
4. Dzieci i mtodziez ponizej 18 rz. z LDL-C powyzej 155 mg/dl 2 pkt

lll. Badanie przedmiotowe:
1. Z6ttaki $ciegien 6 pkt
2. Rabek rogéwkowy < 45rz. 4 pkt

IV. Badania laboratoryjne:

1. Cholesterol LDL >8.5 mmol/I (330 mg/dl) 8 pkt
2. Cholesterol LDL 6.5-8.4 mmol/l (250-329 mg/dl) 5 pkt
3. Cholesterol LDL 5.0-6.4 mmol/l (190-249 mg/dl) 3 pkt
4. Cholesterol LDL 4.0-4.9 mmol/l (155-189 mg/dl) 1 pkt

V. Badanie genetyczne:
1. Mutacja genu receptora LDL, APOB lub PCSK9 8 pkt
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Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej - Stanowisko Forum Ekspertéw Lipidowych
(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broome Register)
I. Wywiad podmiotowy:
1. Przedwczesna choroba wiericowa (<55 rz. mezczyzni, <60 rz. kobiety) 2 pkt
2. Przedwczesna choroba naczyn mézgowych lub obwodowych 1 pkt

Il. Wywiad rodzinny:

1. Krewni l-ego stopnia z przedwczesng chorobg wiencowg lub naczyniowg 1 pkt
2. Krewni l-ego stopnia z LDL-C powyzej 190 mg/dlI 1 pktx
3. Krewni l-ego stopnia z z6ttakami sciegien i/lub ragbkiem rogéwkowym 2 pkt )
4. Dzieci i mtodziez ponizej 18 rz. z LDL-C powyzej 155 mg/dl 2 pkt sumujemy
. . najwyzszg
1. .Badame przedmiotowe: wartoéé
1. Zéttaki Sciegien 6 pkt<—
2. Rgbek rogéwkowy < 45rz. 4 pkt pu nktowa z
danej grupy
IV. Badania laboratoryijne: \_ Y,
1. Cholesterol LDL >8.5 mmol/I (330 mg/dl) 8 pkt /
2. Cholesterol LDL 6.5-8.4 mmol/l (250-329 mg/dl) 5 pkt
3. Cholesterol LDL 5.0-6.4 mmol/l (190-249 mg/dl) 3 pkt
4. Cholesterol LDL 4.0-4.9 mmol/l (155-189 mg/dl) 1 pkt

V. Badanie genetyczne:
1. Mutacja genu receptora LDL, APOB lub PCSK9 8 pkt
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Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej
- Stanowisko Forum Ekspertéw Lipidowych
(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon
Broome Register)

Rozpoznanie hipercholesterolemii rodzinnej

PEWNE > 8 pkt
PRAWDOPODOBNE 6-8 pkt
MOZLIWE 3-5 pkt
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W diagnostyce hipercholesterolemii rodzinnej
nalezy wykluczy¢ wtorne przyczyny
hipercholesterolemii. Najczestsze z nich to:

hipotyreoza

cukrzyca

leki (kortykosteroidy, leki immunosupresyjne, inhibitory proteaz HIV)
zespot nerczycowy

zespot Cushinga

choroby watroby przebiegajgce z cholestazg
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Postepowanie z pacjentem

Woczesne wdrozenie skutecznego leczenia
hipolipemizugcego zapobiega przedwczesnemu
rozwojowi miazdzycy i zwigzanych z nig
powiktan.
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Postepowanie z pacjentem

Podstawg leczenia hipercholesterolemii rodzinnej jest
stosowanie silnych statyn w duzych dawkach
(rosuwastatyna 20-40mg, atorwastatyna 40-80mg)
zwykle w skojarzeniu z ezetymibem.

a_ > - l

-
Cel terapeutyczny to LDL < 70mg/d|,

a u pacjentow bardzo wysokiego ryzyka < 55mg/dl.

v
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Inhibitory PCSK9

Nowa grupa lekow hipolipemizujgcych.
Dodane do statyny pozwalajg dodatkowo

obnizy¢ stezenie LDL o ok. 60%.
Dostepne sg dwa preparaty: alirokumab i ewolokumab.
Podawane sg we wstrzyknieciach podskornych co 2 tygodnie.
Duze badania kliniczne (Fourier, Odyssey Outcomes)
potwierdzity skutecznos¢ i bezpieczenstwo terapii.
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NFZ Program leczenia hipercholesterolemii
Narodowy Fundusz zarowia OO ZINNE] Z Zastosowaniem inhibitora PCSK9

Kryteria wtgczenia pacjenta do Programu:

* pewna diaghoza rodzinnej heterozygotycznej
hipercholesterolemii, tj. > 8 punktéw w skali DLCN

 LDL-C> 160 mg/dl, pomimo stosowania diety i:

intensywnego leczenia statynami w maksymalnych dawkach tj.:
atorwastatyna 80mg lub rosuwastatyna 40mg, a nastepnie atorwastatyna
40-80mg lub rosuwastatyng 20-40mg w skojarzeniu z ezetymibem 10mg

lub

intensywnego leczenia statynami w maksymalnych tolerowanych
dawkach, a nastepnie w skojarzeniu z ezetymibem 10mg; stosowanego
przez tgcznie 6 miesiecy, w tym leczenia skojarzonego przez minimum 1
miesigc
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Afereza LDL

metoda oczyszczania osocza z

krgzgcych czgsteczek LDL
zarezerwowana dla pacjentow, ktorzy nie
0siggajg celu terapeutycznego przy
zastosowaniu farmakoterapii, zwtaszcza tych ' |
z chorobg sercowo-naczyniowg

sesje odbywajg sie najczesciej co 2 tygodnie

i trwajg ok. 4 godzin
stosowana w kilku osrodkach w Polsce
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DIAGNOSTYKA KASKADOWA

Badanie wszystkich krewnych ‘ O

. . . pradziadek prababcia
plerwszego stopnia pacjenta, bez genu FH z genem FH
u ktérego rozpoznalismy FH. __O

babcia dziadek
bez genu FH z genem FH

Wykonuje sie badania laboratoryjne 0 L O
| genetyczne w poszukiwaniu ciocia mama tta wijek

bez genu FH z genem FH bez genu FH z genem FH

konkretnej mutacji wykrytej | |

u pacjenta. 0

corka syn
bez genu FH z genem FH
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Poradnia Hipercholesterolemii Rodzinnej

Zajmuje sie kompleksowg diagnostyka i leczeniem
pacjentow z hipercholesterolemia rodzinnga

Program KORDIAN przewiduje diagnostyke w
kierunku FH dla pacjentow z punktacjg DLCN > 6

Pacjenci z punktacjg DLCN = 3 mogg byc¢ skierowani
w ramach Narodowego Programu Zdrowia
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HARMONOGRAM WIZYT

Wizyta 1 Wizyta 2 Kolejne wizyty - POZ
(po 6-12 tygodniach) (+/- konsultacje KCHR)

Wywiad Wywiad Wywiad

Pomiary antropometryczne  Pomiary antropometryczne Badania laboratoryjne
Badania laboratoryjne Badania laboratoryjne Ocena efektywnosci i
Badanie genetyczne Badanie fizykalne tolerancji leczenia
Badanie fizykalne USG tt. szyjnych

EKG RR

RR Ocena efektywnosci i

Wdrozenie leczenia tolerancji leczenia
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Diaghostyka laboratoryjna i obrazowa

Pacjenci zakwalifikowani do badania genetycznego poddani bedg badaniu sekwencjonowania:
- genu receptora LDL

- genu apolipoproteiny B (egzon 26)

- genu PCSK9

Badania laboratoryjne obejmuja:

- lipidogram

- lipoproteina a, apolipoproteina B

- ALT, AST, CK

- kreatynina, Na, K, TSH, CRP, glukoza, HbAlc, bad. ogdlne moczu

USG tt. szyjnych — przesiewowa ocena blaszek miazdzycowych
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Przekazanie pacjenta do Krajowego Centrum
Hipercholesterolemii Rodzinnej

- Skierowanie nie jest wymagane

- Kopie skali DLCN — zatgcznik nr 2 wypetniong i podbitg pieczatka lekarza

przekazac¢ pacjentowi

- Wystac¢ mail na hipercholesterolemia@uck.gda.pl — w tresci: KORDIAN,

podejrzenie FH, imie i nazwisko oraz nr telefonu pacjenta (w razie, gdy pacjent

nie ustali wizyty, KCHR skontaktuje sie z pacjentem)

- Informacja dla pacjenta, jak sie przygotowac do wizyty w KCHR:

*  Wyniki badan lipidogramu aktualny i poprzednie

* W razie mozliwosci lipidogramy rodzicow/ rodzerstwa/ dzieci

*  Wywiad rodzinny w kierunku chordob sercowo-naczyniowych krewnych | stopnia

* Liste przyjmowanych lekow, dokumentacje medyczng
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,,Profilaktyka miazdzycy tetnic i chordb serca szansg na wydtuzenie aktywnosci zawodowej mieszkarncow

Fundusze Unia Europejska .

Eu r°pe15k|e Europejski Fundusz Spoteczny
wiedza Edukacja Rozwdj

makroregionu pétnocnego.” Nr POWR.05.01.00-00-0026/18
wspotfinansowanego ze srodkéw Europejskiego Funduszu Spotecznego

Zatgcznik nr 2 do umowy

KRYTERIA WEACZENIA DO PROGRAMU KORDIAN (CHECKLISTA):
(CHECKLISTA - adaptacja formularza DLCNS)

JAK ZDIAGNOZOWAC HIPERCHOLESTEROLEMIE RODZINNA?

Wywiad kliniczny Wartodé punktowa

1. Przedwczesna choroba wierncowa (mezczyzni <55 r.z., kobiety <60 r.z.) 2 pkt

2. Przedwczesna choroba naczyrn mdézgowych lub obwodowych 1 pkt
Wywiad rodzinny Wartoéé punktowa

1. Krewnil stopnia z przedwczesng chorobg wiericowa lub naczyniowa 1 pkt

2. Krewni |l stopnia ze stezeniem cholesterolu LDL > 190 mg/dl| 1 pkt

3. Krewni |l stopnia z zéttakami $ciegien i/lub rgbkiem rogédwkowym 2 pkt

4. Dziecii mtodziez <18 r.z. ze stezeniem cholesterolu LDL > 155 mg/dI 2 pkt
Badanie przedmiotowe Wartoéé punktowa

1. Zottaki sciegien 6 pkt

2. Rabek rogéwkowy < 45 r.z. 4 pkt
Badanie laboratoryjne Wartosé punktowa

1. Cholesterol LDL > 8,5 mmol/I (330 mg/dl) 8 pkt

2. Cholesterol LDL 6,5-8,4 mmol/l (250-329 mg/dl) 5 pkt

3. Cholesterol LDL 5,0-6,4 mmol/l (190-249 mg/dl) 3 pkt

4. Cholesterol LDL 4,0-4,9 mmol/l (155-189 mg/dl) 1 pkt
Badanie genetyczne Wartoé¢ punktowa

1. Mutacja genu LDLR, APOB lub PCSK9 8 pkt

Razem

Sumuje sie jedna najwyzszg wartos¢ punktowa z kazdej grupy

Adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broom Register

ROZPOZNANIE HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ

W zaleznosci od osiggnietej ilosci punktédw ryzyko choroby okresla sie jako:
mozliwe, prawdopodobne lub pewne.

PEWNE > 8 pkt PRAWDOPODOBNE — 6-8 pkt

MOZLIWE — 3-5 pkt NIEPOTWIERDZONE < 3 pkt
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Zapraszamy!
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KRAJOWE CENTRUM
HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ

Poradnia Hipercholesterolemii Rodzinnej

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne
80-219 Gdansk, Aleja Zwyciestwa 30

tel. 510 636 072
www.hipercholesterolemia.com.pl

hipercholesterolemia@uck.gda.pl

@ hipercholesterolemiarodzinna
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Centrum Kliniczne

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne
ul. Debinki 7 | 80-952 Gdansk
e-mail: kordian@uck.gda.pl
tel. 58/349-20-33
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