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Familiérne hyperlipoproteinémie maju vzdy genetickd predispoziciu. Pri familidrnej hypercholesterolémii sG zndme mutdcie génov, ktoré ich spdsobuju.
V&c&sina familidrmych hypercholesterolémii ma multifakforidinu etioldgiu s polygénovym typom dedicnosti. Vyuzitim metddy genealdgie, podrobného
klinického vysetrenia, klasifikdcie dyslipoproteinémie a niektorych $pecifickejsich laboratérnych testov sa velmi Casto podari klasifikovat familidrnu
hypercholesterolémiu na zdklade etiopatogenézy. Zaciatkom 90. rokov vznikol medzindrodny projekt MED-PED FH (Make Early Diagnosis — Prevent Early
Deaths in Medical Pedigrees - Urob V&asni Diagnostiku — Urob Prevenciu V&asného Umrtia v Rodindch), ktorého ciefom je identifikovat postihnutych
Clenov rodiny s familidrou hypercholesterolémiou a poskytnat im efektivnu primdrnu a sekunddrnu prevenciu ischemickej choroby srdca. Slovensko je
zapojené do tejto aktivity a md zavedeny trojstupniovy systém zdravotnickej starostlivosti o pacientov a rodiny s familidrnou hypercholesterolémiou. Ciefom
je prostrednictvom skriningu praktickymi lekérmi, siefou $pecializovanych lipidovych ambulancii a cez Ndrodné referencné centrum pre familidrne
hyperlipoproteinémie vyhladdvat, edukovat a dispenzarizovat pacientov s familidrnou hypercholesterolémiou a FDB, identifikovat postihnutych Elenov
rodiny s vytvorenim registra a DNA banky.
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primdrna prevencia
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Familial hyperlipoproteinemias are metabolic diseases which are characterised by genetic predisposition: therefore most of them have multifactorial
etiology and polygenic inheritance. However, familial hypercholesterolemia is a disorder with an autosomal dominant mode of inheritance. Most of the
familial hyperlipidemias can by classified according fo their etiopathogenesis when combinations of clinical examination, genealogy and specific laboratory
methods are used. The international project, MED-PED FH (Make Early Diagnosis — Prevent Early Deaths in Medical Pedigrees), started in the early 90s with
the objective fo identify all affected members of families with familial hyperlipidemias and thus enable effective therapy and prevention of coronary
heart disease. In Slovakia, a three-level health care system has been established with respect to the MED PED Familial hyperlipoproteinemias project. It
includes screening which is carried out by general practitioners, a network of specialised out-patient lipid clinics and National reference centre for familial
hyperlipidemias. This cooperation is designed to achieve not only efficient diagnosis, education and dispensarisation of patients with familial
hypercholesterolemia and familial defective apo-B-100, but also to make a register and DNA bank.
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Intenzivny zdujem o poznanie Struktury a funkcie li-
poproteinov stvisi s vysledkami préc, ktoré dokazali ich
vztah k riziku ischemickej choroby srdca a aterosklerdzy.
V ostatnom desatroci dvadsiateho storocia sa zacala éra
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klinickych Stadii, ktoré priniesli vedecké dokazy o tom,
Ze liecba, ktora znizuje hladinu aterogénnych lipoprotei-
nov nielen vyznamne znizuje riziko infarktu myokardu,
ale dokaze vyvolat aj regresiu aterosklerdzy.

Poruchy metabolizmu lipoproteinov — dyslipoprotei-
némie (DLP) - predstavuju zdvazny medicinsky a socio-
ekonomicky problém vo vyspelych krajinich po celom
svete. Manazment roznych foriem DLP sa casto dotyka
viacerych medicinskych odborov a nadobuda interdiscipli-
nérny charakter. Liecba DLP je dlhodob4 az celoZivotna
a nékladna. Ak je nesprévne indikovand, moze zapricinit
nielen zhorSenie klinického priebehu danych ochorenti,
ale sucasne sa moze odrazif v negativnych farmakoeko-
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nomickych ukazovateloch. Diagnostika a liecba DLP je
Specifickd a prislusné algoritmy sa odliSuji od manazmen-
tu inych internych ochoreni.

Familidrne hyperlipoproteinémie (FHLP) maju vzdy
geneticku predispoziciu. U niektorych je zndma mutacia
génu, ktora ich vyvolava (napriklad familidrna hypercho-
lesterolémia, primdrna chylomikronémia). Va¢Sina FHLP
md multifaktoridlnu etioldgiu s polygénovym typom de-
di¢nosti. Vyuzitim metddy genealdgie, podrobného kli-
nického vySetrenia, klasifikicie DLP a niektorych $peci-
fickejsich laboratornych testov sa ¢asto podari klasifikovat
FHLP na ziklade etiopatogenézy.

Primarne hypercholesterolémie

Priblizne 50 % interindividudlnej variability v hladine
LDL je podmienend geneticky (1). To vysvetluje Casty
vyskyt primarnych hypercholesterolémii vo vSeobecnej
populécii, u ktorych ide zvicSa o polygénovo podmiene-
né ochorenia s multifaktoridlnou etioldgiou, kde maju
exogénne faktory (najmé diéta, hmotnost a fyzické akti-
vita) vyznamnu dlohu pri manifestdcii ochorenia.
V slovenskej populécii Styridsatro¢nych sa zistili hladiny
LDL cholesterolu nad 3 mmol/lu 40 % vySetrenych osob,
z toho predstavovala zdvazna hypercholesterolémia 7 %
(2). Mensia Cast primarnych hypercholesterolémii je mo-
nogénovo dedicnd.

Monogénovo dedi¢né hypercholesterolémie

V roku 1938 opisal Carl Miiller ochorenie s fami-
lidrnym vyskytom, Sfachovou xantomatdzou, vysokou hla-
dinou cholesterolu a vyskytom infarktu myokardu v mla-
dom veku. Toto ochorenie nazval familidrna hypercho-
lesterolemicka xantomatoza, pricom pre jednoduchost sa
neskor zacal pouzivat nazov familidrna hypercholestero-
1émia (FH) (3, 4).

V osemdesiatych rokoch minulého storocia sa zacali
v medicine intenzivne vyuzZivat moznosti molekulovej
diagnostiky, predovsetkym pri ochoreniach, ktoré maju
monogénovy typ dedi¢nosti. V tabulke 1 je uvedeny pre-
hlad monogénovych hypercholesterolémii, pricom prvé
Styri z nich maju rovnaky fenotypovy prejav ( klinicky
a lipidovy profil) a kedze ako prvé bola opisana FH, po-
vazuju sa ostatné tri za jej fenokdpie (5).

,wKlasicka®“ familiarna hypercholesterolémia

Préce, ktoré boli publikované v obdobi, v ktorom ne-
bola moZnost efektivnej hypolipemicke;j liecby ukazali, ze
bez farmakoterapie je priemerny vek nastupu ischemicke;j
choroby srdca (ICHS) u muzov s FH vo $tvrtej dekade Zivo-
ta, kym u zien sa ICHS vyskytuje asi o 10 — 15 rokov ne-
skor. U muza s FH je pravdepodobnost prekonania infark-
tu myokardu vo veku do 30 rokov asi 5 %, do 50 rokov

Tabulka 1 Autozémové monogénovo podmienené hypercholesterolémie

Table 1 Autosomal monogenic hypercholesterolemias

Ochorenie Génovy defekt Vyskyt LDL cholesterol Metabolicky defekt
(Disease) (Genetic defect) (Prevalence) (Metabolic defect)
Autozémovo dominantné

(Autosomal dominant)

Familidrna hypercholesterolémia LDLR 1:500 heterozygot +++ 1 LDL clearence
(Familial hypercholesterolemia) 1: 108 homozygot ++++++ 1+ LDL tvorba (DL production)
Familiarny defekiny apo B-100 1:1 000 heterozygot ++ (+)

apo B-100 — FDB 1: 4X10° homozygot +++++ L LDL clearence
(Familial defective apoB-100)

FH3 PCSK9 < 1:2 500 heterozygot ++4+ | LDL clearence
Autozémovo recesivne (Autosomal recessive)

Autozémovo recesivna ARH < 1:5X108 +++++

hypercholesterolémia- ARH 1 LDL clearence
(Autosomal recessive

hypercholesterolemia — ARH)

Sitosterolémia ABCG5/ < 1:5X108 -az (to) +++++ 1 exkrécie cholesterolu
(Sitosterolemia) ABCG8 (Cholesterol excretion)

1 LDL clearence

LDLR — LDL receptor, heterozygot (eterozygote), homozygot (romozygote)
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50 % a vo veku do 60 rokov 85 %. U zien s FH je kardio-
vaskularne riziko 1 % do 30 rokov, 15 % do 50 a 50 % do
60 rokov. Preto neprekvapuje, Ze frekvencia FH je 20 — 30-
-krat vySSia u pacientov s véasnou ICHS. Nelieceni pacienti
s tymto ochorenim maju vo veku 20 — 39 rokov 100-krat
vysSiu umrtnost na ICHS ako vSeobecna populacia (6).

FH je autozdmovo dominantne dedi¢né ochorenie
spdsobené mutaciou v géne pre LDL receptor, ktord spo-
sobuje syntézu receptora, ktory ma defekt vo svojej funk-
cii, alebo uplne chyba. Pacienti, ktori majui tento genetic-
ky defekt, s heterozygotmi FH, maju funk¢ny len jeden
gén a syntetizuju len poloviény pocet receptorov. Polo-
vi¢ny pocet receptorov nestaci dostatoéne efektivne me-
tabolizovat plazmatické LDL, ¢o vedie az k dvojnasobne
zvySenej hladine celkového a LDL cholesterolu
a ateroskleroze. Pacienti, ktori zdedili mutovany gén LDL
receptora od oboch rodicov, nesyntetizuji Ziaden LDL
receptor, si homozygoti FH a ich plazmatické LDL sa
metabolizuju prevazne nereceptorovou cestou a scavan-
gerovym mechanizmom pomocou makrofagov. Maju od
narodenia niekolkonasobne vys$siu hladinu LDL a infarkt
myokardu prekonévaju ¢asto uz v detskom veku.

Dodnes bolo publikovanych vy$e 800 roznych muta-
ciiv géne pre LDL receptor. V krajinéch, kde pdosobi tzv.
efekt zakladatela (founder effect), sa vyskytuju niektoré
mutdcie CastejSie a umoziuju skrining pomocou génovej
diagnostiky (6).

Heterozygotna FH je ¢astym monogénovym ochore-
nim. Vo vacsine krajin je jeho vyskyt 1 : 500, takze viac
ako 10 milionov [udi na svete ma ttito vaZnu metabolickd
poruchu a asi 10 tisic v Slovenskej republike. Riziko po-
stihnutia pre prvostupiiovych pribuznych probanda s FH
je 50 %, pre druhostuptiovych a tretostupniovych pribuz-
nych 25 % a 12,5 %.

Diagnostika FH u dospelych je zaloZend na klinickom
a laboratérnom vySetreni probanda a pribuznych, na ge-
nealogickom vySetreni a na metédach DNA diagnostiky.

Klinickym patognomickym znakom FH st §lachové
xantomy (lokalizované infiltraty lipidy obsahujicich pe-
novych buniek, histologicky pripominajtice aterémy). Ich
pritomnost indikuje diagnézu FH, pokial ich vSak ne-
najdeme, neznamena to, ze FH nie je pritomna (6, 7).
Rodinnd anamnéza a vySetrenie v rodine sa klic¢ové na
vyhladdvanie a v€asnu lie¢bu dalSich vysokorizikovych
0s0b.

Familiarny defektny apoB-100

Familidrny defektny apoB-100 (FDB) je autozémo-
vo dominantne dediné ochorenie, ktoré je sposobené

missence mutdciou v géne apoB-100 v oblasti, ktord ob-
sahuje vazbovi oblast pre LDLR. R3500Q je najcastej-
Sou a najlepsSie preStudovanou mutéciou v géne apoB-100
u kaukazskej populécie. V porovnani s vdzbovou schop-
nostou apoB-100 u zdravych osob je vazbova afinita
R3500Q len 3 -5 % u homozygotov a asi 32 % u hetero-
zygotov FDB. Vysledkom je zniZeny klirens LDL castic
a hypercholesterolémia, ktord bola opisana v niektorych
précach ako menej zdvaznd neZ hypercholesterolémia pri
»klasickej“ FH, ale v inych pracach sa rozdiely medzi za-
vaznostou hypercholesterolémie nepotvrdili (8, 9). Ho-
mozygoti s FDB vSak maju nizSie koncentrécie celkové-
ho a LDL cholesterolu a menej zdvazné prejavy
aterosklerdzy ako homozygoti s mutaciou v géne pre
LDLR (8).

Diagnostika a klinické vySetrenie sa neodliSuji od
FH (STachové xantémy, arcus corneae, xantelazmy,
vyznam rodinnej anamnézy, riziko ICHS). Definitivna
diagnoza FDB je postavena na detekcii FDB mutécie
apoB metédou PCR (polymerase chain reaction),
v centrach zameranych na DNA diagnostiku je dostup-
nou metddou (6, 8, 10).

Terapia pacientovs FH a FDB je velmi narocna. Diét-
ne opatrenia vedu len k minimélnemu (5 -10 %) poklesu
hladiny celkového cholesterolu, ¢o je pri priemernych
hodnotéch okolo 10 mmol/l absolitne nedostacujice.
Z predpokladanych 10 000 postihnutych FH na Sloven-
sku 50 % tvoria ti, ktori potrebuju farmakologicku liec-
bu statinmi, zvySnych 50 % tvoria deti a Zeny vo fertil-
nom veku, u ktorych sa liecba indikuje individudlne.
Zddvodnenie pre aktivnu farmakologicku liecbu
s dosiahnutim adekvétnej kontroly hladin cholesterolu
nachddzame vo vysledkoch mnohych interven¢nych $ta-
dii, ktoré poukazuju na regresiu aterosklerdzy, zmense-
nie xantomov a pokles kardiovaskularnej i celkovej mor-
tality. Farmakoterapia je celozivotnd, casto kombinovana
[statiny v kombinécii so selektivnymi blokatormi vstreba-
vania cholesterolu (ezetimibe) alebo sekvestrantami zI¢o-
vych kyselin]. U pacientov s heterozygotnou formou ne-
reagujucou na farmakoterapiu, ako aj u vzacnych
homozygotnych foriem FH a FDB vyuZzivame extrémne
nefarmakologické postupy (extrakorpordlna aferéza
LDL, plazmaferéza, HELP systém, distdlny iledlny by-
pass, portokavalna spojka).

V stcasnosti sa da FH (a jej fenokdpie) efektivne lie-
Cit, preto vyzvala Svetovéd zdravotnicka organizacia
(WHO) expertov, aby vypracovali komplexny systém liec-
by a prevencie tohto relativne castého, geneticky podmie-
neného ochorenia. Zaciatkom 90. rokov vznikol medzi-
narodny projekt MED PED FH (Make Early Diagnosis -
Prevent Early Deaths in Medical Pedigrees — Urob Viasnii
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Diagnostiku - Urob Prevenciu Véasného Umrtia
v Rodindch), ktorého cielom je identifikovat postihnutych
¢lenov rodiny a poskytnut im efektivnu primarnu
a sekundarnu prevenciu ischemickej choroby srdca. Slo-
vensko je zapojené do tejto aktivity a pouZiva uvedeny
systém zdravotnickej starostlivosti o pacientov a rodiny
s FH. Cielom je prostrednictvom siete vytvorenych Spe-
cializovanych centier vyhladavat, edukovat a dispenza-
rizovat pacientovs FH a FDB, identifikovat postihnutych
¢lenov rodiny s vytvorenim registraa DNA banky (10, 11).

Familiarna kombinovana
hyperlipoproteinémia

Familiarna kombinovand hyperlipoproteinémia (FKH)
je Castd geneticky heterogénna skupina primarnych — fa-
milidrnych DLP, ktord sa spéja s vysokym kardiovasku-
larnym rizikom a vyskytom diabetes mellitus 2. typu.

FKH bola opisand v roku 1973 na zéklade analyzy
vyskytu DLP v rodinach probandov s ICHS a kombino-
vanou hyperlipoproteinémiou a ¢oskoro sa potvrdila
v mnohych dalSich Stidiach na celom svete (12).

Kfritérid pre diagndzu FKH sa zakladaji na pritomnosti
roznych lipidovych fenotypov: kombinovanej DLP, hyper-
cholesterolémie a hypertriacylglycerolémie u probanda a/
alebo jeho prvostuptiovych pribuznych. U tej istej osoby sa
mozu lipidové fenotypy menit v roznom ¢asovom obdobi.

Vo vSeobecnej populdcii sa odhaduje vyskyt FKH na
1-2 % (13). V slovenskej populdcii pacientov s DLP sa
zistil vyskyt FKH v 24 % (14). Vo Svédsku sa zistila FKH
u 18 % rodin deti, ked'sa pouzila koncentrécia apo B ako
marker tejto DLP (15).

Pri rutinnom laboratérnom vySetreni su pre FKH ty-
pické normélne alebo zvySené koncentrécie celkového
cholesterolu a cholesterolu v LDL casticiach (6,5 — 9,0
mmol/l), zvySené koncentracie triacylglycerolov (TAG)
(2,8 - 6,0 mmol/l) a nizke koncentracie HDL choleste-
rol. Tieto metabolické abnormality st spojené
s produkciou malych denznych LDL a HDL ¢astic, ktoré
st zmenené nielen kvantitativne, ale najmé kvalitativne
(aterogénny typ DLP).

V rodinich so v€asnym vyskytom ICHS sa FKH vy-
skytuje u tretiny aZ polovice probandov, v rodindch
s prekonanym infarktom myokardu (IM) do 60 rokov az
u 30 % osdb (16). Zvysené riziko ICHS pretrvava aj pri
izolovanej hypertriacylglycerolémii. Sucastou klinického
obrazu je pritomnost obezity s prejavmi hyperinzuliné-
mie, porucha glukdzovej tolerancie, ktoré prispievaju
k dalSiemu zvySovaniu triacylglycerolov. Pri nedostatoc¢-
nom efekte rezimovych opatreni (diéta, redukcia hmot-

nosti, zvySend pohybova aktivita, restrickia alkoholu) pri-
stupujeme k individuédlnej farmakologickej liecbe (vzhla-
dom na pritomnost rdznych fenotypov podla konkrétne;j
metabolickej odchylky), Casto je nevyhnutnd kombinova-
na hypolipidemicka liecba (statin a fibrat).

Zabezpecenie Specializovanej lie¢ebno-
-preventivnej starostlivosti v ramci
diagnostiky a liecby pacientov s familiArnymi
hyperlipoproteinémiami (FHLP)

Slovenskd asocidcia aterosklerdzy (SAA) predlozila
Ministerstvu zdravotnictva SR ndvrh starostlivosti
o pacientovs FHLP, ktory vychddzal z medzinarodného pro-
jektu MED PED FH, na ktorom SAA participuje. Vysled-
kom spolocnych stretnuti bol v rdmci primarnej prevencie
kardiovaskularnych ochoreni v SR prijaty Ministerstvom
zdravotnictva SR trojstupfiovy systém na Grovni primarnej
a Specializovanej zdravotnej starostlivosti. Podrobne uvede-
ny je vo Vestniku Ministerstva zdravotnictva SR (11).

Na trovni primdrnej zdravotnej starostlivosti majui prak-
ticki lekdri povinnost robit preventivnu prehliadku zame-
rand na vyskyt DLP u svojich pacientov vo veku 40 ro-
kov. V rokoch 2003 a 2006 sa uskutocnil spolo¢ny
koordinovany projekt s praktickymi lekarmi v 6smich
mestach, kde pracuju Specializované ambulancie pre fa-
milidrne hyperlipoproteinémie. Vysledky boli prezento-
vané a publikované v odbornych casopisoch a na podu-
jatiach, ako aj orgdnom zodpovednym za zdravotnu
politiku a v médiach.

Zriadili sa Specializované ambulancie pre familidrne
hyperlipoproteinémie, ktoré vykonavaju komplexnu zdra-
votnu starostlivost. Ide o 11 pracovisk, ktor¢ sa nacha-
dzaju v Bratislave, Nitre, Zvolene, Ziline, Banskej Bys-
trici, Poprade, KoSiciach, PreSove a Humennom.

Napln prace Specializovanej ambulancie pre fami-
lidrne hyperlipoproteinémie:

Vo vztahu k pacientovi

1. Do MED PED centra odosielaji pacientov
s podozrenim na familidrnu formu hypercholesterolé-
mie (odosielaju tak prakticki, ako aj odborni lekari)

2. Kompletné interné vySetrenie pacienta (probanda)

3. Kompletné biochemické vySetrenie, vratane diferen-
ciélnej diagnostiky sekundérnych foriem DLP, §titnej
zlazy, biomarkerov Specifickych pre urcenie celkové-
ho rizika (hs-CRP, homocystein atd.)

4. EKG
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5. Podla potreby tiez Holterovské monitorovanie krvné-
ho tlaku, Holter EKG, zafazova ergometria, ultrazvu-
kové vySetrenie karotid a periférneho arteridlneho sys-
tému, ultrazvukové vySetrenie (USG) abdomenu

6. Odber vzoriek na vySetrenie apoB-100, polymorfiz-
mu apo E

7. Vyplnenie osobného dotaznika so zaradenim do da-
tabazy

8. Vyplnenie rodinného dotaznika (genealogické vySet-
renie) s objednanim rodinnych prisluSnikov na kom-
plexné vySetrenie, vratane vySetrenia DNA

9. Vysvetlenie vyznamu projektu MED PED

10. Dispenzarizacia

11. Edukécia vzhladom na diétne a reZimové opatrenia

12. Liecba

13. Kontrola lie¢by a monitorovanie moznych neZiadu-
cich ucinkov liecby

14. Navrh konzilidrnych vySetreni

Vo vztahu ku Narodnému refenénému centru pre
familidrne hyperlipoproteinémie

1. Zabezpecenie odoslania biologického materidlu na
DNA analyzu

2. Zaradenie a zadanie udajov o pacientovi a jeho ro-
dine do registra

Vo vztahu k praktickym a odbornym lekarom

1. Poskytovanie odbornych konzilidrnych sluzieb

2. Vzdelavanie odbornej verejnosti vo vyhladavani
a manazmente vysokorizikovych pacientov s FH
Koordinujicim pracoviskom je Ndrodné referencné

centrum pre familiarne hyperlipoproteinémie (NRC pre

FHLP) na Slovenskej zdravotnickej univerzite, je orgé-

nom rezortu MZ SR.

NRC pre FHLP

a) zabezpecuje a koordinuje: $pecializované laborator-
ne vySetrenia vratane molekulovej diagnostiky, DNA
banku a register, zber dat a zber biologického mate-
ridlu na DNA analyzu

b) usmernuje ¢innost univerzalneho skriningu hyperli-
poproteinémie v 40. roku Zivota

c) zabezpecuje spolupricu s regiondlnymi ambulancia-
mi pre familidrnu hyperlipoproteinémiu v dospelom
veku a praktickymi lekarmi

d) zabezpecuje pre pacientov so zriedkavymi FHLP ale-
bo zavaznymi formami FHLP odborné diagnostické
vySetrenia na zahrani¢nych pracoviskach

e) zabezpecuje pre pacientov so zriedkavymi FHLP ale-
bo zdvaznymi formami FHLP terapiu

f) v spolupracis klinickym partnerom zabezpecuje LDL
aferézu a plazmaferézu ako terapeutickd metodu
u homozygotov s FH, heterozygotov rezistentnych na
liecbu, ktori maju vysoké kardiovaskuldrne riziko
v sekundérnej prevencii, plazmaferézu u pacientov
s primarnou chylomikronémiou a akdtnou pankrea-
titidou

g) realizuje postgradudlne vzdelévanie lekarov, farma-
ceutov, strednych zdravotnickych pracovnikov
v odbore lipidoldgia

h) predklada vedecko-technické projekty, zabezpecuje
prednaskovu ¢innost, webovi stranku

i) poskytuje know how pre osvetové projekty pre pa-
cientov a laickej verejnosti

j) informuje Ministerstvo zdravotnictva SR o poznat-
koch ziskanych pri svojej ¢innosti a navrhuje opatre-
nia
NRC pre FHLP je samostatnym oddelenim Vedecko-

vyskumnej zdkladne Slovenskej zdravotnickej univerzity

(SZU), ktoré je prispevkovou organizaciou podriadenou Mi-

nisterstvu zdravotnictva SR. SZU je svojimi prijmami

a vydavkami napojené na Statny rozpocet prostrednictvom

Ministerstva zdravotnictva SR. Sidlom NRC pre FHLP je

Bratislava, Limbova 12. NRC pre FHLP bolo zriadené za-

konom.

Problémy, ktoré je potrebné doriesit

1. Bolo by potrebné, aby vznikli centra aj na juhu SR
a tym, sa zabezpecila lepSia dostupnost pre pacienta

2. Taktiez chyba spolupraca so $pecializovanymi kardio-
logickymi pracoviskami, v ktorych by sa uskutocnio-
vala diferencidlna diagnostika a kardiologicka liecba
pacienta s FHLP a rizikom aterosklerzy
Cinnost, ktora u nas $pecializované ambulancie pre

FHLP a NRC pre FHLP vykonévaju, presahuje bezny

rozsah dany ich odbornostou, a preto nie je v plnom roz-

sahu hradend zdravotnymi poistoviiami.
Ide predovietkym o nasledovné:

1. Genealogické vySetrenie (zdkladnd metdda pre de-
pistdz DLP v rodinach probandov). Ide o ekonomicky
najefektivnejSiu prevenciu

2. Diagnostické vykony, ktoré predstavuji zaklad vySet-
renia vysokorizikového pacienta s familidrnou dysli-
poproteinémiou: EKG, Holterovské monitorovanie
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krvného tlaku.... (ak je poskytovatel kardioldg alebo
kardioldga zamestndva uhradzat vykony spojené
s diagnostikou kardidlnych funkcii, napriklad USG,
zafazové ergometria...). Problém je aj s uhrddzanim
vykonov, ktoré sa tykaji edukécie tychto vysokorizi-
kovych pacientov a ich pribuznych

3. Laboratorna diagnostika Specifickych biomarkerov
portch lipidového metabolizmu

4. Nérodné referenc¢né centrum pre FHLP zabezpecuje
koordindciu ¢innosti, vedie register a génovi banku
a vykondva DNA diagnostiku. V stcasnosti ma len jed-
ného pracovnika a vietky ¢innosti sa financujt zo zdro-
jovnaddcii a sponzorskej podpory projektu MED PED

Zaver

V SR je vytvoreny systém starostlivosti o pacientov
s familidrnymi hyperlipoproteinémiami, ktory vychddza
z modelu medzindrodného projektu MED-PED. Jeho
podstata sa zaklada na tom, Ze zabezpecuje najefektiv-
nejSiu formu primarnej prevencie, ktorou je vyhladéva-
nie — depistaZ chorych v rodinach postihnutych proban-
dov. Umoznuje tieZ spolupracu praktickych lekéarov
a Specialistov. V sucasnosti vak cely systém, ktory je si-
¢astou liecebného poriadku, zavisi od entuziazmu financ-
nej podpory z nadécii a grantov.
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