Ateroskler6zou podminéna kardiovaskuldrni onemocnéni jsou v Evrop€, navzdory moderni
diagnostice a 1écbé, stale nejcastéjsi pricinou umrti. Piestoze akceleratorti aterosklerotického
procesu je vice, za kauzalni rizikovy faktor aterosklerdézy je povazovan LDL-cholesterol.
Familiarni hypercholesterolémie (FH) je autosomaln¢ dominantné dédi¢né onemocnéni, které
vinou snizeného mnozstvi ¢i funkce LDL receptori predurcuje své nositele k vysokym
hladindm LDL-cholesterolu jiz od détského véku. Urceni kauzdlni mutace neni vzdy mozné a
diagndza je stanovena pomoci riiznych skérovacich systému, které¢ kromé laboratornich hodnot
LDL-cholesterolu zohlediuji i osobni a rodinnou anamnézu a fyzikalni nalez. Lécba FH je
celozivotni a k dosazeni cilovych hladin LDL-cholesterolu je kromé statinu, ktery je vzdy

zakladem 1é¢by, cCasto nutno volit kombinaéni terapii (ezetimib, moderni biologicka 1écba).

Retrospektivni analyzou dat 1236 pacientii s diagndézou FH jsme potvrdili, Ze rizikovost téchto
pacientii se li§i v zavislosti na pfitomnosti dalSich rizikovych faktorii. V nejvyS$im
kardiovaskularnim riziku byli jedinci s vy$§imi hladinami nejen LDL a celkového cholesterolu,
ale 1 triglyceridi a lipoproteinu Lp (a) a s pritomnosti dalSich onemocnéni (arteridlni
hypertenze, diabetes mellitus) ¢i nikotinismu. Lécbu mize komplikovat statinova intolerance.
Na souboru 300 nemocnych jsme prokézali, Ze se jedna o diagndzu sice pieceiiovanou, kterd
ale také muze byt vyznamnou piekazkou v 1€¢bé. Proto jsou vyvijeny dalsi uéinné latky véetné
biologické 1é€by, které v klinickych studiich vykazuji vynikajici hypolipidemicky efekt
s pfiznivym bezpecnostnim profilem. Efekt a bezpe¢nost monoklonalnich protilatek, PCSK9
inhibitord byla ndmi potvrzena i v realné klinické praxi na souboru prvnich 314 1é¢enych. Nejen
dostupnost moderni 1écby, ale 1 bohaté klinicka zkuSenost a pfistup k novéjSim diagnostickym
postupim jsou divodem, pro¢ by pacienti s diagnézou FH méli byt sledovani ve
specializovaném centru. Profit z této dispenzarizace ve smyslu dosahovani lepSich vysledki
potvrdila 1 jiZ zminéna analyza 1236 nemocnych. Mezinarodni projekt ScreenPro déle ukazal,
Ze 1 mezinarodni spoluprace zemi s rozdilnou rovni lékatské péce ma pozitivni vliv na zlepSeni

diagnostiky a 1é€by téchto pacienti.
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