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Úvod
Familiárna hypercholesterolémia (FH) je monogénové do-
minantne dedičné ochorenie, ktoré sa u  probanda alebo 
v  jeho rodine prejaví vysokou hladinou celkového a  LDL-
cholesterolu a kardiovaskulárnymi (KV) príhodami na pod-
klade včasnej aterosklerózy [1]. Menšia časť pacientov má 
pre FH špecifickú šľachovú xantomatózu alebo arcus lipoides 
corneae, ktorých prítomnosť 3-násobne zvyšuje KV-riziko 
[2]. Mutácie v génoch pre LDL-receptor, apoB a PCSK9 sú ge-
netickou príčinou hypercholesterolémie, ktorá od narodenia 
kumulatívne zvyšuje riziko aterosklerózy [3]. Rodinná anam-
néza u  mnohých pacientov je však často neinformatívna 
(alebo negatívna), lebo rodiny sú malé alebo príbuzní spolu 
nekomunikujú. Dôsledkom je zlyhanie alebo odmietnutie zá-
kladnej stratégie primárnej prevencie – kaskádový skríning 
v rodine, na ktorej spočíva prof. Rogerom Williamsom inicio-
vaný projekt MedPed FH [4]. 

FH je ochorenie, ktoré „nebolí“, čo sa často spája s tým, 
že po stanovení diagnózy a odporučení liečby pacient od-
mieta informovať svojich príbuzných o potrebe vyšetre-
nia „cholesterolu“ a sám sa viac nedostaví na dohovorené 
kontrolné vyšetrenie. Nezriedka prejde dlhé obdobie, kým 
sa znova ohlási a  býva to žiaľ až vtedy, keď prežije srd-
covú alebo mozgovú príhodu. Empiricky možno konštato-
vať, že pri tomto rozhodovaní ignorovať možnosti liečby 
a prevencie nezohráva vzdelanie podstatnú úlohu.

Nasledujúci prípad pacienta s FH je príkladom, keď začal 
pravidelne užívať hypolipemickú liečbu až jeden a pol roka 
po prekonaní infarktu myokardu.

Kazuistika
54-ročný muž JH (nar. 1963) mal prvýkrát vyšetrený lipidový 
profil vo veku 18 rokov v rámci vyšetrenia rodinných prísluš-
níkov jeho staršej sestry. Až do roku 2012 fajčil 20 cigariet 
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Abstrakt
Familárna hypercholesterolémia je ochorenie, ktoré „nebolí“. Na krátkej kazuistike 
uvádzame príbeh pacienta, v  ktorom on ani jeho rodina nemali komplianciu k  liečbe 
a aj rodina sa bránila kaskádovému skríningu, pričom u nich bola potvrdená familárna 
hypercholesterolémia. Kazuistika ukazuje na potrebu psychologickej intervencie.

Abstract
Familial hypercholesterolemia is a disorder which does not “hurt”. The brief case report 
presents the story of a patient in which neither he or his family were compliant with 
therapy and the family was even opposed to cascade screening, although familial 
hypercholesterolemia was confirmed in them. The case report shows the need of psy-
chological intervention.
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denne, mal výšku 167 cm a hmotnosť mu stúpla v priebehu 
23 rokov zo 62 kg na 70 kg v roku 2017 (BMI z 22 na 25). 
Liečiť sa začal až v roku 1994, kedy mal celkový cholesterol 
10,32 mmol/l a LDL-cholesterol 8,79 mmol/l a výrazne zhrub-
nuté Achillové šľachy. DNA analýza potvrdila mutáciu v géne 
pre LDL-receptor v exone 14 substitúcia c2039 T > C/N 
(zámena leucinu na pozícií 680 za prolín v LDL-receptore). 
V  roku 2003  a  2006  mal robenú bicyklovú ergometriu 
a echosonografiu srdca s normálnym nálezom. 

Jeho liečba sa začala monoterapiou cholestyraminom 
v dávke 2 × 5 g, pri ktorej klesla hladina LDL-cholesterolu 
iba na 7,6 mmol/l, a preto mal pridaný simvastatin 20 mg 
a  neskôr 40  mg (tab.  – prehľad vplyvu hypolipemickej 
liečby). Mal opakovane obdobia, v ktorých liečbu vynechal 
(napr. 6/1997–7/1998; 1/2000–8/2000; atď.). 

V období od júla 2010 až do januára 2013 hypolipide-
miká však úplne vynechal a jeho LDL-cholesterol dosiahol 

v júli 2011 maximum 11,9 mmol/l. V novembri toho istého 
roku dostal silnú bolesť za sternom. Keďže si myslel, že je 
to žalúdok a nemal čas, tak išiel k lekárovi až o pol roka. EKG 
a echosonografia srdca ukázali stav po prednom a inferior-
nom Q-infarkte myokardu prechodenom bez hospitalizácie, 
poruchu kinetiky v anteroseptálnej oblasti. Na koronarogra-
fii sa zistilo trojcievne postihnutie, chronické uzávery stred-
nej RIA (ramus interventricularis anterior) a PKA (pravá ko-
ronárna artéria), stenóza RCx (ramus circumflexus) a pacient 
mal odporučený CABG (coronary artery bypass grafting), na 
ktorý nešiel, lebo dostal akútnu apendicitídu. Fajčiť prestal 
až v máji 2012.

Odvtedy až do príchodu PCSK9 inhibítorov pravidelne 
užíval atorvastatin 80 a ezetimib a jeho LDL-cholesterol 
sa na tejto dvojkombinácii pohyboval v  rozmedzí 3,7  až 
4,7 mmol/l. V januári 2017 mal k tejto liečbe pridaný aliro
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Tab. Vplyv hypolipemickej liečby na lipidový profil pacienta JH

obdobie cholesterol  
(mmol/l)

LDL-C  
(mmol/l)

TG  
(mmol/l)

HDL-C  
(mmol/l)

liečba

do 5/1994 10,32 8,79 1,61 0,80 žiadna

7/1994 9,2 7,58 1,76 0,82 cholestyramin

6/1995 6,3 4,68 2,02 0,7 simvastatin 40 + cholestyramin

6/1999 6,2 4,58 1,39 0,99 atorvastatin 20 + cholestyramin

10/2016 6,15 3,7 2,45 1,37 atorvastatin 80 + ezetimib

6/2017 3,53 1,79 3,1 1,34 atorvastatin 80 + ezetimib + alirokumab
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kumab v  dávke 150  mg a  dosiahol hladinu cholesterolu 
3,53 mmol/l a LDL-cholesterol 1,79 mmol/l.

Avšak medzitým v  júni 2016  prekonal druhý infarkt 
myokardu NSTEMI a v októbri 2016 absolvoval CABG. 

Pacient JH má 3 sestry. Najstaršia sestra (nar. 1957) pre-
konala vo veku 15 rokov reumatickú horúčku a vtedy jej 
zistili hypercholesterolémiu. Odvtedy bola sledovaná v meta
bolickej ambulancii u a v roku 1981 boli predvolaní na vyšet-
renie jej 3 súrodenci, brat (náš pacient JH) a 2 sestry. Hyper-
cholesterolémia sa potvrdila u  všetkých 4  súrodencov so 
záverom FH. Súrodenci mali spoločného otca, ktorý náhle 
zomrel vo veku 33 rokov, údajne na úraz v práci (viď obr. ro-
dokmeň rodiny JH). Okrem najmladšej sestry mali všetci hla-
dinu celkového cholesterolu > 10 mmol/l a hladinu LDL-cho-
lesterol > 8  mmol/l a  čo je dôležité aj xantomatózu na 
Achillových šľachách. Matka starších sestier mala normálny 
lipidový profil, matka nášho pacienta JH vyšetrenie od-
mietla. FH mohli teda zdediť po spoločnom otcovi, ktorého 
lipidový profil je neznámy. Otec mal 3  bratov a  2  sestry, 
z ktorých 2 bratia zomreli na infarkt myokardu . Najmladšia 
sestra prekonala cievnu mozgovú príhodu, lieči sa na FH 
a má dcéru a vnuka s potvrdenou FH, ktorí sa neliečia. Náš 
proband JH má 2 dcéry, z ktorých staršia zdedila FH a bola 
fajčiarka, až kým zistila, že čaká dieťa. Má plánovanú liečbu 
po tom, ako prestane dojčiť nedávno narodené dieťa, a všetci 
veríme, že už fajčiť nezačne.

Záver
Tento príbeh pacienta s  FH a  jeho rodiny kladie otázku: 
Prečo nevieme presvedčiť pacientov, aby dodržiavali od-
porúčaný režim a liečbu? Prečo sú rodinní príslušníci laxní, 
keď vidia osud rodiny a sú opakovane informovaní o mož-
nostiach prevencie týchto tragických udalostí?

Akú úlohu a  pomoc v  kompliancii s  liečbou by priniesli 
konzultácie a terapie u psychológa? Je zrejmé, že táto cesta 
by bola pre zdravotníctvo lacnejšia ako náklady na všetky 
akútne KV-komplikácie. Malo by byť úlohou programu 
MedPed skúsiť zlepšiť komplianciu pacienta a jeho rodiny 
aj formou spolupráce so psychológmi.
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