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Familiarni hypercholesterolemie véera a dnes.
Vlastni zkusenosti a nalezy u naseho souboru
nemocnych s familiarni hypercholesterolemii

Richard Ceska, Michal Vrablik, Tereza Altschmiedové, Martina Prusikova, Zuzana Urbanova, Josef Sobra
Centrum preventivni kardiologie lll. interni kliniky 1. LF UK a VFN Praha, prednosta prof: MUDr. Stépdn Svacina, DrSc., MBA

Souhrn

V soucasné dobé je vénovana familidrni hypercholesterolemii (FH) po letech opét zvySena pozornost. Je tomu tak
predevsim proto, ze se toto geneticky podminéné onemocnéni stava cilem velmi ucinnych novych hypolipide-
mik, PCSK-9 inhibitor(, lomitapidu a mipomersenu. Pfedlozené sdéleni se zabyva popisem 2 soubor nemocnych
(vzdy ve své dobé z nejvétsich na svété), pred 50 lety a nyni. | kdyz piimé statistické srovnani neni mozné, Ize preci
jen najit v klinickém obrazu FH jisté vyvojové zmény. Faktem vsak je, Ze zakladni charakteristika FH se zasadné ne-
zménila. V biochemickém obrazu dominuje tézka izolovana hypercholesterolemie s hodnotami celkového choles-
terolu 9-10 mmol/l, s hodnotami LDL-cholesterolu 7-8 mmol/l a s normalnimi hodnotami triglycerid(i. Je zajimavé,
Ze praveé triglyceridy se pfi srovnani s dobou pfed 50 lety vyznamné zvysuji a dosahuji hrani¢nich hodnot. Hladiny
HDL-cholesterolu jsou normalni. Manifestace ICHS ve véku od 40 let u muzl a od 50 let u Zen neni vyjimkou (ojedi-
néle se vyskytuji i pfipady infarktu myokardu jiz ve 3. dekadé zivota). Klasickou klinickou manifestaci FH je xanto-
matoza. Pravdépodobné v dlsledku ¢asné detekce nemocnych s FH a Gcinné agresivni 1é¢by se se slachovymi xan-
tomy, s xanthelasma palpebrarum a arcus lipoides setkdvdme méné casto nez pied desitkami let. Obezita, diabetes
mellitus (DM) ani hypertenze nepatii mezi typické klinické pfiznaky FH.
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Familial hypercholesterolemia - past and present. My experiences
and findings in our group of patients with familial hypercholesterolemia

Summary

Currently, the familial hypercholesterolemia (FH) rises the interest. The reason is that this genetic disorder is tar-
geted by newly emerged and highly effective hypolipidemic agents, PCSK-9 inhibitors, lomitapid and mipomersen.
Present paper discusses 2 patient study groups, before 50 years and nowadays. Although direct statistical analy-
sis is impossible some changes in clinical features of FH might be found over the course of the time. In fact, the
basic FH characteristic has not changed dramatically. Severe isolated hypercholesterolemia with total cholesterol
9-10 mmol/l, LDL-cholesterol 7-8 mmol/I and normal values of triglycerides dominates in laboratory analysis. Inter-
estingly, the values of triglycerides increase and almost reach the pathological range in comparison to the values
from the period 50 years ago. The values of HDL-cholesterol are normal. Manifestation of CHD in male patients over
40 years of age and in female patients over 50 years of age is not exceptional (rarely occur cases of myocardial in-
farction in third decade of age). Typical clinical manifestation of FH is xanthomatosis. The early detection and ag-
gressive treatment in FH patients cause that xanthoma tendinosum, xanthelesma and arcus lipoides are less fre-
quent as decades ago. Obesity, diabetes mellitus (DM) and hypertension do not belong to typical clinical sign of FH.
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Uvod
Na pocétku nelze opomenout nékolik historickych udaja,
ale predevsim pilotni praci vénovanou familidrni hyper-
cholesterolemii (FH), kterou vydal jako prvni monografii
na svété o tomto onemocnéni prof. J. Sobra v roce 1970.

Kdyz jsem se odhodléaval k urcitému srovnani alespon
zakladnich klinickych i biochemickych nalez( z doby pred
pul stoletim a dnes, trochu jsem se obaval, Ze ve srovnani
nevyjde soucasnost (zejména pokud jde o nasi preciznost
ve shromazdovani udajl) piilis dobre. Nastésti zapusobil
nejen lidsky faktor, ale také schopnost nékterych kolegt
maximalné vyuzit pocitacovych technologii a elektro-
nickych medii, a tak mdzeme konstatovat, ze se podafilo
problematiku FH v centru zalozeném prof. Sobrou trochu
posunout kupfedu. A to navzdory faktu, Ze Sobra byl ve
své dobé nejdrive jedinym expertnim centrem pro celé
Ceskoslovensko a pacienti dojizdéli az z Kogic, zatimco
s nami o pacienty kompetuje nejen sirokd sit MedPed, ale
i mnozi jednotlivi [ékafi, ktefi se o pacienty s tézkou hy-
percholesterolemi staraji sami. SobrGv, na svou dobu ob-
rovsky soubor, jehoz vysledky budu prezentovat, tvofilo
196 osob. V té dobé nejvétsi soubor na svété byl soubor
Adlesbergly, ktery cital 390 osob.

Nase centrum ma v soucasné dobé v péci celkem
835 nemocnych s FH (763 dospélych a 72 déti do 18 let).
Takze nérGst pacientd opravdu je, a vyznamny.

FH v 60. letech minulého stoleti
Na tomto misté bych si dovolil demonstrovat to, jak byla
FH studovana a jak popsal sv(ij soubor Sobra.

Ve studovaném souboru bylo zahrnuto celkem
196 osob, 94 muzl a 102 zen, primérného véku 38,9 let,
muzi i zeny méli stejny vékovy prlmér. Kompletni
data pak autor shromazdil u souboru 142 nemocnych,
69 muzl a 73 zen, primérného véku 44,3 let. Je pozo-
ruhodné, ze soubor tvofilo 103 ¢lend 20 postizenych
rodin s FH a déle pak ,pouze” 39 jednotlivych pacientu.

Latentni forma onemocnéni (bez jediného priznaku
véetné korondrni insuficience) byla prokdzana u 53 ne-
mocnych, tedy 38 % sledovaného souboru. Primérny
vék téchto osob byl 33,5 roku. Priimérnd hladina cho-
lesterolu byla 317 mg/dl (= 8,2103 mmol/I).

Graf 1. Vék a cholesterol. Upraveno podle Sobry | [19]
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Klinicky manifestniforma FH, tj. ndlez alespor jednoho
z typickych klinickych pfiznakt FH (arcus senilis, xanthe-
lasma palpebrarum, xanthoma, koronarni insuficience)
véku 50 let. Primérna koncentrace cholesterolu byla
385 mg/dl (= 9,971 mmol/l). Na infarkt myokardu (IM) ze-
mrelo 23 pacientl s typickymi ndlezy pro FH.

Rozdil mezi hladinami cholesterolu u latentni a ma-
nifestni formy FH byl statisticky vyznamny na hladiné
p = 0,001. Pokud jde o zastoupeni obou forem podle
véku, manifestni forma zacala prevazovat (nikdy v3ak
zcela zdsadné, dosahovala hodnot = 60 %) od véku nad
30 let.

Neni prekvapivé, ze hladiny cholesterolu stoupaji
s vékem, a to jak u normalni populace (kontrolnich osob),
tak u nemocnych s FH. Statisticky vyznamné rozdily Ize pro-
kazat v kazdé veékové skupiné (graf 1), maximalni koncent-
race dosahuji zejména nemocni s FH ve véku 40 a vice let.

Arcus senilis corneae se vyskytoval ve skupiné ne-
mocnych s FH ve 30,3 %. Primérny cholesterol byl
399 mg/dl (= 10,334 mmol/I).

Xanthelasma palpebrarum se vyskytovalo u 22,7 %
pacientl souboru FH. Cholesterol byl u nositelli xanthe-
lasma palpebrarum 381 mg/dl (= 9,868 mmol/I).

Jakékoliv forma xantomatoézy byla u nemocnych s FH
pfitomna u 10 %. Primérna cholesterolemie téchto ne-
mocnych byla 469 mg/dl (= 12,147 mmol/l). Je zjevné,
Ze pacienti s xantomatdzou jsou ze skupiny nemocnych
s nejvyssimi hodnotami cholesterolu.

Projevy koronérni insuficience patii mezi klinicky nej-
zavaznéjsi, ale i nejcastéjsi komplikace FH. Za mimo-
fadné zévazné povazoval jiz Sobra to, Ze ischemicka
choroba srde¢ni miize byt jedinym klinickym projevem
FH, ktery ale mize vést k jejich ndhlému umrti. Velmi
vyznamnym faktem je i velmi ¢asna manifestace ICHS,
¢asto to muze byt uz ve 3. decéniu (v pfipadé homozy-
gotu jiz od 1. decénia).

Graf 2. ICHS podle véku. Upraveno podle Sobry | [19]
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V sestavé 142 nemocnych s FH byla diagnostikovéna
ICHS u 49 pacientd, tj. u 34,5 %. Z tohoto poctu ze-
délalo IM a dalsich 13 pacientd mélo syndrom anginy
pectoris (graf 2). Pacienti, ktefi zemfeli na IM, zemfeli
ve véku 53,5 let, u nemocnych, ktefi ,pouze” IM pro-
délali, byl primérny vék 48,4 roku a kone¢né u nemoc-
nych se stenokardiemi byl priimérny vék 52 let. Hladiny
cholesterolu u nemocnych po IM, resp. se stenokardi-
emi byly 404 mg/l (= 10,464 mmol/l), resp. 393 mg/dI
(= 10,179 mmol/l).

U 4 nemocnych diagnostikoval Sobra ischemickou
chorobu dolnich koncetin (ICHDK) jako dal$i moznou
manifestaci aterosklerézy.

Obezita byla prokdzana pouze u 12,5 % studovaného
souboru. Tato data jsou plné konzistentni s opakované
prezentovanym faktem, ze nemocni s FH jsou spise
stihli a obezita rozhodné nepatii mezi typické pra-
vodni jevy FH, ani do jejiho klinického obrazu. Naopak,
mnozi autofi se domnivaji, Ze do obrazu FH patii spise
,Stihlost”.

Arterialni hypertenzi ve svém souboru Sobra proka-
zal u 17,5 %. Tedy situace ne nepodobna vyse zminéné
obezité. Rozhodné nelze tvrdit, Ze by nemocni's FH ¢as-
t&ji trpéli hypertenzi.

V popisovaném souboru byly zachyceny 2 cévni
mozkové piihody (CMP), jedna hemoragicka a jedna is-
chemicka.

Diabetes mellitus (DM) nemél zadny z ¢lenl rodin
s prokazanou FH (ktefi tvofili vétsinu popisovaného sou-
boru s FH). Jednotlivci s prokdzanou FH (mimo rodiny)
méli ojedinéle DM2T - ti v3ak byli ze sledovaného sou-
boru vyrazeni. Opét konzistentni nélez se soucasnymi
nazory.

Nase vysledky v soucasnosti
Jak je uvedeno vyse, v souc¢asné dobé ma nase Cent-
rum preventivni kardiologie (pokracovatel a nastupce
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Sobrovy lipidové kliniky) v péci celkem 835 nemocnych
s FH, ztoho 763 dospélych a 72 déti do 18 let.

V dal$im textu budeme vychézet ze zizeného sou-
boru 558 dospélych, u kterych jsou k dispozici pokud
mozno kompletni data. Muzl je 163 a zen 395, priimér-
ného véku 59,5 + 18,4 roku. Pramérny vék zen je vyssi,
62,2 + 17,9 let, muz 53 + 18,0 let. V souboru je 467 pro-
bandt a 91 rodinnych pfislusnikl. (Hned na tomto misté
musime uvést, ze velmi nizké procento zachytu FH v ro-
dindch povazujeme za nejvétsi vlastni chybu a chceme
zdUraznit, Ze zlepsenim diagnostiky na zdkladé rodinné
anamnézy a genetické epidemiologie je mozné zachy-
tit a preventivné vcas zasdhnout u velké skupiny zatim
asymptomatickych nemocnych).

Hladiny lipidd jsou uvedeny v tab. 1. Prezentované
hodnoty jsou uvedeny jak v Sobrové souboru, tak u pa-
cientli soucasného centra nativné, bez farmakologické
|écby (i proto je nds uvedeny soubor jen mensim vybé-
rem ze souboru celého.

Koncentrace celkového cholesterolu v nasem sou-
boru byla 9,732 + 1,713 mmol/I. Koncentrace triglyce-
ridd je v naSem souboru 1,762 + 0,654 mmol/I, kon-
centrace HDL-cholesterolu je 1,722 + 0,409 mmol/I
a koncentrace LDL-cholesterolu je 7,227 + 1,689 mmol/I.

Dale je velmi zajimavé srovnani hodnot lipidograma
u rliznych podskupin nasich nemocnych, jako je soubor
dospélych jedincd, déti, soubor dospélych pacientl
s prokdzanou mutaci LDL receptoru a soubor dospé-
lych pacientl s prokdzanym familiarnim defektem apo-
lipoproteinu B-100 (FDB pozitivni), tab. 2.

Uvedené vysledky asi nejsou prekvapivé. Celkovy
cholesterol 9,7 mmol/l, LDL-cholesterol lehce pfres
7 mmol/l, HDL-cholesterol pfitom zcela v normé (FH
opravdu neni problémem HDL-cholesterolu a uz viibec
ne triglycerid(). To, ze pacienti s prokdzanou mutaci
v LDL receptoru maji vyraznéjsi poruchu lipidogramu,
je asi pochopitelné ve srovnani s nemocnymi, ktefi jen”
splnuji kritéria klinické diagnézy FH (a tudiz databaze

Tab. 1. Nase a Sobrovy vysledky (mmol/I). Upraveno podle Sobry | [19]

parametr TC TG HDL-cholesterol LDL-cholesterol
hladina mmol/I FH latentni (Sobra) 8,2103

FH manifestni (Sobra) 9,971

FH celkem (nade data) 9,732 1,762 1,722 7,227

TC - celkovy cholesterol TG - triglyceridy FH - familidrni hypercholesterolemie

Tab. 2. Srovnani lipidogrami riznych podskupin naseho souboru

parametr (mmol/l) TC TG HDL-cholesterol LDL-cholesterol

dospéli celkem 9,732+£1,713 1,762 = 0,654 1,722 = 0,409 7,227 £ 1,689
zndma mutace LDL receptoru 10,683 + 2,560 1,713 £ 0,640 1,507 + 0,255 7,734 + 2,202
znamy FDB 9,442 + 1,602 1,793 + 0,696 1,776 £ 0,401 6,857 £ 1,547

déti celkem 8,222 +1,558 1,122 +£0,522 1,555 + 0,350 6,230+ 1,615

TC - celkovy cholesterol TG - triglyceridy FDB - familidrni defekt apolipoproteinu B-100
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MedPed). Mozna bychom ocekévali nizsi hodnoty u ne-
mocnych s FDB, ktery byvéd povazovan za ,méné vy-
jaddrenou” formu geneticky podminéné hypercholes-
terolemie. Ostatné i nase dfive publikované vysledky,
predevsim u homozygota FDB (v té dobé druhd kazu-
istika na svété) spise ukazovaly na nizsi hodnoty cho-
lesterolu a LDL-cholesterolu. Teprve ve vétsi skupiné se
rozdil mezi FH a FDB setfel.

Dalsi zajimavy udaj pfinaseji nize uvedend data. Jedna
se o pacienty s velmi vyznamnou odchylkou (vyznam-
nym zvysenim) celkového cholesterolu (TC) a LDL-cho-
lesterolu. Z praktického hlediska ma vyznam prede-
vsim fakt, ze jako kritérium ,téZzce postizeného” nebo
~severe” FH se povazuje LDL-cholesterol > 8 mmol/l, tedy
z nadeho souboru tvoii ,severe” FH zhruba 1/4 (pfesnéji
24 %). Tito nemocni by v budoucnu méli byt kandidaty
soucasné moderni |é¢by novymi hypolipidemiky.

Budu to zdUrazriovat opakované, ale zvyseni triglyce-
rid0i (TG) nepatfi do obrazu FH. A jestli jsou TG zvyseny,
pak pouze lehce. Primérnd hodnota jen minimalné,
v desetindch mmol/|, ptekracovala normalni hodnotu
a zcela normalni hladiny TG byly u vice nez u poloviny
nemocnych (tab. 3). | tak se vSak domnivam, ze zvyseni
TG v nasem souboru je novéjsim fenoménem, ktery je
dlsledkem zivotniho stylu, typického pro ¢eskou popu-
laci pocatkem tretiho tisicileti.

Pokud jde o klinické projevy FH, nalezli jsme Slachové
xantomy u necelych 5 %, arcus lipoides corneae u nece-
lych 3 % a xanthelasma palpebrarum u téméf 6 % osob
z ndmi sledovaného souboru.

K diagnostice, a tim padem i vyskytu manifestni atero-
sklerézy (nebo kardiovaskularnich onemocnéni vcelku)
nebylo pfistoupeno zcela systematicky a jednotné,
a proto se diagnéza opird nékdy o klinicka data, nékdy
o data anamnestickd, nékdy jde o vysledky standardnich
i vysoce sofistikovanych vysetteni invazivni kardiologie.
Navic nezahrnujeme pod pojem sekundarni prevence
pozitivni vysledky ,pétrani po subklinické ateroskleréze”.
S témito vyhradami uvedeme, ze v sekundarni prevenci
byla presné 1/3 naseho souboru a 2/3 byly v prevenci pri-
marni. Velmi ¢asnou manifestaci aterosklerotické komp-
likace (u muze do 45 let a do 55 let u Zeny) jsme nalezli
u 87 nemocnych, tedy 15,6 % ze viech kompletné doku-

mentovanych pacientl. Casnou manifestaci (do 55 let
u muze a do 65 let u zeny) dokumentujeme u 76 paci-
entd, tedy 13,6 %. Nemocnych s manifestaci KVO ve véku
vyssim nez 55 let u muz( a 65 let u zen jsme pak u nasich
FH pacientt prokazali jen u 4 %.

Kdyz si poté analyzujeme samotny soubor v sekun-
darni prevenci, tedy 186 nemocnych, vidime velmi nety-
pické rozlozeni vyskytu KVO. Nejvice je zastoupena sku-
pina nejmladsich (muz do 45 a zena do 55 let) ve 47 %,
dalsich 41 % pak tvofi pacienti ve véku muz do 55 a Zena
do 65 let. Nejmensi pocet nemocnych, u kterych se vy-
skytla manifestni ateroskler6za, pak byl ve skupiné nej-
starsi, tedy muzi nad 55 a Zeny nad 65 let. Bylo jich jen
12 % ze vSech ,manifestnich ateroskleréz".

Jak se zménila FH za 50 let?

Srovnani obou soubor( je samoziejmé vice nez obtizné.
Preci jen ale vypovida o nékolika aspektech péce o ne-
mocné s FH. Za¢nu rozdily, u kterych opravdu asi nelze
vyvozovat zavéry, které by odpovidaly ,tvrdym” dlika-
zUm evidence based mediciny. Uz vznik obou soubort
byl rozdilny. Sobra byl ve své dobé jedinym, kdo se za-
byval problematikou familidrni hypercholesterolemické
xantomatézy. A pravé na xantomatézu byl kladen velky
dlraz. Doporucovani byli nemocni z oddéleni ortopedic-
kych (Slachova xantomatéza a ruptury Achillovy Slachy
pfiinfiltraci cholesterolem), o¢nich (xantelazmata) ¢i koz-
nich (rizné lokalizace xantomd). P¥i klinickém vysetreni
bylo patrani po xantomatdze prioritni. V souc¢asné dobé
se nejvice nemocnych dostava do naseho centra bud'pro
tézkou hypercholesterolemii, kterou nelze zvladnout
v terénu béznou lécbou, pfi intoleranci statin(, a také
z oddéleni intenzivni kardiologie pro ¢asné manifestace
ICHS. Sobr(iv soubor je tvofen (spravné) ptislusniky rodin
s FH. Nasi nemocni s FH jsou prakticky vyhradné jednot-
livci (pro¢ nejsou zahrnuti pfislusnici rodin mé celou fadu
subjektivnich i objektivnich dlvodl z readlného Zivota
i mediciny v roce 2014).

Sobrdv soubor je skoro o 20 let mladsi. Samoziejmé,
Ze obrovsky rozdil predstavuje historicka terapie, kterou
predstavoval (z dnesniho hlediska u FH absolutné neu-
¢inny) klofibrat, ve srovnani s vysokou davkou statinu,
navic ¢asto v kombinaci s ezetimibem.

Tab. 3. Zastoupeni pacientt v nasem souboru dle hladin jednotlivych lipidovych parametri

parametr hranice v mmol/|
TC nad: 10

12

15
LDL-cholesterol nad: 8

9

10
TG nad: 1,7

TC - celkovy cholesterol TG - triglyceridy
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pocet pacientu procento v souboru

176 33,397 %
52 9,867 %

6 1,139 %
125 23,719 %
68 12,903 %
36 6,831 %
249 47,249 %



To, Zze Sobra nalézal xantomata, arcus senilis ¢i xante-
lazmata vyznamné ¢astéji nez my, ma dva hlavni ddvody.
Prvni je popséan vyse v popisu vzniku jeho souboru. Co
je vsak i z klinického hlediska podstatnéjsi je to, ze xan-
tomatdzy objektivné ubyva. Dlvodem je nezpochybni-
telna regrese (a také nerozvinuti) xantomu pfi a po inten-
zivni hypolipidemické l1écbé.

Pokud jde o ICHS, jsou velké rozdily uz v diagnostice
a klasifikaci. Presto Ize nalézt néjaké spole¢né aspekty.
Pfedevsim je to manifestace v mladsim véku, kterou pro-
kézal Sobra, a ke stejnému zavéru dochazime i u naseho
souboru. Nizky vyskyt KVO ve vy$sim véku je vysvétli-
telny dvéma faktory. Bohuzel se fada nemocnych vys-
$iho véku a manifestace KVO nedozije. Druha moznost
je pro nas stéle velkou motivaci k vyzkumu. Je to fakt,

Cegka R et al. Familiarni hypercholesterolemie véera a dnes

ze néktefi nemocni s FH se dozivaji vysokého véku, aniz
by se u nich rozvijela byt jen subklinicka ateroskleréza.
Identifikovat protektivni faktory, ev. najit urcité gene-
tické vlohy, které zabrani (tfeba ve vzajemné interakci)
manifestaci KVO u FH, predstavuje velky cil. ICHS byla
a je dominujici klinickou manifestaci aterosklerézy. CMP
i ICHDK se vyskytovala i vyskytuje jen u minimalniho
poctu nemocnych.

Z metabolickych onemocnéni je predevsim zajimavé,
Ze obezita nepatfila ani nepatii v soucasnosti mezi ty-
pické klinické nalezy u pacientd s FH. Jeji vyskyt u FH
odpovidd vyskytu v populaci, nebo je dokonce vy-
znamné nizsi. Druhou vyznamnou metabolickou cho-
robou, kterd rovnéz nebyva casto pritomna u FH, byl
aje DM 2. typu. Sobra dokonce ve svém souboru nepro-

Obrazova priloha. Xantomy, xanthelasma palpebrarum, arcus lipoides corneae
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Obrazova pfiloha: Xantomy, xanthelasma palpebrarum, arcus lipoides corneae

kazal DM2T u zddného z nemocnych s FH, ani my jsme
neprokazali vyskyt DM2T vyssi nez v bézné populaci.

Zajimavé je to, ze nativni hodnoty cholesterolu se
u nemocnych s FH pred pul stoletim prakticky nelisily od
hodnot, které nachazime u pacientl s timto onemocné-
nim my. Dal3i parametry, které sledoval Sobra, jsme jiz
neméfili, mnohé modernéjsi parametry nebyly v polo-
viné minulého stoleti dostupné (ani znamé). To ale nic
neméni na faktu, ze dieta a zivotni styl nehraji u FH vy-
znamnou roli, hladiny TC a LDL-cholesterolu jsou deter-
minovény predevsim geneticky, a jedinym parametrem,
ktery zfejmé ovliviiuji, jsou (u mensi ¢asti nemocnych)
triglyceridy (dfive a nyni v détstvi u FH hluboce v normé,
nyni v dospélosti hrani¢ni).
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Jak tedy vypada pacient s FH? Trochu
subjektivné
Samoziejmé, ze nasledujici fadky je tfeba brat s velkou
rezervou. Ale i tak. Pacient/pacientka s FH pfichazi k vy-
Setfeni bud’ v rdmci prevence (idedlné genetické pre-
vence - z rodiny s FH nebo s ¢asnou manifestaci KVO),
pro nalez vysoké hodnoty TC a vysokého LDL-choleste-
rolu nebo pro (pred)¢asnou manifestaci ateroskleréozy
a jejich komplikaci. Obvykle pfichazi ve véku 30-50 let.
Jednd se o muze ¢i zenu s celkovym cholesterolem
mezi 8-10 mmol/l a LDL-cholesterolem > 7 mmol/l se
zcela normdlini koncentraci HDL-cholesterolu a normal-
nimi (nebo maximalné hrani¢né zvysenymi) koncentra-
cemi TG. Jedna se o osobu s normalnim BMI, spise stih-
lou. Nélez xantom{ ¢i arcus senilis corneae bude spis



vyjimecny. Xanthelasmata palpebrarum se sice vysky-
tovat mohou (nejsou vsak diagnostickd), néktera xante-
lazmata mohou byt normocholesterolemicka.

V rodinné anamnéze (kterda je opravdu zasadni a je
tfeba ji vénovat dostatec¢nou pozornost) najdeme velmi
pravdépodobné udaj o predc¢asné manifestaci ICHS
u ptimych pfibuznych. Nékdo v rodiné se pravdépo-
dobné léci ,pro cholesterol”.

Sdm nemocny mUze udavat anamnesticky udaj o ICHS
v predchorobi. Pokud ne, musime se pokusit podrob-
nym rozborem anamnézy vyloucit/potvrdit pfiznaky
kardiovaskularniho onemocnéni.

V predlozené publikaci se nevénujeme soucasné ani
experimentdlni [é¢bé, kterd je podrobné rozebrana
v dalsim ¢lanku v tomto &isle Vnitiniho Iékafstvi.

Publikace byla podporena granty IGA MZd CR & NT
14186 (3/2013) a ¢. NT 12217 (5/2011).
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