Osnovne informacije za medije
Druzinska hiperholesterolemija (DH)

Povzetek

¢ FH je podedovana motnja, ki jo spremlja zvisan "slabi" holesterol (holesterol v
lipoproteinih majhne gostote, na kratko LDL-holesterol) in povecuje nagnjenost k
prezgodnjemu pojavljanju bolezni srca in ozilja (BSO).

¢ QOcenjujejo, da je prevalenca heterozigotne familiarne hiperholesterolemije (HeFH) od
1 primera na 200 do 1 primera na 500 ljudi; glede na to oceno HeFH prizadeva od 14
do 34 milijonov ljudi. Zal ostane ta motnja v vecini drzav po svetu neodkrita kar pri 80
odstotkih vseh prizadetih.

e FH sicer ni mogoce ozdraviti, jo je pa mogoce obvladovati z znizevanjem zviSanega
"slabega" holesterola.

Kaj je druzinska hiperholesterolemija (DH)?

Druzinska ali familiarna hiperholesterolemija je podedovana motnja, ki jo spremlja zvisan
"slabi" holesterol (holesterol LDL) in povecuje nagnjenost k prezgodnjemu pojavljanju
bolezni srca in ozZilja. Osebe z DH ne morejo ustrezno predelati naravnega dovajanja
holesterola v jetrih. Zato imajo zelo zviSano koncentracijo "slabega" holesterola, ki lahko
povzrodi zozitev arterij (aterosklerozo) in s tem sr¢ni infarkt ali mozgansko kap.

Poznamo dve vrsti DH:

e Heterozigotna druzinska hiperholesterolemija (HeDH) je podedovana od enega od
starSev; vecina oseb z DH ima to obliko, ki se pojavlja s pogostjo 1:200 do 1:500
oseb.

¢ Homozigotna druzinska hiperholesterolemija (HoDH) je podedovana od obeh starsSev,
ki imata oba DH; ta je zelo redka in se pojavlja se pri manjsini oseb s DH.

Glede na ocenjeno prevalenco 1:300 je v Sloveniji okrog 6.500 oseb z DH. Zal je motnja
odkrita le pri okoli 10% tistih, ki jo imajo.

Kaksna so tveganja DH?

Osebe z nezdravljeno DH imajo priblizno 20-krat vecje tveganje za zgoden nastanek
koronarne bolezni srca. Moski z nezdravljeno HeDH imajo 50-odstotno tveganije za
koronarni dogodek do 50. leta starosti, zenske z nezdravljeno HeDH pa imajo
30-odstotno tveganje za koronarni dogodek do 60. leta starosti. Vecina oseb s HoDH ima
Ze do 25. leta starosti razvito hudo koronarno bolezen srca (KBS).

DH se deduje "avtosomno dominantno": to pomeni, da ne more "preskociti" generacije in
oseba z DH ima 50-odstotno moznost, da bo motnjo prenesla na otroka. Zato obstaja
nujna potreba po diagnosti¢cnem presejanju in po zgodnjem, agresivhem zdravljenju.

Kaksni so mozni znaki in simptomi DH?
Osebe s DH imajo visok "slabi" holesterol (holesterol LDL), KBS v zgodnji starosti in
pojavljanje DH v druZzini. Opaznih simptomov po navadi ni, a pri nekaterih osebah se
lahko pojavijo:
o mascobni odlozki (depoziti) na komolcih, kolenih, zadnjici in tetivah (ksantomi),
o mascobni odlozki okrog oci (ksantelazme),
o bela obroba o¢esne roZenice (kornealni arkus).

Diagnosti¢ni postopek se po navadi zacne s preiskavo krvi za meritev koncentracije
razlicnih vrst holesterola, med njimi "slabega" holesterola (holestreola LDL), "dobrega"
holesterola (holesterol v lipoproteinih velike gostote, na kratko HDL-holesterol), in
trigliceridov. Osebe z HeDH imajo lahko koncentracijo LDL holesterola dva- do trikrat
visjo od povprecne, tiste s HoFH pa celo Stiri- do Sestkrat viSjo od povprecne.



Ce je postavljena diagnoza pri enem druZinskem ¢&lanu (ali ¢e je diagnoza negotova),
lahko genetsko testiranje pomaga potrditi diagnozo in odkriti prizadete sorodnike.

V Sloveniji poteka populacijsko presejanje pri otrocih, starih 5 let v okviru rednih
sistematskih pregledov, kar je eden klju¢nih ukrepov za zgodnje prepoznavnaje in
ustrezno vodenje te motnje.

Obvladovanje FH

DH sicer ni mogoce ozdraviti, jo je pa mogoce obvladovati z znizevanjem zviSanega
"slabega"oz. LDL holesterola. Raziskave so pokazale, da je mogoce holesterol LDL znizati
s spremembami Zivljenjskega sloga, prehrano in zdravili. Za osebe z DH je zelo
priporocljivo, da se po posvetu z zdravnikom odlocijo za naslednje spremembe:

Zivijenjski slog

e Opustitev kajenja — Kajenje samo po sebi dodatno okvari Zile in podvoji tveganje za
sr¢ni infarkt. Nujno je, da kadilci nehajo kaditi, ker jim kajenje mocno povecuje
tveganje za bolezni srca in ozilja.

e Telesna dejavnost — Priporocljivih je trideset minut dejavnosti na dan vsaj petkrat na
teden.

Prehrana

e Uzivati je treba manj mascob, predvsem manj nasi¢enih mascob (npr. rde¢ega mesa
ali masla).

e Nasi¢ene mascobe je treba nadomestiti z nenasi¢enimi (npr. z rastlinskimi olji).

¢ Omeijiti je treba hrano in pijace, ki vsebujejo veliko sladkorja ali alkohol.

o Uzivati je treba vec Zivil, ki vsebujejo vlaknine, ve¢ zelenjave in vec sadja.

Zdravila

Za zdravljenje visokega LDL holesterola pri DH je na voljo ve¢ vrst zdravil, ki jih je
mogoce uporabljati sama ali v kombinaciji. Najve¢ predpisovana in uporabljana zdravila
proti zviSanemu holesterolu so statini, ki dokazano zniZzajo LDL holesterol in zmanjsajo
tveganje za srcni infarkt in mozgansko kap.

Poleg tega za osebe z druzinsko hiperholesterolemijo raziskujejo nova zdravila.



