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Abstrakt

Familidrna hypercholesterolémia (FH) - jedno z naj¢astejSich autozémovo dominantne dedi¢nych ochoreni
- je charakterizovana zvysenou hladinou LDL-cholesterolu, akcelerovanou aterosklerézou a predc¢asnou
manifestaciou kardiovaskularnych ochoreni, najma ICHS. Velké mnoZstvo pacientov s tymto ochorenim o
svojom postihnuti nevie a nie su adekvatne lieCeni. Je to najCastejSie geneticky podmienené ochorenie
sposobujlce predcasné kardiovaskularne ochorenie a smrt. V beznej klinickej praxi treba zvazit diagnézu
FH u pacienta, ktory spifia tieto kritéria vyskytu: hladiny celkového cholesterolu nad 7,5 mmol/l, alebo LDL-
cholesterolu nad 4,9 mmol/l a zaroven spifia aspori jeden z dal$ich uvedenych parametrov:

1. infarkt myokardu pod 65 rokov u prvostupriovych pribuznych a pod 50 rokov u druhostupriovych
pribuznych,

2. pritomnost zvysenej hladiny celkového (nad 7,5 mmol/l u dospelych), alebo LDL-cholesterolu (nad
4,9 mmol/l u dospelych) u prvostupfovych aj druhostupfiovych pribuznych,

3. ndlez Slachovych xantdmov u pacienta alebo jeho prvostupnovych (rodi¢, sirodenci, deti), alebo
druhostupniovych (stari rodicia, stryko, teta) pribuznych.

LieCba pacienta s FH si vyZaduje zvycajne vysoké davky potentnych statinov, Casto aj v kombinacii s
ezetimibom. Aj napriek takejto lieCbe vSak u Casti pacientov nie je mozné dosiahnut cielové hladiny LDL-
cholesterolu. Prichod novej skupiny potentnych hypolipidemik - tzv. inhibitorov PCSK9 - predstavuje velky
prinos pre pacientov vo vysokom KV riziku. Podla vysledkov realizovanych klinickych Studii sa javia ako
vel'mi vhodna terapia aj pre pacientov s genetickou predispoziciou familidrnej hypercholesterolémie.*?

Kazuistika: A. C., r.1969



TO: pacientka odoslana na diabetologicki ambulanciu angiolégom pre zavaznu neliecenu
hyperlipoproteinémiu vo vysokych hodnotach, suspektnd poruchu glukdzovej tolerancie

RA: brat zomrel ako 55-ro¢ny po CMP, sestra sclerosis multiplex ako 30-ro¢na, matka stp. IM ako 62-ro¢na,
otec stp. CMP ako 50-ro¢ny, syn vaskulitida oka

SA: vydata, Zije s manzelom a synom, Ciastocna ID

Abusus: exfumator 4 roky, abstinent

OA: Hyperlipoproteinémia od 26. roku veku, dovtedy iba sporadické lekarske prehliadky, z dokumentacie
od roku 2010 T cholesterol v rozmedzi 8,6 - 13,4 mmol/I , LDL 5,37

- 6,39 mmol/l, Tg do 2,4 mmol/I,

- od roku 2015 v sledovani reumatoldga - polyartralgie, myalgie, perzistujici edém dolnych koncatin
s neSpecifikovanym zdpalom podkozia v ramci suponovaného autoimunitného ochorenia,

- 0d 01/2017 vyvoj nefrotického syndrému so selektivnou glomerularnou proteinuriou, pozitivita ANA (c, p
ANCA negat.) s biopticky verifikovanou fokalnou segmentalnou glomerulonefritidou v liecbe
kortikosteroidmi, imunosupresivami,

- opakovane negativna kreatinkinaza (CK), dermatomyozitida nepravdepodobnd, dedi¢né metabolické
ochorenia nepotvrdené,

- 08/2017 iCMP hemisferalne I. sin. vs pri akitnom uzavere ACI I. sin. nejasnej etioldgie - mozna
vaskulitida velkych ciev (trva kompletny uzaver ACI I. sin.),

- arteridlny kmen ACM bilateradlne nerovné kontdry charakteru suspektnej arteritidy (angioMR 08/2017),

- MRI - mnohopocetné subakutne loziska v lavom parietdlnom laloku kortikosubkortikalne vs ischemické
zmeny pri vaskulitide? obliteracii lavej ACI?

- trombofilny stav (nedefinovany) - vysoké hladiny koagula¢nych faktorov - f. VIII (370 %), IX (299 %), XI
(330 %) zvysena agregacia trombocytov,

- celotelové PET vySetrenie - negativny nalez/2018.
Otazka

Mala by pacientka v sledovani reumatoléga (so susp. panikulitidou, s moznou vaskulitidou velkych ciev, po
prekonani nefrotického syndrému, s biopticky verifikovanou FSGN v roku 2017, s neSpecifikovanym
trombofilnym stavom, po prekonani iCMP 07/2017 vs pri akdtnom uzavere ACI I. sin. pri vaskulitide)
dostavat lieCbu statinmi pre pretrvavajlice spontdnne migrujice myalgie a nepritomnost elevacie CK a
myoglobinu s vysoko pravdepodobnou familidrnou hypercholesterolémiou vo vysokych hodnotach?

Ano, v redukovanej a maximalne tolerovatelnej davke by lie¢ba mala byt zahajend. Pacientka bola lie¢ena
az v roku 2017, ked bola po CMP iniciovana lie¢cba 20 mg davkou atorvastatinu denne, nasledne obden,
dana liecba jej subjektivne tazkosti zhorsovala.

Vzhl'adom na intoleranciu statinov bol v minulosti ako liek druhej volby indikovany ezetimib denne, avsak
pacientka rovnako lieCbu netolerovala, chronické myalgie a polyartralgie vSak pretrvavali aj pri neuzivani
nijakej hypolipidemickej lieCby.

V nasej ambulancii v Uvode navrhovana fixna kombinacia ezetimib/simvastatin pre vSeobecne lepSiu
toleranciu pacientmi - pacientka sa danej lieCby vzhladom na neprijemné osobné sklsenosti obavala a
bola jednoznacne indikovana liecba iPCSK9 alirokumabom 150 mg s. c..



Laboratorne parametre pri prvovysetreni

10/2018: T cholesterol 10,41 mmol/l, LDL 7,09 mmol/l, Tg 2,24 mmol/l, HDL 1,54 mmol/I,
CK 1,8 ukat/l, AST 0,33 ukat/I, ALT 0,35 ukat/l, GMT 0,58 ukat/l, kreat. 93,9 umol/l,
glu 5,9 mmol/l.

Objektivny nélez: TK 129/73 mmHg, BMI 31,24 kg/m’, obvod pésa 101 cm.

Hyperstenicky habitus, pritomné xantelazmy periokuldrne bilateralne, xantémy Sliach nepritomné,
haemodynamicky kompenzovana, akcia srdca pravidelnd, bez Selestov, periférne pulzacie dobre hmatné.

Graf €. 1 : Sumar vysledkov vysetreni v priebehu 21 mesiacov (mmol/l)
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Liecba bola schvdlend, laboratérne parametre po zahdjeni liecby
01/2019: T cholesterol 6,81 mmol/l, LDL 4,48mmol/I
03/2019: T cholesterol 7,01 mmol/l, LDL 4,32 mmol/l
09/2019: T cholesterol 6,24 mmol/l, LDL 3,99 mmol/I
03/2020: T cholesterol 6,99 mmol/l, LDL 4,21 mmol/l
11/2020: T cholesterol 6,84 mmol/l, LDL 4,16 mmol/l

Zaver

Familiarna hypercholesterolémia je ochorenie, ktoré ,,neboli“. Na kratkej kazuistike uvadzame pribeh
pacientky, v ktorom nemala komplianciu k hypolipidemickej lieCbe. Kazuistika ukazuje na potrebu vyuzit
nové moderné moznosti lieCby zavaznych dyslipidémii pomocou inhibitorov PCSK9. V priebehu liecby
alirokumabom doslo k Uprave laboratérnych parametrov a k markantnému zlepseniu lipidogramu u velmi
vysoko rizikovej pacientky s familiarnou hypercholesterolémiou a s intoleranciou medikamentézne;j
hypolipidemickej lie¢by v sekundarnej prevencii akitnej kardiovaskularnej prihody. Pacientka lieCbu
toleruje bez akychkolvek tazkosti a pravidelne subkutanne aplikuje v intervale 14 dni.
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