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Kazuistika FH

Muz JH, narozeny v roce 1963, mél poprvé vysSetfeny lipidovy profil ve véku 18 let v ramci
vySetreni rodinnych pfislusnikll jeho starsi sestry. Az do roku 2012 koufil 20 cigaret denné. Méfi
167 cm a hmotnost mu vzrostla v pribéhu 23 let z 62 kg na 70 kg v roce 2017 (BMI z 22 na 25).
Lécit se zacCal az v roce 1994, kdy mél celkovy cholesterol 10,32 mmol/I a LDL cholesterol 8,79
mmol/l a vyrazné zhrubélé Achillovy Slachy pfi Slachové xantomatdze. DNA analyza potvrdila

mutaci v genu pro LDL receptor v exonu 14 substituce c2039 T ) C/N (zaména leucinu na pozici

680 za prolin v bilkoviné LDL receptoru). V roce 2003 a 2006 mél provedenu bicyklovou ergometrii
a echo srdce s normalnim nalezem.

Jeho |é¢ba za¢ala monoterapii cholestyraminem v davce 2 x 5 g, pfi které klesla hodnota LDL
cholesterolu na 7,5 mmol/l. Proto byl pfidan simvastatin 20 mg a pozdéji 40 mg. Mél opakované
obdobi, v nichz 1écbu prerusil (napf. 6/1997-7/1998, 1/2000-8/2000 atd.). V obdobi od ¢ervence
2010 az do ledna 2013 hypolipidemika vSak Uplné vynechal a jeho LDL cholesterol dosahl v
¢ervenci 2011 maxima 11,9 mmol/l. V listopadu téhoZ roku pacient dostal silnou bolest za
sternem. Symptomy vS$ak nevyhodnotil spravné a lékare v této situaci nevyhledal. Pfi navstévé
lékare s priblizné 6 mési¢nim odstupem EKG a echosonografie srdce ukazaly stav po prednim
a inferiornim Q-infarktu myokardu s jasnou poruchou kinetiky v anteroseptalni oblasti.
Koronarografie dokumentovala nemoc tfi tepen, chronické uzavéry stfedni RIA (ramus
interventricularis anterior) a ACD (pravé koronarni arterie), souc¢asné vyznamnou stendézu ramus
circumflexus. Pacientovi bylo doporucen aortokoronarni bypass, ktery neabsolvoval, protoze
dostal akutni apendicitidu. Koufit prestal az v kvétnu 2012. Od té doby pravidelné uzival
arorvastatin 80 a ezetimib a jeho LDL cholesterol se na této dvojkombinaci pohyboval v rozmezi
3,7 az 4,7 mmol/l. V lednu 2017 mu byl k této 1é¢bé pfidan inhibitor PCSK9 alirokumab v davce
150 mg a pacient dosahl koncentrace celkového cholesterolu 3,53 mmol/l a LDL cholesterolu
1,79 mmol/l. Mezitim v ¢ervnu 2016 prekonal druhy infarkt myokardu a v fijnu 2016 absolvoval
CABG.

Pacient JH ma tfi sestry. Nejstarsi (nar. 1957) prekonala ve véku 15 let revmatickou horecku,
a tehdy ji byla zjisténa hypercholesterolemie. Od té doby byla sledovana v metabolické ambulanci
a v roce 1981 byli pozvani na vySetfeni i jeji tfi sourozenci: bratr (na$ pacient JH) a dvé sestry.
Hypercholesterolemie se potvrdila u vSech ¢ty sourozencl se zavérem familiarni
hypercholesterolemie. Sourozenci méli spole¢ného otce, ktery nahle zemrel ve véku 33 let, Udajné
na Uraz v praci. Kromé nejmladsi sestry méli vSichni koncentraci celkového cholesterolu nad 10



mmol/I a LDL cholesterolu nad 8 mmol/I (a co je dllezité, i xantomatdzu na Achillovych Slachach).
Matka starSich sester méla normalni lipidovy profil, matka naseho pacienta JH vySetfeni odmitla.
FH tedy mohli zdédit po spole¢ném otci, jehoz lipidovy profil je neznamy. Otec mél tfi bratry a dvé
sestry — a dva bratfi zemreli na infarkt myokardu. Nejmladsi sestra prekonala cévni mozkovou
pfihodu, lé¢i se s FH a ma dceru a vnuka s potvrzenou FH, ktefi se bohuzel neléc¢i. Nas proband
JH méa dvé dcery, z toho starSi zdédila FH a byla kufacka do doby, nez otéhotnéla. Ma

planovanou lé¢bu, aZz prestane kojit nedavno narozené dité. Koufit snad znovu nezacne.



