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Hipercholesterolemia - bomba w genach

Nawet szczuply, wysportowany i mlody moze miec¢ hiperlipidemie, a w efekcie dozna¢ udaru
czy zawalu serca. Ta choroba dlugo nie daje zadnych objawow, wiec wiekszos¢ osob
z hipercholesterolemia rodzinna nie wie, ze ,siedzi na tykajacej bombie”.
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W Swiatowym Dniu Hipercholesterolemii Rodzinnej, ktéry przypada na 24 wrzesnia, najwazniejsze
fakty o tej groznej, uwarunkowanej genetycznie i dosé czestej chorobie przypomina Aleksandra
Parczewska - prezes gdanskiego Stowarzyszenia Pacjentéw z Hiperlipidemia Rodzinna. Wczesne
wykrycie tej choroby, a w zwiazku z tym wdrozenie odpowiedniego stylu zycia oraz leczenia, pozwala
na unikniecie przedwczesnej Smierci,

Co to jest hipercholesterolemia rodzinna?

To uwarunkowana genetycznie choroba. Odpowiada za nia mutacja - najczesciej jednej kopii genu.
Mozna ja odziedziczy¢ od jednego z rodzicow. Bywa, ze obydwoje posiadaja uszkodzone geny - w tej
sytuacji ryzyko, ze ich potomek bedzie obcigzony hipercholesterolemia rodzinna, wzrasta do 75 proc.
Kamila Ludwikowska w artykule , Hipercholesterolemia rodzinna” na portalu Medycyny Praktycznej
zwraca uwage, ze jesli dziecko odziedziczy po jednej kopii uszkodzonego genu od kazdego
z rodzicow, miazdzyca rozwinie sie u niego juz w dziecinstwie. Na szczescie taka sytuacja zdarza sie
u jednej osoby na milion.

Prawdopodobienstwo przekazania hipercholesterolemii rodzinnej z jednego chorego rodzica na
dziecko wynosi zas 50 proc.

»,Choruja cate rodziny, a kolejne pokolenia zmagaja sie z najbardziej charakterystycznymi objawami
tej choroby” - ostrzega na swojej stronie internetowej Stowarzyszenie Pacjentéow z Hiperlipidemia
Rodzinng.

Wskutek choroby zwieksza sie we krwi zaréwno poziom cholesterolu catkowitego, jak i tzw. ztego -
frakcji LDL. To zas prowadzi do powstania przedwczesnie, w duzej mierze niezaleznie od stylu zycia,
miazdzycy tetnic - jednej z gtéwnych przyczyn zawatéw i udaréw serca.

Mezczyzni, ktérzy sa nosicielami jednej kopii uszkodzonego genu warunkujacego
hipercholesterolemie, jesli nie sa leczeni, doznaja najczesciej pierwszego zawatu miedzy 30. a 50.

rokiem zycia, a kobiety - okoto 10-20 lat pdzniej.

Jak czesto stwierdza sie hipercholesterolemie rodzinnag?

Rzadko, ale przede wszystkim dlatego, ze jest niska $wiadomos$¢ tego powaznego stanu; Polacy
niezbyt czesto wykonuja regularnie badania poziomu lipidéw we krwi, co pozwala na wczesne
wykrycie nieprawidlowosci.

Szacuje sie, ze w Polsce choruje co najmniej 80 tys. oséb, a niektorzy eksperci twierdza, ze jest ich
nawet ponad dwa razy wiecej.

Tymczasem zdiagnozowanych jest zaledwie 1-2 proc. z nich.

Jakie sa objawy hipercholesterolemii rodzinnej

To podwyzszone miana cholesterolu catkowitego i frakcji LDL. Ale nalezy pamietac, ze osoba, ktdra
odziedziczyta jedna kopie wadliwego genu, jesli nie bada cholesterolu, przez lata moze nie



wykazywac¢ zadnych niepokojacych objawdw, a choroba moze rozwijac¢ sie u niej podstepnie. Kamila
Ludwikowska podkresla w artykule, ze zwiazane z tym dolegliwosci sa zwykle efektem
dlugotrwatego narastania powiktan wynikajacych z hipercholesterolemii. Sa to przede wszystkim:

- bole dtawicowe w klatce piersiowej;

- bole ndg po wysitku, a potem - takze w trakcie spoczynku;

- bdle rak po noszeniu ciezkich przedmiotéw;

- béle brzucha po positku;

- zawroty gtowy, omdlenia;

- charakterystyczne zmiany na skérze - zote zlogi (swojego rodzaju guzki wypemione z6tta
substancjg) w okolicach oczu (tzw. zéttaki powiek), a takze ztogi cholesterolu odkladajace sie na
skorze tokci, kolan, posladkéw i na Sciegnach;

- tzw. rabek starczy rogowki.

Kiedy mozna podejrzewac hipercholesterolemie rodzinna?

Kluczowa jest historia zdrowia rodziny. Kamila Ludwikowska wskazuje:

- wczesne (przed 55. rokiem zycia u mezczyzn, i przed 60. rokiem zycia u kobiet) wystapienie
choroby wiencowej w najblizszej rodzinie (rodzice, rodzenstwo, dzieci);

- inne choroby i stany wskazujace na taki wywiad u bliskich (choroba niedokrwienna serca,
miazdzyca naczyn wiencowych, ostry zespot wiencowy, zawat serca, stan po przebytym zabiegu
angioplastyki, wszczepieniu stentéw w naczyniach wiencowych, badz stan po wszczepieniu
pomostow aortalno-wiencowych);

. z6ttaki Sciegien u najblizszych krewnych;

- zwiekszone stezenie LDL u najblizszych krewnych.

Poza tym, na hipercholesterolemie rodzinna moga tez wskazywac¢ okreslone objawy i stany
chorobowe u pacjenta:

- wczesne (przed 55. rokiem zycia u mezczyzn, i przed 60. rokiem zycia u kobiet) wystapienie
choroby wienicowej lub choroby tetnic obwodowych (m.in. tetnic mdzgu, tetnic konczyn gornych
lub dolnych, jelit)

- zoOMtaki Sciegien;

- tzw. rabek starczy rogowki obecny przed 45. rokiem zycia u pacjenta;

- zbyt wysokie stezenie LDL we krwi - im wyzsze, tym wieksze ryzyko podtoza rodzinnego
(genetycznego) zaburzen.

Czy mozna wyleczy¢ hipercholesterolemie rodzinna?

Na razie nie ma sposobu na usuniecie mutacji, ktéra warunkuje wystapienie choroby. Ale wczes$nie
wykryta hipercholesterolemia to mozliwos¢ duzego op6znienia wystapienia powiktan, w tym tych
najgorszych - zawatu i udaru. Mozliwe jest to dzieki zmianie stylu zycia (odpowiednia dieta,
odpowiednie dawki ruchu) oraz - w razie koniecznosci - stosowanie lekéw obnizajacych poziom
cholesterolu. W leczeniu hipercholesterolemii kluczowe jest zachowanie szczuptej sylwetki
i skuteczne leczenie chordb zaostrzajacych jej przebieg, takich jak nadci$nienie, cukrzyca czy
paradontoza.

Justyna Wojteczek (zdrowie.pap.pl)
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Zaawansowany rak szyjki macicy - przelamac
tabu

Kobiety z rakiem szyjki macicy wciaz pozostaja w cieniu.
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39 projektow z dofinansowaniem - Welcome
to Poland 2024

39 projektdéw z 37 instytucji na taczna kwote 18,8 mln zi.
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Pasozyty moga pomadc w leczeniu chorob
autoimmunologicznvch

Zidentyfikowatla dr hab. Katarzyna Donskow-Lysoniewska z Uczelni Lazarskiego.
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Pierwszy w Polsce zabieg termoablacji
pierwotnego raka pluca

W Instytucie Gruzlicy i Choréb Pluc w Warszawie.
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Rodzaj treningu moze wplywac na skitad
mikrobiomu jelitowego

Nasze jelita beda zasiedlaly nieco inne, prozdrowotne bakterie.
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Krystaliczne gabki zmniejszaja ryzyko pracy
nad niebezpiecznymi...

Naukowcy opracowali metode zabezpieczania zwigzkéw metaloorganicznych.
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Terapia genowa choroby Alzheimera

Komentuja badacze w pisSmie ,Signal Transduction and Targeted Therapy”.
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Zbyt restrykcyjna dieta moze skutkowac
depresja

Wynika z najnowszych badan.
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