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Hipercholesterolemia rodzinna: ryzyko
zawalu w mlodym wieku

To prawdziwa historia. Zawal serca dopadl dojrzalego, prowadzacego zdrowy tryb zycia
mezczyzne. Ale dzieki temu mozna bylo wykry¢ niezwykle grozna chorobe u jego corki.
Dzieki temu ona ma szanse uniknac¢ losu ojca: udaru czy zawalu w stosunkowo mlodym
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wieku i pomimo zdrowego trybu zycia.

Pan Tomasz doznat zawatu serca na wakacjach, podczas jedzenia owsianki.

- Przypuszczenie, ze moge mie¢ podwyzszony cholesterol, istniato juz duzo wczesniej, ale sadzitem,
ze sobie z tym poradze dieta, aktywnoscia fizyczna. Jak sie okazato, moje nadzieje byly ptonne.
W momencie zawatu moj cholesterol catkowity wynosit 360 mg/dl - opowiada pan Tomasz Lucé.

Norma dla zdrowego cztowieka wynosi 190 mg/dl i bardzo czesto pacjent z takim poziomem
cholesterolu jak u pana Tomasza sam w duzej mierze na to "zapracowal" latami
niezdrowego jedzeniem w zbyt duzej ilosci, mata dawka ruchu i uzywkami. Ale to nie przypadek pana
Tomasza: on dbat o zdrowe zycie.

W szpitalu lekarze wszczepili mu do tetnicy stent (w duzym uproszczeniu - sprezynke, ktéra
rozszerza to naczynia krwionosne nie dopuszczajac do jego zatkania). Badania i wywiad rodzinny
ujawnity, co byto przyczyna tego zawatu: hipercholesterolemie rodzinna.

- To najczestsza choroba genetyczna wystepujaca w Polsce. Zmutowane geny sa przekazywane
z pokolenia na pokolenie. Gtéwnym jej objawem jest zwiekszone stezenie cholesterolu catkowitego
i cholesterolu LDL we krwi. Chorobe mozna podejrzewac , gdy u pacjenta poziom LDL-u jest powyzej
190 mg/dl lub cholesterolu catkowitego powyzej 310 mg/dl - médwi prof. Marlena Broncel, ordynator
Oddziatu Chorob Wewnetrznych i kierownik Kliniki Choréb Wewnetrznych i Farmakologii Klinicznej
UM w Lodzi.

Wysoki cholesterol znaczaco zwieksza ryzyko rozwoju miazdzycy i epizodu
sercowo-naczyniowego: zawalu serca lub udaru moézgu.

Prof. Broncel zwraca uwage, ze w wiekszosci przypadkow chorzy na hipercholesterolemie rodzinng
sa szczupli. U 0sdéb otylych podwyzszony poziom LDL-u jest najczesciej wynikiem niewtasciwego
stylu zycia, ztej diety i braku ruchu.

- Mdj ojciec umart na zawal w wieku 57 lat. Do konca nie wiemy, czy przyczyna tego zdarzenia byt
wysoki cholesterol, niemniej jednak przypuszczenie jest znaczne. Prawdopodobnie nie jestem wiec
pierwszym pokoleniem mojej rodziny, ktére cierpi na to schorzenie. I nie ostatnim, poniewaz
hipercholesterolemie wykryto réwniez u mojej cérki - mowi Tomasz Luc.

Paradoksalnie ma ona szczescie, bo wykrywalnos¢ hipercholesterolemii rodzinnej jest w Polsce niska.
Poniewaz ja wykryto, mozna ja leczy¢, bo w tym wypadku konieczne przestrzeganie zasad zdrowego
stylu zycia jednak nie wystarczy, by unikng¢ zawatu czy udaru.

Wedtug prof. Broncel w kierunku tej choroby powinno badac¢ sie dzieci, bo chory ma podwyzszone
wskazniki cholesterolu od momentu urodzenia.

U dzieci ponizej 18. roku zycia cholesterol LDL powyzej 160 moze $wiadczy¢ o hipercholesterolemii.

- Najczesciej dochodzi do przypadkowego wykrycia tej choroby, kiedy pacjent zrobi sobie lipidogram,
np. dzieki lekarzowi pierwszego kontaktu, nie ma bowiem obowiazku oznaczenia cholesterolu
w okreslonym wieku. Albo pacjent przebywa zawal w dos¢ mtodym wieku, mezczyzna ponizej 50
roku zycia, kobieta ponizej 60-tego, albo udar i dopiero wtedy jest diagnozowany - mowi prof.
Broncel.

W Polsce na hipercholesterolemie rodzinna choruje okoto 200 tysiecy osob, wie o tym zaledwie 2-3



tysiace. Nie ma bowiem ogdlnopolskiego rejestru pacjentow.
Wyrdznia sie dwie postacie choroby:

- heterozygotyczna (najczestsza),
- homozygotyczna (bardzo rzadka, 1 na 500 tys. przypadkow).

Réznia sie od siebie szybkoscia rozwoju miazdzycy. W postaci homozygotycznej rozwija sie ona
bardzo szybko, dziecko juz w wieku 10 lat moze mie¢ zawat serca. I jesli nie jest leczone, istnieje
spore ryzyko, ze nie dozyje 20. roku zycia. Ta posta¢ choroby charakteryzuje sie bardzo wysokimi
stezeniami cholesterolu catkowitego LDL- powyzej 500 mg/dl.

- W heterozygotycznej postaci hipercholesterolemii rodzinnej stezenia LDL-u sa mniejsze i rozwdj
miazdzycy jest wolniejszy, ale pomimo tego, jesli pacjent nie jest leczony, to w wieku ok. 35 lat stan
jego naczyn przypomina naczynia 70-latka, ktory prowadzit Zycie nie do konca zdrowe - méwi prof.
Broncel.

Hipercholesterolemia rodzinna: czy potrzebne sa badania genetyczne?

Profesor podkresla, ze do rozpoczecia leczenia, np. statynami, nie potrzeba przeprowadza¢ badan
genetycznych.

- Takie testy sa niezbedne, kiedy pacjent ma mate dziecko, ktére ma podwyzszony cholesterol. I
w przypadku ktérego bedziemy musieli podja¢ decyzje o wlaczeniu statyn do leczenia. Kiedy mamy
pewnosc¢, ze maluch jest chory, mozemy go leczyé statynami juz po skonczeniu 6 roku zycia.- dodaje
prof. Broncel.

Nalezy o tym pamietac, bo statyny stuza nie tylko do obnizania poziomu cholesterolu we krwi, ale
przede wszystkim zapobiegaja rozwojowi miazdzycy, a nawet moga cofnac jej objawy. W przypadku
hipercholesterolemii rodzinnej trzeba je brac przez cate zycie.

- Moja corka jest obecnie w ciazy, pani prof. Broncel ja prowadzi. W tym stanie zgodnie
z zaleceniami lekarza nie przyjmuje zadnych lekéw. Tuz po porodzie ma by¢ jednak poddana leczeniu
- méwi Tomasz Luc.

Zrédlo: pap.pl
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Nowa metoda stereo EEG daje szanse
pacjentom z lekooporna padaczka

Technologia ta moze znaczaco zwiekszy¢ skutecznosc leczenia.
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Wroclaw/ Muzeum Medycyny Sadowej

Jedyna taka placowka w Polsce.
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Wirus Nipah nie stanowi obecnie dla nas
zaqrozenia epidemicznedgo

Ocenit biolog medyczny dr hab. Piotr Rzymski.
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Tiuszcz bezowy wplywa na cisnienie krwi

iNformuje , Science”.
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Obiecujaca metoda leczenia raka trzustki

Na razie u myszy.
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Przeszczepy kalowe moga zwiekszyc
skutecznosc leczenia raka nerki

Informuje pismo ,Nature Medicine”.
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Dyrektor IF PAN o minimalnej pensji dla
asystenta

W Polsce to standardowa sytuacja.
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Do dorostosci dochodzi pokolenie, dla
ktorego dziecko nie jest...

Polska w 2025 r. stracita 157 tys. mieszkancow .
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