Familarni hypercholesterolemie je dédi¢na
porucha metabolismu lipidi, ktera postihuje asi
jedno z 250 déti. Podstatou tohoto onemocnéni
je zjednodusené polovi¢ni schopnost
metabolizovat cholesterol, ktery se tvori

v jatrech. Dédi¢nost je autozomalné dominantni,
to znamena, Ze jeden z rodic¢t ji musi mit a je
pak 50% pravdépodobnost postizeni ditéte.

Je to ale jen pravdépodobnost — mohou byt
postizeny vSechny déti, nebo naopak zadné

z déti onemocnéni nezdédi. Jsou jesté jiné formy
dédi¢nosti, nebo mohou mit poruchu oba rodice,

ale to jsou situace velmi raritni.

Jak a kdy diagnostikujeme u ditéte
familidrni hypercholesterolemii?

Familiarni hypercholesterolemie (FH) nema

v détstvi v naprosté vétsiné Zadné priznaky, takze
ji béznym klinickym vysetfenim détsky lékar
nezjisti, i kdyz je hladina cholesterolu zvysend uz
od narozeni. Proto je potfeba tyto déti aktivné
vyhledavat, abychom o nemoci co nejdrive védeéli,
vcas zavedli dietni a rezimova opatfeni a v pripadé
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potfeby zahdjili i écbu léky. Nazory, v jakém

véku a u koho tuto diagnostiku provadét, se lisi,
protoze hladina cholesterolu u déti neni stabilni. Je
ovliviiovana napriklad infekénimi onemocnénimi,
které jsou v détstvi velmi ¢asté. Nejdulezitéjsi

v diagnostice je rodinna anamnéza, kdy v rodiné
ditéte s podezfenim na FH patrame po jedincich

s touto diagnézou a komplikacemi, které z ni
vyplyvaji — zejména hledame srde¢ni onemocnéni,
infarkt myokardu, mozkovou mrtvici nebo zvyseny
krevni tlak u mladych pfibuznych. Na tomto
principu je zalozeno v Ceské republice vyhledavéni
déti ohrozenych predc¢asnou aterosklerézou,

tedy predevsim déti s FH. Jiz od roku 1992 je
uzakonéno, Ze pediatr pfi preventivni prohlidce

v péti letech je povinen od rodicti podrobné zjistit
kardiovaskularni rodinou anamnézu a pokud

je pozitivni (to znamena, Ze se nemoci v rodiné
vyskytuji), je u ditéte nabrana krev na vySetfeni
krevnich tukt véetné cholesterolu. To samé se
jesté opakuje ve 13 letech a vie se zaznamenava

do zdravotniho priitkazu ditéte. Jde o celosvétove
unikatn{ program zahrnujici viechny déti v Ceské
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republice. Pokud nékteré dité timto sitem neni
diagnostikovano, rodice, ktefi o své diagnéze FH
védi, nebo pochazeji z rizikovych rodin, musi
pediatra sami na tuto skutecnost upozornit.

Kdy a jak jde s jistotou potvrdit,

Ze dité FH zdédilo?

Normalni hladina lipidi, tedy krevnich tukd,

u déti zavisi na véku, ale obecné lze fici, Ze by méla
byt vzdy pod 5 mmol/l, zvy$eni do 6 mmol/l ma
takzvanou sekundarni pric¢inu, coz znamena, ze

k nému dochdzi na zdklad¢ jinych onemocnéni
nebo $patné vyzivy a da se 1é¢it odstranénim této
priciny. U hladiny cholesterolu nad 6 mmol/l spolu
s pozitivni rodinnou anamnézou, (nebo kdyz

uz je u rodi¢i nebo prarodici diagnostikovana
FH) je jiz velmi pravdépodobné, ze dit¢ FH
zdédilo. Diagndzu si miizeme ovéfit i genetickym
vySetfenim, ale i v pfipadé negativniho nélezu
(jesté totiz asi 30 % genti zodpovédnych za FH
nezname), zahajujeme u ditéte 1écebnd opatfeni.

Jakd jsou lécebnd opatreni u ditéte s FH?
Cilem vsech opatfeni neni détem a rodi¢tiim
udélat ze Zivota jeden velky stres, ale vhodnou
formou upravit Zivotospravu ditéte, pravidelné
ho kontrolovat a snazit se vyvarovat ho dalsich
rizikovych faktort, které by mohly zhorSovat
riziko zvy$eného cholesterolu (sledujeme
nadvahu, krevni tlak, hladinu cholesterolu, cukru
a dalsich parametrti v krvi, snazime se, aby

dité nezacalo kouftit, aby mélo dostatek télesné
aktivity). To vSe samoziejmé v uzké spolupraci

s rodi¢i vhodnym psychologickym pristupem, aby
dité bylo co nejméné stresovano.

Dietni opatreni

Dieta se zahajuje od dvou let véku a na rozdil

od dospélych musi byt vedena s ohledem na to,

ze dité roste a potfebuje vSechny slozky vyzivy,

i s ohledem na vékové kategorie. Idedlni je poradit
se s nutricni terapeutkou, coz ale neni vzdy
dostupna moznost. V principu by dité mélo jist
raciondlni stravu s omezenim potravin s vysokym
obsahem cholesterolu (informace o obsahu
cholesterolu v potravinach si rodi¢e mohou snadno
zjistit z informacnich materidl i z webovych
stranek www.diagnozath.cz). Velmi dulezity je
psychologicky pristup, napriklad o dieté¢ doma viibec
nemluvit, nezakazovat nic - jednorazové poruseni
diety napriklad pri détské oslave neuskodi tak, jako
pocit Ze ,,néco nemuizu, protoZe jsem nemocny.“
Klicové je pfirozené upravit stravovani celé rodiny
a soucasné nenakupovat nevhodné potraviny.

Farmakologicka lécba déti s FH
Farmakologicka 1écba FH spociva v zastaveni
tvorby cholesterolu v jatrech, proto se tyto léky
jmenuji statiny. Kritéria k zahdjeni 1écby u déti jsou
zcela jina nez u dospélych a to opét proto, Ze se
dité vyviji, roste, je citlivéjsi na nezadouci ucinky.
Navic je to lé¢ba na cely jeho dalsi zivot. Lécba léky
se zahajuje az od 10 let véku, a to u déti s nejvétsim
rizikem srde¢né-cévnich komplikaci - toto riziko

se posuzuje podle hladiny cholesterolu, podle
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toho, zda dité ma ¢i nema dalsi rizikové faktory
aterosklerézy a samoziejmé podle zavaznosti
rodinné anamnézy, tedy priibéhu onemocnéni

v rodiné. Lécba je vedena vzdy odborniky
zkudenymi v této problematice (détska centra jsou
v napt. v Praze, Brné a Plzni). Lécbu zahajujeme
vzdy nejmensi davkou léku, uc¢inek i pfipadné
nezadouci ucinky 1écby (svalové obtize, jaterni
poruchy) kontrolujeme po 3-6 mésicich. Pii této
strategii je 1écba bezpecnd a velmi ucinna.

Uskali vékovych obdobi déti s FH

Se stoupajicim vékem ditéte, se zaclenovanim

do kolektivu, s moznosti koupit si jidlo, stoupa
také naro¢nost dodrzeni véech 1écebnych
opatreni. Velkou vyhodou je, ze déti, které jsou
diagnostikovany v¢as, samy vyhledavaji vhodnou
stravu, na kterou jsou zvyklé z domova a jsou jiz
zatazeny do pohybové aktivity, kterd jim pripada
jako prirozena soucast Zivota.

Dospivani ditéte s FH

Dospivani je problematické obdobi pro kazdé
chronicky nemocné dité, protoze zadné dité si
prirozené v tomto véku nechce pripustit, ze neni
zdravé, natoz Ze ma brat kazdy den néjaky 1ék

a uz vilbec ho vétsinou nezajima, co bude za

20 a vice let. Proto je tak dtilezité diagnostikovat
déti v utlém véku, aby se do dospivani dostaly

jiz po mnohaleté intervenci, zavedeni ur¢itych
navykd, stravovacich zvyklosti i zptsobu Zivota.

I tak se samoziejmé béhem dospivani dostavaji
do jiného prostredi, které jim komplikuje
dodrzovani zvyklosti (zména $koly, dojizdéni,
internat, kamaradi). Casto si nachdzeji brigdy,
kde nemaji ¢as pravidelné jist, nebo dokonce maji
k dispozici jen fast food. Dévcata vyzaduji zahajeni
antikoncepce, ktera casto velmi zvysuje hladinu
krevnich tukd. S tim v$im musi rodice pocitat, ale
v uzké spolupraci s lékarem, ktery dité sleduje, se

v naprosté vétsiné da toto vékové obdobi pomoci
citlivého pristupu bez nasledkut preklenout.

Zkusenosti z lipidologické

ambulance na zavér

Dovolte na zavér nékolik dtilezitych poznatkii

z téméf tricetileté praxe nasi lipidologické
ambulance. Diagnostika déti s FH se stale zlepsuje,
a to diky praci praktickych lékara pro déti a dorost,
détskych kardiologti a ostatnich odborniki. Casto
se také stava, Ze pri zjiSténi hypercholestrolemie

u ditéte vysetfime také rodice a zjistime u nich
zatim nediagnostikovanou FH. Spoluprace s rodici
je vétsinou vyborna, je to také samoziejmé proto,
ze v rodiné je uz problém znamy a Ze jsou rodice
motivovani. Smyslem naseho snazeni by mélo

byt nikoli déti utvrzovat v jejich problému, ale
nenasilnym zptisobem je dovést do dospélosti

v optimélnim zdravotnim stavu.

Rodi¢tim musime také stale zdiraznovat, aby
si uvédomili, jak je skvélé, Ze se o diagnoze ditéte
vi velmi brzy, jesté pred klinickymi dtsledky
hypercholesterolemie (dfive byla stanovena
diagndza az po infarktu myokardu napf. ve
40 letech) a Ze jejich déti i oni, pfi spravné lécbé
a dodrzovani vSech rezimovych opatieni, maji
$anci dozit se stejného nebo i vyssiho véku jako
ostatni, ktefi FH nemaji.




