FAMILIARNI
CHYLOMIKRONEMIE

VZACNE ONEMOCNENI METABOLISMU
ZABRANUJE TELU ODBOURAVAT TUKY

Familiarni chylomikronemie
(FCS) je vzacné dédicné
onemocnéni metabolismu —
pfic¢inou jsou mutace v genech
@ - - @© dilezitych pro rozklad
lipoproteinl bohatych na

©
’ triglyceridy - TG.

NejCastéji se vyskytuje mutace

v genu lipoproteinove lipazy

(80 %). FCS postihuje 1-2 V
osoby z milionu, ale

pravdépodobné to bude vice.

FCS Ize potvrdit genetickym A
vySetfenim.

Projevem FCS jsou vysokeé
hladiny triglyceridd v krvi,
které zpUsobuji opakované
zanety slinivky brisni. Pacienti
mivaji bolesti bficha i zad,
nevolnosti, zvétSena jatra a
dalsi pfiznaky - napf. tukové
podkozni bulky.

V 1éCbé FCS je klicova pfisna

dieta s omezenim tukl pod 25

gramul denng, v kombinaci s ‘
udrzovanim optimalni Lo

hmotnosti a pohybem. Dllezité ‘
je nepit alkohol. U déti se do 4»‘
stravy dodavaji tzv. MCT tuky,

které jsou pro né bezpecné.

Dalsi doporuceni: omezit
jednoduché cukry (limonady,
sladkosti), jist Castéji mensi
porce, dbat na doplfiovani
N\\“ vitamind A, E, D, K a

A esencialnich mastnych kyselin,
s lékafi konzultovat uzivané
léky a doplnky - zda nezvySuji
TG v krvi.



DodrZovat celozivotné pfisnou
dietu s omezenim tukl je
naro€né. | pres jeji dodrzovani
néktefi pacienti nadale trpi
pfiznaky unavy, zazivacich
potizi, bolestmi bficha a

zmatenosti. Objevuji se uzkosti i
deprese, strach z komplikaci.

Nejcastéjsi komplikaci FCS
jsou akutni opakované zanéty
slinivky brisni (pankreatitidy) - I
jde o zavazny stav, ktery
vyzaduje hospitalizaci a ¢asto i
operaci. Cilem diety proto je
udrzet hodnoty TG v krvi pod
10,00 mmol/I.

V roce 2019 byl v EU
registrovan lék na FCS, ktery
se aplikuje podkozni injekci.
U&inné snizuje TG a brani tak i
vzhniku pankreatitidy. Ma
ovsSem i neprijemné nezadouci
ucinky a je nakladny.

Pacienti s FCS Casto byvaji
diagnostikovani se zpozdénim,
dlouhodobé tak Celi nepfijemnym
a zdravi ohrozujicim projevim
nemoci. V CR jsou zatim
diagnostikovani jen asi tfi
pacienti s FCS, bude jich ale ve S =

skuteénosti vice. =2

Potykate se s vySe popsanymi
pfiznaky a obtizemi a nebyli jste
dosud Iékarfem diagnostikovani s
. konkrétnim onemocnénim? Mate
podezfeni na FCS nebo se
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