Primarni smisené hyperlipidemie
Familiarni kombinovana hyperlipoproteinemie

Je nejcastéjsi geneticky podminénou poruchou metabolismu lipoproteind. Frekvence se odhaduje na 1:100 az 1:50.
Dédi¢nost oznacena vétsinou jako autosomdlné recesivni.

Klinické projevy
Casto se objevuje u obéznich a u diabetik{l. Nejsou xantomy ani arcus corneae; patologické projevy z
aterosklerézy (ICHS, ischémie dolnich koncetin) nastupuji az v dospélosti.

Biochemické nalezy
Abnormadlni lipidovy nalez je obvykle zjistén az v dospélosti. Sérum je Ciré nebo opalescentni. Jsou zvysené
VLDL (pre-B-lipoproteiny), téz LDL (B-lipoproteiny) a apoprotein B, cholesterol se pohybuje mezi 10-15 mmol/I,
triacylglyceroly mezi 2,26-5,65 mmol/l. Byva snizeny HDL-cholesterol a apoprotein C-1l a C-lll. Na elektroforéze
lipoproteint se projevuje familidrni kombinovana hyperlipoproteinemie jako typ Ilb, IV nebo i lla ¢i V. Nékdy
byva patrna dalsi frakce pre-a (pre-al a pre-a2), zplsobend zvySenim lipoproteinu (a) [Lp(a)]. Chylomikrony
nejsou prokazovany na lacno.

Patobiochemie
Za pricinu je povazovana abnormalné vysokd syntéza Apo B v jatrech, provazenda zvysSenou produkci VLDL.

Prognéza
Castou komplikaci je infarkt myokardu pfed $edesatym rokem véku; ¢asta je asociace s diabetem a obezitou.

Léceni

= Predevsim Uprava zivotospravy: redukce télesné hmotnosti, dieta s nizSim obsahem tuku (preference tuku s
nenasycenymi mastnymi kyselinami misto nasycenych) - snizeni prijmu cholesterolu.

= Medikamentdzni terapie jen u pacientl, u nichZ prokazatelné Gprava zZivotospravy nepomahd; nej¢astéji se
uzivaji fibraty, ev. pryskyrice, (kupf. Lipanthyl® ev. Gevilon® v kombinaci s Colestidem®); nékdy pomdahd
kyselina nikotinova.

Familiarni dysbetalipoproteinemie (tj. hyperlipoproteinemie typu Ill, zvySeni f-VLDL)

Dysbetalipoproteinémie (hyperlipidémie typu lll) je vzacnd dédicnd porucha charakterizovana poruchou
odstranovani zbytk( chylomikron( a VLDL. Podkladem této poruchy je homozygocie pro mutantni formu apo E (apo
E,), které se Spatné véze na jaterni receptory. V dlsledku toho se hromadi zbytky chylomikronl a také VLDL
bohaté na cholesterol (B-VLDL)!,

Klinické projevy

= Dominuji rdzné formy xantoma:
= tuberdzni xantomy (v 80 %),
= palmarni xantomy (70 %) - jsou pfiznacné,
= Slachové xantomy (30 %),
= eruptivni xantomy (ridké).
= Hyperurikemie a diabetes jsou pozorovany asi u poloviny pacientd.
= Casné arterosklerotické zmény postihuji nejprve dolni kon&etiny a koronarni artérie (u muz@ pred ¢tyficatym
rokem, u zen pred padesatym rokem véku).

Biochemicky nalez
Sérum opalescentni; zvyseny jak cholesterol tak triacylglyceroly:
S-cholesterol obvykle nad 7,5 mmol/l, nékdy az 25 mmol/l, S-triacylglyceroly 2-10 mmol/I, zfidka 20 mmol/I.
Charakteristicky vzhled ELFO-lipoproteint: "Siroka" B-frakce (splyvajici frakce pre-B a B). Na
polyakrylamidovém gelu je abnormalni frakce mezi VLDL a LDL (tzv. B-VLDL). Charakteristické je zvyseni
pomeéru cholesterol/triacylglyceroly na hodnotu > 0,30, snizeni HDL i LDL cholesterolu a naopak zvyseni VLDL,
IDL a chylomikronovych zbytkd.
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