INFORMATIVS MATERIALS PACIENTIEM

HOMOZIGOTA GIMENES
HIPERHOLESTERINEMIJA




Kas ir gimenes hiperholesterinémija (GH)?

Gimenes hiperholesterinémija ir genétiska slimiba, kurai ir raksturigs loti augsts “sliktd” jeb zema bhivuma
lipoproteinu holesterina (ZBLH) ITmenis, kas tiek pdrmantots no vecdkiem. Ta ir saistita ar genétiskiem defektiem,
kas traucé holesterina normdilu vielmainu, izraisot ta uzkrasanos asinis un nogulsnésanos asinsvadu sieninds, kas

ievérojami palielina sirds un asinsvadu slimibu risku.

Gimenes hiperholesterineémijas formas:

Heterozigota gimenes hiperholesterinemija

ST ir visizplatitakd GH forma, kas attistas tad, ja bérns pdrmanto
genetisku mutaciju tikai no viena vecdka. HeGH sastopama
aptuveni 1 no 250 cilvékiem. Nedrstétiem pieaugusiem pacientiem
ZBLH Iimenis parasti pérsniedz 5,0-6,0 mmol/l, bet bérniem tas
parsniedz 3,5-4,0 mmol/l. Sirds slimibas attistds pieaugusa
vecuma nereti jau lidz 40 gadiem.

Homozigota gimenes hiperholesterinémija

Reta un smaga slimibas forma, kas rodas, ja bérns parmanto pa
vienai genétiskai mutdcijai no abiem vecdkiem. Saja gadijuma
ZBLH limenis ir ievérojami augstdks — parasti virs 10-13 mmol/l, un
komplikdacijas var attistities jau bérniba vai agrd jaunibd. Siem
pacientiem ir augsts infarkta un naves risks jau pusaudza gados.

Butiskakas atskiribas starp HeGH un HoGH:

¥ Izplatiba: HeGH ir biezdika nekd HoGH. HeGH sastopama 1 no 250, bet HoGH tikai1no 200 000 cilvékiem.
¥ Smagums: HoGH ir ievérojami smagdka forma, kur nepiecieSama agrindka un intensivaka terapija, ko nekavéjoties jauzsdk jau bérniba.
¥ Komplikaciju sakums: HeGH komplikacijas parasti sakas ap 40 gadu vecumu, savukart HoGH - jau bérniba vai agra jauniba.



Slimibas pazimes un simptomi

@ Loti augsts ZBLH [imenis: virs 10 mmol/l.

@ Ksantomas: dzeltenigi blivumi uz adas un
cipslam (plaukstds, virs elkoniem, aiz
potitém, Ahileja cipslas).

¥ Radzenes aplis (arcus cornealis): bldvs loks
ap radzeni bérniem vai jauniem cilvékiem
lidz 45 gadu vecumam.

@ Agrinas sirds un asinsvadu slimibas un
komplikacijas:  pieméram, miokarda
infarkts vai aortala varstula
sasaurinasanas lidz 20 gadu vecumam.

@ Gimenes veésture: augsts holesterina

limenis, ka arl sirds un asinsvadu slimibas
pakapes

agrind vecumad pirmas
asinsradiniekiem (vecdkiem, brdliem un

masdm), nereti arf vecvecdkiem vai

vecdku brédliem/masam.

Kas ir HOGH ?

Kas tiek nemts vera,
diagnosticéjot HoGH

@ Asins analizes: holesterina  [Imena
noteikSana (ZBLH >10 mmol/l).

@ Fiziska parbaude: ksantomu vai radzenes
apla klatbutnes parbaude.

¥ Gimenes véstures izvértéjums: agrinu sirds
un asinsvadu slimibu gadijumi gimeneé.

@ Genétiska testésana: lai apstiprinatu
diagnozi.




- - — HoGH ir nopietna, tacu miisdiends arstéjama slimiba. Loti svarigi slimibu ir atpazit un
Ka urSte uzsakt arstét nekavejoties, pat bérna vecumd, lai nepielautu bistamo komplikdciju
attistiSanos. Sim noliikam parasti terapija tiek uzsakta ar standarta medikamentiem, kas

HOGH? aizkavé holesterina veidosanos (statiniem) vai uzsiik§anos no zarndm (ezetimibs).
- ® Vairumd gadijumu HoGH pacientiem ar Sim zdlém vien nepietiek un ir nepiecieSami ari

injiceéjamie medikamenti, kas papildus uzlabo asinu attiriSanos no holesterina. Tomeér visu

So zalu efektivitate var bat loti individudli atkariga no slimibas genétiskds formas, un

smagdkos gadijumos pat Sis zdales nelidz vai ir nepietiekami iedarbigas un ir nepiecieSami
¢« o o specifiski inovativi medikamenti.

Medikamentoza terapija (saskand ar drstésanas vadlinijam):
o Statini un ezetimibs
o PCSK9 modul&josas injicéjamas zdles
o Lomitapids
o Evinakumalbs

Lipoproteinu aferéze: procedura, kas pazemina holesterina Ilimeni

asinis (paslaik kd reguldrs ambulators pakalpojums Latvija nav
pieejaoma).

Dzivesveida mair,ra: sabalanséts uzturs, kas ietver daudz darzenu,
auglu, zivju, pilngraudu produktu un extra virgin olivellu, svarigas ir art
regularas fiziskds aktivitdtes, sméekésanas padrtrauksana, alkohola
ierobezosana, ka ar veseligs miegs (7 lidz 9 stundas).




Profilakse un
gimenes skrinings

Vislabdkais bridis, kad var atpazit GH, ir bérniba
pirmsskolas vecuma (ap 5-6 gadiem), kad
dzivesveids vél nav paspéjis tik loti sabojat
vielmainu.

Ja bérnam konstaté ZBLH virs 3,5 mmol/l, tas nordda
uz iespéjamu HeGH, tapéc bitu jakonsultéjas ne tikai
ar gimenes arstu, bet art ar bernu endokrinologu.

Ja ZBLH ir virs 10 mmol/l, tas nordada uz iespé&jamu
HoGH, §ddos gadijumos bérnu endokrinologa
konsultacija ir obligati nepiecieSama.

Abos gadijumos, ja bérnam atrod tik augstu
holesterina limeni, tad svarigi ari abiem vecdakiem
parbaudit savu holesterina limeni.

Ja abiem bérna vecdkiem ir jau zindma HeGH, tad
bérnam ZBLH ir janosaka 1-3 ménesu vecumad, jo
pastdv 25% varbitiba, ka var pdrmantoties HoGH



Ka atklat augstu holesterinu un gimenes hiperholesterinémi

Ikvienam janosaka savs holesterina [imenis

1 Vislabdk uzreiz pie gimenes arsta noteikt visus sesus lipidu raditdjus asinis: ZBL holesterinu, kopé&jo holesterinu,
augsta blivuma lipoproteinu jeb ABL holesterinu, ne-ABL holesterinuy, trigliceridus un lipoproteinu(a).

Jakonsultéjas ar gimenes arstu un/vai kardiologu (pieaugusiem) vai bérnu endokrinologu
y,) (bérniem)

Par ndkosSajiem soliem, lai veiktu izmainas dzivesveidd, veiktu papildu izmekléjumus un nepiecieSamibas
gadijuma uzsaktu darstesanu.

Pacientiem ar |oti augstu holesterina l[imeni pieejamas konsultacijas pie lipidu specialistiem.

3 Pieaugusajiemm (no 18 gadu vecuma) Latvijas Gimenes
hiperholesterinémijas registra (LGHR) lipidu specidlista konsultdcijo . . R
‘varétu bat nepieciesama jebkurd no Siem tris gadijumiem: prel sipeeilisie ensiitelea Ir Isisioere)

ja ZBLH limenis parsniedz sadu Tmeni:
1. Ir diagnosticéts loti augsts zema blivuma lipoproteinu holesterina

(zBLH) [limenis asinis, un arsts ir ieteicis konsultéties pie lipidu

) TR S . . S 18-24 gadu vecuma ZBLH >4,0 mmol/|,
specidlistq, jo pastav dizdomas par gimenes hiperholesterinémiju.

25-29 gadu vecuma ZBLH >4,5 mmol/l,

2. Ir izteikti paaugstinats trigliceridu limenis >10,0 mmol/l (un tas nav 30-54 gadu vecuma ZBLH >5,0 mmol/l,

citas slimibas deél, pieméeram, slikti kontroleta cukura diabéta >55 gadu vecumad ZBLH >6,0 mmol/I.
gadijuma).

.« 3. Ir loti augsts lipoproteina(a) imenis >100 mg/dI vai 250 nmol/I.



Atcerieties!

HoGH ir iedzimta un bistama slimiba, tacu ar musdienu
arstesanas metodem ir iespejams ieverojami uzlabot
pacienta dzives kvalitati un pagarinat dzivildzi!

Uzziniet vairdak par slimibu un ka pieteikties konsultacijai: www.parholesterinu.lv

Informdciju sagatavojusi pacientu biedriba ParSirdilv sadarbibad ar P.Stradina Kliniskas universitates slimnicas kardiologu, Latvijas
Gimenes hiperholesterinemijas registra vaditdju, LU profesoru Gustavu Latkovski un BKUS Bérnu slimibu klinikas endokrinologijas
virsarsti RSU profesori lvetu DZiviti-Krisani.


http://www.parholesterinu.lv/

