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a je spAsobena zvysenym prijmom lipidov v potrave.[']



Klasifikacia dyslipoproteinémii (d’alej DLP)presla velmi dlhym vyvojom. Az 90 % DLP
je geneticky podmienené. Dediénost’ je autosomalne dominantna

Gene
LDLRAP1
PCSK9
ANGPTL3
APOB
ABCG5
ABCGS8
MTTP

SAR1B

LPL
GPIHBP1
ABCA1l

LIPA

APOAS5S
APOC3
APOA1
GPD1
SCARB1
LIPC
LMF1
CETP
LCAT
LDLR
APOE
APOC2

Chromosome

RefSeq
1NM_015627
1NM_174936
1NM_014495
2NM_000384
2NM_022436
2NM_022437
4NM_000253

5NM_001033503

8NM_000237
8NM_178172
9NM_005502

10NM_001127605

11NM_052968
11NM_000040
11NM_000039
12NM_005276
12NM_005505
15NM_000236
16 NM_022773
16 NM_000078
16 NM_000229
19NM_000527
19NM_000041
19NM_000483
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Kritéria pre stanovenie diagnozy Familiarnej hypercholesterolémie
u dospelych:
modifikované podl’a Dutch Lipid Clinic Network Score (DLCN)

Kritéria Skore

1. Rodinna anamnéza

Pribuzny 1. stupiia s predéasnym koronarnym a/alebo cievnym ochorenim (muzi<55 rokov, )
Zeny<60 rokov) alebo LDL cholesterol >4.9 mmol/l
Pribuzny 1. stupna s tendinéznymi xantémami a/alebo arcus cornealis alebo deti mladsie
ako 18 rokov s LDL-cholesterolom >4.0 mmol/l T
Pacient s pred¢asnym koronarno artériovym ochorenim (muzi<55 rokov, Zeny <60 rokov) verenes (2)
Pacient s pred¢asnym cerebralnym alebo periférnym cievnym ochorenim (muzi<55 rokov,
zeny <60 rokov)

3. Fyzikalny nilez (vyberte jeden, maximalne 6 bodov, ak sii obidva pritomné)

Srachové xantémy verens (6)
Arcus lipoides corneae diagnostikovvny pred vekom 45 rokov |
4. Hodnoty LDL — cholesterolu bez liecby

LDL-c¢ = 8,5 mmol/l verenes (8)
LDL-c¢ 6,5-8,4 mmol/l . )
LDL-c¢ 5,0-6.4 mmol/l )]
LDL-c 4,0-4,9 mmol/l verenes (1)

5. DNA analyza
Funkéna mutdcia v apoB, LDL alebo PCSK9

Celkové skore (vysledny sucet)
Diagnoéza (vyznacte)

Ista FH: = 8 bodov verrees (X)
Pravdepodobna FH: 6-8 bodov veerees (X))
Mozna FH: 3-5 bodov venrees (X))

Upravene Slovenskou asocidciou aterosklerozy (SAA4)podla: 2019 ESC/EAS Guidelines for the management
of dyslipidaemias: lipid medification to reduce cardiovascular risk: The Task Force for the management of
dyslipidaemias of the European Society of Cardiology (ESC) and European Atherosclerosis Society (EAS).
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METODICKY LIST
RACIONALNEJ FARMAKOTERAPIE

36.

RACIONALNA LIECBA DYSLIPOPROTEINEMII

Mectabolicka ambulancia FMNsP akad L. Deérera, Bratislava
Metabolicka ambulancia MUTaRCH, Bratislava

Metabolicks centrum MUDT Eatariny Raglowve), spol. s.ro.,
Bratslava

Imabetologicksa a metabolicksa ambulancia FMsF Milosrdni bratia,
spol.s.ro., Bratslava

Metabolicksa ambulancia Il intermne) khniky FIN, Mitra
Metabolicka ambulancia MsP Filina

Metabolicka ambulancia F I R. MNsP Banska Bystrica
Metabolicka ambulancia (KB MNsP £volen

Mc’.‘ial‘lﬂllcl&-‘}l ambulancia KB _""‘1.15'" Poprad LS litka Dennid divica Najfasteifin
Metabolicka ambulancia (KB FMNsP L Pasteura, KoSice dennd dévia
Metabolicka ambulancia (3B NsP Prefow YT ™ .
Metabolicka ambulancia (KB NsPF Humenné — = L L3
rosuvastatin 10 - 40 10 - 200
atorvasiatin 10— 80 10-20
simvastatin 105y 20-40
lovastatin 2040 20-40
pravastatin JLEEE ] 20 - 40
Auvastatin 208 &0
Sekvestranty Ziéovych kvselin g £
colestipol 10-15 10
cholestyramin B-12 3
Fibriaty g g
ciprofibrat 100 (114
fenofibrat Standardnoy 300 300y
fenofibrat mikronizovany 160 - 267 160 - 20
gemfibrozil CHMD-1 20NN SRO0-1 20w
bezafibrat AOH-GIM GO0
Derivaty kvseliny nikotimovej i mg
ACEPIMAX SO0-T750 i ]
kyselina mkotinowva SUMI-1 2000 SO0 alebao
1200
Selektivne inhibitory intestingl- - -
nej absorbeie cholesterolu l &
eretimib 10 110




Sucasné moznosti biologickej liechy

Praluent C10AX14 Alirokumab je uplna ludska monoklonalna protilatka IgG1,
Repatha C10AX13 Evolokumab od 12r, indikovany pre homozygotnu familiarnu hypercholesterolémiu

Indika¢né obmedzenia

s nonfamilidarnou hypercholesterolémiou alebo zmiesanou dyslipidémiou a vysokym rizikom kardiovaskuldrnej prihody, ktori maju invazivnym alebo
neinvazivnym vySetrenim (napr. koronarografia, zatazova echokardiografia, USG) dokumentované kardiovaskularne ochorenie, akitny koronarny
syndrom (predchadzajlci infarkt myokardu alebo nestabilnt anginu pectoris vyZadujucu hospitalizaciu), chronické ochorenie srdca, ischemickd nahlu
cievnu mozgovu prihodu, periférne arterialne ochorenie alebo revaskularizacné vykony na koronarnych (PCl alebo CABG) a ostatnych artériach, au
ktorych pretrvava hladina LDL-C > 4 mmol/I,

s nonfamilidrnou hypercholesterolémiou alebo zmieSanou dyslipidémiou a velmi vysokym rizikom kardiovaskularnej prihody, t.j. s najmenej dvomi
predchdadzajucimi kardiovaskularnymi prihodami alebo polyvaskularnym ochorenim, a u ktorych pretrvava hladina LDL-C > 3,5 mmol/I,

s familidarnou hypercholesterolémiou a vysokym rizikom kardiovaskularnej prihody, ktori maju invazivnym alebo neinvazivnym vysetrenim (napr.
koronarografia, zataZzovd echokardiografia, USG) dokumentované kardiovaskularne ochorenie, akitny koronarny syndrém ( predchadzajuci infarkt
myokardu alebo nestabilnt anginu pectoris vyZadujicu hospitalizaciu), chronické ochorenie srdca, ischemickd nahlu cievnu mozgovu prihodu,
periférne arteridlne ochorenie alebo revaskularizacné vykony na koronarnych (PCl alebo CABG) a ostatnych artériach, alebo s velmi vysokym rizikom
kardiovaskularnej prihody, t.j. s najmenej dvomi predchadzajlcimi kardiovaskularnymi prihodami alebo polyvaskularnym ochorenim, a u ktorych
pretrvava hladina LDL-C > 3,5 mmol/I

s familidarnou hypercholesterolémiou bez kardiovaskularneho ochorenia, u ktorych pretrvava hladina LDL-C > 5 mmol/I.

Evolokumab s.c. 140 mg/ml 10 mg

A (el S sol inj 2x1 m|/140 mg 28,000 435,35 435,35
Repatha 140 mg injekény roztok naplneny v injekénom pere il e s Sk e AMG NL |
Alirokumab s.c. 75 mg/ml 1 DF

Praluent 75 mg injekény roztok naplneny v injekénom pere sol inj 2x1 ml/75 mg (pero inj.skl.napl.) Neli FR 28,000 435,72 435,72



Vyuzitie NGS (next generation sequencing) v rutinnej diagnostike

Mavrh panelu

Kod Nazov vykonu Odbornost Odbornost Kod diagnoz ax
v konu pracoviska ndikujuceho cena za

Chald

99394 | Panel génov min. LDLR, APOB, PCSKS,
LDLRAP1, LIPA, ABCGS, ABCGS, APOE 062 062 E78 - 7€

IND_ kritéria zverejnené na http://saa sk
hitp://medpedfh.sk.
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