REGISTER PACIENTOV S FAMILIARNOU HYPERCHOLESTEROLEMIOU

MED-PED centrum (mesto a &islo centra): ICV
MENO: ., Priezvisko: ...coveeveeeeeiiiieeeeieee e, Titul: e,
ROANE CiSI0: ..eeeeerreennnneeeeceeennennes [ eereeesenennnnnens
Poist’ovia: ..eeeeeeeeeeenennnee.
Y =T CA T PSC.
TelefOn: ..cceeeeeeenneeereereereennnnes

U Proband [ Pribuzny pacienta s FH, pribuzensky vzt’ah k probandovi: .........ccccocevvcvneinnnnnnne,
Meno a priezvisko probanda, ktorého je pacient pribuzny, rok narodenia.

V pripade pozitivity uviest’ gén, kédujiicu poziciu a poziciu proteinu [Priklad - LDLR:
€.1775G>C; p.Gly592Glu)]

Potvrdzujem svojim podpisom, Ze som oSetrujucemu lekarovi pri poskytnuti anamnestickych udajov
nezatajil/a Ziadne vaZnejSie ochorenie, pre ktoré som sa v minulosti lie¢il/a, pripadne ktoré mi bolo v
minulosti diagnostikované. Zarovein svojim podpisom potvrdzujem, Ze som bol/a pocas dneSného
lekarskeho vySetrenia informovany/a o povahe ochorenia, o dévode, ticele, spdosobe a moZnostiach
zdravotnej starostlivosti, ktora ma byt’ poskytnuta, vratane diagnostickych alebo lie¢ebnych postupov,
pripadne potrebnych zdravotnych vykonov, ako aj 0 moZnych nasledkoch a moZnych rizikach
spojenych s navrhovanou zdravotnou starostlivostou. Poucenie mi bolo poskytnuté zrozumitel’ne,
ohladuplne, bez natlaku, s moZnost’ou a dostato¢nym ¢asom slobodne sa rozhodnut’.

Tymto udel’ujem mdj sthlas s icastou na biomedicinskom vyskume v zmysle § 26 a nasl. zakona ¢.
576/2004 Z. z. o zdravotnej starostlivosti po tom, ako som bol/a riadne pouceny/a o jeho povahe
a obsahu, ako aj o0 o¢akavanych postupoch a dosledkoch tcasti na biomedicinskom vyskume, v rozsahu
podl’a Informacie, ktora tvori prilohu tohto dokumentu a ktorui som si riadne precital/a a porozumel/a
J€J.

Siuhlasim, aby pracovnici v MEDPED projekte a koordina¢né centrum, uvedeni v priloZenej Informacii,
mali Kk dispozicii informacie z tohto dotaznika za Gcelom prevencie a zostavenia registra pacientov,
aaby vzorka mojej DNA, ziskana z krvi, bola uschovana Slovenskou zdravotnickou univerzitou
v Bratislave a Ustavom lekarskej biolégie, genetiky a klinickej genetiky LF UK a UNB, Oddelenie
molekulovej a biochemickej genetiky v Bratislave a pouZzita na analyzu génov, ktoré sa podielaji na
vzniku srdcovo cievnych ochoreni.

Bolo mi vysvetlené, Ze vSetky udaje ostani déverné v ambulancii o$etrujiceho lekara, pripadne d’al§ich
lekarov a poskytovatel’ov zdravotnej starostlivosti zapojenych do projektu MEDPED, pricom moézZu byt’
spracuvané aj VvV koordina¢nych centrach uvedenych v priloZenej Informacii. Udelim preto mdj
dobrovol’'ny sthlas so spractivanim tychto osobnych udajov spéosobom a na tcely podl’a Informacie,
ktory je podmienkou ucasti na tomto biomedicinskom vyskume.

Vo AU e POdPIS: oo
Indikujiice MEDPED centrum: Indikuje Ustav lekarskej biologie, genetiky

a klinickej genetiky LF UK a UNB,
Datum odberu: Oddelenie molekulovej a biochemickej genetiky,

Mickiewiczova 13, 813 69 Bratislava:
Adresa odosielajuceho pracoviska, tel. ¢.:
Datum:

Peciatka, kod a podpis lekara:
Pediatka, kod a podpis lekara:




Osobna anamnéza

Hodnoty lipidov

Datum | Celkovy-c| LDL-c HDL-c TG Lie¢ba HLP +/ -
analyzy | (mmol/l) | (mmol/l) |(mmol/l) |(mmol/l)| (ak +, uved’te nazov ucinnej
latky a davkovanie)

Vstupny lipidovy profil

Maximalne hodnoty

Posledné hodnoty

Legenda: Celkovy-c — celkovy cholesterol, LDL-c — LDL-cholesterol, HDL-c — HDL-cholesterol, TG — triglyceridy,
HLP - hyperlipoproteinémia

POTIAMEKA: ..o e e e et e e e e et e e e e e e e e e e e e e e areaaeas

Hmotnost’: ............. kg, vyska: ............. cm, TK: oo, mmHg.

Xantomatoza

Ano (+) (vek manifesticie) Nie (-)

Arcus lipoides cornae
Xanthelasma palpebrarum
SPachové xantomy (aj lokalizacia)
Tuberézne xantoémy (aj lokalizacia)
Eruptivne xantomy

Ak nepritomné, prosim vyznacte -

Anamnéza aterosklerozy

Ano (+) (vek manifestacie, aj opakovane) Nie (-)

Infarkt myokardu (IM)
Angina pectoris (AP)
NCMP
ICHDK
CABG/PTCA/PTA
Legenda: IM - infarkt myokardu, AP - angina pectoris, NCMP — ndhla cievna mozgovd prihoda, ICHDK —
ischemickd choroba dolnych koncatiny CABG/PTCA/PTA - aorto-korondrne premostenie / perkutinna
translumindlna korondrna angioplastika | perkutinna translumindlna angioplastika
AK uvedend diagnoza nie je pritomnd, prosim vyznaéte —

Anamnéza rizikovych faktorov aterosklerozy

Ano (+) (popisat’ ak je dolezité ;
( ev(ell)< glanifestz{cie) ) Nie (-)

Diabetes mellitus (....... typ)
Hypertenzia

Fajcenie

Pravidelne alkohol
Tyreopatia

Menopauza od veku

Iné ochorenia

AK uvedenda diagnoza alebo skutoénost’ nie je pritomnd, prosim vyznacte —




Rodinna anamnéza

V pripade, Ze u uvedenych jedincov neboli diagnostikované uvedené ochorenia, uved’te meno

a priezvisko, datum narodenia (rok) a vek amrtia (rok).

V pripade, Ze poZadované udaje nie st zname, uved’te iidaje nezname.

Matka a otec

Meno Datum Vek Celkovy-c | LDL-c Srachova Centralna Periférna
a priezvisko narodenia| umrtia xantomat6za | ateroskler6za | aterosklerdza
(rok) (rok) (mmol/l) | (mmol/l) alebo arcus (uved’te ako (uved’te ako
lipoides cornae IM/AP) NCMP/ICHDK)
(4no/nie)
vek manifestacie (roky)
Sirodenci — uved’te vSetkych bratov a sestry
Meno Datum Vek Celkovy-c | LDL-c Srachova Centralna Periférna
a priezvisko narodenia| umrtia xantomat6za | ateroskler6za | aterosklerdoza
(rok) (rok) (mmol/l) | (mmol/l) alebo arcus (uved’te ako (uved’te ako
lipoides cornae IM/AP) NCMP/ICHDK)
(4no/nie)
vek manifestacie (roky)
Deti — uved’te vSetky dcéry a synov
Meno Datum Vek Celkovy-c | LDL-c Srachova Centralna Periférna
a priezvisko narodenia| umrtia xantomat6za | ateroskleréza | aterosklerdza
(rok) (rok) (mmol/l) | (mmol/l) alebo arcus (uved’te ako (uved’te ako
lipoides cornae IM/AP) NCMP/ICHDK)
(ano/nie)

vek manifestacie (roky)




Kritéria pre stanovenie diagnozy FH u dospelych: modifikované

podla Dutch Lipid Clinic Network Score (DLNCS)

Kritéria Skére
1. Rodinnd anamnéza

Pribuzny 1. stupiia s pred¢asnym koronarnym a/alebo cievnym ochorenim (muzi < 55 rokov, (1)
Zeny < 60 rokov) alebo LDL cholesterol >49 mol/t | """
Pribuzny 1. stupiia s tendin6znymi xantémami a/alebo arcus cornealis alebo deti mladsie @)
ako 18 rokov s LDL -cholesterolom>40mmott | "7

2. Osobna anamnéza

Pacient s predéasnym koronarno artériovym ochorenim (muZi < 55 rokov, Zeny < 60 rokov) | ... 2
Pacient s pred¢asnym cerebralnym alebo periférnym cievnym ochorenim (muzi < 55 rokov, )

Zeny < 60 rokov)

3. Fyzikalny nalez (vyberte jeden, maximalne 6 bodov, ak st obidva pritomné)
SPachové xantémy

pred vekom 45 rokov

Arcus lipoides corneae diagnostikovyny
4. Hodnoty LDL - cholesterolu bez lie¢by

L.bDL-¢>85mmoln (8)
L.bL-c65-84mmol/t (5)
L.bL-50-64mmol/t 3)
L.bL-c40-49mmol/t (1)

5. DNA analyza

Funkéna mutacia v apoB, LDL alebo PCSK9 géne

Celkové skore (vysledny sucet)

Diagnéza (vyznacte)
Ista FH: > 8 bodov

Pravdepodobna FH: 6 - 8 bodov

Mozna FH: 3 - 5 bodov

(X)

Upravené podl’a: European Heart Journal, ehz455, https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehz455. Published: 31

August 2019.

Koordina¢né centrum pre familiarne hyperlipoproteinémie, SZU indikuje geneticku

analyzu: Panel génov (LDLR, ApoB, PCSK9, ApoE, STAP1, LDLRAP1) O
ApoB alebo LDLR alebo iny gén O

Datum:

Podpis / Razitko:

Informadcia (vid’ str. ¢. 1)

Pracovnici v MEDPED projekte a Koordinacného centra pre familiarne hyperlipoproteinémie, SZU Bratislava,
ktori maju k dispozicii informdcie 7 tohto dotaznika za uicelom prevencie a zostavenia registra pacientov:

Doc. MUDy. Katarina Raslova, CSc., Doc. MUDr. Branislav Vohnout, PhD. a RNDr. Miroslava Huckova.

Kontakt: Koordinacné centrum pre familiarne hyperlipoproteinémie, Slovenskd zdravotnicka univerzita,

Limbova 12, 833 03 Bratislava (www.medpedfh.sk)
Kontaktnd osoba: RNDr. Miroslava Huc¢kovd, e-mail: medpedfh@gmail.com




