EGY HET FIGYELEM: Nemzetkozi 6sszefogéas a velesziilett
magas koleszterinszint ellen

Becslések szerint mintegy 10 millié6 egyénnek vamifgris hiperkoleszterinémia betegsége
vilagszerte, és a betegek 80%-anal nem ismerik éet. Csak a felismert betegek
egytizedénél kielégitaz alkalmazott kezelés eredménye. Az érintett raagpetegek szama
20-50 ezer lehet, és jelenleg alig 1 szazalékukaymoblémajardl. A felismerés és a betegek
kovetésére elindult egy regiszter program, amibebhto helyen, kéztik a__gyulai
lipidcentrumbanis be lehet kerulni.

A familiaris hiperkoleszterinémia (velesziletett maga koleszterinszint: FH) globalis
egészségligyi problémat jelent, mivel a vilag mindzén éifordul. Altalaban nem ismerik
fel kdnnyen, ezért sokszor halalos kimerietehz FH 6 kovetkezménye a fiatalkori
szivhalalozas (40 éves kowl#), pedig az okozott nagyfoku érelmeszesedés éxz akbol
bekdvetke# sziv- és érrendszeri sziiimények megékhetek lennének hatékony szakmai
kezdeményezéssekkel ésigdsokkal.

A probléma megoldasara a vilag minden ré$lzgyiiltek 6ssze a szakemberek Bardpai
Atherosclerosis Tarsasagegisze alatt -EAS Familiar Hypercholesterolaemia Studies
Collaboration (FHSC) — hogy egyitt valaszoljanak e globalis egészséagkigivasra. Az
egyuttmikddés magaban foglalja a betegség ismertségéneféséy, és a FH illetve betegek
felismerésére fokuszalo programok létrehozasatjtesttesét.

The EAS-FHSC egydutttikodés 2016-ban indult, a nemzetk6zi szakmai hali@hgamatosan
fejlodik, jelenleg 65 orszag szakemberei vesznek bedsm. A fé cél a betegség még jobb
megertése a betegség és betegadatodjtegével és elemzésévalmitl azt varjak az
orvosok, hogy segitségikkel még hatékonyabb kezdjésasokat lehet majd kidolgozni.

A figyelemfelhivas érdekében létrejotNemzetkozi Familidris Hiperkoleszterinémia Nap,
amit minden évben szeptember 24-én rendeznek neglehAévben ez vasarnapra esik, igy a
szervezet azt medad egész hetet — 2017. szeptember 18-24. — a betetiségenteli, ez az
FH Hét.

A betegség hatterében 4 ismert gén mutacioja allatFH roviden azt jelenti, hogy az
érintett személy az egyik satibl normalis struktlrdju LDL receptor gént 6rokol, aenasik
szubjétsl egy funkciondlisan nem #Whk6dd, mutans gént kap. Az LDL receptor szam felére
csokken, ennek kovetkeztében extrém magas LDL4@ atakul Ki.

Két tipusa van az orokletes magas koleszterinshntA sokkal gyakoribb Ugy nevezett
heterozigéta formaja, aminek é&rdulasi gyakorisaga a korabbi vizsgalatok 1:580-r
becsilték. Az UGjabb felmérések joval gyakoribb akiail szamolnak be, Hollandidban



példaul 1:200-as aranyt mértdagyarorszagon a becslések szerint 20-50.000-retEhz
érintett betegek szama

Az érintett betegeknél mar a 30-as, 40-es éveilaakul a tineteket okozo szivbetegsaii
leggyakrabban mellkasi fajdalom (angina pector&gwinfarktus form4jaban jelentkezik.

A ritkabb, de sulyosabb fajtaja a betegségnek azhamozigéta forméaja, ami egymilliébél
egy embert érint, de van olyan orszag (a mar etnktellandia), ahol minden 300.000ré&

jut egy ilyen beteg. Ennél a tipusnal a vér kokxsaszintje tobb mint hatszorosa a normal
ertéknek. Magyarorszagon mintegy 10-33 ilyen bé&tedulhat eb.

E betegeknél mar gyermekkorban, vagy séiktitban is megjelenhetnek a sziv-érrendszeri
elvaltozasokges mar tizenévesen szivelégtelenségben szenvekhetgy akar mar a huszas
éveik elején szivinfarktust kaphatnak.

Egyes szakemberek azt is vélelmezik egyébként, egggs, a médiaban is nagy port kavard
korai sportoloi szivhalalozés héatterében is endsh ismert betegség allhat.

A betegség korai felismerése és kezelése a betegymgmontjabdl életment! Minden nap,
amikor a magas koleszterinszintet nem kezelik nelgien, leheiséget teremt arra, hogy az
érelmeszesedés elinduljon, és sulyos édthényekhez, halalhoz vezessen. Magyarorszagon
jelenleg ,kaszkad rendsZgr szirést végeznek, ami azt jelenti, hogy ha a felfddexi
betegséget, akkor az FH-s beted gsasod és harmadfoku csaladtagjait is elkezdikngz

A nemzetkozi egyuttfikddés részeként hazankban is elindult egy onligeszeer program a
familiaris hiperkoleszterinaemias betegek kovewsArregiszter célja, hogy &ani tudjak a
betegségben érintetteket, és hogy medfadslegységes kezelést kaphassamategiszterbe
jelenleg tébb hazai varos,_koztik Gyula, lipidcentrumaban lehet, a haziorvos és
program koordinatorainak segitségével bekerilniJelenleg toébb mint 300 beteg talalhato
meg benne, a cél minél tobb FH beteg regisztr@asamegfelélkezelése, ezaltal a betegség
megebzése, illetve a szé&dmények elkertlése.

Az esetleges felismert ritkdbb (Gn. homozigo6tadh@an) érintett gyermekeket és csaladjaikat
az orszagos gyermek lipidologiai kézpontokban Semmelweis Egyetem AOK Il. Sz.
Gyermekklinika, Hypertonia Anyagcsere Munkacsoport; Szegedi Tudgegyetem
Gyermekklinika; Pécsi Tudomanyegyetem AOK Gyermigkkh — varjak a szakemberek.

A tovabblépéshez elengedhetetlen a betegség naggaidrtsége mind a kardiologusok,
mind a haziorvosok kdrében. Ugyaniggiikség van arra is, hogy a potencialisan érintett
csaladok — mivel 6rokbdé betegsegél van szo — felismerjék a kockazatot!

Ha gyermekek esetében 6,5 mmol/liter felett vanokedezterinszint, mig felitteknél 7,8
mmol/liter felett, gy, hogy kdézben az egyéb varzmiraméterek nem emelkednek, akkor
gondolni kell az 6rokletes magas koleszterinszeteségre,sleg ha a csaladban férfiaknal
55 éves kor, migdknél 60 éves kor étt sziv- és érrendszeri megbetegedés fordéit el

A betegséget testi tiinetek is kisérhetipéldaul az an. xanthomak, amik ér beltletér!
kiemelked sargas elvaltozasok, lerakdédasék betegek 70%-anal 45 éves kobtela kéz
feszity inakon vagy az Achilles in tertletén észlebledt Tipikus tlnet a 45 éves kol




szaruhartyan megjelénfehér kerek kéralaku elvaltozas, illetve a betegek egy részénél a
szemhéjon elszinezett sargas felrakddégjelenése.

A betegség képi abrazolasa egyebként Leonardo dei \WWlona Lisa festményén is
felfedezhed.

A problémaval &k nincsenek egyedil, pontosan egy éve, 2016. smbpte 24-én, a
Nemzetkozi Familiaris Hiperkoleszterinémia napjdakalt meg formalisan is &ZiVSN
(Segitiink Neked!) orszagos betegegyesil&H csoportja. A SZIVSN mar tobb éve
foglalkozik FH-s betegek éresével és tamogatasaval, havonta szerveznékd sz2s
oktatoprogramot, az idei nyaron tematikus taboszerveztek az érintett csaladoknak.

Legkdzelebb 2017. szeptember 24-én, a Szivink Na#dak kilonféle programokkal, és az
Egészség-Labirintussal az érintetteket és az érdéket, de a betegszervezet az interneten is
elérheb:

WWW.Szivsn.hu

www.facebook.com/szivsn
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