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Familiarni hypercholesterolémie (FH) je nejcastéjsi mo-
nogenni onemocnéni s prevalenci asi 1:300 (1). Pacienti
maji Casto v rodokmenu umrti nebo kardiovaskularni pfi-
hody ve véku do 50 let. Prvnim pfiznakem onemocnéni
mdze byt ndhla smrt. | kdyz Ceska republika patfi mezi
nejlepsi staty na svété v diagnostice tohoto onemocnéni
je unas zachyceno jen asi 20 % pacientd (2).V rdmci Ces-
kého predsednictvi EU byla vytvorena Prazska deklarace
s cilem zavedeni pediatrického screeningu tohoto one-
mocnéni v ramci EU (3).

Klini¢ti biochemici hraji kliCovou roli v diagnostice FH,
protoZze diagnostika je postavena na koncentraci LDL
cholesterolu v plazmé. Proto jsme také nedéavno vytvorili
elektronicky dotaznik, ktery mél také edukacni cil a zvysit
tak povédomi o tomto zdvazném onemocnéni. Dotaznik
byl komplexni, zaméfil se i na dalsi dlilezité aspekty dia-
gnostiky v lipidologii. Vychézel ze sou¢asného doporuce-
ni European Federation of Clinical Chemistry and Labora-
tory Medicine (EFLM) a European Atherosclerosis Society
(EAS) (4). Tato spolec¢né strategie doporucuije:

= pri koncentraci LDL cholesterolu nad 5.0 mmol/L u do-
spélych jedinct a nad 4.0 mmol/L u déti vydavat kromé
koncentrace LDL cholesterolu interpretacni komentar
popisujici, Ze se mUZe jednat o FH

= Laboratore by mély vydavat cilové hodnoty LDL choles-
terolu pro vdechny kategorie kardiovaskularniho rizika

= Horni referencni mez LDL cholesterolu na vysledkovém
listu (2.6 mmol/l) odrazi terapeuticky cil pro nizké riziko
(5) a dolIni referenéni mez (0,5 mmol/l) musi byt pod ci-
prodélali dvé kardiovaskularni pfihody béhem posled-
nich 2 let

= Vlypocet LDL cholesterolu by se nemél provadét u paci-
entll s koncentraci triacylglycerold nad 4.5 mmol/L

= Rovnice Martin-Hopkins je doporu€ovana pro vypocet
LDL cholesterolu u pacient(l s LDL cholesterolem pod
1.8 mmol/L a/nebo v koncentracni oblasti triacylglycero-
I& 2.0 - 4.5 mmol/L a u vzork( odebranych bez lacnéni

= Laboratore by mély provadét vypocet non-HDL choles-
terolu

= Méfenilipoproteinu(a) by se mélo provadét v jednotkéch
nmol/L

= Laboratofe by mély standardné provadét stanoveni
apolipoproteinu B, jako parametru ukazujiciho celkovou
naloz aterogennich lipoproteint
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