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Reportování výsledků  
krevních lipidů, je nutné  
myslet na familiární  
hypercholesterolémii 

T. Šálek, V. Soška, M. Budina, M. Vecka,  
V. Šálková, M. Vrablík

Familiární hypercholesterolémie (FH) je nejčastější mo-
nogenní onemocnění s prevalencí asi 1:300 (1). Pacienti 
mají často v rodokmenu úmrtí nebo kardiovaskulární pří-
hody ve věku do 50 let. Prvním příznakem onemocnění 
může být náhlá smrt. I když Česká republika patří mezi 
nejlepší státy na světě v diagnostice tohoto onemocnění 
je u nás zachyceno jen asi 20 % pacientů (2). V rámci čes-
kého předsednictví EU byla vytvořena Pražská deklarace 
s cílem zavedení pediatrického screeningu tohoto one-
mocnění v rámci EU (3).

Kliničtí biochemici hrají klíčovou roli v diagnostice FH, 
protože diagnostika je postavena na koncentraci LDL 
cholesterolu v plazmě. Proto jsme také nedávno vytvořili 
elektronický dotazník, který měl také edukační cíl a zvýšit 
tak povědomí o tomto závažném onemocnění. Dotazník 
byl komplexní, zaměřil se i na další důležité aspekty dia-
gnostiky v lipidologii. Vycházel ze současného doporuče-
ní European Federation of Clinical Chemistry and Labora-
tory Medicine (EFLM) a European Atherosclerosis Society 
(EAS) (4). Tato společná strategie doporučuje:

	� při koncentraci LDL cholesterolu nad 5.0 mmol/L u do-
spělých jedinců a nad 4.0 mmol/L u dětí vydávat kromě 
koncentrace LDL cholesterolu interpretační komentář 
popisující, že se může jednat o FH

	� Laboratoře by měly vydávat cílové hodnoty LDL choles-
terolu pro všechny kategorie kardiovaskulárního rizika

	� Horní referenční mez LDL cholesterolu na výsledkovém 
listu (2.6 mmol/l) odráží terapeutický cíl pro nízké riziko 
(5) a dolní referenční mez (0,5 mmol/l) musí být pod cí-
lovou hodnotou (1,0 mmol/l) pro nejtěžší pacienty, kteří 
prodělali dvě kardiovaskulární příhody během posled-
ních 2 let

	� Výpočet LDL cholesterolu by se neměl provádět u paci-
entů s koncentrací triacylglycerolů nad 4.5 mmol/L

	� Rovnice Martin–Hopkins je doporučována pro výpočet 
LDL cholesterolu u pacientů s LDL cholesterolem pod 
1.8 mmol/L a/nebo v koncentrační oblasti triacylglycero-
lů 2.0 – 4.5 mmol/L a u vzorků odebraných bez lačnění

	� Laboratoře by měly provádět výpočet non-HDL choles-
terolu

	� Měření lipoproteinu(a) by se mělo provádět v jednotkách 
nmol/L

	� Laboratoře by měly standardně provádět stanovení 
apolipoproteinu B, jako parametru ukazujícího celkovou 
nálož aterogenních lipoproteinů
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