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Projekt MED PED v Ceské republice
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Familiarni  hypercholesterolémie je poddiagnosti-
kované onemocnéni s vysSi frekvenci v populaci, nez
se plvodné usuzovalo. Autorsky kolektiv s rozsahlymi
zkusenostmi s diagnostikou a lécbou pacientl s timto
onemocnénim (Ondrej Kyselak, Viadimir Soska, Tomas
Freiberger a Michal Vrablik) se v tomto &isle Casopisu Kili-
nicka biochemie a metabolismus zabyvaji projektem MED
PED v Ceské republice. Sdéleni je zaméfeno predevsim
na charakteristiku, diagnostiku a léCbu familiarni hyper-
cholesterolémie a v zavéru ¢lanku autofi zdGraznuii roli
projektu MED PED a ukazuiji vysledky témér dvacetileté
prace lékard v CR, ktefi se do projektu zapajili.

Projekt MED PED pfinasi jasny profit pro pacienty
a jejich rodiny, ma jasna pravidla a je zaloZzen na mezina-
rodni spolupraci. Elektronicka databaze projektu umoz-
fAuje spolupraci mezi lékati v CR se zdjmem o proble-
matiku familiarnich dyslipoproteinémii. Umoznuje jejich
komunikaci, vytvari podminky pro vzajemné pravidelné
setkavani a vymeénu zkuSenosti. Spolecné setkavani lidi
se stejnym zajmem a ambici délat systematickou mra-
venci praci zalozenou na entuziasmu a presvedceni je
hlavné v dnesni uspéchané dobé velice uZitecné. A ne-
jde jenom o setkavani lékarl. DileZitgjSi je moZnost
prostfednictvim projektu MED PED propojit pacienty
Z jedné rodiny (z mista jejich bydliste, postaci navste-
va nejblizsho pracoviste MED PED) a diagnostikovat
a lécit je cilené, podle nejnovejSich doporuceni. Velkou
prilezitosti, ktera mize v soucasné dobé prinést oziveni
projektu, jsou nové terapeutické postupy. Hlavné inhibi-
tory PCSK-9 jsou novym a velmi potfebnym doplikem,
nebo alternativou ke statinové terapii, protoze pacienti
s heterozygotni formou familiarni hypercholesterolémie
Casto nedosahuji terapeutické cile ani pfi kombinované
terapii statinem a ezetimibem.

Kaskadovy screening a molekularné genetické tes-
tovani ¢lend rizikovych rodin umozni zachyceni i téch
jedincU, ktefi (zatim) nemuseji splhovat kritéria familiar-
ni hypercholesterolémie. Analogicky u rodin s vysokym
kardiovaskularnim rizikem se nemusi prokazat mono-
genni charakter onemocnéni ve smyslu familiarni hyper-
cholesterolémie a v Uvahu pfichazeji jina onemocnéni.
To mize vést ke zlepSeni diagnostiky i terapie dosud
spiSe opomijenych dédiCnych onemocnéni, jako jsou
napf. sitosterolémie nebo deficit nebo snizeni aktivity
kyselé lysosomalni lipazy (LAL). Sitosterolémie a LAL
deficience (Wolmanova nemoc) nebo snizena aktivita
LAL (cholesterol ester storage disease, CESD), jsou
onemocneéni ze skupiny autosomalné recesivnich one-
mocnéni s velice nizkym vyskytem v populaci. Nicméné
je tfeba u pacientl s fenotypovym obrazem heterozy-
gotni familiarni hypercholesterolémie bez diagnostiko-
vané mutace v genu pro LDL receptor, ApoB ¢i PCSK9
pomyslet vramci diferencialni diagnostiky ina tato
vzacna a také poddiagnostikovana onemocnéni. | zde
mUze projekt MED efektivné podporit Iékare v racional-
nim rozhodovani o diagnostice a IéCbé.

Vétsi povedomi verejnosti o familiarni  hyperchole-
sterolémii a Uspésnost projektu je jisté vysledkem pra-
ce vSech Iékar( napfi¢ odbornostmi, do projektu jsou
zapojeni praktiCti Iékafi, internisté, diabetologové, kardio-
logove, pediatfi a v neposledni fade velice aktivné pra-
cuji pravé klini¢ti biochemici. Mezioborova spoluprace je
obohacuiici a prospésna, za zdarnym pribéhem projek-
tu MED PED je samozfejmé potiebné vidét i praci koor-
dinatorek projektu a laboratornich pracovnikd.

V informovanosti verejnosti hraji roli moderni média.
Neékdy pozitivni — v8echny informace o projektu MED
PED jsou dostupné na webovych strankach, vcetné
informaci pro pacienty a moznosti kontaktovat pacient-
skou organizaci Diagndza FH, ktera aktivné rozviji svou
Cinnost. Média poskytuji mnoho uziteCnych informaci,
ale mohou prinaset také zavazné problémy. Interneto-
vé diskuse o roli krevnich lipidd, predevsim cholestero-
lu, a o vyznamu statinové terapie jsou ¢asto neodborné
a zavadgjici. Existujici problém statinové intolerance je
v médiich prezentovan v Siroké skale nazord, od védecky
podloZenych faktl aZz po domnénky a Izi. V tomto ohle-
du poskytuje projekt MED PED platformu pro sdélovani
informaci v souladu s evidence based medicine, laicka
verejnost mUze ziskat relevantni informace od uznavané
instituce s mezinarodnim kreditem.

Projekt MED PED by nemél byt hendikepovan riziky,
ktera ohrozuji podobné projekty: nutnost velkého podi-
lu entuziasmu s nizSim finanénim krytim, maly zajem
platcl zdravotni péce, slabé povédomi verejnosti, maly
zajem o problematiku v rodinach nékdy s problematic-
kymi vztahy, geograficka nerovnomeérnost rozlozeni cen-
ter, pfistup ke genetické diagnostice a kone¢né i nékdy
komplikovany pfistup k datlm.

Projekt MED PED by mohl diky svému Sirokému zabé-
ru pomoci nejen v informovani verejnosti (a nekdy i léka-
r0), ale mohl by racionalné resit otazky tolik diskutované
v dnesni medicing, kterymi jsou napriklad komercni aktivity
zdravotnickych zafizeni i diagnostickych laboratofi, spolu-
prace zdravotnickych zatizeni a lékar(l s farmaceutickymi
firmami, spoluprace neprofitnich a komer¢nich diagnos-
tickych center, partnerstvi s pacientskymi organizacemi,
otazky financovani a dalsi. V kazdém pfipade je potrebné
akcentovat pocit soundlezitosti pacientt i Iékard v oblasti,
ktera ma duleZité medicinské konsekvence.

Projekt MED PED nepredstavuije jen prostou databazi
nebo registr, jde také o prostor pro spolupraci odbor-
nik{, ktefi se dané problematice vénuji. Poskytuje také
moznosti spoluprace s pacientskou organizaci. Je nut-
né podotknout, ze projekt MED PED je otevieny a lékafi
se zajmem o familiarni hypercholesterolémii se mohou
stat spolupracovniky MED PED. Je velmi dobré, ze je
v Casopise Klinicka biochemie a metabolismus vénovan
prostor problematice familiarmi hypercholesterolémie
a projektu MED PED a spoluautordim c¢lanku je potreb-
né vyslovit uznani za jejich dlouholetou angazovanost
v tomto projektu.
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