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Kazuistika

Chlapec 2 roky, hospitalizovan pro opakované horecnaté stavy

Laboratorni vysledky
-odpovidaly aktualnimu stavu pacienta

S-cholesterol: 6,8 mmol/l (2,6 — 4,8 mmol/l)
S-triacylglyceroly: 1,78 mmol/l (1,2 = 1,6 mmol/l)

ale ambulantn

Dale a € S| akovan
S-cho Ies erolu (6,9 mmol/l a 6,7 mmol/l)

Vlysloveno podezieni na familiarni hypercholesterolémii a pacient byl
odeslan k dalsimu sledovani do lipidové ambulance

Indikovano molekularné genetické vysetreni pacienta



Molekularne geneticka analyza

APO B R3500Q heterozygot

Dg. Familiarni defekt Apo B 100 — doporuceno provést molekularné genetické vysetreni
ostatnich €lent rodiny
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Molekularne geneticka analyza

Gen Polymorfismus/mutace
Apo B R3500Q

Apo E E2/E3/E4

Beta-Fibrinogen (FGB) -455 G—A

Glykoprotein llla ,(HPA1 GPllla, Integrin | L33P (a/b)

B3)

Angiotensin konvertujici enzym (ACE) 287 bp inserce/delece (I/D)
Lymfotoxin alfa (LTA) C804A

Endotelova syntetaza NO (NOS3) -186T—C

G894T




Vysledky molekularne geneticke
analyzy pacienta

Gen Vysledek

Apo B R3500Q - heterozygot
Apo E E3/E3

Beta-Fibrinogen (FGB) -455 G—A - normalni

Glykoprotein Illa ,(HPA1 GPllla, Integrin | L33P (a/b) — normalni (a/a)
B3)

Angiotensin konvertujici enzym (ACE) | 287 bp inserce/delece (I/D) - normalni (I/1)

Lymfotoxin alfa (LTA) C804A - normalni

Endotelova syntetdza NO (NOS3) -7186T—C - heterozygot
G894T - heterozygot




Vysledky molekularne geneticke analyzy rodiny

I1:  Apo B R3500Q - heterozygot
eNOS -786T—C - heterozygot I/2: FGB -455 G—A - heterozygot
G894T - heterozygot
HPA1 L33P — heterozygot ||. }4@
1 2
/1 -1964
1/2 — 1962

1. E ﬂ E /1 — 1987
11/2 — 1994
1 2 3 \

11/3 - 2000
I/2: Apo B R3500Q - heterozygot
eNOS -786T—C - heterozygot

G894T - heterozygot

I11: Apo B R3500Q - heterozygot I1/3: Apo B R3500Q - heterozygot
HPA1 L33P — heterozygot eNOS -786T—C - heterozygot

FGB -455 G—A - heterozygot G894T - heterozygot




Dynamika hodnot lipidoveho spektra
u pacienta s hyperlipoproteinemii

Cholesterol | LDL - chol | Triacylglyceroly | Lipoprotein(a) Terapie
mmol/| mmol/| mmol/| mgl/l
20.2.04 6,3 4,50 0,71 274,76 dieta
12.7.04 6,6 4,70 0,54 302,23 dieta
1.3.05 5,1 3,49 0,49 cholestyramin 4 g 1x1
14.11.05 4.6 3,65 0,64 cholestyramin 4 g 1x1
12.12.06 5,4 3,64 0,74 cholestyramin 4 g 1x1
1.10. 07 7,0 5,44 0,64 cholestyramin 4 g 1x1
5.2.08 5,5 3,54 0,67 cholestyramin 4 g 1x1
27.5.08 6,8 4,52 0,47 cholestyramin 4 g 2x1
29.9.08 5,3 3,18 0,38 cholestyramin 4 g 2x1




Dynamika hodnot lipidoveho spektra
u ostatnich ¢lenu rodiny

Otec Nejstarsi Starsi
sourozenec sourozenec
Cholesterol 51-7,0 46-572 51-6,7
(mmolll)
LDL-cholesterol 3,47 -5,23 3,16 - 3,73 3,37 -4,88
(mmol/l)
Triacylglyceroly 1,47 - 2,69 0,76 - 1,21 0,56 - 1,35
(mmol/l)
Terapie Dieta, fibraty, Dieta Dieta
statiny




Zaver
-Spektrum nalezenych mutaci koreluje s klinickym stavem pacienta
-Molekularne geneticka analyza umoznuje zpresneni diagnozy
- U vSech muzskych ¢lent rodiny existuje vzhledem k charakteru

zjistenych mutaci vysoke riziko aterosklerozy a budoucich
kardiovaskularnich prihod



