Tricatnik a infarkt? Védci pomahaji odhalit
skrytou genetickou hrozbu

28.1.2025 - | Masarykova univerzita

Familiarni hypercholesterolemie patri k nejcastéjSim dédicnym porucham metabolismu
viibec. Postihuje jednoho ¢lovéka ze dvou az tfi set, coz znamena, Ze v Cesku Zije kolem
Ctyriceti tisic lidi, kteri maji v jejim dusledku nasobné vyssi riziko srdec¢niho infarktu, ¢asto
uz po tricatém roku zivota. Prestoze 1ze nadmérné mnozstvi Skodlivého cholesterolu (tzv.
LDL cholesterolu) v krvi snadno a ucinné regulovat, problémem je, ze vétSina pacientu
(globalné az 90 %, v CR 75 %) o své diagnéze viibec nevi. Pomoci to ma zménit novy projekt
FH-EARLY, do néhoz se Lékarska fakulta Masarykovy univerzity zapojila spolu s dalSimi
trinacti evropskymi institucemi.

,Clovék muze 7it 1éta bez piiznaki, nez ho necekané postihne srdec¢ni prihoda. A ¢im je starsi, tim
hur se familiarni hypercholesterolemie diagnostikuje, jelikoz hladina cholesterolu se s vékem
prirozené zvysuje, a mize tak byt téz$i rozlisit, zda je to dusledkem genetické poruchy nebo jinych
faktort jako je napriklad nezdravy zivotni styl. Presnou diagndzu pak prinese az genetické
vysSetreni,” rika Tomas Freiberger z Centra kardiovaskuldrni a transplantacni chirurgie Brno. Pred
Ctyrmi lety jako odborny garant zastitil pilotni projekt casného zachytu familiarni
hypercholesterolemie u novorozencu na narodni trovni. ,Nejvy$si specifitu pro zdchyt onemocnéni
ma vySetreni cholesterolu u déti od jednoho do deviti let véku, ale my jsme prokazali, ze efektivni je
uz vy$etreni u novorozencu z pupecnikové krve,” dodava.

Pravé na véasnost diagnozy, jakozto klicovy aspekt pro nasledny prubéh 1é¢by i zvySeni kvality Zivota
pacientt, se chce novy nadnéarodni projekt financovany z programu Horizon Europe zamérit. Jeho
vystupy budou obsahla funkcni charakterizace prislusnych genovych variant usnadnujici pochopeni
vzniku onemocnéni s vyuzitim nejmodernéjsich technologii vCetné umélé inteligence také vSak
vyzkumnici vyvinou sadu pro véasnou diagnostiku i predikci toho, jak bude u konkrétniho pacienta
probihat.

»Nase pracovisté do projektu vstupuje s rozsahlou databazi geneticky i klinicky dobre
charakterizovanych pacientil a vice nez dvacetiletou zkuSenosti s genetickou diagnostikou tohoto
onemocnéni. Budeme koordinovat tu Cast projektu, ktera se zaméri na hledani novych gent a novych
genetickych mechanizmu vzniku familiarni hypercholesterolemie, a také na vypracovani genetického
rizikového skore pro urceni individualni miry rizika u jednotlivych pacientt,” dodava profesor
Freiberger, ktery se prevenci a 1é¢bé kardiovaskularnich onemocnéni vénuje i v ramci Narodniho
institutu CarDia.

Projekt FH-EARLY pritom pomuze predchézet pred¢asnym kardiovaskularnim onemocnénim nejen u
pacientt s familidrni hypercholesterolemii, ale i v rdmci obecné populace, a jeho dopad dalece
presahuje hranice zdravotni péce. Néklady souvisejici s kardiovaskuldrnimi onemocnénimi jsou v
celé Evropské unii odhadovany na 282 miliard eur rocné. Diky véasné diagnoze a cilenéjsi terapii tak
méa FH-EARLY potencidl zajistit pacientum zdravéjsi zivot bez srdecnich prichod, ale také vyrazné
snizit tuto ekonomickou zatéz.
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