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CZEGO DOWIESZ SIE Z PORADNIKA?

Poradnik zawiera podstawowa wiedze o hipercholesterolemii rodzinnej — o jej przyczynie, leczeniu i ewentualnych konsekwencjach. Dowiesz sie jaki wptyw
na twoje serce i naczynia krwionosne ma podwyzszony cholesterol. Przede wszystkim jednak nauczymy Cie jak obnizy¢ poziom cholesterolu poprzez zmiane

stylu zycia i odpowiednie leczenie i jak znalez¢ w Twojej rodzinie krewnych potencjalnie obcigzonych ta choroba.
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Co to jest cholesterol i lipoproteiny?

Cholesterol jest zwiazkiem ttuszczowym, niezbednym w organizmie
m.in. do budowy bton komérkowych, produkcji hormonéw oraz syntezy
kwasow zotciowych w watrobie. Zwiazki lipidowe zwane tréjglicerydami
oraz cholesterol nie rozpuszczaja sie we krwi, dlatego potrzebuja specjal-
nego transportera, ktory przeniesie je z narzadéw, w ktérych powstaja lub
sg wchtaniane (jelita, watroba) do odpowiednich komérek. Transporterami
cholesterolu miedzy réznymi narzadami i komdrkami ciata sa lipoproteiny.
Dwie najwazniejsze lipoproteiny transportujace ttuszcze to LDL, lipoprote-
ina o niskiej gestosci (LDL, ang. Low Density Lipoprotein) oraz HDL, lipopro-
teina o wysokiej gestosci (HDL, ang. High Density Lipoprotein).

Cholesterol transportowany przez LDL czesto jest okredlany jako zty
cholesterol, poniewaz odktada sie w $cianach naczyn krwiono$nych, po-

HIPERCHOLESTEROLEMIA RODZINNA

wodujac ich stwardnienie i zwezanie, ktére nazywamy miazdzyca. Z ko-
lei miazdzyca prowadzi bezposrednio do choréb ukfadu serca i naczyn
(patrz rozdz. 3).

Cholesterol transportowany przez HDL nazywany jest dobrym cho-
lesterolem poniewaz usuwa cholesterol odtozony w $cianach naczyn.
Wysoki poziom HDL-cholesterolu oznacza, ze cholesterol jest sprawnie
usuwany z komorek i krwi, a przez to nie odktada sie w postaci ztogéw.
Osoby z wysokim stezeniem HDL-cholesterolu i niskim LDL-cholesterolu
s3 harazone na ryzyko wystapienia miazdzycy w niewielkim stopniu.

Gtéwnym sktadnikiem biatkowym lipoprotein LDL jest Apolipoprote-
ina B (tzw. ApoB). Przez ApoB LDL-Cholesterol wiaze sie z odpowiedni-
mi LDL-receptorami na powierzchni komérek watroby. Jesli receptor dla
LDL-Cholesterolu lub biatko ApoB sg nieprawidtowo zbudowane, poziom
cholesterolu w Twoim organizmie ulega podwyzszeniu.



”- Hipercholesterolemia rodzinna



Hipercholesterolemia rodzinna - co to za choroba?

Cechy takie jak kolor oczu oraz niektdre choroby, ktére mozemy dzie-
dziczy¢ po naszych rodzicach, sa uwarunkowane przez informacje zapi-
sane w genach. Kazdy gen wystepuje w dwdch kopiach, jeden od matki,
drugi od ojca. Nawet najmniejsza zmiana w danym genie moze prowa-
dzi¢ do choroby dziedzicznej. U podtoza hipercholesterolemii rodzinnej
lezy najczesciej uszkodzenie w obrebie genu odpowiedzialnego za po-
wstawanie receptora dla LDL-Cholesterolu lub rzadziej w genie Apoli-
poproteiny B (najwazniejszego biatka lipoproteiny LDL). Bardzo rzadko
hipercholesterolemie rodzinng powoduje mutacja genu biatka PCSK9.

Receptory dla LDL-cholesterolu, rozmieszczone na powierzchni ko-
morek watroby, wychwytuja z przeptywajacej krwi czasteczki LDL-Cho-
lesterolu i odbieraja transportowany przez nie cholesterol (ryc. 1). Defekt
genu receptora dla LDL-Cholesterolu powoduje, iz ma on nieprawidtowa
budowe, przez co wychwytywanie i usuwanie LDL-cholesterolu z krwi
jest utrudnione. Skutkiem tej mutacji jest wysoki poziom cholesterolu
we krwi, przede wszystkim ztego cholesterolu, to znaczy zwigzanego
z czasteczkami LDL. Duze ilosci cholesterolu LDL przenikaja do $cian tet-
nic prowadzac do ich uszkodzenia i powstawania blaszki miazdzycowej.
Proces miazdzycowy u chorych z hipercholesterolemia rodzinng FH jest
znacznie przyspieszony poniewaz wysoki poziom cholesterolu wystepuje
juz w dziecinstwie. Objawy miazdzycy tetnic wiencowych, mézgowych
czy obwodowych moga wiec pojawic sie juz w mtodym wieku. Choroba
ta dotyka cate rodziny i moze pojawiac sie nawet w kilkunastu kolejnych
pokoleniach (ryc. 2). Jezeli jedno z rodzicéw, matka lub ojciec, ma hiper-
cholesterolemie rodzinng ryzyko, ze ich dziecko réwniez zachoruje wy-
nosi 50%.

Wiekszos¢ chorych z hipercholesterolemia rodzinng FH dziedziczy
tylko jeden uszkodzony gen receptora dla LDL-Cholesterolu lub Apoli-
poproteiny B, pochodzacy od jednego z rodzicéw obcigzonego choro-
ba, natomiast drugi gen pochodzacy od rodzica zdrowego pozostaje
prawidtowy. Pacjenta takiego nazywamy heterozygota pod wzgledem
hipercholesterolemii rodzinnej FH. Zazwyczaj u takiego chorego spraw-
nie funkcjonuje okoto potowa LDL-receptoréw na powierzchni komoérek.
W efekcie poziom cholesterolu catkowitego i LDL-Cholesterolu wzrasta
dwu i trzykrotnie ponad norme powodujac przyspieszony proces miaz-
dzycowy. Mezczyzni z hipercholesterolemia rodzinng FH (posta¢ hete-

rozygotyczna) najczesciej doznaja zawatu serca migedzy 30 a 50 rokiem
zycia a kobiety 10 - 20 lat pdzniej. Pacjent, ktory odziedziczyt oba uszko-
dzone geny po matce i po ojcu jest homozygota pod wzgledem hiper-
cholesterolemii rodzinnej. Zdarza sie to jednak wyjatkowo rzadko, raz na
milion urodzen. U takich oséb stezenie cholesterolu catkowitego wzrasta
nawet pieciokrotnie i wiecej. U pacjentdw z homozygotyczna postacia
hipercholesterolemii rodzinnej choroba naczyn wiencowych pojawia sie
zwykle juz okoto 10 roku zycia.

Nalezy jednak pamieta¢, ze bardzo wysokie ryzyko choréb serca i na-
czyn (zawat serca, udar mézgu, miazdzyca konczyn dolnych) w przebiegu
hipercholesterolemii rodzinnej FH zalezy nie tylko od wysokiego pozio-
mu cholesterolu, ale takze od innych czynnikéw, na przyktad wspotist-
nienia cukrzycy i nadci$nienia tetniczego. Bardzo istotne znaczenia dla
rozwoju powiktan w hipercholesterolemii rodzinnej FH ma tez styl zycia,
czyli dieta, palenie papieroséw i aktywnos¢ fizyczna. Kobiety obcigzone
hipercholesterolemia rodzinng FH zapadaja na choroby sercowo-naczy-
niowe srednio 10 lat pdzniej niz mezczyzni.

Tylko wczesne rozpoznanie i leczenie mogg istotnie obnizy¢ poziom
cholesterolu oraz ryzyko choréb serca w hipercholesterolemii rodzinnej
FH.

Kiedy podejrzewac hipercholesterolemie rodzinng?

Hipercholesterolemia rodzinna (FH, ang. familial hipercholesterole-
mia) jest jedna z najczestszych choréb uwarunkowanych uszkodzeniem
jednego genu (monogenowa). Szacuje sie, ze w Polsce jest od 80 tysiecy
do 160 tysiecy chorych z hipercholesterolemia rodzinng FH. Przecietnie
jedna na 500 oséb ma defekt genetyczny prowadzacy do tej choroby.

Rozpoznanie kliniczne hipercholesterolemii rodzinnej FH jest oparte
na badaniach laboratoryjnych, wywiadzie w kierunku choréb wystepu-
jacych w rodzinie (szczegdlnie choroby wiencowej, zawatu serca i hiper-
cholesterolemii) oraz badaniu lekarskim.

W przebiegu hipercholesterolemii rodzinnej FH moga sie pojawi¢ guz-
ki w obrebie $ciegien na pietach i dtoniach (kepki z6tte $ciegien), z6ttawe
plamki wokét oczu (tzw. zéttaki ptaskie powiek) oraz z6tty pierscien ro-
gowki. Objawy te nie sag jednak charakterystyczne wytacznie dla pacjen-
téw z hipercholesterolemia rodzinng FH i nie zawsze wystepuja.



U pacjenta z podejrzeniem hipercholesterolemii rodzinnej nalezy
oznaczy¢ petny lipidogram czyli pomiar stezerh we krwi: cholesterolu cat-
kowitego (TC), LDL-cholesterolu (LDL-C), HDL-cholesterolu (HDL-C) oraz
tréjglicerydow (TG). Zawsze powinno sie wykluczy¢ inne choroby beda-
ce przyczyna wysokiego poziomu cholesterolu we krwi: niedoczynnos¢
tarczycy, choroby nerek (zespét nerczycowy, przewlekta niewydolnos¢
nerek), cukrzyce, choroby watroby oraz dziatania niepozadane lekéw

(progestagendw, sterydéw anabolicznych, kortykosterydéw, inhibitoréw
proteazy stosowanych w leczeniu zakazenia wirusem HIV).

Podstawa rozpoznania hipercholesterolemii rodzinnej FH jest wyso-
kie stezenie catkowitego cholesterolu i LDL-Cholesterolu wspétistniejace
z prawidtowymi poziomami HDL i tréjglicerydéw. Bardzo waznym czynni-
kiem jest takze wystepowanie w rodzinie choréb miazdzycowych (zawatu
serca, udaru moézgu) szczegélnie w mtodym wieku.

TABELA 1. Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej - skala punktowa
(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network -WHQO, Simon Broome Register)

WYWIAD PODMIOTOWY

1. Przedwczesna choroba wiericowa ( ponizej 55 rz. mezczyzn i 65 rz u kobiet)

2. Przedwczesna choroba naczyrn mézgowych lub obwodowych
WYWIAD RODZINNY

1. Krewni |-ego stopnia z przedwczesna choroba wiericowa lub naczyniowa

2. Krewni l-ego stopnia z LDL-Cholesterolem powyzej 190 mg/dl

3. Krewni I-ego stopnia z kepkami z6ttymi i/lub rabkiem rogéwkowym

4. Dzieci i mtodziez ponizej 18 r.z. z cholesterolem LDL-C powyzej 155 mg/d|

BADANIE PRZEDMIOTOWE

1. Kepki zotte sciegien

2. Rabek rogéwkowy

BADANIA LABORATORYJNE

1. Cholesterol LDL

2. Cholesterol LDL

3. Cholesterol LDL

4. Cholesterol LDL
(HDL- cholesterol i trojglicerydy w normie)

BADANIE GENETYCZNE

1. Mutacja genu receptora LDL lub ApoB

ROZPOZNANIE HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ FH

Pewne

Prawdopodobne

Mozliwe

> 8.5 mmol/I (330 mg/dl)

6. 5-8.4 mmol/l (250-329 mg/dl)
5.0-6.4 mmol/I (190-249 mg/dI)
4. 0-4.9 mmol/I (155-189 mg/dl)

2 pkt
1 pkt

1 pkt
2 pkt
2 pkt
2 pkt

6 pkt
4 pkt

8 pkt
5 pkt
3 pkt
1 pkt

8 pkt

> 8 pkt

6-8 pkt
3-5 pkt



W rozpoznawaniu hipercholesterolemii rodzinnej w Polsce mozna Rozpoznanie
uzy¢ kryteribw umieszczonych w tabeli 1 opracowanych na podstawie
Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broome Register. Kryteria rozpozna-
nia umieszczone s3 w pieciu grupach, ktére obejmuja: wywiad doty-
czacy pacjenta, wywiad rodzinny, badanie przedmiotowe, poziomy LDL Postawienie ostatecznego rozpoznania hipercholesterolemii rodzin-
w surowicy oraz analize DNA. Kazdemu kryterium przypi- nej FH w wielu przypadkach wymaga przeprowadzenia badan genetycz-
sana jest okre$lona wartos¢ punktowa. Na podstawie nych. Z pobranej prébki krwi izolujemy materiat genetyczny (DNA zawar-
sumy punktéw przypisanych poszczegdlnym kryte- te w biatych krwinkach), a nastepnie poddajemy
riom u danego pacjenta okreslane jest rozpozna- go analizie szukajac mutacji genu receptora dla
nie hipercholesterolemii rodzinnej jako pewne LDL-Cholesterolu lub ApoB. Wykazanie uszko-
(>8 pkt), prawdopodobne (6-8 pkt) lub mozliwe dzenia genu potwierdza ostateczne rozpozna-
(3-5 pkt). nie hipercholesterolemii rodzinnej FH.

Najczesciej jednak rozpoznanie hiperchole- Wysokospecjalistyczna diagnostyka po-
sterolemii rodzinnej stawiane jest dopiero po wy- zwala takze obja¢ poradnictwem genetycz-
stapieniu zawatu serca lub udaru niedokrwien- nym cate rodziny obcigzone hipercholeste-
nego moézgu. Wiadomo jednak, ze wczesne rolemig rodzinna. W przypadku diagnostyki
rozpoznanie hipercholesterolemii rodzinnej krewnych mozliwe jest pobranie do badan
FH pozwala wdrozy¢ intensywne leczenie, genetycznych wymazu z btony $luzowe;j
a co za tym idzie - unikna¢ powiktan kar- policzka, co pozwala unikna¢ kolejnego
diologicznych i neurologicznych. Dlate- pobierania krwi i wszystkich trudnosci
go tak wazna w opiece nad chorymi
z hipercholesterolemig rodzinng FH

hipercholesterolemii rodzinnej FH w rodzinie

z tym zwigzanych.
Szczegdtowa diagnostyke nale-
zy wdrozy¢ u dzieci z cholestero-
lem catkowitym przekraczajagcym
200 mg/dl oraz cholesterolem
LDL powyzej 130 mg/dl, ktérych
rodzice i bliscy krewni sg ob-

jest wielopokoleniowa diagnostyka
i poradnictwo obejmujace cata ro-
dzine dotknieta ta choroba (tzw. ca-
scade screening). Koniecznie nalezy
zaleci¢ krewnym pacjentéw z roz-
poznang FH oznaczenie profilu li-
pidowego, a nastepnie analize DNA
w kierunku mutacji receptora LDL
i ApoB. Znane sa przypadki potwier-
dzenia heterozygotycznej posta-
ci hipercholesterolemii rodzinnej

ciazeni przedwczesng chorobg
wiencowg (przed 65 rokiem zycia
u kobiet i przed 55 rokiem zycia
u mezczyzn) lub rozpoznana
hipercholesterolemia. Zaleca sie,
aby rodzice z hipercholesterole-
u pacjentéw z niemal prawidtowy- mia rodzinng FH wykonali lipido-
mi wynikami cholesterolu, gram oraz badanie genetyczne
szczegdlnie u mtodych

dorostych i dzieci.

u swoich dzieci najlepiej
po drugim roku zy-
cia a koniecznie




przed rozpoczeciem szkoty. Potwierdzenie roz-
poznania u dzieci jest niezwykle wazne, ponie-
waz pozwala na wczesne wprowadzenie zmian
w diecie i wdrozenie zdrowego trybu zycia.
Moze to pomdc w przysztosci zapobiegad po-
wiktaniom hipercholesterolemii i znacznie wy-
dtuzy¢ zycie. Jesli wyniki badania genetycznego
dziecka sa prawidtowe, nie powinnismy

sie obawia¢ ujawnienia hiperchole-

sterolemii rodzinnej FH w przyszto-




LECZENIE HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ

Obnizanie poziomu LDL-Cholesterolu

Najwazniejszym celem leczenia chorych na hipercholesterolemie ro-
dzinng jest zmniejszenie $miertelnosci zwigzanej z zawatem serca. Wyste-
powanie i przebieg choroby wiericowej w przebiegu FH sa w duzym stop-
niu zwigzane nie tylko z poziomem LDL-Cholesterolu, ale réwniez ze stylem
zycia oraz wspotwystepowaniem dodatkowych czynnikéw ryzyka sercowo-
naczyniowego. Pierwszym etapem terapii powinna by¢ edukacja chorego
w zakresie jego choroby oraz modyfikacja czynnikéw ryzyka. Zmiana stylu
zycia polega przede wszystkim na zmniejszeniu spozywania pokarmoéw
podnoszacych poziom cholesterolu we krwi, redukcji masy ciata oraz zwiek-
szeniu aktywnosci fizycznej i zaprzestaniu palenia papieroséw u palacych.

Zmiana sposobu odzywiania moze pomdc obnizy¢ zbyt wysoki poziom
cholesterolu o 10-15%. Nalezy jednak pamieta¢, ze u zdecydowanej wiek-
szosci chorych na hipercholesterolemie rodzinng zmiana diety nie obniza

stezenia cholesterolu LDL w wystarczajagcym stopniu, dlatego w drugim
etapie nalezy dazy¢ do intensywnej terapii lekami obnizajacymi poziom
LDL-Cholesterolu. Celem leczenia jest zredukowanie stezenia cholesterolu
we krwi ponizej wartosci naleznej dla danej grupy wiekowej, na przyktad
w przypadku oséb dorostych ponizej 175mg/dl. U 0séb z wysokim ryzykiem
sercowo-naczyniowym lub juz rozpoznana choroba sercowo-naczyniowa
docelowy poziom cholesterolu jest jeszcze nizszy i wynosi dla LDL-Chole-
sterolu 100 mg/dl, jednak najlepiej bytoby, aby wynosit ponizej 70 mg/dl.
Jezeli natomiast pacjent odziedziczy uszkodzone geny odpowiadajace za
wystagpienie FH od obojga rodzicéw (tzw. homozygota), komorki jego wa-
troby praktycznie beda pozbawione czynnych receptoréw dla LDL-Chole-
sterolu. W tej homozygotycznej postaci hipercholesterolemii rodzinnej ani
dieta, ani leki prawdopodobnie nie wystarcza do obnizenia bardzo wyso-
kiego poziomu cholesterolu we krwi. U tych chorych LDL-Cholesterol moze
by¢ usuwany z krwi mechanicznie technika podobna do dializy, tzw. afereza.



P Krok 1.
Dieta u chorych z hipercholesterolemia rodzinng FH

Dieta pacjentéw z hipercholesterolemig rodzinng FH powinna by¢
zréznicowana, zrébwnowazona i przyjazna sercu. Jej wdrozenie wyma-
ga czasu i konsultacji z dietetykiem oraz lekarzem. Wyrabianie zdrowych
nawykéw zywieniowych w rodzinach dotknietych hipercholesterolemia
powinno rozpoczynac sie od najmfodszych lat, najlepiej poprzez zmiany
w sposobie odzywiania catej rodziny. Podstawa jest zrozumienie, ktére pro-
dukty powinny stanowi¢ podstawe positkéw i by¢ spozywane regularnie,
poniewaz obnizaja ryzyko sercowo-naczyniowe. Istotne jest tez elimino-
wanie szczegdlnie niebezpiecznych grup produktéw, zawierajacych kwasy
tluszczowe nasycone, kwasy trans lub bogatych w cholesterol, ktére pod-
wyzszaja jego poziom we krwi, a co za tym idzie — podnosza ryzyko choréb
serca. Warto wiedzie¢, ze nie wszystkie ttuszcze sa szkodliwe: ttuszcze nie-
nasycone zawarte w olejach roslinnych i rybach moga korzystnie wptywac
na profil lipidowy. Zrédtem sukcesu jest zatem zbilansowana, niskottusz-
czowa dieta, o mozliwie zredukowanej zawartosci ttuszczéw nasyconych,
cholesterolu oraz soli, bogata w warzywa, owoce oraz odttuszczone pro-
dukty nabiatowe.

Praktyczne wskazowki
komponowania optymalnej diety

Gtéwnymi zrédtami cholesterolu w diecie sa produkty zwierzece, na
przyktad zéttka jaj, mieso, podroby, czy ttusty nabiat (sery, Smietana, ma-
sto). Kwasy ttuszczowe nasycone zawarte sg gtéwnie w produktach pocho-
dzenia zwierzecego (mieso, nabiat). Niebezpieczne ttuszcze trans znajduja
sie w przetworzonych ttuszczach roslinnych (twarde margaryny lub zyw-
no$¢ wysoko przetworzona, na przyktad chipsy, produkty typu ,fast food".
Nienasycone kwasy ttuszczowe, czyli tzw.,dobre ttuszcze” znajdziesz gtow-
nie w olejach rosdlinnych, miekkich margarynach (kubkowych) oraz orze-
chach i nasionach roélin oleistych.

W diecie niskottuszczowej warto niekiedy siega¢ po odttuszczone za-
mienniki niektérych produktéw. Pozwoli to dodatkowo na obnizenie ka-
lorycznosci positkéw, sprzyjajace utrzymaniu prawidtowej masy ciata.
Wybierajac produkty ,light” czytaj etykiety i unikaj tych o podwyzszonej

zawartosci soli lub cukru.

ZREZYGNUJ...

masto, twarde margaryny
(kostki), smalec do smarowania
pieczywa

masto lub smalec do smazenia

ttuste migso, przetwory
petnego mleka

smazone, okraszone, polane
sosem ziemniaki, frytki

ttuste sosy na bazie Smietany,
wytopionego z miesa ttuszczu,
zageszczane maka

chipsy, ciastka, krakersy,
przekaski typu fast-food

majonez, sosy na jego bazie

produkty cukiernicze na bazie
margaryn - ciastka, ciasta,
paczki itp.

SPROBUJ ZAMIENIC NA...

miekkie margaryny (kubkowe),
szczegdlnie wzbogacane
w sterole roslinne

oleje roslinne: sojowy,
rzepakowy, stonecznikowy,
Iniany, oliwa z oliwek. uzywaj
niewielkich ilosci ttuszczu,
korzystaj z teflonowych naczyn,
raz uzyty ttuszcz wyrzué

chude mieso i przetwory
z odttuszczonego mleka

pieczone lub gotowane
ziemniaki posypane koperkiem
lub pietruszka

jesli nie zrezygnujesz z sosu,
przyrzadzaj go na bazie
chudego jogurtu, oleju
roslinnego lub oliwy

warzywa, orzechy, pestki dyni
lub stonecznika, wafle ryzowe,
popcorn (przygotowany
samodzielnie, bez ttuszczu)

musztarda, ketchup,
ewentualnie majonez
0 obnizonej zawartosci ttuszczu

jesli nie mozesz zupetnie

z nich zrezygnowac wybierz
zamienniki na bazie olejéw
roslinnych, ciasta bez kremow,
bitej Smietany, czekolady



Zbilansowana dieta powinna zawiera¢ ponizej 150 g miesa na dobe.
Stanowi ono dobre Zrédto biatka. Najlepiej wybiera¢ chude gatunki miesa,
np. dréb, chudy schab i wedliny, cielecine. Nienasycone kwasy ttuszczowe
zawarte w miesie ryb moga obniza¢ poziom cholesterolu, a kwasy omega-3

zawarte m.in. w makreli, fososiu, $ledziu czy sardynkach dodatkowo chro-

nig twoj uktad krazenia.

Zmieniajac sposéb przyrzadzania potraw mozemy zredukowac zawar-

to$¢ ttuszczu oraz kalorycznos¢ positkbw. Zamiast smazenia wybieramy

pieczenie, duszenie, gotowanie (takze na parze lub w mikrofali), grillo-

wanie. Jesli juz smazymy to na nieprzywierajacych patelniach, najlepiej

z niewielka iloscig oleju roslinnego. Wybieramy potrawy w wersji bez so-

séw, panierek i innych ttustych dodatkow.

ZREZYGNUJ...
kaczka, ges

wieprzowina z widocznym
ttuszczem

ttusta wotowina

wedliny z widocznym
ttuszczem, kietbasy, paréwki,
pasztety, kaszanki, metki,
boczek, mielonki itp.

gteboko smazone, panierowane
ryby

tunczyk w oleju

migsa smazone w gtebokim
lub wytopionym ttuszczu,
panierowane, z tlustymi sosami

SPROBUJ ZAMIENIC NA...
kurczak lub indyk (bez skéry)
chudy schab

chude kawatki wotowiny,
cielecina

chude wedliny, na przyktad
chuda szynka wieprzowa,
poledwica drobiowa, pieczone
chude miesa przygotowane
samodzielnie

ryby pieczone w folii,
grillowane, gotowane lub
smazone na matej ilosci
thuszczu, owoce morza

tunczyk w sosie wiasnym

migsa bez panierki, gotowane
na parze, duszone, grillowane,
pieczone w folii lub rekawie

Nabiat, jako wazne zrédto biatka, wapnia i fosforu powinien by¢ skfad-
nikiem 2-3 positkéw dziennie. Postaraj sie wybiera¢ przetwory mleczne

o mozliwie zredukowanej zawartosci tluszczu oraz zastepowac bardzo ttu-
ste produkty (np. Smietane, masto) innymi.

ZREZYGNUJ...
mleko petnottuste

petnottuste jogurty, kefiry, serki
ziarniste i homogenizowane

ttusty lub petnottusty twardg

petnottuste sery zotte, serki
topione

Smietana

z6ttko jaja - jedz do dwdch
z6ttek tygodniowo; jedno jajo
zawiera dopuszczalng dobowg
ilos¢ cholesterolu

SPROBUJ ZAMIENIC NA...
mleko odttuszczone (0-1%)

odttuszczone zamienniki,
jogurty i serki wzbogacane
w sterole rodlinne

chudy twardg

najlepiej zrezygnuj z nich

w ogdle, ewentualnie zastap
serami o obnizonej zawartosci
thuszczu

odttuszczony jogurt lub chude
mleko

biatko jajka, gotujac zastap,
na przykfad cate jajko dwoma
biatkami jaja i jedng tyzeczka
oleju roslinnego

©
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Powinny stanowi¢ podstawe naszej diety i pojawia¢ sie w naszym

menu do szesciu razy dziennie. Wybieramy przede wszystkim bogate

w btonnik i witamine B petnoziarniste pieczywo i makarony (razowe, zyt-

nie), ptatki zbozowe, gruboziarniste kasze, brazowy ryz.

ZREZYGNUJ...

biate pieczywo - chleb, butki,
bagietki, stodkie drozdzéwki,
rogaliki itp.

stodkie przetwarzane ptatki

$niadaniowe (np. kulki,
poduszeczki), crunch, granola

tradycyjny makarony
Z miesnym sosem

ziemniaki z sosem, kasza
kuskus, biaty ryz

SPROBUJ ZAMIENIC NA...

chleb razowy lub zytni,
petnoziarnisty, pieczywo
chrupkie, wafle ryzowe

ptatki zbozowe (np. owsiane,
ryzowe), musli bez dodatku
cukru

petnoziarnisty makaron
z sosem na bazie warzyw
i oliwy

gruboziarniste kasze
(jeczmienna, gryczana),

sorbety i jogurty, galaretki z owocami. Jedz mniejsze porcje. Zrezygnuj

zupetnie z ciastek, batonéw, czekolad, lodéw $mietankowych czy stod-

kich kremow.

ZREZYGNUJ...

cukierki, batony, ciastka,
czekolady, nalesniki, gofry

tradycyjne lody, szczegélnie
z dodatkiem bakalii, bitej
$mietany, polewami

stodkie kremy, bita Smietana

stodkie napoje gazowane

SPROBUJ ZAMIENIC NA...

owoce - swieze lub suszone
(np. morele, sliwki, jabtka)

mrozony jogurt odttuszczony,
sorbety owocowe lub lody

na bazie sokéw owocowych
(,wodniste”)

galaretki z owocami, koktajle
owocowe

woda mineralna, naturalne
soki owocowe bez dodatku
cukru (najlepiej samodzielnie
przygotowane)

brazowy ryz

Po bogate w witaminy i sole mineralne warzywa i owoce powinni$my
siegac trzy do pieciu razy dziennie. Najlepiej wybiera¢ te najswiezsze,
gdyz zachowuja wszystkie wartosci odzywcze. Dodatkowo te o najinten-
sywniejszych kolorach (zielone, czerwone, jaskrawozotte czy pomaran-
czowe) stanowig cenne zrédto przeciwutleniaczy.

Jesli nie potrafisz zrezygnowac ze stodyczy szukaj stodkiego smaku
w owocach i warzywach. Wyprébuj niskottuszczowe desery, mrozone

P Krok 2. Stosowanie lekéw
Jak leki wptywaja na poziom LDL-cholesterolu?
Hamowanie syntezy cholesterolu

Aby osiagna¢ cel leczenia musimy faczy¢ zalecenia dietetyczne z te-
rapia odpowiednimi lekami. Lekami z wyboru w heterozygotycznej
hipercholesterolemii rodzinnej sg statyny, szczegdlnie: atorwastaty-
na, simwastatyna i rosuwastatyna. Statyny dziataja poprzez hamowa-
nie produkcji cholesterolu w komérkach watroby. W odpowiedzi na te
zmiany, komoérki na swojej powierzchni zaczynaja produkowad wiecej
receptoréw dla LDL-Cholesterolu, ktére wychwytuja wiecej LDL-Cho-
lesterolu z krwi. Ostatecznym efektem dziatania statyn jest zmniej-
szenie stezenia LDL-Cholesterolu we krwi od 25 do 70%, zaleznie od



preparatu oraz zastosowanej dawki. Z kazdym podwojeniem dawki
wystepuje dodatkowa redukcja LDL o okoto 6%. Istnieje jednak duza
osobnicza zmiennos$¢ w odpowiedzi na leczenie statynami, ktéra jest
tez zwiagzana z rodzajem mutacji receptora LDL. Poczatek dziatania
statyn mozna zaobserwowac¢ dwa tygodnie od rozpoczecia terapii,
a maksymalne dziatanie wystepuje po 4-6 tygodniach od wtaczenia leku.

Przed rozpoczeciem leczenia statynami wskazane jest zbadanie funk-
cji watroby, w tym poziomu aminotransferazy alaninowej (ALAT) i aspara-
ginianowej (AspAT). Umiarkowany (mniej niz trzykrotnie przekraczajacy
norme) wzrost aminotransferaz nie jest przeciwwskazaniem do wiacze-
nia lub kontynuacji terapii, ani do zwiekszenia dawki statyny, pod warun-
kiem dalszej kontroli funkcji watroby. U pacjentéw, u ktérych wystapia
objawy niepozadane w postaci bélu lub ostabienia migsni (tzw. miopatia)
nalezy oznaczy¢ poziom kinazy keratynowej (CPK). Wzrost CPK 10-krot-
nie powyzej normy jest wskazaniem do zaprzestania terapii statyng, na-
tomiast mniejsze wartos$ci moga by¢ wskazaniem do zmniejszenia dawki
statyny lub jej zmiany. Do czynnikéw sprzyjajacych wystapieniu miopatii
naleza: zaawansowany wiek, drobna budowa ciata, choroby takie jak nie-
doczynno$¢ tarczycy i uposledzona czynnos¢ nerek, jednoczesne przyj-
mowanie niektérych lekéw (szczegoélnie fibratéw, lekéw przeciwgrzy-
bicznych, antybiotykéw makrolidowych) i spozywanie duzych ilosci soku
z grejpfrutédw oraz alkoholu.

Hamowanie wchtaniania cholesterolu

Obecnie w leczeniu hipercholesterolemii coraz czesciej wykorzystuje-
my mechanizm hamowania wchtaniania cholesterolu z przewodu pokar-
mowego, stosujac nowoczesny lek ezetymib. Jest to nowy, skuteczny lek,
zmniejszajacy o potowe wchtanianie cholesterolu z jelit, zaréwno tego
pochodzacego z pokarmoéw, jak i wydalonego z watroby wraz z zétcia.
Sam ezetymib moze poméc obnizy¢ poziom cholesterolu o okoto 20%
wartosci wyjsciowej. Leczenie ezetymibem jest dobrze tolerowane przez
pacjentéw i bezpieczne niezaleznie od ptci i wieku pacjenta. Lek ten sku-
tecznie obniza stezenie LDL-Cholesterolu réwniez w cukrzycy i u cho-
rych z zespotem metabolicznym. Poniewaz zaburzenia lipidowe czesto
wspoétwystepuja warto podkresli¢, ze dodatnie ezetymibu do statyny
powoduje nie tylko wieksze obnizenie stezenia catkowitego cholestero-

lu, ale takze tréjglicerydéw i apolipoproteiny B, a takze wiekszy wzrost
stezenia dobrego cholesterolu, to znaczy HDL-Cholesterolu. Amerykan-
scy eksperci uwazaja, ze ezetymib moze by¢ stosowany réwniez u dzieci
i mtodziezy z rodzinng hipercholesterolemia.

Przed era statyn stosowano zywice. S3 one preparatami wigzacymi
kwasy zoétciowe i uniemozliwiajgcymi ich wchtanianie z jelita do watro-
by. Zwiazane z zywicami czasteczki kwaséw zoétciowych sg wydalane ra-
zem ze stolcem. Aby uzupetni¢ straty zo6tci, watroba zwieksza wychwyt
LDL-Cholesterolu z krwioobiegu i wykorzystuje go do produkcji nowych
kwaséw zoétciowych. Zywice pozwalaja zredukowa¢ poziom LDL-cho-
lesterolu o okoto 15-25%. Moga stanowi¢ alternatywe dla chorych Zle
tolerujacych statyny oraz dla kobiet ciezarnych i karmigcych. W Polsce
s3 one praktycznie niestosowane. Kwas nikotynowy (niacyna) réwniez
wptywa na obnizenie poziomu cholesterolu, nawet o0 20%.

Terapia skojarzona

W hipercholesterolemii rodzinnej, aby uzyska¢ zalecane przez eks-
pertow stezenia LDL-Cholesterolu, czesto konieczne jest stosowanie te-
rapii skojarzonej, najczesciej statyny z ezetymibem. Mozliwos¢ bezpiecz-
nego kojarzenia lekéw coraz czesciej pozwala na zmniejszenie stezenia
LDL-Cholesterolu w ciezkich hipercholesterolemiach rodzinnych do po-
ziomu ponizej 100 mg/dl. Ostatnio coraz czesciej stosowana jest terapia
skojarzona sktadajaca sie ze statyny i ezetymibu. Najczesciej ezetymib
stosuje sie w statej dawce 10 mg na dobe, natomiast dawki i rodzaje sta-
tyn moga by¢ rézne. Wydaje sieg, ze skojarzenie ezetymibu i statyny moze
by¢ stosowane wéréd mtodziezy, a nawet dzieci, jakkolwiek nie dyspo-
nujemy zbyt duzg liczba badan w tych grupach wiekowych. Jest to nie-
zwykle wazne w przypadku trudnosci w uzyskaniu docelowego stezenia
cholesterolu przy zastosowaniu tylko jednego leku, nawet silnych statyn
w duzych dawkach.

Poniewaz zaburzenia lipidowe czesto wspoétwystepujg warto podkre-
$li¢, ze dodatnie ezetymibu do statyny powoduje nie tylko wieksze obni-
zenie stezenia catkowitego cholesterolu, ale takze tréjglicerydéw i apo-
lipoproteiny B, a takze wiekszy wzrost stezenia dobrego cholesterolu, to
znaczy HDL-Cholesterolu. W przypadku ztej tolerancji statyn ezetymib
moze by¢ taczony z zywicami w terapii skojarzone;j.



CHOROBY SERCA | NACZYN

Miazdzyca

Najczestsza przyczyng zgonu w chorobach serca i naczyn jest zawat
serca i udar mézgu. Zawat serca jest najgrozniejsza postacia choroby wien-
cowej rozwijajacej sie na podtozu miazdzycy (atherosclerosis). Zmiany
miazdzycowe rozpoczynajg sie od gromadzenia komérek wypetnionych
cholesterolem w $cianach naczyn krwionosnych, z towarzyszacym stanem
zapalnym. Blaszki miazdzycowe powodujg stwardnienie $cian i zwezanie
Swiatfa tetnic, co moze prowadzi¢ do stopniowego pogorszenia przepty-
wu krwi. Pogorszenie ukrwienia serca prowadzi do pojawienia sie dole-
gliwosci bélowych w klatce piersiowej, nasilajacych sie szczegdlnie przy
wysitku fizycznym. Dolegliwosci w klatce piersiowej zwigzane z chorobg
wiericowa moga przybierac bardzo rézng posta¢, od bardzo silnego bélu
(najczesciej za mostkiem, dtawiacego, palacego $ciskajacego, ktujacego),
uniemozliwiajacego poruszanie sie, zmuszajgcego do zaprzestania ruchu,

wykonywania pracy lub jakiejs innej formy wysitku fizycznego do niespe-
cyficznych dolegliwosci nieograniczajacych zwyktych codziennych czyn-
nosci. Blaszka miazdzycowa w $cianie tetnicy wieficowej moze ulec samo-
istnemu peknieciu z powstaniem skrzepliny, ktéra btyskawicznie ogranicza
przeptyw krwi lub zupetnie zamyka $wiatto naczynia. Taka sytuacja w tet-
nicach wiencowych, doprowadzajacych krew do serca, prowadzi do niemal
natychmiastowego niedotlenienia narzadu i do zawatu miesnia sercowe-
go. Aby ograniczy¢ uszkodzenie tkanek nalezy jak najszybciej przywrécié¢
przeptyw w uszkodzonym naczyniu. Mozna to osiggna¢ przez zastosowa-
nie lekdw rozpuszczajacych skrzepling, bezposrednie usuniecie skrzepliny
z uzyciem cewnika $rédnaczyniowego (cienkiej rurki dostosowanej do
tego, by dotrze¢ do miejsca zamkniecia naczynia) oraz poszerzenie zatka-
nego naczynia przy pomocy matego balonika zwykle zakoriczone pozo-
stawieniem w naczyniu wzmacniajgcej metalowej siateczki (stentu). Cze-
sto stosuje sie powyzsze metody tacznie.



Czynniki ryzyka chordb serca i naczyn

Czynniki ryzyka pozwalajg przewidzie¢ prawdopodobienstwo roz-
woju choréb serca i naczyn. Istnieja czynniki ryzyka na ktére nie mamy
wptywu. S3 to na przyktad: pte¢ (bardziej narazeni sa mezczyzni), wiek
(mezczyzni powyzej 55 r. z. i kobiety powyzej 65 r. z.), obcigzenie rodzin-
ne chorobami serca (zawat serca, nagty zgon lub udar mézgu u ojca lub
brata przed 55 rokiem zycia, u siostry lub matki przed 65 rokiem zycia).
Istniejg réwniez takie czynniki ryzyka, ktére mozna skutecznie
zmienia¢, modyfikowa¢, zmniejszajagc prawdopodobienstwo
rozwoju choroby. Najwazniejsze czynniki ryzyka zamieszczo-
no w tabeli 2.

TABELA 2. cCzynnikiryzyka choréb serca i naczyn

Wysoki poziom cholesterolu
Nadcisnienie tetnicze
Palenie tytoniu

Cukrzyca

Nieprawidtowe odzywianie
Mata aktywnosc fizyczna
Nadwaga i otytosc

Zespot metaboliczny
Naduzywanie alkoholu

Stres

Jednymi z najwazniejszych czyn-
nikéw ryzyka choréb serca i naczyn
sg: podwyzszony poziom LDL, palenie
tytoniu i nadcisnienie. Im wiecej czyn-
nikéw ryzyka wspétwystepuje
u danej osoby, tym wieksze
jest prawdopodobien-
stwo  wystapienia
choroby sercowo-
naczyniowej.

Zmniejszenie ryzyka wystapienia choréb serca

i naczyn w hipercholesterolemii rodzinnej

Obnizenie LDL-Cholesterolu redukuje ryzyko sercowo-naczyniowe.
Nawet u 0séb z objawami choroby serca i naczyi po obnizeniu stezenia
LDL-Cholesterolu dochodzi do cze$ciowego zmniejszenia stwardnienia

izwezenia naczyn krwiono$nych. Wazne jest, by obnizy¢ poziom LDL-
Cholesterolu mozliwie najwczesniej w fazie rozwoju blaszek
miazdzycowych, tak, aby powstrzymac zwezanie $wiatta

naczynia prowadzace do niedokrwienia serca. W przypad-
ku palaczy tytoniu kluczowe znaczenia ma zaprzestanie
palenia. Warto podkresli¢, ze
bierne palenie, czyli przeby-
wanie w pomieszczeniach
zanieczyszczonych dymem
tytoniowym, jest réwniez
grozne, zwiaszcza dla pa-
cjenta z hipercholestero-
lemia. Trzecim sposrod
najwazniejszych czynni-
kow ryzyka jest nadci-
$nienie tetnicze, ktére
réwniez wymaga jak
najwczesniejsze-
go rozpoznania

i skutecznego

leczenia.



Dlaczego leczenie
hipercholesterolemii rodzinnej FH
powinno zaczac sie jak najwczesniej
i trwa¢ do konca zycia?

Dieta jak i leczenie powinny trwa¢ do konca zycia.
Defekt genetyczny prowadzacy do hipercholesterolemii
rodzinnej na obecnym etapie rozwoju medycyny i moz-
liwosci terapeutycznych nie jest mozliwy do naprawie-
nia. Stad tak wazna jest kontynuacja terapii przez cate
zycie. W wyniku leczenia zazwyczaj udaje sie obnizy¢
poziom LDL-cholesterolu. Jesdli poziom LDL-choleste-
rolu zostanie odpowiednio obnizony, rozwdj miazdzycy
zostanie powstrzymany. Podobnie zéttaki $ciegien i powiek
moga ulec zmniejszeniu. Celem terapii jest wydtuzenie zy-
cia i zmniejszenie ryzyka wystapienia zawatu serca i udaru
mozgu. Terapia farmakologiczna w hipercholesterolemii ro-
dzinnej FH dotyczy przede wszystkim dorostych. Aktualnie
jednak u dzieci juz okoto 10-12 roku zycia z rodzin obcigzo-
nych ciezkimi postaciami hipercholesterolemii rodzinnej FH
zaleca sie wiaczenie lekéw. Dotyczy to szczegdlnie rodzin,
w ktérych choroba serca u rodzicdw rozwineta sie przed
40 rokiem zycia.

Po rozpoczeciu leczenia nalezy regularnie kontrolowac
profil lipidowy. W przypadku osiagniecia pozgdanych war-
tosci stezen lipidéw, wskazane jest wykonywanie kolejnych
badan kontrolnych, co najmniej dwa razy
w roku.










