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Predgovor

Bolesti srca i krvnih Zila glavni su javnozdravstveni problem u svijetu, ali i u Hrvatskoj
jer od njih boluje i umire najvise ljudi.

Skoro svaki drugi stanovnik Hrvatske umire od neke od tih bolesti, poglavito od ishemijske
bolesti srca, sréanog ili mozdanog udara. Iako je uvrijezeno misljenje da od tih bolesti
ceSce umiru muskarci, to nije to¢no, naprotiv medu umrlima je vise Zena.

Vecina tih bolesti uzrokovana je aterosklerozom, bolescu koja nastaje nakupljanjem
masnoca na stijenkama krvih Zila radi cega one postaju suzene. Kroz tako suzenu Zilu
znacajno manje krvi moZe dolaziti do tkiva ili organa koje ta Zila snabdijeva, pa to tkivo ili
organ ,pati”. Kad se Zila potpuno zacepi, tkivo se ne ,,hrani” i propada. To se primjerice
dogada ako se zacepi neka koronarna krvna Zila koja snabdijeva sréani misi¢ pa tako
nastaje srcani udar koji moze biti i smrtonosan.

Glavni uzrok tih bolesti je povecana koli¢ina ,Stetnog” LDL-kolesterola u krvi jer se
upravo on talozi na stijenke krvnih Zila. Vazni ¢imbenici rizika su joS i pusenije, poviseni
krvni tlak, Secerna holest, prekomjerna tjelesna masa, odnosno debljina i manjak
kretanja, odnosno nadostatna tjelesna aktvnost.

Kako bi se sprijecile vrlo ozhbiljne posljedice aterosklerozom uzrokovanih bolesti srca
i krvnih Zila, treba ¢im ranije suzhijati Cimbenike rizika i to poglavito izbjegavanjem
nezdravih prehrambenih navika i povecanjem tjelesne aktivnosti. Narocito je vazan
prestanak pusenja, lijecenje Secerne bolesti, regulacija tjelesne mase, manji unos
soli i kontrola krvnoga tlaka. Prema potrebi vazno je i redovito uzimanie lijekova kod
povisenog krvnog tlaka, no najvaznije je smanijiti hiperkolesterolemiju tj. povecani
LDL-kolesterol u krvi, ako ga imate.

Posebno su pogibeljni oni oblici hiperkolesterolemije koji su prirodeni, jer to znaci
da takve osobe imaju od rodenja povecani kolesterol, pa im se on od rodenja taloZi
na stjenke krvnih Zila. Stoga, osobito u tih osoba s lijecenjem treba poceti Sto ranije.

Podrobnosti o svemu $to je ovdje navedeno, moci cete procitati u nastavku ove brosure.
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Koje informacije daje ova brosura?

B Doznaticete Sto je porodicna hiperkolesterolemija, Sto je uzrokuje i koje sumoguce
posljedice ove bolesti.

B Saznati ¢ete Sto je kolesterol, zasto nam je potreban i koje su posljedice njegovih
povisenih koli¢ina u krvi za srce i krvne Zile.

B NajvaZnije od svega doznati ¢ete kako moZete otkriti je li netko u vaSoj porodiciima
ovu holest i kako moZete smanijiti previsok kolesterol u krvi usvajanjem zdravog
nacin Zivota i primjerenim lijecenjem.

B Ova knjizica moze Vam posluziti kao polaziste da o svojoj holesti razgovarate s
VaSim lijecnikom.
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Sto je porodicna hiperkolesterolemija?
Porodicna hiperkolesterolemija (PH) nasljedna je bolest kod koje genetska promjena
uzrokuje znacajno povisenu vrijednost kolesterola u krvi.

B Porodicna = jer se zbiva u porodici i prenosi kroz generacije

B Hiperkolesterolemija = povisen kolesterol u krvi

To je najcesca nasljedna metabolicka bolest uopce ijavlja se u 1 od 311 osoba. Ako
je jedan roditelj nasljedio gen za PH, postoji Sansa 50% da ce dijete imati ovu bolest.

U osoba s porodi¢énom hiperkolesterolemijom jetra ne moZe ukloniti kolesterol iz
krvotoka na uobicajeni nacin.

Vrsta kolesterola koji je posebno povecan kod porodicne hiperkolesterolemije je
kolesterol u lipoproteinima male gustoce — takozvani LDL-kolesterol.

Kako se bolest nasljeduje?

Prabaka s PH Pradjed
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Sto je kolesterol?

Kolesterol je masnoca koja cirkulira u nasim krvnim Zilama i potrebna je za izgradnju
stanica, stvaranje nekih hormona i zuénih kiselina. Medutim, prevelika koli¢ina
kolesterola u krvi je Stetna.

Lipoproteini male gustoce (LDL) su Cestice koja se krecu krvotokom i prenose kolesterol
iz jednog tkiva u drugo u Vasem tijelu. Buduci su te ¢estice najvazniji prenosioci
kolesterola, one ga i sadrze u najvecoj kolicini.

Prevelika kolicina LDL-kolesterola u krvotoku je Stetna jer se visak kolesterola moze
taloziti u stijenke krvnih Zila i stvarati nakupine koje nazivamo aterosklerotskim
nakupinama. Takve nakupine suZavaju Zile pa manje krvi moze kroz njih te¢i. Nakupine
Cine stjenku krvne Zile krhkom te mogu i puknuti pa se na njima stvori ugrusak koji
zaCepi Zilu. Stoga mnogi LDL-kolesterol zovu joS i 108 kolesterol”.

Ateroskleroza se razvija godinama a da ne uzrokuje nikakve simptome i moze
se pojaviti u Zilama koje opskrbljuju krvlju bilo koji dio tijela.
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Zasto je potrebno holest otkriti na vrijeme?

Kad osoba ima PH, jetra ne moze ukloniti kolesterol iz krvi na uobicajeni nacin pa je
njegova koli¢ina u krvi znacajno povecana.

Osobe s PH imaju znacajno povisene razine LDL-kolesterola (loSeg) u krvi od rodenja.

Dugorocno poviSena razina LDL-kolesterola ubrzava proces ateroskleroze zbog cega
mozete imati 10-20 puta veci rizik od prijevremenog razvoja bolesti srca i krvnih Zila
i njihovo zacepljenje. U Zena se to dogada prije 60.—65.godine Zivota a u muskaraca
prije 50.—55. godine Zivota.

Takvo zacepljenje krvnih Zila moze uzrokovati sréani udar, mozdani udar ili druge
ozbiljne probleme s cirkulacijom.

Kako se PH dijagnosticira?

Vas lijecnik moZe posumnjati na porodicnu hiperkolesterolemiju ako:

B imate znacajnije povisenu koncentraciju kolesterola u krvi, posebice LDL-kolesterol
visi od 5 mmol/L, a u djece i adolescenata viSi od 4 mmol/L; pogotovo ako su
vrijednosti povisene nakon ponovljene pretrage;

B bolujete od koronarne holesti srca ili ste ve¢ dozivjeli sréani ili moZdani udar u
ranijoj Zivotnoj dobi;

B ako je netko uvasoj porodici doZivio sr¢ani ili moZdani udar (otac, majka, stric, teta,
ujak, ujna);

B ako imate vidljive znakove kao Sto su: Zuc¢kaste naslage kolesterola oko ociju (tzv.
ksantelazme), na petama ili laktovima (tzv. ksantomi) ili bjelkasti prsten oko ruba
roznice (tzv. arcus corneae);

B ako je nekom u vasoj porodici postavljena dijagnoza porodicne hiperkolesterolemije.
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ksantomi ksantelazme

ksantomi Sake arcus corneae

Slike iz arhive Zavoda za metabolizam, Klinickog bolnickog centra Zagreb

Vazno je rano otkriti bolest kako bi se sprijecilo

nakupljanje kolesterola u arterijama i oStecenje
organa koje te Zile opskrbljuju krvlju.
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Zasto probir na porodicnu
hiperkolesterolemiju?

Svake minute u svijetu se rodi jedno dijete sa heterozigotnom porodi¢nom
hiperkolesterolemijom.

Procjena je da u Republici Hrvatskoj oko 15 000 ljudi boluje od ove bolestialiih je
velika vecina neprepoznata i stoga nelijecena.

Svi bolesnici koji imaju porodi¢nu hiperkolesterolemiju po definiciji spadaju u osobe
koje imaju visoki ili vrlo visoki kardiovaskularni rizik, dakle rizik za sréani ili mozdani
udar.

Rano otkrivanje porodicne hiperkolesterolemije vrlo je vazno jer se bolest moze
lijeciti i time sprijeCiti razvoj ateroskleroze i posljedi¢no oboljevanje i smrt od
pogibeljnih bolesti srca i krvnih Zila.

Lijecenje je u tih bolesnika potrebno zapoceti esto vec u djecjoj dobi.

Obrnutim kaskadnim probirom mogu se otkriti roditelji i drugi ¢lanovi obitelji djeteta
koje ima PH.

80% prijevremenih smrti nastalih kao posljedica

bolesti srca i krvnih Zila moze se sprijeciti.
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Provedba probira na porodicnu
hiperkolesterolemiju u RH

U 2023. godini poceo je probir koji se odvija u sklopu obveznog pregleda pri upisu djece
u prvi razred osnovne Skole, pri ¢emu se koristi jednostavna dijagnosticka rutinska
pretraga mjerenja ukupnog kolesterola u krvi.

Ciljna skupina su sva djeca pri sistematskom pregledu kod upisa u 1. razred osnovne
Skole. Pozitivan test na probiru zahtijeva daljnje pretrage i potvrdu radi li se o bolesti ili ne.

Ako se kod VaSeg djeteta otkrije povisena vrijednost ukupnog kolesterola, Skolski lijecnik
upucuije dijete na obradu kod pedijatra endokrinologa u sekundarnu zdravstvenu zastitu.

Kod djece s dokazanom porodi¢énom hiperkolesterolemijom, izabrani lijecnik na probir

upucuje njihove roditelje te bracu i sestre, sukladno preporuci specijalista.

Detaljna pedijatrijska obrada

POZITIVAN (sekundarna skrb)
PROBIR
25,6
|

Analiza Edukacija 25,1

ukupnog ANAMNEZA o prehrani i + poz. anamneza
kolesterola (UPITNIK) ponovno mjerenje 5.1-5.5
UK za 6 mjeseci TS

(izrazenu +neg. anamneza
mmol/L) \

<5,0

NEGATIVAN

PROBIR

PH je nasljedno stanje Sto znaci da se prenosi s koljena na
koljeno unutar porodice. Ako je jednom ¢lanu otkrivena

PH, potrebno je testirati i ostale clanove obitelji.
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Koji su sljedeci koraci ako je vasem djetetu
postavljena sumnja na PH?

Skolski lije¢nik uputiti ée Vas pedijatru endokrinologu.
Naciniti ¢e se daljnja prosirena laboratorijska obrada.

Edukacijailijecenje — dobiti ¢ete preporuke o pravilnoj prehranii tjelesnoj aktivnosti
te u nekim slucajevima farmakolosko lijecenje.

Naciniti ¢e se genotipizacija.

Naciniti ¢e se procjena drugih ¢cimbenika rizika, prema mogucnosti odrediti Lp(a)
u krvi i Cimbenici rizika za trombocitopeniju.

Upis u registar.
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Mozemo li porodicnu hiperkolesterolemiju
e 4 (X Ye,o
uspijesno lijeciti?
Samo zdrava prehrana i tjelesna aktivnost nisu dovoljni za smanjenje kolesterola u
krvi na normalne razine kod osoba s PH, iako se one svakako preporucuju. Ako imate

porodi¢nu hiperkolesterolemiju, vazno je kontrolirati ostale cimbenike rizika za bolesti
srca i krvnih Zila.

B Nemojte pusiti cigarete.
W Izbjegavajte prekomjerne kolicine alkohola.
B Izmjerite obvezatno krvni tlak.

B Uzimajte lijekove kod poviSenog krvnog tlaka redovito, ako Vam ga je lijecnik
propisao.

W Tezite vaSoj idealnoj tjelesnoj masi i redovito viezbajte ili barem brze hodajte svakoga
dana ¢im viSe.

Vasa medicinska sestra ili lijecnik preporuciti ¢e Vam hranu s niskim sadrzajem
zasic¢enih masti i dati ¢e Vam savjete koja vrsta hrane se preporucuje jesti a koju valja
izbjegavati, sve u cilju zdrave prehrane.

Postavljanje dijagnoze PH rano u Zivetu dovodi do
rane promjene nacina Zivota a po potrebii uvodenja

terapije za snizavanje lipida pa time i izbjegavanja
loSih ishoda, ali precesto se to na Zalost ne dogada.

Lijekovi za snizavanje kolesterola vrlo su vazan dio lije¢enja PH i smanjenja rizika od
rane bolesti srca i krvnih Zila. Cilj lijecenja je smanjiti povecani LDL-kolesterol na
prihvatljivu razinu, ¢ime se spriecava ili odgada sréanozilna bolest. Lipidolog, lijecnik
specijaliziran za lijecenje bolesti poput porodicne hiperkolesterolemije, moze Vam
savjetovati najbolji plan lijecenja.
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Lijekovi za snizavanje kolesterola

W Najvazniji lijekovi za sniZzavanje kolesterola koji se vec Cetiri desetljeca koriste za
lijecenje PH su statini. Oni djeluju tako $to smanjuju proizvodnju kolesterola u
stanicama jetre pa se viSak LDL-kolesterola uklanja iz krvi.

B Ezetimib se takoder mozZe uzimati za snizavanije razine LDL-kolesterola ali se on u
pravilu daje u kombinaciji sa statinom.

B U novije vrijeme dostupni su ljekovi koji blokiraju PCSK9 protein bilo sprecavanjem
njegovog vezanja za receptor ili njegovo stvaranje u samoj jetrenoj stanici — takvi
lijekovi nazivaju se PCSK9 inhibitori i oni znacajno smanjuju LDL-kolesterol.

B U osoba s PH najceSce je potrebna kombinacija nekoliko skupina ljekova kako bi
postigli Zeljenu vrijednost LDL-kolesterola.

A
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Cuvaj svoje srce da jos dugo kuca!

m Vazno je dijagnozu
porodicne
hiperkolesterolemije
postaviti rano u Zivotu.

m LijeCenje moze smanijiti
rizik od razvoja koronarne
bolesti srca, sréanog i
mozdanog udara ili drugih
bolesti krvnih Zila.

m Probir djece je potreban
za dobrobit cijele obitelji.

m Iako je bolest nasljedna,
moZemo je uspjesno
kontrolirati ako se
dijagnoza postavi na
vrijeme.

m Ako imate PH, zdrava
prehranai tjelesna
aktivnost, iako vazni, nisu
dovoljni za smanjenje
previsoke razine
LDL-kolesterola.

m Ucinite ve¢ danas nesto
za sebe da sutra ne bude
prekasno.

Zelig li saznati vige o
ovoj bolesti posjeti
www.oli.hr

| poslusaj savjete
OLI-ja.
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Kratice
LDL-kolesterol, kolesterol u lipoproteinima male gustoce; PCSK9, proprotein konvertaza subtilisin/kexin tip 9;
PH, porodicna hiperkolesterolemija; RH, Republika Hrvatska; UK, ukupni kolesterol.
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