KOMPLEXNI BALICEK

ApoB  Apolipoprotein B

e Gen ApoB koduje protein Apolipoprotein B.
e Apolipoprotein B je dulezity pro transport lipidl a cholesterolu.

e Mutace ApoB100 zpusobuje hypercholesterolémii — celozZivotné
zvySenou hladinu cholesterolu v krvi.

e Mutace ApoB zvysuji riziko kardiovaskuldrnich onemocnéni a
aterosklerézy v mladsim véku.

e Jedna se o dédicné onemocneéni, které se vyskytuje v rodinach.

ZAKLADNI FUNKCI ApoB JE NORMALN{ METABOLISMU LIPIDU (TUKU).

EXISTUJI BEZNE A VZACNE GENETICKE ZMENY V GENU PRO ApoB, CO
ZPUSOBUJI?

Nejbéznéjsi a nejvice prostudovana je mutace R3500Q. OhroZeni jsou
jedinci se dvéma mutacemi (homozygotni forma), ale i jedinci s jednou
mutaci (heterozygotni forma).

CO VIME O FAMILIARNI HYPERCHOLESTEROLEMII?

Ackoliv se povédomi o familiarni hypercholesterolemii (FH) zvySuje, presto
zOstava toto velmi rozsSifené az smrtelné, avsak [écitelné
onemocnéni nedostatecné diagnostikovano.

Familiarni hypercholesterolémii (FH) je moZné vcas diagnostikovat pravé
na zakladé genetického testovani, coz je pro pacienty velmi
prinosné.
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PROC DOPORUCUJI LEKARI GENETICKE VYSETRENI U FAMILIARNI
HYPERCHOLESTEROLEMIE (FH)?

Potvrzeni mutace usnadni stanoveni definitivni diagndzy.

e Pritomnost patogenni  mutace znamena vysSi riziko
kardiovaskularnich onemocnéni a vyzaduje agresivnéjsi snizovani
hladiny lipid( u pacienta.

e U geneticky prokazané FH je vysSSi pravdépodobnost véasného
zahadjeni lécby a je zajisténa také jeji vyssi ucinnost.

e Znalost mutace pacienta zasadné usnadni vySetreni pribuznych v

riziku.

Experti doporucuji genetické testovani u FH jako rutinni pfi péci o
pacienty s jistou nebo pravdépodobnou FH a pro jejich pfibuzné v
riziku. Pfinosem bude zvySeni poctu diagnostikovanych pacientd,
efektivnéjsi vysetreni, véasné zahajeni [éCby v nizsSim veéku a presnéjsi
urceni rizika.

JAKE JSOU TESTY DOSTUPNE PRO TESTOVANI ApoB?

e Genotypovani (genetické vysetreni).

e Meéreni hladiny LDL-cholesterolu v krvi.

Kardiovaskularni onemocnéni mohou byt zplisobeny poruchami jinych
koagulacnich faktoru i jinymi geny.

Pokud chcete védét vice o ApoB, navstivte:

e https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/34697/BP-
Calounova.pdf?sequence=1

ONEMOCNENI SRDCE A CEV 2


https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/34697/BP-Calounova.pdf?sequence=1
https://dspace.jcu.cz/bitstream/handle/123456789/34697/BP-Calounova.pdf?sequence=1

