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Perekondlik hiiperkolesteroleemia — geenimutatsioonide paneel

Perekondlik huperkolesteroleemia (PH; ingl familial hypercholesterolemia) on sage monogeenne
parilik ainevahetushaigus, mida iseloomustab LDL-kolesterooli pUsiv suurenemine veres ning sellest
tulenev oluliselt kérgenenud varase ateroskleroosi, koronaarhaiguse ja miuokardiinfarkti risk. Eestis
on varase koronaarhaiguse esinemissagedus PH korral tavarahvastikust umbes 20 korda suurem.
PH heterosiigootse vormi esinemissagus Eestis on sage, ligikaudu 1 : 200.

PH on enamasti autosoom-dominantselt paranduv haigus. Kdige sagedamini on haigus seotud
muutustega geenides LDLR, APOB ja PCSK9, harvem vdib pdhjus olla ka LDLRAP1 geenis.
SYNLAB Eesti pakutav perekondliku hiperkolesteroleemia geeniuuring on paneel, mis hdlmab
geenid APOB, LDLR, LDLRAP1 ja PCSK9 ning sisaldab ka mittekodeerivate variantide hindamist.
Paneel on modeldud patsientidele, kellel on Kliiniline kahtlus perekondlikule hiperkolesteroleemiale.

Genesetilisest uuringust voib olla abi:

diagnoosi kinnitamisel voi tapsustamisel;

aterosklerootilise kardiovaskulaarse riski tdpsemal hindamisel;
ravi intensiivsuse ja edasise jalgimise planeerimisel,
bioloogiliste sugulaste kaskaaduuringu korraldamisel.

PH diagnoos pdhineb sageli Kliinilistel tunnustel ja pereanamneesil ning kasutatakse Hollandi
lipiidikliinikute vorgustiku skoori (DLCN / DLCNS). Geneetiline uuring on eriti pdhjendatud siis, kui
PH on Kiliiniliselt kindel vai tdenaoline. DLNC skoor 26 korral on PH geeniuuring kindlalt ndidustatud.
Kui pdhjuslik geenivariant leitakse, saab sama muutuse suhtes uurida ka 1. astme sugulasi, mis teeb
kaskaadskriiningu kiiremaks ja sihiparasemaks.

Kui vastus Uhele voi mitmele jargnevatest kisimustest on JAH, voib olla naidustatud geneetiline
paneeluuring Perekondlik hiiperkolesteroleemia — geenimutatsioonide paneel.

1. Patsiendil on perekondliku hiiperkolesteroleemia kliiniline kahtlus

Kas taiskasvanud patsiendi ravieelne LDL-kolesterool on = 5 mmol/I?

Kas patsiendi uldkolesterool on ilma ravita = 8 mmol/I?

Kas patsiendil on noores eas tekkinud valjendunud hiperkolesteroleemia?

Kas patsiendil on olnud enneaegne sudame isheemiatébi v6i muu aterosklerootiline

kardiovaskulaarne haigus (mehed < 55 a, naised < 60 a)?

o Kas patsiendil esinevad vdi on esinenud kddlusksantoomid, ksantelasmid voi korneaalarkus
enne 45. eluaastat?

2. Perekonnaanamnees viitab parilikule riskile
o Kas patsiendi 1. astme sugulasel on diagnoositud perekondlik hiperkolesteroleemia?
o Kas patsiendi lahisugulasel on olnud vaga kérge LDL-kolesterool véi uldkolesterool?
o Kas perekonnas on esinenud enneaegset muokardiinfarkti, muud varast aterosklerootilist
sudame-veresoonkonnahaigust voi kardiaalset akksurma?
o Kas patsiendi sugulasel on leitud haigusseoseline muutus geenis LDLR, APOB, PCSK9 vai
LDLRAP1?

3. Vajadus kaskaaduuringuks
o Kas perekonnas on juba tuvastatud PH-d pdhjustav geenivariant ning on vaja uurida 1. astme
sugulasi sama muutuse suhtes?
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e Kas peres on lapsi voi noori taiskasvanuid, kelle puhul varajane diagnoos vbiks mdjutada
jalgimist voi ravi alustamise aega?

Olulised markused
e Geneetiline uuring ei asenda Kiliinilist hindamist; PH diagnoosimisel tuleb arvesse vétta
lipiidiprofiili, pereanamneesi, fuusikalist leidu ja vajadusel DLCN/DLCNS skoori.
e Osa Kliinilise PH-ga patsientidest voib jaada ilma geneetilise leiuta, sest kdiki haigust
pdhjustavaid muutusi ei ole véimalik tuvastada voi ei paikne need uuritavates geenides.
o Sekundaarsed hiperkolesteroleemia pdhjused, naiteks diabeet, hipotlreoos ning maksa- ja
neeruhaigused, tuleb enne I16plikku tdlgendust vélistada.

Selgitus sugulusastmete kohta:
1. astme sugulus: isa ja ema, laps, dde, vend;
2. astme sugulus: vanaema, vanaisa, lapselaps, tadi, onu, de- vbi venna laps, poolvend, pooldde.

Uuritav materjal: EDTA-veri

Materjali sailitamine: 2-8 °C 3 paeva, pikemaajaliselt siigavkilmutatult
Vastuse saamise (TAT) aeg: 21 td0paeva

Hind: 2x 66618
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