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Kardiogeneetika testid
• Arütmogeenne parema 

vatsakese düsplaasia

• Brugada sündroom

• Hüpertroofiline kardiomüo-
paatia

• Noonani sündroom

• Perekondlik aordi aneu-
rüsm ja dissektsioon

• Perekondlik hüperkoleste-
roleemia

• Pika QT sündroom

• Pulmonaalhüpertensioon

• Statiin-seoseline müo-
paatia

• Venoosne trombemboolia

Südamehaiguste riski 
suurendab kõrgenenud 
kolesterool ehk hüper-
kolesteroleemia, mille 
tekkepõhjustest on 
palju räägitud. Vähem 
tähelepanu on pööratud 
perekondlikule hüper-
kolesteroleemiale, mis 
ei ole seotud toitumise 
ega elustiiliga.

Perekondlikule hüperkolestero-
leemiale on omane kõrgenenud 
LDL-kolesterool, mis põhjustab 
aterosklerootiliste naastude la-
destumist arterite seintele. Vii-
mane omakorda suurendab va-
rajaste südame-veresoonkonna-
haiguste ja insuldi tõenäosust.

Haigus on põhjustatud muu-
tustest järgnevates geenides: LDLR, 
LDLRAP1, APOB, PCSK9. Pärilik hü-
perkolesteroleemia ei ole harul-
dane haigus – vastupidi, see on 
sagedaseim pärilik südame-vere-
soonkonnahaigus, mille heterosü-
gootset vormi esineb ühel inime-
sel 250st. Homosügootne vorm on 
väga haruldane, esinedes ühel ini-
mesel miljonist. Heterosügootse 
vormi puhul pärineb mutatsioon 
ühelt vanemalt, homosügootse vor-
mi puhul on mutatsioon päritud 
mõlemalt vanemalt.

Heterosügootse vormi puhul 
võib LDL-kolesterool olla kuni kaks 
korda üle normi ja homosügootse 
vormi puhul kuni neli korda üle nor-
mi. Kui haigus jääb ravimata, võib 
umbes pooltel meestel tekkida sü-
damelihase infarkt enne 50. eluaas-
tat, naistel enne 55.–60. eluaastat. 
Homosügootse päriliku hüperkoles-
teroleemia korral ohustab südame-
lihase infarkt juba hilises teismeeas.

Perekondlik hüperkolestero-
leemia on sageli aladiagnoositud. 
Lisaks lipiidide taseme määrami-
sele ning kliiniliste sümptomite 
ja perekondliku haigusloo arves-
sevõtmisele aitab õigeaegsele 
diagnoosimisele kaasa geneeti-
liste muutuste kindlakstegemine.

Geneetiline testimine  
on soovitatav, kui:
• perekonnas on esinenud vara-

ses eas südame-veresoonkon-
nahaigust, enneaegset surma 
südame-veresoonkonnahaigu-
sesse ja hüperkolesteroleemiat;

• esinevad kolesterooliladestu-
sed nahas ja kõõlustes;

• 20aastastel või vanematel on 
LDL-kolesterooli näit ≥ 4,9 

Kas pärilik kõrgenenud
kolesterool võib 
ohustada ka mind?

mmol/l ja mitte-HDL-koleste-
rooli näit ≥ 5,7 mmol/l;

• alla 20aastastel on LDL-koles-
terooli näit ≥ 4,1 mmol/l ja 
mitte-HDL-kolesterooli näit ≥ 
4,9 mmol/l.

Kui perekondlik hüperkoleste-
roleemia on diagnoositud, soovita-
takse geneetiliselt testida lähisu-
gulasi võimaliku haigusriski kind-
lakstegemiseks.Ligikaudu 60–80% 
perekondliku hüperkolesteroleemia 
juhtudest on põhjustatud mutat-
sioonidest geenis LDLR. Tänapäe-
vaste ravivõimaluste ja tervisliku 
elustiiliga on võimalik edukalt vä-
hendada südame-veresoonkonna-
haiguste riski, mis on ka peamine 
ravieesmärk perekondliku hüper-
kolesteroleemia diagnoosiga pat-
sientidel. Seega on väga tähtis hai-
guse õigeaegne diagnoosimine ja 
korrektse ravi alustamine.

Asper Biogene OÜ kardioge-
neetika testide portfelli hulgas 
on ka perekondliku hüperkoleste-
roleemia geenitest. Antud geeni-
testi abil saab määrata haigusega 
seotud mutatsioone neljas gee-
nis: LDLR, LDLRAP1, APOB, PCSK9.


