Kas parilik korgenenud
kolesterool voib
ohustada ka mind?

Siidamehaiguste riski
suurendab korgenenud
kolesterool ehk hiper-
kolesteroleemia, mille
tekkepohjustest on
palju rddgitud. vahem
tahelepanu on pé6dratud
perekondlikule hiper-
kolesteroleemiale, mis
ei ole seotud toitumise
ega elustiiliga.

Perekondlikule hiiperkolestero-
leemiale on omane korgenenud
LDL-kolesterool, mis pohjustab
aterosklerootiliste naastude la-
destumist arterite seintele. Vii-
mane omakorda suurendab va-
rajaste siidame-veresoonkonna-
haiguste ja insuldi tdendosust.
Haigus on péhjustatud muu-
tustest jargnevates geenides: LDLR,
LDLRAP1, APOB, PCSKO. Périlik hii-
perkolesteroleemia ei ole harul-
dane haigus — vastupidi, see on
sagedaseim paérilik siidame-vere-
soonkonnahaigus, mille heterosii-
gootset vormi esineb tihel inime-
sel 250st. Homosligootne vorm on
véga haruldane, esinedes iihel ini-
mesel miljonist. Heterosiigootse
vormi puhul parineb mutatsioon
iihelt vanemalt, homosiigootse vor-
mi puhul on mutatsioon paritud
molemalt vanemalt.
Heterostiigootse vormi puhul
v0ib LDL-kolesterool olla kuni kaks
korda iile normi ja homostiigootse
vormi puhul kuni neli korda tile nor-
mi. Kui haigus jadb ravimata, voib
umbes pooltel meestel tekkida sii-
damelihase infarkt enne 50. eluaas-
tat, naistel enne 55.-60. eluaastat.
Homostigootse périliku hiiperkoles-
teroleemia korral ohustab siidame-
lihase infarkt juba hilises teismeeas.
Perekondlik hiiperkolestero-
leemia on sageli aladiagnoositud.
Lisaks lipiidide taseme madrami-
sele ning kliiniliste simptomite
ja perekondliku haigusloo arves-
sevOotmisele aitab digeaegsele
diagnoosimisele kaasa geneeti-
liste muutuste kindlakstegemine.

Geneetiline testimine

on soovitatav, kui:

¢ perekonnas on esinenud vara-
ses eas siidame-veresoonkon-
nahaigust, enneaegset surma
siidame-veresoonkonnahaigu-
sesse ja hiiperkolesteroleemiat;

* esinevad kolesterooliladestu-
sed nahas ja kodlustes;

* 20aastastel voi vanematel on
LDL-kolesterooli ndit = 4,9
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mmol/l ja mitte-HDL-koleste-
rooli ndit = 5,7 mmol/l;

* alla 20aastastel on LDL-koles-
terooli ndit = 4,1 mmol/l ja
mitte-HDL-kolesterooli ndit =
4,9 mmol/l.

Kui perekondlik hiiperkoleste-
roleemia on diagnoositud, soovita-
takse geneetiliselt testida ldhisu-
gulasi voimaliku haigusriski kind-
lakstegemiseks.Ligikaudu 60-80%
perekondliku hiiperkolesteroleemia
juhtudest on pohjustatud mutat-
sioonidest geenis LDLR. Tdnapde-
vaste ravivoimaluste ja tervisliku
elustiiliga on voimalik edukalt va-
hendada stiidame-veresoonkonna-
haiguste riski, mis on ka peamine
ravieesmark perekondliku hiiper-
kolesteroleemia diagnoosiga pat-
sientidel. Seega on vdga tdhtis hai-
guse Oigeaegne diagnoosimine ja
korrektse ravi alustamine.

Asper Biogene OU kardioge-
neetika testide portfelli hulgas
on ka perekondliku hiiperkoleste-
roleemia geenitest. Antud geeni-
testi abil saab méadrata haigusega
seotud mutatsioone neljas gee-
nis: LDLR, LDLRAP1, APOB, PCSK9.
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Kardiogeneetika testid

Arlitmogeenne parema
vatsakese dusplaasia

* Brugada siindroom

+ Hupertroofiline kardiomuo-
paatia

* Noonani stindroom

+ Perekondlik aordi aneu-
rusm ja dissektsioon

+ Perekondlik hiiperkoleste-
roleemia

+ Pika QT slindroom

+ Pulmonaalhiipertensioon

+ Statiin-seoseline muo-
paatia

* Venoosne trombemboolia



