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Tiskova zprava, Brno, 28. 1. 2025

Tricatnik a infarkt? Védci pomahaji odhalit skrytou
genetickou hrozbu

Lékarska fakulta Masarykovy univerzity se pfipojila k celoevropskému projektu
zamérenému na v€éasnou diagnostiku familiarni hypercholesterolemie. Dédiéna
porucha zpusobujici vysokou hladinu cholesterolu v krvi nasobné zvysuje riziko
infarktu uz v mladém véku.

Familiarni hypercholesterolemie patfi k nej¢astéjSim dédi€énym porucham metabolismu vibec.
Postihuje jednoho &lovéka ze dvou az tii set, coz znamena, ze v Cesku Zije kolem &tyficeti
tisic lidi, ktefi maji v jejim disledku nasobné vyssi riziko srde¢niho infarktu, ¢asto uz po
tficatém roku Zivota. PfestozZe |ze nadmérné mnozstvi Skodlivého cholesterolu (tzv. LDL
cholesterolu) v krvi snadno a ucinné regulovat, problémem je, Zze vétSina pacientu (globalné
az 90 %, v CR 75 %) o své diagndze viibec nevi. Pomoci to ma zménit novy projekt FH-
EARLY, do néhoz se Lékarska fakulta Masarykovy univerzity zapojila spolu s dalSimi tfinacti
evropskymi institucemi.

,Clovék miize Zit léta bez pfiznakt, neZ ho nedekané postihne srdecni pfihoda. A &im je
starsi, tim har se familiarni hypercholesterolemie diagnostikuje, jelikoz hladina cholesterolu se
s vékem pfirozené zvySuje a mize tak byt t&zsi rozlisit, zda je to disledkem genetické
poruchy, nebo jinych faktort jako je napfiklad nezdravy Zivotni styl. Pfesnou diagnézu pak
prfinese az genetické vySetreni,” fika profesor Tomas Freiberger z Centra kardiovaskularni a
transplantacni chirurgie Brno. Pfed Ctyfmi lety jako odborny garant zastitil pilotni projekt
Casného zachytu familiarni hypercholesterolemie u novorozenct na narodni urovni. ,,Nejvy3si
specifitu pro zachyt onemocnéni ma vyS$etfeni cholesterolu u déti od jednoho do deviti let
véku, ale my jsme prokazali, Ze efektivni je uz vySetfeni u novorozencut z pupecnikové krve,*“
dodava.

Pravé na v€asnost diagnézy, jakozto kli¢ovy aspekt pro nasledny prabéh IéCby i zvySeni
kvality zivota pacientl, se chce novy nadnarodni projekt financovany z programu Horizon
Europe zaméfit. Jeho vystupy budou obsahla funkéni charakterizace pfislusnych genovych
variant usnadriujici pochopeni vzniku onemocnéni, s vyuzitim nejmodernéjSich technologii,
vCetné umeélé inteligence, vSak vyzkumnici vyvinou také sadu pro v€asnou diagnostiku i
predikci toho, jak bude u konkrétniho pacienta probihat.

»,Nase pracovisté do projektu vstupuje s rozsahlou databazi geneticky i klinicky dobre
charakterizovanych pacientt a vice nez dvacetiletou zkuSenosti s genetickou diagnostikou
tohoto onemocnéni. Budeme koordinovat tu ¢ast projektu, ktera se zaméri na hledani novych
genu a novych genetickych mechanizmu vzniku familiarni hypercholesterolemie, a také na
vypracovani genetického rizikového skoére pro urceni individualni miry rizika u jednotlivych
pacientu,” dodava profesor Freiberger, ktery se prevenci a IéEbé kardiovaskularnich
onemocnéni vénuje i v ramci Narodniho institutu CarDia.

Projekt FH-EARLY pfitom pomUze predchazet predéasnym kardiovaskularnim onemocnénim
nejen u pacientl s familiarni hypercholesterolemii, ale i v ramci obecné populace a jeho
dopad dalece pfesahuje hranice zdravotni péce. Naklady souvisejici s kardiovaskularnimi
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onemocnénimi jsou v celé Evropské unii odhadovany na 282 miliard eur roéné. Diky v€asné

srdecnich pfichod, ale také vyrazné snizit tuto ekonomickou zatéz.

Kontakt pro média:

prof. MUDr. Tomas Freiberger, Ph.D., Ustav klinické imunologie a alergologie FN USA a LF
MU / Centrum kardiovaskularni a transplantaéni chirurgie Brno / Narodni institut CarDia,
+420 543 182 548, tomas.freiberger@cktch.cz

Mgr. Vaclav Tesaf, Oddéleni pro komunikaci a vnéjsi vztahy, Lékarska fakulta, Masarykova
univerzita, +420 733 553 215, vaclav.tesar@med.muni.cz
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