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Pacjentka lat 63.

Wywiad chorobowy Wywiad rodzinny Analiza danych

e przewlekty zespét e zawat serca w wieku e Naintensywnej terapii
wiencowy 59 lat u brata (zyje), hipolipemizujace;j

e wieloletnia 67 lat ojca (nie zyje), (rosuwastatyna 40mg i
hipercholesterolemia - 64 lat u matki ezetymib 10mg):
farmakoterapia e ucorki TC 275 mg/d|, LDL 194

e NT kontrolowane hipercholesterolemia (na mg/dl.
farmakologicznie leczeniu), LDL 232 mg/dI (> e Liczba punktow w skali Dutch

e matoptytkowatosé 95 centyla) Lipid Clinic Network: 9.

rzekoma
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Skierowanie do Kliniki Kardiologii, e Pacjentke wstepnie e Pacjentka jest w programie
Lipidologii i Choréb zakwalifikowano do lekowym B.101.
Wewnetrznych z OINK w programu B.101. .

. e Badania genetyczne w
Biatymstoku celem oceny . . . :
Klinicznei oraz kwalifikacii do e  Skierowanie do poradni warunkach poradni

J ) genetycznej. genetyczne;.

programu lekowego NFZ B.101



Realizacja B.101

@ Kryteria kwalifikagji L Skala DLCN O Mapa osrodkow W ChWili W+aCZenia:
£2B101 TC 275 mg/dl, LDL 194 mg/dl, HDL 65 mg/dl,
TG 101 mg/d|, Lipoproteina A 9,3.

Platforma ma na celu wsparcie lekarzy w weryfikagji profili pacjentéw z hipercholesterolemia rodzinng oraz pacjentéw z bardzo wysokim ryzykiem chorob
uktadu sercowo-naczyniowego w kierunku kwalifikacji do programu lekowego B.101.

Dzieki platformie maja Parstwo réwniez mozliwos¢ znalezienia osrodka prowadzacego program lekowy B.101., ktéry znajduje sie najblizej miejsca

L o W badaniach kontrolnych:
Kryteria kwalifikacji TC 152 mg/dl, LDL 75 mg/dl, HDL 66 mg/dl,
TG 53 mg/m.

Pacjenci Pacjenci z bardzo wysokim
Z hipercholesterolemiq ryzykiem choréb uktadu sercowo-
rodzinng » naczyniowego »

Redukcja poziomu LDL o okoto 61%.

W leczeniu ewolokumab 140 mg raz/2 tyg oraz rosuwastatyna 40mg i ezetymib 10mg w preparacie tgczonym 1x/dzien.



Dieta z ograniczeniem cukréw prostych, ttuszczéw nasyconych i trans (zawartych w stodyczach o dtugim terminie przydatnosci, stodzonych
napojach oraz wysokoprzetworzonej zywnosci, zalecany udziat energetyczny ttuszczy nasyconych <7%.
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Data  TC mg/dl, LDL mg/dl -> interwencja [ S—— ulz! T g ;
04.2000 TC 382, LDL 298 -> fenofibrat /Grofibrat/ 200 3x1 LR S o ,/“ L W ‘
07.2001 TC 330, LDL 274 Llel 3800 " / Lot b, /(M{,Q .

07.2002 TC 253, LDL 179 -> lowastatyna /Lovastatin/ 20mg 1x1
06.2005 TC 236, LDD 254

03.2006 TC 320, LDL 298 -> atorwastatyna /Tulip/ 20mg 1x1
01.2009 TC 393, LDL 298

do zlecenia nr 185 z dnia 2009-01-12 11:02

05.2009 TC 349, LDL 262 e ———
01.2010 TC 348, LDL 250 -> atrowastatyna /Sortis/ 40mg 1x1 DL s e madi

10.2010 TC 280, LDL 188 -> simwastatyna /Simvastatin/ 40mg 1x1 I
12.2014 TC 293, LDL 199 -> rosuwastatyna /Zahron/ 20mg 1x1
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09.2015 TC 374, LDL 279 -> atorwastatyna /Tulip/ 20mg 1x1 it (S0 T 55 Cy on— i
10.2016 TC 313, LDL 219 (DL (CO9KE) P ongd 0o

Cholesterol HDL (ICD-9; K01) 63 mg/dl

05.2015TC 310, LDL 224 e .
04.2018 TC 337, LDL 251 -> atorwastatyna /Tulip/ 40mg 1x1, ezetymib /Ezoleta/ ‘IOmg 11 e R L e
04.2019 TC 233, LDL 156 -> rosuwastatyna /Zahron/ 40mg 1x1, ezetymib /Ezoleta/ 10mg 1x1 f{jﬂ;{.lc‘owg;@o*é;;ygf; e
062020 TC 276, LDL 187 Zgc 'Z /e)zzalecen iami PTK wanosc;rLDLf:wmny’zgcl:d/lnterprefow:ne u:::m
02.2022 TC 238, LDL 154 CrossahoL (cog 55 gt

03.2024 TC 275 mg/dl, LDL 194 mg/dI
-> B.101 ewolokumab /Repatha/ 140 mg raz/2 tyg., rosuwastatyna + ezetymib /Coroswera/ 40+10mg 1x1
09.2024 TC 152 mg/dI|, LDL 75 mg/dI

-> kontynuacja B.101 ewolokumab /Repatha/ 140 mg raz/2 tyg., rozuwastatyna + ezetymib /Coroswera/




Data urodzenia

Pesel AN
wiad rodzinny obcigzony

Rozpoznanie: Rodzinna hipercholesterolemia typu 2 spowodowana obecnoscia mutacj genu APOB. Wy
hipercholesterolemia i zawatami serca.

WYNIK BADANIA:

Analiza rodowodu:
Obcigzony jak nizej

Wynik badania genetycznego:
Wynik analizy panelowej metoda NGS 4 gendw korelowanych z hipercholesterolemia rodzinna (Medgen, nr prébki 276809):
nieprawidfowy
W badaniu molekularmym wykryto prawdopodabnie patogenny wariant (mutacjg) c.10679A>G genu APOB w ukiadzie

“ heterozygotycznym. 5

Whioski:

Pacjentka lat 63 konsultowana w zwigzku z I
zaburzeniami rytmu(?) | NT w wywiadzie. Cafl
serca 59 zyje, u ojca zawat 67 nie 2yje, u matki 64 zawal
(wyniki badari genetycznych nieprawidtowe Mastermed?).

Mirostawy badania diagnostycznego umozliwit rozpoz.
wariantu prawdopodobnie patogennego genu APOB.

0éci w badaniach dodatkowych (profil cholesterolu we krwi), wyniku badania
dem rodzinnym zasadne jest rozpoznanie u Pani Mirostawy hipercholesterolemii

emizujacym od okofo 16 lat, przewleklym zespotem wiericowym oraz
jéciowy prawdopodobnie 640). U brata zawat

leczeniem hipolipt
ign zaniku miesni (?)

Kowity chol najwyzszy 350, LDL wysoki (wy}
1. U corki hipercholesterolemia (na leczeniu). U corki d

Wynik przeprowadzonego u Pani e przyczyny powodujacej
hipercholesterolemie u pacjentki—

,éii_ztle stwierdzonych u pacjentki nieprawidfow

olekularnego oraz w 2wigzku z obcigzonym wywia
innej typu 2 (FHCLZ)(O_MIMMMOIO).

‘Wskazana jest okresowa kontrola w NZOZ Mastermed oraz opieka najlepie] w ramach Kardiologicznego Osrodka Eksperckiego.

Konsultacja
genetyczna

Rozpoznanie: rodzinna hipercholesterolemia typu
2 spowodowana obecnos$cig mutacji genu APOB



