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Poruchy metabolizmu lipidu

Porfyrie, hemochromatéza, Wilsonova choroba
Metabolické poruchy kosti — osteoporoza, osteomalacie
Amyloidoza
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Lipidy a lipoproteiny

Lipidy — TAG, Cholestrol, fosfolipidy, volné MK

»Triglyceridy (estery glycerolu a mastnych kyselin) podileji na hladine celk.
cholesterolu v krvi. V lidskem tele prenaseji tuky z potravy a zaroven slouzi jako
zdroj energie.

»Cholesterol je dulezita soucast vSech bunék v téle. Tvofi se v jatrech, navic je
prijiman i potravou v tucich. V krvi rozliSujeme nékolik typu cholesterolu podle jeho
prenasece ve formeé lipoproteinu:

« HDL — high density lipoproteins — transportuje chol. z periferie k jaterni bunce, tam se
vyuziva k tvorbé hormonu, ZluCovych kyselin a vitaminu D, potfebného pro stavbu kosti =

ochranny (hodny)
» LDL — low density lipoproteins — transportuje chol. z jater do periferie do cév = rizikovy (zly)

* VLDL, chylomikrony
* Non-HDL-cholesterol zahrnuje cholesterol ve vSech typech pfenasecu kromé HDL (tj. LDL,

ale i VLDL, IDL, aj.).
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Lipidy a lipoproteiny

»Dyslipidemie pfedstavuji rizikovy faktor vzniku aterosklerozy (KVO)
e primarni (geneticke)
» sekundarni (dusledek jiného onemocnéni — hypotyredza, DM) a takeé vliv zevnich
vlivu (zivot stylu — koufeni, obezita, alkohol)
» Ateroskleroza je RF pro vznik iCMP, IM, ICHDKK
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Poruchy metabolizmu lipidu

Klasifikace:

1.Hypercholesterolemie

“IFamiliarni hypercholesterolémie (FH) — AD on, objevuji se Slachové a kozni xantomy,
riziko ICHS,arcus senilis corneae, xanthelasma palpebrarum nebo Slachova xantomatoza.

2.Kombinovana hyperlipoproteinemie (zvySeni CHi TG )

IFamiliarni kombinovana hyperlipidémie patfi k nejCastéjSim primarnim HLP. Ma podklad v
geneticky podminéné zvysené tvorbé apolipoproteinu B100. Byvaji zvysSeny LDL a VLDL,
odpovidajici fenotypu llb, ale setkame se i s fenotypem lla, IV a V. ZvySené KV riziko

3.Hypertriglyceridémie

“IFamiliarni hypertriacylglycerolemie, ktera postihuje asi 0,2-0,3 % populace. Projevuje se
zmnozenim VLDL, sniZzenou hladinu HDL-cholesterolu. V laboratornim nalezu se
setkavame s mirne zvySenymi triacylglyceroly, obvykle do 6 mmol/l pfi normalni
koncentraci cholesterolu. U nemocnych je nebezpeci infarktu myokardu.
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Deéeleni dle Fredericksona |

Klasifikace poruch lipoproteinového metabolismu do 5 lipoproteinovych typu —
fenotypu, spiSe obsolentni

typ | — chol v normé, TG zvySené — dedicné onemocnéni, hepatomegalie,
abdominalni krize s bfiSnimi kolikami, akutni pankreatitidy, neni rizikové pro ICHS,

|éCba dietou
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Deéeleni dle Fredericksona Il

typ lla — chol zvySen, TG v normé — familiarni
hypercholesterolemie, arcus lipoides corneae, xantelasmata,
rizikové pro ICHS

typ llb — chol zvysen, Tg zvyseny, Casto s obezitou,
diabetem, hypertenzi, Casty vyskyt AIM, AS koncetinovych
tepen
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Deleni dle Fredericksona lli

typ lll — chol az velmi zvysen, TG az velmi zvySeny, pestré kozni projevy na kolenou a
hyzdich, casteé postizeni koronarnich tepen a tepen DKK, i akutni pankreatitidy

typ IV — chol lehce zvySen, TG stfedné zvySeny, zhorSuje zevni privod alkoholu,
zvlasté u pijaku piva, moznost akutni pankreatitidy, ICHS, HT, dna

typ V — chol lehce zvySen, TG velmi zvySeny, u obéznich muzu, ktefi konzumuiji
nadbytek tuku a sacharidu, steatéza jater, diabetes, hepatomegalie, xantomat6za
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Cilové hodnoty sérovych tuku

»cholesterol celkovy <5,0 mmol/l,

»LDL < 3mmol/l

»HDL u muzu nad 1, u zen nad 1,2

»TG < 1,7 mmol/l

LDL-cholesterol

Non-HDL-cholesterol

Triglyceridy

Apolipoprotein B

Podle stupné kardiovaskularniho rizika (urcCi Vas lekar):

u nizkého rizika: <3 mmol/l

u stredné zvySeného rizika: < 2,6 mmol/l a snizeni minimalné o 50% hodnoty pred
léébou

u vysokého rizika < 1,8 mmol/l a snizeni minimalné o 50% hodnoty pied lé¢bou

u velmi vysokého rizika: < 1,4 mmol/l a a snizeni minimalné o 50% hodnoty pfed
Iécbou

max. o 0,8 mmol/l vy§5i nez cilové hodnoty LDL

< 1,7 mmol/l

FAKULTNI
Podle stupné kardiovaskularniho rizika (urci Vas lékar): : BRNO U C VICE

u stredné zvyseneho az vysokého rizika: < 1 g/l
u velmi vysokého rizika: < 0,8 g/l
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Tabulka SCORE pro regiony s vysokym KV-rizikem

systolicky krewnf tiak (mm Hg)
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Cile lé¢by
snizeni LDL-ch, hladiny celkového cholesterolu

Nefarmakologicky:

* optimalizace télesné hmotnosti - dieta s omezenim ZivociSnych tuku, zvyseni podilu
viakniny,

* nekuractvi

 dostateCna pohybova aktivita

» omezeni alkoholu

Farmakologicky: hypolipidemika
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Hypolipidemika

»Fibraty (Lipanthyl) - IéCba hypopertriglyceridémie

» Statiny — simvastatin, atorvastatin, rosuvastatin - Inhibitor 3 HMGCoA reduktazy,
zakladni lek HLP/DLP ke snizeni LDL-ch — POZOR! Moznost rhabdomyolyzy

»Ezetimib (Ezetrol) - Inhibitory vstfebavani cholesterolu, do kombinace u pacientu
nedosahujicich cilové hodnoty LDL-C pfi maximalni/maximalné tolerované davce
statinu

»Inhibitory proprotein konvertazy subtilizin-kexin 9 (PCSK9i) — moderni |éCba
monoklonal protilatkami, pri pokud nelze dosahnout stanovenych cilovych hodnot pri
pouziti maximalnée tolerované davky statinu v kombinaci s ezetimibem
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ME

vyhodnoceni KV-rizika ——  vstupni hladina LIDLC ——  indikace pro farmakoterapii? ——» zména Zivotniho stylu
ANO l
definovat dlovou hodnotu
» u selektovanych pacientd s nizkym a strednim rizikem l
modifikace rizikowych faktord, zobrazovaci metody - wysoce UEinny statinv masdmalini/
(subklinicka aterosHerdza) rekvalifikace rzika? maximalné tolerovane davee

lontrob lipidogramu 1kelt rofng, v plipads rutnosti Eastlii 4 = dlovs hiadina LDL-C dosadena?

Y

pridat ezetimib
ANO ‘l ME :
kontrola lipidogramu 1krat rocné, v pripadeé nutnosti Gastéji +——  cilova hladina LDL-C dosazena? phdat PCSKS inhibitor:

NE » sekundarni prevence [velmi vysoké riziko)

zvafit phiddni PCY9 inhibitoru: m primami prevence: pacienti s FH a dalsim
m primami prevence: pacienti uell-:y'r-n rhikﬂ?"?_n-_' Skiosen
ve velmi vysokém riziku bez FH [velmi vysoke riziko)

13 Kilinika interni, geriatrie a praktického lékafstvi Fakultni nemocnice Brno a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

MUNI e
M E D



Jake jsou ciloveé hodnoty pfri lecbe dyslipidemii?

"1A) cholesterol celkovy pod 6 mmol/|
1B
1C
D) z

HDL cholesterol po 2,2 mmol/l

LDL cholesterol nad 4,0 mmol/I

)
)
)
) Za

adna odpoved neni spravna

—
—

14 Klinika interni, geriatrie a praktického |ékafstvi Fakultni nemocnice Brno a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

/
——



Jake jsou ciloveé hodnoty pfri lecbe dyslipidemii?

1A) cholesterol celkovy pod 6 mmol/l

"1B) HDL cholesterol po 2,2 mmol/l

1C) LDL cholesterol nad 4,0 mmol/l
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—
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Porfyrie |

»porucha biosyntézy hemu na urovni enzymu (akumulace Ci zvySené vyluCovani
porfyrina)

»Vvrozena nebo ziskana

»dle hlavniho mista exprese enzymu: Erytropoetické / hepatalni / kombinace EH

»akutni nebo chronicky prubéh

»vyvolavajici faktory: alkohol, Iéky (barbituraty,HAK, sulfonamidy), slunecni zareni,
stres

»nejCastejsi porphyria cutanea tarda
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Porfyrie Il

»Priznaky:
» kozni - vyrazna fotosenzitivita — az puchyrky a defekty, rozsahlé jizveni az ztraty
kone€ku prstu, hyperpigmentace
» hepatalni porfyrie — spojena s poskozenim jaterniho parenchymu, zvysené JT,
« akut. kolikovité bolesti bricha
* neuropsychické problémy (neklid, hysterie, psychotické stavy)
» éervenohnédé zbarveni moce, zubd..
»Diagnostika — z klinického prubéhu — fotosenzitivita, detekce vylu€ovani porfyrinu
mocCi a stolici, jaterni biopsie
»Lécba — kauzalni neni znama, pfi akutnich atakach symptomaticka s upravou
metabolickych poruch, odstranéni vyvolavajicich faktoru, ev transplantace kostni

dfené u kongenitalni erytropoetické porfyrie, ,
MUNI I et
W ED
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Hemochromatoza

»vrozeny defekt metabolizmu zeleza — zvysené vstrebavani
Fe ze streva

»postupné hromadeni Fe ve tkanich (nejprve v hepatocytech),
Fe je toxické tvorbou radikall — dochazi k destrukci bunék

»do 40. roku véku zeny chranény menstruacnimi ztratami

»priznaky — kozni hyperpigmentace, bronzovy diabetes
(nedostatek INZ), hepatomegalie, cirh6za, HCC,
kardiomegalie, bolesti kloubU

»diagnostika — triada (hyperpigmentace, hepatomegalie,
diabetes),t Fe a JT, biopsie

»lécha — chelaty vyvazujici Fe — Desferal

»hemosideroza — pri nadmerném privodu Fe - opakované
transfuze
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Wilsonova choroba

»dédicna porucha metabolizmu médi (AR)—Cu se nevylucuje do Zludi, porucha
zacClenéni Cu do plazmat. prenasecCe (ceruloplazminu) - nadmerne ukl_adanl medl do
jater, CNS, rohovky.. ‘ Aosy

»priznaky:
 hepatalni formy az do stadia cirhézy
* neuropsychickeé postizeni
« Kayser-Fleischerlv prstenec

o T A &

»diagnoza — snizena hladina médi a ceruloplazminu v seﬁ; hemolyticka anemle
zvysena vazba medi na albumin, biopsie jater, genetické dosetreni

»lécbha — vyvarovat se potravin bohatych na méd — Cokolada, kakao, mofské ryby,
ofechy, podavani chelatu, transplantace jater
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Metabolické poruchy kosti

»kostni tkan — bunecné slozky — osteoblasty, osteokolasty, organicka matrix, kostni
mineraly

»osteogeneza — odbouravani i tvorba soucasne — kostni remodelace, cyklus asi 3
meésice, pfizpusobeno mechanickym narokim

»osteolyza — poruseni struktury kosti patologickym procesem — nador, zanét

»kalcifikace - zavapnéni
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Kosthi remodelace

»permanentni kontrolovana resorpce kosti osteoklasty s naslednou nahradou kosti
osteoblasty — delka cyklu 3-4 meésice

»kostni remodelacni jednotky

»30% remodelace probiha v kosti kompaktni, 70% v kosti tramcité
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Vliivy regulujici kostni remodelaci a kvalitu
novotvorene kosti

»hladina vitaminu D, K2, Ca, bilkovin
»zatizeni kosti

»kalcitonin, parathormon

»>rustové faktory

»cytokiny

»systémové peptidy

»steroidni hormony
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Priznaky osteoporozy

»zpocatku nenapadné

»poradi postizenych kosti — dolni Celist, kosti lebecCni, zebra, obratle, dlouhé kosti

»bolesti patere, koncetin

»snizovani telesné vysky, vznik hrudni hyperkyfozy, zména statiky patere, bolesti
dolnich zad

»prvnim pfiznakem muze byt zlomenina

23 Kilinika interni, geriatrie a praktického lékafstvi Fakultni nemocnice Brno a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

MUNT e
:



Diagnostika osteoporozy

»osteoporoza postmenopauzalni — postihuje trabekularni kost — kompresivni
fraktury obratlu

L

»osteoporoza senilni — postinuje kompaktni kost — zlomenina kréku kosti stehenni

»diagnéza — RTG, ale az pfi ubytku 30% kostni hmoty — jiz ohrozeni frakturou, na
snimku kosti ,bledé”, rybi obratle

»nejpresnéjSi — denzitometrie, stanovi ubytek kostni hmoty v SD, riziko zlomeniny

MUNT e
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Zmeny obratlu pri osteoporoéze
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Hrudni hyperkyféza jako dusledek osteoporozy
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Vyvoj drzeni téla
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Vyskyt

> 1/3 muzu

>

\

/2 zen po pfirozené menopauze

»2/3 zen po umelé menopauze
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Dusledky

»bolesti dolnich zad

»bolesti dlouhych kosti
»patologickeé fraktury

»snizeni kvality zivota, deprese

»ztrata sobéstacnosti
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Moznosti lecby

»>lécbha

* A — anabolika

* B — bilkoviny, body movement

« C — Ca - ionizovany!!

D — D vitamin

* E — estrogeny

* F — fluorid

»bisfosfonaty (Aredia, Clodronat, Fosamax)
»stroncium ranelat (Protelos), raloxifen (Evista)
»teriparatid (Forsteo)
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¥ H N BNy

prevence a lecby osteoporozy?

"1A) bisfosfonaty a estrogeny
"1B) vapnik a vitamin D
1C) horCik a vitamin A

1D) bilkoviny a fluor

—
—
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Osteomalacie

»hromadéni velkého mnozstvi osteoidu, ktery vubec nebo jen velmi pomalu osifikuje,
vznika z chronického nedostatku Ca nebo P nebo neschopnosti vazat

»priciny — nedostatek vitaminu D, nedostatek P, acidoza

»prFiznaky — svalova bolest, slabost, kachni chuze, obtizné vstavani z lUzka,
deformace hrudniku, tibii, tUnavové zlomeniny

»diagnéza — zvyseni aktivity ALP, RTG zmény

»lécba — vit D, cviceni
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Unavové zlomeniny
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Mista nejcastejsich
unavovych zlomenin

36 Klinika interni, geriatrie a praktického Iékafstvi Fakultni nemocnice Brno a Lékarské fakulty Masarykovy univerzity

MUNT e
IE



Amyloidoza

»ukladani amyloidu — proteinu s polysacharidovou slozkou - do tkani

»priciny nejasné — mozna dlouhodoba stimulace imunitniho systému

»formy — primarni, sekundarni, paraneo, heredofamiliarni, senilni

»priznaky — podle ukladani — makroglossie, postizeni ledvin, hypertenze,
hepatomegalie, kardialni postizeni

»diagnoza — biopticky z rekta nebo postizeného organu

»lé€ba — neni znama, pfi sekundarni |éCba zakladni choroby, pfi primarni - jako

mnohocetny myelom
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Kasuistika

»zena 72 let, 25 let po operaci pro Tu rekta, vytvoren anus preterminalis, dosud v
dobrém stavu, pouze musi v diete vynechavat tucnejsi jidla, protoze po nich ma
prdjem a obtiZe se stomii

»poslednich nékolik tydnu si stéZuje na bolesti v obou tfislech pfi chuzi, jiné potize
nema, nehubne, chut Kk jidlu dobra

»proveden RTG, zjisténa oboustranna fraktura kosti stydkych
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Kasuistika

»vzhledem k anamnéze oznacCeno za progresi Tu rekta s meta do kosti
»doporucena terapie opoidy

»ALE! Pacientka nebyla anemicka, nehubla

»dalSi vySetreni?

»diagnoza?
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Reseni

»provedeno CT, zjisténa patologicka fraktura pfi osteomalacii, vs pfi dlouhodobém
deficitu vitaminu D pfi omezovani tuku ve stravé

»po suplementaci se zhojilo
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Dekuji za pozornost!
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