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Informacija pacientiem

GENETISKA TESTESANA -
savlaicigai un precizakai
gimenes hiperholesterinémijas
diagnosticesanai



Kas ir gimenes hiperholesterinémija
un kapec ta ir bistama?

Gimenes hiperholesterinémija ir genétiska slimiba, kas izraisa paaugstinatu
"sliktd" jeb zema blivuma lipoproteinu holesterina (ZBLH) limeni asinis. Ta ir
saistita ar genétiskiem defektiem, kas traucé normalu holesterina vielmainu,
izraisot ta uzkraganos asinls un nogulsnésanos asinsvadu sieninas. ST slimiba
butiski palielina sirds un asinsvadu slimibu risku, tostarp miokarda infarkta un
insulta attistibu jau agrina vecuma.

Gimenes hiperholesterinemijas formas:

* Heterozigota gimenes hiperholesterinémija (HeGH):

STir izplatitaka gimenes hiperholesterinémijas forma, kas sastopama 1 no 250
cilvekiem un kas atfistas tad, ja bérns parmanto genétisko mutaciju tikai no
viena vecaka. Nearstétiem pieaugusiem HeGH pacientiem ZBLH limenis asinis
parasti parsniedz 5-6 mmol/l, bet bérniem - virs 3,5-4,0 mmol/l, un sirds

slimibas attistas parasti péc 40 gadu vecuma, bet nereti vél agrak.

+ Homozigota gimenes hiperholesterinemija (HoGH):

Reta un smaga slimibas forma, kas rodas, ja bérns parmanto pa vienai
genédtiskai mutacijai no abiem vecakiem. Saja gadijuma ZBLH [imenis ir
ieverojami augstaks — parasti virs 10-13 mmol/l, un komplikacijas var attistities
jau bérntba vai agra jauntba. Siem pacientiem jau pusaudZu gados ir augsts gan

infarkta, gan naves risks.



Kas ir genetiska testesana
un ka ta notiek?

Geneétiska testéSana ir metode, kas analizeé pacienta DNS jeb ar iedzimfibu saistito
genétisko informaciju, lai atklatu specifiskas mutacijas (jeb genétiskos variantus),
kas izraisa gimenes hiperholesterinémiju.

Testesanas process:

Asins parauga panemsana — analizei nepiecieSams neliels asins
paraugs, kas tiek nosutits uz laboratoriju.

DNS analize — laboratorija, izmantojot modernas sekvencéSanas
tehnologijas, tiek noteiktas iespéjamas genétiskas mutacijas.

Rezultatu interpretacija — datu analitikis izverte, vai atbilstoSi
pieejamai zinatniskai literatdrai, konstatétais genétiskais variants
tieSam var bt slimibu izraisoSs, un talak arsts-genétikis vai kardiologs
izskaidro testa rezultatus un rekomendé atbilstoSu arstéSanu. Datu
analizes process var aiznemt visvairak laika, jo pastav liels skaits
mutaciju, kas var izraistt gimenes hiperholesterinémiju.

Rezultatu sagaidiSana — rezultati Jusu arstéjoSam arstam bds
pieejami orientgjosi 3-6 menesu laika péc asins parauga nodoSanas.
Péc rezultatu sanemsSanas arsts Jus aicinas uz viziti vai informés Jus
pa telefonu par talakajiem soliem.

Kapéec nepiecieSama geneétiska
testesana?

Ta ka slimibas pamata ir genétiskas izmainas, ar genétiskas testésanas palidzibu
tiek ieglta pacientiem un gimenei bitiska informacija:

1) ja tiek konstatétas slimibai raksturigas genétiskas izmainas, tiek nesaubigi
apstiprinata gimenes hiperholesterinémijas diagnoze;

2) ir zinams, ka personam, kam atrod slimibu izraiso$o mutaciju, sirds slimibu
risks ir daudzkart lielaks, tapec profilaktiskos pasakumus jauzsak loti agri,
reizém pat no 8-10 gadu vecuma;

3) nemot véra rezultatus, var veikt genétisko kaskades skriningu — meérktiecigi
meklét So mutaciju arT pirmas pakapes radiniekiem, lai agrini diagnosticétu
slimibu citiem gimenes locek|iem.



Kadi ir ieguvumi no genétiskas
testesanas?

+ Apstiprina GH slimibas diagnozi.
* Nosaka konkréto mutaciju, kas izraisa slimibu.
 Palidz veikt precizaku slimibas prognozi un izvéléties vispiemérotako terapiju.

Svarigi!

Ja slimibai raksturigo mutaciju neatrod, tas joprojam neizslédz gimenes
hiperholesterinémijas diagnozi.

Ko darit, ja tiek konstateta slimibai
raksturiga mutacija?

+ Ja apstiprinas gimenes hiperholesterineémijas diagnoze, Jlsu arsts izstradas
individualu arstéSanas planu. Pieaugusiem pacientiem ieteicams konsultéties un
atrasties uzraudziba pie Paula Stradina Kliniskas universitates slimnicas
kardiologiem, kas ir specializ&jusies GH jautajumos. Ja aizdomas par GH ir jau bérna
vecuma (<18 gadiem), tad noteikti nepiecieSams konsultéties pie bérnu
endokrinologa.

+ Jasu gimenes locekliem noteikti ieteicams veikt kaskades skrfiningu — gan
parbaudtt holesterina limeni, gan art §is mutacijas esamibu.

+ Takamedicinas personals pats tiesa veida nevar uzrunat Jusu radiniekus, bitu Joti
ieteicams, ka JUs uzreiz informégjat savus pirmas pakapes asinsradiniekus (brajus,
masas, bémnus, atseviskos gadijumos arl vecakus) par So izmeklgjumu
nepiecieSamibu.

 Vislabak ir izrunat ar savu arstu, kadas analizes ir javeic un kuriem no radiniekiem
noteikti vajadzetu genétisko parbaudi un arsta, lipidu specialista konsultaciju.

+ Jaradinieki piekrit, savas konsultacijas laika pie lipidu specialista varat parrunat ar
radinieku (pieméram, bérnu) analizes, lai izvertétu nepiecieSamibu péc lipidu
specialista konsultacijas un mutacijas parbaudes.




Genetiskas testesanas
prieksrocibas

- Atraka diagnostika — iespgja agrini uzsakt arstédanu un novérst
komplikacijas.

+ Mazakas izmaksas — jaunas metodes padara testéSanu butiski
letaku neka ieprieks.

* Pieejamiba Latvija — vairs nav nepiecieSams sitit asins paraugus uz

arzemem.

+ Pacienta un gimenes veselibas aizsardziba - iesp&ja laikus
diagnosticét slimibu citiem gimenes locekliem un veikt profilaktiskus
pasakumus.

Atcerieties!

Agrina diagnostika un arstésana var glabt dzivibas un btiski uzlabot dzives
kvalitati. Ja Jums vai Jiisu gimenes locekliem ir paaugstinats holesterina

lfmenis un gimeneé ir bijusi agrini sirds un asinsvadu slimibu gadijumi,
genetiska testeéSana var blt nozimiga, lai noverstu nopietnus veselibas
sarezgijumus nakotné.




Papildu informacija par gimenes
hiperholesterinemiju: www.parholesterinu.lv

Latvija genétiska testéSana tiek ieviesta sadarbiba starp Paula Stradina Klinisko
universitates slimnicu, Latvijas Biomedicinas pétijumu un studiju centru un
pacientu organizaciju “ParSirdi.lv” Nacionala Veselibas dienesta finanséta projekta
“Jaunakas paaudzes genétiskas testéSanas ievieSana Paula Stradina Kiniska
universitates slimnica primaru hiperlipidemiju genétiskai diagnostikai” ietvaros.

Pilotprojekts: “Sirds-asinsvadu slimibu pacientu
diagnostikas un arstéSanas uzlaboSana Paula
Stradina Kliniskaja universitates slimnica”
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............ Nacionalais veselibas dienests Veselibas ministrija

Materials izstradats pilotprojekta ietvaros, kas Tstenots Eiropas Savienibas AtveseloSanas un noturibas
mehanisma plana 4. komponentes “Veseliba” 4.3. reformu virziena “Veselibas apripes ilgtspéja,
parvaldibas stiprinasana, efektiva veselibas apripes resursu izlietosana” 4.3.1.r. reformas “Veselibas
apripes ilgtspéja, parvaldibas stiprinasana, efektiva veselibas apriipes resursu izlietoSana, kopéja valsts
budzeta veselibas apripes nozaré palielinajums” projekts «Veselibas apripes pakalpojumu modelu
attistibas laboratorija» ietvaros.




