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A právě tam
 se její rodiče poprvé 

dozvěděli, že dcera trpí fam
iliární 

hypercholesterolem
ií, a to v její 

nejzávažnější form
ě. 

„Pacienti s touto nem
ocí nem

ají 
v jaterních buňkách specifické 
receptory, které um

í z krve účinně 
odklízet LD

L částice, lidově takzvaný 

zlý cholesterol,“ uvádí vedoucí 
Laboratoře pro výzkum

 aterosklerózy 
IK

EM
 v Praze doc. M

U
Dr. Jan 

Piťha, CSc. „Tyto částice pak m
ají 

na svědom
í vznik aterosklerotických 

plátů a následně srdečních infarktů.“ 
Podle jeho slov je zásadní odhalit 
nem

oc dřív, než dojde k nějaké 
nebezpečné příhodě. 

Rodinná záhada
N

ejčastěji děti dispozice k fam
iliární 

hypercholesterolem
ii podědí jen 

od jednoho z rodičů. M
arkéta však 

m
ěla sm

ůlu v tom
, že si z pom

yslného 
osudí vytáhla hned dvojnásobnou 
dávku „špatných“ genů. Podobné 
případy se stávají přibližně jen 
jednom

u člověku z m
ilionu. Její 

rodiče přitom
 až do chvíle, kdy 

podstoupili genetické testy, vůbec 
nem

ěli zdání, že touto dědičnou 
m

etabolickou chorobou trpí. A rovněž 
netušili, že krom

ě jejich dcery m
á 

stejnou nem
oc i nejstarší syn Zdeněk. 

V takto postižených rodinách 
obvykle nejsou žádnou výjim

kou 
předčasná úm

rtí na infarkt či jiná 
srdečněcévní onem

ocnění. „Jenže 
v naší rodině se nic takového nikdy 
nepřihodilo,“ říká M

arkéta. Také 

m
nohým

 lékařům
, kteří ji i další 

členy rodiny dodnes ošetřují, 
nešlo na rozum

, jak je to m
ožné. 

„M
arkétini předci těžce fyzicky 

pracovali a právě fyzická nám
aha 

je m
ožná zachránila před časným

i 
infarkty,“ vyslovuje dom

něnku 
docent Piťha. „Toto tvrzení nepřím

o 

potvrzuje i nález nizozem
ských 

autorů, kteří byli schopni po staletí 
dokum

entovat osud několika generací 
rodin, v nichž se vyskytla fam

iliární 
hypercholesterolem

ie. U
kázalo se, že 

v době, kdy většina lidí těžce fyzicky 
pracovala a jedla skrom

nější dietu, 
infarkty v m

ladém
 věku nedostávali,“ 

dodává odborník. H
odně totiž záleží 

nejen na dostatečné pohybové 
aktivitě, ale i na vhodném

 jídelníčku.
Před více než 20 lety, kdy se M

arkétina 
m

am
inka dozvěděla o nem

oci, 
která se tak náhle objevila v jejich 

rodině, nebylo vůbec snadné sehnat 
vhodné potraviny. N

aštěstí dostala 
od dietní sestry pár tipů, kde je 
m

ožné si objednat pohanku nebo 
sójové m

aso. Krom
ě toho si koupila 

i nízkocholesterolovou kuchařku 
a celkem

 rychle se podle ní naučila 
vařit. „M

aso m
i nikdy m

oc nechutnalo, 
a tak jsem

 zm
ěnu jídelníčku docela 

uvítala,“ libuje si M
arkéta. M

užská část 
rodiny zvyklá na oblíbené pochoutky 
ze zabijaček na tom

 ovšem
 podle ní 

byla podstatně hůř. 

Srdce obklíčené nem
ocí

Poprvé si M
arkéta svou nem

oc 
více připustila až ve 14 letech, kdy 
začala dojíždět do H

radce Králové, 
kde tehdy jako jediní nabízeli 
lipoproteinovou aferézu – m

etodu, při 
níž se pacientům

 z krve odstraňuje 
„zlý“ cholesterol. Jeho hladinu se 
totiž v jejím

 případě stále nedařilo 
zkrotit, přestože pečlivě dodržovala 
všechna doporučení. N

aplno si 
ovšem

 zákeřnost svého onem
ocnění 

uvědom
ila až v době, kdy pracovala 

jako staniční sestra v pražské Ú
střední 

vojenské nem
ocnici. „N

a interním
 

U
  ž jako m

alá jsem
 m

ěla více než pětkrát 
vyšší hladinu cholesterolu ve srovnání 
s běžnou norm

ou. Lékaři m
i zjistili, 

že trpím
 fam

iliární hypercholesterolem
ií, 

dědičnou m
etabolickou chorobou, pro kterou 

jsou charakteristické právě extrém
ně vysoké 

hladiny cholesterolu. M
usela jsem

 brát 
léky a dodržovat nízkocholesterolovou 
dietu,“ vypráví M

arkéta. Zlom
 pak nastal 

v dospělosti, kdy se u ní náhle objevily 
závažné srdeční obtíže.

Příliš m
ladí na infarkt

Jak se na její nem
oc přišlo? V 8 letech 

se M
arkétě vyrojily na rukou i po těle 

drobné „bradavičky“. D
ětské lékařce 

v Jičíně, kterou tehdy spolu 
s m

am
inkou navštívila, se je 

nedařilo odstranit, a tak pro 
jistotu ještě odebrala m

alé 
pacientce krev. D

íky tom
u 

odhalila, že m
á poněkud 

neuvěřitelnou hladinu 
cholesterolu 27 m

m
ol/l. Tedy 

hodnotu, jaká se jen m
álokdy 

objevuje i u dospělých s velm
i 

špatnou životosprávou. Bezpečné 
hladiny cholesterolu se totiž pohybují 
přibližně okolo 4–5 m

m
ol/l. Po řadě vyšetření se 

pak M
arkéta ocitla v pražské m

otolské nem
ocnici. 

Vysoký cholesterol nam
ěřili M

arkétě 
Fejfarové už v dětství. Kvůli jeho 
škodlivým

 následkům
 dokonce m

usela 
podstoupit operaci srdce. Stejnou 
nem

oc podědil i její bratr. 

m
i začal

ubližovat
už v dětství

C
h
olesterol

V
rozené předpoklady odhalí testy

D
ětem

, které d
ostanou d

o vínku nesp
rávné g

eny, se tep
ny 

začnou p
oškozovat už od

 narození, ted
y m

nohem
 d
říve než 

d
osp

ělým
, kteří si na aterosklerózu zaklád

ají nesp
rávnou 

životosp
rávou. Infarkty je tak m

ohou d
ostihnout už ve 20

–30
 

letech věku, p
řib

ližně o d
esetiletí d

řív, než začnou ohrožovat 
b
ěžnou p

op
ulaci. 

U
 této choroby se někd

y 
ob

jeví již zm
íněné 

výrůstky p
od

ob
né 

b
rad

avičkám
 na očních 

víčkách, p
říp

ad
ně tukové 

kroužky kolem
 zornic. 

Z
cela sp

ecifickým
 

nálezem
 je také zesílení 

A
chillových šlach, 

p
říp

ad
ně šlach na hřb

etu 
rukou. P

om
ěrně často 

však nem
oc p

rob
íhá 

skrytě, b
ez jakýchkoli 

p
říznaků. 

V takto postižených rodinách obvykle nejsou žádnou 
výjim

kou předčasná úm
rtí na infarkt či jiná 

srdečněcévní onem
ocnění.
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Když bylo nejhůř, m
usela vyhledat 

i pom
oc psychoterapeutky. Krom

ě 
rodiny jí hodně pom

ohl partner 
M

íra, který pracuje rovněž jako 
zdravotní bratr v pražské vinohradské 
nem

ocnici. Právě on ji v pravou chvíli 
dokázal uklidnit a povzbudit. 

Život se vším
, co přináší

Rok po operaci už M
arkétu černé 

m
yšlenky rozhodně tak často 

nepřepadají. Bere léky snižující 
cholesterol tak jako dřív. Protože 
pracuje v Praze, dochází na čištění 
krve do pražského IKEM

u, kde 
nedávno otevřeli druhé centrum

 
lipoproteinové aferézy v České 
republice. Znovu začala pracovat, 
tentokrát ve stejné nem

ocnici jako 
její přítel. Více než pacientům

 se 
sice věnuje adm

inistrativě, ale je 

celkem
 spokojená. Dost ji zam

ěstnává 
také práce pro spolek Diagnóza FH

, 
který sdružuje pacienty s podobnou 
diagnózou, jakou m

á ona. A celkem
 

dobře už zvládla i dvojí vaření – jedno 
dietní pro sebe a druhé pro M

íru,  
který je prý velký gurm

án.
„Kvůli um

ělé chlopni m
usím

 
brát warfarin na ředění krve 
a také dodržovat dietu, která je 
v lecčem

s úplně opačná než ta 
nízkocholesterolová,“ zm

íní se 
M

arkéta. „Zpočátku jsem
 s tím

 m
ěla 

docela problém
y, ale teď už si prostě 

vezm
u jen poloviční porci potravin, 

s nim
iž bych to nem

ěla zrovna 
přehánět.“ N

a rozdíl od m
am

inky je 
už nem

usí pracně shánět. N
a fotbal 

s kolegyněm
i by si sice ještě jít 

netroufala, ale začala už přem
ýšlet 

o józe nebo pilates. Ú
plně nejvíc ale 

v poslední době m
yslí na to, jak si 

jednou s přítelem
 postaví dom

eček 
kousek za Prahou. A také na m

im
inko, 

které by určitě jednou chtěla.
„Jsem

 opatrný optim
ista,“ říká její 

ošetřující lékař Jan Piťha, když se 
dozví o jejích plánech. „V zahraniční 
literatuře jsem

 už sice četl o ženách 
s podobnou diagnózou, jako m

á 
M

arkéta, kterým
 se narodilo zdravé 

dítě, ale…“ U
rčitě bude podle jeho slov 

třeba těhotenství dobře naplánovat, 
budoucí m

am
inku pečlivě hlídat a také 

spolupracovat s dalším
i specialisty. 

S oblibou říká, že lékaři, kteří tyto 
pacienty léčí, se tak trochu vždycky 
snaží přelstít geny. Těžko ovšem

 
předem

 předvídat, kdy, jak a nakolik  
se jim

 to podaří.  
 

Ivana M
atyášová

oddělení tehdy zorganizovali 
sportovní den a lákali m

ě, ať si s nim
i 

jdu zahrát fotbal,“ vzpom
íná M

arkéta 
na okam

žiky, které jí zm
ěnily život. 

„Rozběhla jsem
 se přes hřiště a vtom

 
se m

i udělalo černo před očim
a.“ 

N
a urgentním

 příjm
u si lékaři zprvu 

m
ysleli, že je pouze vyčerpaná 

a dehydratovaná. Ve chvíli, kdy se 
jim

 svěřila s tím
, jakou nem

ocí trpí 
nejen ona, ale i její nejbližší, ovšem

 

rychle zm
ěnili názor. O

bzvlášť když 
se dozvěděli, že její bratr prodělal 
infarkt už ve 28 letech. U

ltrazvuk 
srdce pak jasně potvrdil, že nejde 
„jen“ o pouhé vyčerpání. U

kázalo se 
totiž, že M

arkéta m
á zvápenatělou 

nejen srdeční chlopeň, ale i část 
aorty a koronárních tepen, které 
zásobují srdce. Jediným

 řešením
 

byla rychlá operace. S odstupem
 

času přiznává, že právě tehdy si 
uvědom

ila, jak krátký je lidský život. 
Profesor Pirk z pražského IK

EM
u, 

který ji m
ěl operovat, ani nezastíral, 

že půjde o vážnou a těžkou operaci. 
„Kdyby m

i podobnou věc řekl 
někdo jiný, tak se asi sesypu,“ soudí 
M

arkéta. „D
íky vnitřním

u klidu, se 
kterým

 m
i to pan profesor říkal, jsem

 
ale prakticky hned uvěřila tom

u, že 
to m

usí dobře dopadnout.“ 

N
ajednou m

ěla dost času přem
ýšlet 

o tom
, jak bude ve svých 30 letech žít 

s um
ělou chlopní. A jestli se vůbec 

ještě někdy vrátí k práci zdravotní 
sestřičky, kterou m

ěla vždycky 
m

oc ráda. Jako zdravotnice si navíc 
um

ěla celkem
 dobře představit, jaké 

kom
plikace m

ohou po zákroku nastat. 

doc. M
U

D
r. Jan Piťha, C

Sc.
ved

oucí Lab
oratoře p

ro výzkum
 aterosklerózy IK

E
M

 v P
raze

3 otázky pro…
doc. M

U
D

r. Jana Piťhu, C
Sc., vedoucího 

Laboratoře pro výzkum
 aterosklerózy  

IK
EM

 v Praze

M
nozí pacienti s fam

iliární 
hypercholesterolem

ií se o své diagnóze dozví 
až příliš pozdě. N

em
ohl by situaci zlepšit 

celoplošný screening?
O
 celop

lošném
 screening

u p
op

ulace se 
neustále d

iskutuje, ale m
yslím

, že tato m
etod

a 
není d

ostatečně efektivní. N
ap

říklad
 nem

ůžete 
p
řinutit všechny rod

iče, aby se svým
i d

ětm
i 

p
řišli na od

b
ěry. Jed

en z návrhů byl d
okonce 

od
eb

írat krev všem
 d
ětem

 z p
up

ečníku hned
 

p
o narození. N

icm
éně d

le m
ého názoru je 

v současné d
ob

ě m
nohem

 účinnější soustřed
it 

p
ozornost na rod

iny, v nichž někd
o zem

řel 
na infarkt p

řed
 60

. rokem
 věku, a zcela jistě, 

d
ošlo-li k tom

u ve věku 30
 až 4

5 let. P
otom

ky 
a d

alší b
lízké p

říb
uzné z těchto rod

in je p
ak 

třeb
a co nejrychleji vyšetřit. V

 Č
eské rep

ub
lice 

se to d
ocela d

aří. V
 záchytu těchto onem

ocnění 
p

atřím
e k nejvzornějším

 v E
vrop

ě d
íky 

p
rog

ram
u M

ed
P

ed
, což je zkratka ang

lického 
hesla „M

ake early d
iag

nosis to p
revent early 

d
eaths“ (R

ychle stanov d
iag

nózu, abys zab
ránil 

p
řed

časným
 úm

rtím
).

Lidé, kteří berou léky na snižování cholesterolu, 
takzvané statiny, m

ají dost často obavy 

z nežádoucích účinků. Jsou 
tyto obavy opodstatněné?
Statiny jsou p

od
le 

m
ého stále jed

ny 
z nejúžasnějších léků, jaké 
se v p

osled
ních třiceti 

letech ob
jevily. Jejich 

ob
jev je skoro srovnatelný s ob

jevem
 antib

iotik. 
P

ravd
ou ovšem

 je, že každ
ý účinný lék m

ůže 
m

ít ved
lejší účinky. U

 statinů jsou to zejm
éna 

b
olesti svalů, ale ty se vyskytují m

axim
álně 

u 5 až 10
 p

rocent p
acientů. S ob

lib
ou ukazuji 

tab
ulku, ze které vyp

lývá, že A
cylpyrin je asi 

50
0

krát neb
ezp

ečnější než statiny.

N
edávno se u nás objevily nové léky pro pacienty 

s fam
iliární hypercholesterolem

ií. N
akolik by 

m
ohly pom

oci pacientům
, jako je M

arkéta?
M

yslím
, že jsou to p

o d
louhé d

ob
ě léky, které 

by ved
le statinů m

ohly zásad
ně zm

ěnit osud
 

lid
í, jako je M

arkéta. P
od

ávají se jed
nou za 2 

až 4
 týd

ny ve form
ě p

od
kožní injekce a m

ají 
ohrom

ný efekt na snížení LD
L cholesterolu, 

ted
y p

očtu neb
ezp

ečných LD
L částic. D

okážou 
snížit LD

L cholesterol o 60
 až 80

 p
rocent. Jsou 

však finančně m
nohem

 náročnější než statiny 
a české zd

ravotní p
ojišťovny je zatím

 p
rop

lácejí 
p

ouze výjim
ečně, na návrh revizního lékaře, 

nap
říklad

 p
acientům

 ve velm
i vysokém

 riziku, 
kteří statiny netolerují. M

arkéta zm
íněné léky 

d
ostávala v H

rad
ci K

rálové, teď
 bychom

 je  
p

ro ni chtěli vyjed
nat i u nás v IK

E
M

u.

M
arkéta najednou m

ěla 
dost času přem

ýšlet 
o tom

, jak bude ve svých 
30 letech žít s um

ělou 
chlopní . 

Černé 
m

yšlenky na ni 
paradoxně dolehly 
až po úspěšné 
operaci, kdy ji 
z nem

ocnice převezli 
do Lázní Poděbrady.


