Dysbhetalipoproteinemie

Dysbetalipoproteinémie (hyperlipidémie typu lll) je vzacnd dédi¢nd porucha charakterizovana poruchou
odstranovani zbytkd chylomikron® a VLDL. Podkladem této poruchy je homozygocie pro mutantni formu apo E (apo
E,), které se Spatné vaze na jaterni receptory. V dlsledku toho se hromadi zbytky chylomikronl a také VLDL
bohaté na cholesterol (B-VLDL)™.

Klinické projevy

= Dominuji rdzné formy xantoma:
= tuberdzni xantomy (v 80 %),
= palmarni xantomy (70 %) - jsou priznacné,
= Slachové xantomy (30 %),
= eruptivni xantomy (ridké).
= Hyperurikemie a diabetes jsou pozorovany asi u poloviny pacientd.
= Casné arterosklerotické zmény postihuji nejprve dolni koncetiny a koronarni artérie (u muzd pred ¢tyficatym
rokem, u zen pred padesdtym rokem véku).

Biochemicky nalez
Sérum opalescentni; zvySeny jak cholesterol tak triacylglyceroly:
S-cholesterol obvykle nad 7,5 mmol/l, nékdy az 25 mmol/l, S-triacylglyceroly 2-10 mmol/l, zfidka 20 mmol/I.
Charakteristicky vzhled ELFO-lipoproteint: "Siroka" B-frakce (splyvajici frakce pre-B a B). Na
polyakrylamidovém gelu je abnormalni frakce mezi VLDL a LDL (tzv. B-VLDL). Charakteristické je zvysenfi
pomeéru cholesterol/triacylglyceroly na hodnotu > 0,30, snizeni HDL i LDL cholesterolu a naopak zvyseni VLDL,
IDL a chylomikronovych zbytkd.
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Souvisejici ¢lanky

= Poruchy lipidového metabolismu (podrobné)
= Lipoproteiny
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