Diagnose einer familiaren Hyperlipidamie auf Umwegen

Lipidstorung beim Sohn fuhrt auf die

Interdisziplindre Lipidsprechstunde |_

Spur des kranken Vaters

DETLEF KUNZE

Patient
Minnlich, 6 Jahre

Grunderkrankung
Empry-sella-Syndrom mit partieller Hy-
pophyseninsuffizienz und Wachstumshor-
mon-Mangel.

Lipidprofil
Seitdem 3. Lebensjahr auffillig und durch
die Grunderkrankung niche erklirbar:

Gesamtcholesterin: um 300 mg/dl
HDL-Cholesterin: 50 mg/dl
LDL-Cholesterin: 200-220 mg/dl

Lp(a): 30-35 mg/dl
Mnleku]argenetik des LDL-Rezeprorgens:
im Exon 11, Codon 528: Glyzin gegen
Asparagin in heterozygoter Konstellation.

Lipidwerte in der Familie

Mutter: unauffﬁllig& Lipidparameter
Vater:  bis zum Alter von 35 Jahren nie
untersuchr.

Ein Ratgeber fir Eltern

FETTSTOFFWECHSEL-
STORUNGEN

bei Kindern und Jugendlichen
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Abb. 2 Der DGFF-Ratgeber bietet praktische
Tipps zur Erndhrungsmodifikation.
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Erstuntersuchung 2009:

Gesamtcholesterin: 360 mg/dl
HDL-Cholesterin: 45 mg/dl
LDL-Cholesterin: 290 mg/dl

Lp(a): 35 mg/dl
LDL-Rezeptorgen: gleiche Mutation wie
sein Sohn.

Diagnose
Familidre Hypercholesterinimie Typ II.

Welche Therapie ist sinnvoll?

Therapie beim Patienten:

Gemif den Interventionsgrenzen (Abb. 1)
gilr folgende Erndhrungsmodifikation:

= Diitetische Behandlung ab dem 3. Le-
bensjahr.

«Den Verzehr gesirtigrer sowie transiso-
merer Fettsduren auf 8-12% der Energie-
zufuhr begrenzen.

e Fetrzufuhr auf 30-35% der Gesamtkalo-
rien begrenzen, ebenso die Cholesterinzu-
fuhr von 150 mg/Tag.

Entsprechend den Leitdinien der Ar-
beitsgemeinschaft Pidiatrische Stoffwech-
selstérungen (APS) sollten bevorzugt kom-
plexe und langsam resorbierbare Kohlen-
hydrate verzehrt werden. Da dies jedoch
fiir Kinder unartrakriv ist, erscheinen strik-
te Begrenzung des Zuckerverzehrs und
hohe Ballaststoffzufuhr nicht sinnvoll.

Hilfreich fiir das praktische Vorgehen
speziell bei Kindern und Jugendlichen ist
der Ratgeber der DGFF mit Fettstoffwech-
selstorungen (siehe Abb. 2).

Nachfolgend wird die Therapie bei Kin-
dern mit heterozygoter familiirer Hyper-
cholesterinimie auf der Basis der Europi-
ischen Leitinien zusammengefasst:
=Bewegung
sErndhrungsumstellung (je frither, desto

besser):

— Nicht zu kalorienreich — die Waage ist
eine gute Konrrolle (nur, wenn der Pa-
tienr iibergewichrig ist!)

_ Auf versteckte Ferte achten

- Pflanzliche Ferte bevorzugen
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Interventionsgrenzen fiir
eine gezielte
Erndhrungsmodifikation

Lebens-  LDL(mg/dl) Triglyzeride

jahre (mg/di)
1-3 110 130
4-7 120 140
8-15 130 140
16-19 130 150
Erwachsene 160 200

— Ofter Vollkornprodukre, mehr Gemii-
se, Kartoffeln und frisches Obst
— Sparsam salzen, gezielt wiirzen
=«Medikamente
—8-13 Jahre: Pravastatin Mittel der Wahl,
danach evenruell Simvastarin.

~Ab dem 13. Lebensjahr: Atorvastatin.

Therapie beim Vater:

Hier steht neben der Erndhrungsmodifi-
kation die Statintherapie im Vordergrund
und ist nach den Richdinien und Empfeh-
lungen der DGFF zu gestalten (www.lipid-
liga.de).

Verlaufskontrollen beim Sohn

Beim Patienten ist derzeit noch keine er-
hohte Intima-Media-Dicke bzw. Plaques-
bildung an der Carotis externa nachweis-
bar. Diese Befunde miissen bei den Ver-
laufsuntersuchungen regelmiiflig kontrol-
liert werden.

Korrespondenzadresse:
Prof. Dr. med. Detlef Kunze
Kinder- und Jugendarzt -
Kinderendokrinologe -
Vorstandsmitglied

der DGFF

DGFF Lipid-Liga e. V.
Waldklausenweg 20
D-81377 Miinchen

E-Mail: drdetlefkunze@
t-online.de
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