Fallbericht

Paediatr. Paedolog. 2019 - 54:186-188
https://doi.org/10.1007/s00608-019-0702-x
Online publiziert: 6. August 2019

© Der/die Autor(en) 2019

®

Check for
updates

Eine 13 Jahre alte Patientin fallt im Rah-
men einer Abkldrung einer vermuteten
endokrinen Storung mit massiv erhoh-
ter Low-density-Lipoprotein-Choleste-
rol(LDL-C)-Konzentration (>250 mg/dl)
auf. Durch eine positive Familienanam-
nese (Vater Cholesterinkonzentration
280mg/dl) wird entsprechend der in-
ternationalen Kriterien die Diagnose
familidre Hypercholesterinimie (FH)
gestellt und die Patientin in eine spe-
zifische Behandlung fiir FH-Patienten
und -Patientinnen eingeschleust. Durch
diabetische und medizinische Therapie
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Behandlung einer familiaren
Hypercholesterinamie in einer
padiatrischen Praxis — Case

Report

gelingt eine Normalisierung der LDL-
Werte.

Hintergrund

Die familidgre Hypercholesterindmie
(FH) ist eine genetische Erkrankung
des Lipoproteinstoffwechsels, die auf-
grund einer Abbaustorung in der Leber
mit einer schon bei Kindern erhohten
LDL-C Konzentration einhergeht. Die
Privalenz betrigt etwa 1:200 bei he-
terozygotem und 1:160.000-300.000 bei
homozygotem Genotyp und ist eine der

haufigsten angeborenen Stoftwechsel-
storungen. Bei schweren Formen kann
es schon in jungen Jahren zu Athero-
sklerose, Herz-Kreislauf-Erkrankungen
- sowie selten Xanthelasmen - kommen.
Der Anstieg von LDL-C ist in 95% der
Fille auf einen Defekt in den LDL-Rezep-
tor-Allelen und nur in geringem Anteil
auf eine Mutation in Apolipoprotein B
oder Proproteinkonvertase Subtilisin/
Kexin Typ 9 (PCSK9) zuriickzufiihren.
Eine moglichst frithe Diagnose sowie
ein rascher Therapiebeginn erméglichen
es, den Beginn einer Atherosklerose zu
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Zusammenfassung - Abstract

verzogern und damit Herz-Kreislauf-
Erkrankungen im frithen Alter zu ver-
hindern oder tiberhaupt zu vermeiden.

In einer pédiatrischen Praxis ist die
Diagnose einer familidren Hypercholes-
terindmie tiber einen klinischen Phéno-
typ (erhohte LDL-C Werte bei positi-
ver Familienanamnese auf Herz-Kreis-
lauf-Erkrankungen und/oder Hypercho-
lesterindmie) oder iiber eine genetische
Diagnose zu stellen. Der Zeitraum des
Kinder- und Jugendalters wird auch als
ideal zur Differenzierung zwischen fami-
lidrer und nichtfamilidrerer Hypercho-
lesterindmie angesehen.

Fallprdsentation

Bei der 13-jihrigen Patientin wird im
Oktober 2016, durch den klinischen Ver-
dacht auf eine Hypothyreose, eine LDL-
C-Konzentration von 252 mg/dl sowie ei-
ne Gesamtcholesterinkonzentration von
314 mg/dl festgestellt. Nach einem Ana-
mnesegesprach wird die Diagnose famili-
are Hypercholesterinamie gestellt, da der
Vater der Patientin einen LDL-C-Wert
von 172mg/dl sowie einen Gesamtcho-
lesterinwertvon 280 mg/dlangibtund der
Bruder der Patientin ebenfalls erhohte
Cholesterinwerte aufweist. Eine bei der
Patientin durchgefiihrte Messung der In-
tima-Media-Dicke (IMT) im Mirz 2017
ergibt noch keine Verdickung, die typisch
fir FH wire. Eine genetische Untersu-
chungder Patientinim Januar 2018 ergibt
keine Mutation im LDL-Rezeptor-Gen.

Therapie

Der Therapieverlauf wird in @ Abb. 1 dar-
gestellt.

Im September 2017 wird eine diéto-
logische Schulung mit Erndhrungsproto-
koll und Ernéhrungsumstellung begon-
nen. Dadurch kann der LDL-C-Wert von
261 auf 237 mg/dl gesenkt werden. Eine
regelmiflige Erndhrungsschulung wird
wihrend der gesamten weiteren Therapie
fortgesetzt.

Im Januar 2018 wird zusitzlich eine
medikamentose Therapie mit 5 mg Rosu-
vastatin/Tag gestartet, wodurch der LDL-
C-Wert auf 213mg/dl sinkt. Eine Er-
hohung auf 10 mg Rosuvastatin/Tag im
Mirz 2018 bei vélliger Nebenwirkungs-

freiheit fithrt zu einem LDL-C-Wert von
187 mg/dl. Trotz einer Erh6hung von Ro-
suvastatin auf 15mg/Tag kommt es im
September 2018 wieder zu einem LDL-
C-Wert von 200 mg/dl und im November
2018 bei einer Steigerung von Rosuva-
statin 20 mg/Tag zu einem LDL-C Wert
von 204 mg/dl.

Im Februar 2019 wird deshalb zusétz-
lich zu Rosuvastatin 20 mg/Tag eine kom-
binierte Behandlung mit einer Tablette
Ezitimib begonnen, wodurch ein LDL-
C-Spiegel von 118 mg/dl erreicht werden
konnte. Der Patientin wird eine Blutkon-
trolle alle 3 Monate empfohlen.

Diskussion

Die Fallbeschreibung zeigt klar auf, dass
die Entdeckung und Therapie von Patien-
ten und Patientinnen mit FH in einer pa-
diatrischen Praxis leicht moglich ist und
der Pidiater oder die Pidiaterin bei der
Diagnose der Erkrankung eine Schliissel-
rolle spielen kann. Die Diagnose erfolgte
aufgrund von eindeutig erhohten LDL-
C-Werten bei der Patientin und der Fa-
milienanamnese (Vater und Bruder hat-
ten Hypercholesterindmie). Die Nachfra-
ge nach Herz-Kreislauf-Erkrankungen in
der Familie blieb erfolglos, wobei festge-
halten werden muss, dass der Kontakt
zu fritheren Vorfahren bzw. Verwandten
2.Grades sehr schwach war. Die Diagnose
konnte durch eine DNA-Untersuchung
des LDL-Rezeptor-Gens nicht verifiziert
werden.

Der Therapieverlauf (8 Abb. 1) zeigt,
dass eine Ernahrungsmodifikation zwar
effektiv ist, aber - wie erwartet - ei-
ne Senkung des LDL-C-Werts um et-
wa 10% herbeifiihren kann. Die medi-
kamentose Therapie (zuletzt Medikation
von Rosuvastatin + Ezetrol [MSD, Haar,
Deutschland]) hat zu einer Normalisie-
rung der LDL-C-Werte gefithrt. Dadurch
kann mit grofler Wahrscheinlichkeit da-
von ausgegangen werden, dass die Pro-
gression der Atherosklerose aufgehalten
werden kann.

Fazit fiir die Praxis

Es soll mit der Falldarstellung gezeigt
werden, dass das Management von
Patienten und Patientinnen mit FH in
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Zusammenfassung

Im Lauf einer klinischen Untersuchung
fand man bei einer 13-jahrigen
weiblichen Patientin zuféllig eine Gesamt-
Cholesterol-Konzentration von 314 mg/dl
und eine Low-density-Lipoprotein-
Cholesterol(LDL-C)-Konzentration von
250mg/dl. Da der Vater ebenso erhéhte
Cholesterolwerte (~280 mg/dl) aufwies,
wurde die Diagnose der Familidren
Hypercholesterindmie gestellt. Mithilfe
einer Erndhrungsumstellung und einer
kombinierten Medikamentengabe wurde
die LDL-C-Konzentration auf einen
Normalwert reduziert.

Schliisselworter

Familidre Hypercholesterindmie -
Jugendliche - Erndhrung - Medikament -
Diagnose

Treatment of Familial
Hypercholesterolemia ina
Pediatric Practice: Case Report

Abstract

During a clinical examination in a 13-year-
old female patient, a total cholesterol level
of 314mg/dl and a low-density lipoprotein
cholesterol (LDL-C) level of 250 mg/dl

were incidentally detected. As the father
also showed elevated cholesterol levels
(~280mg/dl), the clinical diagnosis of
familial hypercholesterolemia (FH) was
established. With the aid of dietary changes
and combined drug therapy, the LDL-C level
was reduced to a normal value.
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einer padiatrischen Praxis fachgerecht
moglich ist. Aufgrund der Pravalenz von
bis zu 1:200 miissen sich Padiater und
Padiaterinnen mit dem Thema einge-
hend beschiftigen.
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