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Behandlung einer familiären
Hypercholesterinämie in einer
pädiatrischen Praxis – Case
Report

Eine 13 Jahre alte Patientin fällt im Rah-
men einer Abklärung einer vermuteten
endokrinen Störung mit massiv erhöh-
ter Low-density-Lipoprotein-Choleste-
rol(LDL-C)-Konzentration (>250mg/dl)
auf. Durch eine positive Familienanam-
nese (Vater Cholesterinkonzentration
280mg/dl) wird entsprechend der in-
ternationalen Kriterien die Diagnose
familiäre Hypercholesterinämie (FH)
gestellt und die Patientin in eine spe-
zifische Behandlung für FH-Patienten
und -Patientinnen eingeschleust. Durch
diabetische und medizinische Therapie
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gelingt eine Normalisierung der LDL-
Werte.

Hintergrund

Die familiäre Hypercholesterinämie
(FH) ist eine genetische Erkrankung
des Lipoproteinstoffwechsels, die auf-
grund einer Abbaustörung in der Leber
mit einer schon bei Kindern erhöhten
LDL-C Konzentration einhergeht. Die
Prävalenz beträgt etwa 1:200 bei he-
terozygotem und 1:160.000–300.000 bei
homozygotem Genotyp und ist eine der

häufigsten angeborenen Stoffwechsel-
störungen. 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
Fälle auf einenDefekt indenLDL-Rezep-
tor-Allelen und nur in geringem Anteil
auf eine Mutation in Apolipoprotein B
oder Proproteinkonvertase Subtilisin/
Kexin Typ 9 (PCSK9) zurückzuführen.
Eine möglichst frühe Diagnose sowie
ein rascherTherapiebeginn ermöglichen
es, den Beginn einer Atherosklerose zu
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verzögern und damit Herz-Kreislauf-
Erkrankungen im frühen Alter zu ver-
hindern oder überhaupt zu vermeiden.

In einer pädiatrischen Praxis ist die
Diagnose einer familiären Hypercholes-
terinämie über einen klinischen Phäno-
typ (erhöhte LDL-C Werte bei positi-
ver Familienanamnese auf Herz-Kreis-
lauf-Erkrankungen und/oder Hypercho-
lesterinämie) oder über eine genetische
Diagnose zu stellen. Der Zeitraum des
Kinder- und Jugendalters wird auch als
ideal zurDifferenzierung zwischen fami-
liärer und nichtfamiliärerer Hypercho-
lesterinämie angesehen.

Fallpräsentation

Bei der 13-jährigen Patientin wird im
Oktober 2016, durch den klinischenVer-
dacht auf eine Hypothyreose, eine LDL-
C-Konzentrationvon252mg/dl sowie ei-
ne Gesamtcholesterinkonzentration von
314mg/dl festgestellt. Nach einem Ana-
mnesegesprächwirddieDiagnose famili-
äre Hypercholesterinämie gestellt, da der
Vater der Patientin einen LDL-C-Wert
von 172mg/dl sowie einen Gesamtcho-
lesterinwertvon280mg/dlangibtundder
Bruder der Patientin ebenfalls erhöhte
Cholesterinwerte aufweist. Eine bei der
Patientin durchgeführte Messungder In-
tima-Media-Dicke (IMT) im März 2017
ergibtnochkeineVerdickung,die typisch
für FH wäre. Eine genetische Untersu-
chungderPatientin imJanuar2018ergibt
keine Mutation im LDL-Rezeptor-Gen.

Therapie

DerTherapieverlaufwird in. Abb. 1dar-
gestellt.

Im September 2017 wird eine diäto-
logische Schulungmit Ernährungsproto-
koll und Ernährungsumstellung begon-
nen.Dadurch kann der LDL-C-Wert von
261 auf 237mg/dl gesenkt werden. Eine
regelmäßige Ernährungsschulung wird
währendder gesamtenweiterenTherapie
fortgesetzt.

Im Januar 2018 wird zusätzlich eine
medikamentöseTherapiemit 5mgRosu-
vastatin/Taggestartet,wodurchderLDL-
C-Wert auf 213mg/dl sinkt. Eine Er-
höhung auf 10mg Rosuvastatin/Tag im
März 2018 bei völliger Nebenwirkungs-

freiheit führt zu einem LDL-C-Wert von
187mg/dl. Trotz einer Erhöhung vonRo-
suvastatin auf 15mg/Tag kommt es im
September 2018 wieder zu einem LDL-
C-Wert von200mg/dl und imNovember
2018 bei einer Steigerung von Rosuva-
statin 20mg/Tag zu einem LDL-C Wert
von 204mg/dl.

Im Februar 2019 wird deshalb zusätz-
lichzuRosuvastatin20mg/Tageinekom-
binierte Behandlung mit einer Tablette
Ezitimib begonnen, wodurch ein LDL-
C-Spiegel von 118mg/dl erreicht werden
konnte. Der Patientin wird eine Blutkon-
trolle alle 3 Monate empfohlen.

Diskussion

Die Fallbeschreibung zeigt klar auf, dass
dieEntdeckungundTherapie vonPatien-
ten und Patientinnen mit FH in einer pä-
diatrischen Praxis leicht möglich ist und
der Pädiater oder die Pädiaterin bei der
DiagnosederErkrankungeine Schlüssel-
rolle spielen kann. Die Diagnose erfolgte
aufgrund von eindeutig erhöhten LDL-
C-Werten bei der Patientin und der Fa-
milienanamnese (Vater und Bruder hat-
tenHypercholesterinämie).DieNachfra-
ge nachHerz-Kreislauf-Erkrankungen in
der Familie blieb erfolglos, wobei festge-
halten werden muss, dass der Kontakt
zu früheren Vorfahren bzw. Verwandten
2.Gradessehrschwachwar.DieDiagnose
konnte durch eine DNA-Untersuchung
des LDL-Rezeptor-Gens nicht verifiziert
werden.

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

Fazit für 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-jährigen
weiblichen Patientin zufällig eine Gesamt-
Cholesterol-Konzentration von 314mg/dl
und eine Low-density-Lipoprotein-
Cholesterol(LDL-C)-Konzentration von
250mg/dl. Da der Vater ebenso erhöhte
Cholesterolwerte (~280mg/dl) aufwies,
wurde die Diagnose der Familiären
Hypercholesterinämie gestellt. Mithilfe
einer Ernährungsumstellung und einer
kombiniertenMedikamentengabewurde
die LDL-C-Konzentration auf einen
Normalwert reduziert.

Schlüsselwörter
Familiäre Hypercholesterinämie ·
Jugendliche · Ernährung · Medikament ·
Diagnose

Treatment of Familial
Hypercholesterolemia in a
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 250mg/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 pädiatrischen Praxis fachgerecht
möglich ist. Aufgrund der Prävalenz von
bis zu 1:200 müssen sich Pädiater und
Pädiaterinnen mit dem Thema einge-
hend beschäftigen.
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