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Vsako minuto se na svetu rodi otrok z 
družinsko obliko hiperholesterolemije. 

 NEZDRAVLJENA HIPERHOLESTEROLEMIJA 
ZA 100-KRAT POVEČA TVEGANJE ZA 
ZGODNJI RAZVOJ BOLEZNI SRCA IN 
OŽILJA. 

 DRAMATIČNO VPLIVA NA RAZVOJ 
ATEROSKLEROZE. 

 BOLEZNI SRCA IN OŽILJA SO GLAVNI 
VZROK UMRLJIVOSTI NA SVETU. 

 OKOLI 90% PRIMEROV BOLEZNI SRCA IN 
OŽILJA BI Z ZGODNJO PREPOZNAVO 
LAHKO PREPREČILI. 

Wiegman et al., EHJ, 2015  

SLOVENIJA JE TRENUTNO 
EDINA DRŽAVA NA SVETU, 

KI IMA VZPOSTAVLJEN 
SISTEM UNIVERZALNEGA 

PRESEJALNEGA 
TESTIRANJA ZA POVIŠAN 

HOLESTEROL PRI OTROCIH 



Z uvedbo najsodobnejših tehnologij analize DNA smo v letu 
2011 pomembno nadgradili obstoječi presejalni test.  

 S TEHNOLOGIJO SEKVENCIRANJA NASLEDNJE 
GENERACIJE SMO ANALIZIRALI GENE LDLR, 
PCSK9, APOB IN APOE PRI 277 OTROCIH S 
POZITIVNIM REZULTATOM PRESEJALNEGA 
TESTIRANJA. 

  

 57% OTROK JE NOSILCEV VZROČNIH MUTACIJ 
V LDLR ALI APOB. DODATNIH 18% JE 
NOSILCEV APOE E4 IZOFORME. 

  

 75% OTROK S POVIŠANIM HOLESTEROLOM 
IMA GENETSKO PREDISPOZICIJO ZA POVIŠAN 
HOLESTEROL. 

  



Rezultati raziskave so bili dobro sprejeti. 



Pogled v prihodnost: Ali so v etiologijo 
hiperholesterolemije vključeni tudi drugi geni? Kaj pa 
zdravljenje in dolgoročno vodenje?  

 UPORABA MODERNIH ANALITSKIH ORODIJ IN 
RAZŠIRITEV ANALIZE NA VSE GENE, CELOTEN ČLOVEŠKI 
GENOM.  

 VEČFAKTORSKA OBLIKA BOLEZNI  ANALIZA 
CELOKUPNEGA GENETSKEGA BREMENA.  

 RAZISKAVE ZGODNJEGA UVAJANJA ZDRAVLJENJA IN 
NJIHOV VPLIV NA ČLOVEKA 

 RAZVOJ NACIONALNEGA REGISTRA OSEB Z DRUŽINSKO 
HIPERHOLESTEROLEMIJO IN DOLGOROČNO 
SPREMLJANJE OTROK V ODRASLOST 
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Pediatrična klinika 

  

 Ostalo osebje (medicinske sestre, laboratorijski tehniki, inženirji, …) KO za endokrinologijo, 
diabetes in bolezni presnove ter Službe za specialno laboratorijsko diagnostiko.  
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