STRESZCZENIE W JEZYKU POLSKIM

Niniejsza rozprawe doktorska tworzy cykl trzech spojnych tematycznie publikacji, poruszajacych
tematyke hipercholesterolemii rodzinnej (FH ang. familial hypercholesterolemia), a w szczegolnosci
determinantg¢ genetyczng, mozliwosci diagnostyki oraz leczenia. Cykl publikacji sktada si¢ z pracy

przegladowej, pracy oryginalnej oraz publikacji kazuistyczne;j.

Publikacja przegladowa zatytulowana ,Genetic backgrounds and diagnosis of familial
hypercholesterolemia” zawiera systematyczny przeglad literatury podsumowujacy aktualny stan
wiedzy dotyczacy czestosci wystepowania 1 obrazu klinicznego hipercholesterolemii rodzinnej. W
pracy omoéwiono szczegdlowo rodzaje mutacji genetycznych lezacych u poditoza FH, rolg badan
genetycznych oraz skale stuzace do diagnostyki. Zwrdcono rowniez uwage na istotng role prewencji
choréb sercowo-naczyniowych i wczesnego rozpoznawania choroby u pacjentow z podejrzeniem
FH. Publikacja stanowi wprowadzenie do dalszych prac w cyklu, gdyz zaburzenia lipidowe stanowia
jeden z gtownych czynnikow ryzyka miazdzycy, a FH czesto pozostaje nierozpoznana. Wczesne
potwierdzenie choroby oraz wdrozenie leczenia pozostaja podstawa zmniejszenia ryzyka

przedwczesnych zdarzen sercowo-naczyniowych i poprawy oczekiwanej dhugosci zycia.

W publikacji oryginalnej zatytulowanej ,,Gene Mutation in Patients with Familial
Hypercholesterolemia and Response to Alirocumab Treatment—A Single-Centre Analysis”
przedstawiono wptyw mutacji genetycznych na odpowiedz podczas leczenia alirokumabem. W jako
jednej z nielicznych prac wykazano, ze heterozygoty z podwojng mutacja wykazujg stabszg
odpowiedz na zastosowang terapi¢ alirokumabem. Pokazano jak wazne jest przeprowadzanie badan

genetycznych w celu doboru odpowiedniej terapii hipolipemizujace;.

Cykl zamyka publikacja kazuistyczna zatytulowana “Challenges in the management of familial
hypercholesterolemia: a case report” przedstawiajaca przypadek pacjentki z heterozygotyczng
postacia FH, catkowita nietolerancja statyn, u ktorej nie uzyskano odpowiedzi na leczenie
alirokumabem. Wigaczenie inklisiranu pozwolito na uzyskanie spadku frakcji LDL cholesterolu.
Praca ta pokazuje jak wazny jest wybor odpowiedniej terapii oraz jak wiele trudnosci mozna

napotkac na drodze do osiagnigcia celu terapeutycznego.

Wszystkie trzy prace stanowia spojny cykl tematyczny prezentujacy podloze genetyczne, obraz
kliniczny hipercholesterolemii rodzinnej oraz rodzaje i odpowiedni dobdr dostgpnej nowoczesnej

terapii hipolipemizujace;j.



