Information till patienter och anhdériga

Familjar hyperkolesterolemi
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Den héar informationen riktar sig till dig som har sjukdomen familjar
hyperkolesterolemi (FH) eller &r anhorig till ndgon med sjukdomen.
Centrum for kardiovaskular genetik (CKG) vid Norrlands
universitetssjukhus i Umea arbetar for att forebygga sjuklighet och dod i
arftliga hjart- och kérlsjukdomar (kardiovaskuléra sjukdomar), genom att
erbjuda tjanster och kunskap nationellt. Centrumbildningen &r resultatet
av ett samarbete mellan Barn- och ungdomscentrum, Hjértcentrum,
Medicincentrum och Laboratoriemedicin.

Centrum for kardiovaskular genetik region
Norrlands universitetssjukhus visterbotten




Familjar hyperkolesterolemi (FH) beror pa en genfordndring (mutation) som leder till
att individen fér en ungefarlig dubblering av sin kolesterolniva i blodet. Det 4r det s.k.
onda kolesterolet, dven kallat LDL-kolesterol, som ar dkat. Detta kan tillsammans
med andra faktorer leda till att man i forhéllandevis tidig dlder drabbas av hjartkérl-
sjukdom t.ex. hjartinfarkt.

Vad orsakar FH?

I de flesta fall av forhojt kolesterol och av forhdjt LDL-kolesterol &r orsaken livs-
stil i kombination med normala genvarianter. Vid FH &r i de flesta fall kolesterol-
nivan mycket hog (8,5-15 mmol/l) med LDL-kolesterol 6,5- 12 mmol/l. Orsaken &r
en genfordndring, som oftast sitter i genen for LDL-receptorn. Det finns ytterligare
tva gener dar genforéndringar kan leda till FH, det dr generna for apo B och PCSK-
9. Effekten av dessa genforandringar &r att upptaget i levern av de kolesterolrika
LDL-partiklarna i blodet minskar och dessa far en hogre niva och langre cirkulat-
ionstid 1 blodbanan. Det leder till att de i 6kad utstrickning kan fastna i blodkérl
och starta en aderforfettning som i flera steg kan leda till en aderférkalkning och
yttringar av hjartkarlsjukdom.

Idag kéinner vi inte till alla gener som orsakar FH, darfor kan man i vissa fall ha FH
utan att man kan bekréfta det med ett gentest.

Hur vanligt ar FH?

FH finns hos 1/300-1/500 i befolkningen. Det &r séledes ungefér lika vanligt som
ungdomsdiabetes (typ I diabetes).



Arftlighet vid FH

FH &r autosomalt dominant neddrvd. Det innebér att om en fordlder har FH sa har
varje barn 50% sannolikhet att drva sjukdomen oberoende av kon. De barn som
inte drvt anlaget kan inte fora det vidare till sina barn dvs. anlaget "hoppar aldrig
over” en generation for att sedan dyka upp i nésta.

FH ér lika vanligt hos mén och kvinnor.

Nar ska man misstanka FH?

Den vanligaste orsaken till forhojt kolesterol och forhdjt LDL-kolesterol &r ett
samspel mellan flera normala genvarianter och livsstil. Vid FH har man mer ex-
trema kolesterol- och LDL-kolesterolvarden och ofta i sldkten individer som in-
sjuknat 1 hjértkérlsjukdom i tidig alder.



Om LDL-kolesterol &r 6,5 mmol/l eller hdgre kan man misstdnka FH. Nér ndgon
insjuknat i hjartkarlsjukdom i ung &lder och har hogt LDL-kolesterol s& bér man
utreda med gentest for att genetiskt faststdlla FH. Nér man faststillt vilken genfor-
andring en FH patient har gar man vidare i sldkten med att erbjuda genetiskt test av
barn och syskon. Genetisk testning bor alltid foregas av genetisk véigledning.

Hur staller man diagnosen FH

En minoritet av individer med FH har inlagringar i senor pa handens ovansida och
hélsenan s.k. xantom, vilket tillsammans med hogt LDL-kolesterol racker for att
stilla diagnosen FH.

Behandling av FH

For att minska risken for hjartkirlsjukdom vid FH kan man sjilv bidra med att vara
fysiskt aktiv, inte roka samt &ta kost med lag andel mattat fett.
Likemedelsbehandling dr dock alltid nddvéndig. Basen i den behandlingen &r s.k.
statiner dvs. ladkemedel som minskar kolesterolbildningen i levern. I regel maste



man anvinda de mest effektiva statinerna. Relativt ofta krdvs kombination med
annat ldkemedel. Malet dr att d&tminstone halvera nivan pa LDL-kolesterol.
Lakemedelsbehandling av barn startar i 10 ars &lder. Ett viktigt observandum ér att
osédkerhet rdder om statiner har fosterskadande effekter. Det innebér att en kvinna
med FH som Onskar bli gravid bor tillfélligt sluta med statin och gora uppehéll
under hela graviditeten.



Var skall jag vanda mig for att fa information?
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Hjéartcentrum & UMER

Norrlands universitetssjukhus

901 85 UMEA.

Telefon: 090-785 12 87
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https://www.1177.se/Vasterbotten/hitta- oL
vard/kontaktkort/Centrum-for-kardiovaskular-

genetik/

CKG

Hemsida: www.regionvasterbotten.se/ckg
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