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Då och då flammar kolesteroldebatten
upp igen, med ifrågasättande av sam-
banden mellan serumkolesterol och
kranskärlssjukdom, nu senast i sam-
band med publiceringen av ENHANCE-
studien. 

En patientgrupp som fått lida mycket
av denna diskussion är patienter med fa-
miljär hyperkolesterolemi. Dessa pati-
enter viftas ofta bort som ovanliga fall
som man inte behöver ta hänsyn till när
man diskuterar kolesterol och hjärt–
kärlsjukdom. 

En följd av diskussionen har blivit att
läkare är okunniga och att patienterna
själva inte tagit problemet
på allvar. Sjukdomen lämnas
ofta obehandlad. Till denna
attityd har röststarka debat-
törer understödda av medi-
cinska experter starkt
bidragit. 

Familjär hyperkolesterol -
emi är ingen ovanlig sjuk-
dom. Det är en dödlig ärftlig
sjukdom, som vi i dag kan be-
handla med effektiva läkemedel som
nästan saknar biverkningar. 

30 000 personer i Sverige
Den exakta frekvensen i populationen är
osäker, men utifrån tillgängliga siffror i
Västeuropa bör frekvensen vara 0,2–
0,3 procent [1]. I selekterade grupper är
frekvensen betydligt högre. Till exempel
finns grupper i Kanada där frekvensen är
1/270, bland vita medborgare i Sydafrika
är frekvensen 1/100 och i Libanon 1/171. 

En ökad immigration till Sverige kan
komma att öka frekvensen även här.
Omkring 1 av 300 barn som föds har fa-
miljär hyperkolesterolemi. Detta kan
jämföras med fenylketonuri, som alla
nyfödda screenas för, där en av 20 000
beräknas bära sjukdomen. 

Omkring 30 000 personer i Sverige
har familjär hyperkolesterolemi! 

Om vi går 25 år tillbaka i tiden, var be-

handlingsmöjligheterna begränsade, vil-
ket kan förklara det relativa ointresset.
Få inser det maligna förlopp som sjuk-
domen har om den lämnas obehandlad.
Att ge ett exakt mått på den ökade risken
är svårt, eftersom tillgängliga studier är
hämtade från olika populationer, olika
åldrar och med olika behandlingar.
Dessutom har olika familjer uppenbart
olika grad av risk. 

I figuren redovisas siffror från en
WHO-rapport om familjär hyperkole -
sterolemi från 1998 [2]. Ökningen av
kranskärlssjukdom vid låg ålder är
skrämmande. Även andra studier visar
detta. Medelåldern för insjuknande i ko-
ronarsjukdom hos män med familjär
hyperkolesterolemi har i två studier be-
räknats till 45 år och för kvinnor till 55 år
[3, 4]. 

Patienter möts med misstro
Vi möter dessa patienter på hjärtinfarkt-

avdelningen, när de kommer
med sin första infarkt i 40-
årsåldern, eller på lipidmot-
tagningen, där de beskriver
hur den tidigare generatio-
nen drabbats av hjärtinfarkt
i unga år i en skrämmande
utsträckning. 

Trots detta tvingas vi gång
på gång föra diskussionen
med kolleger, patienter och

allmänhet om nyttan av behandling. Det
är ett stort ansvar som kolesterolbelack-
arna tar på sig mot dessa patienter när de
saluför sina åsikter på ett onyanserat
sätt. 

Det mediala fokus ämnet fått påverkar
det bemötande patienterna får. De möts
med misstro från såväl läkare som annan
personal i sjukvården. Jag har vid flera
tillfällen stött på patienter som tvingats
argumentera med apotekspersonalen
när de hämtar ut en mer potent statin än
simvastatin, och jag har träffat på läkare
som av kostnadsskäl vägrat skriva ut de
mera potenta statinerna. 

Minst tre olika bakgrundsmekanismer
Den argumentation som förts av kole -
sterolkritikerna är att det höga koleste-
rolet bara är ett parallellfenomen och att
hjärtsjukdomen orsakas av andra ärftli-
ga faktorer (se t ex Uffe Ravnskov [5]).

Detta resonemang faller helt på att fa-
miljär hyperkolesterolemi inte alltid or-
sakas av samma mutation [1, 6]. 

Samma kliniska bild kan orsakas av ett
stort antal olika mutationer, med det ge-
mensamt att de orsakar kraftigt förhöjda
nivåer av kolesterol i plasma. Den vanli-
gaste orsaken är mutation i den cellulära
receptorn för LDL-partiklar. Globalt har
ett stort antal olika mutationer i LDL-re-
ceptorgenen påvisats som orsak till fa-
miljär hyperkolesterolemi. I lokala po-
pulationer svarar ett fåtal olika mutatio-
ner för flertalet fall. 

Samma kliniska bild ses vid mutatio-
ner i apo B100, liganden på LDL-parti-
keln för LDL-receptorn. 

Under senare år har dessutom en
ovanligare form av familjär hyperkole -
sterol emi identifierats, vilken orsakas av
en mutation i det enzym som reglerar

Familjär hyperkolesterolemi –
underbehandlad och ofta dödlig

»Om behandling-
en sätts in i tid,
kan man med
enk la medel för-
hindra sjukdom
och för tidig död.«

OLOV WIKLUND, professor, Wallen -
berglaboratoriet, Göteborg; avdel -
ningen för molekylär och klinisk
medicin, Sahlgrenska akademin,
Göte borgs universitet
wiklund@wlab.gu.se

Familjär hyperkolesterolemi är en rela-
tivt vanlig sjukdom. Den är förenad
med en kraftigt ökad risk för tidigt in-
sjuknande i kranskärlssjukdom. 
Eftersom sjukdomen i dag kan be-
handlas framgångsrikt, är tidig dia -
gnos och adekvat behandling av störs -
ta vikt. 
Detta kan nås genom ökad kunskap
och aktiv screening i drabbade släkter.

sammanfattat

Familjär hyperkolesterolemi är en dödlig
ärftlig sjukdom. Här visas beräknad kumula-
tiv frekvens av koronarsjukdom och död för
män med obehandlad heterozygot familjär
hyperkolesterolemi [2].
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omsättningen av LDL-receptorer i cel-
len. 

Det finns alltså minst tre helt olika
mekanismer som ger samma kliniska
bild: högt LDL-kolesterol, kolesterolin-
lagringar i hud och senor och kraftigt
ökad risk för tidig kranskärlssjukdom
och död i hjärtinfarkt.

Sjukdom och tidig död kan förhindras
Med dagens potenta statiner kan kole -
sterolvärdena oftast normaliseras. Det
är hög tid att alla nivåer inom sjukvården
skaffar kunskap och blir medvetna om
denna patientgrupp. Om behandlingen
sätts in i tid, kan man med enkla medel
förhindra sjukdom och för tidig död. 

Idealt bör patienterna tas om hand på

enhet med erfarenhet av familjär hyper-
kolesterolemi och med resurser för fa-
miljeuppföljning och eventuell genetisk
dia gnostik. Om sådan enhet saknas, bör
varje primärvårdsenhet eller medicin -
klinik kunna ge adekvat kolesterolsän-
kande behandling.

Nyligen startade en patientförening
för familjär hyperkolesterolemi, och här
finns ett stort behov av att engagerade
läkare sprider information och utarbe-
tar riktlinjer för behandling och scree-
ning.

■ Potentiella bindningar eller jävsförhållan-
den: Författaren har deltagit i kliniska pröv-
ningar eller annat forskningssamarbete med
AstraZeneca, Pfizer, Takeda och MSD.

REFERENSER

1. Austin MA, Hutter CM, Zimmern RL, Humphries
SE. Genetic causes of monogenic heterozygous
familial hypercholesterolemia: a HuGE preval -
ence review. Am J Epidemiol. 2004;160(5):407-
20.

2. Hopkins PN. Familial hypercholesterolemia –
improving treatment and meeting guidelines. Int
J Cardiol. 2003;89(1):13-23.

3. Risk of fatal coronary heart disease in familial
hypercholesterolaemia. Scientific Steering Com-
mittee on behalf of the Simon Broome Register
Group. BMJ. 1991;303(6807):893-6.

4. Austin MA, Hutter CM, Zimmern RL, Humphries
SE. Familial hypercholesterolemia and coronary
heart disease: a HuGE association review. Am J
Epidemiol. 2004;160(5):421-9.

5. Ravnskov U. Fett och kolesterol är hälsosamt! Om
gamla och nya kolesterolmyter. Sundbyberg: Op-
timal förlag; 2008.



<<
  /ASCII85EncodePages false
  /AllowTransparency false
  /AutoPositionEPSFiles true
  /AutoRotatePages /None
  /Binding /Left
  /CalGrayProfile (Dot Gain 20%)
  /CalRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CalCMYKProfile (U.S. Web Coated \050SWOP\051 v2)
  /sRGBProfile (sRGB IEC61966-2.1)
  /CannotEmbedFontPolicy /Error
  /CompatibilityLevel 1.4
  /CompressObjects /Tags
  /CompressPages true
  /ConvertImagesToIndexed true
  /PassThroughJPEGImages true
  /CreateJDFFile false
  /CreateJobTicket false
  /DefaultRenderingIntent /Default
  /DetectBlends true
  /DetectCurves 0.0000
  /ColorConversionStrategy /CMYK
  /DoThumbnails false
  /EmbedAllFonts true
  /EmbedOpenType false
  /ParseICCProfilesInComments true
  /EmbedJobOptions true
  /DSCReportingLevel 0
  /EmitDSCWarnings false
  /EndPage -1
  /ImageMemory 1048576
  /LockDistillerParams false
  /MaxSubsetPct 100
  /Optimize true
  /OPM 1
  /ParseDSCComments true
  /ParseDSCCommentsForDocInfo true
  /PreserveCopyPage true
  /PreserveDICMYKValues true
  /PreserveEPSInfo true
  /PreserveFlatness true
  /PreserveHalftoneInfo false
  /PreserveOPIComments true
  /PreserveOverprintSettings true
  /StartPage 1
  /SubsetFonts true
  /TransferFunctionInfo /Apply
  /UCRandBGInfo /Preserve
  /UsePrologue false
  /ColorSettingsFile ()
  /AlwaysEmbed [ true
  ]
  /NeverEmbed [ true
  ]
  /AntiAliasColorImages false
  /CropColorImages true
  /ColorImageMinResolution 300
  /ColorImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleColorImages true
  /ColorImageDownsampleType /Bicubic
  /ColorImageResolution 300
  /ColorImageDepth -1
  /ColorImageMinDownsampleDepth 1
  /ColorImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeColorImages true
  /ColorImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterColorImages true
  /ColorImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /ColorACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /ColorImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000ColorACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000ColorImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasGrayImages false
  /CropGrayImages true
  /GrayImageMinResolution 300
  /GrayImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleGrayImages true
  /GrayImageDownsampleType /Bicubic
  /GrayImageResolution 300
  /GrayImageDepth -1
  /GrayImageMinDownsampleDepth 2
  /GrayImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeGrayImages true
  /GrayImageFilter /DCTEncode
  /AutoFilterGrayImages true
  /GrayImageAutoFilterStrategy /JPEG
  /GrayACSImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /GrayImageDict <<
    /QFactor 0.15
    /HSamples [1 1 1 1] /VSamples [1 1 1 1]
  >>
  /JPEG2000GrayACSImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /JPEG2000GrayImageDict <<
    /TileWidth 256
    /TileHeight 256
    /Quality 30
  >>
  /AntiAliasMonoImages false
  /CropMonoImages true
  /MonoImageMinResolution 1200
  /MonoImageMinResolutionPolicy /OK
  /DownsampleMonoImages true
  /MonoImageDownsampleType /Bicubic
  /MonoImageResolution 1200
  /MonoImageDepth -1
  /MonoImageDownsampleThreshold 1.50000
  /EncodeMonoImages true
  /MonoImageFilter /CCITTFaxEncode
  /MonoImageDict <<
    /K -1
  >>
  /AllowPSXObjects false
  /CheckCompliance [
    /None
  ]
  /PDFX1aCheck false
  /PDFX3Check false
  /PDFXCompliantPDFOnly false
  /PDFXNoTrimBoxError true
  /PDFXTrimBoxToMediaBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXSetBleedBoxToMediaBox true
  /PDFXBleedBoxToTrimBoxOffset [
    0.00000
    0.00000
    0.00000
    0.00000
  ]
  /PDFXOutputIntentProfile ()
  /PDFXOutputConditionIdentifier ()
  /PDFXOutputCondition ()
  /PDFXRegistryName ()
  /PDFXTrapped /False

  /Description <<
    /CHS <FEFF4f7f75288fd94e9b8bbe5b9a521b5efa7684002000410064006f006200650020005000440046002065876863900275284e8e9ad88d2891cf76845370524d53705237300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c676562535f00521b5efa768400200050004400460020658768633002>
    /CHT <FEFF4f7f752890194e9b8a2d7f6e5efa7acb7684002000410064006f006200650020005000440046002065874ef69069752865bc9ad854c18cea76845370524d5370523786557406300260a853ef4ee54f7f75280020004100630072006f0062006100740020548c002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee553ca66f49ad87248672c4f86958b555f5df25efa7acb76840020005000440046002065874ef63002>
    /DAN <>
    /DEU <>
    /ESP <>
    /FRA <>
    /ITA <>
    /JPN <FEFF9ad854c18cea306a30d730ea30d730ec30b951fa529b7528002000410064006f0062006500200050004400460020658766f8306e4f5c6210306b4f7f75283057307e305930023053306e8a2d5b9a30674f5c62103055308c305f0020005000440046002030d530a130a430eb306f3001004100630072006f0062006100740020304a30883073002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e003000204ee5964d3067958b304f30533068304c3067304d307e305930023053306e8a2d5b9a306b306f30d530a930f330c8306e57cb30818fbc307f304c5fc59808306730593002>
    /KOR <FEFFc7740020c124c815c7440020c0acc6a9d558c5ec0020ace0d488c9c80020c2dcd5d80020c778c1c4c5d00020ac00c7a50020c801d569d55c002000410064006f0062006500200050004400460020bb38c11cb97c0020c791c131d569b2c8b2e4002e0020c774b807ac8c0020c791c131b41c00200050004400460020bb38c11cb2940020004100630072006f0062006100740020bc0f002000410064006f00620065002000520065006100640065007200200035002e00300020c774c0c1c5d0c11c0020c5f40020c2180020c788c2b5b2c8b2e4002e>
    /NLD (Gebruik deze instellingen om Adobe PDF-documenten te maken die zijn geoptimaliseerd voor prepress-afdrukken van hoge kwaliteit. De gemaakte PDF-documenten kunnen worden geopend met Acrobat en Adobe Reader 5.0 en hoger.)
    /NOR <>
    /PTB <>
    /SUO <>
    /SVE <>
    /ENU (Use these settings to create Adobe PDF documents best suited for high-quality prepress printing.  Created PDF documents can be opened with Acrobat and Adobe Reader 5.0 and later.)
  >>
  /Namespace [
    (Adobe)
    (Common)
    (1.0)
  ]
  /OtherNamespaces [
    <<
      /AsReaderSpreads false
      /CropImagesToFrames true
      /ErrorControl /WarnAndContinue
      /FlattenerIgnoreSpreadOverrides false
      /IncludeGuidesGrids false
      /IncludeNonPrinting false
      /IncludeSlug false
      /Namespace [
        (Adobe)
        (InDesign)
        (4.0)
      ]
      /OmitPlacedBitmaps false
      /OmitPlacedEPS false
      /OmitPlacedPDF false
      /SimulateOverprint /Legacy
    >>
    <<
      /AddBleedMarks false
      /AddColorBars false
      /AddCropMarks false
      /AddPageInfo false
      /AddRegMarks false
      /ConvertColors /ConvertToCMYK
      /DestinationProfileName ()
      /DestinationProfileSelector /DocumentCMYK
      /Downsample16BitImages true
      /FlattenerPreset <<
        /PresetSelector /MediumResolution
      >>
      /FormElements false
      /GenerateStructure false
      /IncludeBookmarks false
      /IncludeHyperlinks false
      /IncludeInteractive false
      /IncludeLayers false
      /IncludeProfiles false
      /MultimediaHandling /UseObjectSettings
      /Namespace [
        (Adobe)
        (CreativeSuite)
        (2.0)
      ]
      /PDFXOutputIntentProfileSelector /DocumentCMYK
      /PreserveEditing true
      /UntaggedCMYKHandling /LeaveUntagged
      /UntaggedRGBHandling /UseDocumentProfile
      /UseDocumentBleed false
    >>
  ]
>> setdistillerparams
<<
  /HWResolution [2400 2400]
  /PageSize [612.000 792.000]
>> setpagedevice


