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Ny kunnskap om arvelig hoyt kolesterol, altsa
familieer hyperkolesterolemi (FH), i kombinasjon
med nye behandlingsmuligheter har rettmessig gitt
tilstanden mye oppmerksomhet det siste aret. Den
europeiske aterosklerose foreningen (EAS) leder et
globalt initiativ, "A global call to arms”, for & gke
oppmerksomheten rundt FH blant helsepersonell,
pasienter og den generelle befolkningen.'

Arvelig hoyt kolesterol

FH er en av de vanligste autosomal dominant arvelige
sykdommene pé verdensbasis. Tidligere prevalenstall
antydet at én av 500 var affisert (pa verdensbasis)?
0g én av 300 i Norge.? Nye data tyder pa at FH er
mye mer utbredt med en estimert prevalens pa opptil
én av 200.* Det innebaerer at mer enn 30 millioner
pa verdensbasis er affisert av tilstanden. | Norge vil
det si at opptil 25.000 personer er rammet, altsa like
vanlig som diabetes type en. Likevel er bare omtrent
6700 klar over sin diagnose.
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FH skyldes en genfeil som ferer til en defekt opptaks-
mekanisme for LDL-kolesterol i leveren. Genfeilen sit-
ter oftest (95 prosent) i selve LDL-reseptor genet. Det
kan imidlertid ogsa affisere genet for apolipopro-
tein B (apoB), som er LDL-reseptorens bindingssted
(ApoB) pa LDL-partikkelen, eller i PCSK9-genet som
regulerer nedbrytningen av LDL-reseptoren.”

Voksne pasienter med FH har typisk et totalt koles-
terol over 7 mmol/L. Det er ikke bare kolesterolver-
dien her og na som er viktig, men den totale koles-
terolbelastningen over tid. En gentest kan gi svaret
pa om kolesterolverdien har vaert hgy hele livet, eller
har oppstatt i voksen alder. Hovedprinsippet i be-
handlingen er & senke kolesterolet ekstra lavt, for
a kompensere for den store kolesterolbelastningen
tidligere i livet.

Nye norske tall viser risikoen ved ubehandlet FH.*’
Gjennomsnittsalderen for dad hos personer med ve-
rifisert FH var omtrent 61 ar, og mer enn 90 prosent



av alle pasientene med FH hadde tilstedeveerelse av
hjerte- og karsykdom i lgpet av livet.® Dette skyldes
ofte at behandlingen har kommet i gang sent, og at
pasientene ikke har nadd behandlingsmalene med
den tilgjengelige behandlingen.

Med nye og effektive tilleggsmedikamenter
(PCSK9-hemmere) kan behandlingsmalene (LDL
lavere enn 2,5 mmol/L eller lavere enn 1,8 mmol/L
ved ekstra hgy risiko) nds i mye hayere grad enn
tidligere.? P& sikt vil det nesten kunne nullstille den
akte risikoen som disse pasientene har, dersom de
behandles fra tidlig barndom.®® Dette forutsetter
imidlertid at pasienter med FH identifiseres tidlig.
Det er derfor mye fokus pa & gke oppmerksomheten
pa dette bade hos helsepersonell og i den generelle
befolkningen.

Europeiske initiativer

FH er en tilstand hvor mangelen pa symptomer far
hjerte- og karsykdom oppstar gjar bade diagnostise-
ring og behandling utfordrende. Tilstanden er altsa
bade underdiagnostisert og underbehandlet. For &
ake oppmerksomheten, diagnostikken, kunnskapen
og forbedre behandlingspraksisen, er det behov for
et bredt internasjonalt samarbeid og partnerskap
mellom helsepersonell, myndigheter og uavhengige
organisasjoner.

Hgsten 2014 tok den europeiske aterosklerose fore-
ningen (EAS) initiativ til felles mater mellom fag-
personer og pasientorganisasjoner, med sikte pa a
synliggjere utfordringene for beslutningstakere og
sta samlet internasjonalt. Fra Norge deltok Nasjonal
kompetansetjeneste for familizer hyperkolesterolemi
(www.nktforfh.no) og pasientforeningen FH Norge.

Samarbeidet har ledet opp til et handlingsrop (“Call

to action”) rettet mot medlemslandene i EU/E@S. |

handlingsropet bes det om at:

e EU-kommisjonen lager en strategi for forebyggin-
gen av hjerte- og karsykdom med et eget FH-ka-
pittel.

e EU-parlamentet tar stilling til en egen resolusjon
om FH, som sikter mot & fa medlemslandene til a
iverksette bevissthets- og screeningprogram samt
sikre at behandling startes tidlig.

e Medlemslandene utveksler behandlingserfaring og
etablerer pasientregistre.

e Beslutningstakerne etablerer et EU-nettverk for a
dele data. | tillegg til dette har pasientorganisasjo-
nene samlet seq i et felles europeisk nettverk og et
globalt registerinitiativ er blitt etablert.

Globalt registersamarbeid

Malet med det internasjonale registerinitiativet FHSC
(Familial Hypercholesterolemia Studies Collaboration)
er a kunne generere robuste “large-scale”-data. De
vil inneholde informasjon om hvordan FH identifise-
res, behandles og gke kunnskapen om de kliniske
implikasjonene av FH. Samarbeidet inkluderer flere
uavhengige organisasjoner, beslutningstakere og pa-
sientorganisasjoner, for a sikre en informasjonsflyt til
relevante grupper og forbedre den kliniske praksisen
for pasienter med FH.

Mer enn 40 land deltar i initiativet, og flere av ver-
dens ledende eksperter innen feltet gnsker a bidra i
det globale nettverket. Nasjonal kompetansetjeneste
for familizer hyperkolesterolemi deltar ogsa i det.
Nettverkets farste mgte skjedde i forbindelse med
det internasjonale aterosklerosemgtet i Glasgow i
mars 2015, og et nytt mate ble avholdt i desember
2015 i Ggteborg. Prosjektet er kun i startfasen, og
det er mange utfordringer som ma lases far et en-
delig internasjonalt registersamarbeid om diagnostik-
ken og behandlingen av FH er pa plass.

Okt oppmerksomhet ogsa i Norge

Allerede nd merkes det starre interesse rundt FH i
Norge enn tidligere. Nasjonal kompetansetjeneste
for familizer hyperkolesterolemi (NKT for FH) ble
opprettet ved Oslo universitetssykehus for litt over et
ar siden. Det har veert flere medieoppslag om tilstan-
den. Den 24. september 2015 ble den internasjonale
FH-dagen for fgrste gang markert i Norge. Det var
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et nasjonalt arrangement koordinert av NKT for FH,
i samarbeid med de regionale referansegruppemed-
lemmene.

Malet var & skape oppmerksomhet og spre kunn-
skap om FH. Arrangementet var veldig vellykket og
det er et mal for kompetansetjenesten a fortsette
med slike arrangementer. | tillegg er det lansert en
nettside med informasjon, nktforfh.no, og det ut-

KONKLUSJON

Ny kunnskap om bade hyppigere forekomst og al-
vorligheten av familizer hyperkolesterolemi (FH), i
kombinasjon med nye behandlingsmuligheter, har
rettmessig gitt tilstanden mye oppmerksomhet
det siste aret. Fortsatt er alt for mange uvitende
om at de har en genfeilen som ubehandlet farer
til 15-20 tapte levedr, men som enkelt kunne vaert
behandlet dersom man var klar over diagnosen.

En fastlege har i snitt tre til seks pasienter med FH
pa sin liste. Kjenner du dine? Skjema for gente-
sting finnes elektronisk i bade Infodoc, Winmed
og SystemX (rekvisisjon for gentesting for famili-
ar hyperkolesterolemi), eller pa kolesterolbehand-
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arbeides nytt informasjonsmateriell om FH til bade
pasienter og helsepersonell. | Norge utfgres all ge-
netisk testing for FH ved enheten for hjertegenetikk
ved Oslo universitetssykehus. Det er sett en gkning
i antallet mottatte prgver pa 42 prosent i lgpet av
det siste aret, ifalge enhetslederen Trond P. Leren.
Mesteparten av denne gkningen har skjedd det siste
halvaret. ]
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