Familiaer
hyperkolesterolemi —
prognose og behandling

Sven M. Carlsen & Irene Hetlevik postulerer
i Tidsskriftet nr. 9/2001 at familizer hyperko-
lesterolemi er en mindre alvorlig sykdom enn
tidligere antatt (1). De pastar at det i tidligere
undersegkelser har vaert en overrepresentasjon
av pasienter med s@rlig hoy risiko, og at den
generelle reduksjonen i hjerte- og karsykdom
ilopet av de siste 30 ar ogsé gjelder pasienter
med familizer hyperkolesterolemi.

Selv om livsstilsendringer, inkludert roy-
keslutt, ogsa har effekt hos pasienter med fa-
milizer hyperkolesterolemi, er risikoen for
hjerte- og karsykdom hey. Dette gjelder til
og med pasienter som er under behandling.
Dette er basert pa nyere data fra the Simon
Broome Register i England (2). I denne un-
dersgkelsen, som er utfort prospektivt fra
1980 til 1995 hos pasienter som er under spe-
sialistbehandling, viser det seg at kvinner
med familizer hyperkolesterolemi i alderen
20-39 ar har 125 ganger okt risiko for hjer-
te- og karded (2). Det tilsvarende tallet for
menn er 48. Sdledes er familizer hyperkole-
sterolemi fortsatt en alvorlig sykdom, med
betydelig okt risiko for hjerte- og karsyk-
dom.

Carlsen & Hetlevik (1) tar ogséa avstand
fra omfattende bruk av kolesterolsenkende
medikamenter ved familizr hyperkoleste-
rolemi. De fremstiller det som om livsstils-
endringer alene skulle vaere nok. Dette er i
strid med alle internasjonale vurderinger og
anbefalinger (3, 4).

Moderne behandling av pasienter med fa-
milizer hyperkolesterolemi baseres pa en in-
dividuell vurdering av totalrisikoen for hjer-
te- og karsykdom (3). I denne vurderingen
trekkes det inn informasjon om alle risiko-
faktorer. Fordi det er nivaet av LDL-koleste-
rol som er den dominerende risikofaktor hos
disse pasientene (5), og fordi uttalt koleste-
rolreduksjon er ngdvendig for a fa regresjon
av aterosklerose, skal imidlertid alle for eller
siden ha kolesterolsenkende medikamenter.
Behandlingsstart varierer, men nar behand-
lingen forst er startet, er behandlingsmélet
det samme som i sekunderprofylakse (total-
kolesterol < 5 mmol/l, LDL-kolesterol < 3
mmol/l) (3). For pasienter som i utgangs-
punktet har en totalkolesterolverdi i omradet
7—15 mmol/l, er det urealistisk & oppna disse
malene kun ved kostomlegging. Kolesterol-
senkende medikamenter er derfor en av
grunnpilarene ved behandling av pasienter
med familizer hyperkolesterolemi.
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svarer:

Trond Leren og medarbeidere fastholder at
familieer hyperkolesterolemi er en tilstand
som medferer massiv overhyppighet av
hjerte- og karsykdommer. Vi betviler den
vitenskapelige dokumentasjonen i dette ut-
sagn og refererer til studier der man finner
en vesentlig lavere forekomst av hjerte- og
karsykdommer ved familier hyperkoleste-
rolemi (1). Leren og medarbeidere viser til
Simon Broome Register i England for & stet-
te sitt syn. Dette registeret er beheftet med
de samme mangler som vi paviste i var artik-
kel, idet mange av pasientene var henvist til
de deltakende lipidklinikker grunnet egen
sykehistorie eller familiehistorie med hjerte-
sykdom. I en publikasjon fra dette registeret
konstateres det da ogsd at pasienter uten
symptomatisk hjertesykdom trolig er under-
representert (2).

Vi har lett etter nyere studier som ikke er
beheftet med de papekte metodologiske
svakheter. Siden Leren og medarbeidere
heller ikke refererer til studier uten slike
svakheter, forstér vi det slik at de heller ikke
har funnet noen. Vi fant derimot en studie
som viste at i 51 av 113 (45%) av familier
med familier hyperkolesterolemi var det in-
gen vesentlig okt forekomst av hjertesyk-
dom (3). I en helt fersk publikasjon fra sam-
me gruppe konstateres det at om lag 40 % av
alle personer med ubehandlet familier hy-
perkolesterolemi har normal livslengde og at
risikoen for tidlig ded varierer betydelig
mellom familier med familizer hyperkoleste-
rolemi. Denne variasjonen peker mot en
sterk interaksjon med miljefaktorer (4),
f.eks. kosthold.

Behandlingsmél fremkommer ved kon-
sensus. At det kan péavises behandlingsef-

fekter over definerte behandlingsmal, er
ikke tilstrekkelig til & anbefale dem som mal
i en populasjon uten narmere vurdering,
bl.a. av ressursbruk (5).
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Gentesting og behandling
ved familier
hyperkolesterolemi

Pal Smith stiller i en lederartikkel i Tids-
skriftet nr. 9/2001 spersmal om genteknolo-
gisk diagostikk av familizr hyperkolesterol-
emi er etisk og ekonomisk riktig (1). Ett av
hans momenter i denne sammenheng er at
man ved slik diagnostikk kan komme til &
diagnostisere personer med forholdvis lave
kolesterolverdier.

Det er to hovedgrupper av pasienter som
blir henvist til genteknologisk diagnostikk
med tanke pd familier hyperkolesterolemi.
Den ene er de som pa forhdnd har fatt pavist
hyperkolesterolemi (> 7—8 mmol/l). Den
andre er nere slektninger til allerede dia-
gnostiserte pasienter. Det er i denne gruppen
man kan finne de personene med relativt
lave kolesterolverdier som Smith bekymrer
seg for.

Det er godt dokumentert at det & under-
soke nere slektninger til allerede diagnosti-
serte pasienter er den billigste og mest effek-
tive maten a diagnostisere pasienter med fa-
milier hyperkolesterolemi pa (2, 3). I denne
situasjonen har genteknologisk diagnostikk
béade en sensitivitet og en spesifisitet pa naer
1,0. Bruk av klassiske kriterier (kolesterol-
maling, xantomer) er ikke i narheten av det-
te, og vil fore til at man i en del tilfeller rett
og slett ikke kan avgjere om slektningen har
arvet sykdommen eller ikke. En slik situa-
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