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Typer av ärftliga blodfettrubbningar

• Familjär kombinerad hyperlipidemi Polygen

– Både kolesterol och triglycerider förhöjda 

– Vanligast

• Familjär hyperkolesterolemi = FH Monogen

• Hypertriglyceridemi – flera familjära former finns



Hälso- och sjukvården bör erbjuda barn och vuxna med kraftigt 
förhöjda nivåer av totalkolesterol eller LDL-kolesterol diagnostik av 
familjär hyperkolesterolemi med hjälp av kliniska undersökningar och 
familjehistoria eller DNA-test

Nationella Riktlinjer för Hjärtsjukvården (2015)
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FH

• Autosomalt dominant, monogen

• Hyperkolesterolemi

• Tidig kranskärlssjukdom

• Senxantom, xantelasmata

• Vanligt, 1/200-400



Obehandlad FH

• 5-25 ggr ökad risk kranskärlssjukdom

• AMI hos 50% av män <50 år och kvinnor <60 
år

• Ca 30% lever till 70 års ålder





Klinisk bild

Nordestgaard et al Eur Heart J 2013



Genotyp, fenotyp, penetrans



Behandling

• Max tolerabla dos högpotent statin

• Ezetimibe

• PCSK9-hämmare

• (Resiner)

• Aferes







Utredning misstänkt FH

• Hur hittar vi de som ska utredas?

• Vem utreder?

• Hur utreder vi?

• Hur följer vi upp?



Vilka ska utredas?

• Totalkolesterol >7,5

• LDL > 5,5

+ Ärftlighet för tidigt insjuknande i 
kranskärlssjukdom

+ Normala TG



Utredning

• Familjehistoria

• Egen sjukhistoria

• Status - Xantom? Xantelasma?

• Blodprover 

• Dutch Lipid Clinic Network kriterier



Dutch Lipid Clinic Network kriterier

1. Familjeanamnes

2. Patientens anamnes

3. Patientens fysikaliska status

4. Patientens LDL-kolesterol

5. Gentest







Genetisk diagnostik

• Säkrare diagnos

• Bättre compliance (både hos pat o läkare)

• Enklare kaskadscreening

• Dyrt (???)

• Kräver genomarbetad organisation



Kriterier genetisk utredning indexindivid

• DLCN-score >6 + normala TG

• DCLN-score 6 + tydlig ärftlighet + normala TG



Utredning misstänkt FH
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Patient med 
misstänkt FH

FH-rond
Beslut om:
• Tidigt 

gentest
• Besökstyp

Remiss från 
sjukhusvården

Fortsatt 
uppföljning av 
familjeläkare

Medicin-
inställning

Egen 
vårdbegäran

Nybesök 
läkare

Brevsvar

Nybesök 
hjärtsköterska

Remiss från 
primärvården

Gentest



Kaskadscreening

• Utgår från indexindivid

• Familjebrev



Kaskadscreening FH indexindivid med pos gentest
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Fortsatt 
uppföljning av 
familjeläkare

Medicin-
inställning

Positivt = 
FH

Brevsvar

Negativt  =
ej FH

Gentest

Syskon

Kardiogenetik-
registret 

Brevsvar



Kaskadscreening FH indexindivid med neg gentest
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Fortsatt 
uppföljning av 
familjeläkare

Medicin-
inställning

Hög 
sannolikhet

FH

BrevsvarLDL

Syskon

Kardiogenetik-
registret 

Osäkert

Låg 
sannolikhet

FH



LDL-kriterier kaskadscreening FH



Sara, född 1990

Total kolesterol LDL Behandling

Remiss juni 2017 10,4 9,5 0

Besök 
september 2017

7,6 6,1 Atorva 20

Besök juni 2019 2,9 1,5 Rosuva 40
Ezetimibe








