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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)





FH

• Autosomalt dominant, monogen
• Vanligt, 1/200-400 (1/311???)
• Uttalad LDL-stegring
• Tidig kranskärlssjukdom
• Senxantom, xantelasmata



Genotyp, fenotyp, penetrans



Klinisk bild

Nordestgaard et al Eur Heart J 2013



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





Dutch Lipid Clinic Network kriterier

1. Familjeanamnes

2. Patientens anamnes

3. Patientens fysikaliska status

4. Patientens LDL-kolesterol

5. Gentest





Diagnoskriterier

Styrelsen för Svensk Lipidförening rekommenderar följande diagnostiska 
kriterier:

• Genetisk verifierad FH (8p)

• DLCN-poäng ≥ 6 p om > 45 år el ≥ 4 p om < 45 år (oberoende av gentest)

• Individuell bedömning - exempel: 
• Proband är adopterad eller haft en förälder som avlidit tidigt av annan än orsak än 

kardiovaskulär sjd och där utredning om det förelåg hyperkolesterolemi inte är 
möjlig. 

• Patient med 4 p men > 45 år som har barn > 18 år med LDL > 4,9 mmol/l . 



Vid totalkolesterol >7,5 mmol/L och/eller LDL >5,0 mmol/L (obehandlade värden)
i kombination med något av följande:

o ärftlighet för hyperkolesterolemi
o ärftlighet för tidigt insjuknande i aterosklerotisk kärlsjukdom
o eget tidigt insjuknande i aterosklerotisk kärlsjukdom

alternativt beräknat Dutch Lipid Clinic Network (DLCN) score ≥6
(www.fhscore.eu) – misstänk familjär hyperkolesterolemi (FH). Remittera i dessa
fall patienten till specialistmottagning.

Tidigt insjuknande i aterosklerotisk kärlsjukdom anses vara <55 år för män och <60 år för kvinnor.

Nationella riktlinjer för sekundärprevention 

https://eur01.safelinks.protection.outlook.com/%3Furl=http:/www.fhscore.eu/&data=02%7C01%7Clars.svennberg@regiongavleborg.se%7C22db30deb3224a7c385208d751508529%7C414f742c509b41229fc7f9ccb5ad6ecb%7C1%7C0%7C637067278589126163&sdata=ZIJPjQhNPx9KQxwVTHzM3c9GxG4PJRZKB8y3jvtDWgg%253D&reserved=0


Behandling

• Max tolerabla dos högpotent statin
• Ezetimibe
• PCSK9-hämmare
• (Resiner)
• Aferes



Målnivåer

• Låg risk LDL < 3,0 mmol/L

• Måttlig risk LDL < 2,6 mmol/L

• Hög risk LDL < 1,8 mmol/L
• Enstaka kraftigt förhöjd riskfaktor, till exempel TC > 8 mmol/L eller LDL > 4,9 mmol/L
• FH utan andra riskfaktorer

• Mycket hög risk LDL < 1,4 mmol/L (i vissa fall < 1,0 mmol/L)
• Personer med dokumenterad aterosklerotisk sjukdom
• Diabetes med komplikationer
• Allvarlig njurfunktionsnedsättning – eGFR < 30 ml/min
• FH med ateroskleros eller annan ”major risc factor”





Svenska Nationella Kardiogenetikregistret: 

Familjär hyperkolesterolemi



Nya FH-registret 

• Delregister i Swedeheart
• Enbart FH, inte misstänkt FH
• Färre variabler per patient
• Enkel inmatning, knappval
• Få inmatningar över tid
• Utdata för centrat/regionen/nationellt
• Kvalitetsindikatorer



Variabler: reducerat antal

• LDL: högsta/nuvarande
• Hereditet
• DLCN/sannolikhetsbedöming FH
• Förekomst av patogen mutation
• Pågående kolesterolsänkande behandling
• Vissa komorbiditeter (diabetes, genomgången hjärtinfarkt, 

perifer kärlsjukdom)



Registreringar

Startregistrering
• Diagnos
• LDL
• Mutationer
• Behandling
• Komplikationer

1 år
• LDL 
• LDL i mål
• Genetisk utredning
• Behandling

5 år
• LDL 
• LDL i mål
• Behandling











Tack för er uppmärksamhet



Kvalitetsindikatorer

• LDL-kolesterol vid 1 och 5 år efter diagnos: barn och vuxna
• Genetisk utredning vid 1 år



Byt MI mot hjärtinfarkt
Koro: kranskärlssjukdom







Lista med patienter för kommande besök vid 1 och 5 år
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2021 ESC Guidelines on cardiovascular disease prevention in clinical practice
(European Heart Journal 2021 – doi:10.1093/eurheartj/ehab484)

Recommendations Class Level
It is recommended that a high-intensity statin is prescribed up to the 
highest tolerated dose to reach the LDL-C goals set for the specific risk
group.

I A

An ultimate LDL-C goal of ≥50% reduction vs baseline and an LDL-C of <1.4 
mmol/L (<55 mg/dL) should be considered in apparently healthy persons
<70 years at very high risk.

IIa C

An ultimate LDL-C goal of ≥50% reduction vs baseline and an LDL-C of <1.8 
mmol/L (<70 mg/dL) should be considered in apparently healthy persons
<70 years at high risk.

IIa C

Recommendations for pharmacological low-density lipoprotein cholesterol
lowering up to 70 years of age (recommendations for persons aged >70 
years, see respective recommendations tables) (1)
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2021 ESC Guidelines on cardiovascular disease prevention in clinical practice
(European Heart Journal 2021 – doi:10.1093/eurheartj/ehab484)

Recommendations Class Level
For secondary prevention patients not achieving their goals on a 
maximum tolerated dose of a statin and ezetimibe, combination therapy
including a PCSK9 inhibitor is recommended.

I A

For very-high-risk FH patients (that is, with ASCVD or with another major 
risk factor) who do not achieve their goals on a maximum tolerated dose 
of a statin and ezetimibe, combination therapy including a PCSK9 inhibitor
is recommended.

I C

If a statin-based regimen is not tolerated at any dosage (even after
rechallenge), ezetimibe should be considered. IIa B

Recommendations for pharmacological low-density lipoprotein cholesterol
lowering up to 70 years of age (recommendations for persons aged >70 
years, see respective recommendations tables) (3)
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2021 ESC Guidelines on cardiovascular disease prevention in clinical practice
(European Heart Journal 2021 – doi:10.1093/eurheartj/ehab484)

Recommendations Class
Risk factors and interventions at the individual level (continued)
An ultimate LDL-C goal of <1.4 mmol/L (55 mg/dL) and LDL-C reduction of ≥50% from 
baseline should be considered in apparently healthy persons <70 years at very high 
risk.

IIa

An ultimate LDL-C goal of <1.8 mmol/L (70 mg/dL) and LDL-C reduction of ≥50% from 
baseline should be considered in apparently healthy persons <70 years at high risk.

IIa

For those motivated to try, considerable weight loss with use of low-calorie diets 
followed by food reintroduction and weight-maintenance phases early after diagnosis 
can lead to DM remission and should be considered.

IIa

New recommendations (10)
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2021 ESC Guidelines on cardiovascular disease prevention in clinical practice
(European Heart Journal 2021 – doi:10.1093/eurheartj/ehab484)

Recommendations Class Level
It is recommended that a high-intensity statin is prescribed up to the 
highest tolerated dose to reach the LDL-C goals set for the specific risk
group.

I A

An ultimate LDL-C goal of ≥50% reduction vs baseline and an LDL-C of <1.4 
mmol/L (<55 mg/dL) should be considered in apparently healthy persons
<70 years at very high risk.

IIa C

An ultimate LDL-C goal of ≥50% reduction vs baseline and an LDL-C of <1.8 
mmol/L (<70 mg/dL) should be considered in apparently healthy persons
<70 years at high risk.

IIa C

Recommendations for pharmacological low-density lipoprotein cholesterol
lowering up to 70 years of age (recommendations for persons aged >70 
years, see respective recommendations tables) (1)





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 FH pos gentest indexindivid
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Fortsatt 
uppföljning av 
familjeläkare

Medicin-
inställning

Positivt = 
FH

Brevsvar

Negativt  =
ej FH

Gentest

Syskon

Kardiogenetik-
registret 

Brevsvar



Kaskadscreening FH neg gentest indexindivid
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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




