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ﬂV__

Vad lar du dig av denna broschyr?

Du kommer att lara dig om familjar hyperkoles-
terolemi, vad som orsakar sjukdomen och dess
eventuella foljder. Du kommer att Iara dig om hdgt
kolesterol och vad det betyder for ditt hjarta och
dina blodkarl. Viktigast av allt ar att du kommer
att [ara dig hur man tar reda pa om nagon i famil-
jen har denna sjukdom och hur man kan minska
hogt kolesterol genom att tilldampa en sund livsstil
och fa behandling.

Broschyren kan ocksa fungera som en startpunkt
for att hjalpa dig att tala med din lakare om din
sjukdom och om behandlingen.
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DEL 1 | FAMILJAR
HYPERKOLESTEROLEMI

, 1: Vad ar familjar hyperkolesterolemi?

Familjar hyperkolesterolemi (FH) ar en arftlig sjukdom dar en genetisk
forandring som orsakar hogt kolesterol i blodet kan foras vidare fran gene-
ration till generation (se figur 1). Familjar betyder att den férekommer inom
familjer. Det ar ibland mgjligt att spara sjukdomen flera generationer tillbaka.
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Hyperkolesterolemi betyder hdgt kolesterol i blodet. Vid FH ses en kraftig
forhojning av det kolesterol som transporteras i lipoprotein partiklar med lag
densitet, sk LDL-kolesterol. LDL-kolesterol svavar omkring i blodomloppet
och transporterar kolesterol fran en cell i din kropp till nagon annan cell (se
del 1.2 och 3.4).

FH ar den vanligaste arftliga orsaken till hjartsjukdom. Férekomsten har i
nya studier uppskattats till cirka 1/200 — 1/250 i befolkningen. Om en férald-
er har FH ar det 50 % risk att aven dennes son eller dotter har det.

FH ar forknippat med forhojd risk for hjart-karlsjukdom. Risken varierar

fran familj till familj och paverkas av kolesterolniva, andra arftliga faktorer,
livsstilsfaktorer som kost, rokning och hur mycket man rér sig och om man
ar man eller kvinna. Kvinnor med FH paverkas av hjart-karlsjukdom omkring
10 ar senare an man med FH. Med relevant och tidig behandling kan risken
for hjart-karlsjukdom minskas betydligt.

VIKTIGT

FH ar arftligt och fors vidare inom familjer. Det orsakar hogt
kolesterol i blodet, sarskilt LDL-kolesterol, och dkad risk for
hjart-karlsjukdom tidigt i livet.

@ 2: Vad ar LDL-kolesterol?

LDL-kolesterol svavar omkring i blodomloppet och fungerar som ett ef-

fektivt transportsystem for att fora kolesterol fran en cell till en annan i din
kropp. Kolesterol ar ett fettdmne som din kropp behdver for att bygga celler,
tillverka hormoner och bilda gallsyra i levern (se del 3.5). Overskottet av
kolesterol kan inlagras i blodkarlens vaggar och ge upphov till sa kallad 5



ateroskleros. Om aterosklerosen fortskrider kan den orsaka fortrangningar
eller stopp i blodkarlen och ge symtom pa hjart-karlsjukdomar (se del 3).

For att transportera kolesterol in i enskilda celler har LDL-C-partikeln ett
visst protein fast vid sig som kallas apolipoprotein B eller ApoB. ApoB
fungerar som en brygga mellan LDL-C-partikeln och de celler i din kropp
som bar pa LDL-receptorn (som hjalper cellen att kdnna igen LDL-C). Om
LDL-receptorn eller ApoB-protein inte &r normalt kommer halten av koleste-
rol i blodet att stiga. Det ar det som hander vid familjar hyperkolesterolemi.

VIKTIGT

LDL-kolesterol transporterar kolesterol i blodet till cellerna.
Kolesterol behdvs for att bygga celler, tillverka hormoner
och bilda gallsyra. Om det finns fér mycket LDL-kolesterol
inlagras det i blodkarlens vaggar. Detta tillstand kallas
ateroskleros.

@ 3: Vad orsakar FH?

Vilka egenskaper vi arver fran vara foraldrar bestdms av information

som finns pa en 6ver en meter [lang DNA-strang. DNA ar ordnat i form av
kromosomer som finns i cellkdrnorna (figur 2). DNA bestar av omkring tre
miljarder byggstenar, varav 25 000 sarskilda kombinationer utgdr generna.
Gener ar en kod for fysiska egenskaper som égon- och harfarg, men aven
for manga sjukdomar. En férandring av bara en av dessa byggstenar inom
en viss gen kan leda till en arftlig sjukdom. Vid FH ror det sig om en for-
andring i nagon av de gener som har betydelse for leverns formaga att ta
upp LDL-partiklar fran blodbanan. Det vanligaste &r en férandring i genen
for LDL-receptorn. Denna receptor sitter pa bla levercellernas yta och kan



ses som en «tentakel» som fangar upp och avlagsnar LDL-partiklarna fran
blodet (figur 3). En férandring av LDL-receptorns gen leder till onormala
LDL-receptorer och gor att de inte kan fanga upp LDL-partiklarna i blodet.
| vissa fall kan LDL-receptorn vara intakt, men férandringen sitter istallet i
genen for ApoB. Nar ApoB férandras kan den inte langre binda effektivt till
LDL-receptorn och LDL-partiklarna kan inte tas bort fran blodet. | ovanliga
fall kan FH orsakas av en férandring i genen for proteinet PCSK-9. Vid
sadana forandringar kommer PCSK-9 bli mer aktivt och bryta ner LDL-re-
ceptorer pa cellernas yta, vilket leder till mindre antal LDL-receptorer och
samre upptag av LDL fran blodet. Det ar detta som orsakar FH.

DNA, som &r mer @n en meter langt, ar inpackat

/ i kromosomer. Kromosomer ér inpackade i cellkédrnan,
DNA som finns i cellen.
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LDL-receptorn &r i ena &nden fast /
vid cellmembranet. Den andra dnden Cellmembran
binder till Apo-B pé LDL-partikeln.



De flesta manniskor som har FH har arvt en gen med felaktig LDL-receptor
fran nagon av sina foraldrar och en gen med normal LDL-receptor fran sin
andra foralder. Foljaktligen har de ungefar 50 % av det normala antalet fung-
erande LDL-receptorer pa cellernas ytor (figur 4). Det innebar att det alltid
finns en onddigt stor mangd LDL-kolesterol som cirkulerar i blodet. Problemet
ar att 6verskottet av LDL-kolesterol kan inlagras i blodkarlens vaggar.

FIGUR4 A

Blodomlopp % Cell @ LDL-partikel ,? LDL-receptor
Vid FH (onormal cell) finns det farre fungerande LDL-receptorer eller sé& &r
ApoB féréndrat. LDL-partiklarna blir da kvar i blodbanan.

VIKTIGT

FH orsakas av en férandring i nagon av de gener som
paverkar leverns formaga att ta upp LDL-partiklar fran
blodbanan.

, 4: Nar bor man misstanka FH?

Man misstanker FH om det i familjen finns ett forflutet med hjart-karlsjuk-
dom tidigt i livet. Om nagon drabbas av en hjartinfarkt fére 50-60-ars-



aldern kan det bero pa hogt kolesterol och familjens lipidprofiler i blodet
maste undersokas:

e Lipidprofil innebar en bedémning av vilka olika typer av lipoproteiner
som finns i blodet (se del 3.4), som totalt kolesterol, LDL-kolesterol,
HDL-kolesterol och triglycerider.

» Det ar viktigt att diagnosen FH stalls i unga ar. Behandlingen ar effekti-
vare om den inleds tidigt och innan inlagringen av kolesterol i blodkar-
lens vaggar blir alltfér omfattande.

Det finns vissa fysiska tecken (figur 5) som kan ge upphov till misstanke om
FH, som svullna senor i hdlar och hander (xantom) eller gulaktiga omraden
runt dgonen (xantelasmer), men de forekommer inte alltid hos patienter
med FH.

Bland synliga fysiska tecken pa FH finns svullna senor péa baksidan av
hélen och gula inlagringar i huden runt 6gonen. Det kan ocksa finnas en vit
inlagring av kolesterol i form av en bage ldngs kanten av égats fdrgade del.

VIKTIGT

FH misstanks hos personer som far hjart-karlsjukdom tidigt
i livet och samtidigt har hog kolesterolhalt i blodet. Slakting-
ar till patienter med FH bor genomga undersokning for att
beddma deras lipidprofil.



@ 5: Hur stalls diagnosen FH?

Diagnosen FH misstanks vid kraftigt férhdjda LDL-kolesterolvarden och
forekomst av tidigt debuterande hjart-karlsjukdom i slakten. Diagnosen kan
ofta faststallas genom genetisk utredning. Fran ett blodprov isoleras da
DNA fran vita blodkroppars cellkarna. Darefter studeras om férandringar
finns i nagon av de gener som ar kopplade till FH. Om en sadan férandring
kan identifieras, sa ar diagnosen FH faststalld. FH kan ocksa forekomma i
familjer, trots att genetisk utredning inte pavisar nagon férandring. Troligtvis
finns da férandringen i nagot annu okant anlag i cellernas DNA. Nara slak-
tingar som foraldrar, bréder, systrar och barn till nAgon med FH I6per 50 %
risk att ocksa ha arvt FH. Att testa familjemedlemmar ar avgérande for att
upptacka sjukdomen tidigt.

VIKTIGT

FH kan upptéckas genom genetiska tester och identifiering
av férandringar i nagon av de gener som ar kopplade till FH.
Genom att testa familjemedlemmar kan sjukdomen upptack-
as tidigt.

@ 6: Hur tidigt kan man stalla diagnosen FH?

Personer med FH har vanligtvis hogt totalt kolesterol och hogt LDL-koleste-
rol fran fédelsen. Man rekommenderar att foraldrar med FH later FH-testa
sina barn fore skolaldern. Det ar viktigt att bekrafta diagnosen i unga ar,
eftersom tidigt fordandrade kost- och maltidsvanor kan bidra till att minska
foljderna av FH senare i livet. Om barnets prover ar normala behdver man
inte oroa sig for att FH ska utvecklas senare i livet.



VIKTIGT

| familjer dar diagnosen FH har stéllts rekommenderas att
barnen testas for FH fore skolaldern. Da kan man tidigt for-
andra kosten och uppmuntra sunda matvanor.

DEL 2 | BEHANDLING

@ 1: Hur kan man sénka LDL-kolesterolet?

Det finns tva steg som bidrar till att sénka kolesterolet:
» Steg 1 — Forandrad kost
» Steg 2 — Medicinering
Att férandra kosten ar det
forsta steget for att sanka
kolesterolnivan, men om
detta inte sanker koleste-
rolet tillrackligt maste man
aven bdrja med [amplig
medicinering. Det galler for
alla med FH. Férandrad kost
kan sanka hogt kolesterol
med 10—-15 %. Syftet med
behandlingen (kost och
medicinering) ar att sanka
LDL-kolesterolnivan till varden som minskar risken for utveckling av ateroskle-
ros. For vuxna ar mal att sdnka LDL-kolesterol till mindre an 2,5 mmol/L. For
dem som léper extra hog risk att drabbas av hjart-karlsjukdom eller redan har
drabbats kan malsattningen vara att fa ned LDL-kolesterolet &nnu mer. Vid
behandling av barn ar malet att sanka LDL-kolesterol under 3,5 mmol/L. 1 1




Om nagon arver en defekt FH-gen fran bada foraldrarna kommer cellerna
helt att sakna fungerande LDL-receptorer. Varken behandling med lakeme-
del eller genom férandrad kost ar var for sig eller tillsammans tillrackligt for
att sdnka extremt hoga kolesterolnivaer. Hos dessa patienter kan LDL-ko-
lesterolet sdnkas mekaniskt genom att avlagsna det ur blodet med hjalp av
en metod som liknar dialys (aferes).

VIKTIGT

Forandrad kost kan sénka LDL-kolesterolet med 10—15 %.
For patienter med FH &r detta inte tillrackligt och en andrad
kost bér kombineras med medicinering. Vid allvarligare for-
mer av FH kan ytterligare dialysliknande reningsbehandling
(aferes) kravas.

‘ 2: Steg 1 — Hantera FH med hjalp av kosten

a) Hur paverkar kosten LDL-kolesterol?

Allt fett i mat ar en blandning av mattat och omattat fett. Mattat fett finns i
animaliska livsmedel (som mejeri- och kottprodukter), hart margarin och i
de flesta kakor, kex, «snabbmat» och snacks. Saddant méattat fett dkar ko-
lesterolet, medan omattat fett fran vaxter och fisk minskar LDL-kolesterolet
eller ar neutralt.

Begransat intag av kolesterol rekommenderas for personer med hdg koles-
terolhalt i blodet. De viktigaste kéllorna till kolesterol i kosten &r animaliska
livsmedel som aggula, inalvsmat och feta mejeriprodukter som ost, gradde
och smor.

Fet fisk och fiskolja innehaller mycket omega-3-fettsyror som har en gynn-
sam paverkan pa cirkulation och hjartrytm. Omega-3 minskar aven triglyce-
ridnivaerna. For att garanterat fa i sig tillrackligt med fiskfett rekommenderar



man fisk till huvudmalet minst tva ganger i veckan , aven garna som palagg
eller till mellanmal. Ingar begransad mangd fet fisk i din kost bor du ta fiskol-
ja eller annat kosttillskott med omega-3.

Fibrer i fullkornsprodukter, bonor, artor, frukt, bar och gronsaker har en
gynnsam inverkan pa kolesterolet. Vissa typer av fibrer kan binda kolesterol
i tarmarna och sedan féra ut det via avféringen, vilket foljaktligen sénker
kolesterolhalten. Livsmedel med hogt fiberinnehall &r ocksa viktiga kallor till
vitaminer, mineraler och antioxidanter.

b) Vilken slags kost?

Kosten for personer med FH bér vara varierad, balanserad och skonsam
mot hjartat. Syftet ar att gradvis minska det totala intaget av fett och koles-
terol, samtidigt som man inriktar sig pa att ata ratt slags fett, fiberrik mat,
frukt, bar och grénsaker. For barn med FH bor den kontrollerade kosten
stddjas genom att hela familjen andrar sina kostvanor. Det ar viktigt att tidigt
etablera sunda matvanor.

Det tar tid att andra kostvanor — ofta manader eller ar — och det kravs regel-
bunden uppfdljning av klinisk dietist eller [akare. Det ar vad du ater regel-
bundet som har betydelse. Enstaka avvikelser fran rekommenderad kost
leder inte till forhojt blodkolesterol.

VIKTIGT

Fem viktiga riktlinjer for en kost som ar skonsam mot hjartat:

« At mindre fett, sarskilt mindre méttat fett

» Byt ut mattat fett mot omattat fett

» At mer mat som innehaller fibrer, gronsaker och frukt varje dag

« At mindre mat som &r rik pa kolesterol

» Begransa intaget av mat och dryck som innehaller mycket
socker eller alkohol

13



@ 3: Steg 2 — Anvanda lakemedel

a) Hur paverkar lakemedel LDL-kolesterol?

Medicinering som kan sanka ditt LDL-kolesterol 6kar antalet LDL-receptorer
sa att upptagningen av LDL-kolesterol fran ditt blod blir battre. For att fa ned
kolesterolnivaerna tillrackligt maste andrade kostvanor kombineras med
behandling med lakemedel. Flera typer av lakemedel ordineras och kan tas
ensamma eller i kombination. Nya lakemedel haller ocksa pa att utveck-
las. Behandling med lakemedel mot FH &r inte begrénsat till vuxna. Om en
patient kommer fran en familj som ar hart drabbad av FH ar rekommenda-
tionen att man boérjar med behandling med lakemedel fran 10—12-arsaldern,
sarskilt om en foralder haft hjartproblem fére 40 ars alder. Behandlingen
pagar hela livet och bidrar till att ge ett langre och friskare liv. Rekommen-
dationen att borja med lakemedelsbehandling hos vuxna och barn grun-
das pa nivaerna av LDL-kolesterol, tillsammans med tidigare forekomst av
hjart-karlsjukdom i familjen.

b) Vilka behandlingar med ldke-
medel paverkar LDL-kolesterol
och hur?

De viktigaste kolesterolsankande
lakemedel som anvands for att be-
handla FH ar statiner. Statiner verkar
genom att minska kolesterolproduk-
tionen i celler. For att uppratt-

halla kolesterolbalansen okar
cellerna antalet LDL-receptorer for
att «fanga upp» LDL-kolesterolet i
blodet. Resultatet blir en minskning av LDL-kolesterolet i blodet.

Innan det fanns behandling med statiner anvandes resiner. Det ar amnen
som binder gallsyra och hindrar att den absorberas fran tarmarna till levern.



Gallsyra bunden till resiner férs ut med avfoéringen. For att kompensera for
bortfallet av gallsyra 6kar levern upptaget av LDL-kolesterol fran blodet for
att bilda ny gallsyra.

Kolesterolabsorptionshammare hammar upptaget av kolesterol fran tar-
marna, bade genom kosten och genom att kolesterol elimineras fran levern.
Bland naturligt férekommande @mnen som hadmmar kolesterolupptaget finns
vaxtsteroler som finns i exempelvis margarin.

Andrade kostvanor ska fortsatta efter att man bérjat behandling med
lakemedel. Hos patienter med FH maste bade behandling med lakemedel
och via kosten fortsatta under hela livet. En lipidprofil bor faststallas innan
behandling inleds. Nar behandlingsmalet val uppnatts rekommenderar man
att lipiderna foljs upp en till tva ganger per ar.

VIKTIGT

Vanligtvis startar man LDL-sdnkande behandling med statiner,
ofta i kombination med kolesterolabsorptionshammare. Om denna
behandling inte ar tillracklig for att nd dnskat malvarde kan man
lagga till en PCSK9-hammare. Dessa lakemedel ges som
injektioner under huden var 14 dag eller en gang i manaden.
Nastan alltid kravs kombinationsbehandling med tva eller flera av
dessa lakemedel for att uppna tillracklig effekt pa LDL-kolesterol.

15
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@ 4: Varfor ar det viktigt med behandling hela livet?

Din kropp bildar hela tiden kolesterol. Din kropp ar ocksa varje dag exponerad
for mer eller mindre fett och kolesterol i maten. Nar LDL-kolesterolet val sankts
som ett resultat av behandling ar det viktigt att forhindra att det gar upp igen.
For att halla nivaerna av LDL-kolesterol under kontroll maste alla med FH, dar
kroppen inte sjalv kan reglera kolesterolet ordentligt, satsa pa goda levnadsva-
nor och fortsatta att ta lipidsankande medicin genom hela livet.

VIKTIGT

For patienter med FH som inte kan reglera LDL-kolesterol
ordentligt kravs livslang behandling med hjalp av kost och
medicinering for att hindra att kolesterolnivaerna stiger igen.

DEL 3 | HJART-OCH
KARLSJUKDOMAR OCH
LIPOPROTEINER

@ 1: Vad &r hjart-karlsjukdom?

Hjart-karlsjukdomar avser sjukdomar i hjarta och blodkarl som orsakas av
ateroskleros. Ateroskleros omfattar ansamling av fett (daribland kolesterol)
och foértrangning av blodkarl, vilket kan leda till minskat blodfléde. Nar ate-
roskleros minskar blodflodet till ett organ kan det medféra skada pa organ.
Intraffar detta i ett blodkarl som férsoérjer hjartat med blod orsakar det karl-
kramp eller hjartinfarkt. Intraffar det i ett blodkarl som forsorjer hjarnan med
blod orsakar det en stroke.

17



Ateroskleros borjar med att kolesterolfyllda celler inlagras i blodkarlens
innervaggar (figur 9). Detta orsakar inflammation, fler celler tranger in, ytter-
ligare kolesterol lagras in, arrvavnad och férhardnad uppstar, vilket medfor
att plack bildas. Plack kan leda till fértrangningar av blodkarlen och minska
blodflédet till hjarta och andra organ. | hjartat kan minskad blodtillférsel
orsaka smarta eller obehag, sarskilt efter traning. Plack kan brista, vilket
medfoér skador pa blodkarlens insida och till att en blodpropp bildas som
allvarligt kan begransa eller hindra blodtillférseln. Det medfér omedelbar
brist pa syre for den del av organet som férsorjs av blodkarlet och leder till
vavnadsskada (storre eller mindre). Detta kallas en infarkt. For att begransa
vavnadsskadan ar det i ett sddant lage viktigt att snarast maojligt aterupprat-
ta blodflédet. Det kan goéras med hjalp av behandling med lakemedel som
I6ser upp blodproppar, genom att direkt avidgsna blodproppen pa meka-
nisk vadg med hjalp av en kateter (ett litet ror som ar utformat for att passa

i blodkarl) eller genom att vidga blodkarlet med hjalp av en liten ballong
som expanderas inuti karlet, som foljs av att ett metallnat (en stent) fors in i
blodkarlet. Metoderna kombineras ofta.

Tvérsnitt av blodkarl i tre faser. Har visas hur kolesterol (@ ) inlagras i ett
blodkéarl och hur ateroskleros (¢'n ) utvecklas.



VIKTIGT

Hjartinfarkt och stroke kan bli féljden av ateroskleros.
Ateroskleros innebar att blodkarlen blir trangre till foljd av
ansamling av kolesterol och en inflammation som bildar
plack. Plack gér att det blir mindre plats i blodkarlen. Skadat
plack kan orsaka blodpropp, da blodkarlet snabbt blir trangre
och blockeras.

@ 2: Vad ar riskfaktorer?

Riskfaktorer ar egenskaper (biologiska, psykologiska eller miljérelaterade)
som Okar sannolikheten for att en person ska utveckla ateroskleros och
hjart-karlsjukdom. | en grupp av personer med en viss riskfaktor kommer
under en tidsperiod fler manniskor att utveckla hjart-karlsjukdom an i en
grupp utan samma riskfaktor. En av de framsta riskfaktorerna for hjart-karl-
sjukdom ar hoga halter av LDL-kolesterol med laga halter av en annan typ
av kolesterol, som kallas hogdensitetslipoprotein (HDL-kolesterol) (se del
3.4). Bland halsorelaterade riskfaktorer finns diabetes och hogt blodtryck,
vilka kan paverkas av livsstilsfaktorer som 6vervikt, lagt intag av frukt och
gronsaker och begransad fysisk aktivitet. Rokning ar en av de framsta
livsstilsrelaterade riskfaktorerna. Aven alder och kén utgor riskfaktorer.
Hjart-karlsjukdomar blir vanligare med stigande alder och man utvecklar
sjukdomen ungefar 10 ar tidigare an kvinnor. Har man flera riskfaktorer ar
sannolikheten att man utvecklar hjart-karlsjukdom hogre.
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@ 3: Ar det mojligt att minska risken

for hjart-karlsjukdom vid FH?
JA! Genom att sénka nivan av LDL-kolesterol kan personer med tecken pa
hjart-karlsjukdom minska risken for att plack ska férvarras och nya fortrang-
ningar i blodkarlen ska uppsta. Om behandlingen vid FH pabdrjas tidigt,
redan hos barn och unga vuxna, sa kan utvecklingen av ateroskleros och
darmed risken for hjart-karlsjukdom forebyggas. Att avsta fran rékning ar
avgorande for att minska risken for hjart-karlsjukdom.

VIKTIGT

Att sanka LDL-kolesterolet vid FH ar viktigt, eftersom det
minskar risken for att plack ska utvecklas och forvarras.
Darigenom kan fértrangningar av blodkarlen motverkas och
risken for hjart-karlsjukdom minska. Att avsta fran rokning ar
avgoOrande.

@ 4: Vad ér lipoproteiner?

Lipoproteiner ar partiklar som transporterar runt fett i blodet (figur 10). Fett-
amnen kallade triglycerider och kolesterol kan inte I6sas upp i blodet och ar
beroende av ett transportsystem
som for dem fran de organ dar de
produceras (tarmar och lever) till
cellerna. De tva viktigaste lipopro-
teinerna i detta transportsystem
kallas lagdensitetslipoprotein

Lipider

o o °
[ )
[} Q(o.lesteroP

Proteiner En illustration av lipoprotein.



(LDL) och hogdensitetslipoprotein (HDL). Bada dessa lipoproteiner trans-
porterar kolesterol, sk LDL-kolesterol (LDL-C) och HDL-kolesterol (HDL-C).

Det kolesterol som transporteras i HDL kallas «det goda» kolesterolet. En
av HDL:s viktigaste funktioner ar att transportera kolesterol fran celler och
vavnad tillbaka till levern. Hogt HDL-kolesterol ar bra, eftersom det for ut
kolesterol ur cellerna och bidrar till att forhindra éverskott pa kolesterol.
HDL avlagsnar aven kolesterol som lagrats in i blodkarlens vaggar. Lakare
kan skilja mellan de tva typerna av kolesterol (LDL-kolesterol och HDL-
kolesterol) och férs6ka hjalpa patienter att uppna en «sund» jamvikt mellan
de tva (figur 11).

HDL Gallblasa
LDL
A A o LDL-receptorer
HDL '
LDL VLDL Kylomikroner

HDL-kolesterol och LDL-kolesterol jobbar ihop fér att halla kolesterolet i
blodet pa en sund niva.

VIKTIGT

Det kolesterol som transporteras i LDL kallas ofta «det

onda» kolesterolet, eftersom det kolesterol i LDL som inte

tas upp av cellerna kan lagras in i blodkarlens vaggar och

orsaka ateroskleros, vilket pa sikt kan ge fortrangningar av

blodkarl och symtom pa hjart-karlsjukdom. 2 1



@ 5: Vad &r lipider, kolesterol och triglycerider?

LIPIDER ar en gemensam benamning pa olika fettdmnen som kolesterol
och triglycerider. Nivaerna for kolesterol och triglycerider i blodet kan fast-
stallas genom ett blodprov.

KOLESTEROL ar ett fettdmne som anvands for att bygga upp cellvaggar.
Kolesterol har aven flera viktiga funktioner som att bilda hormoner, D-vita-
min och gallsyra. Alla celler kan producera kolesterol, men det mesta koles-
terolet tillverkas i lever och tarmar. Levern ar det viktigaste organet for att
bryta ned kolesterol genom att omvandla det till gallsyra. Om alltfér mycket
kolesterol produceras eller tas in med kosten eller om kolesterolet bryts ned
for langsamt, uppstar ett éverskott av kolesterol i blodet. Kolesterol kan da
lagras in i blodkarlens vaggar och leda till utveckling av ateroskleros.

TRIGLYCERIDER star for huvuddelen av fettet i blodet. Triglycerider ar
fettdmnen som bestar av glycerol och fettsyror (figur 12). Fettsyror kan vara
mattade, omattade eller fleroméattade och detta faststaller om fettsyrorna
Okar eller minskar kolesterolet i blodet. For att transportera triglycerider i
blodet maste tarmarna framstalla kolesterol, som sedan gar in i en trans-
portpartikel (lipoprotein). Det ar darfor ett hogt intag av fett dkar kolesterolet
i blodet.

Mattat fett

Fett byggs upp
av glycerol och

fettsyror.

|| Fleromattat fett



VIKTIGT

Fett i kosten innehaller kolesterol och triglycerider. Hogt
intag av kolesterol och fett, sarskilt mattat fett, 6kar koleste-
rolet i blodet.

DEL 4 | ANDRA FRAGOR
DU KANSKE STALLER DIG

1: Bor kvinnor med FH anvanda

orala preventivmedel?
Kvinnor med FH kan anvanda p-piller. Kvinnor i klimakteriet med FH kan
ocksa ta hormontillskott.

@ 2: Hur ar det med alkohol och kaffe?

Mattliga mangder alkohol, sarskilt vin, kan minska risken for hjart-karlsjuk-
dom och det finns inget skal att avrada fran mattligt intag av alkohol for
FH-patienter. Men personer med FH och hoga triglyceridnivaer bor inte
konsumera alkohol.

Stora mangder kaffe kan 6ka halten av kolesterol i blodet. Det beror pa att
det finns tva @mnen i kaffe som har till effekt att hdja kolesterolnivan. Dessa
amnen forsvinner om kaffet filtreras. Darfor hojer filterkaffe och snabbkaf-
fe inte kolesterolet. Te och kaffe innehaller aven amnen som kan hamma
utvecklingen av ateroskleros.
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VIKTIGT

Intag av mattliga mangder alkohol och filtrerat kaffe kan
accepteras for nagon som har FH. Alkohol bér konsumeras
med forsiktighet om man har héga halter av triglycerid i
blodet. Kaffe kan 6ka kolesterolet om det inte ar filtrerat.

@ 3: Paverkas lipider av rokning?

Rokning ar sarskilt farligt for patienter med FH och vi avrader starkt FH-
patienter fran att roka. Rokning medfor ytterligare skador pa blodkarlen och
minskar HDL-kolesterolet («det goda kolesterolet») samt tredubblar risken for
hjart-karlsjukdom — aven nar blodkolesterolet ligger inom ett normailt inter-
vall. Obehandlade FH-patienter I6per 10—25 ganger hogre risk att utveckla
hjart-karlsjukdom an personer som inte har FH. Hos obehandlade FH-patien-
ter som ocksa roker okar risken med 35-75 ganger! Detta galler bade man
och kvinnor.

VIKTIGT

Obehandlade FH-patienter som réker I16per 35—75 ganger
hogre risk att fa hjart-karlsjukdom.

4: Varfor ar
det bra att rora sig?

Fysisk aktivitet rekommenderas for
alla aldersgrupper. Regelbunden .
fysisk tréning har gynnsam inverkan



pa lipidprofilen, genom att minska LDL-kolesterolet och triglycerider och 6ka
HDL-kolesterolet. Genom att agna sig at fysisk aktivitet kan man minska
blodtrycket och minska risken for att bli dverviktig, utveckla typ 2-diabetes
och vissa cancerformer.

VIKTIGT

En halvtimmes daglig aktivitet (tillrackligt for att hoja pulsen)
minst fem ganger i veckan rekommenderas.

@ Vad har du lart dig av denna broschyr?

Du har lart dig att familjar hyperkolesterolemi ar en arftlig sjukdom som
forekommer i familjer och som orsakar av férandringar i nadgon av de gener
som styr leverns formaga att rensa blodet fran LDL-partiklar.

En sadan genetisk forandring, oftast i LDL-receptorn, kan leda till en 6kning
av LDL-kolesterol i blodet och detta kan ge upphov till ateroskleros och
sjukdomar i hjarta och blodkarl.

Det ar mojligt att ta reda pa om familjemedlemmar drabbats av FH genom
att mata deras LDL-kolesterol och ta reda pa om de bar pa den genetiska
forandring som har hittats i familjen.

Viktigast av allt ar att du lart dig hur du och de av dina familjemedlemmar
som berors kan minska risken for hjart-karlsjukdom genom att skaffa sig en
bra livsstil och genom att ta LDL-kolesterolsdnkande medicin. En bra livsstil
omfattar bla goda matvanor, rokfrihet och regelbunden traning.

Broschyren kan ocksa fungera som en startpunkt for att hjalpa dig att tala
med din l&kare om din sjukdom.



ORDLISTA

APO B: For att transportera kolesterol in i enskilda celler har LDL-C-par-
tikeln ett visst protein fast vid sig som kallas apolipoprotein B eller ApoB.
ApoB fungerar som en brygga mellan LDL-C-partikeln och de celler i din
kropp som béar pa LDL-receptorn.

GALLSYRA: Levern producerar gallsyra och kolesterol. Gallsyra avsondras
till tarmarna nar vi ater. Det hjalper fett i tarmarna att komma ut i blodet.

CELL: Celler ar kroppens byggstenar och kan liknas vid tegelstenar. Krop-
pen bestar av omkring 100 000 000 000 (100 biljoner) celler.

KOLESTEROL: Kolesterol ar ett fettamne. Det lagras i kroppen och ater-
finns i alla livsmedel av animaliskt ursprung. Stora mangder kolesterol kan
lagras i levern.

KROMOSOMER: Den arvsmassa som finns i alla cellers cellkarnor.

KYLOMIKRONER: Stora lipoproteinpartiklar som transporterar lipider fran
tarmarna till cellerna.

KLINISKA DIETISTER: Personer som ar experter pa kost och kostkontroll
vid sjukdomar. Han eller hon har genomgatt minst 3 ars universitetsutbildning.

DNA: De molekyler som bygger upp generna i vara kromosomer.

FAMILJAR HYPERKOLESTEROLEMI (FH): En arftlig celldefekt. Defekten
innebar att cellerna inte tar upp tillrackligt med kolesterol fran blodet. Det
leder till hdgt blodkolesterol.

GALLBLASA: Ett pasliknande organ fast vid levern déar galla lagras.
GEN: En del av DNA som kodar for ett visst protein.

HDL-KOLESTEROL: Kallas &ven «det goda kolesterolet». Det &r okej att
ha mycket av detta i sitt blod.



HYDRERAT FETT/HYDROLYSERAT FETT/HARDAT FETT: Alla &r olika
namn pa samma fett. Detta fett borjar som ett omattat fett och omvandilas
sedan till mattat fett.

LDL-KOLESTEROL: Kallas aven «det onda kolesterolet». Det basta ar att
bara ha lite LDL-kolesterol i blodet.

LIPIDER: Fetter.

LIPOPROTEINER: Lipoproteiner ar sma paket bestaende av kolesterol,
triglycerider och protein och ar ett satt att transportera fett i blodet pa. Det
finns olika slags lipoprotein och de viktigaste ar HDL och LDL.

HJARTINFARKT: Hjartsjukdom som kan intraffa plétsligt nér hjartats egen
blodtillférsel ar blockerad. Bland orsaker till hjartinfarkt finns hdgt kolesterol
och rékning.

RECEPTORER: Receptorer ar «tentakler» som sitter pa cellernas utsidor.
Tentaklerna fangar upp amnen i blodet som cellerna behdéver. Det finns
sarskilda receptorer for lipoproteiner. Personer som arvt familjar hyper-
kolesterolemi (FH) har for fa fungerande receptorer for LDL-lipoproteiner.
Det betyder att kolesterolet fran LDL finns kvar i blodet och kan lagras in i
blodkarlen i form av plack, vilket leder till att blodkarlen blir trangre.

MATTAT FETT: Kroppen kan sjélv lagra detta fett. En kost med mycket
mattat fett leder till att blodkolesterolet 6kar. Mattat fett ar den typ av fett
som stelnar i kylen.

TRIGLYCERIDER: Ett annat ord for fetter. Fett i mat och i blodet ar triglyce-
rider. Det ar bra att ha laga halter av triglycerider i blodet.

OMATTAT FETT: Detta fett finns i de flesta livsmedel fran véxter och fisk.
Kroppen kan inte sjalv skapa tillrackligt med omattat fett sa vi maste ata mat
som innehaller sadant fett. Omattat fett forblir mjukt eller flytande i kylen.

VLDL: Lipoprotein med mycket lag densitet (Very Low Density Lipoprotein).
Nar fett fran tarmarna nar levern packas det i stora fettrika partiklar som
kallas VLDL.



OM LEIV OSE OCH LENNART NILSSON

Dr Leiv Ose
Institutet for Nutritionsforskning,
Universitetet i Oslo, Norge

Dr Leiv Ose, har arbetat med patienter som drabbats av
lipidrubbningar sedan 1970. Han har varit inblandad i forsk-
ningsverksamhet som rér detta omrade och hans huvud-
sakliga intresse ar forebyggande kardiologi och genetiska hyperlipi-
demier som familjar hyperkolesterolemi (FH). Han &r nu verksam vid
Universitetet in Oslo, Institutet for Nutritionsforskning och har varit chef
for Lipidkliniken vid Oslo universitetssjukhus sedan 1984 och fram fill
2014. Lipidkliniken i Oslo &r en av de fa lipidkliniker som ar inriktade pa
FH. Kliniken har omfattande erfarenhet av behandling av FH med hjalp
av kost och lakemedel, daribland behandling av unga patienter. Hans
lipidklinik ar referenscenter for FH i Norge.

Dr Lennart Nilsson
Kardiologiska kliniken,
Universitetssjukhuset Link6ping
Dr Lennart Nilsson, som har uppdaterat Dr Leiv Oses ur-
sprungliga broschyr, arbetar sedan 2004 vid Universitets-
sjukhuset i Linkdping. Lennart traffar manga patienter med
rubbningar i lipidmetabolismen och hjalper dessa med livsstilsforand-
ringar samt optimerad behandling med lakemedel. Han ansvarar for
utredning av familjer med arftliga blodfettsrubbningar i Ostergétland
och forskar kring hur diagnostik av FH kan forbattras. 2013 startade han
det Nationella Kardiogenetikregistret, vars framsta mal ar att forbattra
omhandertagandet och vard av familjer med arftliga hjartsjukdomar.
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