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1 Introduktion

Denne rapport er udarbejdet af Sundhedsstyrelsen til Sundheds- og Zldreministeriet pa bag-
grund af en satspuljebevilling til at styrke indsatsen for familier hyperkolesteroleemi, hvor
Sundheds- og Z£ldreministeriet har forespurgt Sundhedsstyrelsen om at afdeekke omradet.

Familizer hyperkolesterolzemi er en tilstand med forhgjet kolesteroltal, som ikke er livstilsindu-
ceret, men arvelig og ofte usynlig. Ubehandlet kan tilstanden fare til forkalkning af hjertets
kranspulsarer i en ung alder, samt til tidlig og ofte uventet hjertedad. Nyere videnskabelige un-
dersagelser har pavist, at tilstanden er langt hyppigere end tidligere antaget, og at den effektivt
kan behandles og hjertesygdom undgas, hvis tilstanden opspores i tide. Imidlertid har familieer
hyperkolesteroleemi veeret overset og underbehandlet i de fleste lande, herunder i Danmark. Der
foreligger nu gode erfaringer fra bl.a. Holland og Norge mht. informationsindsats, og organise-
ring af opsporing og behandling af familieer hyperkolesteroleemi.

Sundhedsstyrelsen har til denne afdeekning faet bistand fra en vejledende arbejdsgruppe og fra
Sundhedsdatastyrelsen. Arbejdsgruppens sammensatning og kommissorium ses i Bilag 1 og 2.
Sundhedsstyrelsen har desuden modtaget bidrag via en rundspgrge til regioner, de faglige sel-

skaber og patientforening, se narmere herom i kapitel 3: Metode.

2 Baggrund

2.1 Satspuljeaftale

Det er i satspuljeaftalen for 2017-2020 aftalt, at der afseettes 6,0 mio. kr. til at styrke indsatsen i
forhold til FH, herunder til etablering af et nationalt register, samt 0,5 mio. kr. til en afdsekning
af omradet ved Sundhedsstyrelsen.

Dansk Cardiologisk Selskab har udarbejdet et holdningspapir om FH (1), en vejledning om ar-
velige hjertesygdomme (2) og Retningslinjer for handtering af barn med arvelige hjertesyg-
domme (3), der samlet set omfatter faglige anbefalinger for opsporing, udredning og behandling
af FH. Der er ikke gennemfgrt starre danske studier siden udgivelsen af disse, og det nuveerende
antal af danskere med FH — herunder anbefalingernes eventuelle effekt pa opsporingsraten — er
ikke kendt.

2.2 Familieer hyperkolesterolaemi

I 1985 blev Michael S. Brown og Joseph L. Goldstein tildelt Nobelprisen for deres opdagelse af
reguleringen af kolesterolstofskiftet, herunder pavisningen af mekanismen bag FH*. FH er en
genetisk betinget tilstand med defekt kolesterolregulering, som ubehandlet resulterer i livslangt
forhgjet niveau af LDL-kolesterol i blodet, hvilket er steerkt disponerende for tidlig iskeemisk
hjertesygdom.

! http://www.nobelprize.org/nobel_prizes/medicine/laureates/1985/press.html
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2.2.1 Genetisk arsag og arvegang

FH er autosomal dominant arvelig, hvilket betyder at FH manifesterer sig ved tilstedevaerelsen
af et enkelt muteret, sygdomsbzrende gen af to mulige (et fra hver forzelder), den sakaldt hete-
rozygote form af FH, som er langt den hyppigst forekommende. Den homozygote form (to syg-
domsbzrende gener) er yderst sjelden. | denne rapport forstas FH som den heterozygote form,
hvis det ikke er udspecificeret. FH er ikke kansbunden, hvilket betyder at begge kan har samme
genetiske risiko. Der er fundet mere end 1200 forskellige mutationer i receptoren for LDL-
kolesterol (LDL-R), en mutation i APOB og en mindre gruppe mutationer i PCSK9, som alle
kan fare til FH, men LDL-R mutationerne udger 90 % af de kendte arsager. Hgjt lipoprotein(a)
forklarer en meget stor fraktion af individer med klinisk FH, men uden en mutation i LDL-R,
APOB eller PCSK9 (4).

FH er til stede fra fostertilveaerelsen, men kan i nogen grad modvirkes af andre faktorer, hvilket
er arsagen til at ikke 100 % af personerne med den genetiske FH-mutation udvikler tidlig iske-
misk hjertesygdom. Saledes er det sandsynliggjort, at en undergruppe af personer med FH-
mutationen kan have andre, formentlig arvelige faktorer, som modvirker effekten af FH-
mutationen. Afhangig af hvilke af disse faktorer som er til stede hos den enkelte patient med
FH-mutation, kan det samlede resultatet enten veere 1) normalt LDL-kolesterolniveau, 2) kun
moderat forhgjet LDL-Kkolesterol, eller 3) forhgjet LDL-kolesterol og tidlig udvikling af arterio-
sklerose/iskemisk hjertesygdom. Omvendt kan livstilsfaktorer, som generelt gger risikoen for
hyperkolesterolaemi, virke forsteerkende pa FH, herunder kolesterolrig kost. Ligeledes kan gvri-
ge faktorer som pa anden vis gger risikoen for iskaemisk hjertesygdom (f.eks. rygning, fysisk in-
aktivitet, hypertension og diabetes), bidrage til individets samlede risiko.

2.2.2 Risiko for udvikling af hjertekarsygdom

Hyperkolesteroleemi er en markant risikofaktor for udvikling af iskeemisk hjertesygdom. Den
langvarige eksponering af arterieveeggene for de hgje LDL-kolesterolniveauer allerede fra fo-
stertilvaerelsen medfarer, at personer med ubehandlet FH har en risiko for aterosklerotisk hjerte-
karsygdom (areforkalkning), som er mange gange hgjere end hos personer uden FH. Det skyl-
des at der er en steerk sammenhang mellem den kumulative kolesterolbelastning og udvikling af
hjertekarsygdom. Hos FH-patienter er leverens optag af LDL-kolesterol fra blodet nedsat til ca.
50 %, og da dette starter allerede i fostertilveerelsen, udseettes FH-patienters arterier for en lang-
varig og hgj kolesterolbelastning. Hos bgrn med FH er der allerede fgr 10 ars alderen pavist
strukturelle forandringer i halspulsaren (stgrre intima-media tykkelse) sammenlignet med raske
barn. Pa grund af denne langvarige kolesterolbelastning nar FH-patienterne veesentlig tidligere,
dvs. allerede i 30-40 ars alderen, den samlede belastning pa 160 mmol LDL-kolesterol, som er
teerskelveerdien for udvikling af iskeemisk hjertekarsygdom (se figur 1). Hos ca. halvdelen af
meend med ubehandlet FH ses myokardieinfarkt (blodprop i hjertets kranspulsarer) far 50 ars
alder, og hos kvinder ses dette hos ca. 30 % far 60 ars alder. Det svarer til en ca. 13 gange gget
risiko hos patienter med ubehandlet FH, i forhold til baggrundsbefolkningen. Graden af redukti-
onen i risiko ved medicinsk behandling afhaenger af hvor tidligt i forlgbet behandlingen seettes
ind (5).
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Et dansk befolkningsstudie viste, at 33 % af personer med mulig eller sandsynlig FH og en gen-
nemsnitsalder pa 58-59 ar, udviklede tidlig iskeemisk hjertesygdom, og at kun 48 % af perso-
nerne med FH var i behandling med kolesterolsaenkende medicin (6). Et norsk studie undersgg-
te 5518 patienter diagnosticeret med FH i perioden 1992-2013. Studiet fandt bl.a. at hjertekar-
sygdom var den hyppigste dgdsarsag, og at den gennemsnitlige alder pa degdstidspunktet var 64
ar. Hos patienter mellem 20-69 ar var der risikoen for kardiovaskulert forarsaget ded 12 gange
hgjere, og blandt kvinder mellem 20-39 ar var risikoen 19 gange hgjere end hos baggrundsbe-
folkningen (7). Et andet studie undersggte retrospektivt sygdomsudviklingen hos en mindre
gruppe patienter som var dgde. Her var den gennemsnitlige debutalder for FH 44 &r, og den
gennemsnitlige alder for ded var 60 ar. Pa dedstidspunktet havde 93 % manifest iskaemisk hjer-
tesygdom og 69 % havde haft et akut myokardieinfarkt (blodprop i hjertet)(8).

FH kan let overses, dels fordi der er tale om en “stille” klinisk latenstid pd mange ar, for end
eventuel iskemisk hjertesygdom manifesterer sig, dels fordi FH ikke er en livsstilssygdom, dels
fordi mange personer med FH fremtraeder slanke og veltreenede og dermed ikke umiddelbart
mistaenkes for hyperlipidaemi.

2.2.3 Pravalens af FH

En raekke befolkningsstudier publiceret siden 2012, hvoraf to er fra Danmark (6,9), viser sam-
stemmende, at praevalensen (forekomsten) af heterozygot FH er mellem 1:200 og 1:250, uanset
om FH diagnosticeres ved sakaldt kliniske kriterier (kombination af LDL-kolesterol over 5
mmol/L og tidlig iskaemisk hjertesygdom i den nzere familie og senexantomer) eller ved gen-
diagnostik. Dette betyder at det forventede antal af personer i Danmark, som vil vere positive i
en tilsvarende FH-screening vil vaere mellem 23.000 til 28.000 personer. Fundet af en FH muta-
tion (heterozygot) hos en person betyder, at (mindst) en af personens biologiske forzaldre har
mutationen, og at personens biologiske sgskende (af foreelder med FH-genet) samt personens
biologiske bgrn har 50 % risiko for sygdommen.

Et nyere britisk studie (10) undersggte forekomsten af FH blandt godt 10.000 bgrn i 1-2 ars al-
deren i forbindelse med bgrnevaccinationsbesgg hos egen leege, og paviste praevalens pa 1:250
(kombination af hyperkolesteroleemi og FH-mutationsfund). Dette betyder at der i Danmark ma
formodes at veere mindst 3800 bgrn med FH blandt 0-14 drige, som har en steerkt forgget risiko
for udvikling af tidlig iskeemisk hjertesygdom. De forhgjede kolesterolveerdier er til stede fra fo-
stertilvaerelsen, og teoretisk set ma praevalensen hos bgrn derfor forventes at veere svarende til
praevalensen hos voksne, eller hgjere, da det ma antages, at der i den voksne FH-population er et
frafald pga. tidlige hjertedgdsfald hos personer med udiagnosticeret FH.

Den homozygote form (to sygdomsberende gener) er yderst sjelden, ca. 4-6 af 1 mio. individer.
Homozygoti er forbundet med veesentligt hgjere LDL-kolesterolniveauer end heterozygoti, og
en markant darligere prognose. Blodprop i hjertet viser sig med stor sandsynlighed far 20 ars
alderen, hvis ikke den svare hyperkolesteroleemi behandles aktivt.

224 Udredning og opsporing

Hos omkring 70 % af personer med sakaldt kliniske kriterier for FH (kombination af LDL-
kolesterol over 5 mmol/L og tidlig iskeemisk hjertesygdom i den nzre familie og senexantomer)
kan der pavises genetisk FH-mutation, og det er primert de forhgjede kolesterolmarkgrer som
giver denne meget hgje detektionsrate (9). Starstedelen af de resterende 30 % har forhgjet lipo-
protein (a)(4). Ved genetisk screening for FH findes at flertallet ligeledes har forhgjede plasma-
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kolesterolmarkarer. Samlet set er der aktuelt ikke en enkeltstaende test, som med sikkerhed kan
praediktere om en patient har en FH, som vil resultere i tidlig iskemisk hjertesygdom. Den star-
ste sikkerhed for diagnostik af FH hos enkeltpersoner og hos familier fas ved anvendelse af
LDL-kolesterolmalingen, optegning af familiestamtrae mht. LDL-kolesterolverdier og tidlig
hjertesygdom, samt genetisk screening for FH mutation (inklusive lipoprotein(a)) (1-3,11,12).

Pavisning af FH hos en person (proband) bar som minimum og umiddelbart fare til systematisk
opsporing og udredning af 1. gradssleegtninge (biologiske foreldre, sgskende, og barn), og man
ber overveje biologiske 2. gradsslagtninge. Fund af FH hos familiemedlemmer medfarer igen
videre udredning af disses gvrige 1. gradsslagtninge (sakaldt kaskadeopsporing). Da FH gér i
familier” er denne udredning en helt central metode for opsporing, idet udredning af forholdsvis
fa individer giver en meget stor sandsynlighed for at identificere nye individer med FH, hvilket
giver en hgj cost-effectiveness. Imidlertid vil der ogsa vere personer med FH udenfor ”FH-
familier”. Her kan de kliniske kriterier give mistanke om FH, bl.a. ved tidlig debut af iskaeemisk
hjertesygdom eller pludselig, tidlig hjertedad hos et familiemedlem. Senexantomer i ung alder
kan veare tegn pa FH, men den diagnostiske praecision er ringe. Fund af forhgjet LDL-kolesterol
over 5 mmol/L ber altid udredes videre at be- eller afkraefte FH. Kombinationer af disse kliniske
tegn kan anvendes opportunistisk (nar det ses) eller som mere malrettede, prospektive scree-
ningsprogrammer. Her er viden om FH i befolkningen og hos alment praktiserende leeger afge-
rende for at opspore FH.

En del personer med ikke-erkendt FH vil som voksne have faet pavist forhgjet kolesterol, og
modtaget kolesterolsenkende behandling, uden at man har mistaenkt eller pavist FH. Denne be-
handling vil kun have delvist effekt mht. forebyggelse af iskeemisk hjertesygdom, idet behand-
lingsintensiteten for FH er hgjere end for den livsstilsinducerede hyperkolesteroleemi (se afsnit
5.2.5). Disse personer mangler bade diagnose og er underbehandlede. Dette kan pavirke deres
prognose negativt, ligesom den manglende erkendelse af FH kan betyde at familiemedlemmer
med FH overses, og dermed gar glip af forebyggende behandling, evt. fra ung alder. Her er det i
serdeleshed viden om FH i almen praksis, som er veesentlig for opsporingsraten.

2.2.5 Forebyggelse af iskeemisk hjertesygdom

Kolesterolseenkende behandling er vist at kunne forebygge blodpropper og dermed veesentligt
reducere den genetisk betingede risiko for iskeemisk hjertekarsygdom hos personer med FH.
Dette forudseetter, at diagnosen FH stilles og den relevante kolesterolsenkende behandling ind-
seettes tidligt, og effektivt og langvarigt seenker LDL-niveauet.

I den felles retningslinje ”Arvelige hjertesygdomme hos bern” fra Dansk Pediatrisk Selskab og
Dansk Cardiologisk Selskab (3) anbefales det at starte farmakologisk behandling med statin fra
8-10 ars alderen, da der allerede pa dette tidspunkt kan pavises begyndende strukturelle foran-
dringer og inflammation i arterierne. Formalet med behandlingen er at holde LDL-kolesterol
under 3,5 mmol/L og dermed bremse den aterosklerotiske proces. Et hollandsk studie undersgg-
te effekten af behandling med statiner pa arterierne hos 12-14 arige barn med FH sammenlignet
med deres raske sgskende, og fandt efter 10 ars opfalgning, at statinbehandlingen havde bremset
udviklingen af FH-karforandringer til et niveau, som svarede til udviklingen hos de raske sg-
skende (13). Et andet hollandsk studie, som sammenlignede udviklingen af iskeemisk hjertesyg-
dom hos bgrn med FH med deres foraldre med FH, viste at bagrnene med FH, som blev behand-
let med statiner fra 8-10 ars alderen forelgbigt har undgaet udvikling af iskeemisk hjertesygdom
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frem til forelgbigt 30 ars alderen, en alder hvori 9 % af disse bgrns foreeldre med FH allerede
havde udviklet iskeemisk hjertesygdom (5).

Der er tale om en forholdsvis ny viden i forhold til at behandle bgrn tidligt, idet man tidligere
farst satte barn med erkendt FH i medicinsk behandling i 15-16 ars alderen eller senere. Da der
samtidig har veeret en udbredt underdiagnostik af FH, betyder dette samlet set, at man hos de
fleste patienter med FH har ivaerksat behandling pa et tidspunkt, hvor der allerede var udviklet
iskeemisk hjertesygdom i mindre eller starre grad. Dette ma fremadrettet forventes at &ndre sig
radikalt i takt med, at FH i hgjere grad opspores, og barn med FH settes i behandling sa tidligt,
at tidlig iskaemisk hjertesygdom helt kan undgas.

Behandlingsmalet for FH hos voksne er en senkning af LDL-kolesterol til et niveau, som er la-
vere end behandlingsmalet for den almindelige, livsstilsinducerede hyperkolesteroleemi, og
dermed vil behandlingsintensiteten ofte veere hgjere ved FH. Behandlingsmalet for hjerteraske
personer med FH er LDL-kolesterol under 2,5 mmol/L, medens behandlingsmalet for FH pati-
enter med iskeemisk hjertesygdom er 1,8 mmol/L (2).

Faktorer som pa anden vis gger risikoen for iskeemisk hjertesygdom (f.eks. rygning, hypertensi-
on og diabetes), kan bidrage til individets samlede risiko. Forebyggelse i form af en sund hjerte-
livsstil er derfor ogsa vigtig hos bgrn og voksne med FH.

2.2.6 Opsporing og behandling af FH i andre lande

European Atherosclerosis Society publicerede i 2013 en opgerelse over opsporingsraten i 22
lande ref. Nordestgaard et al Europ Heart J. Pa dette tidspunkt havde Holland den hgjeste op-
sporingsrate pa 71 %, Norge var nummer to med 43 % og Island, Schweiz og Storbritannien
havde opsporingsrater pa 12-19 %, medens Danmark 13 pa kun 4 %. | Holland har man pa et tid-
ligt tidspunkt iveerksat en intensiveret kaskadeopsporing, hvor specialtreenet personale karte
rundt lokalt og tilbed genetisk udredning til familiemedlemmer til FH-patienter. | Norge har
man istedet centraliseret den genetiske udredning i Oslo, og samtidig lanceret en informations-
indsats bl.a. understgttet af et website, hvor der tilbydes let tilgeengelig information om FH og
om den praktiske opsporing og udredning til sivel patienter, pargrende, almen praksis og andre
sundhedsprofessionelle.
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Figur 1: Sammenhangen mellem kumulativ LDL-kolesterol belastning og tidspunkt for udvik-
ling af iskeemisk hjertekarsygdom. Den grgnne vandrette linje angiver den kumulative koleste-
rolteerskel, ved hvilken iskemisk hjertekarsygdom (IHD) udvikles. Den grgnne takkede linje
“uden FH” angiver risikoen for udvikling af iskeemisk hjertekarsygdom i baggrundsbefolknin-
gen. De bla hhv. lilla takkede linjer angiver hvorledes medicinsk behandling (statiner) reducerer

risikoen.
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3 Metode

3.1 Sundhedsstyrelsens kortleegning af status for FH i Danmark

| perioden februar — juni 2017 har Sundhedsstyrelsen foretaget en kortleegning af status pa fore-
komsten og handteringen af FH i Danmark ved at 1) undersgge den aktuelle, regionale organise-
ring af udredning, samt hvordan og hvor familieopsporing, og behandling og kontrol af FH ge-
nerelt udfgres. Desuden er der indhentet 2) oplysninger fra de faglige selskaber og fra hjertefor-
eningen vedrgrende den eksisterende forskning og vidensdeling, samt 3) indhentet dataopgarel-
se af registrerede tilfeelde af FH blandt barn og voksne fra Sundhedsdatastyrelsen. Der er ogsa
4) gennemgaet evidens pa omradet, seerligt i forhold til incidens og praevalens og ift. opspo-
ringsrater og opsporingsmetoder i andre lande, samt 5) gennemgaet eksisterende faglige ret-
ningslinjer og vejledninger i Danmark, og hvorvidt disse anvendes i klinikken. De indsamlede
informationer er analyseret og vurderet med hjelp fra en vejledende arbejdsgruppe nedsat af
Sundhedsstyrelsen, med reprasentation fra de faglige selskaber, regionerne og Hjerteforenin-
gen. Arbejdsgruppens sammensatning og kommissorium ses i Bilag 1 og 2.

4  Status for FH i Danmark ved arsskiftet 2016/17
4.1 Forekomst af FH i Danmark

Blandt de nyere videnskabelige studier, der som ovenfor navnt estimerer praevalensen (fore-
komsten) af FH til mellem 1:250 — 1:200 i forskellige befolkningsgrupper, indgar et dansk be-
folkningsstudie fra 2016, som fandt en samlet praevalens af mutationer for heterozygot FH pa
1:217 blandt 98.098 voksne deltagere i Herlev-@sterbro-undersggelsen (9). Der er endnu ikke
lavet studier af FH-forekomsten blandt danske bgrn, men denne ma forventes at veere pa samme
niveau, som det ovenfor navnte britiske studie, som fandt en forekomst pa 1:250 blandt 10.095
barn ved bgrnevaccinationsbesgg i 1-2 ars alderen. Dette betyder samlet set, at mellem 23.000
0g 28.700 danskere har FH, heraf ca. 5-6000 bgrn i alderen 0-18 ar, som dermed udger knap en
fjerdedel af alle tilfeelde. Dermed ma mellem 17.000 til 22.000 voksne personer over 18 ar anta-
ges af have FH.

Den arlige incidens (tilkomst af nye tilfzlde) vil, med baggrund i FH’s arvegang (og hvis man
sidestiller nytilkomne med nyfgadte), teoretisk set vere det antal barn der fades per ar divideret
med 250 — 200, hvilket i fadselsargang 2016 vil svare til mellem 247 og 308 bern, og i alt 4952-
6191 blandt 0-18 arige (per farste kvartal 2017). Disse tal kan dog ikke forventes i retrospektive
opgerelser af registreringer af diagnosticerede tilfelde af FH i regionerne, idet man ikke tidlige-
re systematisk har udredt og registreret bgrn i familier med FH-arvegang ferend ca. 15 ars alde-
ren.

Generelt er tendensen i befolkningsundersggelserne, at praevalensen stiger med alderen til om-
kring 50 ars alder, og derefter aftager, serligt blandt meend. Den stigende praevalens ma antages
at afspejle tilkomsten af nye tilfeelde i registreringer i takt med, at man i lgbet af sin levetid bl.a.
kan fa pavist forhgjet kolesteroltal i forbindelse med helbredsundersggelser, i tiltagende grad
frembyder kliniske tegn pa kolesterolophobning, eller blive diagnosticeret via familieopsporing.
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Arsagerne til faldet efter 50 ars alderen kan veere flere, bl.a. at iskeemisk hjertesygdom debuterer
ca. 5 ar tidligere blandt mand end blandt kvinder, og at de pludselige hjertedgdsfald blandt
maend med ikke-erkendt eller underbehandlet FH dermed kan censurere serligt preevalensen
blandt maend i de &ldre aldersgrupper. En anden arsag kan veere at kvinder i hgjere grad end
meend lader sig undersgge.

4.2 Opsporing af FH i Danmark

Opsporingsraten for FH kan beregnes som:
[antal paviste FH-tilfalde / antal forventede FH-tilfelde]

| kraft af de relativt sikre tal for praevalensen og dermed for antal forventede FH-tilfalde be-
skrevet ovenfor, vil usikkerheden pa opsporingsraten iser afhaenge af, hvordan/med hvilken
sikkerhed FH pavises.

Rundspgrgen fra Sundhedsstyrelsen til regionerne viser, at det anslas at omkring 3000 personer
er diagnosticeret med FH, primeert via lipidklinikkerne? eller via privatpraktiserende kardiolog.
Yderligere et antal skannes at ga hos alment praktiserende laege, enten til kontrol og behandling
efter diagnostik og behandlingsopstart pa kardiologisk specialafdeling, eller pa baggrund af et
forhgjet kolesteroltal, som endnu ikke har fert til diagnostik af FH (dvs. erkendt hyperkoleste-
roleemi, ikke-erkendt FH). Antallet af personer med FH som fglges hos alment praktiserende
leeger kan ikke vurderes, da der p.t. ikke findes en specifik kode for FH i ICPC kodesystemet
(International Classification of Primary Healthcare).

421 Opsporingsraten for FH pa basis af rundspgrge til regionerne

Ved Sundhedsstyrelsens rundspgrge til regionerne er det samlet oplyst, at der skansmaessigt er
diagnosticeret mindst 3000 voksne personer med FH i Danmark. Ved en preaevalens pa 1:250 -
1:200, svarer dette til en samlet national opsporingsrate pa 11-13 % for alle aldersgrupper, og 14
- 18 % blandt voksne. Dette er et konservativt estimat, som mest sandsynligt kan undervurdere
opsporingsraten, da det ikke inkluderer alle patienter, som gar til behandling for hyperkoleste-
rolemi hos alment praktiserende leege/praktiserende speciallaege i kardiologi. Der tages forbe-
hold for, at der er tale om et skan, baseret pa lokale optegnelser, som primart omfatter de pati-
enter, der er diagnosticeret i lipidklinikkerne/arvklinikkerne.

Antal tilfeelde (og dermed opsporingsraten) hos bgrn er sparsomt belyst i denne rundsperge, og
usikkerheden er derfor stor. Det skannes forsigtigt, med forbehold herfor og med baggrund i re-
gionernes estimat, at hgjest 250 bgrn under 18 ar i hele Danmark kendes med diagnosen FH,
hvilket svarer til en maksimal opsporingsrate pa 4-5 %.

422 Opsporingsraten for FH pa basis af dataopggrelse fra Sundhedsdatastyrelsen
FH har falgende koder i ICD-10/SKS-sygdomsklassifikationssystemet: DE780B Familizer hy-
perkolesterolzemi, med underkoderne DE780B1 Heterozygot, henholdsvis DE780B2 Homo-
zygot.

2 Da der ikke er ensartethed ift. lipidklinikker, deekker lipidklinik ogs& over arvklinik, lipidambulatorium, m.v.
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Ved udgangen af 2016 var der siden 1993 registreret i alt 3970 personer i Landspatientregistret
med diagnosen DE780B Familieer Hyperkolesteroleemi i Danmark, heraf var 3818 18 ar+ pa
tidspunktet for diagnosen og 152 var 0-17 ar, hvilket vil sige at ca. en fjerdedel af de diagnosti-
cerede var bgrn pa diagnosetidspunktet. Der tages forbehold for, at der er anvendt en tilnermet
metode, hvor unikke personer er medregnet, hvis de har faet stillet diagnosen fra 1993 og frem,
og desuden var i live ved udgangen af det ar, hvor diagnosen blev stillet.

Den kumulative nationale incidens var i arene 2012-16 omkring 85 personer fra 0-17 ar. Det
betyder at der de seneste 5 ar er nydiagnosticeret (og registreret) barn, hvilket svarer til 6-7 % af
det forventede antal bern med FH per fadselsargang. Dette tyder pa, at der ikke er sket nogen
betydende stigning i opsporingsraten for bgrn de seneste 5 ar.

| aldersgruppen 18-39 ar ses bade lokal variation mellem regionerne, men ogsa over tid. Der ses
imidlertid en stigning i antal nydiagnosticerede personer pa landsplan i alderen 18-39 ar, idet
der i 2016 samlet blev diagnosticeret 85 mod 50 i 2012, hvilket svarer til en relativ stigning i
denne 5-ars periode pa mere end 70 % (i og med at denne aldersgruppe i samme periode vokse-
de med 4 %).

Den totale incidens af FH for alle aldersgrupper ligger i perioden 2012-16 relativt stabilt pa om-
kring 500 nye tilfeelde.

FH diagnosen bliver oftest stillet i alderen 40-79 ar, og kvinder bliver hyppigst diagnosticeret
farste gang i en alder af 60-79 ar, mens mand diagnosticeres tidligere farste gang, omkring al-
deren 40-59 ar. Dette billede ses bade nationalt og tveerregionalt med fa undtagelser, hvilket kan
tyde pa at diagnosen FH farst stilles i forbindelse med udvikling af manifest iskeemisk hjerte-
sygdom/akut myokardieinfarkt, som det ogsa tidligere er vist i norske studier (se afsnit 2.2.2).

FH diagnosticeres hyppigst hos kvinder. Udviklingen i den nationale praevalens i perioden
2012-16 for hhv. kvinder og meend ses i nedenstaende figur. Heraf fremgar det, at praevalensen
af FH er stigende, og at praevalensen og stigningen heri har veeret stgrre blandt kvinder i perio-
den. Der er ved udgangen af 2016 en kgnsratio pa ca. 2:1 mellem kvinder/mand, hvilket bety-
der at opsporingsraten i gennemsnit er dobbelt s& hgj blandt kvinder som blandt mend. Arsa-
gerne hertil er ikke kortlagt, men kan bl.a. skyldes at kvinder lever leengere og far debut af hjer-
tekarsygdom senere, hvilket gger leengden af den periode, hvori de kan diagnosticeres. Andre
mulige arsager kan veere kvinders starre tilbgjelighed til at sgge leege/deltage i helbredsundersg-
gelser, samt evt. en starre tilbgjelighed til at tilskrive et moderat forhgjet kolesteroltal livsstils-
faktorer hos en mand, hvorved FH udredning maske udelades.
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Figur 2: Preevalens af FH hos kvinder og mend i perioden 2012-16 pa basis af udtraek fra
Landspatientregistret (Kilde: Sundhedsdatastyrelsen, 2017).

Sundhedsdatastyrelsens opgarelse viser desuden, at der ikke ses nogen betydende &ndringer i
antallet af barn, som registreres som diagnosticeret med FH. Derimod viser tallene en stigning i
lgbet af de seneste 5 ar i antallet af diagnosticerede personer mellem 18 og 39 ar.

4.3  Opsporing af FH i regionerne

Bade Sundhedsdatastyrelsens opggrelse og regionernes indmeldinger viser, at der er udtalte
tveerregionale forskelle i antallet af opsporede/registrerede patienter, samt i opsporingsraten. Sa-
ledes ligger Region Midtjylland og Region Hovedstaden tat pa landsgennemsnittet, medens
Region Syddanmark og Region Sjalland ligger lavere, og Region Nordjylland ligger hgjere i
Sundhedsdatastyrelsens opggarelse, se tabellen nedenfor. Tallene tager ikke hgjde for patienter
med FH, som eventuelt er diagnosticeret, men ikke registreret med koden DE780B Familizer
Hyperkolesteroleemi. Dette vil bl.a. geelde for patienter som er diagnosticeret og som falges i
almen praksis og /eller kardiologisk speciallzegepraksis, da SKS/ICD-10-kodesystemet alene
anvendes af hospitalerne. De regionale tal viser et lignende mgnster, dog med variation.

Regioner Opsporingsrate Opsporingsrate
(Sundhedsdatastyrelsen) (Regionernes estimat)

Region Nordjylland 21-27% 17-21%

Region Midtjylland 14-18% 20-25%

Region Syddanmark 6-7% 7-8%

Region Sjelland 9-11% 12-15%

Region Hovedstaden 15-18% 5-6%
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Tabel 1: Opsporingsrater for FH i regionerne i 2016. Beregningen af raterne er baseret pa esti-
meret preevalens af FH pé hhv. 1:250 — 1:200, og pa basis af hhv. Sundhedsdatastyrelsens opga-
relse og pa oplysninger fra regionerne. Der tages forbehold for, at regionernes tal delvist er ba-
seret pa skan, og at Sundhedsdatastyrelsens opgarelse er baseret pa Landspatientregistrets data,
som kan veere begreaenset af variationer i registreringspraksis. Tabellens data ma derfor anses for
at veere behaftet med en vis usikkerhed.

Samlet set viser rundspgrgen til regionerne og dataopgerelsen fra Sundhedsdatastyrelsen en re-
lativt god overensstemmelse hvad angar det fundne antal personer med FH, nar forskellene i
metoderne og usikkerhederne tages i betragtning. Der ses for begge talset en betydelig tveerre-
gional variation i opsporingsraten, som peger i samme retning, undtagen i Region Hovedstaden.
For begge typer af tal geelder det, at data vedrgrende diagnostik/registrering af FH hos bgrn er
sparsomme. VVoksne patienter er saledes overrepraesenteret i forhold til bern i begge talsat.

Samlet set peger resultaterne pa en national opsporingsrate pa omkring 13-16 %. Data tyder
samtidig pa, at opsporingsraten blandt voksne er hgjere, formentlig aktuelt 14-18 %, mens den
hos barn er vaesentlig lavere, formentlig 4-7 %.
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5 Opsporing, diagnostik, og behandling af FH

5.1 Almen praksis

I Danmark vil flertallet af personer med forhgjet kolesterol blive opdaget, diagnosticeret og be-
handlet i almen praksis, hvilket dermed ogsa i et vist omfang vil galde patienter, hvor arsagen
til hyperkolesterolaemien er genetisk (FH), medmindre disse patienter ikke pa forhand indgar i
en familieudredning, eller der pa anden vis rejser specifik mistanke om FH. Det er dermed op til
den alment praktiserende laege at vurdere, hvilke af de patienter, der praesenterer sig med forhg-
jet kolesteroltal og/eller klinisk mistanke om FH, som bgr henvises til udredning pa lipidkli-
nik/arvklinik. Teoretisk set vil en praktiserende laege med 1600 patienter pa et givet tidspunkt i
gennemsnit have 6-8 patienter med FH tilknyttet.

Almen praksis benytter sig i vid udstrekning af DSAM’s generelle risikoskema til forebyggelse
af iskeemisk hjertesygdom, hvor en kombination af alder, ken, kolesteroltal, rygning og blodtryk
leegges til grund for risikovurdering i forbindelse med stillingtagen til behandling af hyperli-
pideemi. Skemaet gelder imidlertid ikke for patienter med FH. Det samme ger sig geeldende for
DCS’s skema SCORE (11). Risikovurderingen vanskeliggares desuden af, at kolesteroltallet
kan falde forbigaende i sygdomsperioder og ved vagttab, og at FH desuden forekommer hos en
del patienter med moderat forhgjede veerdier af totalkolesterol/LDL. Selvom disse FH-patienter
kun har moderat forhgjede veerdier, starter dette som tidligere beskrevet (afsnit 2.2.2) allerede i
fostertilveerelsen, hvilket giver en sterkt gget risiko for tidlig iskeemisk hjertesygdom.

Det ma antages, at der kan vaere en betydelig variation i handteringen af FH i almen praksis, og
at nogle patienter med forhgjet kolesteroltal kan veere diagnosticeret som havende en livsstilstil-
stand, men i virkeligheden have en genetisk tilstand. Disse patienter kan veere i behandling med
kolesterolseenkende midler, men da behandlingen ofte er pabegyndt senere i livet, og behand-
lingsintensiteten for livsstilsinduceret hyperkolesteroleemi er lavere end for FH, betyder det, at
disse patienter — trods indtagelse af medicin — ikke har optimal behandlingseffekt.

Der er imidlertid kun sparsom viden om og dokumentation af, hvorledes FH handteres i almen
praksis i Danmark, og om hvilket kendskab der i almen praksis er til FH samt til vejledninger
herom. Der findes aktuelt ikke et skema eller en vejledning, som er dedikeret handteringen af
FH for alment praktiserende leeger. FH har ikke en selvstendig kode i ICPC-systemet, og kan
ikke spores pa anden made. Alment praktiserende laeger har aktuelt ikke adgang til systematiske
oversigter over henvisningsmuligheder til lipidklinikker/arvklinikker, og der findes aktuelt ikke
et nationalt organiseret samarbejde om FH-patienter mellem almen praksis og de specialiserede
Klinikker.

5.2 Lipidklinikker/arvklinikker

Ifalge Sundhedsstyrelsens specialevejledning for det medicinsk kardiologiske speciale, er gene-
tisk udredning af FH og kliniske slaeegtningeundersggelser en kardiologisk regionsfunktion, som
skal forega i samarbejde med klinisk genetik (14).
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Nye tilfeelde af FH, som henvises til lipidklinikker/arvklinikker identificeres ofte via kaskade
screening, dvs. systematisk undersggelse af slaegtninge til FH-patient eller ved opportunistisk
screening, bl.a.:

o fund af familizre risikofaktorer/pavisning af hgijt kolesteroltal hos egen lzege
e screening for risikofaktorer ifm. sygehuskontakt for anden lidelse
o tidlig iskeemisk hjertesygdom og screening for risikofaktorer (sekundaer forebyggelse)

Opstart og justering af behandling, kost- og anden livsstilsradgivning vil typisk forega i lipid-
eller arvklinikken i umiddelbar forleengelse af diagnostikken og parallelt med kaskadeopsporin-
gen. Nar behandlingsmalet er naet, kan fortsat labende kontrol af kolesterolniveauet forega i
almen praksis, med sjeeldnere kontroller i lipidklinikken.

Regionerne har samlet oplyst, at der primo 2017 er i alt 12 lipidklinikker/arvklinikker som vare-
tager FH inklusive familieudredning. Organiseringen af den enkelte lipidklinik, herunder den
faglige bemanding, samt antallet af patienter, varierer betydeligt. Rundspgrgen til Regionerne
viser, at man pa lipid- og arvklinikkerne generelt anvender retningslinjer/ holdningspapir fra
Dansk Selskab for Cardiologi, Dansk Padiatrisk Selskab, samt anbefalingen fra RADS angaen-
de anvendelsen af PCSK9-hammere til en undergruppe af patienterne (1,3,15). Det oplyses
endvidere, at en del FH-patienter som er velbehandlede, henvises til labende kontrol hos prakti-
serende laege, og at man som regel fastholder de patienter, som har behov for intensiveret eller
yderligere specialiseret behandling og/eller intensiveret opfalgning. De starre lipidklinikker har
(eller planlagger at fa) formaliseret samarbejde med peediater for at kunne handtere hele famili-
er med FH ét og samme sted, samt tilknyttet klinisk digtist som varetager kostradgivning.

5.3 Praktiserende specialleeger i kardiologi

Der findes et mindre antal praktiserende speciallaeger i kardiologi, for hovedpartens vedkom-
mende lokaliseret i Region Hovedstaden, som varetager udredning og behandling af FH hos
voksne. Der er ikke aktuelt et formaliseret, systematisk nationalt samarbejde om FH-patienter
mellem de praktiserende specialleeger, alment praktiserende leeger og lipid-/arvklinikker. De
praktiserende specialleger anvender ikke aktuelt en sarskilt FH-database, og der finder ikke en
seerskilt registrering sted.

5.4 Opsporing af bgrn og unge

Da FH er en arvelig tilstand, som er til stede fra fostertilvaerelsen, vil en vaesentlig del af opspo-
rings-, forebyggelses- og behandlingsindsatsen naturligt ligge i regi af padiatrien. Der er imid-
lertid sparsom information om, hvorledes opsporing i Danmark af FH foregar hos bgrn og unge.
Dansk Padiatrisk Selskab oplyser, at nasten alle bgrn med FH opspores via familieudredning
pa baggrund af tidlig iskeemisk hjertesygdom hos en eller flere voksne familiemedlemmer. Fa-
milieopsporingen udgar som hovedregel fra lipidklinikkerne. Registreringen af bgrn og deres
familiemedlemmer sker i lipidklinikkerne, som typisk bruger PROGENY databasen. Det er
tvivisomt, om de barn, der fortsat falges i paediatriske regi, registreres, om end der enkelte ste-
der anvendes databaser for sjeldne sygdomme hos barn. Det er indtrykket, at pa trods af anbefa-
lingerne om at handteringen af barn med FH bar ske i specialiserede lipidklinikker med tilknyt-
ning af padiater, er der store forskelle regionalt savel som internt i de enkelte regioner pa, hvor-
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dan man strukturerer opgaven. Nogle steder fglges barn hovedsagligt pa barneafdelinger, andre
steder i lipidklinikker med eller uden tilknytning af paediater. Kendskabet til PROGENY data-
basen er sparsomt i padiatrisk regi. Endelig skal det bemarkes, at der i og med aldersgreensen
for peaediatri/ungdomsmedicin er havet til 18 ar, forventes, i lighed med andre omrader i padiat-
rien, at vaere behov for szrlig opmarksomhed pa unge mennesker med FH i forhold til opspo-
ring og diagnostik, men ogsa i forhold til farmakologisk behandling, komplians, psykosociale
faktorer, og sund hjertelivsstil.

Specielt geelder det for bgrn og unge, at gevinsten ved en tidlig opsporing og effektiv behand-
ling af FH har potentiale til, at sundheden, hvad angar iskeemisk hjertesygdom, kan bevares
fuldt ud gennem hele livet. Det ma forventes pa baggrund af den nuvarende viden, at levetiden
hos optimalt behandlede barn og unge vil vaere som baggrundsbefolkningens (eller bedre). Det
vurderes derfor, at forebyggelses- og behandlingspotentialet er maksimalt for barn og unge med
FH.
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6 Registrering af patienter med FH

Registrering af FH hos den enkelte person foregar i princippet som al anden diagnoseregistre-
ring. Pa hospitalerne registreres personen med diagnosekoder for hhv. hyperkolesteroleemi
/hyperlipideemi (hvis diagnosen FH ikke er fastlagt), eller familizer hyperkolesteroleemi. FH har
falgende koder i ICD-10/SKS-sygdomsklassifikationssystemet: DE780B Familiger hyperkole-
steroleemi, med underkoderne DE780B1 Heterozygot, hhv. DE780B2 Homozygot. Det betyder,
at personen typisk vil blive registreret pa diagnosetidspunktet, f.eks. i forbindelse med familie-
opsporing, eller fordi man af anden arsag undersgger for FH (fund af forhgjet kolesterol og/eller
tidlig iskeemisk hjertesygdom). P& baggrund af sygehusregistreringen kan forekomsten af FH
opgeres via udtrek fra Landspatientregistret, som lgbende modtager data fra sygehusene, som
det er gjort i neerveerende rapport. Disse data vil veere begranset af registreringspraksis, som ak-
tuelt ma formodes at variere, idet der ikke tidligere har veret nationalt fokus pa omradet.

Der findes ikke specifikke koder som muligger registrering af FH i almen praksis og i kardiolo-
gisk speciallzegepraksis, hvorfor det ikke pa samme made er muligt at opgere forekomsten nati-
onalt af patienter med FH som fglges hos praktiserende leeger.

6.1 Registrering som led i familieopsporing/kaskadeopsporing

Sygehusenes patientadministrative systemer rummer normalt ikke mulighed for at tegne fami-
liestamtraeer, dvs. systematisk registrere og grafisk fremstille oversigter over arvegangen i den
enkelte familie med arvelige sygdom. I forbindelse med familieudredning/kaskadeopsporing er
det essentielt at skabe et overblik over den enkelte families arvegang, FH- og hjertesygdoms-
mgnster, samt dgdelighed. Som veerktgj hertil anvendes specialdesignede stamtreesprogrammer.
Det stamtraesprogram, som aktuelt er det mest anvendte til FH-kaskadeopsporing i Danmark er
det britiske program PROGENY, hvor der i regi af Dansk Cardiologisk Selskab er udviklet en
dansk version, som aktuelt hostes pa Rigshospitalet, er webbaseret og kan tilgas via Sundheds-
datanet (lukket net med adgangslogning). | PROGENY registreres familiemedlemmer, klinisk
praesentation (sterre hjertebegivenheder), samt diagnostisk status, herunder eventuel gendiagno-
stik. Safremt man er godkendt til brug af PROGENY og har en behandlerrelation, kan man tilga
familiens stamtrae i PROGENY fra de gvrige regioner, og evt. indfagre nye informationer pa et
familiemedlem herfra. Dermed kan PROGENY fungere som et faellesstamtraesregistreringssy-
stem. Ifelge indmeldingerne fra regionerne, er PROGENY i brug i de fleste lipidklinikker, og de
resterende planlaegger at tage PROGENY i brug. PROGENY Kkan tilpasses/udvikles yderligere
efter behov og kan bl.a. levere anonymiserede data til eksempelvis et nationalt FH-register.

6.2 Etnationalt FH register

Der findes aktuelt intet nationalt register, som overvager FH mht. incidens, praevalens, opspo-
ringsrate, diagnostiske tiltag, behandling, behandlingsresultater og prognose (herunder udvik-
ling af iskeemisk hjertesygdom og overlevelse). Dermed er det heller ikke muligt aktuelt at ma-
le, hvorvidt vejledninger, og eventuelt forbedret handtering af FH virker, og om patienter med
FH fremover i hgjere grad opspores og behandles. Et nationalt register indgar i satspuljens for-
mal, og der er saledes principielt tilvejebragt finansiering af etablering og indtil tre ars drift. Et
nationalt FH-register skal kunne modtage data fra PROGENY og kombinere disse med data fra
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Landspatientregistret, samt ideelt i fremtiden kunne kombineres med Nyt Dansk Hjerteregister.
Dette ville teknisk set kunne gares i form af et register eller en klinisk kvalitetsdatabase for FH,
formentlig i regi af Regionernes Kliniske Kvalitetsprogram RKKP. Et nationalt FH-register vil
desuden kunne levere udtreek til brug for forskning, herunder muligggre kombination med andre
typer registerdata (fgdselsregistret, familieregistret, bgrnedatabasen, medicin-registret m.fl.),
som kan fremme forskning i og viden om opsporing og behandling af FH.
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7 Information, kommunikation, og videndeling

Via Sundhedsstyrelsens rundspgrge til regioner, patientforening, almen praksis, specialpraksis
og de faglige selskaber er der fra alle sider givet udtryk for en generel udtalt mangel pa informa-
tion, kommunikation og videndeling. Dette galder, som navnt ovenfor, den konkrete kommu-
nikation og sparring imellem lipidklinikkerne, almen praksis og specialpraksis omkring det en-
kelte patientforlab og familierne. Men det geelder ogsa en mere overordnet, systematiseret erfa-
ringsudveksling og videndeling aktarerne imellem, f.eks. i form af netvaerk og feelles mader pa
regionalt og nationalt niveau. Der er ligeledes et generelt behov for information om FH til sund-
hedsprofessionelle, og specifikt savnes en klinisk vejledning malrettet almen praksis om diag-
nostik, familieudredning og behandling af FH i almen praksis og om snitflade/samarbejde med
lipidklinikkerne.

Der er endvidere behov for samlet og retvisende information om FH pa nationalt niveau til brug
for patienter og deres pargrende, herunder familiemedlemmer som eventuelt ber udredes for
FH, samt til brug for offentligheden. Generelt savnes en felles, viden-baseret, klar og lettilgen-
gelig offentlig information, om hvad FH er. Det geelder iser forskellene mellem FH og livsstils-
induceret hyperkolesteroleemi, hvad angar arvelighed, betydningen af at opspore familiemed-
lemmer, risikoen for iskeemisk hjertesygdom, behandlingsmuligheder, egenomsorg og prognose.

24. NOVEMBER 2017 FAMILIZER HYPERKOLESTEROLAMI SIDE 21/30



8 Sammenfatning af status for FH i Danmark

Pa grund af manglen pa offentligt tilgeengelige FH-data har Sundhedsstyrelsen sggt at kortlaegge
forekomsten og handteringen af FH via Landspatientregistret og via en rundspgrge til regioner-
ne. Pa baggrund heraf vurderes FH at vaere underdiagnosticeret (11-13 % opsporingsrate) og
underbehandlet i hele Danmark, sarligt hos barn, hvor forebyggelsespotentialet er storst, idet
tidlig behandling kan satte sygdomsudviklingen i sta.

Der er behov for et nationalt FH-register, som fremadrettet kan overvage opsporing, som over-
vager FH mht. incidens, praevalens, opsporingsrate, diagnostiske tiltag, behandling, behand-
lingsresultater og prognose (herunder udvikling af iskeemisk hjertesygdom og overlevelse). Det-
te vil muliggere at male effekten af tiltag, herunder om patienter med FH fremover i hgjere grad
opspores og behandles. Etablering af et nationalt FH-register indgar i satspuljens formal.

Der er aktuelt forholdsvis stor forskel pa, hvordan de fem regioner er organiseret ift. opsporing
og behandling af patienter med FH. Som tidligere naevnt er den primaere opsporing ikke organi-
seret, men kan forega flere steder, herunder hos praktiserende laege. I en enkelt region ses det, at
praktiserende specialleeger ser en andel af patienterne med FH. Sygehusafdelinger og lipidkli-
nikker/arvklinikker spiller den veesentligste rolle for diagnosticering og familieopsporing i alle
fem regioner.

Der er lipidklinikker i alle fem regioner, men antallet af klinikker og indhold varierer fra region
til region. Dermed er det ikke ensartet pa tveers af landet, hvilke indsatser en lipidklinik vareta-
ger, samt hvilke kompetencer der er repraesenteret i lipidklinikken. Denne diskrepans giver bl.a.
udfordring, nar almen praksis skal henvise til en lipidklinik, da det ikke er fuldsteendig kendt af
alle praktiserende leeger, hvad de kan forvente fra lipidklinikken. Desuden giver forskellene i de
lokale tilbud grundlag for geografisk ulighed. Det ses, at enkelte lipidklinikker har samarbejde
med andre klinikker fra samme region. Dette er dog ikke udbredt eller systematiseret, og der er i
dag ikke et formaliseret samarbejde mellem lipidklinikkerne pa regionalt og nationalt niveau, li-
gesom der heller ikke findes et formaliseret samarbejde mellem lipidklinikker, almen praksis og
praktiserende speciallaeger.

Samlet set er der saledes flere former for tilbud til patienter med FH, men der mangler en sy-
stematisk organisering af FH-tilbuddene i Danmark, bade mellem specialerne, men ogsa mellem
primeer og sekundar sektor, og mellem lipidklinikkerne. Lipidklinikkerne udger forankringen af
familieopsporing, bade som ansvarlig herfor og som geografisk samlede familiebehandlings- og
kontroltilbud i praksis (hele familien samme sted), samt som behandlingstilbud i komplicerede
tilfeelde af FH/ved behov for supplerende vurdering til forlgb i almen praksis.

Pa grund at FH forekommer i visse familier, men samtidig kan veere geografisk spredt inden for
den enkelte familie, er der behov for en national organisering i form af et formaliseret samar-
bejde mellem regionernes lipidklinikker og mellem praksis og lipidklinikker. Familieudredning
af FH ligger pa regionsniveau, og foregar her i kardiologisk regi, i samarbejde med klinisk ge-
netik, jf. Sundhedsstyrelsens specialevejledning i kardiologi. De regionale lipidklinikker har ty-
pisk tilknyttet klinisk diaetist, og flere er pa ve;j til at etablere systematisk samarbejde med padi-
atrien, med det formal at kunne tilbyde samlede familiekonsultationer, og skabe en mere natur-
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lig overgang fra barn til ung og voksen med FH. Desuden er der interregionalt behov for en gget
sparring og felles tiltag i uddannelse og videndeling.

Endelig er der behov for information, kommunikation og erfaring- og videndeling om FH til og
mellem sundhedsprofessionelle, patienter og gvrige aktarer i sundhedsvasenet, samt i offentlig-
heden. Der er behov for en fzlles, retvisende information om FH pa nationalt niveau til brug for
patienter, pargrende og offentlighed. Generelt savnes en vidensbaseret, klar og lettilgeengelig of-
fentlig information, om hvad FH er, herunder forskellene mellem FH og livsstilsinduceret hy-
perkolestoleemi, hvad angar arveligheden, ngdvendigheden af familieopsporing, risikoen for is-
kaemisk hjertesygdom, behandlingsmuligheder, egenomsorg og prognose.
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9

10.

11.

Konklusioner

FH er en arvelig kolesterolsygdom, som er til stede fra fostertilstanden, oftest usynlig, og
som ubehandlet medfarer en steerkt gget risiko for tidlig iskeemisk hjertesygdom, og tidlig
hjertedad.

Ved en malrettet medicinsk behandling, hovedsagligt med almindelig kolesterolseenkende
medicin (statiner), er det muligt at bremse sygdomsprogressionen.

Ny forskning har vist, at bern med FH har karforandringer fer 10-ars alderen, og at en aktiv
behandling fra 8-10 ars alder kan bremse karforandringerne, og med meget stor sandsynlig-
hed forhindre udviklingen af iskaeemisk hjertekarsygdom.

Op mod 28.700 danskere har FH, heraf 5-6000 bgrn. Opsporingsraten vurderes at veere 14-
18 % blandt voksne og 4-7 % blandt bgrn, og FH er dermed underdiagnosticeret og under-
behandlet i Danmark.

Den udtalte underdiagnosticering af FH hos bgrn skyldes formentlig primeert, at der ikke
tidligere har veeret viden om betydningen af opsporing og behandling allerede fra 8-10 ars
alderen.

Der ses tydelige regionale forskelle i opsporingsraten af FH og i organiseringen og indhol-
det af behandlingstilbuddene i Danmark.

De regionale lipidklinikker, med tilknyttet paediatrisk ekspertise og med tilgang til klinisk
diaetist, star for familieudredning af FH og danner et naturligt samlingspunkt for behandlin-
gen af FH-familien i udredningen og den tidlige behandlingsfase. Desuden kan de regionale
lipidklinikker fungere som erfarings- og videnscentre regionalt, og som koblingspunkter for
en national FH-indsats, herunder et nationalt FH-register.

Der findes gode kliniske vejledninger for behandlingen af FH hos bgrn og voksne, men der
mangler generelt systematik i den organisatoriske handtering af patienter og familier med
FH, bade internt i regionerne og nationalt.

Der mangler et nationalt register, som bade kan fungere som felles klinisk platform ved ud-
redning af familier pa tveers i Danmark, og som kan monitorere udviklingen pa nationalt ni-
veau.

Der mangler lettilgeengelig faglig information, kliniske vejledninger og vidensdeling
til/mellem sundhedsprofessionelle, som kan komme i bergring med FH-patienter.

Der mangler let tilgeengelig og retvisende information til patienter, pargrende og til offent-
ligheden om FH.
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11 Bilagsfortegnelse

Bilag 1: Arbejdsgruppens sammensatning

Bilag 2: Arbejdsgruppens kommissorium
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12 Bilag 1: Arbejdsgruppens sammensetning

Dansk Cardiologisk Selskab

e Erik Berg Schmidt (1. mgde)

e Henning Bundgaard (2. mgde)
Dansk Selskab for Almen Medicin

e Anders Beich

e Marius Andersen (1. mgde)
Dansk Selskab for Klinisk Biokemi

e Borge Nordestgaard
Dansk Selskab for Medicinsk Genetik

e Flemming Skovby
Hjerteforeningen

e Thomas Sehestedt
Dansk Padiatrisk Selskab

e Thomas Krusenstjerna-Hafstrgm
Dansk Sygepleje Selskab

e Lotte Hessing Kobbelgaard
Region Nordjylland

e Michael Rene Skjelbo Nielsen
Sundhedsdatastyrelsen

e Dorte Johansen

Danske Regioner meldte afbud til begge mader.

Sundhedsstyrelsen har varetaget formandskab og sekretariatsfunktion.
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13 Bilag 2: Arbejdsgruppens kommissorium

Arbejdsgruppe til radgivning af status pa omradet vedr. Familizer Hyperkoleste-
roleemi (FH)

Baggrund

Det er i satspuljeaftalen for 2017-2020 aftalt, at der afseettes 6,0 mio. kr. til at styrke indsatsen i
forhold til familizer hyperkolesteroleemi (FH), og 0,5 mio. kr. til en undersggelse af omradet i
Sundhedsstyrelsen.

Undersggelsen vil blive igangsat med afset i en drgftelse af emnet primo 2017 i regi af Sund-
hedsstyrelsens udvalg for hjertesygdomme og med involvering af relevante specialer og leegevi-
denskabelige selskaber. Undersggelsen planlaegges at foreligge medio 2017.

Sundhedsstyrelsen nedseetter derfor en arbejdsgruppe, der skal vejlede i udarbejdelsen af en sta-
tus pa omradet vedrgrende FH, herunder en afdaekning af, hvordan et nationalt register for FH
kan etableres.

Arbejdsgruppens opgaver

1. Vejlede i udarbejdelsen af status pa omradet for FH

Vejledning i forhold til Sundhedsstyrelsens status, herunder en kvalificering af, hvilke ud-
fordringer der er pa omradet, samt hvilke evt. fremtidige indsatser pa omradet, der kunne
veere.

2. Vejlede til hvordan et nationalt register for FH kan etableres
Vejledning i forhold til hvordan et nationalt register kan etableres og supplere, og muligvis
bygge videre pa det eksisterende stamtavleprogram (PROGENY).

Arbejdsgruppens sammensatning
Sundhedsstyrelsen etablerer en arbejdsgruppe med repreesentation af falgende parter:

Dansk Cardiologisk Selskab (2)

Dansk Padiatrisk Selskab (1)

Dansk Selskab for Almen Medicin (2)
Dansk Selskab for Klinisk Biokemi (1)
Dansk Selskab for Medicinsk Genetik (1)
Dansk Sygepleje Selskab (1)

Danske Patienter (1)

Danske Regioner/region (1+1)
Sundhedsdatastyrelsen (1)
Sundhedsstyrelsen

Danske Regioner anmodes om at udpege et regionalt medlem.
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Arbejdsgruppens mader

Sundhedsstyrelsen udarbejder oplaeg til mgderne, som arbejdsgruppen drafter og kvalificerer.
Dagsorden og beslutningsreferat udsendes cirka en uge far og efter mgdets afholdelse.

Der forventes afholdt et til to mgder i arbejdsgruppen.
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