FREDIGREINAR / HIARTASJUKDOMAR |

Arfbundin koélesterolhaekkun

Yfirlit yfir stodu pekkingar og drangur markvissrar leitar 4 Islandi

Bolli Pé6rsson!,

Vilmundur
Guonason'"?,

Guoran
Porvaldsdottir?,

Gunnar
Sigurdsson'*3

'Hjartavernd, géngudeild
héprystings og bléofitu
Landspitala Hringbraut,
‘leknadeild Hi. Fyrirspurnir,
bréfaskipti: Bolli Pérsson,
Hjartavernd, Lagmiila 9, 108
Reykjavik. Simi: 535 1800.
Bréfasimi: 535 1801. Netfang:
bolli@hjarta.is

Lykilord: arfbundin
kolesterolheekkun,
kranscedasjiikdémur, skimun.

Agrip

Arfbundin haekkun 4 kélester6li (familial hyperchol-
esterolemia, FH) er erfdasjukdémur sem orsakar
@vilanga hakkun 4 kolesterdli og hefur 1 for med sér
mjog aukna hattu 4 kransedasjukdémi. Lyfjamed-
ferd0 med kolesterdllekkandi lyfjum er oftast
drangursrik og benda rannséknir til a0 medferdin
dragi verulega ur hettu 4 kranszdasjukdomi. Sjik-
domsgreiningin byggir 4 kolesterélmelingu einstak-
lingsins og ndnustu @ttingja eda 4 erfoaprofi. Algengi
sjukdomsins er dztlad 1/500.

Hér 4 landi hefur greinst tepur helmingur peirra
sem dxtlad er ad hafi arfbundna koélesterdlhakkun
(rimlega 200 manns). Prjir stokkbreytingar hafa
fundist sem valda sjikdémnum { Islendingum og er
ein langalgengust og dxtlad ad hin valdi 60% af
arfbundinni hekkun 4 kélesteroli hér 4 landi.

[ pessari grein er gefid stutt yfirlit yfir stodu
pekkingar 4 arfbundinni kélesterélhakkun, einkum
med tilliti til heettu 4 kransedasjikdomi og gerd grein
fyrir peim 4rangri sem nddst hefur { leit ad
sjtkddomnum hér 4 landi. Einnig er kynnt &tak
Hjartavendar til a0 finna égreinda einstaklinga med
sjikdéminn.

Inngangur

Undanfarna tvo dratugi hefur verid leitad med
kerfisbundnum heatti ad einstaklingum med
arfbundna kolesterélhakkun (familial hyperchol-
esterolemia, FH) 4 gongudeild héprystings og
blédfitu Landspitala Hringbraut. Aztlad er ad tepur
helmingur einstaklinga med arfbundna kolesterdl-
hzkkun 4 Islandi hafi pegar greinst 4 deildinni.
Vegna margfalt aukinnar hattu 4 kransedasjukdémi
hja einstaklingum med arfbundna kélester6lhaekkun
hefur Alpj6édaheilbrigdisstofnunin hvatt til ataks {
greiningu og medhondlun sjukdémsins (1). Hjarta-
vernd hefur nud hafio slikt dtak par sem leitast er vid
a0 finna sem flesta einstaklinga med pennan sjikdom
i peim tilgangi ad bjéda peim videigandi medferd en
einnig verdur haldid dfram med faraldsfredilega og
erfOafraedilega rannsékn 4 sjikdémnum. Verkefnid
er unnid i samvinnu vid alpjédlegu samtokin
MEDPED (Make Early Diagnosis Prevent Early
Death), sem voru stofnud til ad skra og adstoda folk
med arfbundna kolester6lhakkun. Adilar frd 140
medferdarstofnunum eru pétttakendur { samtokun-
um (sjd ndnar um samtokin 4 heimasidu
http://www.medped.org/).
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Familial hypercholesterolemia is a genetic disorder causing
lifelong elevation of cholesterol and severely increased risk
of coronary heart disease. Cholesterol lowering drug
treatment is usually effective and clinical trials indicate a
substantial lowering of risk, thanks to treatment. The
diagnosis is based on cholesterol level in the individual
and in his/her closest relatives or on a genetic test. The
prevalence is estimated 1/500.

In Iceland nearly half of the estimated number of
individuals with familial hypercholesterolemia has been
diagnosed (about 200). Three mutations have been
identified that cause familial hypercholesterolemia in the
Icelandic population and the most common one is
estimated to cause 60% of the disease in Iceland.

In this paper we give a short review of the literature on
familial hypercholesterolemia especially regarding risk of
coronary heart disease and describe the results of
screening for the disease in Iceland. Also we present a
new campaign to find undiagnosed individuals with the
disease.

Key words: familial hypercholesterolemia, coronary heart
disease, screening.
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Pessari grein er @tlad ad gefa stutt yfirlit yfir stodu
pekkingar 4 arfbundinni kélester6lhakkun einkum
med tilliti til haettu 4 kransaedasjikdomi og gera grein
fyrir drangri leitar ad sjikdémnum hér 4 landi hingad
til.

Almenn atridi vardandi sjitkkdominn

Arfbundin kélester6lhakkun orsakast af stokkbreyt-
ingum { geni pvi sem tjdir viotaka fyrir kélesterdlriku
edlisléttu fituprétini (low density lipoprotein, LDL)
(2). Pessar stokkbreytingar skada gerd og virkni
vidtakans. LDL eru megin flutningsferjur fyrir
kolesterdl fra lifur til vefja likamans og er hreinsun
peirra tr plasma skert hjd einstaklingum med arf-
bundna kolesterélhakkun. Skert virkni LDL vio-
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Table l. Estimated Risk, in Percents, of Heterozygotes Having Symptoms of Coronary
Heart Disease and Dying of Myocardial Infarction at Different Ages.

Male Heterozygotes Female Heterozygotes
Coronary Coronary Coronary Coronary
Age Symptoms Death Symptoms Death
40 years 20 - 3 0
50 years 45 25 20 2
60 years 75 50 45 15
70 years - 80 75 30

These estimates were compiled (3) from the data of Slack (6), Jensen et al (7), Heiberg (8), Stone et
al (9) and Beaumont et al (10). Scriver C. The Metabolic Bases of Inherited Diseases. 7th ed. New York:
The McGraw-Hill Companies; 1994. By permission of McGraw-Hill Companies.

Figure 1. Tendon
xanthomata in the Achilles

tendons in a patient with
heterozygote familial
hypercholesterolemia (FH).

takans, sérstaklega 4 yfirbordi lifrarfrumna sem
gegna lykilhlutverki { kolesterélefnaskiptunum, or-
sakar pannig @vilanga haekkun 4 kélesterdli 1 blodi.
Koélesterdlgildi einstaklinga med arfbundna kol-
esterOlhakkun er oftast um tvofalt harra en hja
jafnoldrum af sama kyni (3). Langvarandi hatt
kélesterdl 1 blodi getur valdid kélesterdlitfellingum {
ymsa vefi likamans og aukid mjog hattu 4
kransadasjikdémi snemma 4 @vinni og 6timabarum
daudsfollum af peim sokum. Kélesterélitfellingar {
sinar, sérstaklega i hal- og handarsinar (tendon
xanthomata), eru taldar sérkennandi fyrir arfbundna
kolesterélhekkun (mynd 1). Sjikdémurinn erfist
rikjandi og 6kynbundid. Af pvi leidir a0 helmings-
likur eru 4 ad afkomandi arfblendins (heterozygote)
einstaklings med arfbundna kélester6lhaekkun fai
sjukdéminn. Tidni arfblendinna med sjuikdéminn er
alitin vera um einn af hverjum 500 { flestum pydum
en nakvem tioni erfdagallans hefur hvergi verid
meld. A somu forsendum er algengi arfhreinna med
sjukdéminn dztlad einn af milljén (4).

Haztta a kransadastiflu medal einstaklinga
med arfbundna kolesterolhakkun

Rannsoéknir 4 sidustu dratuga hafa leitt {1j6s verulega
aukna hettu 4 kransedasjikdomi og 6timabarum
daudsfollum af peim sokum hjé einstaklingum med
arfbundna kolesterélhekkun (5-10). Tafla T synir
samantekt Gr nokkrum pessara rannsékna par sem
hzttan kemur vel { 1j6s. Athuga ber ad pessar tolur
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byggjast 4 nidurstooum adur en ymis medferdarir-
radi eins og statinlyf komu til sogunnar.

I Bretlandi hefur upplysingum um einstaklinga
med arfbundna koélesterélhakkun verid safnad af
Simon Broome Familial Hyperlipidaemia Register
fra 1980 (11). Petta gagnasafn hefur ad geyma skrar
sjuklinga med arfbundna koélesterélhakkun frg 21
blédfitugongudeild i Bretlandi. Arid 1991 birtist
uppgjor frad Simone Broome Register 4 hlutfallslegri
dhettu 4 andlati af voldum kransadasjikdoms hja
einstaklingum med arfbundna kélesterélhakkun en
festir voru medhondladir med kolesterdlekkandi
lyfjum fyrir pann tima. Reiknud var hlutfallslega
hattan, pad er hlutfall nygengis andlata af voldum
kransazdasjikdoms hja rannséknarhépnum og ny-
gengis hja almennu pydi. Hja einstaklingum milli tvi-
tugs og fertugs var hlutfallslega hattan 84 (11) sem
byoir 4ttatiu og fjorfalda heettu { pessum aldurshoépi.
Arid 1999 birti Simone Broome Register nytt
uppgjor sem syndi ad hlutfallsleg hztta pessa hops a
andléti af voldum kranszdasjikdoms lekkaoi ur 84 1
17,5 (12). Liklega md pakka pessa lekkun bettri
medferd en 86% sjiklinga { Simon Broome Register
voru medhondladir med statinum { seinna upp-
gjorinu en mjog fair hofou fengid pa medferd 1 fyrra
uppgjorinu (12). T eldri aldurshépum dré tr hlutfalls-
legu dhattunni vegna aukinnar tioni hjartasjukdoéma
f almennu pyoi med vaxandi aldri. Hettan var b6 enn
veruleg { elsta aldurshépnum.

Nidurstodur rannsokna 4 arfbundinni kélesterol-
hakkun eru pvi samhljéda 1 ad lysa verulega aukinni
dhattu 4 kransedasjukdémi hjé einstaklingum med
sjikdéminn.

Klinisk skilmerki arfbundinnar
kolesterolhakkunar

Klinisk greining arfbundinnar kélesterélhakkunar
getur verid vandasom par sem kolesterdlgildi
einstaklinga med erfoagallann geta verid svipud
kolesterdlgildum einstaklinga sem hafa hatt
kolesterdl af 60rum orsokum. Kolesterdlutfellingar {
sinar (mynd 1) eru p6 taldar nzr oruggt kliniskt
merki um arfbundna kélester6lhakkun en nemi pess
er ekki miki0 par sem adeins helmingur einstaklinga
um sextugt med sjukdéminn hefur pessar ttfellingar

(1). Kliniska sjukdémsgreiningin byggir pvi 4

kolesterélmelingu einstaklings og nanustu attingja.

Simon Broome FH Register { Bretlandi hefur sett

fram eftirfarandi skilmerki:

1. Heildarkolesterdl herra en 6,7 mmol/L hjd ein-
staklingum yngri en 16 dra en harra en 7,5
mmol/L hja einstaklingum eldri en 16 ara.

2. Kélesterdlitfellingar { sinar viokomandi einstak-
lings eda hja fyrstu eda annarrar gradu ttingja.

3. Attarsaga, pad er fyrstu gradu attingi med krans-
e0astiflu fyrir sextugt eda annarrar gradu attingi



med sogu um krans@dastiflu fyrir fimmtugt.
(Fyrstu gradu ettingjar eru systkini, born og
foreldrar en annarrar gradu ®ttingjar eru afar,
ommur og systkini foreldra.)

4. Fjolskyldusaga um heildarkoélesterdl harra en 7,5
mmol/L 1 fyrstu eda annarrar gradu attingja.

Sjukdomsgreining er talin 6rugg ef skilmerki 1 og
2 eru uppfyllt en likleg ef skilmerki 1 og 3 eda 1 og 4
eru uppfyllt (11).

Priglyseridar og HDL (high density lipoprotein,
héapéttnifituprétin) -kdlesterdl eru hins vegar edlileg
hj4 einstaklingum med arfbundna kélester6lhakkun
nema adrir erfdapattir eda umhverfispaettir komi til
viobotar.

Erlendar rannsoknir hafa synt ad einstaklingar
med arfbundna koélesterélhekkun eru idulega ekki
medhondladir 4 fullnegjandi hatt (13). Pvi er {
skyrslu Alpj6daheilbrigdisstofnunarinnar fra 1997
um arfbundna kélester6lhakkun (1) hvatt til pess ad
skyrar leidbeiningar séu kynntar um greiningu og
meodferd 4 sjikdéomnum og medferdarirredi 4
hverjum stad gerd adgengileg. Hjartavernd leggur til
eftirfarandi vinnutilhogun ef kliniskur grunur um
arfbundna kolesterdl vaknar:

1. Auk heildarkdlesterdls verdi meld priglyserio,
h4péttnifituprétin, kreatinin, blodsykur og TSH
(thyroid stimulating hormone) { sermi eftir
neturfostu.

2. Fari0 veroi yfir klinisk skilmerki sem lyst er hér ad
ofan.

3. Meodferdarleknirinn feli Hjartavernd ad gera
DNA-prof til ad kanna hvort sjiklingurinn hafi
pekkta stokkbreytingu sem orsok sjikdémsins og
hvort vidkomandi @ttrekist til pekktra @tta med
arfbundna kdlesterélhekkun. Hjartavernd byour
sjiklingum pessa rannsékn, peim ad kostnadar-
lausu.

4. Hjartavernd mun senda svarbréf til viokomandi
leeknis med nidurstddum rannséknanna.

5. Laknar geta dvallt visad einstaklingum med hda
bloofitu & gongudeild hdprystings og blodfitu til
greiningar og medferdar.

Medferd hekkads kolesteroéls hja
einstaklingum med arfbundna
kolesterolhakkun

Hornsteinn medferdar vid arfbundinni kodlesterdl-
hekkun eru lyf i flokki HMG-coA reduktasa
hemlara eda statin. Pessi lyf eru mjog virk til
lekkunar & LDL kolesterdli hja einstaklingum med
arfbundna kolesterdlhakkun (14) og hafa rann-
soknir synt ad meodferdin dregur Ur kransedapreng-
slum hj4 einstaklingum { pessum sjiklingahdpi (15).
Rannsoknir 4 gildi pessarar medferdar, badi medal
sjiklinga med kranszdasjikdém og i almennu pydi,
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Table II. Mean cholesterol level for Icelandic men and women based on cholesterol
measurements from the Icelandic Heart Association in December 2000.

Mean cholesterol level for Icelandic

Mean cholesterol level for Icelandic

Age (years) men (mmol/L) (£SD) women (mmol/L) (£SD)
15-19 4.50 (+0.84) 4.72 (+0.83)
20-29 5.05 (+0.96) 4.93 (+0.92
30-39 5.65 (£1.04) 5.29 (¢

40-49 6.16 (£1.09) 5.88 (£1.

50-59 6.34 (£1.06) 6.60 (£1.

60-69 6.24 (+1.05) 6.79 (+1.

70-79 6.05 (+1.11) 6.82 (+1.

hafa einnig synt fram 4 verulegan 4vinning badi med
tilliti til @vilengdar og til ad hindra kransadastiflu
(16,17). Matarradgjof er mikilvaeg en drangur hennar
er minni en hjd O0rum med sambarileg
kolesterogildi vegna erfoagallans.

Fullordinn  einstaklingur med  arfbundna
kolester6lhakkun er i meiri hettu 4 ad fa krans-
®0asjikdom en jafnaldri hans med sama koélesterol-
gildi og adra svipada dhzttupatti. Astzda pessa er
a0 kolesterolhekkun einstaklinga med arfbundna
kolesterolhakkun er fyrir hendi fra fadingu og born
med arfbundna kolesterélhekkun hafa einnig
verulega hazkkad kolesterdl. Sjukdémsgreiningin
felur pvi { sér porf 4 dkvednari medferd vid dhaettu-
pattum kranszdasjikdoms hja einstaklingum med
arfbundna kolesterélhaekkun heldur en jafnoldrum
med svipada dhattupztti ad 60ru leyti.

Markmid blodfitumedferdarinnar er ad nd
kolesterolgildi viokomandi nidur fyrir aldursbundid
medaltal. I toflu II er medaltalskélesterdlgildi
Islendinga samkvamt héprannsékn Hjartaverndar
eftir aldurshépum og kyni. Hafi viokomandi pegar
einkenni kranszdasjukdoms er stefnt ad pvi a0 koma
kolesterdli vel nidur fyrir 5 mmol/L. Byrja skal med-
ferd med statinum samkvemt leidbeiningum {
Sérlyfjaskrd. Skammtur skal aukinn 4 priggja
mdnada fresti uns medferdarmarkmidi er nad eda
aukaverkanir koma fram. Oft parf ad gefa hdmarks-
skammt af statinum og { vissum tilfellum einnig
onnur bléofitulekkandi lyf eins og fibrot og gallsyru-
bindandi resin. Mikilvaegt er ad einstaklingar med
arfbundna kolesterélhekkun reyki ekki og ad
haprystingur og adrir dhattupattir kransadasjik-
déms séu vel medhondladir.

Hefja skal medferd med statinum um 20 4ra aldur
en mealt er med ad bornum med arfbundna
kolesterolhakkun sé visad til sérfredings i efna-
skiptasjikdomum barna eda 4 gongudeild hapryst-
ings og blodfitu 4 Landspitala Hringbraut. Statinlyfin
eru ekki skrdd fyrir born og unglinga en vert er ad
hefja medferd med gallsyrubindandi resinum ef
kolesterol er mjog hatt.

Arfbundin kélesterélhzkkun a islandi

Undanfarna tvo dratugi hefur verid leitad a0 einstak-
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Figure 2. The pedigree
shows how two individuals
with familial
hypercholesterolemia (FH)
are traced to a common
ancestor (blue line). The
oldest individual alive in
each family lineage was
identified as key individual
and contacted for genetic
testing (red line). Offspring
of the key individuals
positive for the mutation
were recruited for testing. If
positive, their offspring
were also called in and so
on. Relatives of key
individuals negative for the
mutation were not
recruited. A cross means a
deceased individual, a box
means a male, a circle a
female and black filling an
affected individual.

lingum med arfbundna kdlesterélhekkun 4 gongu-
deild haprystings og blodfitu. Fyrir fjérum drum var
hafin vinna vid ad préa aodferd til ad fjolga nygrein-
ingum & arfbundinni kolesterélhekkun 4 deildinni
med pad ad lokamarkmidi ad greina alla einstaklinga
med arfbundna kélesterélhakkun 4 Islandi. Gerd var
frumrannsékn { peim tilgangi ad kanna gildi pessarar
adferdar sem byggdist 4 ad nyta @ttrakningu og
erfoatekni til a0 afmarka rannséknarhép med
nagilega hda tioni af sjdkdémnum svo skimun yroi
fysileg. Erfoafrzedinefnd Haskdla Islands annadist
@ttrakningu. Nidurstodur pessarar rannsoknar eru
enn Obirtar en helstu nidurstédur voru ad med pvi ad
attrekja 10 einstaklinga med arfbundna kdlesterdl-
hakkun saman { prjar @ttir og skima fyrir sjtkdémn-
um { @ttunum, fundust 45 einstaklingar med arf-
bundna kolesterélhakkun af 306 sem voru profadir.
Forfedur pessara priggja @tta voru faeddir { byrjun 19.
aldar. Algengi arfbundinnar kolesterélhakkunar {
pyoinu var pvi um 13% sem er rimlega 60 sinnum
harra en er dztlad { almennu pydi sem er 0,2%.
Rannséknin var takmorkud { upphafi vid elstu kyn-
s160 1 hverjum @ttlegg sem unnt var a0 kalla { (mynd
2). Pannig var ekki leitad ad arfbundinni kélesterdl-
hakkun { afkomendum peirra sem ekki reyndust
hafa sjukdéminn. Pegar einstaklingar { pessari elstu
kynsl6d greindust hins vegar med sjikdéminn voru
afkomendur peirra einnig athugadir. Pannig greind-
ust 37 einstaklingar til viobotar.

Erfoarannsoknirnar til pessa hafa leitt { [jos prjar
stokkbreytingar { islenskum @ttum med arfbundna
kolesterolhakkun en yfir 600 stokkbreytingar hafa
greinst hja 60rum pjédum (18). Flestar stokk-
breytingar sem hafa greinst eru bundnar vid
dkvednar ttir eda bjodir. Algengasta stokkbreyt-
ingin { Islendingum (I4T+C) er stadsett 4 mStum
fjérou innradar og fjérdu ttradar og orsakar truflun {
samtengingu 4 utr60 4 i LDL vidtakageninu (19).

5 1 6 LEKNABLADPID 2001/87

Pessi stokkbreyting hefur fundist hja nokkrum
einstaklingum { Bandarikjunum og verid er ad kanna
hvort peir einstaklingar eigi rzetur ad rekja til Islands.
Pessi stokkbreyting hefur ekki fundist & Nordur-
16ndum pratt fyrir vidteka leit. Onnur stokkbreyting
(AS19T) er stadsett { ttrod 11 (18). Pessi stokk-
breyting hefur lika fundist i Pyskalandi en ekki er
vitad um tengsl Pj6dverja og Islendinga med pessa
stokkbreytingu. Pridja stokkbreytingin er 2 kb
brottfall dr Gtr6d 9 og 10 auk innradar 10 (20) og
hefur pessi stokkbreyting adeins fundist hér 4 landi.
Allar valda pessar stokkbreytingar truflun & myndun
LDL viotakans og par eru greinanlegar med
adferdum sem byggja 4 kedjuverkun me0 lidunaren-
simi (polymerase chain reaction, PCR), sem er
forsenda kerfisbundinnar leitar ad peim.

Alls hafa 206 einstaklingar greinst med arfbundna
kolesterolhekkun 4 gongudeild hdprystings og
blédfitu. Aztlad er ad rimlega 500 manns (1:500) 4
Islandi hafi sjikdéminn og hefur pvi taplega
helmingur einstaklinga med arfbundna kdlesterdl-
hzkkun 4 Islandi verid greindur.

Af peim sem pegar hafa greinst med arfbundna
kdlesterélhaekkun eru 62% (128 einstaklingar) med
pekkta stokkbreytingu i geni LDL viotakans.
Algengasta stokkbreytingin (I4T+C) var &atlud
valda um 60% af arfbundinni kdlester6lhekkun {
landinu en pad mat byggdist 4 rannsékn 4 hopi
6skyldra sjiklinga med arfbundna kolesterélhakkun
(19). Nu hafa greinst 93 einstaklingar (43%) med
pessa stokkbreytingu en 25 (11%) 1 Gtr6d 11 og 10
(5%) med brottfall ur Gtr6d 9 og 10.

Meodalkolesterolgildi karla med pekkta stokk-
breytingu var 9,6 mmol/L vi0 greiningu. Koélesterdl-
gildi karla var marktekt legra hja peim sem hafa
6pekkta stokkbreytingu eda 8,2 mmd/L (tafla III).
Hj4 konum var medaltal kdlesterdls sjiklinga med
bekkta stokkbreytingu 9,1 mmol/L en 8,7 mmdol/L hja
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Table IlIl. Mean blood lipids levels of Icelandic patients with familial hypercholesterolemia (FH) older than 18 years (+ standard deviation).
Comparison between known and unknown mutations. (Statistical test: unpaired t tests.)

Men Women

Known mutations Unknown mutations P-value Known mutations Unknown mutations P-value
Total cholesterol * (mmol/L)  9.6%1.7 (44) 8.2+1.5 (27) 0.0007 9.1%2.0 (49) 8.7x1.7 (40) 0.29
HDL cholesterol * (mmol/L) 1.12+0.34 (38) 1.14+0.34 (21) 0.8 1.36+0.35 (43) 1.43+0.36 (39) 0.35
Triglycerides * (mmol/L) 1.33 (41) 1.38 (23) 0.8** 1.22 (47) 1.50 (39) 0.051%**

* Measurements are not age standardised.
** Calculated for In-transformed data.

Table IV. Clinical characteristics of Icelandic patients with familial hypercholesterolemia (FH). Comparison between known and unknown mutations.
Age in years (+ standard deviation). (Statistical test: unpaired t-tests.)

Men Women
Known mutations Unknown mutations Known mutations Unknown mutations
Mean age at Mean age at P-value Mean age at Mean age at P-value

Number diagnosis Number diagnosis _ (mean age) Number diagnosis Number __diagnosis (mean age)
Total number with FH 65 31+15 33 41+14  0.002 63 36118 45 50+18 0.0001
Coronary heart disease 8 (12%) 46+9 8 (24%) 52+16  0.45 7 (11%) 50+ 9 6 (13%) 72+7 0.002
Tendon xanthomata 14 (21%) - 12 (36%) — - 18 (29%) - 9 (20%) — -

sjiklingum med Gpekkta stokkbreytingu (P = 0,29)  Framtidaraform

(tafla III). Meoalaldur vid greiningu var marktekt
leegri badi hja korlum og konum hja peim sem hofou
pekkta stokkbreytingu (tafla IV) sem endurspeglar
ventanlega dkafari leit 1 peim @ttum par sem
stokkbreyting er pekkt enda greining audveldari
einkum hjd bornum og unglingum.

Um 11% kvenna med arfbundna kolesterdl-
hakkun 1 pessu uppgjori hofou fengid kranseodastiflu
(tafla IV). Konur med pekkta stokkbreytingu fengu
kransadastiflu fyrr eda um fimmtugt en konur med
Opekkta stokkbreytingu um sjotugt. Pessi munur sést
ekki hja korlum. Koélesterolutfellingar { sinar fundust
hja um 20-30% einstaklinga med arfbundna
koélester6lhekkun en bpar eru einkennandi fyrir
sjikdéminn eins og 40ur var getio.

Rétt er ad dlykta varlega ut fré frd pessum nidur-
stodum par sem um tiltolulega faa einstaklinga er ad
reda. P6 ma segja ad einstaklingar med pekkta
stokkbreytingu hafi demigerd klinisk einkenni arf-
bundinnar kélesterélhakkunar med hdu kolesterodli
og kransedasjukdéomi snemma & @@vinni. Tioni
kranszoasjikdoms er pd ldg { hopnum sem liklega
ma rekja til pess hve lagur medalaldur var vid
greiningu (30 4r hja korlum og 37 dr hja konum).
FEinstaklingar med o6pekkta stokkbreytingu virdast
hafa vaegari kliniska mynd par sem kolesterdlgildid
vid greiningu er heldur legra og kransedasjukdémur
virdist koma seinna fram hja pessum hépi kvenna.
Pvi er mogulegt ad mismunandi stokkbreytingar hafi
i for med sér mismunandi roskun 4 virkni LDL
vidtakans eins og erlendar rannséknir hafa bent til
(21). Einnig er mogulegt ad stokkbreytingar { 6drum
genum eins og apolipprétin B geninu eda {
nyuppgdtvudu geni 4 litningi 1 (22) sé orsok klinisku
myndarinnar. Enginn pessara einstaklinga hefur pé
greinst med stokkbreytinguna ap6lipéprétin B 3500
samkvamt birtum og ébirtum nidurstodum hofunda
(23).

[ pessari grein hefur verid ratt allitarlega um
mikilvegi pess ad greina og medhondla einstaklinga
med arfbundna koélesterélhaekkun. Nidurstodur
frumrannséknar sem hofundar st6du ad syndu fram 4
mikinn 4vinning af skimun fyrir arfbundinni
kolesterolhakkun 1 islenskum @ttum og var pad
kveikjan ad pvi dtaki sem nud er hafid hja
Hjartavernd. Gagnagrunnur Hjartaverndar verdur
nyttur til ad finna einstaklinga med mjog hatt
kolesterol og @ttrekja pa til sameiginlegra forfedra.
Einnig verdur kannad hvort peir tengjast &ttum sem
pegar eru pekktar & gongudeild héprystings og
blodfitu. Vonast er til ad med pessum hetti verdi
skilgreint pyoi med hda tidni sjikddmsins par sem
skimun skilar miklum 4vinningi.

Hver nyr einstaklingur sem finnst med arfbundna
kolesterolhakkun er mikilvegur, ekki adeins vegna
pess einstaklings heldur einnig vegna peirra na-
komnu @ttingja sem oftast greinast einnig pegar ny
@tt hefur verio skilgreind og skimun hafin. Hjarta-
vernd mun framkvama sjukdémsgreinandi erfdaprof
og kanna @ttartengsl vi0 pekktar attir hja patt-
takendum { dtaki pvi sem nu er hafid. Pad er von
hofunda ad peir leknar sem telja ad skjolstedingar
peirra hafi arfbundna koélesterélhakkun beini peim
til rannséknar og leggi pvi 1id a0 fleiri greinist med
sjikdéminn.

bakkir

Hofundar vilja pakka starfsfélki Hjartaverndar og
starfsfolki gongudeildar héaprystings og blodfitu
Landspitala Hringbraut fyrir margvislega adstod vid
gerd pessarar greinar.
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