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Die Familiare Hypercholesterinamie —
Einblick in eine unterdiagnostizierte Erbkrankheit

Michaela Wolf, Friederike Pahler

Schétzungen von Arzten zufolge leiden in Deutschland 160.000 bis 180.000 Menschen unter
Familidrer Hypercholesterindmie (FH). Bekannt ist diese vererbbare Stoffwechselkrankheit
jedoch kaum. Man vermutet, dass nur etwa 15 Prozent der Félle korrekt diagnostiziert
werden." Bei den Betroffenen fiihrt die Erkrankung zu einer Stérung des Fettstoffwechsels mit
der Folge eines chronisch erhéhten Cholesterinspiegels. Dementsprechend geht Familidre
Hypercholesterindmie mit einem erhdhten Risiko flr kardiovaskulare Erkrankungen einher.
Auch Kinder und Jugendliche kénnen bereits betroffen sein und erleiden in besonders
schweren Fallen schon im Teenager-Alter einen Herzinfarkt oder Schlaganfall.

Aufgaben des Cholesterins

Cholesterin, eine fettdhnliche Substanz im menschlichen Kérper,
ist nicht von Natur aus schéadlich, sondern sogar lebenswichtig.
Es ist verantwortlich fir die Bildung von Zellmembranen und die
Zusammensetzung wichtiger Hormone wie zum Beispiel den Ge-
schlechtshormonen Ostrogen und Testosteron. Zusétzlich regelt es
den Transport von Nahrstoffen durch den Kérper und repariert ge-
schadigte Zellen. Ist allerdings zu viel des als schadlich geltenden
LDL-Cholesterins im Blut, kann es an den GefaBwanden Ablagerun-
gen bilden. Das erhéht die Gefahr von GefaBverengungen, die die
Blutversorgung gefédhrden und im schlimmsten Fall sogar Infarkte
oder Schlaganfélle auslésen kénnen.

Was ist Familidre Hypercholesterindmie?

~Familidr® bedeutet, dass mitunter ganze Familien davon betrof-
fen sind. Der Begriff ,Hypercholesterindmie® benennt eine erhéhte
Cholesterin-Konzentration im Blut. Diese Erbkrankheit flhrt zu einer
Stérung des Fettstoffwechsels und tritt in verschiedenen Schwe-
regraden auf. Betroffene haben haufig erhdhte Werte des schad-
lichen LDL-Cholesterins. Je nach Schwere der Erkrankung kann
das schon in jungen Jahren zu Arteriosklerose fiihren und weitere
schwere Folgekrankheiten wie etwa Herzinfarkt oder Schlaganfall,
nach sich ziehen. Die Erkrankung wird von Generation zu Genera-
tion weitergegeben. Deshalb ist es auch mdglich, diese teilweise
Uber mehrere Generationen zuriickzuverfolgen. Leidet ein Elternteil
an Familidrer Hypercholesterindmie, liegt die Wahrscheinlichkeit bei
50 Prozent, dass S6hne oder Téchter ebenfalls an FH erkranken.

Meist wird FH durch eine Stérung auf dem sogenannten LDLR-Gen
verursacht. Hat ein Kind von beiden Elternteilen jeweils ein defektes
LDLR-Gen geerbt, so spricht man von einer homozygoten Form der
FH. Diese Form ist selten und tritt bei einer Million Geburten nur
einmal auf. Die hdufigere Form ist die sogenannte heterozygote FH.
Hier hat ein Kind nur von einem Elternteil ein schadhaftes LDLR-
Gen geerbt. Von dieser Form ist weltweit in Industrielandern, also
auch in Deutschland, etwa eine von 500 Personen betroffen. Neu-
ere Populationsuntersuchungen gehen sogar von einer Pravalenz-
rate von 1 zu 200 aus.

Diagnostik

Die Basis einer korrekten Diagnose ist die Bestimmung des LDL-
Werts. Liegt dieser Wert Gber 190 mg/dL (bzw. bei Kindern und
Jugendlichen Gber 155 mg/dL), sollte das Vorliegen einer Familidren
Hypercholesteringmie in Betracht gezogen werden.! Zweifelsfrei
diagnostizieren lasst sich FH allerdings nur durch eine genetische
Analyse. Hierbei wird eine systematische Suche nach Gendefekten
anhand des gesamten Chromosom 19 enthaltenen LDL-Rezeptor-
Gens durchgefiihrt. Die Diagnose FH bestatigt sich, wenn dabei
das defekte, fir den LDL-Rezeptor verantwortliche Gen gefunden
wird. In dem Fall liegt auch das Risiko flr enge Verwandte, die
Krankheit zu haben, bei 50 Prozent. Die Untersuchung von Fami-
lienmitgliedern ist also entscheidend flr deren frilhe Diagnose der
Erkrankung. Eine bestétigte Diagnose in jungen Jahren ist wichtig,
da rechtzeitige ErnahrungsmaBnahmen und Anderungen des Ess-
verhaltens die Auswirkungen der Erkrankung auf das spéatere Leben
mindern kénnen.

Patientenorganisation zur Familiaren Hypercholesterindmie

Um eine bessere Aufklarung tber Familidre Hypercholesterindmie zu ermdglichen und somit Leben zu retten, wurde im Februar 2011 von Be-
troffenen der Verein Cholesterin & Co e.V. — Patientenorganisation fiir Patienten mit Familidrer Hypercholesterindmie oder anderen schweren
genetischen Fettstoffwechselstérungen (CholCo e.V.) gegriindet. Deklarierte Ziele von CholCo e.V. sind der Erfahrungsaustausch zwischen Pa-
tienten, die Sicherstellung einer bestmdglichen medizinischen Versorgung von Betroffenen, eine flachendeckende Pravention und Diagnose, die
Férderung und Sammlung wissenschaftlicher Arbeiten, Interessensvertretung gegentiber Kostentragern, medizinischen Leistungserbringern und
Entscheidungstragern sowie internationale Zusammenarbeit und Vernetzung. Seit nunmehr vier Jahren unterstiitzt CholCo e.V. Betroffene bei
der Suche nach geeigneten Kliniken und Arzten, gibt Tipps im Umgang mit medizinischen Leistungstragern und forciert gezielt die Vernetzung
mit internationalen Patientenorganisationen auf dem Gebiet der FH sowie mit der International FH Foundation, um eine bessere Aufklarung zu
ermdglichen und letztendlich friihe Herz-Kreislauf-Erkrankungen zu vermeiden.
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Therapeutische Optionen

FH geht mit einem erhdhten Risiko fur kardiovaskulére Erkran-
kungen einher. Die Risiken variieren von Familie zu Familie
und sind nicht nur vom Cholesterinspiegel, sondern auch von
anderen genetischen Faktoren und dem jeweiligen Lebens-
stil abhéngig. Dazu gehdren Essgewohnheiten, Rauchen, das
MaB an kérperlicher Aktivitat und das Geschlecht. Bei Frauen
mit FH kommt es etwa zehn Jahre spéter zu einer kardiovas-
kuldren Erkrankung als bei Mannern. Durch eine frihe Diag-
nose und eine entsprechende Therapie kann das Risiko einer
solchen Erkrankung signifikant verringert werden.

Anderung der Lebensgewohnheiten

FH-Patienten sollten eine abwechslungsreiche, ausgewo-
gene und herzfreundliche Erndhrung zu sich nehmen. Ziel
ist die allmdhliche Senkung der Gesamtzufuhr an Fetten
und Cholesterin bei gleichzeitiger Konzentration auf ge-
sunde Fettarten, wie einfach ungeséattigte und mehrfach
ungeséttigte Fettsduren, ballaststoffreiche Nahrungsmittel,
beispielsweise Haferflocken und Haferkleie, Obst und
Gemdise. Der Genuss von zucker- und alkoholhaltigen
Nahrungsmitteln und Getrénken sollte eingeschrankt wer-
den. Darliber hinaus hat Bewegung einen glinstigen Effekt
auf den Fettstoffwechsel, da so das LDL-Cholesterin ge-
senkt und das HDL-Cholesterin erhdht wird. Ebenso kann
sportliche Betdtigung Bluthochdruck und Ubergewicht
entgegenwirken — zwei weiteren Risikofaktoren flr Herz-
Kreislauf-Erkrankungen.

Leider ist es mit einer solchen Erndhrungsumstellung und
mehr Bewegung bei FH-Patienten nicht getan. Deshalb wer-
den zu ihrer Behandlung zuséatzlich cholesterinsenkende
Medikamente eingesetzt. Die Wirkungen sind unterschied-
lich. Einige senken den Gesamtcholesterinwert, andere ver-
schieben das Verhéltnis von ,,niitzlichem“ HDL (transportiert
Cholesterin von den BlutgefdBwanden zur Leber) und ,,prob-
lematischem® LDL (bringt Cholesterin zu den BlutgefaBwan-
den und neigt zur Oxidation), einige hemmen die Fettverdau-
ung, andere tricksen die Leber aus und zwingen sie dazu, fur
die Produktion von Gallenséure auf das korpereigene Cho-
lesterin zurlickzugreifen. In besonders schweren Féllen der
Familidren Hypercholesterindmie reicht eine medikamentdse
Behandlung jedoch nicht mehr aus und eine besondere Art
der Blutwasche kommt zum Einsatz, die sogenannte Lipida-
pherese. Dabei werden die schadlichen Fettbestandteile im
Blut maschinell entfernt.

Medikamentdse Behandlung

Die wichtigste Medikamentengruppe fiir die Behandlung von
FH sind Statine. Vor allem bei von FH betroffenen Kindern
verlangt der Einsatz dieser Medikamente ein erhebliches
MaB an Sensibilitit von den behandelnden Arzten. ,Leider
wird die Datenlage zum Thema Statin-Therapie dlnner, je
jinger die Patienten sind. Langzeitstudien fiir Behandlung
von Erwachsenen gibt es, nicht jedoch direkte Studien zu
Statin-Therapien bei Kindern und ihren Auswirkungen auf die
Entwicklung. Deshalb muss bei betroffenen Kindern immer
sehr genau die Familiengeschichte analysiert und eine Statin-
Behandlung individuell abgewogen werden. Eine ergdnzend
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zur Erndhrungstherapie eingesetzte medikamentdse Therapie sollte
bei Kindern ab dem Alter von acht Jahren sowie bei Jugendlichen
durch einen Lipidologen erwogen werden®, erlautert Michaela Wolf,
Vorstandsvorsitzende der Patientenorganisation CholCo e.V. An
diesem Punkt setzt auch die Arbeit von CholCo e.V. an. Das Bestre-
ben der Patientenorganisation ist es, in Deutschland Bekanntheit
fur die Familidre Hypercholesterindmie zu schaffen und praventiv
durchgeflihrte Screenings bei Kindern zur Routine zu machen. Da-
durch wirde sich neben der Datenlage auch die medikamentdse
Versorgung der Betroffenen entscheidend verbessern lassen.

Natiirliche Cholesterinsenker

Fir FH-Betroffene kdnnen natiirliche Cholesterinsenker, wie bei-
spielsweise Artischocken-Extrakt, Apfelpektine, Nisse, Haferkleie
oder Sojaproteine, lediglich eine Unterstiitzung ihrer medikamentdsen
Behandlung darstellen. Die Einnahme von Nahrungsergénzungsmit-
teln sollte mit dem behandelnden Arzt abgesprochen werden, da es
zu Wechselwirkungen mit chemischen Medikamenten kommen kann.

Menschen mit erhéhten Cholesterinwerten, die nicht von FH be-
troffen sind, kdnnen durch eine gesunde Ernahrung wesentlich zur
Normalisierung des Cholesteringehalts im Blut beitragen. Sich le-
diglich cholesterinarm zu erndhren, ist allerdings wenig wirkungs-
voll. Vielmehr ist eine Umstellung auf eine insgesamt ausgewogene
Erndhrung notwendig. Vor allem frisches Gemdiise, Obst und bal-
laststoffreiche Nahrungsmittel wie Vollkornprodukte sollten einen
gréBeren Platz auf dem Speiseplan einnehmen. Bei Ubergewicht ist
zusétzlich eine Gewichtsreduktion sinnvoll, um einer zunehmenden
Arterienverkalkung und erhdhtem Risiko flr Herz-Kreislauf-Erkran-
kungen entgegenzuwirken.

Neben einer angepassten Erndhrung gehéren Lebensstilanderun-
gen wie regelmaBige Bewegung, wenig Alkohol und der Verzicht auf
Zigaretten zu einer zielgerichteten Erndhrungsumstellung bei erhoh-
ten Cholesterinwerten. Wer Ausdauersport betreibt, steigert den
Anteil des HDL in seinem Blut, also genau das Cholesterin, das das
schadliche LDL nach auBen transportiert. Daflir ist ibrigens kein
Marathon nétig — vier bis fiinf Mal pro Woche eine halbe Stunde zu
laufen, kann bereits zu guten Ergebnissen fiihren. Rund drei Monate
sollte man seinem Korper allerdings Zeit geben, damit sich die En-
zyme der Muskeln von Zucker- auf Fettverbrennung umstellen kdn-
nen. Das erklart, warum die RegelméBigkeit hier entscheidend ist.
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Abb.1: Familidre Hypercholesterindmie wird autosomal-dominant vererbt.
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UnterstUtzung von Betroffenen

Die Patientenorganisation CholCo e.V. arbeitet mit namhaften
deutschen und internationalen Lipidologen und Stoffwechselspe-
zialisten zusammen. Mitglieder des wissenschaftlichen Beirats des
Vereins stehen beratend zur Seite, klaren auf und halten Vortrage
Uber neue wissenschaftliche Erkenntnisse. Letztendlich brauchen
FH-Patienten jedoch vor allem aufgeklarte Haus- und Kinderarzte,
die bei Verdacht auf FH die Untersuchung aller Familienmitglieder
in die Wege leiten. Ist FH einmal diagnostiziert, sollten Patienten
in flichendeckenden Lipidzentren individuell betreffend Erndhrung,
Lebensstil und der entsprechenden Medikation beraten werden.
Je friiher mit der Behandlung begonnen wird, desto groBer ist die
Chance, einer Herz-Kreislauf-Erkrankung vorzubeugen.

Aktionen zur Aufkldrung

Die Aufklarung der Bevdlkerung Uber die Existenz der Erbkrankheit
Familidre Hypercholesterindmie ist eine der wichtigsten Aufgaben
der Patientenorganisation. Eine friihe Diagnose dieser Krankheit
kann Leben retten, denn es gibt vielféltige Behandlungsmdglich-
keiten. Nur kann ein Arzt keine Krankheit diagnostizieren, die ihm
nicht geldufig ist. FH ist aktuell noch eher wenig Arzten bekannt,
weswegen der CholCo e.V auch jede sich bietende Chance nutzt,
um Uber Familidre Hypercholesterindmie zu informieren.

Neben dem personlichen Kontakt zu Betroffenen, der Teilnahme
an Kongressen, dem Halten von Vortrégen, der Veranstaltung von
Patiententreffen, der Herausgabe von Broschiiren und der Verof-
fentlichung von Artikeln nimmt CholCo e.V. in diesem Jahr gemein-
sam mit anderen Patientenorganisationen an dem internationalen
+FH Awareness Day“ teil. Ins Leben gerufen wurde dieser Tag von
der amerikanischen Patientenorganisation The FH Foundation.
Durch Aktionen wie beispielsweise sportliche Wettk&dmpfe sollen an
diesem Tag weltweit Bevolkerung und Hausérzte auf FH aufmerk-
sam gemacht werden.

Restlimee

Empfehlen Sie lhren Patienten, sich Uber hohe Cholesterinwerte,
frihe Herzinfarkte oder Schlaganfalle im Familienkreis zu informie-
ren und bei der nachsten Blutabnahme den Cholesterinwert zu be-
stimmen. Das kostet nichts, bringt aber Gewissheit.
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