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Opsporing Familiaire hypercholesterolemie (FH) krijgt extra impuls

De heer de Zwart (40 jaar) komt bij de huisarts vanwege een vuiltje in zijn oog. Opvallend is dat er een arcus lipoïdes zichtbaar is in de cornea. Desgevraagd heeft de heer de Zwart familieleden die een hartinfarct doormaakten onder de leeftijd van 60 jaar.

Deze casus is een situatie waarbij u kunt denken aan FH.

Wat is FH?

FH is een autosomaal dominant overervende stofwisselingsziekte, waarbij minder LDL-cholesterol wordt afgebroken. Dit leidt tot hart- en vaatziekten op jonge leeftijd en een sterk verhoogd risico op hart- en vaatziekten op oudere leeftijd. 

Per gemiddelde huisartspraktijk zijn er ongeveer vijf patiënten met FH. De doelstelling is om in 2010 zoveel mogelijk van alle (in Nederland ongeveer 40.000) patiënten met FH te hebben opgespoord. Een algemeen bevolkingsonderzoek op FH is niet zinvol, gezien de lage prevalentie, de grote werklast en de kosten van het DNA-onderzoek. Daarom is gekozen voor de opsporing via indexpatiënten. Om de opsporing te versnellen is besloten dit onderwerp onder te brengen onder het landelijk preventieproject; ‘Preventie: maatwerk’. Dit is een project van het Nederlands Huisartsen Genootschap (NHG) en de Landelijke Vereniging Georganiseerde eerste lijn (LVG). Zij werken voor FH samen met de Stichting Opsporing Erfelijke Hypercholesterolemie (StOEH). Huisartsen worden extra geattendeerd op FH door artikelen in diverse tijdschriften, zoals het NHG-standpunt over FH in het aprilnummer van Huisarts en Wetenschap. Daarnaast krijgen zij ondersteuning van de regionale preventiemedewerker en worden er nascholingen georganiseerd in het kader van cardiovasculair risicomanagement.
Het belang van opsporing van FH
Vroege opsporing biedt mogelijkheden voor vroege behandeling en daarmee vermindering van het risico op hart- en vaatziekten. 

Hoe komt de huisarts patiënten met FH op het spoor?

Er is een aantal signalen dat doet vermoeden dat een patiënt FH heeft:

· een totaal onbehandelde cholesterolconcentratie > 8 mmol/l of LDL-cholesterolconcentratie > 5 mmol/l bij de patiënt of eerstegraads verwanten;

· het voorkomen van hart- en vaatziekten op jonge leeftijd (jonger dan 60 jaar, soms zelfs jonger dan 40 jaar) of bij eerstegraads verwanten;

· een arcus lipoïdes (ring in het hoornvlies) voor het 45e levensjaar;

· xanthomen (peesverdikkingen door cholesterol) in de pezen van de triceps, achillespees of extensoren van de hand.

Wat kan de huisarts dan doen?

De vraag is of iedere patiënt met verdenking op FH direct DNA-onderzoek moet ondergaan. Bij vaststelling van een verhoogd cholesterol- of triglyceridengehalte moet eerst secundaire hypercholesterolemie worden uitgesloten door bepaling van: nuchter bloedglucose, leverfuncties als gamma-GT en ALAT, TSH en urineonderzoek (nefrotisch syndroom). Let tevens op problematisch alcoholgebruik.

De kans op de aanwezigheid van FH en daarmee de indicatie voor DNA-onderzoek is in te schatten m.b.v. een scorelijst (zie hieronder).

De huisarts kan de DNA-diagnostiek in eigen beheer aanvragen of verwijzen naar een vasculair geneeskundige of algemeen internist. De uitslag van het onderzoek duurt ongeveer 18 weken.

-
Als DNA-diagnostiek de diagnose FH heeft bevestigd, dan wordt de patiënt een zogenaamde “indexpatiënt”. De StOEH zal via deze indexpatiënt proberen zoveel mogelijk andere FH-patiënten op te sporen. Hiertoe neemt een genetische veldwerker van de StOEH telefonisch contact op met de patiënt om een afspraak te maken en gegevens van familieleden te verzamelen. Het gaat om alle familieleden ouder dan 16 jaar die 50% kans hebben op een mutatie. Bij familieleden duurt het DNA-onderzoek 8 weken. 

-
De behandeling van de FH-patiënt met statines of eventueel andere cholesterolverlagers en leefstijladviezen kan goed door de huisarts worden uitgevoerd volgens de NHG-standaard Cardiovasculair Risicomanagement.

Aanvullende informatie
Stichting Opsporing Erfelijke Hypercholesterolemie: www.stoeh.nl
Nederlands Huisartsen Genootschap: http://nhg.artsennet.nl
Landelijke Vereniging Georganiseerde eerste lijn: www.lvg.org
FH-scorelijst van de Nederlandse lipidenpoliklinieken
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Familie anamnese


1e graads familielid met hart- of vaatziekte < 60 jaar


1e graads familielid met LDL-cholesterol > 5 mmol/l





1e graads familielid met arcus lipoïdes < 45 jaar of met peesxanthomen


Kinderen < 18 jaar met LDL-cholesterol > 3.5 mmol/l�
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Medische voorgeschiedenis


Coronaire hartziekte < 60 jaar


CVA of perifeer arterieel vaatlijden < 60 jaar�
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Lichamelijk onderzoek


Peesxanthomen


Arcus lipoïdes < 45 jaar�
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LDL-Cholesterolwaarde (mmol/l)


>8,5


6.5-8.4


5.0-6.4


4.0-4.9�
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In elke categorie dient slechts één score en dan ook de hoogste score te worden toegekend.


Bij een score van 8 punten of hoger is FH vrijwel zeker, 6 en 7 waarschijnlijk en 3-5 punten mogelijk. Bij een score van 6 of hoger komt de patiënt in aanmerking voor DNA-onderzoek door het AMC.








