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Suomessa on arvioitu olevan ainakin 10 000 
henkilöä, joilla on heterotsygoottinen familiaali-
nen hyperkolesterolemia (FH-tauti) ja sen aihe-
uttama syntymästä lähtien noin 2–3-kertainen 
seerumin LDL-kolesterolipitoisuus. Suuren 
LDL-pitoisuuden seurauksena heillä on muu-
hun väestöön verrattuna yli 10-kertainen sepel-
valtimotaudin riski (1).

Suuri osa FH-potilaista on yhä diagnosoimat-
ta, vaikka suomalaisen FH-taudin aiheuttaviin 
mutaatioihin perustuvat diagnostiset testit ovat 
olleet käytössä jo vuosia (2). Tilannetta on pyrit-
ty parantamaan diagnostisella FH-laskurilla, 
jossa FH-diagnoosi perustuu ennen hoitoa 
määritettyyn seerumin LDL-kolesterolipitoisuu-
teen ja sukuhistoriaan (3) – kahteen keskeiseen 
diagnostiseen kriteeriin. Käytännössä sukuhis-
toria jää useimmiten selvittämättä.

Tilanne on harmillinen, koska FH-taudin 
hoitoon on saatavissa yhä tehokkaampia seeru-
min LDL-kolesterolipitoisuutta pienentäviä hoi-
tomuotoja, kuten statiinin ja etsetimibin yhdis-
telmähoitoon tarvittaessa liitettävä PCSK9-estä-
jähoito. Nämä hoidot parantavat taudin ennus-
tetta merkittävästi (4).

Diagnoositta jääneiden potilaiden suuri 
osuus on maailmanlaajuinen ongelma. Diag-
nostiikan parantamiseksi onkin haettu apua 
”tekoälyyn” (ts. tehokkaaseen tietojenkäsitte-
lyyn) perustuvista ratkaisuista.

Läpimurtona voidaan pitää tutkimusta, joka 
oli osa FH-Foundationin FIND FH (Flag, Iden-
tify, Network, Delivery FH) -hanketta. Myers 
ym. (5) opettivat tekoälyä löytämään potilaat po-
tilastiedostojen diagnoosikoodien, lääkemäärä-
ysten ja laboratoriotulosten perusteella.

Opetetun tiedon perustana oli 939 kliinisesti 
diagnosoitua FH-potilasta, joista 395:llä oli 
myös taudin aiheuttavaan mutaatioon perustu-
va diagnoosi, sekä 83 136 potilasta, joilla ei ollut 
FH-tautia. Tämän jälkeen kehitettiin ohjelma, 
jonka avulla FH-potilaita diagnosoitiin yhdys-
valtalaisesta noin 170 miljoonan potilaan rekis-
teristä.

Ohjelma poimi rekisteristä noin 1,3 miljoo-
naa henkilöä, jotka se arvioi FH-potilaiksi. Poi-

mitussa otoksessa 87 % (95 %:n lv 73–100 %) 
potilaista täytti taudin diagnostiset kriteerit ko-
keneiden kliinikoiden analyysissä. Tutkimus 
osoitti, että ohjelman avulla voidaan luotettavas-
ti seuloa potentiaalisia FH-potilaita laajoista po-
tilasrekistereistä.

Vastaavaa ohjelmaa voitaisiin käyttää suoma-
laispotilaiden löytämiseen. Nyt merkittävää 
osaa FH-potilaista ei ole löydetty tai heitä hoide-
taan tehottomasti tavallisina hyperkolesterole-
miapotilaina. Poikkeuksellisen suuri valtimo-
taudin vaara jää tällöin tunnistamatta.

Jos diagnosoimattomat potilaat löydettäisiin 
varhain, voitaisiin vähentää sekä työikäisten ih-
misten sydäninfarkteja että erikoissairaanhoi-
don kuormitusta ja kustannuksia. 1990-luvulla 
tehty suomalaistutkimus osoitti, että hoitamatta 
jääneistä FH-tautia sairastavista noin 50-vuo
tiaista miehistä puolella oli sepelvaltimotauti ja 
joka neljännellä oli ollut sydäninfarkti  (6).

FH-tautia sairastavan lapsen LDL-kolesteroli-
pitoisuus on suurentunut syntymästä saakka. 
Siksi heidän statiinihoitonsa tulisi nykyisen 
hoitokäytännön mukaan alkaa jo 6–8 vuoden 
iässä (7). Varhaisella lääkityksellä valtimotauti-
riski saadaan pienentymään lähelle muun väes-
töä riskiä. Vastikään julkaistun parinkymme-
nen vuoden seurantatutkimuksen mukaan lap-
sena aloitettu statiinihoito on turvallista ja estää 
kaulavaltimon paksuntumisen FH-taudin takia 
(8). Ateroskleroosin alkuvaiheen kehittyminen 
oli siis saatu estetyksi.

On aika hyödyntää uutta teknologiaa, jolla po-
tilaat voidaan löytää potilastietojärjestelmien 
tiedon perusteella. ●
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