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 ◆ Семейная гиперхолестеринемия (СГ) является причиной преждевременного развития сердечно-сосудистых заболе-
ваний у людей молодого возраста. При этом заболевании регистрируется высокий уровень холестерина липопротеи-
дов низкой плотности и прослеживается семейный анамнез, но на сегодняшний день не существует единого между-
народного критерия для диагностики СГ. Вопрос о диагностике и лечении СГ остается актуальным до сих пор. С 
каждым годом открываются новые и новые генные мутации, приводящие к СГ. Настоящая статья — это обзор работ, 
в которых представлен современный взгляд на данную проблему.
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 ◆ The family hypercholesterolemia is among causes of premature development of cardiovascular diseases in patients of young 

age. At this disease, high level of cholesterol of lipoproteins of low density are registered and family anamnesis is traced. How-
ever, nowadays there is no unifi ed international criterion for diagnostic of hypercholesterolemia. The issue of diagnostic and 
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Семейная гиперхолестеринемия (СГ) — это группа 
наследственных генетических нарушений, приводящих 
к резкому повышению концентрации холестерина в кро-
ви. [1] Чаще всего СГ наследуется по аутосомно-доми-
нантному типу и характеризуется нарушением метабо-
лизма холестерина и липидов, вызываемым мутациями 
в гене рецептора к липопротеинам низкой плотности 
(ЛПНП). У таких пациентов уже в детском возрасте от-
мечается повышение уровня холестерина и ЛПНП кро-
ви, что приводит к раннему и агрессивному развитию 
атеросклероза и его сердечно-сосудистых осложнений.

Влияние холестерина на организм человека изучается 
очень давно. Впервые предложил теорию о ведущей ро-
ли холестерина в патогенезе атеросклероза российский 
ученый Н.Н. Аничков в 1913 г. СГ была описана в 1938 г. 
норвежским врачом-ученым К. Мюллером как «врожден-
ная ошибка метаболизма», которая приводит к высокому 
уровню холестерина в крови и инфаркту миокарда (ИМ) 
у молодых. Мюллер сделал вывод о том, что СГ переда-
ется как аутосомно-доминантный признак, определяемый 
отдельно взятым геном. В 1986 г. американские ученые 
Джозеф Л. Гольдштейн и Майкл С. Браун были удостоены 
Нобелевской премии в области физиологии и медицины 
за работы по регуляции метаболизма холестерина в орга-
низме человека и выяснение причины развития СГ [2].

СГ встречается довольно часто — от 1/200 до 1/500 
в Европе. Во всем мире таких больных от 20 до 35млн, 
в РФ насчитывается приблизительно 287 — 700 тыс. па-
циентов с СГ, что составляет менее 5% всех пациентов с 
гиперхолестеринемией [3].

На сегодняшний день наиболее распространен-
ной причиной, приводящей к СГ, являются мутации 
ЛПНП-рецептора (ЛПНПР), аполипротеина В (апоВ), 
PCSK9 (белковая конвертаза субтилизина/кексина типа 
9) и мутации гена ЛПНПР-АБ1 (адапторный белок 1 
ЛПНПР) [4].

Ген ЛПНПР. На сегодняшний день насчитывается 
более чем 1700 различных мутаций этого гена, кото-
рые являются причиной СГ в 85—90% случаев. Уро-
вень ЛПНП в плазме обратно пропорционален актив-
ности ЛПНПР. У пациентов с гомозиготным типом 
активность ЛПНПР составляет менее 2%, тогда как у 
гетерозигот — от 2 до 25% в зависимости от характера 
мутаций.

Выделяют пять основных классов СГ согласно мута-
циям ЛПНПР:
 ◆ I класс — ЛПНПР вообще не синтезируется;
 ◆ II класс — ЛПНПР неправильно транспортируется с 
эндоплазматического ретикулума в аппарат Гольджи 
для предоставления на поверхности клетки;
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 ◆ III класс — ЛПНПР не связывают надлежащим обра-
зом ЛПНП на поверхности клетки в связи с дефектом 
апоB-100 или ЛПНПР;

 ◆ IV класс — ЛПНПР должным образом не собирает-
ся во впадинах, покрытых клатрином (мембранный 
белок, участвующий в процессах адсорбции и транс-
порта различных веществ), для рецепторно-опосре-
дованного эндоцитоза;

 ◆ V класс — ЛПНПР не возвращается на поверхность 
клетки.
АпоВ. Мутация расположена на части белка, кото-

рый обычно связывается с ЛПНПР, в результате чего их 
соединения не происходит. Как и в случае с ЛПНПР, ко-
личество аномальных копий определяет тяжесть гипер-
холестеринемии. Как причина СГ встречается сравни-
тельно редко по сравнению с мутациями ЛПНПР.

PCSK9. Мутация этого гена вызывает появление СГ 
в основном за счет сокращения числа ЛПНПР в клетках 
печени. Мутации возможны как по аутосомно-рецессив-
ному, так и по аутосомно-доминантному типу.

ЛПНПР-АБ1. Аномалии в гене ЛПНПР-АБ1 при-
водят к тому, что не может произойти итернализация 
(погружение молекул рецептора внутрь клетки) и все ре-
цепторы ЛПНП накапливаются на клеточной мембране. 
В отличие от других причин мутация этого гена имеет ау-
тосомно-рецессивный тип наследования. Мутации гена, 
как правило, вызывают синтез сокращенного белка [4].

Все перечисленные мутации приводят к нарушению 
структуры или функции рецепторов к ЛПНП на соматиче-
ских клетках (печеночных и других) и/или их количества 
или к нарушению в структуре молекулы апоВ-100 и апоС, 
белковых компонентов липопротеидов. В результате на-
рушаются синтез, транспорт, связывание ЛПНП в клетке.

Тяжесть клинической картины и возраст, в котором 
развивается болезнь, определяются состоянием ЛПНПР. 
По этому признаку всех больных можно разделить на 
две группы — гетерозиготы и гомозиготы. У пациентов, 
имеющих одну аномальную копию гена ЛПНПР (гетеро-
зиготная форма, когда ребенок получает мутантные ге-
ны от одного из родителей), сердечно-сосудистые забо-
левания (ССЗ) могут возникать достаточно рано (часто 
в возрасте от 30 до 40 лет). Наличие двух аномальных 
копий (гомозиготная форма, мутантные гены ребенок 
получает от обоих родителей) может вызывать тяжелые 
ССЗ даже в детском возрасте. При этом распространен-
ность в популяции гетерозиготных форм гораздо выше, 
чем гомозиготных [5].

Клинические проявления
Клинические критерии СГ:

 ◆ высокий уровень общего холестерина и ЛПНП плаз-
мы крови;

 ◆ семейный анамнез гиперхолестеринемии;
 ◆ отложение холестерина в тканях (ксантелазмы, ксан-
томы сухожилий, старческая дуга (липоидная дуга 
роговицы));

 ◆ раннее развитие сердечно-сосудистых осложнений у 
пациента и/или его родственников.

Гетерозиготная форма СГ
Гиперхолестеринемия у больных с гетерозиготной 

формой отмечается с рождения, ее выраженность на-
растает с возрастом. Уровень общего холестерина у 
этих больных в 2 раза выше, чем у здоровых, и состав-
ляет приблизительно 9—14 ммоль/л, при этом уровень 
триглицеридов и липопротеинов высокой плотности 
(ЛПВП) обычно не повышен [2].

Специфическим диагностическим признаком СГ 
считаются сухожильные ксантомы. Ксантомы сухожи-
лия встречаются в любом возрасте (чаще бывают в ахил-
ловом сухожилии и сухожилиях мышцы разгибателя 
пальцев, но также могут возникать в сухожилиях колена 
и трицепса), бугорчатая ксантома, или ксантелазма, — у 
пациентов моложе 20—25 лет.

Наличие старческой дуги роговицы и ксантелазм бо-
лее характерно для больных с гетерозиготным феноти-
пом СГ моложе 45 лет.

Перечисленные признаки, выявленные при физи-
кальном обследовании, присутствуют не у всех больных 
СГ, однако при наличии их врач должен заподозрить 
СГ и назначить необходимые анализы для определения 
уровня липидов [1].

Исследования, проведенные у этих пациентов еще до 
появления эффективных гиполипидемических препара-
тов (статинов), показали, что без специфического (т.е. 
гиполипидемического) лечения ишемическая болезнь 
сердца (ИБС) у гетерозигот мужского пола манифести-
рует в среднем в 30—40-летнем возрасте, а женского 
пола — на 10—15 лет позже. При гетерозиготной СГ в 
отсутствие лечения шанс перенести ИМ в возрасте до 
30 лет составляет у мужчин 5%, у женщин <1%, к 50 
годам — 50 и 15% и к 60 годам — 85 и 50% соответ-
ственно. Таким образом, выживаемость в таких семьях, 
особенно среди мужчин, существенно снижена. В попу-
ляции пациентов с ранней ИБС частота гетерозиготной 
СГ резко повышена, примерно в 20—30 раз. Считается, 
что СГ, являющаяся наиболее частой причиной ранней 
ИБС вследствие дефекта отдельного гена, ответственна 
приблизительно за 5% всех случаев ИМ у пациентов в 
возрасте до 60 лет. Несмотря на то что СГ является мо-
ногенным заболеванием, скорость развития атероскле-
ротического поражения кровеносных сосудов у разных 
пациентов иногда значительно различается. Существен-
ная разница в сроках появления и тяжести атеросклеро-
тических осложнений отмечена даже среди носителей 
одной и той же мутации [2].

Гомозиготная форма СГ
Гомозиготная форма возникает в том случае, когда 

ребенок наследует два мутантных аллеля ЛПНПР от 
обоих родителей. Как правило, клинические проявления 
при этой форме начинаются раньше и протекают гораз-
до тяжелее, чем у пациентов с гетерозиготной формой. 
Вследствие полного отсутствия ЛПНПР или резкого 
снижения их активности (до 2—25% от нормы) развива-
ется выраженная гиперхолестеринемия. При этом уро-
вень ЛПНП у больных с гомозиготной формой превыша-
ет аналогичный показатель здоровых в 5—10 раз и мо-
жет достигать 15—20 ммоль/л. Уровень ЛПВП обычно 
снижен. Характерны выраженный кожный ксантоматоз 
(плоские ксантомы на тыльной поверхности межпаль-
цевых перепонок кистей, ягодицах, в локтевой и под-
коленной ямках), поражение корня аорты и аортального 
клапана. Развитие туберозных ксантом на разгибатель-
ной стороне локтей и коленях может появляться позже. 
Сухожильные ксантомы у гомозигот имеются в 100% 
случаев. В анамнезе возможно развитие рецидивирую-
щих ахилловых тендовагинитов. Сердечно-сосудистые 
осложнения из-за агрессивного развития атеросклероза 
у таких больных могут развивается уже в детстве (сте-
нокардия, пороки аортального клапана и т.д.). Описаны 
отдельные случаи развития ИМ у детей с СГ в возрасте 
двух лет. Продолжительность жизни таких пациентов 
без лечения не превышает 20—30 лет [6].
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Скорость прогрессирования заболевания как у гете-
розигот, так и у гомозигот непредсказуема, кроме того, в 
основе острых клинических проявлений атеросклероза, 
таких как острый коронарный синдром, мозговой инсульт 
и гангрена, лежит дестабилизация атеросклеротической 
бляшки с последующим тромбообразованием [7].

Таким образом, СГ является мультифакториальным 
заболеванием с генетической предрасположенностью. 
Риск развития осложнений при этом заболевании опре-
деляется не только тем, в какой степени нарушен мета-
болизм ЛПНП, но и присутствием других факторов ри-
ска (курение, артериальная гипертензия, сахарный диа-
бет и т.д.). В последние годы показано, что факторами 
риска могут быть и дефекты других генов, не связанных 
с метаболизмом ЛПНП.

Клинический пример
П а ц и е н т  П., 1973 года рождения, поступил с жалобами 

на головную боль, преимущественно в правой половине, тош-
ноту, иногда рвоту, головокружение, появляющиеся на фоне 
повышения АД.

Из анамнеза известно, что с 2006 г. регистрируется арте-
риальная гипертензия с максимальным повышением АД до 
230/140 мм рт. ст.; во время обследования была выявлена вы-
раженная гиперхолестеринемия (холестерин >10 ммоль/л с 
дислипидемией). В 2007 г. перенес острое нарушение мозго-
вого кровообращения (ОНМК) в вертебробазилярной системе, 
в 2008 г. — повторное ОНМК по ишемическому типу в правой 
средней мозговой артерии, в 2009 г. на фоне гипертонического 
криза — транзиторную ишемическую атаку. Постоянно прини-
мает амлодипин 5 мг на ночь, конкор 5 мг утром, атаканд 8 мг 
утром, тромбо-АСС 100 мг/сут. На фоне проводимой терапии 
отмечалось некоторое улучшение самочувствия, снижение АД; 
от гиполипидемической терапии пациент отказался. Однако 
через год наблюдалось ухудшение состояния, участились ука-
занные выше жалобы на фоне дестабилизации АД. В течение 
нескольких месяцев пациент не обращался за помощью, после 
очередного гипертонического криза была вызвана скорая по-
мощь, на ЭКГ выявлена нестабильность кровоснабжения зад-
ней стенки (отрицательные зубцы Т), пациент экстренно госпи-
тализирован.

Наследственность: отец страдал с раннего возраста артери-
альной гипертензией, гиперлипидемией.

Вредные привычки: курение до 15 сигарет в день, алкого-
лем не злоупотребляет.

Сопутствующая патология: псориаз, эрозивный гастрит, 
бронхиальная астма. Цереброваскулярная болезнь (ЦВБ). Дис-
циркуляторная энцефалопатия III стадии. Остаточные явления 
повторных нарушений мозгового кровообращения в правой 
лобно-теменной и левой теменной областях. Церебральный 
атеросклероз. Стенозирующий атеросклероз магистральных 
артерий головного мозга. Фокальная симптоматическая эпи-
лепсия с фокальными и вторично-генерализованными присту-
пами. Органическое расстройство личности в связи с сосуди-
стым заболеванием головного мозга с эпилептиформными при-
ступами средней частоты и астенодепрессивным синдромом.

Аллергологический анамнез: применение стрептоцида вы-
зывает удушье, талька — дерматит, локальный отек, укус пче-
лы — отек Квинке.

Объективный статус на момент поступления: состояние 
удовлетворительное. Кожные покровы нормальной окраски и 
влажности, высыпаний нет. В легких дыхание везикулярное, 
проводится во все отделы, хрипов нет. Частота дыхания 17 в 
1 мин. Тоны сердца приглушены, акцент II тона над аортой, 
шумов нет. Ритм правильный. ЧСС 64 в 1 мин, АД 180/90 мм 
рт.ст. Язык влажный, обложен белым налетом. Живот при паль-
пации мягкий, безболезненный в эпигастрии, не вздут. Печень 
не увеличена. Стул: норма. Дизурии нет.

Лабораторное обследование. Клинический анализ крови 
без патологии; биохимический анализ: глюкоза 4,7 (3,85—
6,10) ммоль/л; триглицериды 0,9 (0,32—1,71) ммоль/л; холе-
стерин общий 10,5 (3,70 — 5,17) ммоль/л; холестерин ЛПВП 
2,1 (0,90—1,90) ммоль/л; холестерин ЛПОНП 0,52 (0,00—
1,00) ммоль/л; холестерин ЛПНП 7,37 (0,00—2,59) ммоль/л.

Данные инструментальных исследований. На ЭКГ: ритм 
синусовый, 66 в 1 мин; вертикальное положение электрической 
оси сердца; умеренные изменения миокарда в виде отрицатель-
ного зубца Т в отведениях III, aVF.

На ЭхоКГ: корень и доступный визуализации восходящий 
отдел аорты не расширены, уплотнены. Полости сердца в пре-
делах допустимой нормы. Умеренная гипертрофия миокарда 
левого желудочка. Глобальная сократимость миокарда левого 
желудочка удовлетворительная. Зон нарушения локальной со-
кратимости не выявлено. Уплотнение створок аортального кла-
пана. Аортальная регургитация не регистрируется. Уплотнение 
створок митрального клапана. Митральная регургитация I—II 
степени. Трикуспидальная регургитация I степени. Легочной 
гипертензии не выявлено.

Мультиспиральная компьютерная томография головного 
мозга: последствия ранее перенесенных ОНМК по ишемиче-
скому типу в бассейне правой средней мозговой артерии, левой 
средней мозговой артерии; единичные очаговые изменения ве-
щества мозга, вероятно, сосудистого генеза.

Дуплексное/триплексное ангиосканирование экстракра-
ниальных отделов брахиоцефальных артерий с цветовым 
картированием кровотока: эхо-признаки атеросклероза брахи-
оцефальных артерий и стеноза в бифуркации общих сонных 
артерий с обеих сторон: справа 30%, слева 20%. Эхопризнаки 
стеноза в устье внутренних сонных артерий с обеих сторон: 
справа на 45—50%, слева на 30%. Без динамики по сравнению 
с предыдущим протоколом исследования.

УЗИ органов брюшной полости и почек: патологии не вы-
явило.

Консультация невролога. Заключение: ЦВБ. Дисциркуля-
торная энцефалопатия III степени, смешанного генеза (атеро-
склеротического, гипертонического), декомпенсация в верте-
бро-базилярной артериальной системе. Остаточные явления 
перенесенных повторных нарушений мозгового кровообраще-
ния в вертебро-базилярной артериальной системе от 2007 г., 
правой гемисфере от 2008 г. и левой гемисфере от 2009 г. Сте-
нозирующий церебральный атеросклероз. Гипертоническая 
болезнь III стадии, 3-й степени, риск 4. Фокальная симптома-
тическая эпилепсия с фокальными и вторично-генерализован-
ными приступами.

Даны рекомендации.
Заключительный диагноз. Основной: гипертоническая бо-

лезнь III стадии, 3 степени, риск 4. Гипертонический криз.
Сопутствующая патология: ЦВБ — дисциркуляторная эн-

цефалопатия III степени, смешанного генеза (атеросклеротиче-
ского, гипертонического), декомпенсация в вертебро-базиляр-
ной артериальной системе. Остаточные явления перенесенных 
повторных нарушений мозгового кровообращения в вертебро-
базилярной артериальной системе от 2007 г., правой гемисфере 
от 2008 г. и левой гемисфере от 2009 г. Стенозирующий цере-
бральный атеросклероз. Фокальная симптоматическая эпилеп-
сия с фокальными и вторично-генерализованными приступами 
Органическое расстройство личности в связи с заболеванием 
(ОНМК) с эпилептиформными приступами средней частоты. 
Дислипидемия IIb тип.

Проводимая терапия: амлодипин 5 мг 1 раз в сутки, бисо-
пролол 5 мг 1 раз в сутки, микардис + 80/12,5 1 раз в сутки, 
тромбо-АСС 100 мг/сут 1 раз в сутки, тулип 20 мг/сут 1 раз в 
сутки

На фоне проводимой терапии в течение 14 дней состояние 
пациента значительно улучшилось: достигнута стабилизация 
АД в пределах целевых значений, улучшилось общее самочув-
ствие, уменьшились проявления дисциркуляторной энцефало-
патии. В контрольном биохимическом анализе крови отмеча-
лось снижение уровня холестерина до 7,5 ммоль/л.

Таким образом, у пациента в довольно раннем возрасте (33 
года) манифестировала артериальная гипертензия и была вы-
явлена дислипидемия с высоким содержанием ЛПНП. Кроме 
того, его отец также с молодого возраста страдал гиперхолесте-
ринемией. Высокий уровень холестерина, семейный анамнез, 
ранняя манифестация и тяжелое течение артериальной гипер-
тензии, быстрое прогрессирование атеросклероза, наводят на 
мысль, что у пациента СГ. Отсутствие своевременной специ-
фической гиполипидемической терапии СГ привело к раз-
витию тяжелых осложнений в виде повторных ишемических 
инсультов.
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Диагностика СГ
1. Оценка липидного профиля. Базовая диагностика 

нарушений липидного профиля заключается в количе-
ственном определении уровня общего холестерина и 
триглицеридов в сыворотке крови натощак. Патологиче-
ские результаты требуют подтверждения через несколь-
ко недель. Повторное исследование должно быть допол-
нено определением уровня ЛПВП и ЛПНП.

Подозрение на СГ может возникнуть у взрослых 
старше 20 лет при уровне ЛПНП ≥ 4,9 ммоль/л или 
ЛПВП ≥ 5,7 ммоль/л; у детей, подростков и молодых 
людей (до 20 лет) — ЛПНП ≥ 4,1 ммоль/л или ЛПВП 
≥ 4,9 ммоль/л.

2. Проверку уровня холестерина необходимо прово-
дить начиная с двух лет у детей с семейной предраспо-
ложенностью к раннему развитию ССЗ или повышенно-
му уровню холестерина.

3. У пациентов с повышенным уровнем холестери-
на необходимо собрать семейный анамнез (каскадный 
скрининг) по поводу повышенного уровня холестерина 
и наличия сердечных заболеваний у ближайших род-
ственников (первой степени родства). Вероятность раз-
вития СГ намного выше у людей с генетической пред-
расположенностью к гиперхолестеринемии или ранней 
манифестацией ИБС в семейном анамнезе (начало забо-
левания до 55 лет у мужчин и до 65 лет у женщин) [8].

4. Физикальные данные. Возможно появление допол-
нительных внешних признаков этого заболевания, кото-
рые могут заметить как сами пациенты, так и окружаю-
щие: ксантомы сухожилия в любом возрасте; роговичная 
дуга у пациентов моложе 45 лет; бугорчатая ксантома 
или ксантелазма у пациента моложе 20—25 лет.

Важно учитывать, что отсутствие всех этих проявле-
ний не исключает наличия СГ.

В настоящее время не существует каких-либо еди-
ных международных критериев клинического диагно-
за СГ, хотя тремя независимыми исследовательскими 
группами (США, Великобритании и Нидерландов) раз-
работаны собственные диагностические признаки, кото-
рые используются в научно-практических целях в этих 
странах и ряде других [9].

Для выявления фенотипа, характерного для гетеро-
зиготной формы СГ, предлагается использовать кри-
терии MedRed и ВОЗ (см. таблицу).

Гомозиготная СГ диагностируется на основании 
таких клинических признаков, как уровень общего хо-
лестерина ≥15,4ммоль/л (≥600 мг/дл), наличие ксан-
том на коже, раннее развитие ИБС в детстве и наличие 
гетерозиготной СГ в семейном анамнезе родителей.

5. Генетическое обследование на наличие СГ 
обычно не требуется для постановки диагноза или 
клинической оценки, но может быть полезно, если 
диагноз неоднозначен. Тем не менее отсутствие вы-
явленных мутаций не исключает диагноза СГ, осо-
бенно если фенотип больного с большой долей веро-
ятности указывает на наличие СГ.

Лечение
Лечение СГ комплексное, пожизненное, направ-

ленно на снижение высокого уровня холестерина и 
риска развития сердечно-сосудистых осложнений, 
таких как ИМ и инсульт.

Немедикаментозное лечение
1. Изменение образа жизни (гипохолестериновая 

диета, отказ от курения, алкоголя, снижение массы 
тела, физическая активность).

2. Контроль АД.
3. Контроль уровня глюкозы в крови, лечение сахар-

ного диабета, метаболического синдрома.
Медикаментозное лечение
1. У всех взрослых с СГ терапия должна начинаться с 

назначения высокоэффективных статинов в максималь-
но переносимых дозах с достижением целевого значе-
ния ЛПНП < 2,59 ммоль/л. Больным с СГ чаще всего 
назначают симвастатин, аторвастатин и розувастатин, 
которые характеризуются высокой активностью в сни-
жении уровня ЛПНП. Больным с СГ необходимо назна-
чать статины в достаточно высокой дозе, которая могла 
бы обеспечить снижение уровня ЛПНП на 45—50%.

Статины даже в высоких дозах хорошо переносятся 
больными и побочные эффекты в виде повышения уров-
ня печеночных ферментов, миопатии и рабдомиолиза 
наблюдаются редко. Однако контроль печеночных фер-
ментов (АЛТ, АСТ, КФК) следует проводить регулярно, 
один раз в месяц [10].

2. При непереносимости статинов или для интенси-
фикации терапии целесообразно назначение эзетемиба, 
ниацина и препаратов, выводящих желчные кислоты 
(колесевелам).

Эзетимиб — гиполипидемический препарат, кото-
рый ингибирует абсорбцию пищевого и билиарного хо-
лестерина в тонкой кишке за счет снижения транспор-
та холестерина через стенку кишечника. Монотерапия 
эзетимибом сопровождается снижением уровня ЛПНП 
в сыворотке крови всего лишь на 15—17%. Однако при 
комбинации эзетимиба со статинами гиполипидемиче-
ский эффект существенно возрастает [11].

Фибраты, секвестранты желчных кислот и никоти-
новая кислота для лечения СГ в качестве монотерапии 
не применяются и назначаются только в случаях, когда 
гиперхолестеринемия сочетается с гипертриглицериде-
мией или низкой концентрацией ЛПВП.

3. Иногда для достижения целевого уровня холесте-
рина ЛПНП больным требуется назначение трех препа-
ратов и более, что особенно важно для вторичной про-
филактики.

Экстракорпоральная терапия СГ
В качестве экстракорпоральных возможно примене-

ние различных методов, в частности гемосорбции, плаз-

Диагностические критерии гетерозиготной СГ согласно MedPed и 
ВОЗ

Критерии Баллы

Наследственный 
анамнез

Раннее начало развития ССЗ и/или уровень 
ЛПНП выше 95-й центили у ближайшего 
родственника

1

Наличие сухожильных ксантом у ближайше-
го родственника и/или уровень ЛПНП выше 
95-й центили у детей младше 18 лет

2

Клинический 
анамнез

Раннее развитие ССЗ 2
Раннее развитие атеросклеротических 
пора жений церебральных/периферических 
артерий

1

Физикальное 
обследование

Сухожильные ксантомы 6

Дуга роговицы у пациентов младше 45 лет 4
Уровень ЛПНП >8,5 ммоль/л (больше ~330 мг/дл) 8

6,5—8,4 ммоль/л (~250—329 мг/дл) 5
5,5—6,4 ммоль/л (~190—249 мг/дл) 3
5,4—4,9 ммоль/л (~155—189 мг/дл) 1

П р и м е ч а н и е . Оценка: определенная СГ — оценка >8; предпо-
ложительная СГ — оценка 6—8; возможная СГ — оценка 3—5; нет 
диагноза — оценка <3.
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мофереза, иммунофереза, селективной сорбции ЛПНП 
из плазмы крови (апоферез липопротеинов).

Аферез липопротеинов — экстракорпоральный ме-
тод лечения, при котором из кровотока удаляются ли-
попротеины, содержащие апоВ. Удаление ЛПНП при 
помощи апофереза улучшает исходы ИБС, замедляет 
прогрессирование атеросклероза и фиброза аорты, спо-
собствует нормализации эндотелиальной функции и по-
казателей гемокоагуляции при СГ [8].

Как вариант лечения апоферез можно рассматривать 
у пациентов при неэффективности медикаментозной те-
рапии в максимально переносимых дозах. Количество 
процедур в течение 6 мес и более варьируется индиви-
дуально. Основной проблемой этого метода является 
его высокая стоимость (стоимость лечения, сравнимая 
со стоимостью гемодиализа).

Новые методы лечения
К сожалению, имеющимися в распоряжении вра-

чей методами не всегда можно добиться оптимального 
и стабильного снижения уровня холестерина ЛПНП в 
плазме. Поэтому появляются новые высокотехнологич-
ные инновационные методы лечения, обеспечивающие 
существенное снижение уровня холестерина ЛПНП в 
плазме, особенно у пациентов с гомозиготной СГ.

Ингибирование PCSK9. Терапия моноклональны-
ми антителами к PCSK9 увеличивает время нахождения 
и плотность рецепторов ЛПНП на поверхности клеток, 
что влечет за собой усиленное выведение ЛПНП из кро-
вотока. Важно также учитывать, что антитела к PCSK9 
также значительно снижают уровень апоВ, общего холе-
стерина, ЛПВП. Эти моноклональные антитела в насто-
ящее время проходят исследования III фазы и пока офи-
циально не одобрены для клинического применения [12].

Мипомерсен. Мипомерсен — антисмысловой 
20-мер ный олигонуклеотид, который связывается с 
переносчиком комплементарной последовательности 
РНК, кодирующим апоВ, ингибируя таким образом 
трансляцию на рибосомах. Ингибируя биосинтез апоВ, 
мипомерсен значительно снижает продукцию и секре-
цию ЛПОНП. После подкожного введения мипомерсен 
концентрируется в печени, где подвергается метаболиз-
му. Данный препарат получил одобрение FDA (Управ-
ление по санитарному надзору за качеством пищевых 
продуктов и медикаментов США) на использование 
для лечения гомозиготной СГ. Мипомерсен также су-
щественно снижает уровень общего холестерина, апоВ, 
триглицеридов, ЛПНП и липопротеинов очень низкой 
плотности (ЛПОНП). Помимо реакций в месте введе-
ния, быстро проходящей усталости и миалгии мипомер-
сен может вызывать стеатоз печени, а также повышение 
уровня аминотрансфераз. Мипомерсен имеет статус 
орфанного препарата (лекарственное средство, разрабо-
танное для лечения редких заболеваний) и из-за своей 
гепатотоксичности в США может назначаться только в 
рамках программы «Стратегии по оценке и уменьше-
нию риска» (REMS)[13].

Ломитапид. Микросомальный белок, переносящий 
триглицериды (MTP), локализуется в эндоплазматиче-
ском ретикулуме клеток печени и кишечника и перено-
сит триглицериды в ЛПОНП в печени и в хиломикроны в 
кишечнике. Ломитапид — пероральный ингибитор МТР, 
который снижает синтез и секрецию ЛПОНП в печени. 
Ломитапид разрешен к применению в США и Европе в 
качестве дополнительной терапии гомозиготной СГ [14].

В заключение можно сказать, что рационально орга-
низованная терапия позволяет в несколько раз снизить 
частоту развития у пациентов с СГ любых проявлений 

ИБС и существенно продлить их жизнь. Особенно важ-
но отметить, что терапию нужно начинать в детском воз-
расте, с 8—10 лет, а иногда даже с рождения и продол-
жать ее в течение всей жизни, периодически корригируя 
лечение в зависимости от этапа развития заболевания и 
достигнутых результатов.

Финансирование. Исследование не имело спонсор-
ской поддержки.
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