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Резюме
Цель. Истинная распространенность семейной гиперхолестеринемии (СГХС) в  Российской Федерации 
неизвестна. Целью настоящего исследования явилась оценка возможности своевременного выявления 
данного заболевания и  эффективности лечебных и  диагностических мероприятий у  лиц с  выраженной 
гиперхолестеринемией.
Материалы и методы. В период с декабря 2013 года по декабрь 2016 года в ведущем и региональных 
медицинских центрах было включено 1027 больных с уровнем общего холестерина (ОХС) ≥  7,5 ммоль/л 
и/или уровнем холестерина липопротеидов низкой плотности (ХС ЛНП)  ≥  4,9  ммоль/л, что легло 
в основу организации работы национального многоцентрового регистра по СГХС (РоСГХС). Информация 
по пациентам заносилась в электронную медицинскую систему и содержала данные по оценке клинического 
статуса и факторов риска атеросклероза, липидных параметров крови, эхокардиографии и дуплексного ска-
нирования брахиоцефальных артерий и данные по проводимому лечению с целью контроля липидов крови.
Результаты. Средние уровни липидов крови составляли: ОХС 9,2 ± 2,0  ммоль/л, ХС ЛНП – 
6,3 ± 1,7 ммоль/л, липопротеида(а) Лп(a) – 37 ± 44 мг/дл. Повышенный уровень Лп(а) (более 30 мг/дл) 
выявлен у 38% лиц. При наличии выраженной первичной ГХС вероятность выявления СГХС достигает 
20%. Для точной постановки диагноза достаточно применить простой комплекс обследования, основанный 
на модифицированных критериях голландских липидных клиник. Частота назначения гиполипидемической 
терапии не превышает 25%, достижение целевого уровня ХС ЛНП крайне низкое. Истинную распростра-
ненность в рамках проекта оценить невозможно в связи с тем, что во многих центрах включали больных 
с уже известным или вероятным диагнозом СГХС. В целях своевременной диагностики и лечения, увеличе-
ния информированности врачей об СГХС, Национальное общество по изучению атеросклероза разработало 
краткие рекомендации по  диагностике и  лечению СГХС и  методические рекомендации по  организации 
медицинской помощи больным с наследственными атерогенными нарушениями липидного обмена.
Заключение. Семейную гиперхолестеринемию в РФ отличает несвоевременная диагностика при высокой 
распространенности, низкая информированность врачей и пациентов о заболевании, плохая приверженность 
гиполипидемической терапии с крайне редким достижением целевого уровня ХС ЛНП.
Ключевые слова: семейная гиперхолестеринемия, регистр, атеросклероз, профилактика.
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Актуальность

По данным эпидемиологического исследования 
ЭССЕ-РФ частота гиперлипидемии в  различных 
регионах России достигает 60% [1, 2]. В условиях 
амбулаторной практики вероятность выявления 
гиперхолестеринемии (ГХС) еще выше. Так в  Рос-
сийское исследование АРГО были включены 18273 
пациента (58,9% женщин) высокого и  очень 
высокого сердечно-сосудистого риска, посетивших 
поликлинику по  различным причинам и  давшим 
согласие на  определение уровня общего холесте-
рина (ОХС). ГХС была выявлена у 81,3% женщин 
и  78,9% мужчин [3]. Согласно результатам круп-
ного геномного консорциума Myocardial Infarction 
Genetics Consortium, включившего 7 когорт общей 
численностью 26025 человек [4], частота тяжелой 
ГХС в  США (уровень холестерина липопротеидов 
низкой плотности (ХС ЛНП)  ≥ 4,9  ммоль/л) со-
ставляет 7%. Результаты совместного проекта На-
ционального общества по изучению Атеросклероза 
(НОА) и  независимой лаборатории «ИНВИТРО» 

свидетельствуют также о  высокой распространён-
ности в  Москве и  Московской области выражен-
ной ГХС (из 18000 человек, посетивших офисы 
лаборатории в  сентябре 2013 г. уровень общего 
холестерина (ОХС) ≥  7,5 ммоль/л выявили у 1505 
(8%) лиц.

Предположительно количество лиц с  гетеро-
зиготной формой СГХС в  РФ не менее 300 000, 
с гомозиготной – 140–280, и подавляющее боль-
шинство из них на данный момент не выявлено [5]. 
Российская научно-исследовательская программа 
по своевременной диагностике и лечению больных 
СГХС начала свою работу с декабря 2013 года. Раз-
работка электронной медицинской системы (ЭМС), 
позволяющей систематизировать данные по боль-
ным, легла в  основу создания российского реги-
стра по  семейной ГХС (РоСГХС). ЭМС базируется 
на  сайте Национального Общества Атеросклероза 
www.noatero.ru.

Обоснование и дизайн РоСГХС были подробно 
изложены нами в  предыдущей публикации [6], 
и здесь мы представим их вкратце, уделив особое 

Resume
Goal. The true prevalence of  familial hypercholesterolemia (FH) in the Russian Federation is unknown. The purpose of  
this study was to assess the possibility of  timely detection of  this disease and the effectiveness of  therapeutic and diagnostic 
measures in persons with severe hypercholesterolemia.
Materials and methods. Between December 2013 and December 2016, 1027 patients with a total cholesterol level 
(OC) ≥ 7.5 mmol/l and/or a low-density lipoprotein cholesterol (LDL) cholesterol ≥  4.9 mmol/l were included in the 
leading and regional medical centers, which formed the basis for the organization of  the work of  the national multicenter 
register on the FH (Register of  FH). Information on patients was recorded in the electronic medical system and contained 
data on the evaluation of  the clinical status and risk factors of  atherosclerosis, blood lipid parameters, echocardiography 
and duplex scanning of  brachiocephalic arteries, and data on treatment conducted for the control of  blood lipids.
Results. Mean blood lipid levels were: OC 9.2 ± 2.0 mmol/l, LDL cholesterol 6.3 ± 1.7 mmol/l, lipoprotein (a) 
Lp (a) 37 ± 44 mg/dl. Elevated levels of  Lp (a) (more than 30 mg/dl) were detected in 38% of  individuals. In the 
presence of  a pronounced primary hypercholesterolemia, the probability of  detection of  the FH reaches 20%. For an 
accurate diagnosis it is sufficient to apply a simple examination complex based on the modified criteria of  the Dutch 
lipid clinics. The frequency of  prescribing lipid-lowering therapy does not exceed 25%, reaching the target level of  LDL 
cholesterol is extremely low. The true prevalence within the project is impossible to assess, because many centers included 
patients with a known or probable diagnosis of  the FH. With a view to timely diagnosis and treatment, increasing the 
doctors’ awareness of  the FH, the National Society for the Study of  Atherosclerosis has developed short recommendations 
on the diagnosis and treatment of  FH and methodological recommendations on the organization of  medical care for 
patients with hereditary atherogenic impairments of  lipid metabolism.
Conclusion. Family hypercholesterolemia in Russia is distinguished by untimely diagnosis at high prevalence, low 
awareness of  doctors and patients about the disease, poor adherence to lipid-lowering therapy with an extremely rare 
achievement of  the target level of  LDL cholesterol.
Keywords: familial hypercholesterolemia, registry, atherosclerosis, prevention.



АТЕРОСКЛЕРОЗ И ДИСЛИПИДЕМИИ

8

Передовая статья

внимание результатам. Были поставлены следу-
ющие задачи: сопоставление британских (Simon 
Broome criteria) и критериев голландских липидных 
клиник (Dutch Lipid Clinic Network criteria) диагно-
стики гетерозиготной СГХС; выявление и учет всех 
форм СГХС, определение уровня липопротеида(а) 
[Лп(а)] и PCSK9 у лиц с СГХС, оценка гиполипиде-
мической терапии и частоты достижения целевого 
уровня ХС ЛНП, длительное наблюдение за лицами 
с СГХС.

Материалы и методы

В исследовании включали мужчин и  женщин 
в возрасте 18–75 лет с уровнем ОХС ≥ 7,5 ммоль/л 
и/или ХС ЛНП  ≥ 4,9  ммоль/л. В исследование не 
включались лица с  почечной недостаточностью 
(клиренс креатинина ≤ 30 мл/мин), печеночной 
недостаточностью (трансаминазы  ≥ 3 верхних 

границ нормы (ВГН), билирубин  ≥ 2 ВГН), гипо-
тиреозом (ТТГ  ≥ 1,5 ВГН), декомпенсированным 
сахарным диабетом (гликированный гемоглобин 
> 8%), а также онкологическими заболеваниями 
с активностью процесса в течение последних 5 лет.

Лица, включенные в  исследование, проходили 
обследование в  медицинских центрах-участниках 
программы (табл. 1). Одобрение локального эти-
ческого комитета медицинского учреждения и под-
писание пациентами информированного согласия 
являлись обязательными условиями для участия 
в программе.

После подписания информированного согласия 
пациенты заполняли опросник с  предоставлением 
своих контактных данных, информации о наличии 
факторов риска атеросклероза и анамнеза сердеч-
но-сосудистых заболеваний, соблюдаемой диете 
и  получаемом лечении с  описанием гиполипиде-
мической терапии (рис. 1).

Таблица 1.	 Список центров-участников и даты начала работы с электронной медицинской системой

Номер 
центра Название центра Город Количество 

больных

1 РКНПК Москва 431

2 НИИТПМ Новосибирск 129

3 КБ122 Санкт-Петербург 162

4 ВМедА Санкт-Петербург 24

5 ЮУГМУ Челябинск 92

6 ГБУЗ СОККД Самара 147

7 ГБОУ ВПО УГМУ Екатеринбург 2

8 ГАУЗ МКДЦ Казань 1

9 ЛЦ Карелии Петрозаводск 21

10 КДДЦ Ставрополь 30

11 ЦВКГ МО РФ Москва 21

12 ГБУЗ СОБ Южно-Сахалинск 0

13 Лаб. клин. лип. РКНПК, 
(объединена с центром 1) Москва

14 ГБУЗ ГКП15 Самара 3

15 ОКД ЦДССХ Сургут 31

16 КГБУЗ ВКБ 1 Владивосток 5

17 НИКИ Педиатрии Москва 0

18 СОКБ Самара 0

19 ГБУЗ НИИ-ККБ 1 Краснодар 21

20 КГМУ Казань 0
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Определение липидного профиля концентра-
ции: ОХС, триглицеридов (ТГ), ХС липопротеидов 
высокой плотности (ЛВП) в сыворотке крови в лабо-
ратории ИНВИТРО либо в центре-участнике. Содер-
жание ХС ЛНП вычисляли по формуле Фридвальда: 
ХС ЛНП=ОХС – ХС * ЛВП – ТГ/2,2 (ммоль/л). В ис-
следовательских центрах брали образцы крови 
и  хранили при температуре – 70C. Определение 
концентрации Лп(а) и  PCSK9 в  сыворотке крови 
выполняли методом иммуноферментного анализа.

Генетический анализ был выполнен у 52 человек 
с  определенной и  вероятной СГХС, и  результатам 
этой части работы будет посвящена отдельная 
статья.

Разработка ЭМС проводилась в  ведущем цен-
тре-участнике в  период с  апреля по  ноябрь 2014 
года и с января 2015 года была начата регистрация 
пациентов он-лайн. С марта 2015 система нахо-
дится в  открытом доступе для всех медицинских 
центров, участвующих в  проекте. На сайте НОА 
также был размещен видеоролик, объясняющий 
работу системы (URL: https://noatero.ru/ru/registr-
rosghs). Большая часть включенных пациентов 
прошла обследование в  центрах, расположенных 
в Москве (РКНПК, ведущий центр), Новосибирске, 
Санкт-Петербурге и Челябинске.

Статистический анализ полученных данных вы-
полнен при помощи программы STATISTICA software 
(StatSoft Inc., USA).

Результаты

Клиническая характеристика пациентов пред-
ставлена в таблице 2. Всего в данный анализ вклю-
чено 1027 больных (355 (34,5%) мужчин, 672 
(65,5%) женщин, средний возраст 53 года). Все 
пациенты имели первичную ГХС. Артериальную 
гипертонию имели 58% участников, отягощенный 
семейный анамнез по ССЗ был у 38%, 46% курили 
на  момент проведения исследования или в  про-
шлом, 6% лиц страдали сахарным диабетом 2 типа. 
ИБС была верифицирована у 27% лиц.

Средние уровни липидов крови составляли: ОХС 
9,2 ± 2,0  ммоль/л, ХС ЛНП – 6,3 ± 1,7  ммоль/л, 
Лп(a) – 37 ± 44 мг/дл, PCSK-9 – 382 ± 148 нг/мл. 
Повышенный уровень Лп(а) (более 30 мг/дл) вы-
явлен у  38% лиц. Нами установлена положитель-
ная корреляция между уровнями PSCK9 и  Лп(a): 
r = 0,201, p = 0,0030; PSCK9 и  ХС ЛНП: r= 0,17, 
p = 0,0095; PSCK9 и  ОХС: r = 0,174; p = 0,0108; 
PSCK9 и ТГ: r = 0,216, p = 0,00014.

Согласно оценке с  использованием критериев 
сети голландских липидных клиник (Dutch Lipid 
Clinic Network criteria) и  британских критериев 
Саймона Брума (Simon Broome criteria) 20% 
больных имели определёный диагноз СГХС (рис. 
2, 3). Согласно клиническим критериям диагноз 
гетерозиготной СГХС был выставлен у  220 (21%) 
пациентов, гомозиготной СГХС – у 6 (0,6%) (рис. 
4). Лишь четверть больных находились на  гипо-
липидемической терапии на  момент включения 

Рис. 1.	Дизайн исследования

Примечание: ССЗ – сердечно-сосудистые заболевания; ОХС – общий холестерин; ХС ЛНП – холестерин липопроте-
идов низкой плотности; ХС ЛВП – холестерин липопротеидов высокой плотности; ТГ – триглицериды; Лп(а) – липо-
протеид а; НОА – научное общество по изучению атеросклероза.

•	 Подписание информированного согласия для участия в Программе

•	 Анкетирование больных с целью определения классических факторов риска ССЗ 
(заполнение опросника)

•	 Физикальный осмотр

•	 Анализ крови (ОХС, ХС ЛНП, ХС ЛВП, ТГ) с использованием одних коммерческих наборов 
в различных центрах

•	 Иммунофрементный анализ – пределенне уровня Jln(a), PCSK9 в сыворотке крови

•	 Молекулярно-генетический анализ генов LDLR, АРОВ, PCSK9

•	 Трансторакальная эхокардиография

•	 Ультразвуковое дуплексное сканирование экстракраниапьного отдела брахиоцефальных 
артерий

•	 Постановка диагноза с использованием критериев Саймона Брума и сети голландских 
липидных клиник

•	 Заполнение электронной медицинской системы на сайте НОА врачами участниками
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Таблица 2.	 Общая характеристика обследованных участников

Параметры Значения

Возраст, годы 53± 12

Мужской пол 355 (34,5%)

Индекс массы тела, кг/м2 27,3± 4,5

ОХС, ммоль/л 8,6 ± 1,9

ХС ЛНП, ммоль/л 6,2 ± 1,9

ХС ЛВП, ммоль/л 1,4 ± 0,5

ТГ, ммоль/л 1,9 ± 1,2

С-реактивный белок, мг/л 1,3 (0,6–3,7)

Глюкоза, ммоль/л 5,5 ± 0,8)

Липопротеид(а), мг/дл 19 (8–49) 37 ± 44

Липопротеид(а) > 30 мг/дл 38%

PCSK9, нг/мл 359 (289–448) 382 ± 151

Артериальная гипертония 593 (57,7%)

Курение в анамнезе 479 (46,6%)

ССЗ в возрасте до 60 лет у родственников первого порядка 377 (38%)

Сахарный диабет 2 типа 73 (7%)

Ишемическая болезнь сердца 275 (27%)

Инфаркт миокарда а анамнезе 128 (12,5%)

Чрескожное вмешательство 97 (9,5%)

Коронарное шунтирование 37 (3.6%)

Атеросклеротическое поражение периферических артерий 97 (9,5%)

Ишемический инсульт 35 (3,5%)

в  исследование (рис. 5, 6) в  том числе 4,2% 
комбинация статинов с  эзетимибом. Из статинов 
в  подавляющем большинстве случаев в  равных 
пропорциях использовали аторвастатин и  розува-
статин. При этом сами больные, как правило, не 
ставили перед собой задачу достижения целевых 
уровней ХС ЛНП и  не  были осведомлены о  воз-
можности титрования дозы статинов.

Проведена оценка сердечно-сосудистых со-
бытий за первый год наблюдения у 234 пациентов. 
За первичные конечные точки были приняты: нефа-
тальный инфаркт миокарда, нефатальный инсульт, 
сердечно-сосудистая смерть, госпитализация для 
проведения реваскуляризации. Прекращение при-
ема статинов учитывалось как вторичная конечная 
точка. За первый год наблюдения первичные и вто-
ричные конечные точки зарегистрированы не были.

Обсуждение

Отсутствие знаний о распространенности СГХС, 
а также проблема ее несвоевременной диагности-
ки и лечения актуальна во всем мире. В 2013 году 
Европейское Общество Атеросклероза выпустило 
экспертную статью, к которой отмечено, что в боль-
шинстве стран, включая США, Канаду, Японию, 
Италию, информация о  диагностированной СГХС 
имеется менее чем для 1% случаев [7]. Эта рабо-
та переведена на  русский язык, в  ней детально 
описаны вопросы эпидемиологии, патогенеза, 
диагностики и подходы к лечению. Одновременно 
с Российским регистром, в США был инициирован 
многоцентровый национальный регистр Cascade 
Screening for Awareness and Detection (CASCADE) of 
FH [8]. Темпы включения пациентов в американский 

Примечание: ОХС – общий холестерин; ХС ЛНП – холестерин липопротеидов низкой плотности; ХС ЛВП – холестерин 
липопротеидов высокой плотности; ТГ – триглицериды; Лп(а) – липопротеид а, ССЗ – сердечно0сосудистые заболе-
вания. Количественные данные представлены как M±SD или медиана (1-ый–3-ий квартиль).
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Рис. 2.	Вероятность семейной ГХС в соответствии 
с британскими критериями

Рис. 3.	Вероятность семейной ГХС в соответствии 
с критериями голландских липидных 
клиник

Рис. 4.	Распределение больных в зависимости 
от типа семейной гиперхолестеринемии

Рис. 5.	Распределение больных в зависимости 
от гиполипидемической терапии

Маловероятный

Определенный

Вероятный

19,6%

41,5%

38,9%

Неизвестно

Гетерозиготная

Гомозиготная

0,6%

77,6%

21,8%

Без терапии

На монотерапии статинами

На комбинированной терапии статинами

На другой гиполипидемической терапии без статинов

2,4%4,2%

73,7%

19,7%

Маловероятный

Определенный

Вероятный

Возможно

54,6%

16,3%

21,5%

7,7%

регистр были сопоставимы с нашим исследовани-
ем и к сентябрю 2015 года 15 клинических центров 

включили 1867 пациентов с  СГХС [9]. Медиана 
уровня ХС ЛНП без лечения составил 239 мг/дл, 
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что несколько меньше чем среди участников на-
шего регистра – 6,2 ммоль/л. Важно отметить, что 
врачи-участники регистра выставляли диагноз СГХС 
без применения критериев, а лишь по клинической 
картине в большинстве случаев (55%). В другой ра-
боте, проведенной в клинике Мейо, Рочестер, среди 
130000 резидентов графства Ольмстед был пред-
ложен алгоритм облегченного поиска больных СГХС 
с  помощью электронных регистрационных форм, 
что вполне согласуется с нашими данными [10].

В итоге проведенного нами исследования 
можно постулировать: 1) истинная распростра-
ненность гетерозиготной СГХС в  РФ выше, чем 
1:500, и  может достигать 1:250; 2) критерии 
голландских липидных клиник предпочтительнее 
для диагностики гетерозиготной СГХС в  РФ; 3) 
уровень Лп(а)  ≥ 30 мг/дл выявляется у  38% па-
циентов с первичной тяжелой ГХС, что согласуется 
с недавно опубликованными данными датского ис-
следования о существенном вкладе гена LPA в раз-
витие СГХС [11]; 4) при определенной и вероятной 
СГХС повышен уровень PCSK9 и  имеется прямая 
корреляция между этим показателем и концентра-
цией ОХС, Лп(а), ХС ЛНП; 5) разработан и введен 
в действие Регистр больных СГХС; 6) разработаны 
и  опубликованы краткие рекомендации по  диа-
гностике и лечению СГХС [12, 13]; 7) разработаны 
и  опубликованы методические рекомендации 
по  организации медицинской помощи больным 
с  наследственными атерогенными нарушениями 

Рис. 6.	Частота применения различных 
гиполипидемических препаратов

Аторвастатин

Розувастатин

Эзетимиб + статин

Симвастатин

6,0%
2,0%

45,4%46,6%

липидного обмена (НАНЛО) в  субъектах РФ [14]; 
8) регистр интегрирован в  Международный 
проект EAS Familial Hypercholesterolaemia Studies 
Collaboration [15]. Эти достижения требуют 
дальнейшего развития и  воплощения с  участием 
не только медицинских работников, но и  специ-
алистов в  сфере здравоохранения, социального 
обеспечения, органов государственной власти, 
сотрудников средств массовой информации. 
Одним из  важных направлений является созда-
ние пациентских организаций для определения 
потребностей больных с  СГХС, представления 
интересов больных в  государственных структурах 
на  региональном и  федеральном уровнях, обе-
спечение их юридической поддержкой. Важными 
задачами являются: внесение гомозиготной 
и  тяжелой (резистентной к  гиполипидемической 
терапии) гетерозиготной СГХС в  список редких 
(орфанных, частота менее чем 1:10000) заболе-
ваний с  обеспечением бесплатным медицинским 
лечением по жизненным показаниям и пожизнен-
но; перенесение кода I78 для различных форм 
СГХС из  эндокринных заболеваний в  перечень 
кардиологической нозологии; раннее выявление 
близких родственников, в  первую очередь, детей 
с  СГХС; маршрутизация пациентов с  выявленной 
при диспансеризации ДЛП в  липидные центры 
(кабинеты), сформированные на базе имеющихся 
лечебно-профилактических учреждений. Недавно 
был опубликован еще один статусный обзор, где 
определены критерии тяжелой СГХС и  категории 
больных СГХС в  зависимости от  уровня ХС ЛНП 
и ответа на липид-снижающую терапии [16].

Представляется вероятным, что показатели 
липидного спектра возможно использовать для 
выявления лиц взрослого возраста с  высоким 
и  очень высоким риском сердечно-сосудистых 
осложнений. Мы предполагаем, что встречаемость 
(актуальная частота) СГХС в  России существенно 
выше по  сравнению со странами с  установленной 
частотой 1 на  500 человек. Данный факт может 
быть одной из причин высокой смертности от сер-
дечно-сосудистых заболеваний в  России. Резуль-
таты исследовательской работы, позволяющие 
оценить степень недооценки СГХС в  Российской 
Федерации, впервые представляют доказатель-
ную базу, требуемую системой здравоохранения 
для изменения политики в  отношении лечения 
больных с  СГХС с  целью снижения сердечно-со-
судистого риска в  стране. Создание электронной 
медицинской системы в рамках Программы служит 
предпосылкой для развития скрининговой работы 
на уровне популяции и контроля терапии в клини-
ках и поликлиниках.

Согласно статье 44 Федерального закона 
Российской Федерации от  21 ноября 2011 г. 
№323-ФЗ «Об основах охраны здоровья граждан 
в Российской Федерации» редкими (орфанными) 
заболеваниями являются заболевания, которые 
имеют распространенность не более 10 случаев за-
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болевания на 100000 населения. Перечень редких 
заболеваний формируется уполномоченным феде-
ральным органом исполнительной власти на осно-
вании статистических данных и размещается на его 
официальном сайте в  сети Интернет. Так в  по-
следний перечень от  07.05.2014, размещенный 
на  сайте Министерства Здравоохранения, вошли 
из  215 редких болезней и  нозологических групп. 
Согласно постановлению правительства №403 
от  26.04.2012 г из  перечня редких заболеваний 
выделено 24 нозологии, приводящих к  сокраще-
нию продолжительности жизни или инвалидности 
граждан. Следует отметить, что ни одна из  форм 
СГХС, несмотря на невысокую распространенность 
и  крайне неблагоприятный прогноз некоторых 
из них, не вошла ни в перечень редких нарушений 
липидного обмена.

Усилия врачей практического звена должны 
быть направлены на  выявление больных с  гипер-
липидемией при первичном приеме с  помощью 
обязательного анализа крови. При наличии 
повышенного ОХС должно быть выполнено до-
полнительное обследование (дуплексное ска-
нирование сонных артерий, стресс-тест). При 
верификации диагноза СГХС больной должен 
быть поставлен на  учет, ему должны быть даны 
соответствующие рекомендации по  изменению 
образа жизни, информация о  медикаментозных 
и  немедикаментозных возможностях лечения, а 
также о  возможности проведения генетического 
анализа как для больного, так и для родственников 
в  рамках каскадного скрининга. Своевременная 
диагностика СГХС позволяет не только вовремя 
начать необходимое лечение, но также позволяет 
выявить и  родственников пациента, находящихся 
в  группе риска. Создание единого Всероссийского 
регистра больных СГХС является важным этапом 
на пути борьбы с заболеванием. Мы надеемся, что 
скоординированная работа медицинских центров 
в  нашей стране позволит оценить настоящие мас-
штабы данной проблемы и разработать и внедрить 
в  общемедицинскую практику эффективные меры 
диагностики и лечения данного заболевания. Обра-
щает внимание низкая частота назначения статинов 
на момент включения в регистр. Причин этому мо-
жет быть несколько: 1) отсутствие информирован-
ности пациентов о  факте ГХС и  ее потенциальной 
опасности для здоровья; 2) удовлетворительное са-
мочувствие большинства пациентов, ИБС была ве-
рифицирована лишь в 18% случаев, а дуплексное 
сканирование сонных артерий для оценки наличия 
и  степени атеросклеротического поражения впер-
вые выполнялась лишь в рамках данной програм-
мы; 3) низкая приверженность ранее назначенной 
терапии статинами. В результате, даже с учетом того, 
что четверть участников исследования находилась 
на гиполипидемической терапии, средний уровень 
ХС ЛНП составлял 6 ммоль/л. В голландском иссле-
довании было доказано, что применение стетинов 
при СГХС приводит к снижению частоты сердечно-

сосудистых осложнений на  30% [17]. В соответ-
ствии с Европейскими рекомендациями 2016 года 
по ведению дислипидемии, при неэффективности 
статинов для достижения целевого уровня ХС ЛНП 
у  больных очень высокого сердечно-сосудистого 
риска (например, сочетание СГХС и  ИБС) следует 
к терапии присоединить эзетимиб и/или предста-
вителя нового класса липид-снижающих средств 
ингибиторов PCSK9 алирокумаб или эволокумаб 
[18]. В лечении тяжелых форм СГХС стандартная 
медикаментозная терапия малоэффективна, для 
улучшения прогноза этих больных требуется при-
менение афереза липопротеидов и новых классов 
липотропных препаратов, использование которых 
является дорогостоящим. Для эффективного ока-
зания помощи этим больным необходима государ-
ственная поддержка.

Заключение

В России высокие показатели сердечно-со-
судистой заболеваемости и  смертности отчасти 
обусловлены недооценкой значимости гиперхоле-
стеринемии, в  том числе ее наследственных (се-
мейных) форм. Расчетное число больных СГХС 
в  стране 287 000 человек, при этом истинная 
распространённость может оказаться выше. Однако 
диагноз выносится СГХС ставится крайне редко, 
прежде всего, из-за низкой осведомленности 
врачей о  проявлениях и  критериях заболевания. 
В результате подавляющее число пациентов с СГХС 
не получают адекватной терапии. Между тем, 
СГХС – заболевание с известными и эффективны-
ми методами лечения. После установления данного 
диагноза больные с  гетерозиготными формами 
СГХС должны получать гиполипидемическую тера-
пию (аторвастатин и  розувастатин в  максимально 
переносимых дозах и в комбинации с эзетимибом) 
с целью замедления развития атеросклероза и пре-
дотвращения его осложнений. Для гомозиготных 
и  резистентной гетерозиготной форм абсолютно 
показан аферез липопротеидов и  новые липид-
снижающие препараты – ингибиторы PCSK9. Ис-
пользование регистров СГХС позволяет улучшить 
диагностику заболевания, повысить эффективность 
лечения и значимо снизить риск сердечно-сосуди-
стых осложнений. Практическим врачам в  своей 
повседневной практике следует использовать 
специально разработанные рекомендации евро-
пейскими и отечественными экспертами.
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