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Семейная гиперхолестеринемия (СГ) — доминантно наследуемое патологическое состоя-
ние, при котором с рождения отмечается выраженное повышение уровня холестерина
липопротеинов низкой плотности (ЛПНП), вызывающее преждевременное развитие ише-
мической болезни сердца (ИБС). В мире насчитывается, по крайней мере, 20 млн пациен-
тов с СГ, но в большинстве случаев оно не распознается, и часто проводимая терапия
является неоптимальной. Для ликвидации этого пробела в профилактике сердечно-сосу-
дистых заболеваний мы представляем международное руководство по лечению СГ, бази-
рующееся на консенсусе. Данное руководство разработано по результатам семинаров 
и практикумов, проведенных на международном симпозиуме. Рекомендации затрагивают 
проблемы выявления, диагностики, обследования и лечения СГ у детей и взрослых 
и устанавливают руководства для клинической практики. Они также отсылают к лучшим 
практикам каскадного скрининга, информирования о риске и обследования семей на 
предмет СГ, включая применение генетического тестирования. Руководство по лечению
основано на стратификации риска, коррекции факторов риска, не связанных с холестери-
ном, а также безопасных и эффективных методах снижения холестерина ЛПНП. В данном 
руководстве приведены рекомендации по аферезу липопротеинов. Рассматриваются так-
же появляющиеся методы лечения. 
Авторы международного руководства признают наличие пробелов в доказательной базе, 
однако ставят своей целью максимально эффективно использовать современные практики 
и технологии для достижения наилучших исходов в лечении СГ. Настоящее руководство 
следует использовать для формирования клинического мнения, и его необходимо адаптиро-
вать в соответствии с нуждами и ресурсами национального и локального здраво охранения. 
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Таблица 1
Резюме рекомендаций

1. Выявление индексных пациентов с СГ: скрининг и фенотипическая диагностика
1.1 Для выявления индексных пациентов с СГ следует использовать стратегии целевого, оппортунистического и универсального 

скрининга [2B].
1.2 Выявление индексных пациентов с СГ следует проводить среди взрослых с преждевременным развитием сердечно-сосудистых 

заболеваний (ССЗ), особенно ишемической болезни сердца (ИБС), и гиперхолистеринемией в анамнезе у пациента или его 
родственников. [1А]

1.3 Следует рутинно проводить оппортунистический скрининг, основанный на исследовании уровня холестерина ЛПНП в плазме крови 
с учетом пола и возраста у взрослых и детей, обращающихся в медицинские учреждения первичного звена. [2В] 

1.4 Универсальный скрининг, основанный на исследовании уровня холестерина ЛПНП в плазме крови с учетом пола и возраста, должен 
рассматриваться у лиц моложе 20 лет и в идеале до начала полового созревания. [2С]

1.5 Для установки фенотипического диагноза у взрослых можно применять такие специфичные для каждой страны клинические 
инструменты, как критерии Dutch Lipid Clinical Network, Simon Broome, MED-PED, и японские критерии СГ. [1А]

1.6 Следует учитывать влияние острых заболеваний и приема статинов на уровень уровня холестерина ЛПНП в плазме: тестирование 
на СГ не следует проводить во время острого заболевания; при определении уровня холестерина ЛПНП необходимо учитывать 
прием пациентом статинов, особенно если не известен уровень холестерина ЛПНП до начала лечения. [2А]

1.7 При возможности всех пациентов с подозрением на СГ следует направлять для дальнейшего обследования в клиники, 
специализирующиеся на лечении липидных нарушений и/или метаболических нарушений. [3А]

2. Диагностика и обследование взрослых
2.1 В первую очередь следует исключить вторичную гиперхолестеринемию. [1А]
2.2 Наиболее точная диагностика СГ возможна с использованием как фенотипических критериев (см. выше п. 1.5 и ниже п. 4.8), 

так и генетического тестирования, при невозможности проведения генетического тестирования диагноз можно поставить 
фенотипически. [1А]

2.3 Анализ ДНК повышает точность выявления СГ, и при возможности его следует использовать для подтверждения диагноза, особенно 
если планируется проведение каскадного скрининга; следует пользоваться услугами лаборатории, имеющей полную аккредита-
цию. [1А]

2.4 Хотя СГ — эквивалент пожизненного коронарного риска, пациентов следует также обследовать на наличие других факторов 
сердечно-сосудистого риска, включая липопротеин(а) [ЛП(а)], уровень гиперхолестеринемии при исходной диагностике и наличие 
раннего развития CCЗ у пациента или в семейном анамнезе (особенно у родственников первой степени родства). Не следует 
использовать Фремингемскую или другие шкалы оценки сердечно-сосудистого риска. [2А] 

2.5 Наличие дополнительных факторов сердечно-сосудистого риска должно определять интенсивность медикаментозного лечения. [2А]
2.6 Применение методов сердечно-сосудистой визуализации (например, компьютерная томография сердца или ультрасонография 

сонных артерий) может быть полезно при обследовании бессимптомных пациентов, но ценность этих методов окончательно не 
установлена. [2С]

3. Диагностика и обследование детей и подростков
3.1 В первую очередь следует исключить вторичную гиперхолестеринемию. [1А]
3.2 За исключением случаев, упомянутых в п. 3.3, генетическое тестирование детей на СГ следует проводить только после того, как 

патогенетический вариант (мутация) будет выявлен у родителей или родственников первой степени родства. [1А]
3.3 Исходное генетическое тестирование детей на СГ возможно, если ближайшие родственники неизвестны, или умерли, или если это 

является принятой практикой скрининга, как, например, в Нидерландах. [3В]
3.4 Для фенотипической диагностики следует использовать пороговые уровни холестерина ЛПНП в плазме с учетом пола, возраста 

и страны проживания; из-за биологической вариабельности рекомендуется проводить два измерения уровня холестерина ЛПНП 
натощак. [1В]

3.5 Уровень холестерина ЛПНП в плазме 5,0 ммоль/л или выше указывает на высокую вероятность СГ при отсутствии в анамнезе 
родителей гиперхолестеринемии или раннего развития ИБС; уровень холестерина ЛПНП в плазме 4,0 ммоль/л или выше указывает 
на высокую вероятность СГ при наличии в анамнезе родителей гиперхолестеринемии или раннего развития ИБС. [1В]

3.6 Пациентов следует стратифицировать по степени риска в соответствии с возрастом, наличием других факторов сердечно-сосудистого 
риска, наличием раннего развития ССЗ в семейном анамнезе (особенно у родственников первой степени родства) и уровнем 
холестерина ЛПНП при исходной постановке диагноза. [2А]

3.7 Наличие дополнительных факторов сердечно-сосудистого риска и, соответственно, стратификация по степени риска должны 
определять интенсивность медикаментозного лечения. [3А]

3.8 Ультрасонография сонных артерий может быть использована для оценки риска, однако ее ценность окончательно не установлена; 
это исследование должно выполняться в медицинских центрах. [2С]

3.9 КТ сердца не должна рутинно использоваться для обследования пациентов с гетерозиготной СГ. [3А]

4. Каскадный скрининг: проведение тестирования и информирование семей

4.1 Информирование родственников о наличии риска СГ, как правило, не должно проводиться без согласия индексного пациента. [3А]
4.2 Родственников можно информировать о наличии риска без согласия индексного пациента только в том случае, если нарушение 

конфиденциальности разрешено законодательством в соответствующей юрисдикции. [3С]
4.3 Требуется проактивный подход с уважением частной жизни пациента, принципов справедливости и независимости. [3А] 
4.4 Перед проведением тестирования членам семьи, находящимся в группе риска, необходимо предложить консультацию. [1А]
4.5 Систематический каскадный скрининг в идеале должен координироваться специализированным центром. Скрининг не следует 

проводить в медицинских учреждениях первичного звена, особенно если скрининг включает анализ ДНК. [1В]
4.6 Каскадный скрининг должен проводиться с использованием как фенотипических, так и генетических методов, но если анализ ДНК 

невозможен, следует использовать только фенотипические методы. [1А]
4.7 Каскадным скринингом следует вначале охватить родственников первой степени родства, а затем провести его среди родственников 

второй и третьей степеней родства. [1А]
4.8 При отсутствии возможности генетического исследования диагностику СГ у ближайших родственников следует проводить на 

основании измерения уровня холестерина ЛПНП в плазме с учетом пола, возраста и страны проживания. Диагностические методы, 
используемые для выявления индексных пациентов, такие как критерии Dutch Lipid Clinical Network и Simon Broome, не следует 
применять при диагностике СГ у ближайших родственников. [1А]

4.9 Анализ ДНК повышает экономическую эффективность каскадного скрининга, и его следует применять для скрининга членов семьи 
после того, как генетическая мутация будет выявлена у индексного пациента. [1А]

4.10 Дети с ксантомами и другими физическими признаками гомозиготной СГ или находящиеся в группе риска гомозиготной СГ должны 
пройти скрининг как можно раньше и в любом случае к двухлетнему возрасту. [2А]

4.11 Дети с подозрением на гетерозиготную СГ должны пройти скрининг в возрасте от 5 до 10 лет; возраст проведения скрининга 
у девочек и мальчиков должен быть одинаковым. [2В]
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5. Генетическое тестирование

5.1 В идеале всем индексным пациентам, которым поставлен фенотипический диагноз СГ, следует предложить пройти генетическое 
тестирование. [3А] 

5.2 Когда по результатам фенотипической диагностики СГ маловероятна (например, по критериям Dutch Lipid Clinical Network), нет 
необходимости проводить генетическое тестирование индексных пациентов. [1С]

5.3 Генетическое тестирование для диагностики СГ следует проводить в аккредитованных лабораториях, которые используют 
стандартные методы для выявления конкретных мутаций и/или последовательного секвенирования экзонов. [1А]

5.4 Если генетическое тестирование выявит вариант, то необходимо его зафиксировать и оценить, является ли он патогенной мутацией, 
ранее зарегистрированным вариантом, значение которого не определено, новым вариантом, значение которого не определено, или 
доброкачественным (нормальным) вариантом. [1А]

5.5 Если генетическое тестирование не выявило варианта, нельзя исключить СГ из-за невыявленных мутаций или мутаций 
в непроверенных генах, особенно если имеются выраженные фенотипические признаки СГ. [1А]

6. Лечение взрослых

6.1 В соответствии с рекомендациями экспертов все взрослые пациенты с СГ должны получить рекомендации по изменению образа 
жизни и по коррекции всех факторов риска, не связанных с холестерином. [2А]

6.2 В идеале целью лечения должно быть по крайней мере 50 %-ное снижение уровня холестерина ЛПНП в плазме с последующим 
снижением до < 2,5 ммоль/л (при отсутствии ИБС и других факторов риска) и < 1,8 ммоль/л (при наличии ИБС и других факторов 
риска). [2С]

6.3 Достижение этой цели требует соблюдения диеты с уменьшенным количеством жиров (кардиодиета) и терапии статинами 
с эзетимибом или без него. [1А]

6.4 Для последующего снижения уровня холестерина ЛПНП может потребоваться интенсификация лечения с помощью комбинированной 
терапии, включающей секвестранты желчных кислот, ниацин, пробукол или фибраты. [1В]

6.5 Перед началом лекарственной терапии необходимо определить уровень печеночных аминотрансфераз, креатинфосфокиназы (КФК), 
глюкозы и креатинина в плазме. У всех пациентов, получающих статины, необходимо контролировать уровень печеночных 
аминотрансфераз; если есть жалобы со стороны скелетно-мышечной системы, необходимо определить уровень КФК; при наличии 
факторов риска сахарного диабета необходимо контролировать уровень глюкозы. [2А]

6.6 До начала терапии статинами все женщины детородного возраста до наступления беременности должны быть проконсультированы 
и получить соответствующие рекомендации по контрацепции, повторные консультации должны проводиться ежегодно. [2А]

6.7 Терапию статинами и другими системными препаратами, регулирующими уровень липидов, следует прекратить за 3 мес. до 
планируемого зачатия и не возобновлять в течение беременности и до окончания грудного вскармливания. [2А]

6.8 Хотя УЗИ сонных артерий использовалось в клинических исследованиях, его роль в оценке эффективности терапии как составной 
части лечения СГ еще не установлена, поэтому УЗИ в настоящее время не следует использовать для этой цели. [3С]

6.9 Ломитапид и мипомерсен следует рассматривать как дополнение к диете и холестерин-снижающим препаратам у взрослых 
с гомозиготной СГ для дальнейшего снижения уровня холестерина ЛПНП, особенно в случаях, когда отсутствует возможность 
проведения афереза липопротеинов. [1С]

6.10 Пациенты без осложнений и с хорошим контролем уровня холестерина ЛПНП могут наблюдаться в медицинских учреждениях 
первичного звена, пациенты с осложнениями должны регулярно консультироваться у специалиста, с возможностью комплексного 
лечения. Периодичность консультаций определяется состоянием пациента. Необходимо по возможности объединять лечение 
в медицинских учреждениях первичного звена и лечение у специалиста по СГ. [3В]

7. Лечение детей и подростков

7.1 Пациенты должны получить рекомендации по изменению образа жизни и по коррекции факторов риска, не связанных с холестерином; 
также очень важна профилактика заболеваемости (рекомендации по предотвращению появления факторов риска). [2A]

7.2  Для снижения холестерина ЛПНП в данной возрастной группе необходимо соблюдение диеты с уменьшенным количеством жиров 
и терапии статинами с возможным добавлением эзетимиба и секвестрантов желчных кислот. [1A]

7.3  Все пациенты должны соблюдать диету с рассмотрением терапии статинами в возрасте 8–10 лет и началом терапии статинами 
в идеале до 18 лет; нет необходимости в столь же интенсивном, как у взрослых, снижении уровня холестерина ЛПНП в этой 
возрастной группе. [2B]

7.4  Лечение мальчиков и девочек одной возрастной группы не различается, однако при наличии особо отягощенного семейного анамнеза 
ИБС и других основных факторов риска лечение статинами у мальчиков с гетерозиготной СГ следует начинать раньше. [2B]

7.5  Дети в возрасте от 8 до 10 лет с подтвержденной СГ, соблюдающие диету и имеющие уровень холестерина ЛПНП > 4,0 ммоль/л 
при двух измерениях, должны получать монотерапию низкими дозами статинов, направленную на снижение уровня холестерина 
ЛПНП < 4,0 ммоль/л. [3C]

7.6  Дети старше 10 лет с подтвержденной СГ, соблюдающие диету и имеющие уровень холестерина ЛПНП > 3,5 ммоль/л при двух 
измерениях, должны получать монотерапию статинами, направленную на снижение уровня холестерина ЛПНП < 3,5 ммоль/л, при 
необходимости дополняемую эзетимибом и секвестрантами желчных кислот. [3C]

7.7  При начале терапии статинами следует отдавать предпочтение препаратам, разрешенным к применению в данной возрастной 
группе в конкретной стране; другие статины могут назначаться в соответствии с клиническими показаниями; для пациентов 
с гомозиготной СГ требуются высокие дозы эффективных статинов. [1C]

7.8  Хотя применение статинов у детей безопасно, следует контролировать вес, рост, физическое и половое развитие и общее состояние 
здоровья в этой возрастной группе. [1A]

7.9  Перед началом лекарственной терапии необходимо определить уровень печеночных аминотрансфераз, КФК, глюкозы и креатинина 
в плазме. У всех пациентов, получающих статины, необходимо контролировать уровень печеночных аминотрансфераз; если есть 
жалобы со стороны скелетно-мышечной системы, необходимо определить уровень КФК; при наличии факторов риска сахарного 
диабета необходимо контролировать уровень глюкозы. [2A]

7.10 До начала терапии статинами все девочки-подростки до наступления беременности должны быть проконсультированы и получить 
соответствующие рекомендации по контрацепции, повторные консультации должны проводиться ежегодно. [3A].

7.11 Хотя ультрасонография сонных артерий использовалась в клинических испытаниях, ее роль в оценке эффективности терапии как 
составной части лечения пациентов с гетерозиготной СГ еще не установлена, поэтому данное исследование в настоящее время не 
следует использовать для этой цели. [3C]

7.12 Пациенты без осложнений и хорошим контролем уровня холестерина ЛПНП могут наблюдаться в медицинских учреждениях 
первичного звена, пациенты с осложнениями должны регулярно консультироваться у педиатра. Должна быть организована 
возможность интегрированной помощи врача общей практики и педиатра. Следует также рассмотреть возможность организации 
семейных клиник и стационаров дневного пребывания службами детской и взрослой медицинской помощи. [3B]

7.13 Детей с гомозиготной СГ следует направлять для диагностики в специализированный центр; медикаментозную терапию и/или 
аферез липопротеинов следует начинать как можно раньше. [2A]

7.14 У детей с гомозиготной СГ и быстро прогрессирующим атеросклерозом для дальнейшего снижения уровня холестерина ЛПНП, 
особенно в случаях, когда отсутствует возможность проведения афереза липопротеинов или родственники отказались от ее 
использования, ломитапид и мипомерсен, несмотря на то что они еще не прошли испытаний на детях, следует рассматривать как 
дополнение к диете и стандартной терапии в рамках программ специального доступа или благотворительности. [3C]
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8. Аферез липопротеинов и сопутствующее лечение
8.1 Аферез липопротеинов следует применять у всех пациентов с гомозиготной или смешанной гетерозиготной СГ (то есть СГ 

с гомозиготным фенотипом); процедуру следует проводить в специализированном центре, имеющем опыт ее проведения. [1A]
8.2  Аферез липопротеинов следует применять у всех пациентов с гетерозиготной СГ при наличии ИБС, которые не могут добиться 

целевых значений холестерина ЛПНП, несмотря на максимальные дозы препаратов, или если они не переносят статины. [2A]
8.3  Аферез липопротеинов должен рассматриваться у детей с гомозиготной СГ к 5 годам и не позднее возраста 8 лет. [2A]
8.4  Соблюдение диеты и лекарственная терапия для снижения уровня холестерина ЛПНП в плазме должны продолжаться во время 

лечения с применением афереза липопротеинов. [2A]
8.5  Эффективность, переносимость и безопасность афереза липопротеинов следует регулярно контролировать. [3A]
8.6  Эффективность афереза липопротеинов на прогрессирование атеросклероза у пациентов с СГ следует контролировать по 

клиническим показаниям при помощи эхокардиографии (клапаны и корень аорты), ультрасонографии сонных артерий и нагрузочных 
стресс-тестов. [3B]

8.7  Ломитапид следует рассматривать в качестве дополнения к стандартной диете и медикаментозной терапии для дальнейшего 
снижения уровня холестерина ЛПНП в плазме у взрослых с гомозиготной СГ, которым проводится аферез липопротеинов. [1C]

8.8  Ломитапид следует рассматривать в качестве дополнения к стандартной диете и медикаментозной терапии для дальнейшего 
снижения уровня холестерина ЛПНП в плазме у детей и подростков с гомозиготной СГ и быстро прогрессирующим атеросклерозом, 
которым проводится аферез липопротеинов в рамках программ специального доступа. [3C]

8.9  Мипомерсен следует рассматривать в качестве дополнения к стандартной диете и медикаментозной терапии для дальнейшего 
снижения уровня холестерина ЛПНП в плазме у взрослых, детей и подростков с гомозиготной СГ, которым проводится аферез 
липопротеинов и которые не переносят терапию ломитапидом. [3C]

8.10 Следует рассмотреть возможность ортотопической трансплантации печени у молодых пациентов с гомозиготной СГ, у которых отмечается 
быстрое прогрессирование атеросклероза и стеноза аорты, которые не переносят афереза липопротеинов или у которых уровень 
холестерина ЛПНП в плазме не удается снизить при помощи афереза липопротеинов, диеты или медикаментозной терапии. [3B]

9. Организация и совершенствование лечения
9.1 Подходы к оказанию помощи при СГ должны быть разработаны с учетом нужд страны и местные нужд. [3A]
9.2  Специализированные службы должны быть мультидисциплинарными и интегрированными с первичным звеном медицинской 

помощи. [3B]
9.3 Специализированная помощь пациентам с СГ должна в идеале поддерживаться кардиологами, педиатрами, генетиками, врачами 

функциональной диагностики, трансфузиологами, медицинскими диетологами, психологами, фармацевтамии, лабораторными 
службами. [3A]

9.4  В идеале каскадный скрининг должен координироваться специализированным центром. [1A]
9.5  Пациенты с неосложненным течением заболевания должны лечиться в медицинских учреждениях первичного звена и при 

необходимости ежегодно консультироваться у специалиста. [3A]
9.6  Пациенты с осложненным течением заболевания должны лечиться только в специализированных центрах. [3A]
9.7  Медицинские работники, принимающие участие в лечении пациентов с СГ, должны быть аккредитованы в области профилактики 

сердечно-сосудистых осложнений. [3A]
9.8  Медицинские службы должны установить партнерство с научными и профессиональными организациями для улучшения качества 

обучения, повышения квалификации и научных исследований. [3A]
9.9  Для клинических целей и проведения научных исследований следует создать регистр пациентов и семей с СГ. [3A]
9.10 Основной приоритет в повышении осведомленности общественности, правительства и медицинских работников, а также для 

улучшения общего качества лечения СГ — организация групп поддержки пациентов и семей. [3A]

Одобрение
Рекомендации, изложенные в настоящем документе, 

полностью одобрены National Lipid Association (The National 
Lipid Association, 6816 Southpoint Parkway (Suite 1000), Jack-
sonville, FL3316, США).

Вставка
Уровни доказательности и степени рекомендации 

Уровни доказательности
1 — систематический обзор/метаанализ/по крайней 
мере одно рандомизированное контролируемое иссле-
дование/диагностические тесты хорошего качества
2 — клиническое или обсервационное исследование 
хорошего качества.
3 — экспертное мнение или клинический опыт/доказа-
тельство из первых принципов.
(Данные в поддержку терапевтических вмешательств 
рассматривались принципиально в отношении к воздей-
ствию на уровень холестерина ЛПНП, но в случае нали-
чия данных по субклиническому атеросклерозу или сер-
дечно-сосудистым исходам также учитывались и они.)

Степени рекомендации
А — можно доверять при составлении практических 
руководств.
В — можно доверять при составлении практических 
руководств в большинстве случаев.
С — можно доверять при составлении практических 
руководств, но необходима осторожность при реали-
зации.

Сокращения и перевод мер измерения
Сокращения
ApoB — аполипопротеин B-100; 
ИБС — ишемическая болезнь сердца; 
КФК  — креатинфосфокиназа; 
ТКИМ — толщина комплекса интима-медиа; 
КТ — компьютерная томография; 
ССЗ — сердечно-сосудистые заболевания; 
DLCNC — критерии Dutch Lipid Clinic Network Score; 
DLCNS — Шкала Dutch Lipid Clinic Network; 
ДРГ — диагностически родственные группы; 
FDA — Управление по контролю за пищевыми продук-

тами и лекарственными средствами США; 
СГ — семейная гиперхолестеринемия;
ЛПВП — липопротеины высокой плотности;
МКБ — международная классификация болезней; 
АЛ  — аферез липопротеинов;
ЛПНП  — липопротеины низкой плотности; 
ЛП(a)  — липопротеин(a); 
MPLA  —  мультиплексная амплификация лигазно-свя-

занных проб
MBT  — белок переноса микросомальных триглицеридов;
PCSK9  — пропротеинконвертаза субтилизин-подобного 

кексина 9-го типа; 
REMS — Cтратегия по оценке и уменьшению риска; 
ЛПОНП — липопротеины очень низкой плотности;
МРТ — магнитно-резонансная томография;
ЭКГ — электрокардиография;
ЭхоКГ — эхокардиография

Перевод единиц измерений
мг/дл холестерин = ммоль/л × 38,7; 
мг/дл триглицериды = ммоль/л × 88,6; 
мг/дл липопротеин(a) = 0,0357 мкмоль/л
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1. Введение

Семейная гиперхолестеринемия (СГ) — наиболее рас-
пространенное доминантно наследуемое заболевание чело-
века [1]. СГ чаще всего вызывается доминантной мутацией 
потери функции в гене, влияющей на рецепторы липопро-
теинов низкой плотности (ЛПНП), которые удаляют ЛПНП 
из плазмы крови [2], в результате чего с рождения уровень 
холестерина ЛПНП значительно повышен. СГ ускоряет раз-
витие атеросклеротических сердечно-сосудистых заболева-
ний (ССЗ), особенно ишемической болезни сердца (ИБС), 
клиническая манифистация которой обычно наблюдается 
после 10 и до 40 лет [3, 4]. Скрининг позволяет рано выя-
вить пациентов с СГ [5–9], что, в свою очередь, помогает 
проводить профилактические мероприятия, включая изме-
нение образа жизни, прием лекарственных средств, снижа-
ющих уровень холестерина в крови, и коррекцию других 
факторов риска ССЗ [6–16]. По всей вероятности, в мире 
имеется более 15 млн человек с СГ, но выявлено только 
10 % из них и адекватное лечение проводится только у 5 % 
[3, 4, 17, 18].

Для ликвидации этого значительного пробела в профи-
лактике CCЗ Международный фонд СГ организовал серию 
дискуссий среди экспертов с целью выработать гармонизи-
рованное руководство по лечению СГ. Официальная 
презентация и неофициальные консультации состоялись 
на XVI Международном симпозиуме по атеросклерозу 
(XVI International Symposium on Atherosclerosis, Сидней, 
2012 г.) на семинарах, посвященных доказательной базе по 
лечению, скринингу и ДНК-диагностике, лечению детей, 
новым методам лечения, экономике здравоохранения, ре-
гиональным различиям в лечении и моделям оказания ме-
дицинской помощи. Модераторы семинаров определили 
и сформировали консенсус на основе публикаций данных 
исследований, клинического опыта, общих тем, мнения 
экспертов и других международных руководств по лече-
нию СГ [6–9, 19–22]. В дополнение к этому процессу крат-
кий вопросник по возможным спорным моментам СГ (ва-
рианты скрининга, ДНК-диагностика, стратификация ри-
сков, диагностика и лечение СГ у детей, использование 
методов визуализации и цели лечения) был заполнен вы-
бранной группой международных экспертов с тем, чтобы 
использовать превалирующую точку зрения для достиже-
ния дальнейшего консенсуса. Настоящее международное 
руководство представляет собой стандарт оказания меди-
цинской помощи пациентам с СГ, который может быть 
адаптирован в соответствии с государственными, регио-
нальными и локальными требованиям и в рамках которого 
в будущем может развиваться доказательная база и созда-
ваться согласительный документ [23].

2. Выявление индексных пациентов: скрининг на СГ

В настоящее время необходима систематическая страте-
гия для выявления индексных пациентов с СГ (то есть пер-
вых диагностированных пациентов в семьях) [6–9]. Индекс-
ный пациент — отправная точка для каскадного скрининга, 
позволяющего эффективно выявлять новые случаи заболе-
вания [3, 8, 9]. Оба метода скрининга должны быть включе-
ны в модели оказания медицинской помощи [8]. При воз-
можности необходимо проводить универсальный скрининг 
уровня холестерина ЛПНП в плазме с учетом возраста 
и пола среди лиц моложе 20 лет, в идеале до полового со-
зревания [9, 21]. Однако опыт применения и внедрения это-
го метода очень ограничен. С популяционной точки зрения 
универсальный и каскадный скрининги на СГ должны быть 
тесно объединены [24]. Успех всех стратегий выявления 
больных зависит от адекватного преодоления нескольких 
препятствий, включая осведомленность о СГ и знания се-
мей, врачей и общества о важности скрининга на СГ.

Возможные индексные случаи СГ также следует выяв-
лять и среди пациентов в возрасте до 60 лет с CCЗ в карди-
ологических и неврологических отделениях, в отделениях 

кардиоторакальной и сосудистой хирургии [8, 25], а также 
среди подобных пациентов, проходящих программы карди-
ореабилитации. Наибольшее количество случаев можно 
будет выявить при скрининге более молодых людей с ИБС 
[25, 26]. Коронарное событие у одного из членов семьи мо-
жет увеличить понимание риска и стимулировать желание 
родственников пройти обследование на предмет наличия 
СГ. Скрининг в первичном звене здравоохранения должен 
включать исследование липидного профиля не натощак 
[8], который должен проводиться гибко (оппортунистиче-
ски) с учетом наличия случаев гиперхолестеринемии 
в семье и ранних ССЗ в анамнезе (у лиц моложе 60 лет) 
[27, 28]. Скрининг на СГ также должен быть предложен 
всем пациентам с сухожильными ксантомами и при раннем 
появлении роговичной дуги [6–9, 22]. Все формы оппорту-
нистического скрининга должны принимать во внимание 
наличие острых заболеваний, приводящих к снижению 
уровня общего холестерина и холестерина ЛНПН в плазме 
[29]. В этом случае измерение уровня липидов должно 
быть отложено и проведено повторно через 8 нед. после 
выздоровления. Важную роль должны сыграть лаборато-
рии, которым следует извещать врачей первичного звена 
о возможном наличии СГ в случае выявления высокого 
уровня холестерина ЛНПН (> 5 ммоль/л) или общего холе-
стерина (> 7 ммоль/л) в плазме [30]. По возможности все 
пациенты с подозрением на СГ должны быть направлены 
к соответствующему специалисту, обладающему необходи-
мой экспертизой, для подтверждения диагноза [26, 28, 31]. 
Все пациенты с гомозиготной СГ (уровень холестерина 
ЛПНП при отсутствии лечения > 13 ммоль/л; уровень холе-
стерина ЛПНП при лечении > 7,5 ммоль/л) [32] должны 
быть направлены для лечения в ближайший специализи-
рованный центр [8, 31, 33].

3. Диагностика и оценка взрослых

Существует несколько критериев фенотипической диа-
гностики СГ у взрослых, однако ни один из них не получил 
повсеместного международного признания [6–9, 22]. Кри-
терии Голландской сети клиник по лечению липидных на-
рушений (DLCNC — Dutch Lipid Clinic Network Criteria) ис-
пользуются для определения численного показателя, по-
зволяющего прогнозировать вероятность диагностики СГ 
[34]. Эти критерии получают все более широкое признание 
из-за своей простоты и полноты [8, 13, 34]; численный по-
казатель не так зависит от уровня холестерина ЛНПН 
в плазме крови и обеспечивает большую чувствительность 
при выявлении индексных случаев, указывая на высокую 
вероятность наличия заболевания, если численный показа-
тель составляет больше 5. Система Simon Broome сравнима 
с DLCNC в прогнозировании наличия СГ-мутаций, но не 
включает оценку роговичной дуги и может не выявить па-
циентов с истинной СГ, которые не имеют явной гиперхо-
лестеринемии. Система MEDPED, в которой используется 
измерение уровня общего холестерина и холестерина 
ЛПНП и где требуется в первую очередь знание уровня хо-
лестерина у других членов семьи [35], может быть менее 
специфична в прогнозировании наличия мутаций, чем дру-
гие методы. Японские критерии, которые сравнимы с си-
стемой Simon Broome, используют в качестве порогового 
уровень холестерина ЛПНП > 4,7 ммоль/л в определенной 
популяции и допускают использование методов рентгено-
диагностики ксантом ахиллова сухожилия [22]. Для уста-
новления простых и гармонизированных критериев клини-
ческой диагностики СГ необходимы дальнейшие междуна-
родные исследования.

Диагностика СГ должна включать по меньшей мере два 
измерения уровня холестерина ЛПНП в плазме натощак 
[8, 10, 13]. Для уточнения фенотипического диагноза очень 
важен сбор семейного анамнеза в отношении наличия ИБС 
и гиперхолестеринемии [6, 26, 34–36], но этой информацией 
часто пренебрегают или она недоступна на практике 
[25, 37]. Наличие сухожильных ксантом в молодом возрасте 
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и значительное повышение уровня холестерина ЛПНП 
в плазме — основание для постановки диагноза тяжелой СГ 
[32], однако для исключения ситостеролемии следует также 
провести анализ уровня фитостерола в плазме крови 
и ДНК-диагностику [38]; у взрослых сухожильные ксантомы 
при нормальном уровне холестерина в плазме крови могут 
наблюдаться при ситостеролемии и церебротендинозном 
ксантоматозе. Необходимо исключить вторичные причины 
гиперхолестеринемии (например, гипотиреоз, протеинурию, 
прием лекарств) [8, 13, 22], однако при таких состояниях от-
сутствуют клинические стигмы СГ. Уровень холестерина 
ЛПНП, рассчитанный по формуле Friedewald, оказывается 
заниженным при уровне триглециридов в плазме 
> 4,5 ммоль/л [28], в этом случае следует использовать из-
мерение уровня холестерина ЛПНП в плазме прямым мето-
дом. Уровень апоВ и холестерина не-ЛПВП (то есть уровень 
общего холестерина за вычетом ЛПВП-холестерина) для по-
становки диагноза СГ еще окончательно не определен. СГ 
следует отличать от семейной комбинированной гиперли-
пидемии, мультигенного расстройства с варттрующими ли-
пидными фенотипами, которые сопровождаются инсулино-
резистентностью и не приводят к появлению сухожильных 
ксантом [22, 39]. При значительной гипертриглицеридемии 
наличие СГ маловероятно, однако в редких случаях она мо-
жет наблюдаться с сопутствующими генетическими дефек-
тами в метаболизме липопротеинов [40, 41]. Для пациен-
тов, принимающих холестерин-снижающие препараты, по-
казатели холестерина ЛПНП до начала лечения должны 
быть выяснены или рассчитаны, исходя из препарата и ре-
жима приема [42].

Всех пациентов с диагностированной СГ следует обсле-
довать на наличие других факторов риска ИБС [8, 22, 43, 44] 
и симптомного или субклинического атеросклероза 
[7, 8, 45]. При оценке необходимо учитывать психологиче-
ский, интеллектуальный, социальный статус и этническую 
принадлежность пациента [46, 47]. Крайне важным являет-
ся проведение тщательного и адекватного для данной 
культуральной среды сбора семейного анамнеза на пред-
мет наличия ИБС, особенно у родственников первой степе-
ни родства. Риск развития ИБС у пациентов с СГ может 
сильно различаться [43, 44]. Это может быть связано 
с уровнем холестерина в плазме до лечения, генетически-
ми причинами нарушения метаболизма липидов или осо-
бенностями анатомии артерий, а также наличием других 
серьезных факторов риска, в частности курения, ожирения, 
низкого уровня холестерина ЛПВП, артериальной гипер-
тензии и сахарного диабета [43, 44]. Мутации, способству-
ющие значительному повышению уровня холестерина 
ЛПНП в плазме и независимо повышающие плазменную 
концентрацию ЛП(а), также повышают риск ИБС при СГ 
[49]. Повышенный уровень ЛП(а) может также способство-
вать развитию стеноза аорты [50]. Фремингемская шкала 
оценки риска или производные от других методик оценки 
сердечно-сосудистого риска ненадежны и не должны ис-
пользоваться для определения тактики лечения СГ [8, 10, 
11, 51], особенно у больных молодого возраста, для кото-
рых более подходящим будет оценка долговременного ри-
ска, основанная на визуализации субклинического атеро-
склероза [14, 52, 53]. Также для оценки риска может быть 
полезен подсчет холестерина-лет, или кумулятивного бре-
мени холестерина [54], однако ценность данного показате-
ля для ведения конкретного пациента требует дополни-
тельной оценки. 

СГ связана с ранним началом и более тяжелым течени-
ем субклинического атеросклероза [53, 54]. Некоторые па-
раметры субклинического атеросклероза были независимо 
связаны с развитием ИБС в общей популяции [55, 56], но 
применительно к СГ эти параметры измерялись только 
в рамках научных исследований и требуют дальнейшей 
оценки. Толщину комплекса интима-медиа сонных арте-
рий (ТКИМ) и наличие атеросклеротической бляшки мож-
но оценить при помощи УЗИ сонных артерий [53, 55, 57]. 
Кальцификацию коронарных артерий (ККА) и обструкцию 

просвета сосуда можно выявить при помощи компьютер-
ной томографии/ангиографии сердца [45, 55, 58]. При от-
сутствии симптомов оценка ККА является более информа-
тивной для прогнозирования риска, чем КТ-ангиография 
коронарных сосудов [59], и более полезной с клинической 
точки зрения, чем ТКИМ [60]. Неинвазивное обследование 
на предмет атеросклероза могло бы быть полезным для 
диагностики и ведения пациентов с СГ, однако это еще не 
подтверждено. Это исследование может применяться в ин-
дивидуальном порядке в определенных клинических ситу-
ациях [58, 61], особенно при неопределенном семейном 
анамнезе по ИБС [62]. Диагноз субклинического атероскле-
роза должен устанавливаться с учетом признанных крите-
риев [55]. В литературе недавно были описаны референс-
ные интервалы для обычной ТКИМ [63], однако они не 
были валидированы для СГ. Эхокардиография по поводу 
стеноза аорты может быть показана при гетерозиготной 
СГ с выраженным повышением ЛП(а) в плазме [49, 50] 
и как рутинное обследование при гомозиготной СГ для 
диагностики поражения аортального клапана и/или супра-
аортального атеросклероза [8, 32, 43–45, 64].

С учетом того что риск ССЗ и клиническая выражен-
ность СГ значительно варьируют, целесообразно проводить 
стратификацию риска. Разделение группы низкого риска 
(отсутствие ИБС, субклинического атеросклероза и основных 
факторов риска) и высокого риска (наличие ИБС, субклини-
ческих изменений или основных факторов риска) позволит 
определить необходимую интенсивность лечения [7, 8]. Одна-
ко экономическая эффективность такого подхода требует 
дополнительной оценки. Пациентов с гомозиготным фено-
типом СГ следует относить к группе исключительно высо-
кого риска [32], их необходимо направлять в специализи-
рованные центры для афереза липопротеинов [65] или ис-
пытания новых методов лечения [8]. 

4. Диагностика и оценка у детей и подростков

Семейную гиперхолестеринемию (СГ) следует выявлять 
в молодом возрасте, особенно до 18 лет и ранее, если есть 
показания и возможности для диагностики [19–21, 54, 
66, 67]. Это особенно важно для тех, кто находится в груп-
пе риска по гомозиготной форме заболевания, для которой 
обоснована диагностика на предмет наличия СГ примерно 
с 2 лет и даже раньше [19–21, 54, 66, 67]. Следует прово-
дить дифференциальный диагноз с ситостеролемией, так 
как симптомы этого заболевания в детском возрасте сход-
ны с СГ [38]. Мальчики и девочки с подозрением на СГ 
гетерозиготного типа также должны быть обследованы до 
10-летнего возраста, предпочтительно с 5 до 10 лет. Тем не 
менее вполне оправдан и более ранний скрининг в случаях 
наличия в семейном анамнезе ИБС, возникающей до 55 лет, 
особенно у родственников первой степени родства 
[64, 68, 69], либо по просьбе родителей, желающих как 
можно раньше привить ребенку здоровый образ жизни. 
Для выявления СГ в детстве можно использовать три ме-
тода: каскадный скрининг, универсальный скрининг или 
селективный скрининг, основанный на семейном анамнезе 
[21, 27, 67]. В разных странах используются разные методы 
с учетом возможностей здравоохранения и рекомендаций 
собственных экспертных групп. В ряде европейских стран 
и в Австралии поддерживается каскадный скрининг, 
основанный на генетических исследованиях [5, 6, 8, 19], 
тогда как в США рекомендуется проводить селективный 
скрининг начиная с 2 лет, универсальный скрининг — 
с 9–11 лет [9, 20]. Рекомендуется проводить универсальный 
скрининг до 20 лет, в идеале — до наступления пубертат-
ного возраста. Этот вид скрининга проводится в Словении 
[21] и тестировался в некоторых университетах Японии, но 
его результативность и экономическая эффективность 
пока неясны. Универсальный скрининг детей, проводимый 
после тестирования ребенок — родитель, может оказаться 
более эффективным для выявления СГ в популяции, чем 
только каскадный скрининг [24]. Важно отметить, что ни 
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один из перечисленных методов скрининга в педиатрии 
для выявления СГ не считается на сегодняшний день до-
статочно надежным, безопасным и экономически эффек-
тивным [70].

Для постановки первичного диагноза СГ следует ис-
пользовать пороговую концентрацию холестерина ЛПНП 
в плазме с учетом пола и возраста [68, 71]. Уровень холе-
стерина ЛПНП в плазме крови у детей до 10 лет суще-
ственно различается при наличии СГ и без нее [68, 71, 72]. 
Тем не менее из-за биологической вариабельности для ди-
агностики СГ [19, 20, 66] следует использовать среднее 
значение двух измерений холестерина ЛПНП натощак 
[29, 73]. Следует учитывать возможность снижения уровня 
холестерина ЛПНП при острых заболеваниях и при необхо-
димости повторить исследование [29, 73]. Высока вероят-
ность наличия гетерозиготного варианта СГ у детей стар-
ше 2 лет в том случае, если уровень холестерина ЛПНП 
равен или превышает 5 ммоль/л [68, 69], даже если в се-
мейном анамнезе отсутствуют гиперлипидемия и раннее 
развитие ИБС. Гетерозиготный вариант также весьма веро-
ятен, если уровень ЛПНП-холестерина без лечения нахо-
дится в интервале 4–5 ммоль/л, особенно при соответству-
ющем семейном анамнезе [68]. Гомозиготный вариант СГ 
можно предположить, если уровень ЛПНП-холестерина без 
лечения превышает 13 ммоль/л, в особенности при появ-
лении у больного ксантом до 10-летнего возраста. При по-
становке диагноза семейной гиперхолестеринемии необхо-
димо исключить вторичную гиперхолестеринемию, вклю-
чая нефротический синдром и гипотиреоз [19, 20, 66].

Как и взрослым пациентам, детям необходимо провести 
полную оценку риска сердечно-сосудистых заболеваний, 
включая определение уровня артериального давления, ин-
декса массы тела, уровня гликемии и ЛП(а) [19, 20, 66]. На-
личие какого-либо из перечисленных дополнительных 
факторов риска или других состояний высокого риска 
в детском возрасте, например сахарного диабета, синдрома 
Кавасаки с гигантскими аневризмами или хронических за-
болеваний почек, может служить показанием к назначе-
нию более интенсивной липидоснижающей терапии [74]. 
Для планирования терапии важно выявить ранние случаи 
сердечно-сосудистых заболеваний в семье, особенно у род-
ственников первой степени родства [64, 68, 69]. 

С целью диагностики раннего атеросклероза у детей 
с СГ в исследованиях использовалась визуализация субкли-
нического атеросклероза с помощью оценки толщины ком-
плекса интима-медиа (ТКИМ) и ККА при компьютерной 
томографии [53, 75], хотя практическая ценность этого ме-
тода еще нуждается в подтверждении. В клинической 
практике существуют значительные ограничения при ис-
пользовании визуализации скрытого атеросклероза для 
контроля лечения [55]. Измерение показателя ТКИМ требу-
ет специальных навыков [76]. Недавно опубликованные 
стандартизированные референсные интервалы ТКИМ [63] 
не включали показатели для пациентов детского возраста.

Не существует также общепринятых значений порого-
вых величин для определения развившегося или прогрес-
сирующего атеросклероза у детей на основании ТКИМ. Эти 
измерения сильно разнятся в зависимости от возраста 
и плохо воспроизводятся у маленьких детей, что очень ос-
ложняет оценку изменений [76]. Не рекомендуется оцени-
вать у детей и КАК, поскольку на ранних стадиях атеро-
склероза и формирования холестериновых бляшек кальци-
ноз может отсутствовать и появиться только в зрелом 
возрасте, а повторные КТ повышают лучевую нагрузку [55]. 

5. Каскадный скрининг: извещение семей о риске

Наиболее экономически эффективный способ выявления 
новых случаев СГ — это семейный каскадный скрининг 
близких родственников индексного пациента с применени-
ем фено- или генотипирования [5, 6, 8, 77, 78]. Однако диа-
гностика, направленная на поиск патогенных мутаций, бо-
лее точна, чем использование одного только фенотипирова-

ния [79]. Если нет возможности провести анализ ДНК, то 
следует выполнить каскадный скрининг с проведением толь-
ко исследования уровня холестерина ЛПНП с учетом возрас-
та, пола и места проживания [71]. Поскольку вероятность вы-
явления заболевания достаточно высока, не следует приме-
нять в отношении родственников средства клинической 
диагностики, используемые для индексных пациентов. Со-
ставление семейной родословной может иметь ценность при 
планировании скрининга [6, 8, 33]. Каскадный скрининг сле-
дует начинать с ближайших родственников (то есть родите-
лей, братьев, сестер и детей), а затем обследовать родствен-
ников второй и третьей степени родства [6, 8, 33].

5.1. Извещение о наличии риска
Извещение о риске подкрепляет каскадный скрининг 

[6, 8, 80]. Оно позволяет проинформировать родственников 
о возможном риске СГ, последствиях для их здоровья и до-
ступности клинических и/или генетических исследований. 
Необходимо соблюдать основные этические принципы ав-
тономии, справедливости уважения интересов больного.

5.2. Установление связи и информирование семей
Каскадный скрининг следует начинать с установления 

контакта с родственниками первой, а затем второй степени 
родства, которые становятся источниками информирования 
о риске для своих родных [6, 8, 81]. Индексные пациенты 
должны обсудить оповещение семьи о риске с врачом или 
медсестрой, которые будут составлять семейную генеало-
гию и отбирать членов семьи для обследования на предмет 
наличия СГ [6, 8, 33]. Обратиться к родственникам можно 
через индексного пациента, или медицинскую организа-
цию, или обоими путями [6, 8, 80]. Лучшим выбором может 
быть двойное предупреждение о риске. Необходимо также 
привлечь к обследованию консультанта-генетика, если вы-
явлены деликатные внутрисемейные проблемы [6, 8, 33].

Индексных пациентов необходимо снабжать информа-
цией в письменном виде, с ясным описанием диагностиче-
ских процессов и методов, а также следует рекомендовать 
ознакомить родственников с этой информацией [6, 8, 33]. 
Чтобы избежать тревоги и испуга среди родственников, 
текст должен быть написан на простом языке, понятном 
всей семье. В то же время нужно особо подчеркнуть добро-
вольность обследования [8, 80], а также последствия для 
здоровья при несвоевременной диагностике СГ. При обще-
нии нужно делать акцент на том, что все обследование и ле-
чение имеет целью именно сохранение здоровья [6, 8, 33]. 
Если нет ответа на первое письмо, то следующее обраще-
ние, письмом или через телефонный разговор, можно адре-
совать кому-либо из членов семьи [8]. Членам семьи, дав-
шим согласие обследоваться на СГ, следует предложить 
стандартное исследование липидного профиля крови и ге-
нетическое обследование, если известна семейная мутация 
и есть возможность провести анализ ДНК [6, 8, 79, 81]. 
Всем обследуемым, у которых есть подозрение на СГ, сле-
дует разъяснить положения некоторых видов страхового 
покрытия в отношении генетического обследования [8, 82]. 
Лучше всего, если системный каскадный скрининг на СГ 
проводится централизованно специально созданной для 
этого службой, которая работает в контакте с медицински-
ми учреждениями первичного звена и в идеале сотрудни-
чает с организациями пациентов [6, 8, 31]. Каскадный скри-
нинг следует проводить с учетом конкретной страны и на-
селенного пункта [8]. В менее развитых странах проведение 
каскадного скрининга на дому по выходным дням может 
повысить эффективность скрининга, обращая внимание на 
возможность обследования дальних родственников, кото-
рых приглашает индексный пациент. 

5.3. Информирование о риске без согласия 
индексного пациента

Если индексный пациент не соглашается предупредить 
о риске членов семьи, то важно понять, какие причины стоят 
за этим отказом, а особенно семейную динамику [8, 45, 80, 83]. 
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Решение известить о риске без согласия индексного пациен-
та необходимо тщательно взвесить, приняв во внимание 
законы о конфиденциальности в разных странах и регионах 
[8, 84]. СГ — потенциально смертельное заболевание, и если 
в семье есть признаки высокого риска по этому заболеванию, 
к примеру случаи сердечно-сосудистых заболеваний в моло-
дом возрасте, то обращение к родственникам без получения 
согласия может быть вполне оправдано [8, 84]. 

6. Генетический анализ

СГ — доминантно наследуемое нарушение, при котором 
пациенты имеют 50 %-ную вероятность передачи мутации 
каждому из своих потомков [1–3]. Большая часть случаев 
СГ возникает из-за мутации в генах рецептора ЛПНП 
(LDLR), аполипопротеина В-100 (АpoB) и пропротеинкон-
вертазы субтилизин/кексин 9-го типа (PCSK9) [2]. Патоген-
ная мутация в одном из этих генов обнаруживается в поч-
ти 70 % фенотипически определенных и 20 % фенотипиче-
ски вероятных/возможных случаев СГ [79, 85–87]. Новые 
молекулярные технологии, такие как полноэкзомное секве-
нирование, могут привести к открытию новых неизвест-
ных мутаций [88]; это может быть особенно актуально для 
малоизученных многонациональных популяций [89]. От-
сутствие патогенетических мутаций при наличии гена, от-
вечающего за высокий уровень ЛПНП, может указывать на 
полиэтиологичную причину гиперхолестеринемии и огра-
ничивать при этом поиск только новых мутаций, ведущих 
к СГ [90]. Около 95 % известных мутаций находится в гене 
LDLR, 4–5 % — в гене АpoB и около 1 % — в гене PCSK9 
[2, 79]. Выявление мутации среди членов семьи позволяет 
установить диагноз СГ [2, 5, 6, 8, 79]. Тем не менее, отсут-
ствие выявленных мутаций не исключает диагноза СГ, осо-
бенно если фенотип больного с большой долей вероятно-
сти указывает на наличие СГ [6, 8]. Для оптимального ис-
пользования ресурсов можно предложить ДНК-анализ 
только индексным пациентам, у которых показатель кри-
териев DLCNS > 5 или критерии Simon Broome указывают 
на вероятность СГ, особенно у пациентов с ранним (до 
60 лет) развитием сердечно-сосудистых заболеваний или 
при визуализационном подтверждении значимого субкли-
нического атеросклероза [8, 58, 85–87].

Если у индексного пациента обнаружена патогенная 
мутация, то наиболее экономически выгодным, точным 
и приемлемым подходом для выявления новых пациентов 
будет генетический анализ [78, 91]. Из-за определенных 
этических проблем, связанных с генетическими исследова-
ниями несовершеннолетних [8, 92], лучше всего вначале 
провести исследование родителей, имеющих фенотипиче-
ские признаки СГ. Обследовать детей в первую очередь 
возможно в том случае, если родители или родственники 
первой линии неизвестны или умерли [8, 92] или с согла-
сия родителей, что является обычной практикой скринин-
га в ряде стран, в частности в Нидерландах [68, 69]. Семей-
ный генетический анализ на СГ должен координироваться 
специализированной службой с проведением необходимого 
обучения и консультирования каждого из обследуемых 
[5, 6, 8, 33]. Для получения пробы на анализ у детей не обя-
зательно брать кровь из вены, достаточно взять образец 
слюны или соскоб слизистой оболочки щеки [8].

Генетический анализ на СГ имеет первый уровень до-
казательности, что говорит о его пригодности к примене-
нию в клинической практике [93]. Его следует проводить 
в сертифицированных по данному виду исследований ла-
бораториях, которые своевременно выполнят анализ по за-
просу практикующих врачей [8]. Для генов LDLR и PCSK9, 
а также для релевантной части экзонов 26 и 29 гена ApoB 
[85–87, 94] необходимо провести полный дальнейший ана-
лиз, включающий точечные мутации, вставки и делеции. 
Людям с высокой вероятностью СГ, но с невыявленными 
функциональными мутациями следует провести скрининг 
больших перестановок с использованием мультиплексной 
амплификации лигазносвязанных проб (MPLA) [95]. Серти-

фицированные лаборатории технически способны оценить 
и классифицировать выявленные генные мутации или ва-
рианты как патогенные (мутации), явно непатогенные (до-
брокачественный вариант) и с неопределенной значимо-
стью (вариант неопределенной значимости); на данный 
момент описано более 1200 генетических вариантов гена 
LDLR, но только 79 % оцениваются как патогенные [96]. 
В идеале процесс скрининга на генетические мутации, 
включающий подтверждение выявленных генетических ва-
риантов, оценку патогенности и подготовку официального 
отчета, не должен занимать больше 3 мес. [8]. Тем не менее 
у 30 % пациентов с клинически подтвержденной СГ мута-
ции могут не обнаруживаться [79, 85–87]. У таких больных 
многочисленные генетические варианты, которые оказы-
вают влияние на метаболизм холестерина, взаимодейству-
ют, формируя фенокопию СГ [90], причем генетический 
скрининг членов их семьи окажется бесполезным. Соответ-
ственно, в небольшом количестве семей диагностика долж-
на проводиться фенотипически с определением уровня хо-
лестерина ЛПНП. Специфические референсные интервалы 
для больных с высокой и низкой вероятностью заболева-
ния и с неопределенным диагнозом должны быть опреде-
лены в каждой стране при обследовании пациентов с и без 
СГ [71]. Очевидно, что лечение больных должно опираться 
на уровень липидов в плазме и общую оценку риска сер-
дечно-сосудистых заболеваний, а не на результаты генети-
ческого анализа [6, 8, 9, 61]. 

7. Лечение взрослых

В течение всей жизни пациенты с СГ подвержены сред-
нетяжелым и тяжелым атерогенным эффектам холестери-
на ЛПНП [54, 67]. Это является основанием для интенсив-
ного пожизненного лечения с детского возраста [19–21, 97].

7.1. Холестерин ЛПНП: целевые уровни липидов
 Конкретные показатели целевого уровня холестерина 

ЛПНП в плазме для больных с СГ не определены [6–11, 13] 
ввиду отсутствия доказательной базы [97, 98]. Изложенные 
ниже рекомендации составлены на основании данных раз-
личных международных руководств [6–13, 22, 60, 51]. У ге-
терозиготных больных СГ терапия направлена [6–9] в пер-
вую очередь на снижение уровня холестерина ЛПНП хотя 
бы наполовину и затем на достижение уровня < 2,5 ммоль/л 
при отсутствии ИБС и иных значимых факторов риска 
и < 1,8 ммоль/л, если имеются факторы риска и ИБС [10–12]. 
В литературе были описаны три целевых уровня холесте-
рина ЛПНП [8] с учетом стратификации факторов риска, но 
они не были повсеместно приняты [98]. Бремя заболева-
ний, связанных с высоким уровнем холестерина ЛПНП, или 
суммарное неблагоприятное воздействие следует рассма-
тривать как основной фактор риска, требующий проведе-
ния более интенсивного и/или более раннего лечения [52]. 
Тем не менее довольно сложно достичь целевых показате-
лей уровня холестерина ЛПНП у большинства пациентов 
с СГ с использованием доступных на сегодняшний день ме-
тодов лечения [5, 8, 18], поэтому прагматичным подходом 
может быть снижение уровня холестерина ЛПНП с помо-
щью максимально переносимых доз препаратов, особенно 
у больных из группы высокого риска. Соответственно, у го-
мозиготных пациентов следует снижать уровень ЛПНП, на-
сколько это возможно [8, 32, 65], с учетом дальнейших ре-
комендаций по использованию афереза липопротеинов. Для 
больных с СГ не определены целевые уровни апоВ и холе-
стерина не-ЛПВП [8], однако следует использовать цели, 
разработанные другими экспертными группами, для сопут-
ствующего метаболического синдрома или сахарного диа-
бета [12–14, 60, 99]. Целевой уровень ЛП(а) определен 
в различных работах, но данные о его применимости при 
СГ ограничены [49]. Мы не видим необходимости проведе-
ния визуализирующих исследований сердца и сосудов, кро-
ме как для обследования симптоматических пациентов или 
пациентов с гомозиготной СГ [8].
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7.2. Изменение образа жизни и контроль факторов 
риска, не связанных с холестерином

Всех пациентов с СГ необходимо проконсультировать 
в отношении изменения образа жизни [6–14, 100]. Для кор-
рекции липидного профиля плазмы [101–103] необходимо 
изменить рацион питания: снизить потребление насыщен-
ных жиров, транс-ненасыщенных жиров и холестеринсодер-
жащих продуктов. Cледует рекомендовать кардиопротек-
тивную диету и регулярное употребление в пищу фруктов, 
овощей, круп из цельного зерна, орехов, молочных продук-
тов с низким содержанием жира или обезжиренных, бобо-
вых, рыбы и нежирного мяса [104]. Следует обращать вни-
мание пациента на необходимость умеренного употребле-
ния алкоголя, а при наличии психологического стресса 
[8, 46] рекомендовать консультацию у специалиста [103]. 
Хотя средиземноморская диета, включающая нерафиниро-
ванное оливковое масло или орехи, может оказаться осо-
бенно полезной при СГ [105], она не всегда применима 
в силу культурных особенностей. Постепенно снизить уро-
вень холестерина ЛПНП способно включение в диету рас-
тительных стеролов или станолов [106]. 

Необходимо полностью исключить пассивное или ак-
тивное курение. Облегчить отказ от курения могут нико-
тиновые заменители или препараты, которые уменьшают 
потребность в никотине [11]. Также следует формировать 
негативное отношение к пассивному курению у всех чле-
нов семьи. Необходим контроль артериальной гипертензии 
согласно имеющимся руководствам [107]. Пациентов с ожи-
рением и/или инсулинорезистентностью следует консуль-
тировать относительно снижения массы тела и включения 
в режим аэробных упражнений [8, 101–103, 108]. Прежде 
чем приступить к упражнениям, некоторым больным по-
казано обследование с нагрузкой (ЭКГ, ЭхоКГ, радиоизотоп-
ная перфузионная сцинтиграфия) для оценки кардиальной 
функции и выявления скрытой ишемии миокарда 
[11, 45, 109]. Терапия сахарного диабета также должна про-
водиться согласно утвержденным руководствам [110]. 
Аспирин в низких дозах должен назначаться пациентам 
с СГ, входящим в группу высокого риска, и рассматривать-
ся у пациентов низкого риска [8, 11, 97].

7.3 Медикаментозная терапия
Основа лечения СГ — терапия высокоэффективными 

статинами, назначаемыми в максимально переносимых до-
зах, в течение 6 мес. с момента первой консультации [6–
9, 13]. Статины снижают риск сердечно-сосудистых ослож-
нений [111–116], замедляют развитие атеросклероза при 
СГ [57], кроме того, их применение экономически эффек-
тивно [78, 117, 118]. Часто в качестве вспомогательной те-
рапии может потребоваться эзетимиб, секвестранты желч-
ных кислот, растительные станолы/стеролы и ниацин (или 
его производные) [21, 119–123]. Иногда для достижения 
целевого уровня холестерина ЛПНП больным требуется на-
значение трех и более препаратов, что особенно важно для 
вторичной профилактики [8, 18, 123]. При гипертриглице-
ридемии может быть целесообразным использование фе-
нофибрата или омега-3 жирных кислот (рыбьего жира) 
[13, 100]; если не удается достигнуть целевых уровней хо-
лестерина ЛПНП и ЛП(а), следует добавить ниацин 
[49, 122]. В Японии, Корее и Китае применяют пробукол — 
мощный антиоксидант, который, несмотря на снижение 
уровня ЛПВП, способен уменьшать ксантомы и снижать 
частоту сердечно-сосудистых событий при СГ [124].

Эффективность статинов, эзетимиба и секвестрантов 
желчных кислот основана на стимулировании рецепторов 
ЛПНП в печени [41]. С учетом того что у пациентов с го-
мозиготной СГ наблюдается сильное снижение или полное 
прекращение функционирования рецептора ЛПНП, они 
очень хорошо реагируют на терапию, направленную на 
снижение уровня холестерина ЛПНП [32]. Статины и эзети-
миб могут уменьшать уровень холестерина ЛПНП у паци-
ентов с гомозиготной СГ путем снижения секреции апоВ 

печенью [32, 125], однако такие пациенты обычно нужда-
ются в аферезе [32, 65]. У гомозиготных пациентов с нуле-
вой мутацией LDLR (функция < 2 % от нормы) медикамен-
тозная терапия менее эффективна и прогноз заболевания 
у них хуже, чем у пациентов с дефективной мутацией LDLR 
(функция 2–25 % от нормы) [32]. Если нет возможности 
проведения афереза, следует рассмотреть дополнительную 
терапию ломитапидом [126] или мипомерсеном [127] для 
дальнейшего снижения уровня холестерина ЛПНП с учетом 
наличия регистрации в стране и наличия программ специ-
ального доступа. Хотя данные препараты показали свою 
безопасность в исследованиях, что позволило получить 
одобрение на их использование, опыт их применения 
в клинической практики еще не накоплен и необходимо 
тщательное следование рекомендациям производителя 
и требованиям органов, регулирующих оборот лекарствен-
ных средств. 

Важно обеспечить приверженность всех пациентов с СГ 
рекомендованным режимам лечения. Пациентов необходимо 
проконсультировать обо всех аспектах лечения [8, 128, 129], 
включая предостерегающие симптомы токсического дей-
ствия препаратов [128, 129].

7.4. Возможная токсичность лекарственных 
препаратов

Все холестеринснижающие препараты системного дей-
ствия обладают потенциальными гепато- и миотоксичным 
эффектами [121, 122], хотя на практике вероятность их воз-
никновения ничтожно мала. С учетом того что большин-
ство пациентов с СГ получает два и более препарата 
[8, 13, 18, 120], существует повышенный риск побочных эф-
фектов по сравнению с монотерапией. Необходимо опреде-
лить уровень печеночных аминотрансфераз перед началом 
терапии статинами [130]. Если имеются отклонения базово-
го уровня ферментов, рассматривается УЗИ печени. Значи-
тельное количество пациентов в развитых и развивающих-
ся странах, нуждающиеся в медикаментозном лечении, име-
ют инсулинорезистентность и стеатоз печени. Особенно 
тщательно нужно контролировать уровень глюкозы в плаз-
ме у всех пациентов с повышением глюкозы крови натощак 
[131], а также у пациентов с факторами риска сахарного 
диабета 2-го типа, включая метаболический синдром. При 
назначении статинов необходимо контролировать уровень 
аминотрансфераз в плазме с учетом недавних рекоменда-
ций FDA, предписывающих назначать этот анализ только 
при клинической необходимости, но не в качестве рутинной 
процедуры (http://fda.org/Drugs/DrugSafety/ucm293101.htm). 
Следует отменить липидоснижающие препараты, если в те-
чение месяца дважды происходило троекратное превыше-
ние верхней границы нормального уровня аминотрансфе-
раз. В этом случае рекомендуется пересмотреть режим ле-
чения и назначить пациентам другие статины, а затем 
постепенно вернуть прежний препарат под тщательным 
контролем уровня аминотрансфераз плазмы. И мипомерсен 
и ломитапид содержат в инструкции предупреждение FDA 
о возможной гепатотоксичности препарата. 

Вызываемая статинами миалгия является важной про-
блемой при амбулаторном лечении СГ. Интенсивность этого 
побочного эффекта различается у разных статинов и зави-
сит от дозы [132, 133]. Пациентов необходимо предупре-
дить о признаках миопатии и рабдомиолиза. Повышению 
риска миопатии способствуют пожилой возраст, общая сла-
бость, общее снижение скелетной мышечной массы, хрони-
ческие заболевания почек, гипотиреоз, алкоголизм, предпо-
лагаемые мышечные заболевания и взаимодействие лекар-
ственных препаратов [133, 134]. До начала лечения 
необходимо определить уровень КФК и провести тщатель-
ное физическое обследование больного, чтобы выявить 
миопатии и артропатии, не связанные с приемом статинов 
[133, 134]. При появлении мышечных симптомов у пациен-
тов, получающих статины, их также необходимо вниматель-
но обследовать, определить уровень креатинкиназы 
в плазме и в исключительных случаях провести электро-
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миографию и направить на консультацию к специалисту 
[133, 134]. Не следует назначать гемфиброзил одновремен-
но со статинами [132–134], риск миопатии значимо ниже 
при назначении фенофибрата [135, 136]. Миопатию, развив-
шуюся на фоне приема статинов, следует лечить согласно 
рекомендациям экспертов [60, 133, 134, 137]. Этезимиб хо-
рошо переносится пациентами и позволяет снизить дозу 
статинов при одновременном назначении [119, 120]. Секве-
странты желчных кислот могут вызывать запор и непри-
ятные ощущения в животе, а также нарушают всасывание 
анионных препаратов и жирорастворимых витаминов; наи-
лучшей переносимостью обладает колесевелам [121, 138]. 
Ниацин вызывает гиперемию кожи лица, а также другие 
побочные эффекты, поэтому у пациентов, получающих этот 
препарат, необходимо следить за возможным повышением 
уровня мочевой кислоты и глюкозы в сыворотке и сниже-
нием количество тромбоцитов [139]. Ниацин в комбинации 
с ларопипрантом (препаратом, устранящим флеш-синдром) 
показал неблагоприятные исходы во время недавних иссле-
дований [140] и изъят из коммерческого оборота. Пациен-
ты должны сообщать о различных новых медикаментах, на-
значаемых другими медицинскими работниками, чтобы ми-
нимизировать риск межлекарственных взаимодействий 
[121, 136]. Больным со сниженной клубочковой фильтраци-
ей может потребоваться коррекция дозы липидоснижаю-
щих препаратов (например, некоторых статинов или фи-
братов) [121]. При хронических заболеваниях почек коррек-
ции доз статинов, экскретируемых через почки лишь 
в незначительном количестве, например аторвастатина 
и флувастатина, не требуется [121, 130, 141].

7.5. Женщины: контрацепция, беременность 
и гормонотерапия в менопаузе

Для пациенток с СГ предпочтительны такие способы 
контрацепции, как оральные контрацептивы, содержащие 
эстроген в малых дозах, внутриматочные спирали, а также 
барьерные методы контрацепции [8, 22, 142, 143]. Послед-
ние два варианта предпочтительны для пациенток старше 
35 лет [8]. Все женщины и девушки детородного возраста 
должны ежегодно получать рекомендации о подходящем 
способе контрацепции и консультацию в период до бере-
менности до начала терапии статинами [8, 142, 144]. Прием 
статинов и прочих системных липидоснижающих препара-
тов следует прекратить за 3 мес. до зачатия, а также на 
период беременности и лактации [8, 142]. Тем не менее 
женщинам, незапланированно забеременевшим во время 
лечения статинами, необходимо сообщить о низкой веро-
ятности осложнений для плода [8, 144].

Чрезвычайно важно контролировать уровень холестери-
на у беременных с подтвержденной ИБС [8, 9, 22], так как 
это поможет снизить тяжесть проявлений СГ у детей, унас-
ледовавших данное заболевание [145]. Секвестранты желч-
ных кислот — единственные безопасные препараты для 
назначения беременным женщинам для контроля гиперхо-
лестеринемии [8, 9, 121, 146], однако они обеспечивают 
лишь умеренное снижение уровня холестерина ЛПНП, мо-
гут вызвать нарушения всасывания жирорастворимых ви-
таминов и побочные явления со стороны желудочно-кишеч-
ного тракта [121, 138]. Колесевелам переносится лучше, чем 
более старые секвестранты желчных кислот. В период 
кормления грудью можно по показаниям назначать секве-
странты желчных кислот для снижения уровня холестерина 
ЛПНП [8, 22]. В настоящее время необходимо больше дан-
ных по исходам беременности у пациенток с СГ и влиянию 
статинов на плод в первом триместре [144] и рекомендует-
ся создать соответствующий реестр [8]. Для беременных 
с гетерозиготной СГ и подтвержденной ИБС, а также у па-
циенток с гомозиготной СГ следует рассмотреть возмож-
ность проведения афереза [8, 9, 22, 65, 146].

Если один или оба партнера страдают СГ, избежать на-
личия СГ у ребенка могут позволить следующие варианты 
планирования семьи: отказ от деторождения, усыновление, 
использование донорских гамет, пренатальная диагностика 

с взятием пробы ворсин хориона или амниоцентезом и пре-
имплантационная генетическая диагностика [8]. Также 
показана консультация соответствующих специалистов [8].

Влияние заместительной гормональной терапии на 
риск ИБС у женщин с СГ в постменопаузе остается неяс-
ным. На основании данных для других популяций следует 
избегать заместительной гормональной терапии в менопа-
узе у женщин с СГ, кроме необходимости облегчения мено-
паузальных симптомов, с которыми не удается справиться 
безопасными натуральными средствами [22, 147, 148], 
в подобных случаях применяют циклические трансдер-
мальные эстрогены.

8. Лечение детей и подростков 

Общепризнанно, что нет необходимости добиваться 
у детей таких же низких целевых уровней холестерина 
ЛПНП, как у взрослых [8, 9, 19, 20, 22, 76]. В отличие от 
взрослых для детей нет достоверных данных об абсолют-
ных или относительных целевых уровнях холестерина. 
Международные руководства не едины в своих рекоменда-
циях [8, 9, 19, 20, 22, 76]. Раннее начало холестеринснижа-
ющей терапии может существенно изменить естественное 
течение СГ [54, 67, 111–115, 149]. И хотя систематические 
обзоры подтверждают безопасность применения одобрен-
ных статинов у детей [150, 151], долговременные послед-
ствия применения высоких доз статинов пока не ясны. 
В силу этого требуются дополнительные исследования 
применения статинов в раннем возрасте [152, 153] с ак-
центом на создание соответствующего международного ре-
естра [154]. Целевыми значениями уровня холестерина 
ЛПНП в плазме следует считать < 4,0 ммоль/л для детей 
8–10 лет и < 3,5 ммоль/л для детей старше 10 лет [8, 19, 20, 
22, 66, 67, 74, 149, 152]. Целевые показатели для мальчиков 
и девочек не различаются, но могут быть уменьшены с од-
новременной интенсификацией терапии для детей с особо 
неблагоприятным семейным анамнезом по ИБС или дру-
гим основным факторам риска ССЗ [8, 19, 43, 44, 64, 66, 74]. 
Целевые показатели по не-ЛПВП-холестерину, апоВ и ЛП(а) 
для детей с СГ пока не определены. 

Лечение начинается с организации здорового с точки 
зрения предупреждения сердечно-сосудистых рисков пита-
ния в соответствии с рекомендациями детского диетолога 
[74, 103]. В составе диеты < 30 % калорий должно прихо-
диться на общие жиры, < 7 % — на насыщенные жирные 
кислоты, и в идеале поступление холестерина с едой долж-
но быть < 200 мг/сут [20, 74, 102]. Рацион должен вклю-
чать богатые питательными веществами продукты, обеспе-
чивающие компенсацию энергозатрат и поддержание опти-
мальной массы тела. Рекомендуется употребление фруктов 
и овощей, круп из цельного зерна, молочных продуктов 
с низким содержанием жира, бобовых, рыбы и нежирного 
мяса. Полезным будет придерживаться средиземноморско-
го рациона питания, который особенно распространен 
в определенных культурах [105]. Для снижения уровня хо-
лестерина ЛПНП можно принимать пищевые добавки, со-
держащие растительные стеролы или станолы (ситостерол 
или ситостанол) [155]. Рекомедуется физическая актив-
ность и строго не рекомендуется активное или пассивное 
курение [8, 20, 66, 67, 74, 103]. Рекомендуются также меры 
по профилактике факторов риска [8, 20, 66, 67]. Необходи-
мо проводить дополнительную коррекцию факторов сер-
дечно-сосудистого риска в соответствии с рекомендациями 
руководств по лечению данных заболеваний [74, 102]. СГ 
требует не только семейной диагностики, но и семейного 
лечения. Всем членам семьи рекомендуется изменить об-
раз жизни, чтобы корректировать основные факторы сер-
дечно-сосудистого риска. 

Для большинства пациентов с гетерозиготной СГ пока-
зана медикаментозная терапия, которую следует начинать 
при превышении целевых показателей уровня ЛПНП 
в плазме (по результатам двух измерений), несмотря на 
соблюдение диеты [8, 19, 20, 22, 66, 74]. Следует применять 
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препараты, прошедшие клинические испытания и одобрен-
ные органами, регулирующими оборот лекарственных 
средств [20, 22, 66, 67, 74]. Предпочтительно применение 
статинов, терапию которыми следует начинать с малых 
доз препарата [150, 151]. Терапию одобренными к приме-
нению статинами следует начинать в возрасте 8–10 лет 
и не откладывать до 18 лет [8, 19, 20, 22, 66, 67, 74]. Тера-
пию статинами можно начинать и раньше у детей с особо 
неблагоприятным семейным анамнезом по ИБС и другим 
основным факторам сердечно-сосудистого риска [8, 19, 43, 
44, 66, 74, 149]; и в особенности у мальчиков [1, 3, 43, 44]. 
При невозможности достичь целевых уровней холестерина 
ЛПНП показано назначение эзетимиба или секвестрантов 
желчных кислот [8, 19, 66, 67, 152, 153]. При подборе меди-
каментозной терапии необходимо найти баланс между до-
стижением целевых уровней холестерина ЛПНП и возмож-
ными побочными эффектами [152, 153]. Детей с гомозигот-
ной СГ необходимо направлять в специализированный 
центр: сразу после постановки диагноза необходимо начи-
нать терапию высокоэффективными статинами в сочета-
нии с другими препаратами, а также рассмотреть возмож-
ность афереза [8, 19, 20, 22, 62, 66, 74, 154]. 

До начала терапии статинами необходимо определить 
концентрацию аминотрансфераз, КФК, глюкозы и креатини-
на [8, 19, 20, 22, 66, 152, 153]. После начала терапии необхо-
дим мониторинг массы тела, роста, физического и полового 
развития. Уровень аминотрансфераз необходимо регулярно 
контролировать, уровень глюкозы и гликированного гемо-
глобина в плазме должны мониторироваться рутинно при 
наличии факторов риска сахарного диабета. При появлении 
симптомов со стороны мышечно-скелетной системы необхо-
димо оценить уровень креатинина в плазме. Лечение мио-
патии, вызванной статинами, следует проводить в соответ-
ствии с руководствами для взрослых [132–134]. Девочкам-
подросткам рекомендуется прекратить прием статинов при 
планировании или риске беременности [8, 142, 144].

Дети с неосложненной или хорошо контролируемой СГ 
могут наблюдаться у врача общей практики [8, 20, 66]. Па-
циенты со значительным повышением уровня холестерина 
ЛПНП, множественными факторами сердечно-сосудистого 
риска, осложнениями медикаментозной терапии или гомо-
зиготной СГ должны наблюдаться у специалиста 
[8, 20, 22, 66, 74]. Рекомендуется создание семейных клиник 
и дневных стационаров [8, 66]. В нескольких исследовани-
ях применялось УЗИ сонных артерий [53, 151], но приме-
нение УЗИ и других методов сердечно-сосудистой визуали-
зации для контроля эффективности лечения детей с гете-
розиготной СГ на данный момент не может быть 
рекомендовано. Для улучшения лечения детей с СГ необхо-
димо создание клинических реестров [154].

9. Аферез липопротеинов и другие инвазивные 
методы лечения 

Аферез липопротеинов (АЛ) — экстракорпоральный ме-
тод лечения, при котором из кровотока удаляются липопро-
теины, содержащие апоВ [65, 156, 155]. Удаление ЛПНП при 
помощи АЛ улучшает исходы ИБС, замедляет прогрессиро-
вание атеросклероза и фиброза аорты, способствует норма-
лизации эндотелиальной функции и показателей гемокоагу-
ляции при СГ [146, 157, 158]. Метод АЛ одобрен FDA для 
лечения пациентов с гомозиготной СГ (или смешанной ге-
терозиготной) или тяжелой гетерозиготной СГ на фоне про-
грессирующей ИБС, которые не отвечают или не переносят 
терапию максимальными дозами препаратов [8, 22, 146, 157–
159]. В отличие от гомозиготной СГ степень приемлемости 
АЛ для общества и пациентов и эффективность и экономич-
ность АЛ для лечения рефрактерной гетерозиготной СГ 
остается неясными и требуют дальнейших исследований 
[160]. Показанием к АЛ в Германии, покрываемым меди-
цинской страховкой, является повышение уровня ЛП(а) 
в плазме, но данные в пользу ценности афереза, кроме как 
для снижения уровня ЛПНП, остаются противоречивыми 

[156, 158, 161, 162]. У детей с гомозиготной СГ аферез дол-
жен рассматриваться к 5 годам и не позднее 8 лет [8, 22, 
157, 163]. У пациентов с гомозиготным фенотипом уровень 
холестерина ЛПНП в плазме без лечения обычно превы-
шает 13 ммоль/л, и до принятия решения об АЛ следует 
провести медикаментозную терапию в максимально пере-
носимых дозах по крайней мере в течение 6 мес. [8, 22, 66, 
156–159]. У пациентов с гетерозиготной СГ без лечения 
уровень холестерина ЛПНП в плазме обычно колеблется от 
5 до 13 ммоль/л и может плохо поддаваться коррекции, 
или больной может не переносить медикаментозного лече-
ния [8, 22, 32, 65]. В различных руководствах содержатся 
критерии по отбору пациентов для проведения афереза 
в зависимости от уровня холестерина ЛПНП [8, 65, 156, 157, 
159], но они должны быть адаптированы к клиническим 
условиям; к самым простым критериям относятся сниже-
ние уровня холестерина ЛПНП менее чем на 50 %, или 
уровень холестерина ЛПНП > 5 ммоль/л при соблюдении 
диеты и приема максимально переносимых доз препара-
тов, которое должно продолжаться во время АЛ [8, 65]. 
В зависимости от наличия необходимых ресурсов могут 
устанавливаться различные пороговые уровни холестерина 
ЛПНП для проведения афереза. Пациенты должны быть 
психологически и соматически стабильны и привержены 
терапии [8]. Для оценки стеноза аорты и наличия анев-
ризм необходимо провести визуализирующие исследова-
ния [8, 22, 66, 156, 159]. Противопоказаниями к АЛ, при 
котором используется гепарин, являются геморрагический 
диатез, резистентность к адекватной коагуляции и гипер-
чувствительность к гепарину. АЛ — эффективный, пере-
носимый и безопасный метод лечения детей с тяжелой СГ, 
который можно применять после 5 лет [8, 156, 163, 164], 
а в исключительных случаях даже раньше. Несмотря на то, 
что низкая масса тела — признанный фактор риска ослож-
нений данного метода, у малолетних детей с гомозиготной 
СГ описаны успешные исходы лечения с применением АЛ 
[156, 164, 165]. С помощью данного метода можно лечить 
женщин с тяжелой СГ в период беременности [8, 22, 159]. 

Существуют несколько методов АЛ, применяемых в за-
висимости от уровня холестерина ЛПНП, и все позволяют 
значительно снизить уровень холестерина ЛПНП и ЛП(а) 
в плазме на 50–70 % уже после первой процедуры [157, 
159]. FDA США одобрила к применению методы, включаю-
щие экстракорпоральную преципитацию липопротеинов, 
содержащих апоВ с сульфатом декстрана или гепарином 
[146], однако в других странах применяются альтернатив-
ные системы (иммуноадсорбция, двойная каскадная филь-
трация или гемоперфузия с прямой абсорбцией липопроте-
инов, сульфат декстрана и полиакрилат) [65, 156, 157, 159]. 
Также могут проводить заменное переливание плазмы, од-
нако оно не является селективным по ЛПНП. Выбор метода 
зависит от локальной экспертизы и ресурсов [157, 159]. 
Основным барьером является стоимость лечения, сравни-
мая со стоимостью гемодиализа [8]. Экономическую эффек-
тивность лечения можно оптимизировать, если наладить 
сотрудничество с медицинским учреждением, специализи-
рующимся на аферезе, например со станцией переливания 
крови [8, 170]. Экономическая эффективность лечения го-
мозиготной СГ с использованием АЛ считается выше, чем 
при лечении гетерозиготной СГ, что сразу вызывает во-
прос, смогут ли современные системы здравоохранения 
удовлетворить растущую потребность в этой процедуре 
у пациентов с рефрактерной гетерозиготной СГ [160]. 
В развивающихся странах необходимо применять новые 
подходы, например финансирование лечения работодате-
лем или публичные пожертвования на проведение АЛ. Не-
обходимо также создать международную сеть лечебных 
центров и регистр пациентов на АЛ [154, 156, 161]. 

Периодичность проведения АЛ определяется усредненной 
по времени концентрацией холестерина ЛПНП между проце-
дурами, которая должна быть < 6,5 ммоль/л и < 2,5 ммоль/л 
для пациентов с гомозиготной и гетерозиготной СГ соответ-
ственно [8, 66, 159]; в качестве целевого показателя можно 
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использовать среднее снижение уровня холестерина ЛПНП 
на 65 % по сравнению с уровнем холестерина ЛПНП до ле-
чения. Для этого необходимо единовременное снижение 
уровня холестерина ЛПНП на 70 % и проведение процедур 
еженедельно или 1 раз в 2 нед.; еженедельные процедуры 
могут потребоваться для особо тяжелых случаев гомозигот-
ной СГ [156–159]. Для замедления рикошетного повышения 
уровня холестерина ЛПНП после процедуры следует продол-
жать терапию статинами [8, 65, 159]. При лечении АЛ и ге-
моперфузии, особенно с применением абсорбции ЛПНП 
сульфатом декстрана, противопоказан прием ингибиторов 
ангиотензин-превращающего фермента из-за опасности бра-
дикининовых реакций [8, 65, 156, 157]. Побочные эффекты 
(тошнота, снижение артериального давления, вазовагаль-
ные реакции, гипокалемия, анемия, сепсис) встречаются до-
вольно часто, но редко приводят к серьезным последствиям. 
Пациенту, не переносящему АЛ, при необходимости могут 
быть назначены альтернативные методы, включая, напри-
мер, заменное переливание плазмы [8, 65, 157]. Из-за спец-
ифических условий лечения необходима оценка психологи-
ческого статуса и качества жизни [8], так как результаты 
недавних исследований позволяют предположить, что низ-
кое качество жизни быть специфично связано с тяжестью 
ССЗ [166]. Долгосрочное влияние лечения на скорость 
прогрессирования атеросклероза сонных артерий и клапа-
нов/корня аорты при гомозиготной СГ следует проверять 
каждые 2 года с использованием стандартных методов ви-
зуализации [8, 159, 167]. Рекомендуются также регулярные 
нагрузочные ЭКГ и ЭхоКГ тесты и консультация кардиолога. 

В качестве дополнительной терапии для снижения 
уровня холестерина ЛПНП у взрослых, а также детей и под-
ростков (по схемам специального доступа или благотвори-
тельно-испытательного использования) с гомозиготной СГ 
на АЛ, сопровождающейся быстрым прогрессированием 
атеросклероза, должен рассматриваться ломитапид [126, 
156, 158]. В отличие от ломитапида опыт применения ми-
померсена для лечения пациентов с гомозиготной СГ на 
АЛ на данный момент отсутствует. Мипомерсен следует 
применять только в случае непереносимости пациентом 
ломитапида [127, 156, 158]. Новейшие методы снижения 
уровня холестерина ЛПНП могут снизить необходимость 
в АЛ или его частоту при тяжелой СГ [156, 158, 168—170], 
однако это требует дополнительных исследований. 

При непереносимости или невозможности проведения 
АЛ молодым пациентам с гомозиготной СГ, которые не мо-
гут контролировать уровень холестерина ЛПНП при помо-
щи интенсивной медикаментозной терапии, следует рас-
смотреть возможность ортотопической трансплантации 
печени [8, 171]; в настоящее время была предложена мето-
дика превентивной трансплантации, но опыт ее примене-
ния пока ограничен [172]. До трансплантации печени сле-
дует рассмотреть возможность аорто-коронарного шунти-
рования, замены аортального клапана или комбинированной 
трансплантации сердца в зависимости от клинических ус-
ловий [173, 174]. У пациентов с гетерозиготной СГ, не пере-
носящих медикаментозную терапию, следует рассмотреть 
возможность частичного шунтирования подвздошной киш-
ки [175]. Портокавальный анастомоз может в теории сни-
зить секрецию ЛПНП у пациентов с гомозиготной СГ, но 
снижение уровня холестерина ЛПНП очень варьирует, а эта 
процедура сопряжена с высоким риском энцефалопатии. 
Данная процедура может применяться в исключительных 
случаях для лечения тяжелой гомозиготной СГ в странах, 
где отсутствует возможность проведения других видов ле-
чения [176]. Вероятно, в будущем будут разработаны мето-
ды генетической терапии тяжелой СГ [177, 178].

10. Новые виды лечения

Многие пациенты с СГ не могут добиться оптимального 
и стабильного снижения уровня холестерина ЛПНП в плаз-
ме [18, 32]. Это способствовало разработке в дополнение 
к существующим новых высокотехнологичных инноваци-

онных методов лечения, обеспечивающих существенное 
снижение уровня холестерина ЛПНП в плазме [169, 170], 
особенно у пациентов с гомозиготной СГ [179]. Однако 
пока долгосрочная эффективность, безопасность и перено-
симость таких методов ещё не доказана. Рекомендуется 
создавать регистры пациентов, получавших все новые пре-
параты [154].

10.1. Ингибирование PCSK9 
Пропротеинконвертаза субтилизин/кексин 9-го типа 

(PCSK9) — сериновая протеаза, выделяемая гепатоцитами 
для регулирования экспрессии рецептора ЛПНП [180]. 
PCSK9 образует комплекс с рецепторами ЛПНП и вместе 
с адаптивными белками ARH (аутосомная рецессивная ги-
перхолестеринемия) захватывается гепатоцитами в окайм-
ленные клатрином ямки [180]. PCSK9 либо препятствует 
рециркуляции рецептора ЛПНП к поверхности клеток пече-
ни из эндосом, либо направляет рецептор ЛПНП в лизосо-
мы для его разрушения [180]. Генетические варианты по-
тери функции в PCSK9 усиливают активность рецептора 
ЛПНП в печени со значительным снижением уровня холе-
стерина ЛПНП в плазме и уменьшают риск ИБС [180]; и, 
наоборот, доминантная мутация приобретения функции 
способствует формированию фенотипа, схожего с СГ [2, 180]. 

Терапия моноклональными антителами к PCSK9 увели-
чивает время нахождения и плотность рецепторов ЛПНП 
на поверхности клеток, что влечет за собой усиленное вы-
ведение холестерина ЛПНП из кровотока [180]. Исследуе-
мый препарат REGN727/SAR236553 продемонстрировал за-
висимость доза — эффект в снижении уровня холестерина 
ЛПНП в сыворотке (на 40–72 %) при терапии статинами 
с эзетимибом или без него у пациентов с гетерозиготной 
СГ [181] и у пациентов с первичной гиперхолестеринемией 
при терапии статинами или без нее [182, 183]. Аналогично, 
препарат AMG 145 показал зависимость доза — эффект 
в снижении уровня холестерина ЛПНП в плазме на 41–66 % 
как у пациентов с гетерозиготной СГ184, так и у пациентов 
с первичной гиперхолестеринемией при терапии статина-
ми или без нее [185, 186]. AMG 145 может также снижать 
уровень холестерина ЛПНП в плазме у пациентов с гомози-
готной СГ с дефектами рецепторов [187]. Важно также учи-
тывать, что антитела против PCSK9 также значительно 
снижают уровень апоВ, общего холестерина, холестерина 
не-ЛПВП и ЛП(а) [180–186]. Данные моноклональные анти-
тела в настоящее время проходят исследования III фазы 
и пока не одобрены для клинического применения, но, 
очевидно, таят в себе большие возможности по использо-
ванию как в виде монотерапии, так и в виде дополнитель-
ной терапии в лечении СГ [169, 170, 177]. Необходима 
оценка долгосрочной эффективности и безопасности этих 
препаратов при лечении СГ. 

10.2. Мипомерсен
Мипомерсен — антисмысловой 20-мерный олигонуклео-

тид, который связывается с мессенджером комплементар-
ной последовательности РНК, кодирующим aпоВ, ингиби-
руя таким образом трансляцию на рибосомах [188]. Инги-
бируя биосинтез апоВ, мипомерсен занчительно снижает 
продукцию и секрецию ЛПОНП. Мипомерсен состоит из 
фосфоротиоатной основной цепи и 2�-O-(2-метоксиэтил)-
модифицированных концов, обеспечивающих биологиче-
скую стабильность [188]. После подкожного введения ми-
померсен концентрируется в печени, где он подвергается 
метаболизму под воздействием печеночных эндонуклеаз 
и экзонуклеаз [188]. Данный препарат получил одобрение 
FDA на использование для лечения гомозиготной СГ. Он 
продемонстрировал снижение уровня холестерина ЛПНП 
в сыворотке у примерно 25 %, 28 % и 36 % пациентов с го-
мозиготной СГ [127] гетерозиготной СГ [189] и тяжелой 
гиперхолестеринемией соответственно с ИБС или без нее 
[190]. Мипомерсен также существенно снижает уровень 
общего холестерина, апоВ, триглицеридов, холестерина 
ЛПНП и ЛПОНП и ЛП(а) [127, 188–190]. Помимо реакций 
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в месте введения, быстро проходящей усталости и миалгии 
мипомерсен может вызвать стеатоз печени (по оценкам 
МРТ) у 16 % пациентов, а также повышение уровня амино-
трансфераз у 8 % пациентов [127, 188–190]. По всей види-
мости, изменения в печени после прекращения приема 
препарата разрешаются самостоятельно [188]. Мипомерсен 
имеет статус орфанного препарата и из-за своей гепатоток-
сичности в США может назначаться только в рамках про-
граммы «Стратегии по оценке и уменьшению риска» 
(REMS) (http://www.fda.gov/Drugs/DrugSafety/PostmarketDr
ugSafetyInformationforPatientsandProviders/ucm111350.htm).

10.3. Ломитапид
Микросомальный белок, переносящий триглицериды 

(MTP), локализуется в эндоплазматическом ретикулуме кле-
ток печени и кишечника и переносит триглицериды 
в ЛПОНП в печени и в хиломикроны в кишечнике [191]. 
Ломитапид — пероральный ингибитор МТР, который снижа-
ет синтез и секрецию ЛПОНП в печени. Ломитапид разре-
шен к применению в США и Европе в качестве дополнитель-
ной терапии гомозиготной СГ [191]. В мультицентровом ис-
следовании в данной популяции пациентов ломитапид 
продемонстрировал снижение уровня холестерина ЛПНП на 
50 %, 44 % и 38 % на 26-й, 56-й и 78-й нед. лечения, соот-
ветственно [126]. Терапия ломитапидом приводит также 
к значительному снижению уровня других липидов и липи-
допротеинов, включая общий холестерин, апоВ, триглицери-
ды, холестерин не-ЛПВП и ЛП(а) [126, 191]. Ломитапид мо-
жет оказывать гепатотоксическое действие и может повы-
сить уровень аминотрансфераз, содержание жира в печени 
примерно на 6 % после 26 и 78 нед. лечения [126, 191]. Дей-
ствие ломитапида усиливают ингибиторы цитохрома P450 
3A4 [191]. Данный препарат может вызывать нарушения 
работы желудочно-кишечного тракта, связанные с всасыва-
нием жира в тонкой кишке, поэтому необходимо ограничить 
поступление жира с пищей. Ломитапид может снизить вса-
сывание жирорастворимых витаминов и незаменимых жир-
ных кислот, поэтому при терапии ломитапидом их рекомен-
дуется принимать дополнительно. Из-за риска гепатоток-
сичности ломитапид также одобрен к применению FDA 
только в рамках программы REMS. 

Мипомерсен и ломитапид одобрены FDA для лечения 
гомозиготной СГ. Ингибиторы PCSK9 не одобрены к при-
менению для лечения СГ, но данные клинических испыта-
ний позволяют предположить возможность их применения 
для широкого круга пациентов с гетерозиготной СГ, кото-
рые не могут добиться целевых уровней холестерина ЛПНП 
на максимальных дозах статинов [169, 170, 181, 184] или не 
переносят статины [192]. Все эти три класса препаратов 
могут снизить необходимость афереза липопротеинов 
и других радикальных методов лечения при тяжелой СГ. 
Клинические испытания ингибиторов транспортного белка 
холестериновых эфиров на данный момент не показали хо-
роших результатов [169, 170], однако эффективность ана-
цетрапиба сейчас анализируется в большом исследовании 
пациентов с гетерозиготной СГ [169]. 

11. Организация и совершенствование лечения

Несмотря на бурный рост интереса к СГ и возрастание 
объема научных исследований, помощь пациентам и их 
семь ям далека от оптимальной [18, 21, 25, 193–195]. Это 
ставит важную задачу стандартизации и улучшения ка-
чества предоставления медицинских услуг на всех уровнях. 
Разработка и реализация инициатив и стратегий по улучше-
нию лечения СГ требует тесного взаимодействия между си-
стемами здравоохранения, группами поддержки пациентов, 
соответствующими неправительственными организациями 
и сетями медицинских учреждений [8, 31, 33, 99, 193, 197]. 
Необходимо разработать и адаптировать с учетом местных 
нужд схемы направления пациентов между всеми медицин-
скими учреждениями, включая первичное звено [8, 31, 33, 99]. 
Для стандартизации и стимулирования научных исследова-

ний рекомендуется создать национальную сеть клиник, спе-
циализирующихся на лечении пациентов с СГ [8, 82, 193, 
195]. Необходимо срочно внести СГ в номенклатуру МКБ-10 
и/или в список диагностически родственных групп (DRG) 
для стандартизации методов оценки качественных исходов 
и эффективности деятельности организаций, а также для 
разработки стратегий стимулирования исследований, фи-
нансирования здравоохранения и возмещения затрат. Моде-
ли оказания медицинской помощи при СГ должны быть 
мультидисциплинарными [8, 31, 33] и должны координиро-
ваться из единого центра [5, 8, 31, 33, 82, 198]. Лечение 
должно проводиться специалистами, имеющими аккредита-
цию в области сердечно-сосудистой профилактики [8, 31, 199] 
и должно охватывать все аспекты, включая качество жизни 
с данным заболеванием [46, 200]. Пациенты с хорошим кон-
тролем уровня липидов и с неосложненным течением забо-
левания могут переводиться под наблюдение врача меди-
цинского учреждения первичного звена для дальнейшего 
долгосрочного лечения, пациенты с осложненным течением 
заболевания должны наблюдаться специалистом по лече-
нию липидных нарушений [8, 31, 33]. Периодичность посе-
щения врача определяется тяжестью заболевания. Пациен-
ты с тяжелой СГ на аферезе липопротеинов нуждаются 
в тщательном пожизненном наблюдении специалиста [8, 66, 
156, 159]. Медицинские работники первичного звена играют 
важную роль в выявлении индексных пациентов [8, 27], но 
каскадный скрининг должен координироваться централизо-
ванно в рамках инфраструктуры, объединяющей специали-
зированную и первичную помощь [8, 27, 31, 198]. Для улуч-
шения и поддержания на должном уровне общего качества 
лечения требуется обучение и переподготовка медицинских 
работников первичного звена в области лечения липидных 
нарушений [8, 33, 201]. Структурированное обследование 
должно, по крайней мере ежегодно, предлагаться каждому 
пациенту [8, 33]. Это особенно важно для пациентов с не-
осложненным течением заболевания, которые с большей ве-
роятностью могут быть потеряны для последующего на-
блюдения; процесс может контролироваться централизован-
но с помощью регистра [154]. Для оказания дистанционной 
помощи можно использовать программы телемедицины [8, 
202]. Обследование детей лучше всего проводить в специа-
лизированных детских учреждениях с организацией дневно-
го стационара [8, 18, 20, 71]; могут быть полезны клиники, 
работающие как с детьми, так и со взрослыми [71]. 

Задача медсестер — координация скрининга, лечения 
в клинике, медикаментозной поддержки, обучения и пере-
подготовки, учета и научных исследований, междисципли-
нарное взаимодействие [8, 81, 203–205] и работа с группа-
ми поддержки семей пациентов [8, 31, 33]. Очень желатель-
на регулярная консультация диетолога [8, 101–103]. Может 
потребоваться консультация психолога, специализирующе-
гося на больных и подростках [46, 84, 206], и специалистов 
по лечебной физкультуре [103]. Фармакологи могут сы-
грать важную роль в выявлении новых случаев, обеспече-
нии медикаментозной поддержки и проведении научных 
исследований [8, 207]. Междисциплинарный подход дол-
жен способствовать повышению качества жизни пациентов 
с СГ при различных методах лечения. 

Для специального консультирования при каскадном 
скрининге важно установить связи с клиническими гене-
тиками [8, 206]. Не все семьи или пациенты нуждаются 
в генетическом консультировании, но при лечении СГ при-
годится опыт и базовая подготовка в области генетическо-
го консультирования [8, 80, 206]. 

Центры по ведению СГ должны иметь тесную связь 
с лабораториями и иметь доступ к проведению рутинного 
и развернутого липидного спектра [8, 30, 31]. Анализ ДНК 
должен выполняться только аккредитованными лаборато-
риями, которые могут проводить скрининг на все основ-
ные мутации в генах, связанные с СГ [8, 80, 88]. Адекват-
ное обследование пациента требует доступа к таким ис-
следованиям и методам визуализации, как тредмил-тест, 
сцинтиграфия миокарда и ЭхоКГ; тесная связь с кардиоло-
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гами является крайне важной [7, 8, 55, 208]. Для проведе-
ния афереза необходима связь со службами диализа и пе-
реливания крови [8, 156, 157, 159].

Для эффективного предоставления медицинских услуг 
необходимы специализированная база данных для хране-
ния медицинской и семейной информации и программное 
обеспечение [8, 30, 3]. Компьютерные программы должны 
обеспечивать возможность составления генеалогического 
древа, учета проделанной работы, создания шаблонов пи-
сем, архивирования данных, проведения клинического ау-
дита и научных исследований. Существует международная 
база данных, содержащая информацию о мутациях, кото-
рые считаются причиной СГ [96], но в нее необходимо вне-
сти данные по тем странам или системам здравоохранения, 
где внедряется анализ ДНК [85–87].

Хорошо разработанный и универсальный клинический 
регистр содержит бесценную информацию для проведения 
научных исследований и медицинского аудита, а также для 
улучшения качества лечения [26, 154]. Регистр может об-
легчить каскадный скрининг на местном и национальном 
уровне, увеличивая экономическую эффективность анализа 
ДНК там, где ранее была выявлена и зарегистрирована му-
тация в семье [154]. Возможность смешанного отбора, 
включая отбор пациентов, может улучшить выявление СГ. 
Следует прилагать все необходимые усилия для установле-
ния связей между пациентами и их семьями через группы 
поддержки пациентов [8, 30, 31]. Этот форум может быть 
использован для организации эффективной сети взаимной 
поддержки и информирования, создания группы по защите 
интересов пациентов и их семей, для взаимодействия с ор-
ганами здравоохранения и разработки национального ре-
гистра семей пациентов. Все модели лечения должны быть 
ориентированы на нужды пациентов и их семей [46, 200].

12. Заключение: взгляд в будущее
Настоящее руководство основано на данных лучшей со-

временной практики и направлено на достижение лучших 
исходов для пациентов с СГ путем предоставления меди-
цинских услуг, которые, мы надеемся, уменьшат разнород-
ность и неравенство в лечении СГ по всему миру. Рекомен-
дации, однако, не могут быть универсальными для любого 
случая СГ. В силу этого они должны быть дополнены кли-
ническими суждениями и адаптированы под потребности 
и возможности органов здравоохранения конкретной стра-
ны и региона. Для заполнения пробелов в данных необхо-
димо проведение клинических испытаний с участием паци-
ентов с СГ. Предмет исследований должна быть широким, 
но при этом учитывать потребности конкретной страны 
или региона. В идеале исследования должны проводиться 
сетями клиник и быть интегрированы в цикл повышения 
качества моделей лечения [209]. Приоритетным является 
добавление классификации СГ в МКБ-10. Дальнейшее со-
вершенствование лечения СГ должно происходить в рам-
ках модели лечения хронических заболеваний [23] и соот-
ветствующей политической поддержки. Для этого требует-
ся эффективное взаимодействие с широким кругом 
участников, включая группы поддержки пациентов, обще-
ственных активистов, фонды, специализирующиеся на ССЗ, 
и связанные с ними негосударственные организации, уни-
верситеты и научные центры, а также специалистов по 
экономике здравоохранения, лиц, разрабатывающих и реа-
лизующих политику в области здравоохранения, и мини-
стров здравоохранения [8, 196, 202].
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цели для улучшения связи между клиницистами, занимаю-
щимися проблемами СГ, организациями и поддержки но-
вых отделений фонда в разных странах, проведения кампа-
ний, достижения консенсуса, осуществления исследова-
тельских и образовательных программ, реализации 
проектов по созданию реестра пациентов и их семей, во-
влечения врачей общей практики в лечение СГ. 

Процесс
GFW и DS организовали серию семинаров и обсуждений 

на конгрессе Международного общества атеросклероза (In-
ternational Atherosclerosis Society, Сидней, 2012 г.), в кото-
рых принимали участие 16 членов рабочей группы. На се-
минарах обсуждались данные о лечении, скрининге и ана-
лизе ДНК, лечении детей с СГ, новые виды лечения, эконо-
мика здравоохранения. Модераторы семинаров (GFW, DS, 
SG, AW, PPT) выделили и объединили консенсус на основе 
данных опубликованных исследований, клинического опы-
та, общих тем, мнения экспертов и других руководств по 
лечению СГ. Для оценки мнений был создан краткий вопро-
сник по возможным спорным аспектам СГ (варианты скри-
нинга, анализ ДНК, стратификация рисков, обследование 
и лечение детей, использование технологий визуализации 
и задачи лечения), который был заполнен всеми членами 
группы и группой из 26 международных экспертов. Мнение 
большинства в дальнейшем было использовано для выра-
ботки консенсуса после обсуждения и согласования с чле-
нами группы (AW, JD, ML, PPT, BT, RDS,WGS, GFW) во время 
спутниковых телеконференций, организованных Interna-
tional FH Foundation на 80-м Конгрессе Европейского атеро-
склеротического общества (European Atherosclerosis Society, 
Милан, 2012 г.) и на Всемирном конгрессе по клинической 
липидологии (World Congress of Clinical Lipidology, Будапешт, 
2012 г.). GFW подготовил первую редакцию рекомендаций 
и рукопись, которая была в дальнейшем дополнена и от-
редактирована SG, AW и PPT с учетом дополнительных ком-
ментариев, полученных от всех членов группы. На трех те-
леконференциях GFW, SG, AW и PPT обсудили и на основа-
нии предыдущего консенсуса, научных публикаций 
и мнения экспертов полностью согласовали уровень дока-
зательности и степень клинической рекомендации. Реко-
мендации еще раз обсуждались и согласовывались отдель-
ными членами группы (AW, PM, FJR, BT, RA, ML) на семинаре 
в рамках 81-го Конгресса Европейского атероскле роти-
ческого общества (European Atherosclerosis Society, Лион, 
2013 г.), International FH Foundation. Редакционный комитет 
еще раз пересмотрел предварительную версию документа 
и достиг полного консенсуса по рекомендациям, изложен-
ным в руководстве. GFW затем подготовил окончательный 
проект документа. До подписания в печать документ был 
одобрен всеми членами группы. Рекомендации и докумен-
ты были также проанализированы и полностью одобрены 
National Lipid Association в августе 2013 г. 

Приложение B. Веб-сайты, посвященные СГ, 
и соответствующие онлайн-ресурсы

• British Heart Foundation
www.bhf.org.uk
Ведущий британский фонд, который предоставляет от-
личные информационные ресурсы медицинским работ-
никам и пациентам, включая информативные видео 
по широкому спектру заболеваний и факторам риска.

• FH Australasia Network, Australian Atherosclerosis Society
www.athero.org.au/FH
Веб-сайт FH Australasia Network содержит образователь-
ные материалы и обеспечивает информационную под-
держку пациентов и медицинских работников, специа-
лизирующихся на СГ. Также представлена интегриро-
ванная модель лечения и пути направления больных. 
Сейчас сеть работает над созданием единого онлайн-
реестра с международным доступом. 

• FHChol Austria, Austrian FH Patient Organization
www.fhchol.at
Австрийская организация поддержки пациентов, рас-
пространяющая информационные и обучающие матери-
алы для пациентов и их семей по всем аспектам диа-
гностики и лечения СГ.

• FH Guideline Implementation Team Toolkit
www.heartuk.org.uk/FHToolkit
Бесценный ресурс для внедрения руководства NICE 71 
по диагностике и лечению СГ.

• FH Norway, Norwegian FH Patient Organization
www.f-h.no
Норвежская организация поддержки пациентов, распро-
страняющая информационные и обучающие материалы 
для пациентов и их семей по всем аспектам диагности-
ки и лечения СГ.

• FH Support Group of Western Australia
www.fhfamilysupportgroup.websyte.com.au
Веб-сайт первой в Австралии группы поддержки семей 
с СГ предоставляет необходимую информацию, обеспе-
чивает контакт и поддержку.

• FH Portugal, Portuguese FH Patient Organization
www.fhportugal.pt
Португальская организация поддержки пациентов, рас-
пространяющая информационные и обучающие матери-
алы для пациентов и их семей по всем аспектам диа-
гностики и лечения СГ.

• Foundation for the Identification of Personswith 
Inherited Hypercholesterolaemia (StoEH)
www.stoeh.nl
Основная организация в Нидерландах по выявлению 
случаев СГ обеспечивает пациентов с СГ необходимой 
информацией, в том числе по ССЗ (www. hartenvaatgroup.nl); 
www.jojogenetics.nl обеспечивает медицинских работни-
ков необходимой информацией по анализу ДНК.

• German FH Patient Organization
www.cholco.org
Немецкая организация поддержки пациентов, распро-
страняющая информационные и обучающие материалы 
для пациентов и их семей, а также для медицинских 
работников и специалистов, разрабатывающих полити-
ку в области здравоохранения по всем аспектам диа-
гностики и лечения СГ.

• HEART UK
www.heartuk.org.uk
Ведущая благотворительная организация Великобрита-
нии по заболеваниям, связанным с холестерином. Пре-
доставляет значительные информационные ресурсы 
для медицинских работников, пациентов и их семей по 
всем аспектам диагностики и лечения СГ.

• Hipercol Brasil
www.hipercolesterolemia.com.br
Веб-сайт для пациентов с СГ и медицинских работни-
ков, поддерживаемый Heart Institute (InCor), University 
of Sao Paulo Medical School Hospital; предоставляет ин-
формацию на португальском языке о скрининге и кли-
нической и генетической диагностике СГ в Бразилии.

• Human Genetics Society of Australasia
www.hgsa.org.au
Ведущее австралазийское общество, предоставляющее 
образовательные материалы, обучение, стратегии, руко-
водства и заявления о позиции по всем аспектам гене-
тики человека. 

• International FH Foundation
www.fh-foundation.org
Фонд, образованный в результате слияния MEDPED-Inter-
national и HEART-EU, пропагандирующий рутинную диа-
гностику и лечение СГ. Обеспечивает поддержку пациен-
тов, семей, исследователей и медицинских работников.

• Japan Atherosclerosis Society
www.j-athero.org
Информация по СГ на японском языке для пациентов 
и медицинских работников. Рекомендовано посетить их 
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веб-сайт вместе веб-сайтом ассоциации пациентов 
www.apheresis.web.fe2.com.

• Learn Your Lipids, NLA
www.learnyourlipids.com
Информация для пациентов с дислипидемиями, вклю-
чая СГ, предоставленная the National Lipid Association in 
the US.

• Lipids Online, Baylor College of Medicine
www.lipidsonline.org
Онлайн-ресурс, координируемый Baylor College of Medi-
cine (Houston, Техас, США), предоставляет информацион-
ные материалы (слайды, видеоконференции, коммента-
рии) для клиницистов, исследователей и преподавате-
лей по некоторым аспектам лечения дислипидемии, 
атеросклероза и ССЗ 

• Make Early Diagnosis Prevent Early Death (MEDPED) FH
www.medped.org
Расположенный в США веб-сайт проекта MEDPED Proj-
ect, координируемый the University of Utah School of 
Medicine (Salt Lake City, Юта, США) и посвященный всем 
аспектам диагностики и лечения СГ, включая обучение 
пациентов и их семей, также на сайте предпринята по-
пытка создать первый реестр пациентов с СГ в США. 

• National Genome Research Institute, National Institutes 
of Health
www.genome.gov/25520184
Общая информация по СГ.
www.genome.gov/11510372
Полезные клинические методы оценки семейного анамнеза.
www.genome.gov/11510371
Информационные ресурсы по общей генетике для ме-
дицинских работников. 

• National Heart Foundation, Australia
www.heartfoundation.org.au
Ведущая благотворительная организация Австралии, 
предоставляющая информационные ресурсы для меди-
цинских работников и общественности по всем аспек-
там первичной и вторичной профилактики ССЗ.

• National Lipid Association (NLA), US
www.lipid.org
Расположенное в США мультидисциплинарное обще-
ство, предоставляющее обучение, переподготовку, руко-
водства и заявления о позиции по всем аспектам диа-
гностики и лечения дислипидемии и связанных с ней 
заболеваний. 

• New Zealand Guidelines Group
www.nzgg.org.nz
Группа экспертов из Новой Зеландии, специализирую-
щаяся на внедрении руководств по лучшей клиниче-
ской практике; отличные ресурсы по выявлению и кор-
рекции всех факторов кардиоваскулярного риска. 

• The FH Foundation
www.thefhfoundation.org
Фонд поддержки пациентов в США, посвященный повы-
шению осведомленности о СГ путем обучения, привле-
чения внимания и проведения научных исследований; 
в конце 2013 г. создал первый обобщенный реестр СГ.

• Spanish FH Foundation
www.colesterolfamiliar.org
Фонд, предоставляющий поддержку и обучение пациен-
тов с СГ и их семей, а также медицинских работников 
и специалистов, разрабатывающих политику в области 
здравоохранения. Также поддерживает национальный ре-
естр для научных исследований и медицинского аудита. 

• Preventive Cardiovascular Nurses Association (PCNA)
www.pcna.net/patients/familial-hypercholesterolemia
Расположенный в США ресурс, предоставляющий инфор-
мацию о встречах, онлайн-обучении, кампаниях и ново-
стях по профилактике сердечно-сосудистого риска, свя-
занного с СГ. Полезный ресурс для пациентов по основам 
диагностики и лечения СГ для людей в разных странах. 

• Public Health Genomics Foundation, UK
www.phgfoundation.org

Международный фонд, публикующий авторитетные до-
клады по роли новых открытий в геномике в здравоох-
ранении, сайт содержит отличные документы по меди-
цинским услугам в области наследуемых ССЗ. 

• Wales FH Testing Service, Cardiff University
www.fhwales.co.uk
Ведущий сервис по СГ в Великобритании, предоставля-
ющий полезную информацию и ресурсы по клиниче-
ской практике, включая деятельность FH Family Forum.
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