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РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ ГЕТЕРОЗИГОТНОЙ  
СЕМЕЙНОЙ ГИПЕРХОЛЕСТЕРИНЕМИИ У ПАЦИЕНТОВ  

С ПРЕЖДЕВРЕМЕННЫМ ОСТРЫМ КОРОНАРНЫМ СИНДРОМОМ  
(Oбзор литературы)

Т.М. Мураталиев, З.Т. Раджапова, В.К. Звенцова, А.А. Окунова,... 
С.Ю. Мухтаренко, А.Ж. Ибраимова, Ш.П. Ашуралиев

Приведен обзор по распространенности гетерозиготной семейной гиперхолестеринемии (СГХ) среди пациентов 
с преждевременным острым коронарным синдромом (ОКС). Согласно анализу литературных данных, распро-
страненность данной патологии в 10 раз выше среди лиц с преждевременным ОКС. В настоящее время распро-
страненность СГХ в большинстве стран мира остается неизвестной. В этой связи выявление пациентов с СГХ 
является важным и перспективным в своевременной диагностике не только среди пациентов с ОКС, но и сре-
ди членов семей с данной патологией, что отражает целесообразность планирования подобного исследования  
в нашей стране. 

Ключевые слова: семейная гиперхолестеринемия; распространенность; ишемическая болезнь сердца; преж-
девременный острый коронарный синдром.

МӨӨНӨТҮНӨН МУРДА КУРЧ КОРОНАРДЫК СИНДРОМ МЕНЕН  
ООРУГАН БЕЙТАПТАРДА ГЕТЕРОЗИГОТТУК	ҮЙ-БҮЛӨЛҮК  

ГИПЕРХОЛЕСТЕРИНЕМИЯНЫН ЖАЙЫЛЫШЫ   
(Адабиятка сереп салуу) 

Т.М. Мураталиев, З.Т. Раджапова, В.К. Звенцова, А.А. Окунова,  
С.Ю. Мухтаренко, А.Ж. Ибраимова, Ш.П. Ашуралиев

Макалада мөөнөтүнөн мурда курч коронардык синдром менен ооруган адамдардын арасында гетерозиготтук үй-
бүлөлүк гиперхолестеринемиянын жайылышына сереп салынган. Адабияттардын маалыматтарын изилдөөнүн 
негизинде бул патологиянын таралышы мөөнөтүнөн мурда курч коронардык синдромго чалдыккан адамдардын 
арасында 10 эсе жогору. Азыркы учурда, дүйнөнүн көпчүлүк өлкөлөрүндө үй-бүлөлүк гиперхолестеринемиянын 
жайылышы белгисиз бойдон калууда. Ушуга байланыштуу үй-бүлөлүк гиперхолестеринемия менен ооруган бей-
таптарды аныктоо бир гана мөөнөтүнөн мурда курч коронардык синдром менен ооругандардын арасында эмес, 
ошондой эле ушул патологиясы бар үй-бүлө мүчөлөрүнүн арасында диагнозду өз убагында аныктоодо маанилүү 
жана келечектүү, мунун өзү биздин өлкөдө мындай изилдөөнү пландаштыруунун максаттуулугун көрсөтөт.

Түйүндүү сөздөр: үй-бүлөлүк гиперхолестеринемия; жайылуу; жүрөктүн ишемиялык оорусу; мөөнөтүнөн мурда 
курч коронардык синдром.

PREVALENCE OF HETEROZYGOUS FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA 
 IN PATIENTS WITH PREMATURE ACUTE CORONARY SYNDROME  

(Literature review)

T.M. Murataliev, Z.T. Radzhapova, V.K. Zventsova, A.A. Okunova, 
 S.Yu. Mukhtarenko, A.Zh. Ibraimova, Sh.P. Ashuraliev

The article provides an overview of the prevalence of heterozygous familial hypercholesterolemia (FH) among patients 
with premature acute coronary syndrome (ACS). According the analysis of literature data, the prevalence of FH  
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is 10 times higher among patients with premature ACS. Currently, the prevalence of FH in most countries of the world 
remains unknown. In this connection, the identification of patients with FH is important and promising in timely diagnosis 
not only among patients with ACS, but also among family members with the pathology which reflects the feasibility  
of planning such study in our country.

Keywords: familial hypercholesterolemia; prevalence; ischemic heart disease; premature acute coronary syndrome.

Семейная гиперхолестеринемия (СГХ) – са-
мое распространенное доминантно наследуемое 
заболевание  человека,  обусловленное  мутаци-
ей  гена,  ответственного  за  синтез мембранного 
рецептора  к  липопротеинам  низкой  плотности 
(ЛПНП) [1], и реже – к дефектам аполипопротеи-
на  В-100  (Аро  В)  или  пропротеин-конвертазы 
субтилизин/кексина типа 9 (PCSK9) [2]. 

СГХ  опосредует  ускоренное  развитие  сер-
дечно-сосудистых  заболеваний  атеросклероти-
ческой природы, особенно ишемической болез-
ни сердца (ИБС), в связи с чем уровень сердечно- 
сосудистой  смертности  в  популяции  больных 
с подобной патологией чрезвычайно высок. Сре-
ди  пациентов  с  СГХ  наблюдается  20-кратное 
увеличение пожизненного риска преждевремен-
ного развития сердечно-сосудистых событий [3]. 

Данная патология известна более 50 лет, од-
нако пристальное внимание практических врачей 
в  последнее  десятилетие СГХ  привлекла  по  не-
скольким важным причинам. Во-первых, заболе-
вание связано с ранним развитием атеросклероза 
и  преждевременной ИБС,  а  лица  с  гетерозигот-
ной формой СГХ даже без явных проявлений сер-
дечно-сосудистых заболеваний (ССЗ), связанных 
с  атеросклерозом,  относятся  к  категории  паци-
ентов высокого риска  [4, 5]. Во-вторых, во мно-
гих странах СГХ остается недиагностированной 
и недостаточно леченной. Так, из 22 стран в поло-
вине выявленный диагноз СГХ не превысил 1 %, 
в пяти странах составил более 5 %, и лишь в Ни-
дерландах достиг максимума 71 % [2]. 

Кроме того, свидетельством большого вни-
мания к проблемам диагностики и лечения СГХ 
является  инициация  Международным  обще-
ством атеросклероза (IAS) программы ScreenPro 
FH, которая направлена на выявление истинной 
распространенности  СГХ.  За  последние  не-
сколько  лет  вышли  международные  рекомен-
дации  по  диагностике  и  лечению  гомо-  и  гете-
розиготной форм СГХ,  а  в  2014  г.  опубликова-
но  обобщенное  руководство  Международного 
фонда  СГХ  по  лечению  данного  заболевания  

и программа FHSC (www.eas.com) [6–10]. Следу-
ет также подчеркнуть, что в последнем докумен-
те  Европейским  обществом  по  атеросклерозу 
указано  о  придании  СГХ  высокого  приоритета 
в общественном здравоохранении. Все вышеска-
занное  указывает  на  необходимость  внедрения 
конкретной  стратегии  своевременного  выявле-
ния и лечения, которая основывается на резуль-
татах эпидемиологических исследований. 

Проведенные  ранее  исследования  сви-
детельствовали  о  том,  что  гомозиготная  СГХ 
встречалась  приблизительно  у  1/100  тыс.  чело-
век,  а  гетерозиготная – около 1/500  [2]. Однако 
подобная  статистика  была  подвержена  сомне-
нию, поскольку приведенная частота была осно-
вана  лишь  на  клинических  данных.  Современ-
ные  же  исследования,  проведенные  с  исполь-
зованием  генетического  анализа,  показали,  что 
распространенность  СГХ  намного  выше  и  до-
стигает 1/200–1/250 человек [2, 4, 11, 12].  

Данные  о  распространенности  СГХ  недо-
ступны для большинства стран, что связано с от-
сутствием национальных регистров или страте-
гий  по СГХ. Кроме  того,  единые  критерии  для 
диагностики СГХ не согласованы. В настоящее 
время широко  используются  три  набора  крите-
риев  в  зависимости  от  региона  мира  [2].  Гене-
тическое  тестирование  было  бы  особенно  по-
лезно для подтверждения диагноза в каждом от-
дельном случае,  однако  генетический  скрининг 
не  был  признан  экономически  эффективным 
инструментом  [13,  14].  Поскольку  своевремен-
но  назначенная  терапия  играет  большую  роль 
в  снижении  риска  преждевременного  развития 
атеросклероза, важным является ранняя иденти-
фикация пациентов с СГХ. 

Для  диагностики  СГХ  в  общей  популяции 
в основном используют два алгоритма:  голланд-
ские критерии СГХ и критерии регистра Саймона 
Брума.  Голландские критерии СГХ – балльная сис-
тема, основанная на клинических факторах, одоб-
ренных многими  сообществами,  такими как Ев-
ропейское общество кардиологов, Национальная  
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ассоциация  липидов  в  США,  Международный 
фонд СГХ  и  Европейское  общество  атероскле-
роза.  Критерии  регистра  Саймона  Брума  от 
NICE,  принятые  соообществами  в  Великобри-
тании,  наряду  с  развитием  преждевременного 
атеросклероза в анамнезе требуют повышенного 
уровня  ЛПНП-холестерина  >  4,9  ммоль/л  (или 
общего холестерина > 7,5 ммоль/л). 

Диагностика СГХ в общей популяции в по-
следнее  время  была  признана  важной  пробле-
мой, и у многих пациентов с СГХ, не имеющих 
представления о своем заболевании, манифеста-
ция  заболевания  может  проявляться  развитием 
острого коронарного синдрома (ОКС). Действи-
тельно,  как  показали  результаты  исследования 
Genser B. et al., у многих пациентов семейной ги-
перхолестеринемией  первым  клиническим  про-
явлением является острый коронарный синдром 
[15], который развивается в более молодом воз-
расте  вследствие  наличия  в  крови  очень  высо-
кого уровня холестерина липопротеидов низкой 
плотности  (ХС ЛПНП)  с  рождения  [16].  Таким 
образом, высока вероятность того, что выявляе-
мость пациентов СГХ будет намного выше среди 
лиц с ОКС в сравнении с общей популяцией.  

В  проспективном  обсервационном  когорт-
ном  исследовании  у  пациентов,  госпитализиро-
ванных по поводу ОКС в Швейцарии,  согласно 
критериям голландской липидной клиники 1,6 % 
(95%  ДИ:  1,3–2,0)  больных  имели  вероятную/
определенную  СГХ  и  17,8  %  (95%ДИ:16,8–
18,9) – возможную СГХ, тогда как при использо-
вании алгоритма Саймона Брума возможная СГХ 
отмечалась у 5,4 % (4,8–6,1 %) больных [17]. 

Как известно, в диагностике СГХ большую 
роль  играет  также  определение  толщины  ахил-
лова сухожилия (ТАС). Так, по данным исследо-
вания,  проведенного  в  Японии  [18],  СГХ  была 
диагностирована у 5,7 % пациентов с ОКС. При 
этом анализ наличия у больных ТАС ≥ 9 мм по-
казал, что около 28,6 % лиц имели семейную ги-
перхолестеринемию. 

Данные  ТAС  для  диагностики  СГХ  также 
изучались в крупномасштабном проспективном 
обсервационном  исследовании  EXPLORE-J, 
при этом основное внимание уделялось популя-
ции  больных  с ОКС  [19].  Так,  из  1944  проана-
лизированных пациентов с ОКС 52 (2,7 % [95% 
ДИ: 2,0–3,5]) имели СГХ. Уровень ХС ЛПНП ≥  

180 мг/дл и ТАС ≥ 9 мм отмечались у 31 (1,6 %) 
пациента,  ХС  ЛПНП  ≥  180  мг/дл  и  семейный 
анамнез преждевременной ИБС – у 8 (0,4 %) па-
циентов, ТАС ≥ 9 мм и семейный анамнез преж-
девременной ИБС  отмечались  у  10  (0,5 %)  па-
циентов, 3 (0,2 %) пациента отвечали всем кри-
териям. При этом возраст пациентов с СГХ был 
достоверно ниже в сравнении с лицами без СГХ 
(59,5  против  66,2  года;  р  <  0,001).  Пациенты 
мужского пола с преждевременным ОКС с СГХ 
(мужчины < 55 лет; женщины < 65 лет) состави-
ли большую часть, чем без СГХ (4,7 % [95% ДИ: 
2,9–7,2] против 2,1 % [1,4–3,0]. 

Таким  образом,  распространенность  СГХ 
у пациентов с ОКС в пять раз выше, чем в общей 
популяции, особенно у пациентов с преждевре-
менным острым коронарным синдромом и тол-
щиной ахиллова сухожилия ≥ 9 мм. 

По  данным  ряда  исследований,  проведен-
ных в Европе [20, 21], около 8 % взрослых, гос-
питализированных по  поводу ОКС,  имели  диа-
гностические  клинические  критерии  СГХ,  что 
более  чем  в  10  раз  превышает  распространен-
ность СГХ в общей популяции. 

Аналогичные  результаты  получены  также 
при  систематическом  обзоре  и  мета-анализе, 
проведенных  на  основании  данных  104  иссле-
дований,  включавших  пациентов  с  ИБС,  преж-
девременной  ИБС  и  выраженной  ГХ  (11  млн 
пациентов)  [22].  При  анализе  44  исследований 
было установлено, что распространенность СГХ 
в общей популяции составила 0,32 % (95% ДИ: 
0,26–0,39  %  [что  соответствует  1:313])  среди 
10 921 310 лиц в общей популяции  (33036 лиц 
с  СГХ).  По  данным  результатов  28  исследова-
ний, распространенность СГХ среди 84 479 лиц 
с ИБС  составила  3,2    (2103  лиц,  95% ДИ:  2,2–
4,3 % [1:31]), 6,7 % (95% ДИ: 4,9–8,7 % [1:15]) 
среди 31 316 лиц с преждевременной ИБС (1471 
лиц с СГХ) на основании 32 исследований. Ана-
лиз наличия СГХ среди лиц с выраженной ГХС 
(17  728  лиц,  7  исследований)  показал,  что  920 
пациентов  имели  СГХ  (7,2  %;  95%  ДИ:  4,6–
10,8 % [1:14]) [22]. 

Таким  образом,  в  сравнении  с  распростра-
ненностью 1:313 среди лиц в общей популяции, 
распространенность  СГХ  в  10  раз  выше  среди 
лиц  с  ИБС,  в  20  раз  выше  среди  лиц  с  преж-
девременной ИБС и  в  23  раза  выше  среди  лиц  



Вестник КРСУ. 2021. Том 21. № 5 47

Т.М. Мураталиев, З.Т. Раджапова, В.К. Звенцова, А.А. Окунова,...  

с тяжелой гиперхолестеринемией [22]. Более то-
го,  проведенный  мета-анализ  позволил  сделать 
вывод, что в более чем 90 % стран мира распро-
страненность СГХ в общей популяции остается 
неизвестной. 

Согласно  исследованиям  Amor-Salamanca  
A. et al., среди пациентов с ОКС распространен-
ность  генетически  подтвержденной  СГХ  дости-
гает  9 %  у  пациентов  ≤  65  лет  и  с  уровнем ХС 
ЛПНП  ≥  160  мг/дл,  увеличиваясь  с  4  до  14  %, 
у пациентов до 45 лет [23]. Предполагаемая рас-
пространенность  аналогична  при  диагностике 
с  применением  генетического  анализа ДНК или 
критериев оценки голландской липидной клини-
ки [24]. 

Несмотря  на  приведенные  данные,  свиде-
тельствующие  о  высокой  распространенности 
СГХ среди пациентов с преждевременной ИБС, 
до  сих  пор  не  существует  установленной  стра-
тегии  скрининга  с  целью  снижения  количества 
недиагностированных лиц с СГХ [25]. Более то-
го, у пациентов СГХ с ОКС отсутствуют данные 
о прогнозе, особенно в эпоху широкого исполь-
зования статинов.

Преимущества  статинов  по  сравнению 
с плацебо в отношении сердечно-сосудистых ис-
ходов у пациентов с СГХ в рандомизированных 
контролируемых исследованиях не были изуче-
ны [26, 27]. Вместе с тем, малое количество ис-
следований указывает на  вероятность рецидива 
сердечно-сосудистых событий у пациентов СГХ 
с ОКС по сравнению с лицами без СГХ [28]. Та-
ким  образом,  требуется  дальнейшее  выявление 
СГХ для более целенаправленного подхода в от-
ношении вторичной профилактики, несмотря на 
широкое  использование  высоких  доз  статинов 
после развития ОКС. 

В  заключение  следует  отметить,  что  скри-
нинг СГХ у пациентов с ОКС является клиниче-
ски важным и перспективным в своевременной 
диагностике  СГХ  не  только  среди  пациентов 
с ОКС, но и среди членов семей с данной пато-
логией, что и служит основанием для планиро-
вания подобного исследования в нашей стране.
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