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ГЛАВНОЕ, что нужно запомнить
гоСГХС — это редкое генетическое заболевание, сопровождающееся  
высоким уровнем холестерина липопротеидов низкой плотности 
(ХС-ЛНП) и очень высоким риском сердечно-сосудистых заболеваний 
атеросклеротического генеза и связанной с ними смерти вследствие 
выраженного нарушения функции рецептора липопротеидов низкой плотности (ЛНП).

Очень важно диагностировать и лечить гоСГХС на ранней стадии, 
однако у многих пациентов заболевание остается невыявленным.

При диагностике заболевания важно определить клинический фенотип, 
но поставленный таким образом диагноз целесообразно подтвердить с помощью 
генетического исследования.

Методы лечения, воздействующие на сигнальный путь рецепторов ЛПНП, 
имеют ряд ограничений и не всегда эффективны. Однако существует 
специфическая терапия, которая не зависит от функции 
ЛНП-рецепторов.
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Гиперхолестеринемия

СГХСГо



У ваших 
пациентов может 

быть ГоСГХС

ВЫШЕ НОРМЫ

УРОВЕНЬ  
ХС-ЛНП В

10 РАЗ

У некоторых пациентов уровень 
холестерина липопротеидов 

низкой плотности (ХС-ЛНП) может 
превышать норму в 10 раз1





СОКРАЩЕНИЕ ОЖИДАЕМОЙ   
ПРОДОЛЖИТЕЛЬНОСТИ ЖИЗНИ

При гоСГХС выраженное повышение уровня ХС-ЛНП 
приводит к сердечно-сосудистым заболеваниям 
и преждевременной смерти3. 
Средняя продолжительность жизни пациентов с гоСГХС, 
получающих соответствующее лечение, составляет 45 лет 
и 81 год в общей популяции4. 

ожидаемая 
продолжительность 

жизни4

45
лет

ГоСГХС — это редкое заболевание,   
которое часто не диагностируют и не лечат1,3.

выше 
нормы1

При концентрации выше 400 мг/дл 
или 10 ммоль/л необходимо 

обследовать пациента 
на наличие гоСГХС. 

Уровень  
ХС-ЛНП в

10 раз  



РЕДКОЕ ГЕНЕТИЧЕСКОЕ 
ЗАБОЛЕВАНИЕ 
с опасным повышением 
уровня ХС-ЛНП

НАСЛЕДОВАНИЕ
ГоСГХС возникает в результате наследования патогенных мутаций от обоих 
родителей. 
На функцию рецепторов ЛНП влияет целый ряд генетических факторов, вызывающих 
развитие гоСГХС. 
В настоящее время известно более 2000 мутаций гена LDLR, связанных с развитием 
СГХ8, чем обусловлена выраженная неоднородность проявлений заболевания 
и широкий диапазон значений концентрации ХС-ЛНП у пациентов с гоСГХС2,3.

1-3 
случая на млн
распространенность2,3

РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ: ОТ 1 СЛУЧАЯ   
НА 250 ТЫС. ДО 1 СЛУЧАЯ НА 360 ТЫС.2,3

Распространенность ГоСГХС может быть  
в 10 раз выше вследствие эффекта основателя5,6,7.

1
РЕДКОЕ 
ЗАБОЛЕВАНИЕ 
высокий уровень 
ХС-ЛНП 
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Данные ВОЗ
о европейском регионе,

общая популяция 

Отсутствие 
лечения

гоСГХС (Raal)

Пациенты, 
не получающие

лечения

Лечение гоСГХС
статинами 

и эзетимибом (Raal) 

Лечение статинами 
и эзетимибом и аферез

(Borberg) 

Пациенты, 
получающие 

статины и эзетимиб

Пациенты, 
получающие статины, 

эзетимиб и аферез

Дефицит
смертности
30–50 лет
в зависимости
от проводимого
лечения

Ожидаемая продолжительность жизни: сравнение данных 

о населении Европы в целом и пациентах с гоСГХС,

получающих и не получающих лечение
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18.4

32.9

45.5

РАННЯЯ ДИАГНОСТИКА ОЧЕНЬ ВАЖНА 
у пациентов с гоСГХС

ЗАДЕРЖКА ПОСТАНОВКИ ДИАГНОЗА И НЕДОСТАТОЧНОЕ ЛЕЧЕНИЕ 
ВЕДУТ К СОКРАЩЕНИЮ ОЖИДАЕМОЙ ПРОДОЛЖИТЕЛЬНОСТИ ЖИЗНИ

При гоСГХС высокий уровень ХС-ЛНП приводит к развитию 
жизнеугрожающих сердечно-сосудистых осложнений. Необходимо снизить 
пожизненный риск, связанный с высоким уровнем ХС-ЛНП3.

Даже при проведении стандартной 
терапии ожидаемая продолжительность 
жизни пациентов с гоСГХС сокращается. 
Крайне важно поддерживать целевой 
уровень ХС-ЛНП3.

2 РАННЯЯ 
ДИАГНОСТИКА 
очень важна



У пациентов с гоСГХС даже при проведении 
стандартной терапии уровень ХС-ЛНП 
может оставаться повышенным, поскольку 
лечение зависит от функции рецепторов 
ЛНП и эффекта «рикошета» при аферезе.

Пациентам с гоСГХС особенно важно  
также корректировать свой образ жизни. 
Всем пациентам с СГХС необходимо 
проводить консультирование по вопросам 
диеты и физической активности3.

Пациентам с гоСГХС может потребоваться специфическая 
терапия для уменьшения совокупного воздействия 
очень высокого уровня ХС-ЛНП в течение жизни.

Следует повышать уровень 
регулярной физической активности

Следует отказаться от курения

Можно рассмотреть возможность 
употребления продуктов, снижающих 

уровень ХС-ЛНП

Следует ограничить употребление 
продуктов и напитков с высоким 
содержанием жира, особенно 

насыщенных жиров и трансжиров.

ПАЦИЕНТАМ 
МОЖЕТ 
ПОТРЕБОВАТЬСЯ 
ТЕРАПИЯ, ДЕЙСТВИЕ 
КОТОРОЙ 
НЕ ЗАВИСИТ 
ОТ ФУНКЦИИ 
РЕЦЕПТОРОВ ЛНП



ДИАГНОСТИКА: ВЫЯВЛЕНИЕ ГОСГХС 
у Ваших пациентов

ПРИ ДИАГНОСТИКЕ ГОСГХС 
РЕКОМЕНДУЕТСЯ ОПРЕДЕЛИТЬ 
КЛИНИЧЕСКИЙ ФЕНОТИП 
ЗАБОЛЕВАНИЯ1

Целесообразно подтвердить 
диагноз с помощью генетического 
исследования, но у такого подхода 
есть ряд ограничений: стоимость, 
доступность и вероятность получения 
ложноотрицательных результатов.

статинами
недостаточно?

Терапии3 ОПРЕДЕЛЕНИЕ 
клинического 
фенотипа



* При дигенной форме 
у одного родителя уровень 
ХС-ЛНП может быть 
в норме, а у второго —
соответствовать гоСГХС.

Уровень ХС-ЛНП при отсутствии 
лечения > 10 ммоль/л  
(или >~ 400 мг/дл) указывает 
на наличие гоСГХС, для 
подтверждения диагноза требуется 
дополнительное обследование

Возникновение  
кожных или 
сухожильных  
ксантом до достижения 
возраста 10 лет

Уровень ХС-ЛНП  
без лечения, указывающий  
на наличие гетерозиготной  
семейной 
гиперхолестеринемии 
(геСГХС) у обоих родителей*

Подтвержденное с помощью генетического 
исследования наличие биаллельных патогенных 
/ вероятно патогенных мутаций в разных 
хромосомах в генах LDLR, APOB, PCSK9 
или LDLRAP1 или наличие более чем 2 таких 
мутаций в разных локусах

КРИТЕРИИ 
ДИАГНОСТИКИ1

СГХСго

Повышенный уровень ХС-ЛНП недостаточно эффективно контролируется 
с помощью стандартной гиполипидемической терапии, ингибиторов PCSK9 
или афереза? Возможно, у пациента гоСГХС?

Европейское общество 
по изучению атеросклероза 
предлагает следующие критерии1:



СУЩЕСТВУЕТ НЕСКОЛЬКО ОПЦИЙ 
МЕДИКАМЕНТОЗНОЙ ТЕРАПИИ

ТЕРАПИЯ, НАПРАВЛЕННАЯ НА СИГНАЛЬНЫЙ ПУТЬ РЕЦЕПТОРОВ ЛНП, 
ПРИ гоСГХС НЕ ВСЕГДА ЭФФЕКТИВНА 

У пациентов с гоСГХС может наблюдаться 
ограниченный и недостаточный ответ на аферез 
и медикаментозное лечение, эффективность 
которого зависит от функции рецепторов ЛНП.

АФЕРЕЗ 
И ГИПОЛИПИДЕМИЧЕСКАЯ 
ТЕРАПИЯ, ВОЗДЕЙСТВУЮЩАЯ 
НА РЕЦЕПТОРЫ 
ЛНП, НЕ ВСЕГДА 
ПОЗВОЛЯЮТ ДОСТИЧЬ 
РЕКОМЕНДОВАННОГО 
ЦЕЛЕВОГО УРОВНЯ ХС-ЛНП.

У взрослых пациентов с гоСГХС   
(18 лет и старше)  

целевой уровень ХС-ЛНП составляет  
менее 1,8 ммоль/л   

(менее 70 мг/дл) и менее 1,4 ммоль/л 
(менее 55 мг/дл) при наличии 

дополнительных факторов риска развития 
атеросклеротического сердечно-сосудистого 

заболевания (АССЗ)  
(повышенный  уровень липопротеидов(а), 

сахарный диабет) или при наличии 
подтвержденного АССЗ. У детей 

и подростков рекомендуемый целевой 
уровень ХС-ЛНП составляет  

менее 3 ммоль/л   
(менее 115 мг/дл)

4 ЛЕЧЕНИЕ 
варианты



Ранняя диагностика и лечение гоСГХС позволяют уменьшить 
негативное влияние ХС-ЛНП на пациента1,3,7, и тем самым снизить 

риск развития жизнеугрожающих осложнений.

У ПАЦИЕНТОВ 
С гоСГХ 
С РОЖДЕНИЯ 
НАБЛЮДАЕТСЯ 
ОЧЕНЬ ВЫСОКИЙ 
УРОВЕНЬ 
ХОЛЕСТЕРИНА1.

У ТАКИХ ПАЦИЕНТОВ ПОВЫШЕН РИСК РАЗВИТИЯ СЛЕДУЮЩИХ ЗАБОЛЕВАНИЙ1,3:

Ишемическая 
болезнь 
сердца

Инфаркт 
миокарда

Выраженный 
аортальный 

стеноз

Надклапанный 
стеноз аорты Инсульт


