
Основные наследственные (генетические) дислипидемии

Дислипидемия Дефектгена Повышениелипидов

илилипопротеидов Клиническиепризнаки Встречаемость

Семейная

гиперхолестеринемия LDLR,РСSК9,АРОВ ХС ЛНП Ксантоматозсухожилий,


раннийатеросклероз
1/250 —гетерозиготная,


1/300 000 —гомозиготная

Семейная

гиперхиломикронемия LРL, APOC2 Хиломикроны Эруптивныексантомы, 

гепатоспленомегалия, панкреатиты 1/1 000 000

Наследственный

дефицитпеченочной


липазы
Печеночная липаза РемнантыЛОНП (ЛПП) Раннийатеросклероз,


панкреатиты 1/10 000

Бета-цитостеролемия АРОЕ Хиломикроны, ремнанты

ЛОНП

Пальмарные итубуло-эруптивные
ксантомы,


периферический атеросклероз
1/1 000 000

Семейная

дисбеталипопротеидемия АРОЕ Хиломикроны, ремнанты


ЛОНП

Пальмарные итубуло-эруптивные
ксантомы,


периферический атеросклероз
1/10 000

Семейная

комбинированная

гиперлипидемия

Модифицирующиегены ХС ЛНП,ЛОНП – 1/200

Болезнь Tangier,

семейная гипоальфа-


липопротеидемия
АВСА-1 Снижение ХСЛВП

Гепатоспленомегалия, увеличение 
нёбных миндалин,


ИБС
1/1000 000

Голландские диагностические критерии гетерозиготной семейной гиперхолестеринемии

Критерий Баллы

1. Наследственный анамнез

Раннее (у мужчин < 55 лет; у женщин < 60 лет) развитие ССЗ или уровень ХС ЛНП выше 95-го процентиля у ближайшего родственника 1

Наличие сухожильных ксантом у ближайшего родственника или уровеньХС ЛНП выше 95-го процентиля у детей младше 18 лет 2

2. Персональный анамнез

Раннее развитие ССЗ (у мужчин < 55 лет; у женщин < 60 лет) 2

Раннее развитие атеросклеротического пораженияцеребральных/периферических артерий (у мужчин < 55 лет; у женщин < 60лет) 1

3. Физикальное обследование*

Сухожильные ксантомы 6

Липидная дуга роговицы < 45 лет 4

4. Уровень ХС ЛНП

> 8,5 ммоль/л 8

6,5–8,4 ммоль/л 5

4,9–6,4 ммоль/л 3

4,0–4,8 ммоль/л 1

5. Анализ ДНК

Функциональная мутация генов LDLR, АРОВ или РСSК9 8

* Исключают друг друга (т. е. максимум 6 баллов).
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