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Hipercholesterolemia rodzinna
(ang. familial hypercholesterolemia – FH)

Jest chorobą wywołaną mutacją w jednym z trzech genów 
odpowiedzialnych za metabolizm cholesterolu LDL:

- gen receptora LDL (95% przypadków)

- gen APOB (4-5% przypadków)

- gen PCSK9 (1% przypadków)

Defekt jednego z ww. genów skutkuje znacznie 
podwyższonym stężeniem cholesterolu LDL we krwi.



Metabolizm cholesterolu



Hipercholesterolemia rodzinna

• Jest najczęstszą chorobą monogenową.

• Dziedziczy się w sposób autosomalny dominujący.

• Łączy się z 50% prawdopodobieństwem przekazania 
choroby potomstwu.

• Cechą charakterystyczną jest znacznie podwyższone 
stężenie cholesterolu LDL od urodzenia.

• Wiąże się z przyspieszoną progresją miażdżycy -
większość nieleczonych pacjentów rozwinie chorobę 
wieńcową przedwcześnie: M < 55rż, K < 60rż.



Szacuje się, że w Polsce 

1 na 200 osób 
obciążonych jest tą chorobą
(150 000 - 200 000 w skali kraju)



Szacuje się, że w Polsce 

1 na 200 osób 
obciążonych jest tą chorobą
(150 000 - 200 000 w skali kraju)

Około 1% z nich jest 
zdiagnozowanych!



U kogo podejrzewać hipercholesterolemię 
rodzinną?

• Wysokim poziom cholesterolu całkowitego (> 310mg/dl) 

i/lub LDL ( > 190mg/dl) u pacjenta lub krewnych

• Przedwczesna choroba sercowo-naczyniowa 

u pacjenta lub w wywiadzie rodzinnym

• Żółtaki ścięgien u pacjenta lub u krewnych

• Przedwczesny nagły zgon sercowy w wywiadzie rodzinnym



Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej
cechy charakterystyczne w badaniu fizykalnym

RĄBEK 
ROGÓWKOWY 

< 45rż

ŻÓŁTAKI ŚCIĘGIEN



Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej
cechy charakterystyczne w badaniu fizykalnym

RĄBEK 
ROGÓWKOWY 
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ŻÓŁTKAKI POWIEK NIE SĄ KRYTERIUM 
DIAGNOSTYCZNYM



Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej - Stanowisko Forum Ekspertów Lipidowych
(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broome Register)

I. Wywiad podmiotowy:

1. Przedwczesna choroba wieńcowa (<55 rż. mężczyźni, <60 rż. kobiety) 2 pkt

2. Przedwczesna choroba naczyń mózgowych lub obwodowych 1 pkt

II. Wywiad rodzinny:

1. Krewni I-ego stopnia z przedwczesną chorobą wieńcową lub naczyniową 1 pkt

2. Krewni I-ego stopnia z LDL-C powyżej 190 mg/dl 1 pkt

3. Krewni I-ego stopnia z żółtakami ścięgien i/lub rąbkiem rogówkowym 2 pkt

4. Dzieci i młodzież poniżej 18 rż. z LDL-C powyżej 155 mg/dl 2 pkt

III. Badanie przedmiotowe:

1. Żółtaki ścięgien 6 pkt

2. Rąbek rogówkowy < 45rż. 4 pkt

IV. Badania laboratoryjne:

1. Cholesterol LDL >8.5 mmol/l         (330 mg/dl) 8 pkt

2. Cholesterol LDL 6.5-8.4 mmol/l    (250-329 mg/dl) 5 pkt

3. Cholesterol LDL 5.0-6.4 mmol/l    (190-249 mg/dl) 3 pkt

4. Cholesterol LDL 4.0-4.9 mmol/l    (155-189 mg/dl) 1 pkt

V. Badanie genetyczne:

1. Mutacja genu receptora LDL, APOB lub PCSK9 8 pkt 
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sumujemy 
najwyższą 
wartość 

punktową z 
danej grupy



Rozpoznanie hipercholesterolemii rodzinnej 
PEWNE > 8  pkt
PRAWDOPODOBNE 6-8 pkt
MOŻLIWE 3-5 pkt

Kryteria rozpoznawania hipercholesterolemii rodzinnej 
- Stanowisko Forum Ekspertów Lipidowych

(adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon 
Broome Register)



W diagnostyce hipercholesterolemii rodzinnej 
należy wykluczyć wtórne przyczyny 

hipercholesterolemii. Najczęstsze z nich to:

• hipotyreoza

• cukrzyca

• leki (kortykosteroidy, leki immunosupresyjne, inhibitory proteaz HIV)

• zespół nerczycowy

• zespół Cushinga

• choroby wątroby przebiegające z cholestazą



Postępowanie z pacjentem

Wczesne wdrożenie skutecznego leczenia 
hipolipemizuącego zapobiega przedwczesnemu 

rozwojowi miażdżycy i związanych z nią 
powikłań.



Postępowanie z pacjentem

Podstawą leczenia hipercholesterolemii rodzinnej jest 
stosowanie silnych statyn w dużych dawkach 
(rosuwastatyna 20-40mg, atorwastatyna 40-80mg) 
zwykle w skojarzeniu z ezetymibem.

Cel terapeutyczny to LDL < 70mg/dl, 

a u pacjentów bardzo wysokiego ryzyka < 55mg/dl.



Inhibitory PCSK9

• Nowa grupa leków hipolipemizujących. 

• Dodane do statyny pozwalają dodatkowo 

obniżyć stężenie LDL o ok. 60%.

• Dostępne są dwa preparaty: alirokumab i ewolokumab.

• Podawane są we wstrzyknięciach podskórnych co 2 tygodnie.

• Duże badania kliniczne (Fourier, Odyssey Outcomes) 

potwierdziły skuteczność i bezpieczeństwo terapii.



Program leczenia hipercholesterolemii 
rodzinnej z zastosowaniem inhibitora PCSK9

Kryteria włączenia pacjenta do Programu:
• pewna diagnoza rodzinnej heterozygotycznej

hipercholesterolemii, tj. > 8 punktów w skali DLCN

• LDL-C > 160 mg/dl, pomimo stosowania diety i:
intensywnego leczenia statynami w maksymalnych dawkach tj.: 
atorwastatyna 80mg lub rosuwastatyna 40mg, a następnie atorwastatyną
40-80mg lub rosuwastatyną 20-40mg w skojarzeniu z  ezetymibem 10mg

lub

intensywnego leczenia statynami w maksymalnych tolerowanych 
dawkach, a następnie w skojarzeniu z ezetymibem 10mg; stosowanego 
przez łącznie 6 miesięcy, w tym leczenia skojarzonego przez minimum 1 
miesiąc



Afereza LDL

• metoda oczyszczania osocza z 

krążących cząsteczek LDL

• zarezerwowana dla pacjentów, którzy nie 

osiągają celu terapeutycznego przy 

zastosowaniu farmakoterapii, zwłaszcza  tych 

z chorobą sercowo-naczyniową

• sesje odbywają się najczęściej co 2 tygodnie

i trwają ok. 4 godzin

• stosowana w kilku ośrodkach w Polsce



DIAGNOSTYKA KASKADOWA

Badanie wszystkich krewnych 
pierwszego stopnia pacjenta, 
u którego rozpoznaliśmy FH.

Wykonuje się badania laboratoryjne 
i genetyczne w poszukiwaniu 
konkretnej mutacji wykrytej 

u pacjenta.



Poradnia Hipercholesterolemii Rodzinnej

Zajmuje się kompleksową diagnostyką i leczeniem 
pacjentów z hipercholesterolemią rodzinną

Program KORDIAN przewiduje diagnostykę w 
kierunku FH dla pacjentów z punktacją DLCN ≥ 6

Pacjenci z punktacją DLCN ≥ 3 mogą być skierowani 
w ramach Narodowego Programu Zdrowia



HARMONOGRAM WIZYT

Wizyta 1 Wizyta 2

(po 6-12 tygodniach)

Kolejne wizyty - POZ

(+/- konsultacje KCHR)

Wywiad
Pomiary antropometryczne
Badania laboratoryjne
Badanie genetyczne
Badanie fizykalne
EKG
RR
Wdrożenie leczenia

Wywiad
Pomiary antropometryczne
Badania laboratoryjne
Badanie fizykalne
USG tt. szyjnych
RR
Ocena efektywności i 
tolerancji leczenia

Wywiad
Badania laboratoryjne
Ocena efektywności i 
tolerancji leczenia



Diagnostyka laboratoryjna i obrazowa

Pacjenci zakwalifikowani do badania genetycznego poddani będą badaniu sekwencjonowania:

- genu receptora LDL

- genu apolipoproteiny B (egzon 26)

- genu PCSK9

Badania laboratoryjne obejmują:

- lipidogram

- lipoproteina a, apolipoproteina B

- ALT, AST, CK

- kreatynina, Na, K, TSH, CRP, glukoza, HbA1c, bad. ogólne moczu

USG tt. szyjnych – przesiewowa ocena blaszek miażdżycowych



- Skierowanie nie jest wymagane

- Kopię skali DLCN – załącznik nr 2 wypełnioną i podbitą pieczątką lekarza 

przekazać pacjentowi

- Wysłać mail na hipercholesterolemia@uck.gda.pl – w treści: KORDIAN, 

podejrzenie FH, imię i nazwisko oraz nr telefonu pacjenta (w razie, gdy pacjent 

nie ustali wizyty, KCHR skontaktuje się z pacjentem)

- Informacja dla pacjenta, jak się przygotować do wizyty w KCHR:

• Wyniki badań lipidogramu aktualny i poprzednie

• W razie możliwości lipidogramy rodziców/ rodzeństwa/ dzieci

• Wywiad rodzinny w kierunku chorób sercowo-naczyniowych krewnych I stopnia

• Listę przyjmowanych leków, dokumentację medyczną

Przekazanie pacjenta do Krajowego Centrum 
Hipercholesterolemii Rodzinnej



 
 

 „Profilaktyka miażdżycy tętnic i chorób serca szansą na wydłużenie aktywności zawodowej mieszkańców 
makroregionu północnego.” Nr  POWR.05.01.00-00-0026/18   

współfinansowanego ze środków Europejskiego Funduszu Społecznego 
 

Załącznik nr 2 do umowy 

KRYTERIA WŁĄCZENIA DO PROGRAMU KORDIAN (CHECKLISTA): 
 (CHECKLISTA - adaptacja formularza DLCNS) 

 
JAK ZDIAGNOZOWAĆ HIPERCHOLESTEROLEMIĘ RODZINNĄ? 

 
Wywiad kliniczny Wartość  punktowa  

1. Przedwczesna choroba wieńcowa (mężczyźni <55 r.ż., kobiety <60 r.ż.) 2 pkt 
 

2. Przedwczesna choroba naczyń mózgowych lub obwodowych 1 pkt 

Wywiad rodzinny Wartość  punktowa 

1. Krewni I stopnia z przedwczesną chorobą wieńcową lub naczyniową 1 pkt 

 
2. Krewni I stopnia ze stężeniem cholesterolu LDL > 190 mg/dl 1 pkt 

3. Krewni I stopnia z żółtakami ścięgien i/lub rąbkiem rogówkowym 2 pkt 

4. Dzieci i młodzież <18 r.ż. ze stężeniem cholesterolu LDL > 155 mg/dl 2 pkt 

Badanie przedmiotowe Wartość  punktowa 

1. Żółtaki ścięgien 6 pkt 
 

2. Rąbek rogówkowy < 45 r.ż. 4 pkt 

Badanie laboratoryjne Wartość  punktowa 

1. Cholesterol LDL > 8,5 mmol/l (330 mg/dl) 8 pkt 

 
2. Cholesterol LDL 6,5-8,4 mmol/l (250-329 mg/dl) 5 pkt 

3. Cholesterol LDL 5,0-6,4 mmol/l (190-249 mg/dl) 3 pkt 

4. Cholesterol LDL 4,0-4,9 mmol/l (155-189 mg/dl) 1 pkt 

Badanie genetyczne Wartość  punktowa 

1. Mutacja genu LDLR, APOB lub PCSK9 8 pkt  

 Razem  
Adaptacja skali The Dutch Lipid Clinic Network i Simon Broom Register 

 
Sumuje się jedną najwyższą wartość punktową z każdej grupy 

 

ROZPOZNANIE HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ 
 

W zależności od osiągniętej ilości punktów ryzyko choroby określa się jako: 
możliwe, prawdopodobne lub pewne. 

PEWNE > 8 pkt PRAWDOPODOBNE – 6-8 pkt  

MOŻLIWE – 3-5 pkt NIEPOTWIERDZONE < 3 pkt 

 



Zapraszamy!



KRAJOWE CENTRUM 

HIPERCHOLESTEROLEMII RODZINNEJ

Poradnia Hipercholesterolemii Rodzinnej

Uniwersyteckie Centrum Kliniczne

80-219 Gdańsk, Aleja Zwycięstwa 30

tel. 510 636 072

www.hipercholesterolemia.com.pl

hipercholesterolemia@uck.gda.pl

hipercholesterolemiarodzinna




