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Wstęp

Hipercholesterolemia rodzinna (Familial Hypercholesterolemia;
FH) jest jedną z lepiej poznanych chorób uwarunkowanych
genetycznie, powodującą przyśpieszony rozwój miażdżycy
oraz duże ryzyko wystąpienie incydentów sercowo-naczy-
niowych [1–3]. Miażdżyca w przebiegu FH rozwija się pod-
stępnie i osiąga zaawansowany etap przed wystąpieniem
objawów klinicznych [4, 5]. FH jest chorobą o istotnym
znaczeniu ekonomicznym dla społeczeństwa, w znaczący
sposób ogranicza zdolność do pracy, a jej leczenie pochłania
olbrzymie koszty. Śmiertelność z przyczyn sercowo-naczy-
niowych u osób z FH między 20. a 39. rż. jest 100-krotnie
większa niż w populacji ogólnej [6]. Dzięki wczesnej identy-
fikacji osób z FH już w okresie dzieciństwa i wprowadzeniu
efektywnej modyfikacji stylu życia i farmakoterapii można
istotnie zmniejszyć częstość incydentów sercowo-naczynio-
wych w życiu dorosłym i osiągnąć oczekiwaną dla populacji
długość życia [7, 8].

Niedostateczna diagnostyka i leczenie FH u dzieci w Polsce
wskazuje na potrzebę podniesienia poziomu świadomości
i zrozumienia tej choroby zarówno w społeczeństwie, jak
i w środowisku medycznym. Kluczowym punktem w edukacji
na temat FH jest zrozumienie znaczenia badań przesiewo-
wych w populacji wieku rozwojowego oraz kaskadowego
badania przesiewowego w rodzinach pacjentów, u których
zdiagnozowano FH.

Celem niniejszych rekomendacji jest przedstawienie
aktualnej sytuacji epidemiologicznej, wytycznych rozpozna-
wania FH u dzieci i młodzieży w Polsce oraz możliwości ich

skutecznego leczenia. Dokument ten stanowi uzupełnienie
stanowiska Forum Ekspertów Lipidowych na temat FH
u dorosłych [9].

Epidemiologia i patogeneza hipercholesterolemii
rodzinnej

Hipercholesterolemia rodzinna jest najczęstszą chorobą
monogenetyczną [1]. Ze względu na autosomalny dominu-
jący sposób dziedziczenia wyróżnia się 2 postacie choroby:
heterozygotyczną (HeFH) i homozygotyczną (HoFH). Homo-
zygotyczna postać FH występuje w populacji kaukaskiej
z częstością 1 na milion żywych urodzeń, natomiast postać
heterozygotyczna w krajach europejskich dotyczy średnio
1 osoby na 500 [6]. Szacuje się, że w Polsce obciążonych
HeFH może być ponad 80 tys. osób. Wydaje się jednak, że
wartość ta może być niedoszacowana.

Fenotyp hipercholesterolemii rodzinnej związany jest
z mutacją jednego z trzech genów: genu receptora LDL
(opisano w niej około 1600 różnych mutacji), genu apolipo-
proteiny B (Apo B) lub genu konwertazy proproteinowej
subtilizyny/keksyny typ 9 ( proprotein convertase subtilisin kexin
9; PCSK9) [10–12]. Mutacja genu receptora LDL dotyczy około
85–90% pacjentów z FH. Nieprawidłowa struktura receptorów
LDL albo Apo B, która jest dla nich ligandem, zaburza
wiązanie się lipoprotein zawierających Apo B z receptorami.
Skutkiem tego jest upośledzenie katabolizmu lipoprotein
o niskiej gęstości w wątrobie [13, 14]. W HeFH defekt dotyczy
połowy receptorów LDL lub połowy cząsteczek Apo B. Trzecią
niedawno wykrytą przyczyną rodzinnej hipercholesterolemii
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a b s t r a c t

Familial hypercholesterolemia (FH) is a genetic disease that causes accelerated atherosc-

lerosis and a high risk of occurrence of cardiovascular events. Atherosclerosis in the

course of FH develops insidiously and reaches an advanced stage before the onset of

clinical symptoms. Homozygous form of FH occurs in the Caucasian population with

a frequency of one per million, while the heterozygous form of FH in European countries

applies on average in 1 person per 500. FH diagnosis is an indication to take the whole

family under medical care, education, and to introduce dietary and pharmacological

treatment. The aim of treatment in children with FH is to achieve more than 50% reduc-

tion in LDL level or to achieve LDL-cholesterol concentrations below 130 mg/dl and below

100 mg/dl in diabetic children. The effectiveness of low fat diet in the treatment of FH is

limited. The medicaments of first choice in the treatment of FH are statins. After initia-

tion of therapy in children, cholesterol levels and the side effects of therapy and its

impact on children's development, nutritional status, degree of sexual maturity should

be routinely evaluated. Familial hypercholesterolemia is a relatively common metabolic

disorder, but still quite rarely recognized and not properly treated. Early diagnosis and

appropriate treatment of FH in children and adolescents can significantly reduce the risk

of cardiovascular disease and sudden death in adults. The purpose of these recommen-

dations is to describe the current epidemiological situation in Poland, to establish the

guidelines for identifying FH in children and adolescents and to enable the introduction

of effective treatment.

This document is a supplement to the position of Lipid Expert Forum on FH in adults.

© 2013 Polish Pediatric Society. Published by Elsevier Urban & Partner Sp. z o.o. All

rights reserved.
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