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На момент настоящей публикации у больного подтвержден
следующий диагноз:
«Семейная гиперхолестеринемия IIA типа, гомозиготная фор-
ма. Множественный ксантоматоз. Приобретенный порок серд-
ца: надклапанный стеноз аорты с недостаточностью аорталь-
ного клапана. Осложнения основного заболевания: Хрониче-
ская сердечная недостаточность функционального класса II по
Ross. Сопутствующие заболевания: Дисфункция синусового
узла. Атеросклероз других артерий. Аневризма межпредсерд-
ной перегородки. Гиперметропия слабой степени. Ангиопатия
сетчатки по гипертоническому типу».

Результаты стационарного обследования 
и динамического наблюдения 
Пациент наблюдался в течение 6 лет (с 2016 по 2019 г.). Первич-
ная консультация состоялась по поводу крайне высокого уров-
ня общего холестерина (20 ммоль/л) и массивного ксантомато-
за в январе 2013 г.
Больной периодически предъявлял жалобы на утомляемость,
слабость при физической нагрузке, эпизоды повышения арте-
риального давления до 150/90 мм рт. ст. 
На протяжении 5 лет (2014–2019 гг.) регулярно госпитализиро-
вался в связи с тяжестью основного заболевания и необходи-

мостью проведения комплекса тестов, направленных на диаг-
ностику возможных осложнений из-за прогрессирования ате-
росклероза.
В 2016 г. при стационарном обследовании у пациента обнару-
жили уплотнение корня аорты и створок аортального клапана
(недостаточность 2–2,5+), надклапанный стеноз аорты, а также
аневризму межпредсердной перегородки. 
В 2019 г. зафиксирована отрицательная динамика: появились
признаки перегрузки левого предсердия (ЛП; p-mitrale), гипер-
трофии миокарда левого желудочка (ЛЖ) и неполная блокада
правой ножки пучка Гиса. Зарегистрировано локальное утол-
щение стенок аорты со стенозированием просвета до 12 мм.
Дилатация ЛП, концентрическая гипертрофия ЛЖ, пролабиро-
вание межпредсердной перегородки в полость правого пред-
сердия на 8 мм. Признаки умеренного надклапанного аорталь-
ного стеноза и трикуспидальной регургитации. 
Дуплексное сканирование экстракраниальных отделов бра-
хиоцефальных сосудов выявило: 
● стеноз общей сонной артерии (ОСА слева 35–40%) 
● полуконцентрическую атеросклеротическую бляшку в устье

внутренней сонной артерии (ВСА – 35–40%)
● бляшка в области бифуркации ОСА справа – 30%
● бляшка до 60% в области бифуркации с переходом в ВСА

дерматология

Пациент с гомозиготной семейной
гиперхолестеринемией: сложный клинический
случай
Гомозиготная форма гиперхолестеринемии – наиболее злокачественная форма наследствен-
ной дислипидемии [1, 2]. Прогноз у больных, страдающих этим заболеванием, чрезвычайно
неблагоприятный. По мнению многих клиницистов, основной риск ранней смерти у обсуж-
даемой категории пациентов связан не с коронарным атеросклерозом, а с быстрым прогрес-
сированием аортального стеноза и надклапанного поражения аорты [3]. Однако своевре-
менная диагностика и последующее адекватное лечение позволяют в значительной мере
улучшить их качество жизни и дальнейший прогноз. В статье мы обсудим тактику ведения
«сложного» пациента 16 лет с подтвержденным диагнозом гомозиготной семейной гиперхо-
лестеринемии (СГХС), а также эффективность тройной комбинированной терапии.

Данные лабораторных тестов, годы

Показатель 2013 2014 2015 2016 2017 2018 2019

ХС, ммоль/л 20,8 17,3 14,4 10,4 12,0 7,3 11,4

ЛПНП, ммоль/л 19,9 15,8 – 7,95 9,95 4,61 7,55

Δ% от исх ЛПНП, % –21 – –60,5 –50 –62

ЛПВП, ммоль/л 0,94 1,03 – 1,73 1,49 1,21 1,22

ТГ, ммоль/л 0,89 1,12 – 0,69 0,49 0,63 0,82

Креатинин, мкмоль/л 44,4 42,3 56 – 53 78

АСТ, Ед/л 24 24 – 25 23 24

АЛТ, Ед/л 13 13 – 18 17 22

ЛДГ, Ед/л – – – 354 312 271

КФК, Ед/л 102 106 – 118 111 115

Примечание. ХС – холестерин, ЛПНП – липопротеины низкой плотности, ЛПВП – липопротеины высокой плотности, ТГ – триглицериды, АСТ –
аспартатаминотрансфераза, АЛТ – аланинаминотрансфераза, ЛДГ – лактатдегидрогеназа, КФК – креатинфосфокиназа.
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Лечение в течение последних 6 лет
Естественное течение атеросклероза у пациента протекало до
начала лечения в январе 2013 г. К этому времени, помимо мас-
сивного кожного и сухожильного ксантоматоза, в сонных арте-
риях сформировались стенозы с максимальным стенозирова-
нием до 50% и начал формироваться аортальный стеноз. 
Во всех международных рекомендациях и консенсусах по СГХС
указано о необходимости срочной, интенсивной и пожизнен-
ной терапии, нацеленной на максимальное снижение уровня
холестерина липопротеинов низкой плотности (ХС ЛПНП) у об-
суждаемой категории пациентов [4–9].
В терапии больных с гомозиготной формой СГЛП применяют
высокие дозы статинов в комбинации с ингибитором абсорб-
ции ХС в кишечнике (эзетемиб), а ингибиторы PSCK9 (эвалоку-
маб) в дополнение к терапии статины + эзетемиб. 
После постановки диагноза были назначены начальные дозы
розувастатина с рекомендациями к повышению дозы статина
до максимальной (40 мг/сут) и переходом на комбинирован-
ную липидснижающую терапию (эзетимиб 10 мг/сут и ингиби-
тор PSCK9 алирокумаб 420 мг/мес). К концу мая 2016 г. макси-
мальная липидснижающая терапия позволила создать и под-
держивать уровень ХС ЛПНП на 58% ниже исходных значений. 
Присоединение к терапии эвалокумаба с целью максимально-

го усиления катаболизма ХС ЛПНП, полученного на фоне ком-
бинации розувастатина 40 мг/сут и эзетемиба 10 мг/сут (–61%)
не дало существенного эффекта в дальнейшем снижении ХС
ЛПНП. 
Тактически добавление ингибитора PSCK9 эвалокумаба в мар-
те 2016 г. привело к усилению и ускорению регрессии ксанто-
матоза, хотя и не сопровождалось дальнейшим снижение
уровня ХС ЛПНП. 
Данные обследования в 2019 г. показали, что на фоне тройной
комбинированной терапии было достигнуто снижение уровня
общего ХС до 11,4 ммоль/л, ХС ЛПНП до 7,5 ммоль/л.
Длительная комбинированная терапия гиполипидемическими
препаратами способствовала поддержанию значений ХС
ЛПНП на уровне – 50–60% от исходных параметров. Это позво-
лило добиться полной регрессии ксантоматоза (см. рисунок), и
замедлить течение коронарного и экстракоронарного атеро-
склероза. 
В 2020 г. физическая активность пациента включала игру в фут-
бол 3–4 раза в неделю в умеренном темпе продолжитель-
ностью до 1 ч. 
На сегодняшний день пациент получает максимальную гипо-
липидемическую терапию из доступной в России (за исключе-
нием процедур ЛПНП-афереза).

Регрессия ксантоматоза в области правого локтевого сустава (апрель 2016 г.): 
а – исходно (январь 2013 г.); б – на лечении (май 2016 г.). Область правого локтевого сустава (а, б) и правого колена (в, г).
Адаптировано с изменениями [10].

Дозы лекарственных препаратов, применявшиеся для лечения пациента

Розувастатин, мг/сут 20 20 20–40 40 40 40 40

Эзетимиб,  мг/сут п/к – – 10 10 10 10 10

Эвалокумаб, мг/мес 420 420 420 420

Примечание. п/к – подкожно.
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