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Prevalence of Familial Hypercholesterolemia in the Russian Federation
Распространенность семейной гиперхолестеринемии в Российской Федерации

Цель. Изучить распространенность семейной гиперхолестеринемии (СГХС), особенностей клинического течения и лечения заболевания в
различных регионах Российской Федерации (РФ); в данной работе описываются дизайн и характеристики пациентов, включенных в иссле-
дование.
Материал и методы. Участники исследования были отобраны из числа лиц, включенных в исследование «Эпидемиология сердечно-сосу-
дистых факторов риска и заболеваний в регионах Российской Федерации» (ЭССЕ-РФ) из различных регионов РФ. В исследование включены
лица с уровнем холестерина липопротеинов низкой плотности (ХС ЛПНП)>4,9 ммоль/л или уровнем ХС ЛПНП>1,8 ммоль/л, но ≤4,9
ммоль/л на фоне терапии статинами, по данным, полученным в исследовании ЭССЕ-РФ. Участников приглашают для осмотра и опроса экс-
пертами в области диагностики СГХС. На визите собирают следующую информацию: возраст, пол, статус курения, наличие артериальной ги-
пертензии, история развития ишемической болезни сердца, инсульта, атеросклероза церебральных и периферических артерий, показатели
ХС ЛПНП, вид, объем и продолжительность гиполипидемической терапии на протяжении жизни, наличие и даты развития вторичных
причин гиперлипидемии, семейный анамнез развития ранних сердечно-сосудистых заболеваний, атеросклеротических заболеваний, по-
вышенного уровня ХС ЛПНП у родственников 1-й и 2-й степени родства. Всех пациентов осматривают на предмет наличия ксантом (ахилловых,
пястных, локтевых, коленных сухожилий) и липоидной дуги роговицы. На визите производят взятие крови для последующего биобанкиро-
вания, измерения текущих уровней липидов крови, исключения вторичных форм гиперхолестеринемии (для последующего определения
уровней ферментов печени, тиреотропного гормона) и генетического тестирования. Диагноз СГХС выставляют на основании голландских
критериев Dutch Lipid Clinical Network Criteria (DLCN). Также всех участников исследования проверяют на соответствие диагнозу СГХС по кри-
териям Саймона Брума. Всем пациентам с определенным или вероятным диагнозом СГХС согласно критериям DLCN или критериям Саймона
Брума проводят ультразвуковое исследование сонных, бедренных артерий и сердца и молекулярно-генетическое тестирование на наличие
вариантов генов LDLR, APOB и PCSK9.
Результаты. Из 16360 участников исследования ЭССЕ-РФ в 10 регионах критериям включения в данное исследование соответствуют 1787
человек (10,9%), мужчины составляют 35,4%, из них 1150 (7%) человек имели уровень ХС ЛПНП более 4,9 ммоль/л и 637 (3,9%) имели
уровень ХС ЛПНП от 1,81 ммоль/л до 4,9 ммоль/л на фоне гиполипидемической терапии. При сравнении исходных когорт участников из
10 регионов против 3-х ранее обследованных регионов, а также отобранных подгрупп в этих когортах отмечаются достоверные различия по
целому ряду параметров, таких как возраст, уровень общего холестерина, триглицеридов, ХС ЛПНП, частоты сердечно-сосудистых заболе-
ваний, что может свидетельствовать о наличии региональных различий в распространенности СГХС.
Заключение. Анализ клинических данных участников исследования ЭССЕ-РФ показывает, что более 10% лиц требуется проведение допол-
нительного обследования с целью верификации диагноза СГХС, при этом возможны региональные различия в распространенности СГХС.
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Aim. To study the prevalence of familial hypercholesterolemia (FH), the characteristics of the clinical features and treatment of the disease in selected
regions of the Russian Federation, this article describes the design and initial characteristics of patients included in the study.
Material and methods. The study participants were selected among those included in the study “Epidemiology of cardiovascular risk factors and
diseases in the regions of the Russian Federation” (ESSE-RF) in different regions of the Russian Federation. The study included individuals with low-
density lipoprotein cholesterol (LDL-C) levels >4.9 mmol/l or LDL-C levels >1.8 mmol/l, but ≤4.9 mmol/l during statin therapy, according to the data
obtained in the ESSE-RF study. These persons are invited for examination and questioning by experts in the field of FH diagnostics. On the basis of the
survey data and provided medical documentation, the following information is collected: age, sex, smoking status, presence of hypertension, history
of coronary artery disease, stroke, atherosclerosis of cerebral and peripheral arteries, LDL-C level, type, volume and duration of lipid-lowering therapy
throughout life, presence and dates of secondary causes of hyperlipidemia, information about the family history of development of early cardiovascular
diseases and atherosclerotic diseases, increased levels of LDL-C in relatives of the 1st and 2nd degree of kinship. All patients are examined for the
presence of tendon xanthomas (Achilles, metacarpal, elbow, knee tendons) and Corneal arcus. During the visit, blood is taken for subsequent
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Семейная гиперхолестеринемия (СГХС) – моно-
генное заболевание с преимущественно аутосомно-
доминантным типом наследования, сопровождаю-
щееся значительным повышением уровня холестерина
липопротеидов низкой плотности (ХС ЛПНП) в крови,
и как следствие, преждевременным развитием и про-
грессирующим течением сердечно-сосудистых забо-
леваний (ССЗ) атеросклеротического генеза [1]. Со-
гласно данным мета-анализа от 2017 г. распростра-
ненность гетерозиготной СГХС в мире составляет 1 на
250 человек, при этом отмечаются значительные ре-
гиональные различия в распространенности заболе-
вания [2]. Ранее в рамках суб-исследования ЭССЕ-РФ
в Тюменской, Кемеровской областях и в Приморском
крае нами было показано, что в двух регионах Сибири
(Тюменская и Кемеровская области) распространен-
ность СГХС существенно выше – 1 на 108 человека, а
в Приморском крае распространенность СГХС составила
1 на 172 человека [3,4]. Российская Федерация (РФ)
– многонациональная страна со значительными гео-
графическими и климатическими различиями, поэтому
дальнейшее изучение эпидемиологии СГХС в различ-
ных регионах РФ важно для понимания межрегио-
нальных различий в бремени СГХС и ее вклада в сер-
дечно-сосудистую смертность. С этой целью мы за-
планировали и провели с 2017 г. по 2019 г. исследо-
вание более крупной выборки населения РФ в когорте
участников эпидемиологического исследования 
ЭССЕ-РФ из 10 регионов: Республика Карелия, г. Санкт-
Петербург, Вологодская область, Ивановская область,
Самарская область, Воронежская область, Оренбургская
область, Омская область, Томская область и Красно-
ярский край. Описание дизайна исследования и ис-

ходных характеристик участников исследования яв-
ляются целью данной работы.

Материал и методы
Набор участников исследования

Участники исследования были отобраны из числа
лиц, включенных в исследование «Эпидемиология
сердечно-сосудистых факторов риска и заболеваний
в регионах РФ» (ЭССЕ-РФ) [5]. ЭССЕ-РФ – многоцент-
ровое эпидемиологическое исследование, проводи-
мое в течение 2012-2013 гг. и охватившее 12 регио-
нов России (Владивосток, Вологда, Воронеж, Иваново,
Красноярск, Оренбург, Самара, Волгоград, Санкт-Пе-
тербург, Северная Осетия [Алания], Томск, Тюмень),
различающихся климатическими, географическими,
экономическими и демографическими характеристи-
ками. В 2014 г. к исследованию присоединился регион
Кемерово, в 2017 г. – Республика Карелия, Омская
область, Краснодарский край и Рязанская область. Для
ЭССЕ-РФ случайным образом было отобрано из каж-
дого региона около 1600 человек в возрасте 25-64
лет. При прямом контакте на каждого участника ис-
следования заполнялись опросники. У всех участников
исследования проводилось взятие крови, был изме-
рен уровень ХС ЛПНП. Все анализы крови проводи-
лись в сертифицированной центральной лаборатории
с использованием автоматического биохимического
анализатора крови ARCHITECT c8000 и диагностиче-
ских наборов (Abbott). Все испытуемые были опро-
шены по поводу приема статинов и других гиполипи-
демических средств. Ишемическая болезнь сердца
(ИБС) и предшествующий инфаркт миокарда (ИМ)
были диагностированы на основании опросника Ро-
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biobanking, measurement of current blood lipid levels, elimination of secondary forms of hypercholesterolemia (for subsequent determination of liver
enzymes, thyroid stimulating hormone) and genetic testing. The diagnosis of FH is based on Dutch Lipid Clinical Network Criteria (DLCN). Besides, all
participants in the study are tested for compliance with the diagnosis of FH according to Simon Broome criteria. All patients with a definite or probable
diagnosis of FH according to DLCN or Simon Broome criteria are subjected to ultrasound examination of carotid, femoral arteries and heart and
molecular genetic testing for LDLR, APOB and PCSK9 gene variants.
Results. Out of 16 360 participants of the ESSE-RF study in 10 regions, 1787 people (10,9%) met the criteria for inclusion in this study. Among
them, men accounted for 35.4%, of which 1150 (7%) patients had a LDL-C level >4.9 mmol/l and 637 (3,9%) had a LDL-C level from 1,81
mmol/l to 4.9 mmol/l during lipid-lowering therapy. When compared to the original cohorts of participants from the 10 regions as compared to 3 pre-
viously surveyed regions and selected sub-groups within these cohorts we observed significant differences in several parameters such as age, total
cholesterol level, triglycerides, LDL-C, the frequency of cardiovascular diseases, that may indicate regional differences in FH prevalence.
Conclusion. The analysis of clinical data of the participants of the ESSE-RF study shows that more than 10% of individuals require an additional exam-
ination to verify the FH diagnosis, and regional differences in the FH prevalence are possible. 
Keywords: ESSE-RF study, familial hypercholesterolemia, prevalence, Russian Federation.
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уза, либо положительного ответа пациента на вопросы,
касающиеся ранее установленных диагнозов – либо
ИБС, либо ИМ [5,6].

Стоит отметить, что в рамках исследования ЭССЕ-РФ
лишь частично собиралась информация, необходимая
для постановки диагноза СГХС, так пациенты не осмат-
ривались на наличие кожных и сухожильных ксантом,
ксантелазм, у них не собиралась информация об отяго-
щенном семейном анамнезе по повышенному уровню
ХС, но данные ЭССЕ-РФ позволили организовать вы-
борку для исследования по оценке распространенности
СГХС в РФ. Выборку составили участники исследования
ЭССЕ-РФ, проходившего в 10 регионах РФ, соответ-
ствующих критериям включения, перечисленным ниже.
Дизайн исследования представлен на рис. 1.

Критерии включения
• Участие в исследовании ЭССЕ-РФ 
• Уровень ХС ЛПНП>4,9 ммоль/л или уровень 

ХС ЛПНП>1,8 ммоль/л, но ≤4,9 ммоль/л на фоне
терапии статинами по данным, полученным в иссле-
довании ЭССЕ-РФ.

Методы обследования
Указанные лица приглашаются для осмотра и

опроса экспертами в области диагностики СГХС. На
визите каждый из участников исследования подписы-
вает информированное согласие.

На визите, на основании данных опроса и предо-
ставленной медицинской документации, собирается
следующая информация: возраст, пол, статус курения,
наличие артериальной гипертензии, история развития
ИБС, инсульта, атеросклероза церебральных и пери-

ферических артерий, показатели ХС ЛПНП, вид, объем
и продолжительность гиполипидемической терапии
на протяжении жизни, наличие и даты развития вто-
ричных причин гиперлипидемии (гипотиреоз, жиро-
вая болезнь печени, билиарный цирроз, холестаз, хро-
нический холецистит, нефротический синдром,
хроническая почечная недостаточность, гемодиализ,
сахарный диабет, синдром Кушинга, дисгаммаглобу-
линемия, подагра, анорексия, синдром поликистозных
яичников, беременность, прием циклоспорина, прием
глюкокортикостероидов, прием оральных контрацеп-
тивов). Кроме того, на визите собирается информация
о семейном анамнезе развития ранних сердечно-со-
судистых заболеваний атеросклеротического генеза,
повышенного уровня ХС ЛПНП у родственников 1-й и
2-й степени родства. Все пациенты осматриваются на
предмет наличия ксантом (ахилловых, пястных, лок-
тевых, коленых сухожилий) и липоидной дуги рого-
вицы. На визите производится взятие крови для после-
дующего биобанкирования, измерения текущих
уровней липидов крови, исключения вторичных форм
гиперхолестеринемии (для последующего определе-
ния уровней ферментов печени, тиреотропного гор-
мона) и генетического тестирования.

Диагноз СГХС выставляется на основании голланд-
ских критериев Dutch Lipid Clinical Network Criteria
(DLCN) [7] с учетом следующих данных:
• Семейная история ранней ИБС и повышенного

уровня ХС ЛПНП (>4,9 ммоль/л) у родственников
первой степени родства;

• История ранних ИБС и/или атеросклероза цереб-
ральных или периферических сосудов у пациента;

• Наличие ксантом сухожилий;
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Figure 1. Study Design
Рисунок 1. Дизайн исследования

FH – familial hypercholesterolemia, LDL-C – low density lipoprotein cholesterol, DLCN – Dutch Lipid Clinical Network Criteria
СГХС – семейная гиперхолестеринемия, ХС ЛПНП – холестерин липопротеинов низкой плотности, DLCN – Dutch Lipid Clinical Network Criteria

Definite diagnosis of FH
Диагноз СГХС определенный

Probable diagnosis of FH
Диагноз СГХС вероятный

Possible diagnosis of FH
Диагноз СГХС возможный

Persons aged 25-64 at the time of inclusion in the ESSE-RF
Лица в возрасте 25-64 лет на момент включения в ЭССЕ-РФ

LDL-С> 4.9 mmol/L OR LDL-С 1.8-4.9 mmol/L with statin therapy
ХС ЛПНП >4,9 ммоль/л ИЛИ ХС ЛПНП 1,8-4,9 ммоль/л на фоне терапии статинами

FH is absent
СГХС отсутствует

Definite diagnosis
Диагноз определенный

Probable diagnosis
Диагноз вероятный

Definite and possible diagnosis
Диагноз определенный 

и возможный

Possible diagnosis
Диагноз возможный

Verification of FH with DLCN criteria
Верификация СГХС согласно критериям DLCN

FH prevalence calculation
Расчет распространенности СГХС
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• Наличие дуги роговицы у пациента младше 45 лет;
• Уровень ХС ЛПНП у пациента и его диапазон (4,0-

4,9 ммоль/л; 4,91-6,44 ммоль/л; 6,45-8,5
ммоль/л; >8,5 ммоль/л)

• Учет наличия ранее выявленного патогенного вари-
анта генов LDLR, APOB и PCSK9

Наличие в анамнезе ИМ, нестабильной стенокар-
дии или реваскуляризации коронарных артерий ве-
рифицируют при наличии медицинской документа-
ции, подтверждающей вышеуказанные события и
состояния. ИМ устанавливают в соответствии с третьим
универсальным определением ИМ Европейского об-
щества кардиологов (2012 г.). При отсутствии ранее
перенесенных ИМ, нестабильной стенокардии или
операции реваскуляризации коронарных артерий ди-
агноз ИБС верифицируют на основании предостав-
ленных результатов ранее проведенных обследований
(положительного нагрузочного теста, данных корона-
роангиографии)в соответствии с современными кли-
ническими рекомендациям по диагностике ИБС [9].
Всем пациентам без подтвержденного по данным ра-
нее проведенного обследования диагноза ИБС про-
водится оценка предтестовой вероятности ИБС [9].

Наличие атеросклероза церебральных и/или пе-
риферических артерий устанавливают на основании
медицинской документации, принесенной на визит
участником исследования. Данные о родственниках
собираются на основании медицинской документа-
ции, принесенной на визит участниками исследова-
ния, или со слов участника исследования.

Диагноз СГХС устанавливается как «определен-
ный», если, согласно голландским критериям, общий
балл будет >8, «вероятный», если общий бал составит
6-8, «возможный», если получено 3-5 баллов, и от-
рицательный – при получении <3 баллов.

Также все участники исследования проверяются на
соответствие диагнозу СГХС по критериям Саймона
Брума [7].

Молекулярно-генетическое тестирование на нали-
чие вариантов генов LDLR, APOB и PCSK9 и определе-
ние полигенного SCORE выполняется с помощью тар-
гетного секвенирования (Ion S5, Thermo Fisher, USA) у
каждого участника исследования с определенным или
вероятным диагнозом СГХС согласно голландским
критериям или критериям Саймона Брума.

Всем пациентам с определенным или вероятным
диагнозом СГХС согласно голландским критериям или
критериям Саймона Брума проводится ультразвуковое
исследование сонных, бедренных артерий и сердца.

Ультразвуковое исследование артерий проводится
одним оператором в В-режиме линейным датчиком
ультравысокого разрешения 5-12 МГц (Samsung Medi-
son MySono U6). Все измерения проводят в момент
R-зубца на электрокардиограмме, регистрируемой во

время исследования.
При дуплексном сканировании бассейна сонных

артерий на всем протяжении с обеих сторон в трех
продольных сечениях, полученных прямым, латераль-
ным и задним доступом, а также в поперечном сече-
нии исследуются общая сонная артерия, бифуркация
общей сонной артерии и внутренняя сонная артерия.
При дуплексном сканировании бассейна бедренных
артерий с обеих сторон в продольном сечении пря-
мым доступом и в поперечном сечении исследуются
на всем протяжении общая бедренная артерия, би-
фуркация общей бедренной артерии и проксималь-
ный сегмент поверхностной бедренной артерии на
протяжении 1,5 см.

Атеросклеротическую бляшку, выявленную как в
сонных, так и в бедренных артериях, определяют как
фокальное утолщение стенки сосуда более чем на 50%
по сравнению с окружающими участками стенки со-
суда или как фокальное утолщение комплекса интима-
медиа более чем на 1,5 мм, выступающее в просвет
сосуда [10].

При оценке средней толщины комплекса интима-
медиа (ТИМср) производят измерение ТИМ дальней
от датчика стенки как расстояние между просветом со-
суда и адвентицией с обеих сторон в продольном сече-
нии. Измерение ТИМср осуществляют в автоматиче-
ском режиме с помощью автоматического модуля
количественной оценки ТИМ в дистальной трети об-
щей сонной (бедренной) артерии на расстоянии 1 см
проксимальнее бифуркации.

При эхокардиографии (Samsung Medison MySono
U6) оценивается максимальный и средний транскла-
панный градиент давления, а также максимальная ско-
рость трансаортального потока.

Для статистической обработки полученных резуль-
татов использовали статистический пакет Statistica 8.0
(Statsoft Inc., США). P<0,05 рассматривали как кри-
терий статистической значимости различий, данные
представлены в виде медиана (25-75 процентили).
Различия между группами выявляли с помощью не-
параметрического критерия Манна-Уитни. Статисти-
ческую значимость различий качественных признаков
в сравниваемых группах оценивали при помощи кри-
терия χ2 с поправкой Йейтса на непрерывность для
таблиц 2×2. 

Исследование поддержано независимым этиче-
ским комитетом и проводится в соответствии с Хель-
синской Декларацией и другими нормативными до-
кументами НМИЦ ПМ.

Результаты
Исходные характеристики всех участников иссле-

дования ЭССЕ-РФ и лиц, отобранных по критериям
для дополнительного обследования, представлены в
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табл. 1. Данные представлены для 10 регионов, в ко-
торых проходит обследование в настоящее время.
Также для сравнения представлены данные трех ре-
гионов (Тюменская и Кемеровская области, Примор-
ский край), в которых ранее прошло обследование по
данному протоколу, и обобщенные данные для всех
13 регионов. Из 16360 участников исследования
ЭССЕ-РФ в 10 регионах критериям включения в дан-
ное исследование соответствуют 1787 человек
(10,9%), мужчины составляют 35,4%, из них 1150
(7%) человек имели уровень ХС ЛПНП>4,9 ммоль/л
и 637 (3,9%) имели уровень ХС ЛПНП от 1,81
ммоль/л до 4,9 ммоль/л на фоне гиполипидемиче-
ской терапии. Частота курения в этих двух подгруппах
составляет 37,1%, частота АГ – 74,1% среди лиц с 
ХС ЛПНП>4,9 ммоль/л и 91% среди лиц, находящихся
на гиполипидемической терапии, данные подгруппы
также различаются по частоте острого нарушения моз-
гового кровообращения (3,2% и 7,1%, соответ-
ственно), сахарного диабета (5,9% и 21,9%), ИБС
(13% и 34,1%) и ИМ (3,4% и 18,1%). В подгруппе
лиц с уровнем ХС ЛПНП>4,9 ммоль/л уровень общего
холестерина составил 7,55 (7,15-8,02) ммоль/л, уро-
вень триглицеридов (ТГ) 1,67 (1,26-2,21) ммоль/л,
уровень холестерина липопротеинов высокой плот-
ности (ХС ЛПВП) – 1,38 (1,21-1,60) ммоль/л, а уро-
вень ХС ЛПНП – 5,33 (5,08-5,74) ммоль/л. В под-
группе лиц, находящихся на гиполипидемической
терапии, уровень общего холестерина составил 5,28
(4,50-6,02) ммоль/л, уровень ТГ – 1,48 (1,04-2,09)
ммоль/л, уровень ХС ЛПВП – 1,31 (1,08-1,52)
ммоль/л, а уровень ХС ЛПНП – 3,12 (2,55-3,85)
ммоль/л.

При сравнении исходных когорт участников из 10
регионов против 3-х регионов, а также отобранных
подгрупп в этих когортах отмечаются достоверные раз-
личия по целому ряду параметров (табл. 1), что может
свидетельствовать о наличии региональных различий
в распространенности СГХС. 

Обсуждение
В РФ ССЗ продолжают быть ведущей причиной

смертности населения. Одним из направлений для
снижения смертности от ССЗ является активное вы-
явление и лечение пациентов высокого и очень высо-
кого сердечно-сосудистого риска. К таким пациентам
относятся и пациенты с СГХС. Представленное иссле-
дование ставит целью изучить распространенность
СГХС в различных регионах РФ для последующей раз-
работки и клинико-экономической оценки националь-
ной программы скрининга и лечения пациентов с
СГХС. Исследования, проведенные среди данной
группы пациентов еще до появления эффективных ги-
полипидемических препаратов, в частности, статинов,

показали, что без гиполипидемической терапии у муж-
чин с гетерозиготной формой СГХС ИБС манифести-
рует в среднем в возрасте 40 лет, а у женщин на 10
лет позже, и это приводит с сокращению продолжи-
тельности жизни у таких пациентов на 10-15 лет. Так,
продолжительность жизни у нелеченных мужчин с ге-
терозиготной формой СГХС составляет 53 года, а у
женщин – 62 года [1]. Напротив, эффективная гипо-
липидемическая терапия, проводимая с подростко-
вого возраста, способна увеличить продолжительность
жизни таких пациентов до среднепопуляционной [7].
В настоящее время всем взрослым пациентам с уста-
новленным диагнозом СГХС рекомендовано назначать
терапию статинами в высокоинтенсивном режиме с
целью достижения целевого уровня ХС ЛПНП [7,8]. В
случае если на фоне приема максимально рекомен-
дованных (согласно инструкции по применению) или
максимально переносимых пациентом доз статинов
уровень ХС ЛПНП остается >2,5 ммоль/л при отсут-
ствии ССЗ или выше 1,5 ммоль/л при наличии ССЗ
атеросклеротического генеза, рекомендуется назначать
эзетимиб 10 мг/сут и/или ингибитор PCSK9 в комби-
нации со статинами. При недостижении целевых
значений ХС ЛПНП на тройной гиполипидемической
терапии возможно дополнительное проведение про-
цедур ЛПНП-афереза [8].

Заключение
Анализ клинических данных участников исследо-

вания ЭССЕ-РФ показывает, что у более 10% лиц тре-
буется проведение дополнительного обследования с
целью верификации диагноза СГХС, при этом воз-
можны региональные различия в распространенности
СГХС. Представленное исследование ставит целью из-
учить распространенность СГХС в различных регионах
РФ для последующей разработки и клинико-эконо-
мической оценки национальной программы скри-
нинга и лечения пациентов с СГХС, так как ранняя по-
становка диагноза и достижения целевых значений
ХС ЛПНП – залог снижения сердечно-сосудистой
смертности у пациентов с семейной гиперхолестери-
немией.
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