
Наследственные дислипидемии



●     Генетически обусловленные 
(наследственные) дислипидемии (ДЛП) – 
первично возникшие нарушения липидного 
состава крови, в происхождении которых 
ведущая роль принадлежит одному или 
нескольким генетическим дефектам. При этом в 
их развитии во многих случаях предполагается 
определенное дополнительное влияние 
факторов внутренней среды (другие 
заболевания) или внешней среды (особенности 
питания, вредности в быту и на производстве, 
стрессы и др.).

●   Первичные ДЛП надо отличать от вторичных 
нарушений липидного состава крови, 
являющихся симптомами других заболеваний 
(гипотиреоза, сахарного диабета, билиарного 
цирроза печени, хронического 
гломерулонефрита). С учетом такой 
вероятности, первая задача врача, 
сталкивающегося с ДЛП, – дифференцировать 
первичный характер этой патологии от ДЛП как 
признака какой-то иной самостоятельной 
болезни.



Основы биохимии
● Липопротеиды (липопротеины) – это белково-

липидные соединения, состоящие из 
свободного холестерина (ХС), 
эстерифицированного ХС (ЭХС), 
фосфолипидов, триглицеридов (ТГ) и белков – 
аполипопротеинов А, B, C, E. Они способный 
растворятся в крови транспортирую 
липофильные вещества. Имеют гидрофильный 
наружный полюс образованный АПО-белками и 
внутренний липофильный полюс, обращенный к 
липидам, образованный фосфолипидами.

● Виды :
● - Хиломикроны (самая низкая плотность, 

синтезируются в кишечной стенке) 
● - ЛПОНП (менее атерогенны чем ЛПНП)
● - ЛПНП (главный переносчик ХС(70%) и 

наиболее насыщенны им)
● - ЛППП
● - ЛПВП



Основные нарушения обмена 
липидов у детей

● Гипертриглицеридемия 
● - за счет аккумуляции хиломикронов
● - за счет аккумуляции ХС ЛПОНП
● Гиперхолестеринемия
● - уровень ХС ≤ 8 ммоль\л
● - уровень ХС > 8 ммоль\л
● Снижение ХС ЛПВП
● Дислипопротеинемия  



Классификация гиперлипопротеидемий  по Fredrickson 
D. И их этиология

ТИП  Первичные причины

I Дефицит липопротеиновой липазы, дефицит  Апо С II

II a Семейная гомозиготная гиперхолестеринемия

II b Семейная комбинированная гиперхолестеринемия

III Семейная комбинированная гиперлипидемия  

IV Семейная гипертригрицеридемия

V Семейная гипертриглицеридемия Недостаток Апо C II



Вторичные гиперлипидемии
Заболевание ТИП Патогенез

- Сахарный диабет 
- Ожирение 
- Метаболический 
синдром 

I, III, IV, V Снижение активности 
липротеинлипазы, 
повышенный транспорт 
жира

Нефротический синдром II, IV, V Повышенное 
образование 
липопротеинов, увелич. 
Синтез ТГК .

Уремия
IV Повышенный синтез ТГК

Первичный билиарный 
цирроз

II Нарушение синтеза 
липопротеинов

Гипотиреоз II, III, IV Снижение катоболизма



I тип первичной гиперлипидемии 
или гиперхиломикронемия

● Дебют клинический проявлений — детский 
возраст

● Резкое нарастание уровня триглицеридов до 
● 10 000 мг\дл (в норме до 200) за счет фракции 

хиломикронов
● Соотношение ТГ к ХС = 9:1
● Уровень ЛПОНП в норме, ЛПНП и ЛПВП снижен 



Причины

● Генетическое отсутствие  
липопротеинлипазы  в каппилярах жировой 
ткани

● Дефицит апо C-II, который является 
активатором липопротеинолиза



Клинические проявления 

● Внезапные приступы абдоминальной колики
● Проявление панкреатита
● - в норме поджелудочная железа 

секретирует некоторое количество липазы в 
кровь

● - при гиперхиломикронемии 
микроциркуляция крови замедляется из-за 
трудности прохождения больших ХМ через 
каппиляры → образуется большое 
количество медленно перемещающихся 
продуктов расщепления ТГ (НЭЖК) → 
местное раздражение и воспаление, 
повышение активности свободных 
радикалов → активация ПОЛ → 
цитотоксическое и провоспалительное 
действие 



Появляются эруптивные ксантомы на коже без 
определенной локализации



Клинические проявления

● Характерна гепатоспленомегалия 
вследствие перегруженности каппиляров 
печени и селезёнки ХМ , которые в свою 
очередь захватываются клетками РЭС, что 
приводит к увеличению этих органов 

● Инфаркт селезёнки не является 
исключением



Диагностика гиперлипопротеидемии I типа 
● Появление сливкообразного слоя (ХМ) в 

пазме, помещенной в холодильник на 24 
часа. Слой может достигать 1\3 от общего 
кол-ва



Лечение гиперхиломикронемии

● До 2-х лет никаких органичений
● После 2-х лет строгое соблюдение диеты !
● Энтеросорбенты
● Старше 10 лет — ксеникал (ингибитор 

кишечных липаз)
● Желчегонная терапия — хофитол, урсосан 
● При рецедивирующих панкреатитах — 

интенсивная терапия - плазмоферез 



Гиперлипопротеидемия IIA (семейная гомозиготная 

гиперхолестеринемия) 
● Редкое, тяжелое врожденное заболевание, 

характеризующиеся чрезвычайно ранним 
развитием атеросклероза, на фоне необычно 
высокого уровня холестерина в крови, за счет 
холестерина ЛПНП. 

● Причиной обычно является нарушение 
экспрессии рецепторов к ЛПНП, в итоге ЛПНП 
не подвергаются утилизации и циркулируют в 
крови, откладываясь на стенках различных 
сосудах и в разных органах.

● Возникновение атеросклероза в первой 
декаде жизни, без лечения нередко 
заканчивается смертью от инфаркта миокарда 
уже в подростковом возрасте.

● Эпидемиология: встречаемость около 1 
больного на 1 000 000 населения

● Существует еще и гетерозиготная форма, 
которая возникает, когда у одного из 
родителей имеется дефектный ген к ЛПНП 
рецепторам, а у другого нет такой патологии



Диагностика 

● Лабораторные признаки: повышение уровня 
общего холестерина (за счет ХС ЛПНП) от 
7.5 — 13 ммоль\л (гетерозиготная форма) до 
16 — 20 ммоль\л (гомозиготная форма) 

● Клинические признаки :
● - наличие ксантом на ахилловых  

сухожилиях, на разгибательных сухожилиях 
кистей, стоп. Реже коленные и локтевые 
области.

● - ксантеллазмы в области верхних и нижних 
век

● - отложение холестерина во внутреннюю 
оболочку радужки глаза (arcus lipoidea) 

● Анализ ДНК на мутацию 



Клинические проявления
● Атеросклероз аорты, сонных артерий, 

бедренных и коронарных сосудов

Интима аорты



Клинические проявления



Клинические проявления





Гиперлипидемия II B  - семейная 
комбинированная ГЛ

● IIb тип ГЛП отличается от IIa типа только тем, 
что при нем повышается не только уровень 
ХС, но и содержание ТГ, достигая примерно 
250 – 300 мг/дл (2,8 – 3,4 ммоль/л). 
Патогенез IIb типа ГЛП такой же, как при IIa 
типе, повышение же уровня ТГ обусловлено 
дополнительными нуклеотидными 
полиморфизмами, особенностями питания 
или иными специфическими условиями 
внешней или внутренней среды.



Гиперлипидемия III типа или комбинированная 
семейная гиперлипидемия 

● При редком III типе ГЛП определяются очень 
высокие уровни как ХС, так и ТГ, достигающие 
350 – 400 мг/дл. Патогномоничным признаком 
этого типа ГЛП является наличие особых 
липопротеидов, которые при электрофорезе 
ведут себя как ЛПНП, а при 
ультрацентрифугировании идентифицируются 
как ЛПОНП (Климов А. Н., Никульчева Н. Г., 
1999). Эти особые липопротеиды получили 
наименование бета-фракции ЛПОНП.

● Известно, что в основе ГЛП III типа лежит 
генетически детерминированный синтез 
аномальной формы апоЕ, которая не может 
связаться с клеточным рецептором к апоЕ , что 
в итоге нарушает утилизацию липопротеинов, 
которые циркулируя в крови поражают интиму 
сосудов. 

● Необычность этой формы 
дисбеталипопротеидемии заключается в 
том, что нарушается нормальная 
трансформация бета-ЛПОНП и ЛППП в 
ЛПНП, т.е. концентрация последнего вида 
липопротеидов (ЛПНП) в плазме крови 
снижается, но при этом идет быстрое 
прогрессирование атеросклероза.



Гиперлипидемия IV типа или семейная 
гипертриглицеридемия

● IV тип ГЛП в основном связывают с довольно 
значительным повышением содержания ТГ, чаще 
всего в пределах 350 – 500 мг/дл (3,9 – 5,6 
ммоль/л), при этом отсутствует резко выраженный 
подъем ХС (его уровень редко бывает выше, чем 
250 – 300 мг/дл), ХМ обычно не обнаруживаются. 
Подъем содержания ХС при IV типе ГЛП тоже, как 
правило, отмечается, поскольку в состав ЛПОНП, 
которые при этом образуются в большом 
количестве, входят не только ТГ, но и ХС.

● При семейных формах гипертриглицеридемии 
(ГТГ) высокий уровень ТГ и ЛПОНП чаще всего 
связан с нарушением липолиза в связи с 
генетически обусловленной низкой активностью 
липопротеидной липазы крови.

● Довольно часто при IV типе ГЛП в дальнейшем 
присоединяется резистентность к инсулину с 
нарушением толерантности к углеводам и 
развитием сахарного диабета II типа. 
Клиническими осложнениями при IV типе ГЛП 
нередко бывают атеросклеротические поражения 
коронарных артерий и церебрального бассейна с 
ишемическими нарушениями коронарного и 
мозгового кровообращения.

● IV тип ГЛ протекает легче остальных и 
характеризуется развитием атеросклероза в более 
позднем возрасте (40-50 лет) 



Гиперлипидемия V типа 

● V тип ГЛП по липидному составу крови почти 
не отличается от I типа, т. е. при V типе ГЛП 
тоже наблюдается высокое содержание ТГ, 
ЛПОНП и ХМ. Повышен и уровень ХС крови. 
Как правило, этому типу ГЛП сопутствует 
выраженное нарушение толерантности к 
углеводам или сахарный диабет II типа. В 
отличие от I типа ГЛП, V тип развивается в 
зрелом возрасте, гепатолиенальный 
синдром выражен менее отчетливо (печень и 
селезенка увеличены умеренно).



Наследственные гиперлипидемии 
ПРОТОКОЛ ОБСЛЕДОВАНИЯ

● Обследование детей, родители или 
прародители которых имеют раннее 
развитие (до 55 лет) :

● - ангиографически подтвержденного 
коронарного атеросклероза

● - инфаркта миокарда
● - стенокардии
● - распространенного атеросклероза 

периферических сосудов
● - инсульта
● - внезапной коронарной смерти



Наследственные гиперлипидемии 
ПРОТОКОЛ ОБСЛЕДОВАНИЯ

● Обследование детей, родители которых 
имеют высокий уровень общего холестерина 
(> 240 мг\дл), даже без клинических 
проявлений заболеваний ССС

● Обследование детей из семей с другими 
факторами риска (АГ, курение, гиподинамия, 
СД, ожирение) даже при отсутствии 
атеросклеротического анамнеза (???)



Гиперхолестеринемия 
дислипопротеинемия

● Диета 
● Желчегонная терапия — хофитол, 

урсофальк
● Гепатопротекторы — гептрал, ливерайт
● Антиоксидантная терапия — Q10, элькар, 

вит. Е, селен, глутатион
● Мукофальк — слабительное растительного 

происхождения
● Про- и пребиотики
● Эзетрол 10 мг\сут у детей старше 10 лет — 

гиполипидемический препарат, локализуясь 
на щеточной каёмке эпителия тонкой кишки, 
препятствует всасыванию холестерина  



Гиперхолестеринемия свыше 20 ммоль\л, в 
частности при гомозиготной СГХ(IIA)

● ЛПНП-аферез 
● Статины 

● Перспективные методы лечения :
● Операция Бухвальда — Савельева — 

частичное илеоцекальное шунтирование 
● Пересадка печени
● Генная терапия 



Гиперлипидемия
(алгоритм обследования детей)

● Оценка липопротеинового профиля — анализ 
после 12 часового голодания, опеределение, 
ОХС, ХС ЛПВП, ТГ, обязательный расчет ХС 
ЛПНП, ЛПОНП.

● Результаты :
● 1. Высокий уровень ХС ЛПНП(> 130 мг\дл) 

→если после повторного обследования картина 
не меняется то :

● - тщательное клиническое обследование
● - обследование всех членов семьи
● - цель лечения — ХС ЛПНП <110-130 мг\дл.
● 2. Пограничный уровень ХС ЛПНП 110-129 мг\дл  

→ если после повторного обследования картина 
не меняется то:

● - повторное обследование через 1 год, 
гиполипидемическая диета и снижение влияния 
факторов риста

● 3. Допустимый уровень ХМ ЛПНП <110 мг\дл  → 
если после повторного обследования картина не 
меняется то: 

● - повторное обследование через 5 лет, 
рациональное питание и снижение влияния 
факторов риска 



Гипероипидемия 
(алгоритм обследования детей)

● Уровень ОХС у родителей >240 мг\дл? 
Оцениваем ур. ОХС у детей:

● 1. Допустимый уровень ОХС = 170 мг\дл → 
повторное обследование через 5 лет, советы 
по диете и тд.

● 2. Пограничный уровень ОХС = 170-199 
мг\дл → если после повторного 
обследования:

● - <170 мг\дл → повторное обследование 
через  5 лет

● - >170 мг/дл → оценка липопротеиного 
профиля, тщательный сбор анамнеза и тд.

● 3. Выскоий уровень ОХС = >200 мг\дл → 
оценка липопротеиного профиля, 
тщательный сбор анамнеза и тд.
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