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家族性高胆固醇血症（FH)

病因 分型与流行病学

FH可分为杂合子（HeFH）、纯合子（HoFH）、复合
杂合子和双重杂合子4种类型，以前两类多见。

HoFH较为罕见，患病率为1/100万～3/100万。HeFH
患病率约为0.20%～0.48%，基于江苏营养研究的数
据，采用临床标准（改良的DLCN标准）诊断FH，中
国人群FH患病率为0.28%（标化后为0.18%）

家族性高胆固醇血症筛查与诊治中国专家共识 [J]. 中华心血管病杂志, 2018, 46(2): 99-103.

家族性高胆固醇血症，是一种常染色体显性遗传病。
本病患者动脉硬化性心血管疾病风险明显增高，早期
筛查和药物治疗可有效改善存活率。发病呈家族聚集
性，血清低密底脂蛋白胆固醇水平明显增高，动脉硬
化性心血管疾病发生早、进展快，是家族性高胆固醇
血症的主要临床表现。

FH是由负责清除LDL-C的3个主要基因
中的1个或多个发生致病突变引起的，
最常见的突变基因是低密度脂蛋白受
体（LDLR）。其次是脂蛋白B（APOB）
和前蛋白转化酶枯草杆菌蛋白酶
（PCSK9）

正常情况下，LDL颗
粒在肝细胞上被LDLR
解岛分解代谢
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• 血清LDL-C水平明显升高

HeFH患者或HoFH患者的血清LDL-C水平分别为同一家系内未患病者的2倍和4倍。国外研究显示未治疗的HeFH患者血清

LDL-C大多在5.0 mmol/L（191 mg/dl）以上，HoFH患者血清LDL-C水平更高，常>13.0 mmol/L（500 mg/dl）

• 早发ASCVD（动脉粥样硬化心血管疾病）

早发ASCVD是FH的主要临床表现之一，其中早发冠心病是常见的临床表型。HeFH男性患者多于50岁之前发生冠心病，

女性发病年龄略晚于男性。HoFH患者大多在青少年期就发生广泛的动脉硬化，并可见急性心肌梗死、猝死等心血管事

件

• 黄色瘤

皮肤/腱黄色瘤是FH临床诊断的重要标志，多出现在肘关节、膝关节伸侧，或臀部及手部等部位

• 脂性角膜弓

脂性角膜弓是角膜周边部基质内的类脂质沉积，约30%的FH患者有脂性角膜弓。<45岁的患者出现脂性角膜弓是提示FH

的重要临床指标。

• 其他

HoFH患者可出现主动脉瓣叶和主动脉根部以及其他动脉钙化，部分患者还可出现主动脉瓣狭窄等

家族性高胆固醇血症的临床特征

家族性高胆固醇血症筛查与诊治中国专家共识 [J]. 中华心血管病杂志, 2018, 46(2): 99-103.
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中国家族性高胆固醇血症的治疗

治疗目标

成人FH患者

LDL-C目标值：＜
1.8mmol/L(70mg/d

L)合并ASVCD

LDL-C目标值：＜
2.6mmol/L(100mg/
dL)未合并ASCVD

儿童FH患者

LDL-C目标值：＜
3.4mmol/L(13mg/d

L)

家族性高胆固醇血症筛查与诊治中国专家共识 [J]. 中华心血管病杂志, 2018, 46(2): 99-103.
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治疗性生
活方式改

善
药物治疗 血液净化

肝脏移植
以及外科

手术
基因治疗

中国家族性高胆固醇血症的治疗

家族性高胆固醇血症筛查与诊治中国专家共识 [J]. 中华心血管病杂志, 2018, 46(2): 99-103.


