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Hipercholesterolemia rodzinna jest zbyt rzadko 

rozpoznawana i skutecznie leczona 
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Krajowy Rejestr Chorych z

Hipercholesterolemią Rodzinną to program

wczesnego rozpoznawania i prewencji

przedwczesnych zgonów wśród pacjentów z rodzinną

hipercholesterolemią i ich krewnych. Powstał whipercholesterolemią i ich krewnych. Powstał w

czerwcu 2005 r. w ramach „Narodowego Programu

Profilaktyki i leczenia Chorób Układu Sercowo-

Naczyniowego na lata 2003-2005".
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Krajowe Centrum 

Diagnostyki i Leczenia

Hipercholesterolemii Rodzinnej

Familial Hypercholesterolemia 

National Registry (złe tłumaczenie?) 

Diagnosis and Treatment 2010-2014



Założenia z 2009 roku

1.Wdrażanie ogólnopolskiego rejestru FH

2.Wypracowania modelu regionalnego centrum diagnostycznego

Krajowe Centrum Diagnostyki i Leczenia

Hipercholesterolemii Rodzinnej

2.Wypracowania modelu regionalnego centrum diagnostycznego

FH służącego wykryciu możliwie wszystkich przypadków

najczęstszej monogenowej choroby prowadzącej do

przedwczesnego zgonu osób w średnim wieku, opracowania

metody wykrywania zmian wczesnych w układzie s-n oraz

skutecznego leczenia FH celem radykalnego ograniczenia kosztów

pośrednich i bezpośrednich dotychczas ponoszonych w Polsce z

powodu braku w Polsce takiego innowacyjnego modelu



Cele   projektu

• zwiększenie skuteczności rozpoznawania i 

Krajowe Centrum Diagnostyki i Leczenia

Hipercholesterolemii Rodzinnej 2011-14
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leczenia FH

• wyrównanie dostępu do nowoczesnych metod 

diagnostycznych FH 

• wprowadzenie programów edukacyjnych 

dotyczących FH



Krajowe Centrum 

Diagnostyki i Leczenia

Hipercholesterolemii RodzinnejHipercholesterolemii Rodzinnej

MINISTERSTWO ROZWOJU REGIONALNEGO

Program Operacyjny 

Innowacyjna Gospodarka 



FIND A PATIENT,

FIND A FAMILY



Program PASS – tworzenie bazy danych
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Polski Rejestr FH

1000 probantów i członków rodzin 

(42% potwierdzona mutacja LDL, APOB, PCSK9) 



Rozpoznanie: fenotyp czy genotyp?

HoFH
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Rozpoznanie: fenotyp czy genotyp?
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Rozpoznanie: fenotyp czy genotyp?
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Pierwsze 5 lat programu w Holandii 1994-1999

Zbadano 5442 krewnych 239 chorych

18Lancet 2001,357,16537%  mutacja LDL +



Polygenic Hypercholesterolaemia

M.Futema - Londyn

• Polygenic LDL-C gene score based on 

findings of Genome Wide Association 

studies (GWAs)

• A substantial proportion of clinically 

diagnosed FH patients with no detected 

Talmud P et al. Lancet 2013

diagnosed FH patients with no detected 

mutation have polygenic cause as they 

inherit significantly more common mild 

LDL-rising variants than a healthy control 

population

The efficiency of cascade testing in relatives of patients with polygenic FH will 
be compromised
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Rodzinna hipercholesterolemia 

Rejestr Krajowy

Rozpoznanie (próg LDL>240mg%, 6 pkt?)
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A.Węgrzyn, rozprawa dr. 2014.



Poziom odcięcia stężenia LDL

LDL

<30 lat  > 230 mg/dl
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Civeira Am J Card 2008,102,1187

<30 lat  > 230 mg/dl

30-39 > 238 mg/dl

40-40 < 260 mg/dl

>49 >255 mg/dl



Nie ma idealnych kryteriów klinicznych FH
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Wytyczne  NICE  2008 

Cholesterol całkowity >300 mg/dl 

lub LDL>190 mg/dl  
(7,5 mmol/l)

oraz przedwczesna choroba wieńcowa 

Wytyczne NICE 2008

oraz przedwczesna choroba wieńcowa 

w wywiadzie lub w rodzinie

HIPERCHOLESTEROLEMIA 

RODZINNA?

Wykluczyć hipercholesterolemię wtórną
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Poland?

Nordestgaard B G et al. Eur Heart J 2013;34:3478-3490



�Wyszukanie osób z FH
a/ Badanie genetyczne (DNA)

czy tylko rozpoznanie kliniczne?

b/ Kto płaci?

Hipercholesterolemia Rodzinna 

Wyzwania przyszłości – Rejestr?

b/ Kto płaci?

� Pilność wyszukania osób z HF

a/ dawniej głównie przypadki młodych osób z
zawałem serca

b/ wczesne rozpoznanie i agresywne leczenie
najskuteczniejszą prewencją
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Rejestr FH?
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TAK


