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Az Észak-Alföldi régió familiáris hypercholesterinaemiás
betegeinek jellemzôi – a familiáris hypercholesterinaemia
regiszter jelentôsége
SZÔKE CSENGE, ZSÍROS NOÉMI, LÔRINCZ HAJNALKA, PARAGH GYÖRGY, HARANGI MARIANN

BEVEZETÉS – A familiáris hypercholesteri-
naemia (FH) örökletes anyagcsere-beteg-
ség, mely jelentôsen emelkedett össz- és
LDL-C-szinttel jár, és korai szív- és érrend-
szeri szövôdmények okozója. Felismerése,
a járulékos kockázati tényezôk azonosítá-
sa, és a korai, hatékony lipidcsökkentô
kezelés alkalmazása kiemelten fontos
feladat. Ezért tûztük ki célul az FH-regiszter
regionális adatainak feldolgozását.
BETEGEK ÉS MÓDSZEREK – 192 FH-be -
tegnél az anamnesztikus adatok, a fizikális
vizsgálat, a laboratóriumi paraméterek
eredményei mellett az alkalmazott kezelés
hatására elért lipidértékek összesítését vé -
geztük el. Az FH diagnózisának felállításá-
hoz a Dutch Lipid Clinic Network krité -
riumrendszert alkalmaztuk. 
EREDMÉNYEK – A 140 nô és 52 férfi élet-
kora 49,4 ± 15,7 év, a BMI 25,8 ± 4,5
kg/m2 volt. Anamnézisükben 38,5%-ban
szerepelt hypertonia, 2,1%-ban diabetes
mellitus, 12%-ban dohányzás. A diagnózis
felállításakor az összkoleszterinszint 8,92 ±
2,71 mmol/l, az LDL-C-szint 6,04 ± 1,9
mmol/l volt. A genetikai vizsgálat 53 eset-
ben (27,6%) támasztotta alá az FH diag -
nózisát. 110 beteg (57,3%) részesül statin-,
80 (41,7%) ezetimib-, 26 (13,5%) pedig
PCSK9-gátló-kezelésben. Negyvenöt beteg
(23,4%) igazoltan statinintoleráns volt. A
ke zelés mellett elért összkoleszterinszint
5,86 ± 2,15 mmol/l (–34,3%), az LDL-C
3,42 ± 1,69 (–43,4%) mmol/l.
KÖVETKEZTETÉSEK – A regiszterben sze-
replô FH-betegek száma jelentôsen alacso-
nyabb, amint az várható volt a prevalencia-
adatok alapján. Részben a statinintoleran-

CLINICAL FEATURES OF FAMILIAL
HYPERCHOLESTEROLEMIA PATIENTS 
IN HUNGARY’S NORTHERN GREAT
PLAIN REGION – SIGNIFICANCE OF THE
FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA
REGISTRY   

INTRODUCTION – Familial hypercholes-
terolemia (FH) is an inherited metabolic
disorder associated with elevated total cho-
lesterol and LDL-C levels and early cardio-
vascular complications. Recognizing and
identification of additional risk factors, and
the early, efficient lipid-lowering treatment
is of pre-eminent importance. Thus, we
aimed to evaluate specific regional data of
the FH registry in Hungary.
PATIENTS AND METHODS – We collected
anamnestic data, results of physical exami-
nations, laboratory parameters and achie-
ved lipid values after the lipid lowering
treatment of 192 FH patients. While diag-
nosing FH, we applied the Dutch Lipid
Clinic Network criteria. 
RESULTS – We enrolled 140 females and
52 males with average mean age 49.4 ±
15.7 ys and mean BMI 25.8 ± 4.5 kg/m2.
They had in 38.5% hypertension, 2.1%
type-2 diabetes and 12% smoked tobacco.
At diagnosing, the initial total cholesterol
was 8.92 ± 2.71 mmol/L and the LDL-C was
6.04 ± 1.9 mmol/L. Genetic tests supported
the diagnosis of FH in 53 cases (27.6%).
110 patients (57.3%) were treated with
statin, 80 (41.7%) with ezetimibe, and 26
(13,5%) with PCSK9 inhibitors. 45 patients
(23.4%) had definitive statin intolerance.
Achieved total cholesterol after lipid lowe-
ring treatment was 5.86 ± 2.15 mmol/L
(–34.3%), while LDL-C was 3.42 ± 1.69
(–43.4%) mmol/L.
CONCLUSIONS – Number of registered
FH patients was markedly lower than esti-
mated by the prevalence data. Due to the
high frequency of statin intolerance and
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Afamiliáris hypercholesterinaemia (FH) a
leggyakoribb monogénes öröklôdésme ne -
 tet mutató anyagcsere-betegség, a hetero-

zigóta forma (HeFH) elôfordulási gyakoriságát
1:350 körülinek tartják az európai populációban
(1, 2). Egy korábban az Észak-Alföldi régióban
adatbányászati módszerekkel elvégzett vizsgálat-
tal a prevalencia 1:340-nek adódott (3). A rit-
kább és súlyosabb homozigóta forma (HoFH)
elôfordulási gyakorisága az irodalmi adatok alap-
ján 1:300 000–1:1000 000 (4). A kórkép hátteré-
ben a low-density lipoprotein (LDL) metaboliz-
mus zavara áll, melyet az LDL-receptor-útvonal
kóros mûködése jellemez. Az esetek többségé-
ben az LDL-receptor, kisebb hányadban az apo-
lipoprotein B100 (ApoB100) funkcióvesztô, rit-
kán a proprotein konvertáz subtilisin/kexin 9 tí -
pus (PCSK9) fehérje génjének funkciónyerô
mu tációja igazolható, de számos esetben a jelleg-
zetes klinikai megjelenés ellenére a genetikai elté-
rés nem azonosítható (5). A foszfolipidek és a
koleszterin felhalmozódhat a corneában fehér
gyûrû alakjában, ezt a patológiás elváltozást arcus
cornae-nek nevezik. Mindkét oldali szemhéj szö-
vetében felhalmozódva sárga színû lágy plakk
formájában is jelentkezhet, melyet xanthelasmá-
nak hívnak. Az inak, ízületek közelében, különö-
sen a patella környékén, a kezek kisebb ízületei-
nek, az Achilles-ín, illetve a könyökízület régió-
jában felhalmozódva xanthomákat alkothatnak
(6). A cardiovascularis megbetegedések kockáza-
ta jelentôsen emelkedett, az átlagos populáció-
hoz képest csaknem hússzoros (7, 8). 

A legtöbb európai országhoz hasonlóan ha -
zánk ban is a Dutch Lipid Clinic Network
(DLCN) kritériumrendszert alkalmazzák a diag-
nózis felállításához, mely a beteg családi és egyé-
ni anamnézise mellett a betegségre jellemzô xan -
thomák és arcus corneae jelenlétét, az LDL-C-
szinteket és amennyiben rendelkezésre áll, a ge -
netikai vizsgálat eredményét veszi alapul (9). 

A kórképhez társuló jelentôsen emelkedett
szív- és érrendszeri kockázatot tovább emelhetik

egyéb klasszikus és nem klasszikus cardiovascu-
laris kockázati tényezôk, így ezek felismerése és
megfelelô kezelése alapvetô fontosságú (10). Ko -
rábban, egy kisebb HeFH-populáción végzett
vizs gálat során az egyéb kockázati tényezôk, kü -
lönösen a magas vérnyomás és a dohányzás elô -
fordulását gyakorinak találtuk a magyar FH-be -
tegek körében (11).

Az FH világszerte aluldiagnosztizált kórkép, a
legtöbb országban 1% alatti az azonosított bete-
gek aránya a becsült betegszámhoz képest (12),
és az átlagos életkor a diagnózis felállításakor
44,4 év (13). Ráadásul a betegek jelentôs hánya-
da nem részesül gyógyszeres kezelésben, vagy
annak hatékonysága nem megfelelô, így az FH-
populáció átlagos LDL-C-szintje a célérték
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cia gyakori elôfordulása, részben a finan-
szírozási korlátok miatt a hatékony lipid-
csökkentô kezelés gyakran elmarad, így az
LDL-C-célérték elérése sem valósul meg.

familiáris hypercholesterinaemia, 
regiszter, cardiovascularis betegségek,

alacsony sûrûségû lipoprotein koleszterin, 
lipidcsökkentô kezelés

partly by omitted administration of effec -
tive lipid lowering medication for cost cur-
bing reasons the lipid level goals did not
succeed. 

familial hypercholesterolemia, 
registry, cardiovascular diseases, 
low-density lipoprotein cholesterol, 
lipid lowering treatment

RÖVIDÍTÉSEK

ApoA1: apolipoprotein A1 
ApoB: apolipoprotein B 
DLCN: kritériumrendszer az FH diagnó-

zisának felállításához (Dutch Lipid Clinic
Network) 

FH: familiáris hypercholesterinaemia
HDL-C: high-density lipoprotein kolesz-

terin 
HeFH: a familiáris hypercholesterinaemia

heterozigóta formája
HoFH: a familiáris hypercholesterinaemia

homozigóta formája
hsCRP: nagy érzékenységû C-reaktív pro-

tein (high-sensivity C-reaktív protein)
ISZB: ischaemiás szívbetegség
LDL: alacsony sûrûségû lipoprotein (low-

density lipoprotein)
LDL-C: low-density lipoprotein koleszterin
Lp(a): lipoprotein (a) 
PCSK9: proprotein konvertáz subtilisin/

kexin 9 típusú fehérje
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háromszorosát is meghaladja (13). 2016-ban a
Magyar Atherosclerosis Társaság irányításával a
diagnosztika hatékonyságának növelése és a terá-
pia eredményességének követése céljából egy
online regiszter jött létre, melyet a részt vevô li -
pidcentrumok töltenek fel adatokkal (14). Az
adatok anonim módon szerepelnek a regiszter-
ben, és a regiszter lehetôséget nyújt a kontroll-
vizsgálatok adatainak rögzítésére is, így a terápia
hatékonysága is követhetô. Az oldalon emellett
laikusok és szakemberek számára számos hasz-
nos információ található az FH szûrését, diag-
nosztikáját és kezelését illetôen. 

Célul tûztük ki az FH-regiszterben szereplô, a
Debreceni Egyetem Klinikai Központ Bel gyó -
gyá szati Klinikájának Lipidológiai szakrendelé-
sén kezelt betegek áttekintését, kiemelve a be -
tegek családi anamnézisét, társbetegségeit és
egyéb cardiovascularis kockázati tényezôit, a ki -
indulási lipidparamétereit, az alkalmazott lipid-
csökkentô kezelést és annak hatékonyságát. 

Betegek és módszerek

Betegek

Százkilencvenhét heterozigóta FH-s beteg adata-
it elemeztük, akik a Debreceni Egyetem Klinikai
Központ Belgyógyászati Klinika Lipid Szak ren -
delésén jelentek meg, és az FH-regiszterbe be -
kerültek. Az FH diagnózisának felállításához a
Dutch Lipid Clinic Network (DLCN) krité rium -
rendszert alkalmaztuk (9). A kritériumrendszer
szerint 8 pont felett biztos, 6–8 pont között va -
lószínû, 3–5 pont között lehetséges, míg <3 pont
esetén nem valószínû az FH diagnózisa.

A dokumentációban rögzítettük a dohányzás,
a magas vérnyomás és a 2-es típusú diabetes mel-
litus elôfordulását, valamint rögzítettük a családi
és egyéni anamnézisben szereplô korai (férfiak
esetén 55, nôk esetén 60 év alatti) cardiovascula-
ris események elôfordulását, valamint az alkalma-
zott gyógyszeres kezelést. A követés során az
adatbázisban szereplô kontroll laboratóriumi
vizsgálati eredményeket dolgoztuk fel, a regisz-
terbe történô felvétel és a kontrollvizsgálat
között eltelt idô mediánja 8,26 (5,6–13,9) hónap
volt. 

A betegek adatainak regiszterben történô rög-
zítése a Tudományos és Kutatásetikai Bizottság
(TUKEB) engedélyével történt (24349/2016/
EKU). A regionális adatok feldolgozását a Deb -
receni Egyetem Regionális és Intézményi Ku -
tatásetikai Bizottsága (RKEB/IKEB) jóváhagyá-
sával végeztük el (DE RKEB.IKEB No. 6674 –
2023). 

Laboratóriumi vizsgálatok

A betegektôl 12 órás éhezést követôen 10 ml
vénás vért vettünk. A szérummintákat 10 perces
3500 g-n történô centrifugálással választottuk el
4 °C-on. A frissen levett mintákból a Debreceni
Egyetem Klinikai Központ Laboratóriumi Me di -
cina Intézetében standard laboratóriumi mód-
szerekkel határozták meg a húgysav- és hsCRP-
szintet, valamint szénhidrát- és lipidanyagcserére
jellemzô paramétereket Cobas 600 típusú anali-
zátorral (Roche Ltd, Basel, Svájc). A szé rum-
össz koleszterin- és a trigliceridkoncentráció
meg határozása enzimatikus, kolorimetriás mód-
szerrel, a HDL-C és az LDL-C esetében ho -
mogén, enzimatikus módszerrel (Roche HDL-C
plus 3rd generation és Roche LDL-C plus 2nd
generation) történt. Az apolipoprotein A1-
(ApoA1-), az apolipoprotein B- (ApoB-) és a li -
poprotein (a)- [Lp(a)-] meghatározás immun -
tur bidimetriás módszerrel történt [Tina-quant
Apo lipoprotein A-1 ver.2, Tina-quant Apo li po -
protein B ver.2 és Tina-quant Lipoprotein(a)
ver2]. A vizsgálatok elvégzése a gyártó által meg-
adott útmutató szerint történt. A laboratóriumi
eredmények az UDMed adatbázisából származ-
nak.

Genetikai vizsgálatok

Az LDL-R, PCSK9, ApoB100 gén kódoló ré -
gióinak vizsgálata, valamint az exon/intron hatá-
rok feltérképezése Sanger-szekvenálás, valamint
új ge  nerációs, úgynevezett bidirekcionális DNS-
szek venálás (piroszekvenálás) alkalmazásával a
Deb  receni Egyetem Klinikai Központ, La bo ra tó -
riumi Medicina Intézetben történt. A bidirekcio-
nális DNS-analízis folyamán 40-szeres volt a mi -
nimumlefedettség (coverage). A talált eltéréseket
Sanger-szekvenálással is megerôsítették.

Statisztikai módszerek

A statisztikai elemzést a Statistica 13.5.0.17
szoftver segítségével végeztük (TIBCO Soft -
ware Inc., Tulsa, OK, USA). Az eloszlás norma-
litását a Kolmogorov–Smirnov-teszttel vizs -
gáltuk. A cso portok közötti összehasonlítást a
normáleloszlású változók esetén Student-féle
párosítatlan t-próbával, nem normáleloszlású
változók esetén Mann–Whitney U-próbával
végeztük. Az adatokat az átlag ± SD vagy medi-
án (felsô-alsó kvartilis) formájában jelenítettük
meg. Pearson-korrelációt használtunk a kivá-
lasztott változók közötti kapcsolat vizsgálatára.
A p ≤ 0,05 értéket tekintettük statisztikai szem-
pontból szignifikánsnak.
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Eredmények
A regiszterben szereplô 140 nô (72,9%) és 52
férfi (27,1%) átlagos életkora 49,4 ± 15,7 év, a
BMI 25,8 ± 4,5 kg/m2 volt a bevonáskor (1. táb-
lázat). 

A betegek 57%-a normál testsúlyú volt (BMI
< 25 kg/m2), 27%-uk túlsúlyos (BMI 25–29,9
kg/m2), míg 16%-uk elhízott (BMI > 30 kg/m2)
(1. ábra A). A családi anamnézisben 33 esetben
szerepelt korai cardiovascularis esemény (17,2%),
86 esetben hypercholesterinaemia (44,8%) és 63
esetben késôi vagy ismeretlen idejû cardiovascu-
laris esemény (32,8%) (1. ábra B). A betegek
anamnézisében 74 esetben szerepelt hypertonia
(38,5%), négy esetben diabetes mellitus (2,1%),
23 esetben dohányzás (12%) (1. ábra C). 

A betegek anamnézisében 15 esetben (7,8%)
akut myocardialis infarktus vagy akut coronaria

szindróma miatti kezelés, 39 esetben (20,3%)
ischaemiás szívbetegség miatti gondozás, négy
esetben (2,1%) stroke, 10 esetben (5,2%) átme-
neti agyi keringési zavar, hat esetben (3,1%) alsó
végtagi artériás érszûkület, 34 esetben (17,7%)
pedig arteria carotis szûkület szerepelt. 

A külsô manifesztációk tekintetében 2-2
betegnél tendon xanthoma, illetve arcus corneae
(1-1%), nyolc betegnél xanthelasma (4,2%)
került leírásra (2. ábra). 

A diagnózis felállításakor az összkoleszterin-
szint 8,92 ± 2,71 mmol/l, az LDL-C-szint 6,04
± 1,9 mmol/l, az ApoB100-szint 1,7 ± 0,6 g/l
volt, azaz jelentôs mértékben a normáltartomány
feletti, míg a Lp(a) 304 (74–846) mg/l, azaz jel-
zetten a normáltartomány feletti volt. Nor -
máltartományban volt a triglicerid, a HDL-C, az
ApoA1, a húgysav és a hsCRP szintje (2. táb -
lázat).
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1. táblázat. A betegek antropometriai és anamnesztikus adatai. Az értékek betegszám, illetve átlag ± szórás for-
májában vannak feltüntetve, a zárójelben pedig a százalékos elôfordulási gyakoriság szerepel

Betegek Férfi Nô 

Betegszám (n,%) 192 (100%) 52 (27,1%) 140 (72,9%)

Élekor (év) 49,4 ± 15,7 45,4 ± 15,6 50,8 ± 15,5

Testtömegindex (kg/m2) 25,8 ± 4,74 27,3 ± 4,23 24,7 ± 4,31

Dohányzás (n, %) 23 (12%) 8 (15,4%) 15 (10,7%)

Diabetes mellitus (n, %) 4 (2,1%) 0 (0%) 4 (2,9%)

Magas vérnyomás (n, %) 74 (38,5%) 21 (40,4%) 53 (37,9%)

Pozitív családi anamnézis korai cardiovascularis 33 (17,2%) 10 (19,2%) 23 (16,4%)
eseményre (n, %)

Pozitív családi anamnézis ismeretlen idejû vagy 63 (32,8%) 18 (34,6%) 45 (32,1%)
késôi cardiovascularis eseményre (n, %)

1. ábra. A betegek százalékos megoszlása a testtömegindex (A), a családi anamnézis pozitivitása (B) és az
anamnesztikus adatok (C) alapján
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A betegek 43%-ában (60 fô esetén) végeztünk
ge netikai vizsgálatot. Ötvenhárom esetben (27,6%)
a genetikai vizsgálat alátámasztotta az FH diag-
nózisát, egy esetben összetett heterozigóta, 52
esetben heterozigóta FH igazolódott. A geneti-
kai eltérések többsége aminosavcserével járó
pontmutáció volt. A mutációk döntôen az LDL-
receptor génjében (44 fô), kisebb hányaduk az
ApoB100 génjében (8 fô) igazolódott, PCSK9
génmutációt nem találtunk. 

110 beteg (57,3%) részesül statin-, 80 (41,7%)
ezetimib-, 26 (13,5%) pedig PCSK9-gátló-keze-
lésben. 45 beteg (23,4%) igazolt statinintoleráns.

In tenzív statinkezelést (atorvastatin 40/80 mg/nap
vagy rosuvastatin 20/40 mg/nap) azonban csak
52 beteg (27,1%) esetén alkalmaztak. 

A betegek 25%-a statin-monoterápiában ré -
sze sült, 32%-uk statin + ezetimib kombinált ke -
zelést, 9%-uk ezetimib-monoterápiát, 7%-uk
PCSK9-gátló-monoterápiát, 7%-uk pedig statin
+ ezetimib + PCSK9-gátló hármas kombinált
ke zelést kapott, míg 20%-uk nem részesült
gyógy szeres lipidcsökkentô kezelésben a doku-
mentáció alapján (3. ábra).

A kezelés mellett elért összkoleszterinszint
5,86 ± 2,1 mmol/l (–34,3%), az LDL-C 3,17 ±
1,7 (–43,4%) mmol/l, az ApoB100 1,22 ± 0,48 g/l
(–28,2%) volt, a csökkenés mindhárom esetben
szignifikáns mértékû (p < 0,001; mindhárom
esetben). Emellett szignifikáns mértékben csök-
kent a triglicerid- (p < 0,001) és HDL-C-szint is
(p<0,001) (2. táblázat).

Az összkoleszterinszint és LDL-C-szint keze-
lés hatására bekövetkezô változásának egyénen-
ként történô értékelése során a változások mér-
téke igen jelentôs eltéréseket mutatott (4. ábra).

Megbeszélés

Az Észak-Alföldi régió lakossága 2019-es adatok
alapján 1,451 millió fô, így a régióban az 1:350
prevalenciaadattal számolva a HeFH-betegek
becsült száma 4145 fô, melynek töredéke, mind-
össze 4,6%-a szerepel az FH-regiszter regionális
adatbázisában, ami így is meghaladja a korábban
leírt 1%-ot (12). Bár az FH sajnos világszerte
aluldiagnosztizált kórkép, a regiszterben szerep-
lô kis betegszám jelzi, hogy hazánkban az alap -
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2. táblázat. A betegek laboratóriumi paraméterei a lipidcsökkentô kezelés elôtt és a kezelést követôen. Az értékek
átlag ± szórás vagy medián (alsó kvartilis-felsô kvartilis) formájában vannak feltüntetve

Kezelés elôtti Kezelés utáni p Normál-
értékek értékek tartomány

Összkoleszterin (mmol/l) 8,92 ± 2,71 5,86 ± 2,1 <0,001 2–5,20 

Triglicerid (mmol/l) 1,7 (1,1–2,5) 1,41 (1,1–2,3) <0,001 <1,7

LDL-C (mmol/l) 6,04 ± 1,9 3,17 ± 1,7 <0,001 1,0–3,4 

HDL-C (mmol/l) 1,72 ± 0,5 1,61 ± 0,5 <0,001 nô: >1,3
férfi: >1,0

ApoA1 (g/l) 1,7 ± 0,3 1,65 ± 0,3 ns. >1,15

ApoB100 (g/l) 1,7 ± 0,6 1,22 ± 0,5 <0,001 <1,0

Lipoprotein (a) (mg/dl) 30,4 (7,4–84,6) 19,4 (8,45–84,5) ns. <30

Húgysav (µmol/l) 313,4 ± 93,2 na. – nô: 140–340
férfi: 200–420

hsCRP (mg/l) 3,9 (1,9–10) na. – <4,6

ApoA1: apolipoprotein A1, ApoB100: apolipoprotein B100, HDL-C: high-density lipoprotein koleszterin, hsCRP: high-
sensitivity C-reaktív protein, LDL-C: low-density lipoprotein koleszterin, na.: nincs adat, ns.: nem szignifikáns

2. ábra. A külsô manifesztációk elôfordulási gyako -
risága (n, betegszám)
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ellátásban és szakellátásban részt vevô orvoskol-
légák az elmúlt évtizedben megjelenô szakcik-
kek, elôadások és online oktató anyagok ellenére
nem rendelkeznek elegendô információval a kór-
képet illetôen. Így az elkövetkezendô években
fokozni kell az FH-val kapcsolatos szakmai tevé-
kenységet, minél szélesebb szakmai kör bevoná-
sával. Emellett a lakosság eddiginél hatékonyabb
tájékoztatása is szükséges. Bár minden év szep-
tember 24-én világszerte az FH Nap (FH
Awareness Day) kapcsán számos rendezvény
emeli ki az FH jelentôségét, a hazai események
láthatóságát mindenképpen növelni érdemes.
Európai szinten az elsôsorban kelet-, közép- és
dél-európai országokat tömörítô ScreenPro FH
Projektben hazánk is részt vesz (15, 16). Emel -
lett az Európai Atherosclerosis Társaság irá nyí -
tásával mûködô Familial Hyper cho les te rolaemia
Studies Col la bo ration (FHSC) regiszter adatai is
rendszeresen megjelennek, melyek szintén tar-
talmaznak magyarországi adatokat is (13). A ma -
gyar regiszter nagyobb arányú alkalmazása azon-
ban képet adhatna a hazai terápiás szokásokról, a
magyar betegek jellemzôirôl és segíthetne javíta-
ni a mindennapi ellátás színvonalát. 

A regiszterbe felvett betegek átlagos életkora
49,4 év, ami azt jelzi, hogy a diagnózis késôn szü-
letik meg, és évtizedeket késik a megfelelô
kezelés és cardiovascularis szûrés. A Hellas-FH
regiszterbe bevont betegek átlagos életkora
hasonló, átlagosan 50 év volt (17). A regiszter-
ben szereplô betegek lipidparaméterei a beteg-
ségben jellemzô eltéréseket mutatták, jelentôsen
emelkedett összkoleszterin- és LDL-C-szinttel,
emelkedett ApoB100 és jelzetten emelkedett
Lp(a)-szintekkel. Az FH esetén észlelt nagyobb

arányban elôforduló emelkedett Lp(a)-szint az
irodalmi adatoknak megfelel, és önálló cardio-
vascularis kockázati tényezôként tovább növeli
az érelmeszesedés kialakulásának és az érszövôd-
mények megjelenésének kockázatát (18, 19). 

Bár az elhízás és túlsúly, valamint az ehhez tár-
suló emelkedett trigliceridszint és alacsony
HDL-C-szint nem jellemzô az FH esetén, a ha -
zánkban is gyakori súlytöbblet érinti ezt a popu-
lációt is. Az elhízott és túlsúlyos betegek aránya
egy korábbi, lengyel FH-s populációt vizsgáló
felmérés alapján 74,1% volt (20), saját korábbi
vizsgálatunk eredménye (11) és a saját jelenlegi
vizsgálat alapján ez az arány alacsonyabb, 43%
körüli. 

A családi anamnézis pozitivitása hypercholes-
terinaemia és cardiovascularis események tekin-
tetében FH esetén igen gyakori az autoszomális
domináns öröklésmenetnek megfelelôen. Vizs -
gá latunkban a betegek csaknem felében a családi
anamnézisben hypercholesterinaemia szerepelt.
Jellemzô a korai cardiovascularis események
megjelenése, mely a betegek családjának csak-
nem ötödét érintette, de összességében a cardio-
vascularis esemény a betegek családjának felében
fordult elô, ami meghaladja a saját korábbi vizs-
gálatunkban észlelt 37,9%-os gyakoriságot (11). 

A hypertonia elôfordulási gyakorisága a
korábbi lengyel FH-adatok alapján 42% (20),
korábbi saját adataink alapán 45% (11), a jelenle-
gi vizsgálatban 39% volt. Korábbi, FH-betegek
bevonásával végzett vizsgálatok ennél is maga-
sabb, német FH-betegeknél 59,2%-os (21), illet-
ve román FH-s populáción 50,8%-os (22) preva-
lenciát igazoltak, de olasz és mexikói FH-bete-
gek esetén jóval alacsonyabb volt az elôfordulási
gyakoriság (23, 24). Egy nemrég publikált vizs-
gálat, mely a Hellas-FH regiszter adatait elemez-
te görög betegeken a hypertonia prevalenciáját
25,7%-nak találta (17). 

A dohányzás a lengyel adatok alapján az FH-s
betegek körében 12,4% volt (20), saját korábbi
adataink és a román betegeken észleltek alapján
ez az arány jelentôsen magasabb, 25% (11), illet-
ve 29,5% (22), a görög regiszter adatai szerint
37,7%, (17) míg a jelenlegi adatok szerint a len-
gyel adatoknak megfelelô 12% volt, ami közelít a
korábbi német és mexikói adatokhoz (21, 24). 

A diabetes mellitus FH-betegek körében a leg-
több irodalmi adat alapján nem gyakoribb, mint
az átlagos populációban, sôt néhány korábbi
vizsgálat a diabetes alacsonyabb prevalenciájára
utalt FH-populációban (25), melyet azonban
késôbbi vizsgálatokkal nem sikerült bizonyítani.
A görög regiszter szerint a 2-es típusú diabetes
prevalenciája 7,7% volt (17). A korábbi lengyel
vizsgálat és saját korábbi vizsgálatunk alapján a
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3. ábra. Az alkalmazott lipidcsökkentô kezelés típusának százalékos és
mennyiségi megoszlása a vizsgálatba bevont betegek körében

269-277 harangi_200x280 elfogadott.qxd  2024. 06. 14.  12:01  Page 274

Az alábbi dokumentumot magáncélra töltötték le az eLitMed.hu webportálról. A dokumentum felhasználása a szerzôi jog szabályozása alá esik.



diabetes elôfordulási gyakorisága 5% volt (11,
20), mely a jelenlegi vizsgálatban 2%-nak adó-
dott. A prevalencia az átlagpopulációban ezt
meghaladja, így ez az eredmény is megfelel az
irodalmi adatoknak. 

A társbetegségek elôfordulási gyakoriságában
észlelt különbségeket a nôk és férfiak eltérô
aránya is magyarázhatja. A betegség természeté-
bôl adódóan egyenlô arányban érint férfiakat és
nôket, azonban a nôk vélhetôen nagyobb
arányban vesznek részt szûrôvizsgálatokon és
mennek el szakrendelésekre. A lengyel vizsgálat-
ban szintén nagyobb, 72,6% volt a nôk aránya
(20). 

Az FH külsô manifesztációi közül a xanthe-
lasma fordul elô a leggyakrabban, de ez is csupán
a betegek 4,2%-át érintette. Érdemes megjegyez-
ni, hogy a xanthelasma nem specifikus az FH-ra,
egyéb hyperlipidaemiák esetén, sôt idônként li -
pideltérések hiányában is észlelhetô. A betegség-
re jellemzô tendon xanthoma és arcus corneae
pedig mindössze 2-2 beteg esetén került leírásra,
mely mindössze 1,4%-os elôfordulási gyakorisá-
got jelent. A Hellas-FH regiszterbe bevont bete-
gek esetén az arcus corneae 6,4%-ban, a xantho-
ma 5,2%-ban, míg a xanthelasma 6,1%-ban for-
dult elô (17). Az irodalmi adatok alapján a ten-
don xanthoma és arcus corneae megjelenése
inkább a súlyos, homozigóta formára jellemzô,
és a heterozigóta betegek esetén gyakran hiány-
zik, így, bár a DLCN kritériumrendszerben sze-
repel, többnyire nem jelent segítséget a kórkép
diagnózisának felállításában. 

Az érvényes kezelési irányelvek alapján FH
esetén igazolt cardiovascularis szövôdmény ese-
tén az LDL-C-célérték 1,4 mmol/l, míg annak
hiányában 1,8 mmol/l, illetve mindkét esetben
legalább 50%-os LDL-C-szint-csökkentés szük-
séges. ISZB-ben 2 éven belül megjelenô máso-
dik éresemény esetén pedig a célérték 1 mmol/l.
A kezelés során az életmódkezelés mellett az
elsôként választandó gyógyszeres terápia a nagy
intenzitású statin (atorvastatin 40–80 mg/nap
vagy rosuvastatin 20–40 mg/nap). Amennyiben
ez nem elegendô a célérték eléréséhez, a statin
mellé ezetimib 10 mg/nap, harmadik lépésként
pedig PCSK9-gátló-kezelés (evoloumab, alirocu-
mab vagy inclisiran) alkalmazása ajánlott. Igazolt
statinintolerancia esetén ezetimib-monoterápia,
vagy PCSK9-gátló-monoterápia alkalmazható
(26). A lipidcsökkentô kezelés az átlagos popu-
lációban sem felel meg az irányelvekben elôírtak-
nak (27–29). Saját vizsgálatunkban a betegek
57,3%-a részesült statinkezelésben, ez az arány
pedig jóval az elvárt arány alatti, hiszen a teljes
statinintolerancia a randomizált kontrollált vizs-
gálatokban 5–8% körüli. A statint szedôk aránya

jelentôsen nagyobb volt a Hellas-FH regiszter
adatai szerint, ahol a betegek 96,4%-a részesült
statinkezelésben, igaz, az esetek jelentôs hánya-
dában nem megfelelô dózisban (17). A vizsgált
populációban azonban a statinintolerancia felül-
reprezentált, mivel a lipidszakrendelésre történô
beutalás egyik leggyakoribb oka éppen a statinin-
tolerancia. Emellett néhány bevont nôbeteg
gyermekvállalást tervezett, mely esetben a
gyógyszeres lipidcsökkentô kezelés ellenjavallt.
Kiskorú vagy fiatal felnôtt betegek esetén gyako-
ri, hogy a szülô, vagy a fiatal beteg még részletes
szakmai tájékoztatást követôen is vonakodik
elfogadni a gyógyszeres kezelés szükségességét.
Elszomorító az intenzív statinkezelésben része-
sülôk csekély aránya is. A statin + ezetimib
kombinációs kezelésben részesülôk aránya is
elmarad az elvárt mértéktôl. Ennek egyik lehet-
séges oka az, hogy emelt ártámogatással csak
szekunder prevenció esetén írható fel az ezeti-
mib. A PCSK9-gátló monoklonális antitest és
siRNS készítmények az utóbbi években ugyan
elérhetôek, de 2024. január 1-ig ezek a készítmé-
nyek csak egyedi méltányossági ártámogatással
voltak felírhatók, fôként szekunder prevencióban.
2024. január 1-jétôl szekunder prevenció ese tén
kiemelt támogatással írhatóak, azonban pri mer
prevencióban, igazolt FH esetén is csak teljes
áron érhetôek el, kivéve a homozigóta FH-s
betegeket, akik számára az evolocumab kiemelt
támogatással írható. Mindezek alapján az FH
kezelése primer prevencióban nem megfelelôen
támogatott, így a célérték elérés sem biztosított
a betegek számára, még gondos követés esetén
sem. Mindez magyarázza a célérték elérésének és
az LDL-C-csökkenés mértékének elmaradását a
várttól. Az átlagosan 43,4%-os LDL-C-csökke-
nés így is jelentôsen csökkenti a betegek cardio-
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4. ábra. Az összkoleszterinszint és az LDL-C-szint alakulása a lipidcsök-
kentô kezelés elôtt és a kezelést követôen (mmol/l)
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vascularis kockázatát. Mindemellett az egyéni
lipidszintváltozások arra utalnak, hogy több
beteg elhagyta az alkalmazott kezelést, ami ki -
emeli a rendszeres kontroll és a többszöri tá -
jékoztatás fontosságát. Pedig a korai, tartós
LDL-C-szint jelentôsége igen nagy. A kumula-
tív LDL-C teória alapján a kezeletlen FH-bete-
gek az átlagos populációhoz viszonyítva jóval
korábban, homozigóta esetekben 20 éves kor
alatt, heterozigóta esetekben pedig 35-40 éves
korban érik el az ischaemiás szívbetegség ki -
alakulásához szük séges, évenkénti átlagos
LDL-C-szint alapján kalkulált körülbelül 160
mmol/l-es kumulatív LDL-C-szintet. A haté-
kony LDL-C-csökkentô kezeléssel ez közelít-
hetô az átlagos populáció esetén tapasztalt élet-
kori megjelenéshez (30). 

Említést érdemel a bevont betegek hsCRP-
szintje is. Bár a hsCRP-értékek mediánja a labo-
ratórium által megadott 4,6 mg/l alatti, a nemzet-
közi irodalomban az ennél jóval kisebb, 2,0 mg/l
alatti értéket tekintik megfelelônek. Ennek alap-
ján az FH-betegek esetén további kockázati

tényezôként szerepel a 2,0 mg/l feletti hsCRP-
szint (31). 

Következtetések

Az Észak-Alföldi régióban diagnosztizált hetero-
zigóta FH-s betegek száma jelentôsen elmarad a
prevalenciaadatok alapján becsült betegszámtól.
A társbetegségek elôfordulási aránya az irodalmi
adatoknak többnyire megfelel. Részben a statinin -
tolerancia gyakori elôfordulása, részben a finanszí-
rozási korlátok miatt a korszerû kombinált lipid-
csökkentô kezelés gyakran elmarad, ennek megfe-
lelôen az LDL-C-célérték elérése sem valósul meg.
A FH-regiszter széles körû alkalmazása elô se gít -
hetné a magyar FH-betegek jellemzôinek meg ha -
tározását, a kezelési szokások és az alkalmazott
lipidcsökkentôk hatékonyságának értékelését.
Mindez lehetôvé tenné egy hatékonyabb terápiás
stratégia kialakítását, támogathatná a finanszíro-
zási rendszer módosítását és ezáltal javíthatná az
FH-betegek életminôségét és életkilátását. 
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