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1) HeFH rast gəlmə tezliyi – neçə nəfərdən birdir?

➢ Düzgün cavab = 1/300-1/500 

➢ Düzgün cavab vermiş respondent = 19%

2) Müalicə olunmadıqda HeFH-li pasientdə erkən KAX inkişaf ehtimalı ümumi 
əhalidən neçə dəfə yüksəkdir?

➢ Düzgün cavab = ən az 20 dəfə  

➢ Düzgün cavab vermiş respondent = 0%

Foody JM. Clin Cardiol. 2014 Feb;37(2):119-25.



30 yaş qadın 
Ailədə erkən KAX 
LDL 230mg/dl 

Bu hipotetik pasientdə ilk 
növbədə hansı diaqnozu 
düşünərsiniz 
a) HeFH 
b) HoFH 
c) Qarışıq hiperlipidemiya
d) Həyat tərzi ilə əlaqədar 

yüksək xolesterol 
e) FCS 

Journal of Clinical Lipidology (2021) 15, 682–689



HeFH vaxtında aşkarlanıb, uyğun müalicə almazsa …

Ray KK et al.Am J Prev Cardiol. 2023 Sep 6;15:100580.
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16il
18 yaşında diaqnoz
qoyulan, müalicəsiz

pasientin itirdiyi



Mirzai S. et al. Rev. Cardiovasc. Med. 2023; 24(11): 311
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Sturm, A. C. et al. J. Am. Coll. Cardiol. 72, 662–680 (2018).



Eyni genotip fərqli fenotip



➢ LDL xolesterin səviyyəsi > 190mg/dl 

➢Ailə fərdlərində çox yüksək LDL xolesterin səviyyələri

➢Ailədə erkən yaşlarda KV hadisələr, ölüm, infarkt və s. 

➢ Erkən yaşlarda KV hadisələr, ölüm, infarkt və s. olduqda

➢ Fiziki müayinə əlamətləri



HeFH xəstələrini necə aşkarlaya bilərəm ?

1)HeFH-dən şübhələnmək 

2)Klinik və laborator əlamətlər 

3)Genetik analiz 



Meyar Xal 

Ailə anamnezi 

1.dərəcə qohumlarda erkən KVX (kişi < 55, qadın < 60 yaş ) və ya  1 

1.dərəcə qohumda LDL >95.persentil və/və ya 1

1.dərəcə qohumda tendon ksantoması və/və ya arcus cornealis, və ya 2

18 yaşdan kiçik uşaqlarda  LDL >95.persentil 2

Şəxsi anamnez

Erkən KAX  (kişi < 55, qadın < 60 yaş ) 2

Erkən serebral və ya periferik vaskular xəstəlik (kişi < 55, qadın < 60 yaş ) 1

Klinik müayinə 

Tendon ksantomaları 6

45 yaşdan əvvəl arcus cornealis 4

LDL 

> 330mg/dl (8.5mmol/L) 8

250-329mg/dl (6.5-8.5mmol/L) 5

190-249mg/dl (4.9-6.4mmol/L) 3

155-189 mg/dl (4.0-4.9mmol/L) 1

Funskional LDL-R mutasiyasının olması (LDL-R, ApoB, PCSK9 genində) 8

>8 – AH dəqiqdir

6-8 –AH ehtimalı

3-5 –AH mümkündür

<3 – AH deyil



Genotipin riskə təsiri
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Khera, A. V. et al. J. Am. Coll. Cardiol. 67, 2578–2589 (2016).
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Klinik diaqnoz olmadan 

təsdiqlənmiş mutasiya

Mutasiya olmadan 

klinik diaqnoz

Pasient: LDL müalicə et 

Ailə: LDL təqib et, lazım olduqda müalicə et

Pasient: LDL müalicə et 

Ailə: genetik analiz, LDL təqib et, lazım

olduqda müalicə et

Pasient: LDL təqib et, lazım olduqda müalicə et Ailə: 

LDL təqib et, lazım olduqda müalicə et

Luis Masana-dan adapte edilmişdir.



HeFH diaqnostikası

FH diaqnozu klinik 
meyarlar əsasında

qoyulmalıdır

Mümkün olduqda 
diaqnoz DNA analizi ilə 

təsdiqlənməlidir. 

İlkin xəstə 
aşkarlandıqdan sonra 
ailə kaskad skriningi 

aparılmalıdır. 
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HeFH risk stratifikasiyası
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SAFE HEART risk equation The FH-Risk-Score



01 02 03



HeFH müalicəsi

01 02 03
1. Diaqnoz qoyulduqdan sonra ən qısa zamanda müalicə başlanmalıdır. 

2. Asimptomatik ateroskleroz görüntülənməsi risk stratifikasiyası üçün faydalı ola bilər. 

3. Əksər hallarda ilkin müalicə seçimi yüksək intensivlikli statin + ezetimib kombinasiyasıdır. 

4. Çox yüksək risk qrupunda olan pasientlər üçün (ASKVX və ya yanaşı 1 major risk amili) LDL ən az 50% 

azaldılmaqla, 55mg/dl-dən aşağı salınmalıdır. 

5. Yüksək risk qrupunda olan pasientlər üçün isə LDL ən az 50% azaldılmaqla, 70mg/dl-dən aşağı salınmalıdır.  



HeFH müalicəsində statinlərin effektivliyi

01 02 03



HeFH-da statinlərin sağqalma göstəricisinə təsiri

01 02 03

Vermissen et al. BMJ 2008; 337
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N Engl J Med 2019; 381:1547-1556
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ORION-9 – HeAH:Bazal göstəricilər

ITT population*
Inklisiran

n=242
Placebo
n=240

Yaş, il – median (IQR) 56 (47−63) 56 (46−64)

Kişi – n (%) 112 (46.3) 115 (47.9)

ASCVD – n (%) 59 (24.4) 73 (30.4)

Diabet 20 (8.3) 28 (11.7)

Yanaşı antihiperlipidemik müalicə – n (%)

Statin 219 (90.5) 217 (90.4)

Yüksək intensivlikli statin statins 185 (76.4) 171 (71.2)

Ezetimib 135 (55.8) 120 (50.0)

LDL-C, mg/dL – mean±SD 151.4±50.4 154.7±58.0

Lp(a), nmol/L – median (IQR) 57 (22–180) 54 (20–185)

PCSK9, μg/L – mean±SD 452.2±131.2 429.1±135.3

Ortalama bazal LDL 153.1 mg/dL, tədqiqata daxil olarkən pasientlərin 90% statin, 75% yüksək intensivlikli
statin, >50%  ezetimib qəbul edib. 

Raal FJ et al. N Engl J Med 2020; 382:1520-1530 
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ORION-9 – 18 ay sonra nəticələr

Raal FJ et al. N Engl J Med 2020; 382:1520-1530 

Təqib müddətində LDL səviyyəsində dəyişmə

İştirakçı sayı Gün 0 Gün 90 Gün 150 Gün 270 Gün 330 Gün 450 Gün 510 Gün 540

Placebo 240 237 238 235 233 233 229 232

Inclisiran 242 240 239 240 237 237 231 232
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−47.9% 

(95%CI −53.5 to −42.3; P<0.001)

−44.3% (95%CI −48.5 to −40.1; P<0.001)

510.gün90.gün

Inclisiran Placebo Bazal dəyərlə müqayisədə 

510.gündə LDL fərqi, %

90-540.günlər arasında

LDL dəyərində dəyişiklik %

Müalicənin başlamasından keçən günlər

İnklisiranla 510.gündə LDL-də mütləq azalma – 59mg/dl 
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ORION-9 – İştirakçıların mühüm qismi LDL hədəfinə çata bilmişdir. 

Raal FJ et al. N Engl J Med 2020; 382:1520-1530 

510-gündə LDL hədəf səviyyəsinə çatan pasientlərin sayı və faizi

Parametr Inklisiran Plasebo 

<25 mg/dL 2 (0.8%) 0

<50 mg/dL 46 (19.0%) 2 (0.8%)

<70 mg/dL 99 (40.9%) 3 (1.3%)

<100 mg/dL 158 (65.3 %) 21 (8.8%)
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PCSK9-mAB – HeFH-də effektivlik 
RUTHERFORD 2

• n: 331
• HeFH klinik diaqnozu
• Evolocumab 140 mg Q2W, 420 mg 

Q4W, or placebo
• Mean LDL-C reduction: ~60%
• >60% had an LDL-C <1.8 mmol/L
• Safe and well-tolerated

Raal, Lancet 2015
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PCSK9-mAB – HeFH-də effektivlik 

ODYSSEY FH I and II

• Number of enrollees: 735
• HeFH clinical or genotyping
• Mean LDL-C reduction: ~55%
• LDL-C <1.8 mmol/L: ~65%
• Safe and well-tolerated

Kastelein, EHJ 2015
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PCSK9-mAB – HeFH-də effektivlik 
ODYSSEY HIGH FH

• Number of enrollees: 106
• HeFH clinical or genotyping 
• LDL-C ≥ 160 mg/dL
• Mean LDL-C reduction: -39%
• Safe and well-tolerated

Ginsberg, Cardiovasc Drugs Ther 2016
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PCSK9-mAB – HeFH-də effektivlik 

Ginsberg, Cardiovasc Drugs Ther 2016
Defesche, J Clin Lipidol 2017
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PCSK9-mAB tablet – Enlicitide – HeFH-də effektivlik 
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