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OLGU

31 yaş K,

3 yaşında ksantom

15 yaş 2xCABG

Tekrarlayan MI

Statin-Ezetimib-Aferez



12 yaş K,

Senkop, GA
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LDL:556

Aile öyküsü

2xCABG
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2019	ESC/EAS	Guidelines	for	the	management	of	dyslipidaemias:	lipid modification	to	reduce

cardiovascular risk	(European	Heart Journal	2019	-doi:	10.1093/eurheartj/ehz455)
www.escardio.org/guidelines

Statin +Statin Ø

Ailəvi
hiperkolesterolemiya (FH)

çox yayılmış genetik xəstəlikdir (OD)

ilə xarakterizə olunur

• Yüksək xolesterol səviyyələri

• Erkən ateroskleroz

• Xolesterolun çökməsi

Kayıkçıoğlu M et al. Aterosklerosis 270 (2018) 42-48
 



European Heart Journal (2023) 44, 2277–2291
https://doi.org/10.1093/eurheartj/ehad197





Horton JD et al. J Lipid Res. 2009;50( Təchizat ):S175
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HoFH HeFH FH 

Həddi səviyyələri üçün 
CHD

160 mmol 

6200 mq/ dL

FH ömür boyu xolesterola məruz qalır 
FH insanları doğuşdan etibarən çox yüksək xolesterola məruz qoyur 
və beləliklə, həyatın əvvəlində CHD üçün ərəfəyə çatır.

LDL səviyyələri CV nəticəsini təyin edir!



Familial    

hiperxolesterinemiya

Homozigot FH Heterozigot FH

1/160 000 - 1/320 000 
1/200 - 1/250





Doğuşdan bəri məcmu xolesterol məruz qalma
vaxtından əvvəl CVD-yə səbəb olur

Ailəvi hiperkolesterolemiya: Qlobal yük və yanaşmalar.
Curr Cardiol Rep. 2021;23(10):151



FH 
ən çox plazmadan LDL hissəciklərini təmizləyən LDL-reseptoruna təsir 
edən genlərdəki mutasiyalarla əlaqədardır.

Genetic mutations 

- LDL-R (80-90%)

- Apo-B

- PCSK9

- LDLRAP1

- others



8 yaş/o HoFH – müalicə olunmamış
Koronar damarların termoması

2 yaşlı oğlan HoFH səbəbiylə 
öldü

Çox erkən CVD



HoFH müalicəsi

• LDL hədəflərinə çatmaq lazımdır!
• Mümkün qədər aşağı

• Mümkün qədər tez

HoFH xəstələri Risk səviyyəsi LDL-C hədəfi (EAS/ESC)

İlkin profilaktika
Yüksək < 1,8 mmol /L (70 mg/ dL )

Çox hündür + əlavə RF < 1,4 mmol /L (55 mq/ dL )

İkinci dərəcəli 
profilaktika

Çox hündür

Uşaqlar Yüksək və ya çox yüksək < 3,5 mmol/L (135 mq/dL)



FH terapevtikləri

LDL-R bağlı

• Statinlər

• Ezetimibe

• Qətranlar

• Bempedoik turşu

• PCSK9 inh (Alirocumab, 
Evolocumab)

• siRNA(Inclirisan)

LDL-R bağlı olmayan 
• Lomitapid

• Mipomersen

• Aferez

• ANGPLT3 inh

• Evinakumab (ANGPLT3 mab), iRNA

• Gemcabene, HDL autotransfuziya, AAV-8 
əsaslı LDL-R gen əvəzedici terapiya

• Genomun redaktəsi (CRISPR-cas) – PCSK9 
və ANGPLT3 hədəflənməsi (klinikadan 
əvvəlki inkişafın qabaqcıl mərhələlərində)



HoFH müalicəsi

LDL-R-dən asılıdır 

• Statinlər

• Ezetimibe

• R esins

• PCSK9 inh

• Daxildir

Should we use PCSK9 inh in HoFH?

Evolocumab 420 mg QM on top of 
stable background therapy resulted 
in significant LDL-C reductions of 
31% vs placebo



LDL-aferez

• Ən təsirli LDL azaldıcı terapiya

• LDL-R müstəqil

• Həyat xilasetmə 

• Asan deyil , uyğunlaşa bilən terapiya

• Tezlik vacib (ideal həftəlik )

• başlaması : ideal yaş <6-7 yaş ( çox əvvəllər )

• Əks halda Aorta stenoz irəliləmə qarşısını 



İlk semptomda yaş , 10±10 (0,5-45)
İlk xolesterolun ölçülməsində 12±11(1-45)

Diaqnoz yaşı 13±11 (1-50)
aferezin yaşı 21±12 (3-55)

A-HIT 1 – Türkiye Aferez registriyası
HoFH N=88

Kayıkçıoğlu M et al. Ateroskleroz 270 (2018) 42-48
 

il (min-maks)

2 il

8 il



4 son seansın orta seans öncəsi LDL 414±101 (205-518)

4 son seansın orta seansdan sonrakı LDL 133±44 (67-261)

Interval orta LDL 338±82 (168–561) 

LDL məqsədə çatma (ESC 2016 Təlimatları) 5 xəstə (5,7%) 

A-HIT 1 
ballarının çoxu səmərəsiz LA ilə qarşılaşır və hədəflərə çata bilmir

*c Kroon düsturu ilə hesablanır

The son 4 LA seansı 'LDL-C səviyyələri idi qeydə alınıb
Kroon düstur 

Mg/ dL

LA, lipoprotein aferezi

Yoxdur: ESC 2019-a görə



LA seanslarının orta tezliyi : 19 (7-90) günlər

Yalnız 11 xəstə həftəlik LA keçirdi

Kayıkçıoğlu M et al. Ateroskleroz 270 (2018) 42-48
 

LA, lipoprotein aferezi

Aferez aralıq 
terapiyadır



LDL aferez

Əsas xətt
13 yaş

2 -ci il

Kayıkçıoğlu M. Arch Turkish Cardiol 2014;42 Suppl 2:19-31

21 yaşında öldü
AS səbəbiylə HF



Qaraciyər Tx - son çarə müalicəsi 
- əsasən qısamüddətli yaxşı nəticələr





• Lomitapid

• Mipomersen

• Aferez

• ANGPLT3 inh

• Evinakumab (ANGPLT3 mab), iRNA

• Gemcabene, HDL autotransfuziya, AAV-8 əsaslı LDL-R gen 
əvəzedici terapiya

• Genomun redaktəsi (CRISPR-cas) – PCSK9 və ANGPLT3 
hədəflənməsi (klinikadan əvvəlki inkişafın qabaqcıl 
mərhələlərində)

LDL-R bağlı olmayan 



HoFH üçün anti-Apo B agentləri

LDL reseptorlarından asılı olmayan təsir mexanizmi olan yeni 
nəsil güclü LL agenti

- apoB tərkibli trigliseridlərlə zəngin lipoproteinlərin sintezi 
üçün şaperon rolunu oynayan, membran vezikülləri 
arasında neytral lipidlərin daşınmasından məsul olan 
hüceyrə zülalı olan mikrosomal trigliserid ötürmə zülalını ( 
MTTP) inhibə edir .

- qaraciyər və bağırsaqlarda 

Lomitapid
po

5-60 mq/gün



Uzun müddətli lomitapid müalicəsi (2.1-5.7 il) 19 HoFH böyüklərində LDL-
xolesterol səviyyəsini orta hesabla 45.5% azaldır .

Real həyat sübutu; 246 həftəlik terapiya,

Xəstələrin 74%-i LDL hədəfinə 100 mq /dL çatmışdır

58% xəstələr 70 mq/dL hədəfləyir

Lomitapid
po

5-60 mq/gün

EMA və FDA
Qarışıq terapiya zamanı müalicə hədəflərinə çata 
bilməyən HoFH olan böyüklər üçün təsdiq edilmişdir.

( Blom və b. , 2017)



2002 20222004

İlk simptom (8 yaş):

Angina pektoris

HoFH-Diaqnozu (10 yaş)

CABG (3 gəmi )

İki həftənin başlanğıcı aferez

2014

2014-cü ilin avqustu

Lomitapid doza titrləmə 

yuxarı üçün 20 mq/gün

Aprel 2014

Lomitapid 5 mq / gün 

atorvastatin 80 mq / gün 

və ezetimib 1 0 mq / gün 

2013

Noyabr 2013

CT nəticələri

Agatson-Xal : 0

Safen RCA grefti tıkanmış , 

yumşaqdır _ _ RCA ağzında 25 % 

stenoz lövhəsi .

Sonoqrafiya Tapıntılar

IMT : Sağ 1,3 mm Sol 1,5 mm

ATT: 9,4 mm

Noyabr 2022

Simptom aşağı səviyyədə 

pulsuz doza lomitapid və iki 

ayda bir aferez 

CT nəticələri

Agatson-Xal : 0

Ateroma yoxdur irəliləmə

2019

Noyabr 2019

Sonoqrafiya Tapıntılar

IMT Sağ 0,8 mm, Sol 0,7 mm

Doğum

1994

LDL: 535 mq/dl

Ön iclas : 130
Sessiyadan sonrakı LDL: 54

LDL intervalı orta : 55-65
İndi aferez haqqında hər 2 aydan bir 



ANGPTL3 
inhibitorları

D. Gaudet-in izni ilə



Evinakumab
iv. inf

15 mq/kq
aylıq

• HoFH olan xəstələr (n=65),
• evinakumab terapiyası xəstələrin 24 

həftə ərzində LDL-C-nin 47% 
azalmasını təmin etdi

HOFH-də 
Faza 3 Evinacumab null və qeyri-
null

ANGPTL3 inhibition in homozygous familial hypercholesterolemia. N Engl J Med. 2017;377(3):296-297 Evinacumab for
Homozygous Familial Hypercholesterolemia. N Engl J Med 2020; 383:711-720. doi: 10.1056/NEJMoa2004215



PCSK9 and ANGPTL3 Inhibitors in Homozygous Familial Hypercholesterolemia: A Meta-analysis of Randomized

Clinical Trials. Drugs. 2026 Feb;86(2):231-242.



HoFH 

Kayikcioglu M, Tokgozoglu L. Homozygous Familial Hypercholesterolemia-da Mövcud Müalicə Seçimləri. 

Əczaçılıq 2022 Dekabr ;16(1):64.





Tromp TR, et al. Worldwide experience of homozygous familial hypercholesterolaemia: retrospective
cohort study. Lancet. 2022. 



Bireyselleştirilmiş Tedavi

Endokrynol Pol. 2025;76(6):688-689. Achieving the impossible: effective reduction of low-density lipoprotein cholesterol (LDL-C) in a patient with
homozygous familial hypercholesterolemia







Prof.Dr. Meral Kayıkçıoğlu’na teşekkür ederim.

TEŞEKKÜRLER
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