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Hướng�dẫn�chẩn�đoán�và�điều�trị
bệnh�tăng�cholesterol�máu�gia�đình�tại�Việt�Nam

TÓM�TẮT
Bệnh tăng cholesterol máu gia đình (bệnh FH) 

là bệnh rối loạn chuyển hóa lipid máu di truyền, đặc 
trưng bởi LDL-C máu tăng cao và bệnh mạch vành 
sớm. Tại Việt Nam, hiểu biết về bệnh lý này còn hạn 
chế. Do đó, Viện Tim mạch Việt Nam, Bệnh viện 
Bạch Mai đưa ra hướng dẫn chẩn đoán và điều trị 
bệnh FH. Đây là hướng dẫn đầu tiên về bệnh FH 
tại Việt Nam. Hướng dẫn này nhằm cải thiện chẩn 
đoán và điều trị bệnh FH tại Việt Nam. 

Từ khóa: Tăng cholesterol máu gia đình, chẩn 
đoán, điều trị.

Bệnh tăng cholesterol máu gia đình (Familial 
hypercholesterolemia, viết tắt: FH) là bệnh lý rối 
loạn chuyển hóa lipid máu di truyền, đặc trưng bởi 
lipoprotein cholesterol tỉ trọng thấp (low density 
lipoprotein cholesterol: LDL-C) trong máu tăng 
cao, gây xơ vữa mạch máu sớm, đặc biệt là bệnh 
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mạch vành, hẹp trên van động mạch chủ và xơ vữa 
mạch não. Tỉ lệ bệnh lưu hành trong cộng đồng là 
1/200-1/250, tương đương 300-500 nghìn người 
mắc bệnh tại Việt Nam [1]. Tuy nhiên, phần lớn 
bệnh nhân không được chẩn đoán và điều trị [2]. 
Tại Việt Nam, hiểu biết về bệnh lý này còn hạn 
chế [3-5]. Trước tình trạng này, Viện Tim mạch 
Việt Nam, Bệnh viện Bạch Mai đưa ra Hướng dẫn 
chẩn đoán và điều trị bệnh tăng cholesterol máu 
gia đình. Đây là hướng dẫn đầu tiên về bệnh lý này 
tại Việt Nam, được xây dựng dựa trên các nghiên 
cứu cập nhật về bệnh lý này, bao gồm Khuyến 
cáo quản lý rối loạn lipid máu Châu Âu ESC/
EAS 2019, nhằm mục đích cải thiện chẩn đoán 
và điều trị bệnh tăng cholesterol máu gia đình tại 
Việt Nam. 

DẤU�HIỆU�LÂM�SÀNG�ĐẶC�TRƯNG

Khuyến cáo: Chẩn đoán bệnh FH nên được xem xét ở bệnh nhân có tăng LDL-C kèm theo xơ vữa mạch máu sớm 
(nam <55 tuổi, nữ <60 tuổi), u vàng, vòng giác mạc trước 45 tuổi. 

Khuyến cáo: Xét nghiệm gen nên được thực hiện ở bệnh nhân nghi ngờ FH, trong đó tập chung vào gen LDLR, APOB 
và PCSK9. 
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Bệnh FH là bệnh di truyền trội nhiễm sắc thể 
thường, biểu hiện lâm sàng là tăng LDL-C trong 
máu, xơ vữa mạch máu sớm, u vàng (xanthomas) 
và vòng giác mạc.
Tăng LDL-C trong máu

Tăng LDL-C máu là dấu hiệu chính với bệnh 
FH. Ở người Việt Nam, nghiên cứu gần đây của 
tác giả Trương ¬anh Hương ghi nhận bệnh nhân 
đồng hợp tử (HoFH) có LDL-C >13 mmol/l, và dị 
hợp tử (HeFH) có LDL-C là 5.22±1.30 mmol/L, 
cao hơn nhiều so với người không FH là 2.49±0.67 
mmol/L. Hầu hết bệnh nhân FH có mức HDL-C 
và triglyceride bình thường [6]. 
Xơ vữa mạch máu sớm

Những người có tăng LDL-C máu kèm theo 
xơ vữa xuất hiện sớm (nam <55 tuổi, nữ <60 tuổi) 
nhiều khả năng mắc bệnh FH là dấu hiệu gợi ý cho 
bệnh FH. Các tổn thương xơ vữa mạch máu ghi 
nhận là bệnh mạch vành, xơ vữa mạch cảnh, hẹp trên 
van động mạch chủ và bệnh động mạch chi dưới [7]. 

Trong đó, bệnh mạch vành là biến chứng nguy 
hiểm của bệnh FH, gặp ở 60% các bệnh nhân FH, 
thường gây tử vong <35 tuổi ở HoFH và <60 tuổi 
ở HeFH nếu không được chẩn đoán và điều trị hạ 
lipid máu sớm. Chụp động mạch vành qua da, chụp 
cắt lớp vi tính động mạch vành nên được chỉ định ở 
bệnh nhân được chẩn đoán FH. 

Hẹp trên van động mạch chủ thường gặp ở 
những trường hợp HoFH và HeFH có LDL-C 
tăng rất cao. Siêu âm tim là công cụ hữu ích nên 
được sử dụng để phát hiện hẹp trên van động 
mạch chủ. 

Xơ vữa động mạch cảnh gặp ở khoảng 30% 
bệnh nhân FH. Do đó, siêu âm động mạch cảnh 
nên được chỉ định cho các bệnh nhân FH. Độ dày 
lớp nội trung mạc động mạch cảnh chung có giá trị 
theo dõi tiến triển tình trạng xơ vữa mạch máu, dự 
báo biến cố tim mạch ở bệnh nhân FH. 
U vàng 

U vàng (xanthomas) là dấu hiệu lâm sàng đặc 
trưng của bệnh FH, thường gặp ở HoFH và HeFH 
có mức LDL-C rất cao. U vàng do cholesterol LDL 
dư thừa được lắng đọng, thường gặp ở vị trí trong 
mí mắt, lưng, ngực, mông, mặt sau cánh tay, mặt sau 
đùi. U vàng có thể dạng các mảng màu vàng nhạt 
gờ lên trên mặt da hoặc các nốt trong da hoặc dây 
chằng (tendinous xanthomas). Nhiều bệnh nhân 
có u vàng ở vị trí khó quan sát. Do đó, khi nghi ngờ 
bệnh FH, thầy thuốc cần thăm khám cẩn thận.
Vòng giác mạc

Vòng giác mạc là vòng cung màu trắng xung 
quanh mống mắt, do cholesterol máu lắng đọng. 
Vòng giác mạc xuất hiện <45 tuổi là dấu hiệu có giá 
trị chẩn đoán FH.

Hình 1. Vòng giác mạc và u vàng tại mắt (A), u vàng ở bàn tay-ngón tay (B), u vàng ở bàn chân (C). Nguồn: 
Trương ranh Hương [6]

A B C
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XÉT�NGHIỆM�GEN

Khuyến cáo: Xét nghiệm gen nên thực hiện cho gen LDLR, APOB, PCSK9. 

Phát hiện ra đột biến gen là tiêu chuẩn vàng xác 
nhận bệnh FH. Nhưng chú ý là, chỉ có khoảng 80% 
bệnh nhân có kiểu hình FH phát hiện được đột 
biến gen. 

Đa số bệnh nhân (90-95%) có đột biến gen ở gen 
mã hóa thụ thể LDL (LDLR), trong khi có khoảng 
5% bệnh nhân có đột biến ở gen mã hóa apoliprotein 
B (APOB) và <1% ở gen mã hóa proprotein convertase 
subtilisin/kexin type 9 (PCSK9). Đột biến ở gen 
LDL�P1 rất hiếm gặp [8]. Trong nghiên cứu của 

tác giả Trương ¬anh Hương, đột biến gen LDLR đã 
được phát hiện ở các bệnh nhân Việt Nam, bao gồm 
các dạng đột biến thường gặp và đột biến mới [6].  

Kĩ thuật xét nghiệm gen cơ bản được sử dụng là 
kĩ thuật giải trình tự Sanger và kỹ thuật Multiplex 
Ligation Probe Ampli�cation (MLPA). Hiện nay, 
một số trung tâm đã chuyển sang phương pháp giải 
trình tự gen thế hệ mới (NGS) cho bệnh FH. 

CHẨN�ĐOÁN

Khuyến cáo: Tiêu chuẩn DUTCH nên được sử dụng để chẩn đoán FH tại Việt Nam.

Khuyến cáo: Tiêu chuẩn Starr nên được sử dụng để chẩn đoán bệnh FH cho họ hàng các ca bệnh chỉ điểm, đặc biệt là 
trẻ em.

Tiêu chuẩn DUTCH (Dutch Lipid Network Criteria) được sử dụng phổ biến để chuẩn đoán FH. Tiêu 
chuẩn này có ưu điểm là đơn giản và có độ chính xác cao. Tiêu chuẩn này áp dụng cho người trên 16 tuổi 
[2]. Các nghiên cứu gần đây ghi nhận tiêu chuẩn DUTCH là phù hợp để chẩn đoán FH ở Việt Nam [6, 9].

Bảng 1. Tiêu chuẩn DUTCH chẩn đoán FH

Tiêu chuẩn Điểm

Tiền sử gia đình

Người thân trực hệ (họ hàng bậc 1) có: Sớm mắc bệnh mạch vành hoặc bệnh động mạch khác (nam trước 55 
tuổi, nữ trước 60 tuổi) HOẶC
Đã từng có kết quả LDL-C cao > 95% phân bố theo tuổi và giới 

1

Họ hàng bậc 1 có hình ảnh u mỡ bám gân và/hoặc vòng giác mạc 
HOẶC Trẻ <18 tuổi có LDL-C cao > 95% phân bố theo tuổi và giới 

2

Bệnh cảnh lâm sàng

Người sớm mắc bệnh mạch vành (nam trước 55 tuổi, nữ trước 60 tuổi) 2
Người bị tai biến mạch não hoặc bệnh động mạch ngoại biên sớm (nam trước 55 tuổi, nữ trước 60 tuổi) 1
Khám lâm sàng
Có u mỡ bám gân 6
Có vòng giác mạc từ trước 45 tuổi 4
LDL-cholesterol (mmol/L)
LDL-C ≥ 8.5 8
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Hình 2. Tiêu chuẩn Starr cho chẩn đoán bệnh FH. Điểm cutoks cho chẩn đoán FH ở họ hàng bậc 1 của các ca 
bệnh chỉ điểm (A) LDL-C ở nữ, (B) LDL-C ở nam. Màu đỏ là khả năng cao mắc FH, màu xám là nghi ngờ mắc 
FH, màu xanh là khả năng thấp/không phải FH.

Tiêu chuẩn chẩn đoán FH thể đồng hợp tử [11] 
- Xác nhận đột biến ở 2 allen với gen LDLR, 

APOB, PCSK9, LDL�P1. Hoặc 
- Mức LDL-C máu khi chưa điều trị >13 

mmol/L hoặc sau khi điều trị ≥8 mmol/L kèm u 
vàng xuất hiện trước 10 tuổi hoặc cả bố và mẹ đều 
là dị hợp tử.

Tiêu chuẩn chẩn đoán FH ở trẻ em
Dựa vào tình trạng tăng LDL-C kèm theo tiền 

sử gia đình có tăng LDL-C, bệnh mạch vành sớm, 
và/hoặc phát hiện đột biến gen. Mức LDL-C huyết 
tương đặc hiệu theo tuổi và giới cần được sử dụng 
để chẩn đoán lần đầu cho FH. Mức LDL-C huyết 
tương đơn độc có độ phân biệt rất rõ ràng giữa các 

LDL-C 6.5 – 8.4 5
LDL-C 5.0 – 6.4 3
LDL-C 4.0 – 4.9 1
Phát hiện đột biến gen LDLR, hoặc APOB, hoặc PCSK9 8
Chẩn đoán dựa trên tổng điểm: 
Chẩn đoán chắc chắn mắc FH nếu tổng điểm >8;
Chẩn đoán có thể mắc FH nếu tổng điểm 6-8
Chẩn đoán nghi ngờ mắc FH nếu tổng điểm 3-5;
Chẩn đoán không phải FH nếu tổng điểm <3

Tiêu chuẩn Starr dựa trên LDL-C dùng để chẩn đoán FH cho họ hàng (người lớn và trẻ em) của ca 
bệnh chỉ điểm dựa trên xét nghiệm lipid máu, tuổi, giới [10].

Age
0 To 14 15 To 24 25 To 34 35 To 44 45 To 54 55 and Older

5.5 5.5 5.5 5.5 5.5 5.5
5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4
5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3
5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2
5.1 5.1 5.1 5.1 5.1 5.1
5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0
4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9
4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8
4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7
4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6
4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5
4.4 4.4 4.4 4.4 4.4 4.4
4.3 4.3 4.3 4.3 4.3 4.3
4.2 4.2 4.2 4.2 4.2 4.2
4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1
4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0
3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9
3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8
3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7
3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6
3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5
3.4 3.4 3.4 3.4 3.4 3.4
3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3
3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2
3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1
3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0

Age
0 To 14 15 To 24 25 To 34 35 To 44 45 To 54 55 and Older

5.5 5.5 5.5 5.5 5.5 5.5
5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4
5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3
5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2
5.1 5.1 5.1 5.1 5.1 5.1
5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0
4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9
4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8
4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7
4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6
4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5
4.4 4.4 4.4 4.4 4.4 4.4
4.3 4.3 4.3 4.3 4.3 4.3
4.2 4.2 4.2 4.2 4.2 4.2
4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1
4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0
3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9
3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8
3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7
3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6
3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5
3.4 3.4 3.4 3.4 3.4 3.4
3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3
3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2
3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1
3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0

A B
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Khuyến cáo: Sàng lọc chọn lọc nên được lựa chọn để phát hiện ca bệnh chỉ điểm.

Khuyến cáo: Sàng lọc toàn bộ nên xem xét thực hiện nếu điều kiện thực tế cho phép.

Khuyến cáo: Sàng lọc theo phả hệ nên được thực hiện để phát hiện bệnh FH cho họ hàng của ca bệnh chỉ điểm.

Khuyến cáo: Sàng lọc theo phả hệ cần thực hiện tuần tự bằng phát hiện ca bệnh chỉ điểm, lập cây phả hệ, kết nối nhân viên 
y tế với họ hàng ca bệnh chỉ điểm, sàng lọc bệnh cho các họ hàng ca bệnh chỉ điểm. 

Mô hình sàng lọc bệnh FH bắt đầu bằng tìm 
kiếm ca bệnh chỉ điểm (case index) 

Sàng lọc chọn lọc (opportunistic screening) là 
phương pháp hiệu quả để phát hiện các ca bệnh chỉ 
điểm. Trong đó, nhóm bệnh nhân mắc bệnh mạch 
vành sớm (nam <55 tuổi, nữ < 60 tuổi) nên được 
sàng lọc bệnh FH. Trong các nghiên cứu gần đây, tỉ 
lệ bệnh FH ở nhóm bệnh nhân có bệnh mạch vành 
sớm khoảng 2-7% [9, 13]. Sàng lọc FH cũng nên 
thực hiện cho các bệnh nhân có dấu hiệu u vàng và 
vòng giác mạc. 

Sàng lọc toàn bộ (universal screening) cho tất 
cả người dân người với xét nghiệm lipid máu cơ 
bản nên được xem xét thực hiện, nếu thấy có thể dễ 
dàng thực hiện nhằm tăng số lượng bệnh nhân được 
phát hiệnvà điều trị, giúp giảm biến cố tim mạch. 
Sàng lọc toàn bộ bằng xét nghiệm lipid máu nên 
thực hiện cho mọi người dân đến khám tại cơ sở y 
tế, cho trẻ em tùy khả năng thực hiện [14, 15]. 
Bước tiếp theo của mô hình sàng lọc FH là sàng 
lọc theo phả hệ (cascade sceening) cho các 
thành viên gia đình của ca bệnh chỉ điểm

Sàng lọc theo phả hệ là phương pháp rất hiệu 

quả trong phát hiện mới các ca bệnh FH [16]. 
Sàng lọc bắt đầu từ ca bệnh chỉ điểm, tiếp đó là 
sàng lọc bệnh FH cho họ hàng của ca bệnh chỉ 
điểm. Do xác suất phát hiện các thành viên trong 
gia đình mắc bệnh tuân theo quy luật Menden. 
Sàng lọc theo phả hệ nên được thực hiện với xét 
nghiệm lipid máu cơ bản. Nếu có thể, xét nghiệm 
đột biến gen nên được thực hiện cho các họ hàng 
[17]. Trong sàng lọc theo phả hệ, thiết lập sự tin 
tưởng giữa gia đình bệnh nhân và nhân viên y tế 
thực hiện sàng lọc là rất quan trọng, giúp thực 
hiện thành công và tối đa hiệu quả sàng lọc. Một 
số chú ý khi sàng lọc theo phả hệ là phải đảm bảo 
cung cấp đầy đủ thông tin cho họ hàng nguy cơ 
mắc FH của họ, giáo dục sức khỏe cho họ hàng 
về hệ quả FH trên sức khỏe. Các họ hàng được 
sàng lọc cần được thảo luận về về quy trình khám 
lâm sàng, xét nghiệm lipid máu và xét nghiệm di 
truyền. Việc lập cây phả hệ và sàng lọc phả hệ nên 
theo trình tự bắt đầu từ họ hàng bậc 1 (cha mẹ, 
anh em, con đẻ) rồi sau đó mở rộng ra tới họ hàng 
bậc 2 (ông, bà, cô, dì, chú, bác) và bậc 3 (anh chị 
em họ) giúp tăng khả năng phát hiện bệnh [6]. 

bệnh nhân FH và người không bị FH ở độ tuổi dưới 
10 tuổi. Tuy nhiên, vì tình trạng biến thiên sinh học 
cho nên cần lấy trị số trung bình của ít nhất là 2 lần 
xét nghiệm LDL-C lúc đói để chẩn đoán FH. Cần 
tính đến tác động của các bệnh lý cấp tính làm hạ 
thấp LDL-C và xét nghiệm lại nếu thấy cần thiết. 
Tiêu chuẩn chẩn đoán FH ở trẻ em bao gồm [12]:

- Mức LDL-C ≥5 mmol/L sau 3 tháng dùng 
chế độ ăn giảm cholesterol, ngay cả khi không có 

tiền sử gia đình tăng cholesterol máu và bệnh mạch 
vành sớm. 

- Mức LDL-C ≥4.0 mmol/L kèm tiền sử gia đình 
tăng cholesterol máu hoặc bệnh mạch vành sớm. 

- Nếu cha mẹ trẻ được xác nhận có đột biến gen 
gây bệnh FH, thì ngưỡng LDL-C máu để chẩn đoán 
bệnh FH cho trẻ là ≥3.5 mmol/L.

 
MÔ�HÌNH�SÀNG�LỌC�BỆNH�FH
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Khuyến cáo: Mục tiêu điều trị trong FH hàng đầu là đạt đích LDL-C.

Khuyến cáo: Tất cả các bệnh nhân FH cần phải điều chỉnh lối sống, loại bỏ các yếu tố nguy cơ tim mạch.

Khuyến cáo: Statin mạnh liều cao nên là điều trị đầu tay cho bệnh nhân FH.

Khuyến cáo: Ezetimibe nên được sử dụng phối hợp với statin trong điều trị FH.

Khuyến cáo: �uốc ức chế có thể được sử dụng cho các trường hợp HoFH và HeFH để đạt mục tiêu LDL-C.

Khuyến cáo: Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C có thể được sử dụng cho các trường hợp HoFH và HeFH để đạt mục tiêu 
LDL-C.

Khuyến cáo: Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C có thể được sử dụng ở phụ nữ có thai.

Khuyến cáo: Trao đổi huyết tương, tạo shunt tĩnh mạch cửa – tĩnh mạch chủ dưới, ghép gan có thể được chỉ định cho các 
trường hợp HoFH và HeFH để đạt mục tiêu LDL-C.

Mục tiêu điều trị
- Bệnh nhân FH không có bệnh mạch máu do 

xơ vữa (bệnh mạch vành, đột quỵ, bệnh động mạch 
ngoại vi), không có yếu tố nguy cơ tim mạch nghiêm 
trọng, mức LDL-C cần giảm ≥50% so với giá trị ban 
đầu và đích LDL-C <1.8 mmol/L [18].

- Bệnh nhân FH có bệnh mạch máu do xơ vữa 
(bệnh mạch vành, đột quỵ, bệnh động mạch ngoại 
vi) hoặc có yếu tố nguy cơ tim mạch nghiêm trọng, 
mức LDL-C cần giảm ≥50% so với giá trị ban đầu 
và đích LDL-C <1.4 mmol/L [18]. 

- Bệnh nhân FH có bệnh mạch máu do xơ vữa 
(bệnh mạch vành, đột quỵ, bệnh động mạch ngoại 
vi) với biến cố tim mạch tái phát lần 2 trong vòng 2 
năm gần đây mà đã dùng statin liều cao nhất có thể 
dung nạp được thì mức LDL-C cần điều trị giảm 
xuống <1.0 mmol/L [18].

- Với trẻ 8-10 tuổi, mức LDL-C cần giảm ≥ 50% 
so với giá trị ban đầu. Trong khi với trẻ >10 tuổi, 
mức LDL-C cần đạt <3.5 mmol/L [12, 18].
Điều chỉnh lối sống, loại bỏ các yếu tố nguy cơ 
tim mạch 

¬ay đổi lối sống và kiểm soát các yếu tố nguy 

cơ tim mạch cần được thực hiện ngay khi chẩn đoán 
FH, bao gồm [18] : 

- Bỏ thuốc lá.
- Chế độ ăn kiêng, giảm tiêu thụ lượng chất béo 

bão hòa, tăng khẩu phần hoa quả, rau, hạt còn lớp áo 
vỏ, hạnh nhân, các chế phẩm sữa ít hoặc không chứa 
chất béo, các loại đậu, cá. 

- Tăng hoạt động thể lực: trung bình duy trì 3.5-
7 giờ hoạt động thể lực mỗi tuần hoặc 30-60 phút 
mỗi ngày.

- Kiểm soát cân nặng, vòng bụng: BMI duy trì 
20-25 kg/m2, vòng bụng <94 cm (nam) và <80 cm 
(nữ).

- Kiểm soát chỉ số huyết áp <140/90 mmHg.
- Kiểm soát chỉ số HbA1c <7%. 

Điều trị hạ LDL-C
Statin mạnh

Điều trị thuốc statin cần được thực hiện sớm 
nhất và duy trì đều đặn ở bệnh nhân FH, ưu tiên lựa 
chọn statin mạnh như rosuvastatin, atorvastatin [7, 
19]. Đa số bệnh nhân cần duy trì statin mạnh ở liều 
cao nhất mà có thể dung nạp. Trẻ em mắc FH có thể 
cần sử dụng statin từ 8-10 tuổi, với khởi đầu ở liều 

ĐIỀU�TRỊ
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thấp và tăng dần liều cho ngưỡng tối đa có thể dung 
nạp để đạt mục tiêu LDL-C [12]. 
Ezetimibe

Ezetimibe có thể dùng phối hợp với statin để đạt 
LDL-C mục tiêu [18]. Liều ezetimibe 10 mg/ngày 
phối hợp với statin giúp giảm thêm 10-20% mức 
LDL-C [20, 21]. 
Wuốc ức chế PCSK9

¬uốc ức chế PCSK9 nên được dùng cho bệnh 
nhân thể đồng hợp tử hoặc thể dị hợp tử có biến cố 
tim mạch nếu không đạt được đích LDL-C sau khi 
điều trị bằng statin liều tối đa >6 tháng hoặc không 
dung nạp với statin [18, 19]. ¬uốc ức chế PCSK9 
có thể làm giảm tới 50-70% mức LDL-C ở các bệnh 
nhân FH [22, 23]. Điều trị hạ LDL-C bằng thuốc 
ức chế PCSK9 có hiệu quả với FH có đột biến gen 
tăng hoạt động của PCSK9.  
Lomitapide

Lomitapide được FDA chấp thuận sử dụng cho 
bệnh nhân HoFH ≥18 tuổi.
Mipomersen

Mipomersen được FDA chấp thuận sử dụng 
cho bệnh nhân HoFH ≥12 tuổi.
Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C

Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C giúp cải thiện 
kết cục tử vong và giảm biến cố tim mạch cho bệnh 
nhân FH. Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C nên được 
dùng cho bệnh nhân thể đồng hợp tử nếu không đạt 

được đích LDL-C sau khi điều trị bằng statin liều tối 
đa > 6 tháng hoặc không dung nạp với statin [11]. 

Lọc máu đặc hiệu cho LDL-C có thể được chỉ 
định ở phụ nữ có thai [11, 24, 25]. 
Trao đổi huyết tương

Trao đổi huyết tương xem xét chỉ định cho bệnh 
nhân HoFH khi không có lọc máu đặc hiệu cho 
LDL-C và thuốc ức chế PCSK9 [26]. 
Tạo shunt tĩnh mạch cửa – tĩnh mạch chủ dưới 

Tạo shunt tĩnh mạch cửa – tĩnh mạch chủ 
dưới có thể hiệu quả cho bệnh nhân HoFH ở nơi 
không thể thực hiện được lọc máu đặc hiệu cho 
LDL-C [11].
Ghép gan 

Ghép gan có thể hiệu quả cho bệnh nhân HoFH 
ở nơi không thể thực hiện được lọc máu đặc hiệu 
cho LDL-C [11, 27]. 
Điều trị bệnh động mạch vành

Bệnh động mạch vành do xơ vữa là biến chứng 
thường gặp và nguy hiểm nhất trong bệnh FH. 
Nhiều bệnh nhân FH cần được điều trị bằng can 
thiệp động mạch vành qua da hoặc phẫu thuật bắc 
cầu nối chủ vành [6, 28]. Can thiệp động mạch 
vành có thể là giải pháp hữu ích với trẻ em. Một số 
báo cáo ca lâm sàng ghi nhận can thiệp động mạch 
vành sử dụng stent phủ thuốc có khung tự tiêu 
(Bioresorbable Vascular Sca¡old: BVS) khả thi cho 
trẻ nhỏ mắc HoFH [29, 30]. 

SUMMARY
Guideline for the diagnosis and treatment of familial hypercholesterolemia in Vietnam: update of 
2019 esc/eas guidelines for the management of dyslipidaemias

Familial hypercholesterolemia (FH) is an autosomal dominant-inherited genetic disorder that leads to 
elevated levels of plasma LDL-C and premature coronary heart disease. In Vietnam, knowledge about FH 
is still limited. ¬erefore, Vietnam National Heart Institute, Bach Mai Hospital proposes the guideline for 
the diagnosis and treatement of FH. ¬is is the �rst guideline for FH in Vietnam, aims to improve status of 
the diagnosis and treatment of FH in Vietnam.

Keyword: familial hypercholesterolemia, diagnosis, treatment.
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