NGHIEN CUU LAM SANG
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TOM TAT

Bénh ting cholesterol mau gia dinh (bénh FH)
la bénh réiloan chuyén héa lipid mau di truyén, dac
trung boi LDL-C méu ting cao va bénh mach vanh
s6m. Tai Viét Nam, hiéu biét vé bénh Iy nay con han
ché. Do d6, Vién Tim mach Viét Nam, Bénh vién
Bach Mai dua ra huéng dan chén dodn va diéu tri
bénh FH. Dy la huéng dan dau tién vé bénh FH
tai Viét Nam. Huéng dan nay nhim cai thién chin
dodn va diéu tri bénh FH tai Viét Nam.

Tit khoa: Tang cholesterol mau gia dinh, chén
doén, diéu tri.

Bénh ting cholesterol mau gia dinh (Familial
hypercholesterolemia, viét tit: FH) 1a bénh ly réi
loan chuyén hoa lipid mau di truyén, dic trung bai
lipoprotein cholesterol ti trong thap (low density
lipoprotein cholesterol: LDL-C) trong mau ting

cao, gdy x0 vita mach méu s6m, ddc biét 1a bénh

mach vanh, hep trén van dong mach cha vaxo vita
mach nao. Tilé bénh luu hanh trong cong d6ng la
1/200-1/250, tuong duong 300-500 nghin ngudi
mic bénh tai Viét Nam [1]. Tuy nhién, phan 16n
bénh nhén khong duge chén dodn va diéu tri [2].
Tai Viét Nam, hiéu biét vé bénh ly nay con han
ché [3-5]. Trudc tinh trang nay, Vién Tim mach
Viét Nam, Bénh vién Bach Mai dua ra Huéng dan
chén doan va diéu tri bénh ting cholesterol mau
gia dinh. Pay la huéng dan dau tién vé bénh Iy nay
tai Viét Nam, dugc xdy dung duya trén cic nghién
ctiu cdp nhit vé bénh ly nay, bao gom Khuyén
céo quan ly réi loan lipid méu Chau Au ESC/
EAS 2019, nhim muc dich cai thién chian dodn
va diéu tri bénh tang cholesterol méu gia dinh tai
Viét Nam.

DAU HIEU LAM SANG DAC TRUNG

Khuyén cdo: Chan dodn bénh FH nén dugc xem xét 6 bénh nhén c6 taing LDL-C kém theo xo vita mach mdu sém

(nam <55 tudi, ni <60 tudi), u vang, vong gidc mac trudc 45 tudi.

va PCSKO.

Khuyén cdo: Xét nghiém gen nén dugc thyc hién 6 bénh nhan nghi ngo FH, trong dé tap chung vao gen LDLR, APOB
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Bénh FH la bénh di truyén trdi nhiém sic thé
thudng, biéu hién lam sang la ting LDL-C trong
mAu, x0 vita mach mu s6m, u vang (xanthomas)
va vong giac mac.

Tang LDL-C trong mau

Tiang LDL-C méu la ddu hiéu chinh véi bénh
FH. O ngusi Viét Nam, nghién ctu gin day caa
tic gia Truong Thanh Huong ghi nhdn bénh nhin
dong hop tt (HoFH) ¢6 LDL-C >13 mmol/], vadi
hop ti (HeFH) c6 LDL-C 1a 5.22+1.30 mmol/L,
cao hon nhiéu so v6i ngudi khong FH 1a 2.49+0.67
mmol/L. Hau hét bénh nhan FH c6 mitc HDL-C
va triglyceride binh thudng [6].

X vita mach mdu sém

Nhiing nguéi c6 ting LDL-C méu kém theo
X0 vita xudt hién sém (nam <55 tudi, nit <60 tudi)
nhiéu khd ning mac bénh FH la ddu hiéu ggi y cho
bénh FH. Cic t6n thuong xo viia mach mdu ghi
nhén labénh mach vanh, xo vitamach canh, hep trén
van dong mach chu va bénh dong mach chi dudi [7].

Trong d6, bénh mach vanh 1a bién chiing nguy
hiém caa bénh FH, gip & 60% cic bénh nhan FH,
thudng gay tit vong <35 tudi 6 HoFH va <60 tudi
& HeFH néu khong dugc chdn dodn va diéu trj ha
lipid mau sém. Chup déng mach vanh qua da, chup
cit16p vi tinh ddng mach vanh nén dugc chi dinh &
bénh nhan dugc chin dodn FH.

Hep trén van dong mach chua thudng gip &
nhang truong hop HoFH va HeFH ¢6 LDL-C
tang rdt cao. Siéu am tim 13 cong cu hitu ich nén
dugc st dung dé€ phat hién hep trén van dong
mach cha.

Xo vita dong mach canh gip & khoang 30%
bénh nhén FH. Do d¢, siéu 4m ddng mach canh
nén dugc chi dinh cho cdc bénh nhan FH. D¢ day
16p néi trung mac dong mach canh chung c6 gia tri
theo doi tién trién tinh trang xo vita mach mau, du
bao bién c6 tim mach & bénh nhan FH.

Uvang

U vang (xanthomas) 1a ddu hiéu lam sang dic
trung ctia bénh FH, thudng gip 6 HoFH va HeFH
c6 mitic LDL-C rit cao. U vang do cholesterol LDL
du thtra dugc ling dong, thuong gap & vi tri trong
mi mat, lung, nguc, méng, mit sau canh tay, mit sau
dui. U vang c6 thé dang cic mang mau vang nhat
g0 1én trén mit da hodc cic nét trong da hoac day
ching (tendinous xanthomas). Nhiéu bénh nhin
c6 uvang 6 vi tri khé quan sat. Do d6, khi nghi ngo
bénh FH, thdy thudc can thim khdm cén than.
Vong giac mac

Vong gidc mac la vong cung mau tring xung
quanh mdng mat, do cholesterol méu ling dong.

Vong gidc mac xudt hién <45 tudi la ddu hiéu c6 gia
tri chdn dodn FH.

C

Hinh 1. Vong gidc mac va u vang tai mdt (A), u vang & ban tay-ngén tay (B), u vang & ban chan (C). Nguon:

Truong Thanh Huong (6]
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XET NGHIEM GEN

Khuyén cdo: Xét nghiém gen nén thyic hién cho gen LDLR, APOB, PCSKO.

Phét hién ra d6t bién gen la tiéu chuidn vang xac
nhédn bénh FH. Nhung cha y 13, chi c6 khoang 80%
bénh nhéin c6 kiéu hinh FH phat hién dugc dot
bién gen.

Da 56 bénh nhan (90-95%) c6 d6t bién gen & gen
ma héa thy thé LDL (LDLR), trong khi c6 khoing
5% bénh nhén c6 dot bién 6 gen ma hoéa apoliprotein
B (APOB) va <1% & gen ma héa proprotein convertase
subtilisin/kexin type 9 (PCSK9). Dot bién & gen
LDLRAP1 rit hiém gip [8]. Trong nghién ctiu cia

téc gia Truong Thanh Huong, dot bién gen LDLR da
dugc phét hién & cdc bénh nhén Viét Nam, bao gébm
cac dang dot bién thudng gap va dot bién méi [6].

Ki thuat xét nghiém gen co ban dugc st dung la
ki thuat gii trinh tu Sanger va ky thuat Multiplex
Ligation Probe Amplification (MLPA). Hién nay,
mot s6 trung tim da chuyén sang phuong phap giai
trinh ty gen thé hé méi (NGS) cho bénh FH.

CHAN DOAN

Khuyén cdo: Tiéu chuin DUTCH nén dugc st dung dé chidn doan FH tai Viét Nam.

tré em.

Khuyén cdo: Tiéu chuin Starr nén dugc stt dung dé chin doan bénh FH cho ho hang cic ca bénh chi diém, dac biét la

Tiéu chudn DUTCH (Dutch Lipid Network Criteria) dugc st dung phé bién dé chuin doan FH. Tiéu
chuén nay c6 uu diém la don gian va c6 d6 chinh xac cao. Tiéu chuén nay 4p dung cho ngudi trén 16 tudi
[2]. Céc nghién ctiu gin d4y ghi nhén tiéu chudn DUTCH la pht hgp dé chin doan FH & Viét Nam [6,9].

Bdng 1. Tiéu chudn DUTCH chdn dodn FH

Tiéu chuin ‘ Diém
Tién si gia dinh

Nguoi than tryc hé (ho hang bac 1) c6: S6m méc bénh mach vanh hoac bénh dong mach khac (nam trudc 5§

tudi, ni trudc 60 tudi) HOAC 1
Da ting c6 két qua LDL-C cao > 95% phan b theo tudi va gisi

Ho hang bic 1 ¢6 hinh anh u m&bam gin va/hoac vong gidc mac 5
HOAC Tré <18 tudi cé LDL-C cao > 95% phan bé theo tudi va gici

Bénh canh lim sang

Ngui sém méc bénh mach vanh (nam trudc S5 tudi, ni trudc 60 tudi) 2
Nguoi bi tai bién mach nao hoic bénh dong mach ngoai bién sém (nam trudc 55 tudi, nd trudc 60 tudi) 1
Kham lim sang

Coumadbam gin

C6 vong gidc mac tli trudc 45 tudi 4
LDL-cholesterol (mmol/L)

LDL-C=>85 8
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Phat hién dot bién gen LDLR, hodc APOB, hoic PCSK9

LDL-C65-84 S
LDL-C50-64 3
LDL-C40-49 1

8

Chan dodn dya trén tong diém:
Chan dodn chac chin mac FH néu tong diém >8;
Chin dodn c6 thé mic FH néu tong diém 6-8

Chin dodn nghi ngo mic FH néu tdng diém 3-5;

Chin doan khong phai FH néu tong diém <3

Tiéu chuén Starr dya trén LDL-C dung dé chdn doan FH cho ho hang (nguidi 16n va tré em) cua ca
bénh chi diém dua trén xét nghiém lipid méu, tudi, gisi [10].

A Age B Age
0To 14 15 To 24 25 To 34 35To44 | 45ToS54 |55and Older 0To 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 5.5 5.5 5.5 5.5 5.5 5.5
5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4 5.4
5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3 5.3
5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2 5.2
S5.1 S.1 S5.1 5.1 S.1 S.1 S.1 5.1 S.1 S.1 5.1 5.1
5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0 5.0
4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9 4.9
4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8 4.8
4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7 4.7
4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6 4.6
4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5 4.5
44 44 44 4.4 44 44 44 4.4 44 44 4.4 44
43 43 43 43 43 43 43 43 43 43 43 43
42 42 42 42 42 42 42 42 42 42 42 42
4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1 4.1
4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0 4.0
3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9 3.9
3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8 3.8
3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7 3.7
3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6 3.6
3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5 3.5
3.4 3.4 3.4 3.4 3.4 3.4 34 3.4 3.4 3.4 3.4 3.4
3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3 3.3
3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2 3.2
3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1 3.1
3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0 3.0

Hinh 2. Tiéu chudn Starr cho chdn dodn bénh FH. Diém cutoffs cho chdn dodn FH & ho hang bdc 1 ciia cdc ca
bénh chi diém (A) LDL-C énii, (B) LDL-C 6 nam. Mau dé la khd néing cao médc FH, mau xdm la nghi ngo mdc

FH, mau xanh la kha nang thdp/khong phdi FH.

Tiéu chuin chin doan FH thé dong hep ti [11]
- X4c nhan dot bién & 2 allen véi gen LDLR,
APOB, PCSK9, LDLRAP1. Hodic
- Mtc LDL-C méau khi chua diéu tri >13
mmol/L hoic sau khi diéu tri >8 mmol/L kém u
vang xudt hién truéc 10 tudi hodc ca b6 va me déu

13 di hop ti.

Tiéu chuin chin doidn FH G tré em

Duia vao tinh trang ting LDL-C kém theo tién
st gia dinh ¢6 ting LDL-C, bénh mach vanh sém,
va/hodc phét hién dot bién gen. Miic LDL-C huyét
tuong dic hiéu theo tudi va gidi can dugc s dung
dé chdn dodn lan dau cho FH. Mtc LDL-C huyét
tuong don doc c6 do phan biét rit ro rang gitta cac
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bénh nhan FH va ngudi khong bi FH 6 d6 tudi dudi
10 tudi. Tuy nhién, vi tinh trang bién thién sinh hoc
cho nén can ldy tri s6 trung binh cta it nhét 1a 2 lan
xét nghiém LDL-C luc d6i dé chdn doan FH. Cén
tinh dén tic dong ctia cic bénh Iy cdp tinh lam ha
thdp LDL-C va xét nghiém lai néu thdy cin thiét.
Tiéu chuén chdn doén FH & tré em bao gom [12]:

- Mtic LDL-C >S5 mmol/L sau 3 thiang dung

ché d6 an giam cholesterol, ngay ca khi khong c6

tién st gia dinh ting cholesterol mau va bénh mach
vanh sém.

- Mitc LDL-C >4.0 mmol/L kém tién st gia dinh
tang cholesterol mau hodc bénh mach vanh sém.

- Néu cha me tré dugc xdc nhin c6 dot bién gen
gdy bénh FH, thi nguong LDL-C mau dé chin doan
bénh FH cho tré 13 >3.5 mmol/L.

MO0 HiNH SANG LOC BENH FH

Khuyén cdo: Sangloc chon loc nén dugc Iya chon dé phat hién ca bénh chi diém.

Khuyén cdo: Sangloc toan bo nén xem xét thyic hién néu diéu kién thuc té cho phép.

Khuyén cdo: Sangloc theo pha hé nén dugc thuc hién dé phat hién bénh FH cho ho hang ctia cabénh chi diém.

Khuyén cdo: Sangloc theo phi hé can thyc hién tun ty bang phat hién ca bénh chi diém, lap cay pha h¢, két ndinhan vién
y té v6i ho hang ca bénh chi diém, sangloc bénh cho céc ho hang ca bénh chi diém.

Mo hinh sang loc bénh FH bit dau bang tim
kiém ca bénh chi diém (case index)

Sang loc chon lgc (opportunistic screening) 1a
phuong phap hiéu qua dé€ phét hién cic ca bénh chi
diém. Trong d6, nhém bénh nhan mic bénh mach
vanh sém (nam <SS tudi, nit < 60 tudi) nén dugc
sang loc bénh FH. Trong cic nghién citu gin day, ti
1¢ bénh FH 6 nhém bénh nhin cé bénh mach vanh
sém khoang 2-7% [9, 13]. Sang loc FH ciing nén
thuc hién cho cic bénh nhan c6 d4u hiéu u vang va
vong gidc mac.

Sang loc toan bé (universal screening) cho tit
cd nguoi din ngudi véi xét nghiém lipid méu co
ban nén dugc xem xét thuc hién, néu thdy c6 thé dé
dang thyc hién nhim tang s6 lugng bénh nhan dugc
phat hiénva diéu tri, gitp gidm bién cd tim mach.
Sang loc toan bo bing xét nghiém lipid méu nén
thuc hién cho moi nguoi dan dén kham tai co s6'y
té, cho tré em tury kha nang thyc hién [14, 15].
Budc tiép theo ciia moé hinh sang loc FH la sang
loc theo pha h¢ (cascade sceening) cho céc
thanh vién gia dinh ctia ca bénh chi di€ém

Sang loc theo phd h¢ 1a phuong phép rat hiéu

qué trong phat hién méi céc ca bénh FH [16].
Sang loc bat dau tir ca bénh chi diém, tiép do 1a
sang loc bénh FH cho ho hang cuaa ca bénh chi
diém. Do xdc sudt phat hién cdc thanh vién trong
gia dinh mic bénh tuin theo quy ludt Menden.
Sang loc theo pha hé nén dugc thuc hién véi xét
nghiém lipid mau co ban. Néu c6 thé, xét nghiém
dot bién gen nén dugc thyc hién cho cic ho hang
[17]. Trong sang loc theo pha hé, thiét lap su tin
tuong gitia gia dinh bénh nhén va nhan vién y té
thuc hién sang loc la rit quan trong, gitup thuc
hién thanh cong va t6i da hiéu qua sang loc. Mot
s6 chu y khi sang loc theo pha hé 1a phai dam béo
cung cdp day du thong tin cho ho hang nguy co
mic FH cua ho, gido duc stic khoe cho ho hang
vé hé qua FH trén stic khoe. Cac ho hang duogc
sang loc can dugc thao ludn vé vé quy trinh kham
lam sang, xét nghiém lipid méu va xét nghiém di
truyén. Viéc lap cay pha hé va sang loc pha hé nén
theo trinh ty bit dau ti ho hang bac 1 (cha me,
anh em, con dé) réi sau d6 m& rong ra t&i ho hang
bac 2 (éng, ba, co, di, chy, bac) va bac 3 (anh chi
em ho) giup ting khi ning phét hién bénh [6].
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DIEY TR

Khuyén cdo: Muc tiéu diéu tri trong FH hang dau la dat dich LDL-C.

Khuyén cdo: Tit ca cic bénh nhan FH can phai diéu chinh 16i song, loai bo cac yéu t6 nguy co tim mach.

Khuyén cdo: Statin manh liéu cao nén la diéu trj dau tay cho bénh nhan FH.

Khuyén cdo: Ezetimibe nén dugc st dung phoi hgp véi statin trong diéu tri FH.

Khuyén cdo: Thudc tic ché c6 thé dugc st dung cho cic truong hgp HoFH va HeFH dé dat muc tiéu LDL-C.

LDL-C.

Khuyén cdo: Loc mau dac hiéu cho LDL-C c6 thé duoc st dung cho céc truong hop HoFH va HeFH dé dat muyc tiéu

Khuyén cdo: Loc mau dic hiéu cho LDL-C ¢6 thé dugc st dung 6 phu nt ¢6 thai.

trudng hop HoFH va HeFH dé dat muyc tiéu LDL-C.

Khuyén cdo: Trao d6i huyét tuong, tao shunt tinh mach ctia — tinh mach chu dudi, ghép gan c6 thé dugc chi dinh cho cic

Muc tiéu diéu tri

- Bénh nhan FH khong c6 bénh mach mdu do
x0 vita (bénh mach vanh, d6t quy, bénh dong mach
ngoai vi), khéng cé yéu t6 nguy co tim mach nghiém
trong, mtic LDL-C cin gidm >50% so v&i gia tri ban
dau va dich LDL-C <1.8 mmol/L [18].

- Bénh nhan FH cé bénh mach mau do xo vita
(bénh mach vanh, d6t quy, bénh dong mach ngoai
vi) hodc c6 yéu t6 nguy co tim mach nghiém trong,
muic LDL-C can gidm >50% so véi gid tri ban dau
va dich LDL-C <1.4 mmol/L [18].

- Bénh nhan FH cé bénh mach mau do xo vita
(bénh mach vanh, d6t quy, bénh dong mach ngoai
vi) v6i bién c6 tim mach tai phat 1dn 2 trong vong 2
nam gin ddy ma da dung statin liéu cao nhét c6 thé
dung nap dugc thi mic LDL-C can diéu tri gidm
xuéng <1.0 mmol/L [18].

- Vi tré 8-10 tudi, mic LDL-C can giam > 50%
so v6i gid tri ban d4u. Trong khi véi tré >10 tudi,
muic LDL-C can dat <3.5 mmol/L [12, 18].

Diéu chinh 16i song, loai bo cic yéu t6 nguy co
tim mach

Thay déi 16i song va kiém sodt cic yéu t6 nguy

co tim mach can dugc thyc hién ngay khi chdn doén
FH, bao gom [18] :

- Bo thudc .

- Ché d¢ an kiéng, giam tiéu thu lugng chit béo
bao hoa, ting khdu phian hoa qu4, rau, hat con16p 4o
v0, hanh nhan, cic ché phdm sita it hodc khong chita
chatbéo, cic loai dau, ca.

- Tang hoat dong thé lyc: trung binh duy tri 3.5-
7 gio hoat dong thé luc méi tuan hodc 30-60 phut
moi ngay.

- Kiém soat can ning, vong bung: BMI duy tri
20-25 kg/m?, vong bung <94 cm (nam) va <80 cm
(n@).

- Kiém soét chi s6 huyét 4p <140/90 mmHg.

- Kiém so4t chi s6 HbAlc <7%.

Piéu triha LDL-C
Statin manh

DPiéu tri thudc statin can dugc thyc hién sém
nhit va duy tri déu dan 6bénh nhan FH, uu tién lua
chon statin manh nhu rosuvastatin, atorvastatin [7,
19]. Da s6 bénh nhan can duy tri statin manh &liéu
cao nhit ma cé thé dung nap. Tré em mic FH c6 thé
cin st dung statin tir 8-10 tudi, v6i khai dau 6 liéu
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thdp va tang dan liéu cho ngudng t6i da c6 thé dung
nap dé dat muyc tiéu LDL-C [12].
Ezetimibe

Ezetimibe c6 thé dung phéi hgp véi statin dé€ dat
LDL-C muyc tiéu [18]. Liéu ezetimibe 10 mg/ngay
phdi hop véi statin giup giam thém 10-20% mutic
LDL-C [20,21].
Thudc tic ché PCSK9

Thudc tic ché PCSK9 nén dugc ding cho bénh
nhan thé dong hop tir hodc thé di hop ti ¢ bién c6
tim mach néu khong dat dugc dich LDL-C sau khi
diéu trj bang statin liéu t6i da >6 thang hodc khong
dung nap véi statin [18, 19]. Thuéc tic ché PCSK9
c6 thélam gidm t6i S0-70% miic LDL-C & cdc bénh
nhéan FH [22, 23]. Piéu tri ha LDL-C bing thuéc
tic ché PCSK9 ¢6 hiéu qua véi FH c6 dot bién gen
ting hoat dong ctia PCSKO.
Lomitapide

Lomitapide dugc FDA chdp thudn st dung cho
bénh nhian HoFH >18 tudi.
Mipomersen

Mipomersen dugc FDA chidp thuin st dung
cho bénh nhan HoFH >12 tudi.
Loc mdu dic hiéu cho LDL-C

Loc mau dédc hiéu cho LDL-C gitp cai thién
két cuc ti vong va giam bién ¢6 tim mach cho bénh
nhan FH. Loc mau dic hiéu cho LDL-C nén dugc
dung cho bénh nhén thé dong hop t néu khong dat

dugc dich LDL-C sau khi diéu tri bang statin liéu t6i
da > 6 thang hodc khong dung nap véi statin [11].

Loc mau dic hiéu cho LDL-C c6 thé dugc chi
dinh & phu nit ¢6 thai [11, 24, 25 ].
Trao doi huyét tuong

Trao d6i huyét tuong xem xét chi dinh cho bénh
nhan HoFH khi khong c6 loc méu dic hiéu cho
LDL-C va thudc tic ché PCSK9 [26].
Tao shunt tinh mach cita — tinh mach chi duéi

Tao shunt tinh mach cta — tinh mach chua
duéi c6 thé hiéu qua cho bénh nhin HoFH & noi
khong thé thuc hién dugc loc mau dic hiéu cho
LDL-C [11].
Ghép gan

Ghép gan c6 thé hiéu qua cho bénh nhan HoFH
& noi khong thé thuc hién dugc loc mau dic hiéu
cho LDL-C [11,27].
Diéu tri bénh dong mach vanh

Bénh dong mach vanh do xo vita Ia bién chiing
thuong gip va nguy hiém nhit trong bénh FH.
Nhiéu bénh nhan FH cin dugc diéu tri bing can
thiép dong mach vanh qua da hoic phau thuat bic
céu néi cha vanh [6, 28]. Can thiép dong mach
vanh c6 thé la gidi phap hitu ich véi tré em. Mot s6
bao cdo ca lam sang ghi nh4n can thiép dong mach
vanh stt dung stent phu thuéc c6 khung tu tiéu
(Bioresorbable Vascular Scaffold: BVS) kha thi cho
tré nho mic 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. Therefore, Vietnam National Heart Institute, Bach Mai Hospital proposes the guideline for

the diagnosis and treatement of FH. This is the first 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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