
减轻家族性高胆固醇血症 (FH) 
的临床和公共卫生负担 

全球性号召行动 
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2018 年 10 月，FH 基金会在其年度全球峰会上向级联筛查奠基人Roger Williams MD 致敬，纪念世
界卫生组织 (WHO) 家族性高胆固醇血症 (FH) 磋商会报告出版 20 周年（家族性高胆固醇血症是一
种最常⻅的遗传病，会导致早发动脉粥样硬化性心血管疾病），同时强调在识别和保健方面仍存
在的差距。1 全球FH患病率大约 1:220-250，其导致低密度脂蛋白胆固醇 (LDL-c) 终身处于较高水
平。(2、3) 若不治疗，50% 受影响的男人不到 50 岁会罹患心脏病，30% 受影响的女人不到 60 岁
会罹患心脏病。FH 具有常染色体显性遗传模式，即有一个 FH 致病基因的父亲或母亲会有 50% 的
概率将此基因传给下一代。 

自 1998 年 WHO 磋商会报告出版以来，在了解 FH 遗传基因、了解动脉粥样硬化心脏病，开发降低胆
固醇的药物和预防心脏病等方面都取得巨大的科学进步。不过，WHO 磋商会报告中很多有預設的建
议仍未得到贯彻實行，特别是在 FH 意识以及对公众和医学社区有关 FH 的教育等方面。其中一个严
重的后果是缺乏适当的诊断和治疗；全球预计大约有 34,000,000 人患上 FH，其中 約90% 仍未得到诊
断，而其餘確認的的FH 患者仍可能也未得到适当的治疗或罹患早发心脏疾病或面临猝死的⻛险。2、3 

自 從WHO 报告出版以来，多个国家/地区已成功制定FH 医疗计划、建立起 FH 医学登记处，全球
也相继成立了 FH 宣传小组。 这些工作之所以获得成功，关键在于得到政府的支持。4 其中以下模
式可作为其他国家/地区的示范：对受影响亲属的级联基因检测、终身的统一 FH 治疗模式（包括
医疗、护理、药物治疗、遗传咨询、营养和心理资源支持）和基于成本效益研究的 FH 治疗循证应
用指南等模式能成為其他国家/地区在制定FH 医疗计划的示范。 

 

鉴于全球在提高人们对 FH 的意识和公布有关 FH研究的需要不断进展，世界心脏基金会和 FH 基金
会携手召集原创作者、国际 FH 患者社群、FH 宣传组织、FH 医学专家和科学专家以及公共卫生专
家，一起来制定一套全新有关 FH 的全球策略建议。原先的 11 项建议已修订为 9 项新建议，以反
映过去 20 年在FH 保健方面的科学进展和障碍。在 2018 年, 40 个国家/地区透過国际会议、FH 全
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球峰会、世界心脏大会, 和通过互联网通讯参与了此项工作，并制定了如下建议。此工作的目标是
透過這些策略建议文件來幫助全球高中低收入国家/地区改善 FH 保健工作。4 

全球号召行动的建议4 

鉴于 FH 经常缺乏适当的诊断和治疗，所以第一条建议是提高意识。 

意识 

应将FH和严重高胆固醇血症视为全球公共卫生问题，以提高有关其重要性的意识。如果没有早期
检测和治疗的普遍意识，全球预计 3,400 万受影响人群中的 ASCVD ⻛险将无法降低。应在广大群
体中提高意识，包括公众、教育机构（公立和医学机构）、一般医学社群（包括主要基础医疗和
专门医疗）和医疗保障体系。每年的 FH 意识日为 9 月 24 日。 

要改善 FH 保健工作，知识渊博的倡导者必须来领导这项工作。许多 FH 宣传组织、合作伙伴患者
以及 FH 科学内容专家能担任这一角色。 

宣传 

建立国家/地区专门宣传组织來关注在当地执行相关建议极其重要。宣传组织应与患者、医生和FH 
医疗所需的其他医疗专家成为伙伴。宣传组织应提供如何获取医疗的教育和患者支持。 应制定特
定于国家/地区的工具箱，以促进人们基本了解如何建立倡导组织，例如：了解政府医疗政策的决
定因素、医疗技术评估流程、游说政府的规定、宣传（包括反对遗传歧视的宣传）、通讯和信息
传播和其他与收入水平无关的基本知识。 

FH 识别的成功模式已存在，這包括新病例筛查、将基因检测或临床标准用于诊断，并能够成功应
用这些模式。 

筛查、检测和诊断 

应根据国家/地区特定条件和指南执行 FH 筛查。筛查可以基于胆固醇水平（可根据国家或地区/目
标人口调低水平）或 LDL 受体功能缺陷阳性基因检测。普遍性子女父母筛查和对FH患者的一级和
二级亲属进行联检测的组合更加有效。鉴于很多 FH 病例都能满足表型标准，因此这些标准可用于
广泛筛查计划的第一步，和在资源有限的地方用于识别最可能受益于基因检测的人群。用于终身
筛查和诊断以及幼年开始⻛险分层的资源应在公平基础上、根据儿童的最佳利益以及类似于其他
遗传疾病的方式进行提供。 

FH 治疗目标需有实证基础，并写入全球心血管预防指南中。由此, 医生和联盟医疗提供者可以执
行这些指南。 

治疗 

预防早发 ASCVD 的 FH 治疗应以人为本，供应无缺且价格合理。理论上，治疗从儿童期开始，并
终身持续治疗。 
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成人最严重 FH 的 LDL-c 值 > 10 mmol/L 或 400 mg/dl，会使人罹患疾病并夭折, 并会对家庭造成极
大的负担。因此，治疗这些患者需要独有的资源。 

严重和纯合 FH 

将严重和纯合 FH 作为特殊病例，来制定单独的指南；这种病例被定义为 LDL 胆固醇 > 10 mmol/L 
(400 mg/dL) 或在 2 个不同等位基因上的任何 FH 相关基因中有致病基因变体。指南应包括识别、
基因诊断、差异化诊断和医疗管理的策略（包括二级 ASCVD 和主动脉瓣疾病）。需要为这类人群
建立专门的诊断和管理中心，以提供理想的治疗。严重和纯合 FH 的保健应由政府保障。 

鉴于 FH 是影响所有代系的遗传疾病并一生不同阶段造成不同的挑战，所以应进行终身保健。 

家族保健 

制定家族保健计划，让患者有机会终身参与并由家族共同决策。该保健模式最好通过整合基础保
健和专项保健、筛查家族成员、遗传咨询和社会支持、社区卫生工作者和发育阶段特定资源（幼
年、怀孕、成年、疾病管理和悲伤劝导）来提供。 

FH 登记处提供 FH 进化自然历史的重要信息，包括意识、成功治疗和研究成果的有关信息。 

登记处 

资助建立国家和国际 FH 研究登记处，以确定当前执业资质并了解指南与医疗保障之间的差距，发
表监查医疗保障和标准化医疗保障的成果指标，确定未来资源部署的区域以及促进 FH 意识和筛
查。如果可行，应考虑以患者为本的方式，例如提供数据输入和教育的患者平台。医疗提供者、
患者宣传组织、数据处理者应保证隐私和保密性。 

需要更多地了解 FH，不仅仅科学和医学发展，还要找到在全球众多医疗保障体系中改善 FH 保健
的最佳方法。 

研究 

资助相关研究，以研究影响遗传性脂质代谢失调表达的遗传和环境因素、脂质代谢失调自然历
史、动脉粥样硬化的发展、阻断动脉粥样硬化形成的干预措施、⻛险分层、药学、安全性和降低
血脂的新药和现有药的功效。 

应资助實踐科学，以确定理想的、可负担的, 可接受的, 以及适用于地区特点的整合性医疗保障体
系。實踐科学必须在以下多个层次使用有实证基础的现有指南提供医疗保障：政府、整个社会、
医疗基础设施以及诊疗实施。 

FH 保健必须可负担并对所有持份者都有价值。 

成本/价值 

了解 FH 保健的价值，无论对于家庭还是社会，包括延⻓寿命，延⻓寿命的同时不会致残并失去工
作。如果考虑用于评估干预价值的 FH 专用健康经济模型（健康技术评估工具），则这些模型必须
足够灵活，以允许每个国家/地区根据当地条件来使用。理论上，模型用于计算以质量调整寿命年
数 (QALY) 或其他可接受指标表示的价值。它们应适应模型特点的最新变化（例如医疗和检测的成
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本）。模型组件应包括患病率、筛查方法（检测类型）、治疗成本（包括活动）以及支付者。它
们应允许大致勾画出通过预防性治疗以及通过级联检测识别之前未获得适当治疗的人群（视情
况）所获得的成本节省。 

摘要

国际 FH 社群渴望在各个国家/地区开展全球号召行动。本文件可用于制定国家/地区特定目标和指
标，來改善全球FH的医疗保障和预防心脏病。在過往历史上，FH 为人们提供了了解心脏病成因和
制定预防性治疗的模式，让许多人避免了承受心脏病的後果。如果此全球性工作获得成功，将可
以实现利用基因工具拯救生命的精准治疗目标。
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