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Клинический случай / Clinical case
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Резюме
Ситостеролемия – редкая аутосомно-рецессивная дислипидемия, обусловленная нарушением работы переносчиков стеро-
лов, что ведет к избыточному всасыванию и недостаточной экскреции растительных стеролов и холестерина. Клиническая 
картина варьирует от ксантоматоза до раннего атеросклероза и гематологических нарушений, нередко имитируя семейную 
гиперхолестеринемию. В статье представлены три клинических наблюдения, иллюстрирующие диагностические трудности 
и эффективность патогенетической терапии. Клинический случай 1: пациентка 15 лет с тяжелой гиперхолестеринеми-
ей и отрицательными результатами тестирования на классические гены семейной гиперхолестеринемии; полногеном-
ное секвенирование выявило два варианта в ABCG8 (c.1269G>T, p.Glu423Asp; c.322+456C>T). Диета с низким содержани-
ем фитостеролов и эзетимиб обеспечили достижение целевых значений холестерина липопротеинов низкой плотности. 
Клинический случай 2: пациент 21 года с ранним генерализованным ксантоматозом и крайне высокими уровнями фито-
стеролов; выявлен нонсенс-вариант ABCG8 c.1083G>A, p.Trp361Ter. Назначение эзетимиба в сочетании с секвестрантом 
желчных кислот привело к выраженному снижению холестерина. Клинический случай 3: мальчик 2 лет 7 мес. с множествен-
ными ксантомами; установлена компаунд-гетерозиготность ABCG8 (c.1715T>C, p.Leu572Pro; c.883G>A, p.Gly295Arg). На фоне 
эзетимиба достигнуто существенное снижение уровня холестерина липопротеинов низкой плотности и регресс ксантом. 
Наблюдения подтверждают необходимость количественного определения фитостеролов и расширенного генетического 
поиска при «нетипичной семейной гиперхолестеринемии». Базой лечения остаются строгие диетические ограничения 
и эзетимиб; эффективность статинов ограничена. Раннее распознавание улучшает прогноз и снижает риск сердечно-
сосудистых осложнений.
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ВВЕДЕНИЕ

Ситостеролемия (OMIM #210250, #618666) – редкое 
аутосомно-рецессивное заболевание, вызванное мутаци-
ями в генах ABCG5 или ABCG8. Распространенность оцени-
вается как 1 на 200 000 человек, однако генетические ис-
следования указывают на потенциально более высокую 
распространенность, особенно среди определенных этни-
ческих групп [1]. Дисфункция белков-транспортеров при-
водит к повышенному всасыванию и сниженной экскре-
ции фитостеролов (ситостерол, кампестерол, стигмастерол) 
и холестерина, вызывая их накопление в сыворотке кро-
ви [2]. Впервые описанная в 1974 г. [3], ситостеролемия 
проявляется ксантомами, преждевременным атероскле-
розом, гемолитической анемией и макротромбоцитопе-
нией [4]. Клиническая картина варьирует в зависимости 
от диетического потребления фитостеролов, отличая за-
болевание от семейной гиперхолестеринемии (СГХС) [5].

Цель статьи – обобщить данные о патогенезе, кли-
нических проявлениях, диагностике и лечении ситосте-
ролемии, проанализировать три клинических случая, 
предложить алгоритм дифференциальной диагности-
ки и подчеркнуть необходимость раннего выявления для 
улучшения прогноза.

РАСПРОСТРАНЕННОСТЬ И ПАТОГЕНЕЗ

Недавние генетические исследования показывают, что 
ситостеролемия может быть более распространенной, чем 
считалось ранее. Например, мутации ABCG8 чаще встреча-
ются в азиатских популяциях [6]. По данным Exome Aggre-
gation Consortium, примерно 1 из 220 человек является 

носителем мутаций с потерей функции в генах ABCG5 или 
ABCG8, что соответствует частоте гомозиготных или 
компаунд-гетерозиготных случаев около 1 на 200 000 [1]. 
Среди частых мутаций выделяются c.1166G>A/p.Arg389His 
и  c.1256G>A/p.Arg419His в  гене ABCG5  [6]. Геномно-
ассоциативные исследования (GWAS) выявили связь вари-
антов ABCG5/ABCG8 с повышенным уровнем холестерина 
липопротеинов низкой плотности (ХС ЛНП) и риском ише-
мической болезни сердца (ИБС) [6, 7].

Патогенез обусловлен дисфункцией гетеродимеров 
ABCG5/ABCG8, транспортирующих фитостеролы и холе-
стерин в кишечнике и печени [6, 8]. Эти белки взаимо-
действуют с транспортером NPC1L1, регулируя всасыва-
ние стеролов. Мутации нарушают их транспорт, вызывая 
накопление фитостеролов в  сыворотке  [5]. Накопле-
ние фитостеролов в мембранах клеток крови приводит 
к гематологическим аномалиям, включая гемолиз и ма-
кротромбоцитопению, возможно, за счет изменения теку-
чести мембран и нарушения сигнальных путей [6].

Ранняя диагностика с  помощью измерения уровня 
фитостеролов и  генетического тестирования позволя-
ет отличить ситостеролемию от СГХС и назначить эффек-
тивное лечение, включая диетические ограничения и эзе-
тимиб [4]. Табл. 1 суммирует ключевые аспекты патогенеза 
и диагностические критерии.

КЛИНИЧЕСКАЯ КАРТИНА

Клинические проявления ситостеролемии чрезвычайно 
вариабельны: от полностью бессимптомного течения до тя-
желых сердечно-сосудистых и гематологических осложне-
ний, что обусловливает трудности раннего распознавания 
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Abstract
Sitosterolemia is a rare autosomal recessive dyslipidemia caused by a defect in sterol transporters, leading to excess absorption 
and insufficient excretion of plant sterols and cholesterol. The clinical picture ranges from xanthomatosis to early atherosclerosis 
and hematological disorders, often mimicking familial hypercholesterolemia. Three clinical observations are presented, illustrat-
ing the diagnostic difficulties and the effectiveness of pathogenetic therapy. Case 1: a 15-year-old female patient with severe 
hypercholesterolemia and negative results of testing for the classic genes of familial hypercholesterolemia; whole-genome 
sequencing revealed two variants in ABCG8 (c.1269G>T, p.Glu423Asp; c.322+456C>T). A diet low in phytosterols and ezetimibe 
ensured the achievement of target values of low-density lipoprotein cholesterol. Case 2: a 21-year-old patient with early gener-
alized xanthomatosis and extremely high phytosterol levels; a nonsense variant of ABCG8 c.1083G>A, p.Trp361Ter was detected. 
Administration of ezetimibe in combination with a bile acid sequestrant resulted in a significant decrease in cholesterol. Case 3: 
a boy aged 2 years 7 months with multiple xanthomas; compound heterozygosity of ABCG8 (c.1715T>C, p.Leu572Pro; c.883G>A, 
p.Gly295Arg) was detected. Ezetimibe resulted in a significant decrease in low-density lipoprotein cholesterol and regression 
of xanthomas. These observations confirm the need for quantitative determination of phytosterols and extended genetic search 
in “atypical familial hypercholesterolemia” . Strict dietary restrictions and ezetimibe remain the basis of treatment; the effective-
ness of statins is limited. Early recognition improves prognosis and reduces the risk of cardiovascular complications.
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и частые диагностические ошибки [9]. Типичным дерма-
тологическим маркером служат ксантомы –кожные, сухо-
жильные, туберозные, которые нередко обнаруживаются 
у детей и молодых людей и могут быть более выражены, 
чем при гетерозиготной СГХС, даже на фоне умеренного 
повышения ХС ЛНП [4]. На сосудистом уровне накопление 
холестерина в интиме артерий ускоряет формирование 
атеросклеротической бляшки и предрасполагает к ранним 
клиническим событиям: стенокардии, инфаркту миокарда, 
а также к дегенеративному стенозу аортального клапана 
(у мужчин до 45 лет, у женщин до 55 лет) [10].

Гематологические нарушения занимают отдельное ме-
сто в клинической картине. У 25–35% пациентов разви-
вается гемолитическая анемия, связанная с встраивани-
ем фитостеролов в мембраны эритроцитов, появлением 
стоматоцитов и хроническим гемолизом; клинически это 
проявляется утомляемостью, умеренной желтухой и сни-
жением уровня гемоглобина [11]. У 20–30% больных от-
мечается макротромбоцитопения со снижением числа 
и увеличением размеров тромбоцитов, что обусловлено 
мембранной дисфункцией тромбоцитов и может сопро-
вождаться повышенной кровоточивостью [11]. Приблизи-
тельно у 15% пациентов определяется спленомегалия, что 
может быть следствием хронического гемолиза и актива-
ции экстрамедуллярного кроветворения, особенно при 
выраженных гематологических проявлениях [9].

У части больных развиваются воспалительные пораже-
ния суставов с артралгиями и эпизодами артрита, вероят-
но, опосредованные накоплением стеролов в тканях [2]. 
В ряде случаев описаны поражения печени – от латентных 
изменений до так называемого «криптогенного» гепатита. 
Редко формируется цирроз, требующий трансплантации 
печени или приводящий к летальному исходу [9].

В целом фенотип ситостеролемии отличается значи-
тельной гетерогенностью: у одних пациентов регистриру-
ются лишь незначительные гематологические отклонения, 
преимущественно в детском возрасте, тогда как у других 
клинические признаки долго отсутствуют и манифестиру-
ют уже во взрослой жизни [4, 12].

У детей раннего возраста заболевание может дебюти-
ровать выраженными кожными ксантомами и существен-
ным повышением ХС ЛНП, особенно при искусственном 

вскармливании смесями с высоким содержанием расти-
тельных стеролов. Перевод на казеиновые смеси с низким 
уровнем фитостеролов приводит к постепенной регрессии 
ксантом, хотя концентрации фитостеролов в крови остаются 
повышенными [4]. Такой наблюдаемый ответ на диетическую 
модификацию подтверждает ключевое значение абсорбции 
фитостеролов в патогенезе заболевания и подчеркивает не-
обходимость ранней нутритивной коррекции у детей [13].

ДИАГНОСТИКА

Диагностика ситостеролемии требует комплексного 
подхода, включающего клиническую оценку, лаборатор-
ные исследования и генетическое тестирование. Основная 
цель – выявить повышенные уровни растительных стеро-
лов и исключить другие липидные расстройства, такие как 
СГХС [2].

Клинические критерии диагностики ситостеролемии
В соответствии с обновленными японскими диагно-

стическими рекомендациями [4], установление диагноза 
«ситостеролемия» опирается на совокупность клиниче-
ских, лабораторных и генетических данных. Диагностиче-
ская модель включает следующие компоненты:

А. Клинические признаки:
	■ наличие кожных или сухожильных ксантом;
	■ преждевременное развитие атеросклеротических 

сердечно-сосудистых заболеваний: манифестация ИБС 
у мужчин младше 45 лет и женщин младше 55 лет.

B. Лабораторные показатели:
	■ повышение уровня ситостерола в  сыворотке кро-

ви ≥ 10 мкг/мл (1 мг/дл; 10 мг/л).
C. Исключение других заболеваний:

	■ проведение дифференциальной диагностики с наслед-
ственной формой гиперхолестеринемии (включая гетеро-
зиготную СГХС) и церебросухожильным ксантоматозом.

D. Генетическое подтверждение:
	■ идентификация патогенных или вероятно патогенных 

вариантов в генах ABCG5 или ABCG8.
На основании сочетания указанных критериев пред-

ложена следующая классификация степени достоверно-
сти диагноза:

2  Таблица 1. Сравнение ситостеролемии и семейной гиперхолестеринемии
2  Table 1. Comparative analysis of sitosterolemia and familial hypercholesterolemia

Аспект Ситостеролемия Семейная гиперхолестеринемия

Патогенные варианты в генах ABCG5, ABCG8 LDLR, APOB, PCSK9

Основной дефект Повышенное всасывание фитостеролов 
и холестерина Нарушение усвоения ХС ЛНП тканями

Клинические признаки Ксантомы, атеросклероз, гемолиз, 
макротромбоцитопения Ксантомы, атеросклероз

Диагностика Уровень фитостеролов > 10 мкг/мл, генетическое 
тестирование

Уровень ХС ЛНП > 4,9 ммоль/л у взрослых 
и > 4,0 ммоль/л у детей и подростков младше 
16 лет, генетическое тестирование

Терапия Диета, эзетимиб Диета, статины, эзетимиб, ингибиторы PCSK9

Примечание. ХС ЛНП – холестерин липопротеинов низкой плотности.

2025;19(19):268–279
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	■ Достоверный диагноз: соответствие всем четырем кри-
териям (A-1, B-1, C, D).

	■ Вероятный диагноз: соответствие клиническим при-
знакам, лабораторным данным и исключение альтерна-
тивной патологии (A-1, B-1, C) при отсутствии генетическо-
го подтверждения.

	■ Возможный диагноз: наличие типичных клинических 
проявлений (A-1 и A-2) и повышенного уровня ситостеро-
ла в сыворотке крови (B-1) при отсутствии данных о про-
веденной дифференциальной диагностике и/или генети-
ческом анализе.

Лабораторная диагностика ситостеролемии
Ключевым методом подтверждения ситостеролемии 

является количественное определение фитостеролов 
в сыворотке крови. У пациентов наблюдается значитель-
ное повышение уровней ситостерола (>10 мкг/мл; норма: 
0,99–3,88 мкг/мл у мужчин, 1,03–4,45 мкг/мл у женщин), 
кампестерола (>7 мкг/мл; норма: 0,7–2,8 мкг/мл) и стигма-
стерола (>1 мкг/мл; норма: 0,1–0,5 мкг/мл) [4]. Поскольку 
стандартные биохимические тесты не выявляют фитосте-
ролы, применяются специализированные методы.

Газовая хроматография–масс-спектрометрия: золотой 
стандарт благодаря высокой чувствительности и специфич-
ности, но ограничена высокой стоимостью и доступностью.

Высокоэффективная жидкостная хроматография: бо-
лее доступна, но менее точна при низких концентрациях 
фитостеролов.

Газовая хроматография: используется реже из-за 
меньшей специфичности [2].

Уровень ХС ЛНП варьирует от нормального до по-
вышенного (2,6–7,8  ммоль/л) в  зависимости от гене-
тических мутаций и  диетического потребления фи-
тостеролов  [10]. Ограниченная доступность газовой 
хроматографии–масс-спектрометрии подчеркивает необ-
ходимость разработки более простых и экономичных мето-
дов анализа фитостеролов для рутинной практики.

Генетическое тестирование
Генетическая верификация основывается на вы-

явлении биаллельных (гомозиготных либо компаунд-
гетерозиготных) патогенных/вероятно патогенных ва-
риантов в  генах ABCG5  или ABCG8 с  использованием 
секвенирования следующего поколения (Next-Generation 
Sequencing, NGS), таргетных панелей или подтвержда-
ющего секвенирования по Сэнгеру. Это позволяет уточ-
нить этиологию заболевания и организовать каскадный 
семейный скрининг. В азиатских популяциях неоднократ-
но описаны рецидивирующие варианты ABCG5 c.1166G>A 
(p.Arg389His) и c.1256G>A (p.Arg419His), тогда как в евро-
пейских когортах спектр генетических изменений более 
гетерогенен и чаще вовлекает ABCG8. Указанные популя-
ционные различия необходимо учитывать при интерпре-
тации результатов генетического тестирования [9].

Дифференциальная диагностика
Дифференциальная диагностика ситостеролемии ба-

зируется на сопоставлении клинических данных с ре-
зультатами биохимических исследований и молекулярно-
генетического тестирования (табл.  2). Прежде всего 
необходимо разграничение с СГХС, для которой типичны 
устойчивое повышение ХС ЛНП и семейный анамнез ран-
них сердечно-сосудистых заболеваний. При СГХС уров-
ни фитостеролов остаются в пределах нормы, а ксанто-
матоз обусловлен выраженным повышением ХС ЛНП [4]. 
Для ситостеролемии характерны вариабельные значе-
ния ХС ЛНП, диспропорционально выраженные ксантомы 
и повышение уровня фитостеролов [14].

В дифференциально-диагностический ряд включают 
аутосомно-рецессивную гиперхолестеринемию, связан-
ную с патогенными вариантами в LDLRAP1 и чаще выяв-
ляемую в популяциях с высокой частотой родственных 
браков; уровни фитостеролов при ней не повышены, что 
позволяет отграничить данное заболевание от ситостеро-
лемии. Отдельно рассматривается церебросухожильный 

2  Таблица 2. Сравнение ситостеролемии с другими дислипидемиями
2  Table 2. Comparative analysis of sitosterolemia with other dyslipidemias

Аспект Ситостеролемия СГХС Аутосомно-рецессивная СГХС Церебросухожильный 
ксантоматоз

Патогенные варианты 
в генах ABCG5/ABCG8 LDLR, APOB, PCSK9 LDLRAP1 CYP27A1

Биохимические 
маркеры Фитостеролы >10 мкг/мл

Уровень ХС ЛНП > 4,9 ммоль/л 
у взрослых и > 4,0 ммоль/л 
у детей и подростков младше 
16 лет, генетическое тестирование

Уровень ХС ЛНП > 4,9 ммоль/л 
у взрослых и > 4,0 ммоль/л 
у детей и подростков младше 
16 лет, генетическое тестирование

Холестанол > 1 мг/дл

Клинические признаки Ксантомы, атеросклероз, 
гемолиз Ксантомы, атеросклероз Ксантомы, атеросклероз Ксантомы, катаракта, 

неврологические нарушения

Семейный анамнез ИБС отсутствует ИБС частая ИБС редкая Неврологические 
нарушения, диарея

Диагностика Уровень фитостеролов, 
NGS Липидный профиль, NGS Липидный профиль, NGS Уровень холестанола, NGS

Примечание. СГХС – семейная гиперхолестеринемия; ХС ЛНП – холестерин липопротеинов низкой плотности; ИБС – ишемическая болезнь сердца.

2025;19(19):268–279
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ксантоматоз, для которого характерны ксантомы в соче-
тании с хронической диареей, ранней катарактой и про-
грессирующими неврологическими нарушениями. Лабо-
раторным критерием служит повышение холестанола при 
нормальных концентрациях фитостеролов [4].

Надежная верификация нозологической принадлеж-
ности достигается при интеграции фенотипической оцен-
ки с определением целевых биомаркеров (фитостеролы, 
холестанол) и последующим генетическим анализом.

ЛЕЧЕНИЕ СИТОСТЕРОЛЕМИИ

Лечение ситостеролемии направлено на снижение уров-
ня фитостеролов и холестерина в плазме, предотвращение 
сердечно-сосудистых и гематологических осложнений. Ос-
новные подходы включают диетические ограничения, фар-
макологическую терапию и регулярный мониторинг [2].

Диетические ограничения
Целью диетотерапии является максимально возмож-

ное снижение нагрузки фитостеролами – ниже типично-
го популяционного уровня – при сохранении адекватной 
энергетической ценности и нутритивной полноценности 
рациона (приложение 1: Диетологические рекомендации 
при ситостеролемии; приложение 2: Примерный диетичес
кий план на сутки – на сайте журнала Медицинский совет 
https://www.med-sovet.pro/jour/manager/files/ms-19-2025-
prilozhenie-pshenichnikova-ezetimib.docx).

Ключевым элементом служит исключение либо резкое 
ограничение основных пищевых источников фитостеролов: 
растительных масел и кулинарных жиров/спредов (включая 
подсолнечное, кукурузное, соевое и др.), маргарина и про-
дуктов, «обогащенных фитостеролами» (йогуртов, напит-
ков, мазевых продуктов с заявленным эффектом снижения 
холестерина), орехов и семян, изделий из цельного зерна 
и отрубей (включая мюсли и хлебцы), авокадо, а также про-
дуктов с высоким содержанием какао/шоколада. Отдельно 
учитываются продукты с высоким содержанием холестери-
на: субпродукты (печень, мозги), яичный желток, креветки 
и моллюски допускаются эпизодически и в умеренных ко-
личествах с учетом целевых значений ХС ЛНП.

Предпочтение отдают постным источникам белка (ку-
рица/индейка без кожи, постная говядина), рыбе – белой 
или умеренно жирной – как источнику белка и омега-3 
полиненасыщенных жирных кислот, молочным продук-
там пониженной жирности (молоко 1–2,5%, кисломо-
лочные продукты, творог/йогурт без добавленных расти-
тельных масел), очищенным крупам и рафинированным 
зерновым (белый рис, пшеничная мука без зародышей, 
макаронные изделия из рафинированной муки), а также 
овощам и фруктам с низким содержанием фитостеролов 
(например, картофель, огурец, кабачок, яблоко, груша). Ре-
комендуются щадящие технологии приготовления – вар-
ка, тушение, запекание, гриль без добавления жира; при 
технологической необходимости масло используют в ми-
нимально возможном количестве [9].

В младенческом возрасте при искусственном вскарм-
ливании показана замена соевых и  иных смесей 

с повышенным содержанием растительных стеролов на 
казеиновые низкофитостерольные формулы, что способ-
ствует регрессии ксантом и снижению уровней ХС ЛНП [4]. 
Динамическое наблюдение включает регулярную оценку 
липидного профиля и клинического статуса. При длитель-
ном соблюдении низкожирового рациона требуется мо-
ниторирование статуса жирорастворимых витаминов (A, 
D, E, K) с последующей коррекцией выявленных дефици-
тов. Для повышения приверженности целесообразны ве-
дение пищевого дневника, обучение пациента и членов 
семьи, а также периодическая корректировка меню, по-
зволяющая поддерживать диетические ограничения без 
риска нутритивной недостаточности.

Фармакологическая терапия
Эзетимиб (5–10 мг в сутки) – препарат выбора, снижа-

ющий всасывание фитостеролов в кишечнике. В тяжелых 
случаях может применяться холестирамин (4–8 г/сут) для 
усиления экскреции стеролов. Статины неэффективны, т. к. 
не влияют на метаболизм фитостеролов [2].

Мониторинг
Рекомендуется измерять уровни фитостеролов 

и ХС ЛНП каждые 3–6 мес. для оценки эффективности те-
рапии. Целевой уровень ситостерола – снижение на 50% от 
исходного в течение 6 мес. Регулярное обследование вклю-
чает электрокардиографию (ЭКГ), эхокардиографию и ана-
лизы крови для контроля гематологических осложнений [4].

Профилактика осложнений
Для снижения риска сердечно-сосудистых осложнений 

пациентам рекомендуется вести здоровый образ жизни, 
включающий регулярные физические упражнения и поддер-
жание нормальной массы тела. У пациентов с уже развитой 
ИБС лечение ситостеролемии должно сочетаться со стандарт-
ными рекомендациями по ведению сердечно-сосудистых за-
болеваний, включая контроль артериального давления и, при 
необходимости, антитромбоцитарную терапию [10].

Ранняя диагностика и своевременное начало лечения 
имеют решающее значение для предотвращения прогрес-
сирования атеросклероза и улучшения прогноза. Пациен-
там и их семьям рекомендуется генетическое консультиро-
вание для выявления носителей мутаций в генах ABCG5 или 
ABCG8 и профилактики осложнений у родственников [9].

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 1

Пациентка, 15  лет, впервые обследована в  сентя-
бре 2023 г. по поводу выраженной гиперхолестерине-
мии: общий холестерин (ОХС) – 11,3 ммоль/л, ХС ЛНП – 
7,5  ммоль/л, при нормальных значениях холестерина 
липопротеинов высокой плотности (ХС ЛВП) и триглице-
ридов (ТГ). Клинически отмечался дефицит массы; кожные 
и сухожильные ксантомы/ксантеллазмы отсутствовали. Се-
мейный анамнез отягощен: у обоих родителей – гипер-
холестеринемия; у отца – инфаркт миокарда в 55 лет на 
фоне сахарного диабета 2-го типа; по обеим линиям от-
мечены цереброваскулярные события.

2025;19(19):268–279
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Гиперлипидемия впервые зафиксирована в 6-летнем 
возрасте, однако наблюдение не проводилось. В 15 лет, 
при повторной верификации дислипидемии, пациентка 
направлена в специализированный центр. До обраще-
ния самостоятельно принимала комбинированную тера-
пию (розувастатин 30 мг + эзетимиб 10 мг 1 раз в сут-
ки), на фоне которой сохранялась гиперхолестеринемия 
(ОХС – 6,23 ммоль/л). Обследование исключило вторич-
ные причины; по данным эхокардиографии структур-
ной патологии сердца не выявлено. Толщина комплекса 
интима-медиа (КИМ) общей сонной артерии составила по 
0,41 мм с обеих сторон, что соответствует возрастной нор-
ме [15]. У пациентки заподозрена СГХС, рекомендована 
модификация образа жизни; доза розувастатина увели-
чена до 40 мг/сут в сочетании с эзетимибом 10 мг/сут, что 
позволило достичь целевого уровня ХС ЛНП < 3,5 ммоль/л 
(октябрь 2023 г.).

Таргетное секвенирование генов, ассоциированных 
с СГХС (LDLR, APOB, PCSK9, LDLRAP1 и др.), патогенных 
вариантов не выявило; обнаружен полиморфизм APOE 
rs429358 (p.Cys130Arg), наличие которого не объясняло 
фенотип и не отменяло дальнейших диагностических по-
исков. В период отмены терапии после получения отри-
цательного генетического результата отмечено повторное 
повышение ОХС и ХС ЛНП. Возобновление комбиниро-
ванной терапии в прежних дозах вновь обеспечило до-
стижение целевых значений (февраль 2024 г.). Расширен-
ная панель, включавшая в том числе ABCG5/ABCG8 и LIPA, 
также не выявила патогенных изменений.

С учетом тяжести фенотипа и недостаточного ответа 
на статины проведено полногеномное секвенирование 
(ноябрь 2024 г.), по результатам которого идентифициро-
ваны два варианта в ABCG8: известный миссенс-вариант 
c.1269G>T (p.Glu423Asp), ранее описанный в  составе 
компаунд-гетерозигот у пациентов с ситостеролемией, 
и новый интронный вариант c.322+456C>T, потенциально 
влияющий на сплайсинг. На основании совокупности дан-
ных у пациентки диагностирована ситостеролемия. Розу-
вастатин отменен, назначены диета с низким содержани-
ем фитостеролов и монотерапия эзетимибом 10 мг/сут; на 
этом фоне достигнут целевой уровень ХС ЛНП.

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 2

Пациент Ф., родился 15.07.2004 от первой беремен-
ности, протекавшей без осложнений, и срочных родов. 
Масса тела при рождении составила 3 800 г, рост – 55 см. 
Физическое и психомоторное развитие до 1 года соответ-
ствовало возрастным нормам. В возрасте 1 года 3 мес. по-
явились кожные ксантомы с характерной оранжевой пиг-
ментацией, локализованные в области локтевых сгибов, 
ахилловых сухожилий, паховых, ягодичных и подколен-
ных складок. К 3 годам ксантомы самостоятельно регрес-
сировали без остаточных изменений.

В возрасте 1 года 10 мес. при лабораторном обследо-
вании выявлена выраженная гиперхолестеринемия: ОХС – 
30,2 ммоль/л, ХС ЛНП – 22,6 ммоль/л, ТГ – 0,46 ммоль/л. 
На основании имеющихся данных предварительно 

диагностирована СГХС. С этого возраста начата терапия 
статинами (последовательно – ловастатином, симваста-
тином, розувастатином) в сочетании с гиполипидемиче-
ской диетой. На фоне лечения уровень ОХС снизился до 
15 ммоль/л к 3 годам, однако нормализация показателей 
липидного профиля не достигнута.

Семейный анамнез не отягощен по ранним сердечно-
сосудистым заболеваниям. У  матери ОХС составил 
4,7 ммоль/л, у отца – 6,2 ммоль/л (ХС ЛНП – 4,81 ммоль/л). 
У  бабушки по материнской линии ОХС  – 8,7  ммоль/л 
(ХС ЛНП  – 6,8  ммоль/л), по отцовской линии ОХС  – 
6,8 ммоль/л (ХС ЛНП – 5,01 ммоль/л). Систематический 
каскадный скрининг в семье не проводился.

Диагностический поиск
В возрасте 9  лет (2013  г.) пациент консультирован 

кардиологом-липидологом специализированного феде-
рального центра, который заподозрил ситостеролемию 
на основании атипичного течения гиперхолестерине-
мии и отсутствия в семейном анамнезе ранних сердечно-
сосудистых заболеваний. Лабораторные показатели на 
момент консультации: ОХС  – 9,08  ммоль/л, ХС ЛНП  – 
7,25 ммоль/л, ХС ЛВП – 1,46 ммоль/л, ТГ – 0,81 ммоль/л, 
липопротеин(а) – 0,04 г/л, аполипопротеин А1 – 138 мг/дл, 
аполипопротеин В – 147 мг/дл.

Инструментальная диагностика в 2013 г. включала уль-
тразвуковое дуплексное сканирование брахиоцефальных 
артерий (УЗДГ БЦА), которое выявило атеросклеротиче-
скую бляшку в правой подключичной артерии, вызываю-
щую стеноз 25–30% (высота бляшки до 2 мм, гетерогенная 
структура, локализация по одной стенке). Также отмечены 
врожденные S-образные деформации позвоночных арте-
рий на уровне С4–С5 без признаков гемодинамического 
дефицита. Толщина КИМ общей сонной артерии состави-
ла 0,45 мм, что соответствовало 95-му процентилю воз-
растного распределения [15]. Эхокардиография показала 
краевое утолщение створки аортального клапана между 
правой коронарной и некоронарной створками. Функция 
миокарда левого желудочка была сохранена (фракция вы-
броса > 60%), регургитация на клапанах отсутствовала или 
не превышала степени I.

В  2014  г. в  лаборатории Hospital de Palamós (Ис-
пания) был выполнен анализ сывороточных стеро-
лов, продемонстрировавший крайне высокие значения: 
ситостерол – 344,8 мкмоль/л (143,0 мкг/мл), кампесте-
рол – 204,0 мкмоль/л (81,74 мкг/мл)1. На основании этих 
данных диагноз «ситостеролемия» был лабораторно под-
твержден. Для генетической верификации диагноза вы-
полнен молекулярно-генетический анализ генов ABCG5 
и ABCG8 методом секвенирования по Сэнгеру. Выявлен 
патогенный нонсенс-вариант NM_022437.3:c.1083G>A, 
p.(Trp361Ter), приводящий к замене триптофана в пози-
ции 361 на стоп-кодон, что обусловливает преждевремен-
ное прекращение трансляции и полную потерю функции 

1 Референсные интервалы лаборатории Hospital de Palamós: ситостерол ≤ 3,0 
мкмоль/л (1,24 мкг/мл), кампестерол ≤ 3,0 мкмоль/л (1,20 мкг/мл), холестанол 
2,2–12,6 мк (0,86–4,90 мкг/мл). Здесь и далее пересчет в мкг/мл выполнен по формуле: 
мкг/мл = мкмоль/л × (М.м., г/моль) / 1000; использованы молекулярные массы: ситостерол 
414,71 г/моль, кампестерол 400,68 г/моль, холестанол 388,65 г/моль.
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белка. Второй вариант в генах ABCG5/ABCG8 не иденти-
фицирован, что не позволяет полностью подтвердить 
аутосомно-рецессивный механизм наследования. Плани-
руется проведение расширенного секвенирования (whole 
exome sequencing, WES) для поиска дополнительных гене-
тических вариантов, потенциально связанных с наруше-
нием метаболизма стеролов.

В возрасте 20 лет (2024 г.) при УЗДГ БЦА выявлено 
прогрессирование атеросклеротических изменений: ло-
кальное утолщение КИМ в синусе правой внутренней 
сонной артерии до 1,2 мм, квалифицированное как ате-
росклеротическая бляшка. Толщина КИМ общих сонных 
артерий составила 0,50–0,55 мм. Другие сегменты арте-
рий не содержали бляшек. Врожденная патологическая 
извитость позвоночных артерий сохранялась, но без при-
знаков гемодинамически значимых нарушений кровотока. 
Показатели кровотока остались симметричными, с физио-
логическими скоростными характеристиками.

Динамика липидного профиля
Динамика липидных показателей отражена в табл. 3 на 

основании доступных данных за период наблюдения.

Лечение и динамика
С 2013 г. (в возрасте 9 лет) пациенту назначен эзетимиб 

в дозе 10 мг/сут. Терапия хорошо переносилась, регулярный 
контроль печеночных ферментов аланинаминотрансферазы 
(АлАТ), аспартатаминотрансферазы (АсАТ) и креатинфосфо-
киназы (КФК) каждые 3 мес. не выявлял отклонений.

В подростковом возрасте (13–17 лет) приверженность 
к диетическим рекомендациям была низкой, что, вероятно, 
ограничивало эффективность лечения. С 18 лет пациент стро-
го соблюдает диету с низким содержанием фитостеролов.

В 2024 г., ввиду недостаточной эффективности моно-
терапии эзетимибом (ХС ЛНП оставался повышенным), 

дополнительно назначен холестирамин в дозе 8 г/сут, раз-
деленной на два приема. Контроль липидного профиля 
на фоне комбинированной терапии показал дальнейшее 
снижение ОХС до 3,5 ммоль/л и ХС ЛНП до 2,1 ммоль/л. 
Печеночные ферменты оставались в пределах нормы. 
Данные повторного ультразвукового исследования бра-
хиоцефальных артерий за последний год отсутствуют, что 
ограничивает оценку динамики сосудистых изменений.

КЛИНИЧЕСКОЕ НАБЛЮДЕНИЕ 3

Пациент Б., 12.12.2021 г. р., от четвертой доношенной 
беременности; роды без осложнений; масса при рожде-
нии – 3 000 г, длина – 51 см; грудное вскармливание. Раз-
витие соответствовало возрасту, хронические заболева-
ния не отмечались; из перенесенных – ОРВИ, ветряная 
оспа; гемангиома передней брюшной стенки в стадии са-
мопроизвольной инволюции. Вакцинация не проводилась 
(по решению родителей).

Семейный анамнез по ранним сердечно-сосудистым 
заболеваниям не отягощен. Оценка уровня холестерина 
в семье ранее не проводилась.

С июля 2024  г. (2  года 7 мес.) отмечено появление 
и быстрое развитие множественных ксантом диаметром 
до 1  см над голеностопными и  локтевыми суставами, 
в межъягодичной складке, на предплечьях и в межпальце-
вых складках кистей (рис. 1). Липидограмма от 10.09.2024: 
ОХС – 18,0 ммоль/л, ХС ЛНП – 16,07 ммоль/л, ХС ЛВП – 
1,56 ммоль/л, ТГ – 1,2 ммоль/л.

Диагностический путь и верификация
На этапе первичного консультирования (октябрь 

2024 г.), учитывая выраженную чистую гиперхолестери-
немию и генерализованный ксантоматоз, ошибочно за-
подозрена гомозиготная СГХС; пациент направлен на 

2  Таблица 3. Динамика липидных показателей пациента
2  Table 3. Changes in patient’s lipid metabolism parameters over time

Возраст Год ОХС (ммоль/л) ХС ЛНП (ммоль/л) ХС ЛВП (ммоль/л) Триглицериды (ммоль/л) Примечания

1 год 10 мес. 2006 30,2 22,6 – 0,46 Начало терапии статинами

3 года 2007 15,0 – – – На фоне статинов и диеты

9 лет 2013 9,08 7,25 1,46 0,81 Начало терапии эзетимибом

20 лет 2024 6,5 4,5 1,5 0,9 Эзетимиб + строгая диета

Примечание. ОХС – общий холестерин; ХС ЛНП – холестерин липопротеинов низкой плотности; ХС ЛВП – холестерин липопротеинов высокой плотности.

А – тыльная поверхность кисти, межпальцевые складки: множественные туберозные ксантомы (масштаб – сантиметровая лента); B – область голеностопа сзади: туберозные ксантомы 
различного диаметра; С – межъягодичная складка: бляшковидная/туберозная ксантома; D – область лучезапястного сустава: мелкие туберозные ксантомы.

2  Рисунок 1. Множественные ксантомы диаметром до 1 см до лечения
2  Figure 1. Multiple xanthomas up to 1 cm in diameter before treatment
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генетическое подтверждение. По результатам NGS выяв-
лены два гетерозиготных варианта в ABCG8 (c.1715T>C, 
p.Leu572Pro; c.883G>A, p.Gly295Arg), что позволило уста-
новить диагноз «ситостеролемия» и  скорректировать 
дальнейшую тактику. Выполнено количественное опре-
деление плазменных стеролов, подтвердившее пато-
логическое накопление: кампестерол – 26,45 мкмоль/л 
(10,60 мкг/мл), ситостерол – 38,08 мкмоль/л (15,79 мкг/мл), 
холестанол – 10,31 мкмоль/л (4,01 мкг/мл)2.

Инструментальная и лабораторная диагностика 
(18–19.12.2024)

УЗИ органов брюшной полости: перегиб желчного пузы-
ря. УЗДГ БЦА: признаков атеросклероза не выявлено; тол-
щина КИМ общих сонных артерий справа и слева по 0,4 мм. 
Эхокардиография: клапанные структуры без патологических 
изменений; в полости левого желудочка – эктопические 
хорды; глобальная сократимость сохранена. Эластометрия 
печени: фиброз отсутствует, стеатоз степени III. ЭКГ: синусо-
вая аритмия, неполная блокада правой ножки пучка Гиса. На 
том же этапе лабораторно: ОХС – 10,44 ммоль/л, ХС ЛНП – 
8,61 ммоль/л, ХС ЛВП – 1,34 ммоль/л, ТГ – 1,07 ммоль/л; ко-
эффициент атерогенности – 6,79; глюкоза – 4,11 ммоль/л, 
общий билирубин – 9,15 мкмоль/л, АлАТ – 15,10 Ед/л, АсАТ – 
33,60 Ед/л, креатинин – 29,50 мкмоль/л.

Лечение и динамика
С октября 2024 г. проводилась гиполипидемическая 

диета со строгим ограничением растительных жиров; це-
левой уровень ХС ЛНП < 4,0 ммоль/л достигнут не был, 
в связи с чем 18.12.2024 назначен эзетимиб 10 мг 1 раз 
в  сутки; препарат назначается с  6  лет, в  данном слу-
чае – off-label с учетом возраста. Переносимость пре-
парата хорошая, нежелательных явлений не зафиксиро-
вано. По данным лабораторного контроля от 30.01.2025: 
ОХС – 5,06 ммоль/л, ХС ЛНП – 3,40 ммоль/л, ХС ЛВП – 
1,46 ммоль/л, ТГ – 0,78 ммоль/л. Повторный контроль 
12.04.2025: ОХС – 4,35 ммоль/л, ХС ЛНП – 2,51 ммоль/л, 
ХС ЛВП  – 1,68  ммоль/л, ТГ  – 0,64  ммоль/л; креати-
нин – 27,0 мкмоль/л, АлАТ – 15,5 Ед/л, АсАТ – 39,3 Ед/л, 

2 Здесь и далее в тексте используются следующие референсные значения, указанные 
лабораторией: кампестерол 0,08–3,05 мкмоль/л (≈0,03–1,22 мкг/мл); ситостерол 
0,35–3,38 мкмоль/л (≈0,15–1,40 мкг/мл); холестанол 0,25–4,41 мкмоль/л  
(≈0,10–1,71 мкг/мл).

КФК – 206 Ед/л. Через 4 мес. отмечены клиническое улуч-
шение (по словам родителей, улучшение аппетита) и ре-
гресс ксантоматоза; размеры очагов над голеностопны-
ми и локтевыми суставами, в межъягодичной складке, на 
предплечьях и в межпальцевых складках кистей заметно 
уменьшились (рис. 2).

Семейное обследование
Сестра 2016 г. р.
В декабре 2024  г. по данным липидограммы: ОХС – 

5,82 ммоль/л, ХС ЛНП – 3,45 ммоль/л, ХС ЛВП – 2,12 ммоль/л, 
ТГ – 0,55 ммоль/л (КА – 1,75). По УЗИ общих сонных артерий 
толщина КИМ – в пределах возрастной нормы, признаков 
атеросклеротического поражения не выявлено. Эластоме-
трия печени: фиброз не определялся, выявлен стеатоз сте-
пени 0–II. Концентрации стеролов существенно повышены: 
кампестерол – 49,68 мкмоль/л (19,91 мкг/мл), ситостерол – 
65,82 мкмоль/л (27,30 мкг/мл), холестанол – 9,41 мкмоль/л 
(3,66 мкг/мл). По результатам молекулярно-генетического 
тестирования (NGS) обнаружены те же два гетерозиготных 
варианта, что и у пробанда: ABCG8: c.1715T>C (p.Leu572Pro, 
«вероятно патогенный») и c.883G>A (p.Gly295Arg, «вариант 
неопределенного клинического значения»). Интерпрета-
ция – компаунд-гетерозиготность.

Сестра 2014 г. р.
Исходно по результатам липидограммы в  дека-

бре 2024 г.: ОХС – 4,40 ммоль/л, ХС ЛНП – 2,92 ммоль/л, 
ХС ЛВП – 1,23 ммоль/л (КА – 2,58). По данным УЗИ бра-
хиоцефальных артерий: утолщение КИМ справа до 
0,8–0,9 мм (признаки морфологических изменений ате-
рогенного характера), слева без отклонений от нормы. По 
данным эластометрии печени: стеатоз степени I–II, при-
знаков фиброза не выявлено. Концентрации стеролов 
соответствуют референсным интервалам лаборатории: 
кампестерол – 0,52 мкмоль/л (0,21 мкг/мл), ситостерол – 
0,37 мкмоль/л (0,15 мкг/мл), холестанол – 0,97 мкмоль/л 
(0,38 мкг/мл). NGS выполнено; на момент подготовки ру-
кописи результаты проходят окончательную валидацию/
классификацию и потому в основной анализ не включены.

Родители
	■ Отец. Липидограмма от 17.10.2024: ОХС – 6,16 ммоль/л, 

ХС ЛНП  – 4,73  ммоль/л, ХС ЛВП  – 1,29  ммоль/л, ТГ  – 
1,59 ммоль/л. Фитостеролы: кампестерол – 1,44 мкмоль/л 

A – тыльная поверхность кисти: выраженное уменьшение / почти полная регрессия элементов; B – область голеностопа сзади: заметная положительная динамика, единичные небольшие 
узелки; C – межъягодичная складка: существенное уменьшение размеров очага; D – область лучезапястного сустава: остаточные мелкие элементы.

2  Рисунок 2. Регресс ксантоматоза через 4 мес. на фоне терапии
2  Figure 2. Regression of xanthomatosis after 4 months of therapy
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(0,58 мкг/мл), ситостерол – 0,93 мкмоль/л (0,39 мкг/мл), хо-
лестанол – 1,50 мкмоль/л (0,58 мкг/мл). По данным NGS: 
гетерозиготный вариант ABCG8 c.883G>A (p.Gly295Arg), ва-
риант неопределенного клинического значения; статус но-
сителя, совместимый с отцовской передачей этого варианта 
пробанду и сестре 2016 г. р. по данным сегрегации.

	■ Мать . Липидограмма от 17.10.2024: ОХС  – 
6,22  ммоль/л, ХС ЛНП  – 3,95  ммоль/л, ХС ЛВП  – 
2,48 ммоль/л, ТГ – 1,13 ммоль/л. Фитостеролы (те же ре-
ференсные интервалы): кампестерол  – 2,71  мкмоль/л 
(1,09 мкг/мл), ситостерол – 1,57 мкмоль/л (0,65 мкг/мл), 
холестанол – 2,56 мкмоль/л (0,99 мкг/мл). NGS: гетеро-
зиготный вариант ABCG8 c.1715T>C (p.Leu572Pro), «веро-
ятно патогенный»; статус носителя, совместимый с мате-
ринской передачей варианта пробанду и сестре 2016 г. р.

ОБСУЖДЕНИЕ

Представленная серия клинических наблюдений де-
монстрирует широкий спектр фенотипических прояв-
лений ситостеролемии – от раннего генерализованного 
ксантоматоза с выраженной «гомозиготоподобной» ги-
перхолестеринемией (клиническое наблюдение 3) до под-
росткового дебюта без ксантом и преимущественно «кар-
диологического» маршрута (клиническое наблюдение 1), 
а также молодого взрослого с прогрессирующими сосу-
дистыми изменениями (клиническое наблюдение 2). Об-
щим диагностическим ключом во всех случаях являлось 
прямое определение фитостеролов в плазме крови и/или 
молекулярно-генетическая верификация патогенных ва-
риантов в  генах ABCG5  или ABCG8. Наиболее частыми 
ошибками были некорректная классификация пациентов 
как имеющих СГХС и недооценка влияния диетических 
факторов на фенотип [4].

Современные генетические данные указывают, что 
заболевание недооценено: по данным Консорциума по 
агрегации данных экзома (Exome Aggregation Consortium, 
ExAC), приблизительно 1 из ~220 человек несет варианты 
ABCG5/ABCG8 с потерей функции (Loss-of-Function, LoF), 
что дает ориентировочную частоту биаллельных случа-
ев порядка ≥ 1:200 000; реальные цифры, вероятно, выше 
за счет миссенс‑вариантов и неполной детекции струк-
турных изменений. Гены ABCG5/ABCG8 ассоциированы 
с уровнем ХС ЛНП и риском ИБС в популяции; для гетеро-
зиготных носителей LoF-вариантов ABCG5 отмечено уве-
личение ХС ЛНП и двукратный рост риска коронарных со-
бытий. Эти данные подкрепляют необходимость раннего 
генетического тестирования у «СГХС‑негативных» пациен-
тов с чистой гиперхолестеринемией [4, 16, 17].

Отличительными диагностическими признаками си-
тостеролемии по сравнению с  СГХС являются: вариа-
бельные уровни ХС ЛНП, нередко несоразмерные вы-
раженности ксантоматоза; достоверное повышение 
плазменных фитостеролов; рецессивный тип наследо-
вания и отсутствие типичного семейного анамнеза ран-
них сердечно-сосудистых заболеваний. Патогенетическая 
ось NPC1L1 ↔ ABCG5/ABCG8 определяет баланс всасы-
вания и  экскреции стеролов; при дефекте комплекса 

ABCG5/ABCG8  накапливаются растительные стеролы. 
Практический алгоритм обследования включает три по-
следовательных шага: определение уровней фитостеро-
лов → молекулярно-генетическое тестирование (NGS-па-
нель с ABCG5/ABCG8) → каскадный семейный скрининг [2].

Основой лечения является сочетание диеты с низким 
содержанием фитостеролов и фармакологической бло-
кады кишечной абсорбции стеролов. Эзетимиб, ингиби-
тор NPC1L1, продемонстрировал способность снижать как 
уровни фитостеролов, так и ХС ЛНП и рассматривается 
как препарат первой линии. Секвестранты желчных кис-
лот применяются при недостаточной эффективности мо-
нотерапии. В отличие от СГХС, статины оказывают вариа-
бельное влияние и могут повышать уровень ситостерола; 
их назначение целесообразно рассматривать только для 
контроля ХС ЛНП при высоком сердечно-сосудистом ри-
ске. Мониторинг эффективности терапии должен включать 
как ХС ЛНП (основной клинический маркер), так и уров-
ни фитостеролов (этиологический маркер). Клинические 
примеры подтверждают, что раннее назначение диеты 
и эзетимиба приводит к значительному снижению ХС ЛНП 
и  регрессу ксантоматоза, а  добавление секвестранта 
желчных кислот обеспечивает дополнительное сниже-
ние ХС ЛНП у пациентов с частичным ответом [4].

Практические рекомендации
Пациентам детского и  подросткового возраста 

с ксантоматозом, изолированной гиперхолестеринеми-
ей и/или нетипичным семейным анамнезом необходимо 
проведение биохимического исследования на фитосте-
ролы и включение генов ABCG5/ABCG8 в первую линию 
молекулярного поиска. При подтверждении диагноза 
следует незамедлительно назначить диету и эзетимиб 
с возможным присоединением секвестрантов желчных 
кислот при неполном эффекте. Обязателен каскадный 
семейный скрининг с возможной повторной интерпре-
тацией неопределенных генетических вариантов (вклю-
чая анализ РНК и структурных перестроек) по мере на-
копления данных [18].

Ограничения работы
Наблюдения носят описательный характер. У одного 

пациента отсутствовали прямые измерения фитостеро-
лов; часть генетических вариантов требует функциональ-
ной валидации; межлабораторная вариабельность мето-
дик количественного анализа фитостеролов ограничивает 
сопоставимость. Эти ограничения типичны для клиниче-
ских серий и не снижают прикладной ценности выявлен-
ных паттернов.

ЗАКЛЮЧЕНИЕ

Суммарный анализ трех клинических наблюдений 
подтверждает, что ситостеролемия является самостоя-
тельной и нередко недооцененной причиной выражен-
ной или изолированной гиперхолестеринемии у детей 
и молодых взрослых, часто ошибочно трактуемой как 
СГХС. Диагностически значимыми признаками выступают 
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несоразмерность выраженности ксантоматоза уров-
ню ХС ЛНП, отсутствие типичного для СГХС семейного 
анамнеза ранних сердечно-сосудистых событий и ва-
риабельность липидного профиля на фоне стандартной 
статиновой терапии. Во всех случаях определяющее зна-
чение имели количественное измерение фитостеролов 
в плазме и молекулярно-генетическая верификация би-
аллельных вариантов в ABCG8. Терапевтическая страте-
гия, ориентированная на патогенез (строгое ограничение 
пищевых фитостеролов и эзетимиб как препарат первой 
линии), обеспечила клинико-биохимическое улучшение 
во всех наблюдениях. При выборе эзетимиба допустимо 
применение различных торговых наименований, одна-
ко к практическим преимуществам стоит отнести нали-
чие зарегистрированного российского препарата стан-
дартной дозировки 10 мг и с возрастными показаниями 
(с 6 лет), что упрощает назначение в педиатрии и может 
способствовать приверженности; окончательный выбор 
определяется клинической целесообразностью и доступ-
ностью. Роль статинов при ситостеролемии ограничена 
и не должна рассматриваться как основа лечения. Мо-
ниторинг эффективности целесообразно проводить 

с регулярной оценкой уровней ХС ЛНП и плазменных 
фитостеролов с периодичностью 3–6 мес., с расширени-
ем инструментального контроля сосудистого статуса по 
показаниям. Полученные данные обосновывают необхо-
димость включения раннего количественного определе-
ния плазменных фитостеролов (ситостерол, кампестерол, 
при наличии – стигмастерол) в первичный алгоритм об-
следования пациентов с «нетипичной СГХС», стандарти-
зации отчетности (указание метода, единиц измерения 
и референсных интервалов) и рутинного тестирования 
ABCG5/ABCG8 на раннем этапе диагностического поис-
ка. При подтверждении диагноза показано каскадное 
семейное обследование с последующей переклассифи-
кацией вариантов неопределенного клинического зна-
чения по мере накопления доказательств. Реализация 
указанных мер способна сократить время до постановки 
диагноза, снизить необоснованное применение статинов 
и улучшить долгосрочные сердечно-сосудистые исходы 
у пациентов с ситостеролемией.� 0
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