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甚麼是家族性高膽固醇血症?

家族性高膽固醇血症（家族性高膽固醇血症（FHFH））是一種因血液中膽固醇水平過高而導致早期心臟病發作的

遺傳性疾病。它是最常見的遺傳病之一；大約每250人之中會有一個人受到影響。同

時它亦是導致膽固醇高水平和早期心臟病的主要遺傳原因。

家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者的血液膽固醇水平均非常高。其總膽固醇為約7.0 mmol/L 或
以上，而有害膽固醇（低密度脂蛋白或低密度脂蛋白膽固醇）為約5.0 mmol/L 或以

上。在北美和其他國家，總膽固醇和低密度脂蛋白膽固醇分別約為270和190 mg/dL 。
患有家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症的幼兒可能具較低的總膽固醇和低密度脂蛋白膽固醇水平。

甚麼導致家族性高膽固醇血症?

家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症是由控制膽固醇水平的一個基因變化引起，近親會有50%機會遺傳到

此病症1。在很罕有的情況下，患者有機會同時從父母雙方遺傳到家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症的

基因，而其膽固醇濃度是極高的。這種則稱為純合性家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症，有機會在童

年或青春期時心臟病發作。

如何診斷家族性高膽固醇血症?

家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症可以通過患者的膽固醇水平及家族病史（高膽固醇或早發性心臟

病病史）作診斷。基因測試可確認診斷結果。

家族性高膽固醇血症會引致甚麼問題?

家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症會令膽固醇沉積在動脈，尤其是心臟的冠狀動脈，而導致在早期誘

發心臟病。如果膽固醇水平甚高，它也可以沉積在肌腱中，導致可能看到或感覺到腫塊

或是肌腱增厚。這種情況較常見於腳踝上方的阿基里斯跟腱或手指根部關節上的肌腱2

。部份患者的眼角膜周圍亦會形成白色的新月形或環狀，或在眼皮上形成淡黃色的膽固

醇沉積物。

家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者患有心臟病的風險比一般大衆高約20倍。因為他們患者自出生

以來就暴露於高膽固醇水平中，他們患心臟病的風險遠遠高於那些由於飲食不良而導致

後天患有高膽固醇的人。其它冠狀動脈疾病的風險因素如吸煙、糖尿病、高血壓和肥胖

等會急劇增加家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者心臟病發作的風險。
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需如何治療?

大部分家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者需服用他汀類（降膽固醇）藥物，還應遵循低脂飲食，

以降低膽固醇。但通常單靠飲食是不足夠的3。

要預防動脈狹窄惡化，需要盡量降低低密度脂蛋白膽固醇的水平。

他汀類藥物偶爾會引起問題，部分家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者可能患有他汀類藥物耐受不

良症，而需採用其他治療方式。

一些已患有冠心病的家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者也應服用阿司匹林。但對那些未知是否患

上冠狀動脈疾病的家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症患者，服用阿司匹林則較具爭議性。

我應該檢測膽固醇嗎？

每個人都應檢測其膽固醇水平！如果你的膽固醇水平甚高或家族均有高膽固醇，你可能

患上家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症。家族性高膽固醇血症家族性高膽固醇血症需及早發現，此症狀不單需要得到非常

有效的治療，其家庭成員更可在心臟病初發前及早發現和接受治療！
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