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I. ĐẶT VẤN ĐỀ

KẾT QUẢ ĐIỀU TRỊ TĂNG CHOLESTEROL MÁU GIA ĐÌNH TẠI 
BỆNH VIỆN NHI TRUNG ƯƠNG

Đỗ Thị Thanh Mai1,2,, Trần Thị Chi Mai1,2, Nguyễn Ngọc Khánh2

1Trường Đại học Y Hà Nội
2Bệnh viện Nhi Trung ương

Tăng cholesterol máu gia đình gây tăng LDL- cholesterol dẫn đến xơ vữa mạch và bệnh lý tim mạch sớm. 

Nghiên cứu nhằm mục tiêu đánh giá kết quả điều trị trẻ tăng cholesterol máu gia đình tại Bệnh viện Nhi Trung ương 

từ tháng 3/2015 đến tháng 9/2024. Có 24 trẻ tăng cholesterol máu gia đình được xác định bằng phân tích gen, trong 

đó 17 trẻ cần điều trị thuốc hạ lipid máu. Trung vị tuổi điều trị là 10 tuổi (2,7 - 15,7 tuổi). 12 trẻ tăng cholesterol máu 

gia đình dị hợp tử đáp ứng tốt với điều trị statin đơn độc liều trung bình hoặc cao, giúp giảm 41,3% LDL-C và 35% 

cholesterol toàn phần, 6/12 trẻ đạt đích điều trị. 5 trẻ tăng cholesterol máu gia đình đồng hợp tử/ dị hợp tử phức 

đơn đáp ứng kém với điều trị statin liều trung bình hoặc cao kết hợp thuốc ức chế hấp thu cholesterol ezetimibe, 

chỉ có 1/5 trẻ đạt đích điều trị. Nồng độ GOT, GPT, CK của 17 trẻ không tăng khi điều trị thuốc hạ lipid máu.

Từ khoá: Tăng cholesterol máu gia đình, kết quả điều trị.

Theo WHO 2017, hàng năm có khoảng hơn 
17 triệu người tử vong do các bệnh lý tim mạch, 
trong đó 80% là do bệnh lý mạch vành.1 Tăng 
cholesterol gắn với lipoprotein tỷ trọng phân tử 
thấp (LDL-C) là yếu tố nguy cơ quan trọng của 
sự xuất hiện bệnh lý tim mạch, mức độ tăng và 
thời gian tiếp xúc với LDL-C tỷ lệ thuận với nguy 
cơ xơ vữa mạch.2 Điều trị giảm LDL-C giúp 
làm giảm nguy cơ tử vong hoặc nhồi máu cơ 
tim.3,4 Tăng cholesterol máu gia đình (Familial 
hypercholesterolemia-FH) là bệnh di truyền 
gây tăng nồng độ LDL-C trong máu và gây xuất 
hiện bệnh tim mạch sớm. FH phần lớn do đột 
biến các gen LDLR, APOB, PCSK9 di truyền 
trội trên nhiễm sắc thể thường gây ra, một phần 
nhỏ do gen LDLRAP1 di truyền lặn nhiễm sắc 
thể thường ở những vùng có tỷ lệ kết hôn cận 

huyết cao.5,6 Người mắc FH thể đồng hợp tử di 
truyền trội thường có mức tăng LDL- C nặng 
> 12,9 mmol/l; người mắc FH thể dị hợp tử di 
truyền trội thường có mức LDL- C trong khoảng 
từ 4,9 đến 12,9 mmol/l, người mắc FH di truyền 
lặn có nồng độ LDL- C từ 10 - 15 mmol/l.7,8 Trẻ 
mắc FH tăng LDL-C từ ngay sau sinh, mức độ 
và thời gian tiếp xúc với nồng độ LDL-C tăng 
cao làm tăng gánh nặng xơ vữa mạch máu. Vì 
vậy, các biện pháp hạ lipid được khuyến cáo 
bắt đầu sử dụng sớm nhất có thể.9 Tuy nhiên, 
điều trị thuốc hạ lipid máu thường chỉ được 
khuyến nghị cho trẻ từ độ tuổi 8 đến 10 tuổi.10 
Các hướng dẫn điều trị khuyến nghị sử dụng 
nhóm thuốc statin làm thuốc điều trị bước đầu, 
có thể kết hợp với các nhóm thuốc khác như ức 
chế hấp thu cholesterol để tăng hiệu quả điều 
trị.11,12 Tại Việt Nam, chưa có nghiên cứu về kết 
quả điều trị của nhóm trẻ em tăng cholesterol 
máu gia đình dưới 18 tuổi, chúng tôi tiến hành 
nghiên cứu với mục tiêu đánh giá kết quả điều 
trị trẻ tăng cholestreol máu gia đình tại Bệnh 
viện Nhi Trung ương.
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II. ĐỐI TƯỢNG VÀ PHƯƠNG PHÁP
1. Đối tượng

Tiêu chuẩn lựa chọn
Trẻ từ 0 đến 18 tuổi, tăng cholesterol có biến 

thể các gen gây tăng cholesterol máu gia đình 
(LDLR, APOB, PCSK9, LDLRAP1) và có thời 
gian điều trị ít nhất 1 tháng. 

Tiêu chuẩn loại trừ
Trẻ tăng cholesterol máu do đột biến gen 

khác như gen ABCG5/ABCG8, CYP27A1, 
LIPA, tăng cholesterol thứ phát do có bệnh 
nội tiết: đái tháo đường, suy giáp, Cushing, 
suy tuyến yên, bệnh lý gan mật: tắc mật, hẹp 
đường mật, teo đường mật, viêm gan, tắc mật 
trong gan tái phát lành tính, bệnh lý thận: hội 
chứng thận hư, suy thận mạn, hội chứng huyết 
tán ure huyết cao.

2. Phương pháp
Thiết kế nghiên cứu
Nghiên cứu một loạt ca bệnh, bao gồm mô 

tả hồi cứu và tiến cứu, đối chứng trước và sau 
điều trị.

Thời gian nghiên cứu
Các thông tin thu thập được thu thập từ 

tháng 3/2015 đến tháng 9/2024. 
Địa điểm
Nghiên cứu được tiến hành tại Trung tâm 

Nội tiết, Chuyển hoá, Di truyền & Liệu pháp 
phân tử, Bệnh viện Nhi Trung ương.

Chọn mẫu
24 trẻ thỏa mãn tiêu chuẩn lựa chọn trong 

thời gian nghiên cứu.
Các bước tiến hành nghiên cứu
Các trẻ được lựa chọn vào nghiên cứu được 

chia thành 2 nhóm: nhóm 1 bao gồm trẻ FH đồng 
hợp tử (có 2 biến thể giống nhau nằm trên 2 alen 
khác nhau) và FH dị hợp tử phức đơn (có 2 biến 
thể khác của cùng 1 gen nhau nằm trên 2 alen 
khác nhau), nhóm 2 FH dị hợp tử (có 1 biến thể 
gen gây bệnh FH). Các trẻ được chỉ định dùng 
nhóm statin liều khởi đầu Rosuvastatin 5mg/ 

Artovastatin 5mg/ Simvastatin 5mg tăng dần 
đến liều tối đa Rosuvastatin 20mg/ Artovastatin 
80mg/ Simvastatin 40mg, nếu chưa đạt đích 
điều trị, trẻ được chỉ định điều trị phối hợp cùng 
thuốc ức chế hấp thu cholesterol ezetimibe 
liều 10 mg/ngày. Các thông tin lâm sàng được 
thu thập bao gồm tuổi khởi phát triệu chứng, 
tuổi chẩn đoán - có kết quả phân tích gen, 
tuổi bắt đầu điều trị, thời gian điều trị liên tục 
giúp chỉ số lipid máu đạt giá trị thấp nhất, giới, 
chỉ số khối cơ thể BMI, huyết áp, tiền sử gia 
đình (tăng lipid máu, u hạt vàng, mắc bệnh tim 
mạch sớm - trước 55 tuổi ở nam giới, trước 
60 tuổi ở nữ giới). Các chỉ số đánh giá kết quả 
điều trị bao gồm cholesterol máu toàn phần, 
cholesterol liên kết với lipoprotein trọng lượng 
phân tử thấp (LDL-C), cholesterol liên kết với 
lipoprotein trọng lượng phân tử cao (HDL-C), 
triglyceride, GOT, GPT, CK tại các thời điểm: 
trước điều trị, sau khi thực hiện chế độ ăn ít 
nhất 1 tháng cho trẻ từ 10 tuổi, ít nhất 6 tháng 
cho trẻ dưới 10 tuổi, sau khi điều trị thuốc hạ 
lipid máu ít nhất 1 tháng;13 các thông tin về 
loại thuốc hạ lipid máu (loại statin, liều dùng, 
dùng đơn độc hay kết hợp). Statin liều thấp là 
khi sử dụng Atorvastatin 5mg, Simvastatin 5 - 
10mg; liều trung bình Rosuvastatin 5 - 10mg, 
Atorvastatin 10 - 20mg, Simvastatin 20 - 40mg; 
liều cao Rosuvastatin 20 - 40mg, Atorvastatin 
40 - 80mg.14 Trẻ đạt đích điều trị khi LDL-C giảm 
50% so với mức LDL-C trước điều trị, hoặc 
LDL-C < 3,4 mmol/l.10 Trẻ có tác dụng phụ của 
thuốc khi nồng độ GOT, GPT, CK tăng gấp 3 
lần giá trị giới hạn trên của khoảng tham chiếu.

Xử lý số liệu
Các thông số nghiên cứu được phân tích 

bằng phần mềm SPSS 26.0. Các số liệu được 
diễn tả dưới dạng các phân bố về tần số hoặc 
các tham số thống kê mô tả và được thể hiện 
dưới dạng tỷ lệ phần trăm, hoặc trị số trung vị, 
min - max. Sử dụng kiểm định Wilcoxon test, 
Mann-Whitney U test.
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Sơ đồ 1. Sơ đồ điều trị
 

24 bệnh nhân FH 

19 bệnh nhân 
FH dị hợp tử 

3 bệnh nhân FH  
dị hợp tử phức 

2 bệnh nhân FH  
đồng hợp tử 

Chế độ ăn 

Chế độ ăn 

6 bệnh 
nhân FH dị 

hợp tử 

9 bệnh nhân                         
(7 bệnh nhân FH dị hợp tử, 
2 bệnh nhân dị hợp tử phức 

đơn) 

7 bệnh nhân                         
(6 bệnh nhân FH dị hợp tử, 
1 bệnh nhân FH dị hợp tử 

phức đơn) 

17 bệnh nhân 
(2 bệnh nhân FH đồng hợp tử, 3 

bệnh nhân FH dị hợp tử phức đơn, 
12 bệnh nhân FH dị hợp tử) 

1 bệnh nhân FH 
dị hợp tử 

< 10 tuổi ≥ 10 tuổi 

LDL-C < 5,2 mmol/l LDL-C ≥ 5,2 mmol/l LDL-C ≥ 4,6 mmol/l 

< 1 tháng ≥ 1 tháng 

Rosuvastatin/Atorvastatin/Simvastatin đơn độc, hoặc kết 
hợp Ezetimibe 10mg 

3. Đạo đức nghiên cứu
Nghiên cứu được Hội đồng đạo đức của 

Bệnh viện Nhi Trung ương thông qua, số IBR- 
VN01037/IRB00011976/FWA00028418. Các 
thông tin thu thập của trẻ sẽ được bảo mật và 
chỉ phục vụ cho mục đích nghiên cứu khoa học, 
từ đó cải thiện chất lượng chăm sóc bệnh nhân. 
Nghiên cứu không làm phát sinh thêm chi phí 
điều trị cho trẻ.

III. KẾT QUẢ
Từ tháng 3/2015 đến tháng 9/2024, tại Trung 

tâm Nội tiết, Chuyển hoá, Di truyền & Liệu pháp 
phân tử, Bệnh viện Nhi Trung ương có 24 trẻ 
được chẩn đoán tăng cholesterol máu gia đình 
từ 18 gia đình khác nhau. Tất cả trẻ đều có biến 
thể của gen LDLR. 

1. Đặc điểm chung của đối tượng nghiên 
cứu 

Bảng 1. Đặc điểm chung của 24 trẻ FH

Chỉ số Giá trị

Giới (n, %)
Nam
Nữ

13 (54,2)
11 (45,8)

Tuổi khởi bệnh (năm) (trung vị, min - max) 6 (0,5 - 15,2)

Tuổi chẩn đoán (năm) (trung vị, min - max) 8,3 (0,9 - 15,6)
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Chỉ số Giá trị

Tuổi điều trị thuốc hạ lipid máu (năm)
(trung vị, min - max)

9,7
(2,7 - 13,4)

Thời gian điều trị (tháng)
(trung vị, min - max)

6,9
(1 - 53,9)

BMI (n, %)
Béo phì 4 (16,7 )

Tăng huyết áp (n, %) 0 (0)

Có tiền sử gia đình (n, %) 20 (83,3 )

Kiểu gen
Đồng hợp tử biến thể gen LDLR
Dị hợp tử phức đơn gen LDLR
Dị hợp tử gen LDLR

2 (8,3)
3 (12,5)

19 (79,2)

Trung vị tuổi khởi phát bệnh, chẩn đoán và 
điều trị bệnh đều dưới 10 tuổi. Mặc dù, có trẻ 
được chẩn đoán FH đồng hợp tử nhưng không 
có trẻ tăng huyết áp tại thời điểm chẩn đoán.

2. Kết quả điều trị của bệnh nhân

Nghiên cứu có 22 trẻ điều chỉnh chế độ ăn, 
2 trẻ FH đồng hợp tử được chỉ định thuốc điều 
trị hạ lipid máu ngay từ lúc chẩn đoán. Trong số 
22 trẻ điều chỉnh chế độ ăn, 15 trẻ tiếp tục được 
chỉ định thuốc hạ lipid máu.

Biểu đồ 1. Sử dụng thuốc đơn độc hoặc phối hợp ở 17 trẻ FH
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FH đồng hợp tử/dị hợp tử phức 
đơn

FH dị hợp tử

Statin đơn độc Statin phối hợp Ezetomibe

Trong số trẻ được chỉ định điều trị thuốc hạ 
lipid máu, tất cả các trẻ FH đồng hợp tử hoặc 
dị hợp tử phức đơn đều cần phối hợp sử dụng 

thuốc statin và ezetimibe, trong khi nhóm FH 
dị hợp tử chỉ có 1 trẻ cần sử dụng phối hợp 
thuốc.
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Bảng 2. Nồng độ cholesterol toàn phần, LDL-C sau chế độ ăn của 19 trẻ FH

Nhóm Chỉ số
Trước điều trị Sau điều trị

p
Trung vị Trung vị

FH dị hợp tử phức 
đơn (n = 16)

Cholesterol TP
(mmol/l)

7,7
(5,6 - 11,3)

7,5
(5,2 - 12,3)

0,938

LDL-C
(mmol/l)

5,6
(3,8 - 7,9)

5,3
(3,7 - 9,1)

0,698

FH dị hợp tử
(n = 3)

Cholesterol TP
(mmol/l)

14,2
(13,2 - 21,6)

13,4
(9,9 - 18,3)

0,109

LDL-C
(mmol/l)

10,8
(9,4 - 14,9)

10,2
(7,1 - 14,2)

0,109

Cholesterol TP: cholesterol toàn phần

Trong 22 trẻ thực hiện chế độ ăn, có 3 trẻ 
không dủ dữ liệu kết quả cholesterol máu.

Nồng độ Cholesterol toàn phần và LDL-C 

cholesterol giảm không có thống kê với p > 
0,05. Không có trẻ đạt đích điều trị khi thực hiện 
chế độ ăn.

Bảng 3. Nồng độ cholesterol toàn phần, LDL-C sau điều trị thuốc hạ lipid máu của 17 trẻ FH

Nhóm Chỉ số
Trước điều trị Sau điều trị

p
trung vị trung vị

FH đồng hợp tử/ 
FH dị hợp tử phức 
đơn (n = 5)

Cholesterol TP
(mmol/l)

14,2
(9,9 - 18,3) 

13,7
(4,6 - 17,2)

0,043

LDL-C
(mmol/l)

10,7
(7,1 - 14,2)

9,6
(2,9 - 11,7)

0,043

FH dị hợp tử
(n = 12)

Cholesterol TP
(mmol/l)

9,3
(6,7 - 15,5)

5,8
(4,9 - 13,5)

0,002

LDL-C
(mmol/l)

6,9
(4,7 - 13,5)

3,8
(2,9 - 9,8)

0,002

Cholesterol TP: cholesterol toàn phần

Sau điều trị thuốc hạ lipid máu, các trẻ FH dị 
hợp tử giảm 35% nồng độ cholesterol toàn phần 
và giảm 41,3% nồng độ LDL-C so với trước 
điều trị, có ý nghĩa thống kê với p = 0,002; trong 
khi các trẻ FH đồng hợp tử/ dị hợp tử phức đơn 

chỉ giảm nồng độ cholesterol toàn phần, LDL-C 
lần lượt là 20% và 26,8% với p = 0,043.

6/12 trẻ FH dị hợp tử đạt đích điều trị, trong 
khi chỉ có 1/5 trẻ FH đồng hợp tử/ dị hợp tử 
phức đơn đạt đích điều trị.
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Bảng 4. Thuốc statin sử dụng ở 17 trẻ FH

Nhóm Simvastatin (mg/ngày) n (%)

FH đồng hợp tử/ 
dị hợp tử phức đơn (n = 5)

Liều trung bình Simvastatin 20mg
Liều cao Rosuvatatin 20mg

2 (40)
3 (60)

FH dị hợp tử (n = 12)
Liều trung bình Rosuvastatin 5 - 10mg
Artovastatin 10mg
Liều cao Rosuvatatin 20mg

6 (50)
2 (16,7)
4 (33,3)

Các trẻ FH dị hợp tử phức đơn hoặc dị hợp 
tử đều bắt đầu điều trị từ liều thấp, riêng nhóm 
đồng hợp tử bắt đầu từ liều trung bình. Tuy 
nhiên để đạt ngưỡng nồng độ LDL-C mong 
muốn, tất cả các trẻ FH dị hợp tử phức đều 

cần sử dụng statin liều cao, trong khi chỉ có 
1/3 số trẻ FH dị hợp tử cần duy trì statin liều 
cao. Hai trẻ FH đồng hợp tử có thời gian theo 
dõi ngắn, chưa đánh giá được liều tối đa cần 
sử dụng.

Bảng 5. Thay đổi nồng độ GOT, GPT trước và sau điều trị

Nhóm Chỉ số
Trước điều trị Sau điều trị

p
Trung vị Trung vị

FH đồng hợp tử/ 
dị hợp tử phức đơn
(n = 5)

GOT (U/l)
27,6

(21,2 - 43,6)
31,3

(22,3 - 37,6)
0,686

GPT (U/l)
12,3

(7,2 - 17)
15,4

(4,5 - 19,9)
0,686

CK (U/l)
125,4

(71,5 - 129,3)
144 

(82 - 158)
0,317

FH dị hợp tử
(n = 12)

GOT (U/l)
25,6

(19,2 - 39,2)
30,8

(20,2 - 45,6)
0,123

GPT (U/l)
10,9

(8,8 - 25)
17,5

(10,2 - 60,1)
0,008

CK (U/l)
99,2

(36,2 - 163)
105

(70,4 - 176)
0,735

Nồng độ GOT, GPT, CK của nhóm 1 trước 
và sau điều trị thay đổi không có ý nghĩa thống 
kê với p > 0,05. Nhóm 2 có chỉ số GPT thay 
đổi có ý nghĩa thống kê, tuy nhiên nồng độ 
GPT sau điều trị vẫn nằm trong giới hạn bình 
thường, không có bệnh nhân nào giá trị GPT 
sau điều trị tăng gấp 3 lần ngưỡng giá trị giới 
hạn trên khoảng tham chiếu.

IV. BÀN LUẬN
Các nghiên cứu về tác dụng và tính an toàn 

của thuốc điều trị hạ lipid máu chủ yếu ở nhóm 
trẻ lớn từ 10 - 18 tuổi, chỉ có 1 số ít nghiên cứu 
đánh giá hiệu quả và tính an toàn của thuốc 
rosuvastatin ở trẻ FH đồng hợp tử từ 6 - 18 
tuổi, artorvastatin ở trẻ FH dị hợp tử từ 6 - 15 
tuổi và ezetimibe cho trẻ từ 6 - 10 tuổi mắc hoặc 
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không mắc tăng cholesterol máu gia đình.15-17 
Trong nghiên cứu của chúng tôi, có 8 trẻ được 
chỉ định điều trị thuốc hạ mỡ máu dưới 10 tuổi, 
7 trẻ dưới 8 tuổi và 6 trẻ dưới 6 tuổi, trẻ điều trị 
sớm nhất lúc 2,7 tuổi. Không gặp tác dụng phụ 
như đau cơ, tăng GOT, GPT, CK ở 17 trẻ được 
chỉ định điều trị thuốc hạ lipid máu.

Hiệu quả điều trị phụ thuộc vào mức tăng 
cholesterol máu: những trẻ tăng cholesterol 
máu nhẹ đến trung bình (nhóm FH dị hợp tử) 
đáp ứng thuốc tốt nhất, trẻ tăng cholesterol 
máu trung bình - nặng (FH dị hợp tử phức) đáp 
ứng kém hơn và trẻ tăng cholesterol máu nặng 
(FH đồng hợp tử) không có đáp ứng điều trị. 
Cá biệt có trường hợp trẻ có kiểu gen dị hợp 
tử, tuy nhiên đột biến gây mất đoạn lớn exon 
dẫn tới mức độ tăng lipid máu tương tự như 
trẻ có kiểu gen đồng hợp tử. Đây cũng là trẻ 
duy nhất có kiểu gen dị hợp tử cần điều trị phối 
hợp 2 thuốc nhưng nồng độ LDL-C vẫn cao khó 
kiểm soát. Đáp ứng điều trị kém ở 2 trẻ em và 
3 người lớn FH đồng hợp tử; đáp ứng điều trị 
tốt ở 6 người mắc FH dị hợp tử cũng đã được 
báo cáo trong nghiên cứu của tác giả Trương 
Thanh Hương.18,19

Sáu trẻ FH dị hợp tử không đạt đích điều 
trị bao gồm: 1 trẻ có kiểu hình tăng cholesterol 
máu nặng; 1 trẻ béo phì; 1 trẻ nhỏ tuổi (4,5 tuổi) 
chưa dùng liều tối đa; 1 trẻ gia đình tự ý giảm 
liều thuốc; 2 trẻ tuân thủ điều trị kém. Trẻ FH dị 
hợp tử phức đơn đạt đích điều trị có mức tăng 
LDL-C trung bình, thấp hơn so với 4 trẻ khác 
cùng nhóm. Như vậy, kết quả điều trị không chỉ 
phụ thuộc vào mức độ tăng cholesterol máu, 
mà còn phụ thuộc vào liều thuốc điều trị, các 
bệnh kèm theo như béo phì, tuân thủ điều trị 
của bệnh nhân.

Các trẻ FH dị hợp tử hầu hết chỉ cần điều trị 
statin đơn độc, liều trung bình. Có 4/12 trẻ cần 
dùng statin liều cao bao gồm trẻ có kiểu hình 
tăng cholesterol máu nặng kể trên, 2 trẻ béo 

phì. Ngược lại, tất cả các trẻ FH dị hợp phức 
đơn đều cần điều trị statin liều cao phối hợp với 
thuốc ức chế hấp thu cholesterol nhưng cũng 
chỉ có 1/3 trẻ đạt đích điều trị. Riêng 2 trẻ FH 
đồng hợp tử được chỉ định statin liều trung bình 
kết hợp ezetimibe ngay từ đầu, tuy nhiên kết 
quả không có sự khác biệt sau 1 tháng điều trị. 

V. KẾT LUẬN
Trẻ mắc FH dị hợp tử đáp ứng tốt với statin 

đơn độc. Các trẻ FH đồng hợp tử/ dị hợp tử 
phức đơn cần điều trị thuốc phối hợp, sử dụng 
các statin có tác dụng mạnh, liều cao. Sử dụng 
statin và ezetimibe không gây tác dụng phụ 
ngay cả khi sử dụng cho trẻ dưới 6 tuổi. Tuy 
nhiên, cỡ mẫu của nghiên cứu nhỏ, thời gian 
nghiên cứu còn ngắn, nên cần có các nghiên 
cứu tiếp theo để đánh giá hiệu quả và tính an 
toàn của thuốc khi sử dụng cho trẻ nhỏ.
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Summary
OUTCOME OF FAMILIAL HYPERCHOLESTEROLEMIA AT 

VIETNAM NATIONAL CHILDREN’S HOSPITAL
Familial hypercholesterolemia is a genetic disease that leads to elevated LDL-C, resulting in 

the development of atherosclerosis and premature coronary heart disease. The study aimed to 
evaluate the outcomes of patients with familial hypercholesterolemia treated at Vietnam National 
Children's Hospital from March 2015 to September 2024. A total of 24 children with familial 
hypercholesterolemia were identified by genetic testing, 17 of whom required lipid-lowering medication. 
The median age at treatment was 10 years old (2.7 - 15.7). Twelve patients with heterozygous 
familial hypercholesterolemia responded well to moderate or high-dose statin therapy alone, 
reducing LDL-C by 41.3% and total cholesterol by 35%, with 6/12 patients reaching the treatment 
goal. Five patients with homozygous/compound heterozygous familial hypercholesterolemia 
responded poorly to moderate or high-dose statin therapy combined with the cholesterol 
absorption inhibitor ezetimibe, with only 1/5 patients reaching the treatment goal. GOT, GPT, and 
CK concentrations in the 17 patients did not increase when treated with lipid-lowering medication.

Keywords: Familial hypercholesterolemia, outcome.


