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Resumen

Objetivos: Describir las variantes genéticas presentes en paci entes diagnosticados con hipercolesterolemia
familiar heterocigota (HFhe) en un hospital de segundo nivel, asi como sus caracteristicas clinicas.

Métodos: Andlisis observacional retrospectivo descriptivo de las mutaciones genéticas presentes en los
pacientes con seguimiento en una consulta de Riesgo Vascular con diagnostico de HFhe desde enero de 2016
hasta marzo de 2024, asi como |as caracteristicas clinicas de cada grupo y su control lipidico. Los datos han
sido extraidos del sistema de codificacion hospitalaria. Los andlisis se han realizado con el paguete
estadistico SPSS® v.27.009.

Resultados: De los 16 pacientes que presentan confirmacién genética 11 presentan mutacién del receptor de
LDL (68,8%), cuatro presentan mutacion en ApoB (25%) y uno en el gen de PCSK9 (6,2%). Sus
caracteristicas clinicas quedan resumidas en latabla 1. El andlisis de niveles y objetivos de colesterol LDL
guedan reflejados en la tabla 2. Con respecto alos tratamientos hipolipemiantes todos los pacientes de la
muestra presentaban combinaciones de tratamientos hipolipemiantes de alta potencia siendo el més frecuente
la combinacion de estatina de alta potencia con ezetimibay acido bempedoico (68,8%). Entre todos |os
pacientes, y con las 3 mutaciones descritas el 68% de los 16 pacientes se encontraba en objetivo en e ultimo
control, sin embargo, se objetiva que en € grupo de pacientes con mutacion del receptor de LDL existe una
mediade c-LDL mayor que en |os pacientes con otras mutaciones.
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Mutacion R LDL Mutacién ApoB

M [16)- n¥(%) 11 (68,8) 4(25) 1 (6,2)
Edad media - afios 47,18 + 26,06 [1C95%) 49,25 + 13,22 (IC 95%) &5
Sexo - n? (%]
= Hombre 5 (45,45) 1(25) ]
*  Mujer 6 (54,55) 3(75) 1(100)
AF Enfermedad Vascular - n2(%) 7(72,72) 3(75) 0
Tabaco - n2 (%) 1 (9,049) 1(25) 0
Consumeo OH - n® (%) 3(27) 0 1]
Hipertensisn Arterial - n2 [%) 5 (45,45) 0 1
DMZ - n® (%) 1{9.09) 0 0
Cardiopatia isquémica - n® (%) 4 (36) 0 [i]
Ictus - n¥ (%) 0 0 1]
Enfermedad arterial periférica - n® (%) 0 0 i]
Enfermedad renal crénica - n? (%) 0 0 4]
Esteatohepatitis - n® (%) 2{18) 0 0
Se¢ pierde seguimiento - n¥ 1 0 4]
Tipo de prevention - n¥ (%)
= Primaria 6(54,5) 4 (100) 1
= Secundaria 5{45,45 0 0
Tratamiento - n?(%]

@ Estating 0 1{25) 0

& Exetirmibe 0 1{25) 0

o Estating + Exetimibe 2(18,18) 0 0

o Estating + Ezetimibe 2{18,18) 0 1{100)

+ Bampedoico
@ Estatina+ Ezetimibe + iPCSK9 5(54,5) 2150 4]
o Estating + iPCSK9 2(18,18) 0 0

Mutacion Receptor LDL ApoB PCSK9
| LDL medio — mg/dL 103,1 £ /5,31 52,25+ 11,47 30
| Cumplen objetivo-n2 (%) 6 (54,54) 4 (100) 1 (100)

Discusion: La hipercolesterolemiafamiliar es un trastorno que condiciona un riesgo vascular mas elevado
que en la poblacion general. En nuestras consultas, a igual que lo descrito en laliteratura, encontramos que
lamayor parte de personas con HF presentan mutacion en el gen del receptor de LDL. Sin embargo, con
respecto al total de pacientes seguidos en nuestra consultay poniéndolo en relacion con laprevalenciade la
enfermedad (1:200-300), €l nimero de pacientes diagnosticados es inferior a esperado. Ademés, |os
pacientes de nuestro hospital evidencian necesidad de intensificacion de tratamiento con asociacion de varios
farmacos hipolipemiantes en un gran nimero de ocasiones acorde a lo descrito en los ensayos publicados.
Gracias a estaintensificacién mediante terapia de alta intensidad se consigue que un ato porcentaje de los
pacientes al cancen |os objetivos marcados por las guias de préctica clinica, siendo en nuestra muestra el 68%
de los pacientes tratados, [lamativo en comparacion con o descrito en estudios multicéntricos como el
SAFEHEART que mostraba un 10% de consecucion de objetivos en los pacientes de su estudio.

Conclusiones. La hipercolesterolemiafamiliar heterocigota esta representada en la poblacion através de
diferentes mutaciones. Todas ellas suponen necesidad de un control estricto del resto de factores de riesgo
vascular, asi como € tratamiento combinado hipolipemiante de alta intensidad, que permita alcanzar €l
objetivo de LDL, que en nuestra serie de casos |0 alcanza hasta un 68% de |os pacientes.
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