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Resumen

Objetivos. Primario: conocer el perfil de riesgo de los pacientes diagnosticados de hipercolesterolemia
familiar (HF). Secundarios: 1. Conocer |os tratamientos administrados alos pacientes con HF. 2. Nivel de
control seguin guias. 3. Factores concomitantes que aumentan aun mas el riesgo de enfermedad
cardiovascular (ECV).

Material y métodos. Estudio observacional descriptivo en e gque se incluyen los pacientes adultos con estudio
genético positivo para HF mediante el método de LipoChip® en los dltimos 5 afios. Parala seleccion,
utilizamos la historia clinica en formato electronico de la base de datos del Servicio Extremefio de Salud
(JARA®) y Cornalvo® y para el andlisis estadistico SPSS® (v15.0.1 de 2006). Para la estimacion de riesgo
de HF utilizamos los Criterios de la Red de Clinicas de Lipidos de Holanda.

Resultados: Se incluyeron a 22 pacientes (11 hombres) con una edad media de 38 afios, con HF confirmada
mediante LipoChip. Revisando sus antecedentes, 45% tenia un familiar de 1& grado con HF probable y otros
45% con HF también confirmada por la misma técnica. Incluyendo los que no presentaban HF confirmada,
67% tenian alta probabilidad de HF por tener > 6 puntos en los criterios de lared de clinicas de lipidos
holandesa. 95% presentan una mutacion en el gen del receptor de LDL y solamente uno presenta mutacién en
apoproteina B. Respecto a tratamiento, 23% esté en tratamiento con estatina de alta potencia, 59% con una
asociacion con ezetimibe, 9% estatina + fenofibrato y 9% con anticuerpos monoclonales anti-PCSK 9. A

nivel de control de colesterol y LDL, nuestros pacientes tiene una media de 205 mg/dL y 19 mg/dL
respectivamente, con lo que, con base en las guias actuales en que |os objetivos de LDL en adultos jovenes
son de 100 mg/dl y 70 mg/dl en los adultos con enfermedad coronaria conocida (41% de nuestra muestra) o
diabetes (4,5%) de la muestra, podriamos concluir que €l 41% de nuestros pacientes presenta un buen control
de LDL. Hastalafecha, tras una media de 4 afios de evolucion tras el diagndstico, ninglin paciente ha
presentado ningun evento CV, con una supervivenciadel 100%.

Discusion: La HF es una enfermedad hereditaria que cursa con un aumento en las concentraciones
plasméticas de colesterol, principalmente LDL. En Espafia, donde la poblacion es mas heterogénea desde €l
punto de vista genético, hasta lafecha se han reconocido més de 450 mutaciones causantes de HF y se estima
gue a menos 1 de cada 400 personas en la poblacion general presenta HF. Laimportancia de su diagnéstico
precoz radica en el elevado riesgo de presentar un episodio de ECV antes de los 55 afos de edad. Con base
en nuestros resultados, podemos concluir que solamente un 41% de nuestros pacientes en presentan buen
control de LDL libres de efectos secundarios de medicacion y que 36% estan a menos de un 20% del limite
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alto para ser considerandos controlados. Ademas consideramos importante considerar que el 55% presentan,
al menos, un factor concomitante que aumenta de maneraindividual €l riesgo de ECV (tabaco, diabetes,
alcohol, céncer, bajo HDL e higado graso).

Conclusiones. Con base en nuestros resultados, es facil concluir que hay que intensificar mas el tratamiento
de nuestros pacientes con base en su alto riesgo de ECV y ademas hacer mas hincapié en las necesidades de
corregir los factores concomitantes de aumento de riesgo CV. Pese atodo ello, importante resaltar lafalta de
eventos CV hastala fecha de seguimiento aunque pararealizar comparacion frente a tablas aceptadas de
riesgo (como la de SCORE) habré que realizar evolucién y seguimiento hasta minimo de 10 afios.
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