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Recomendaciones practicas
en la deteccion y tratamiento de la
hipercolesterolemia familiar en Espaia

DESCRIPCION

La hipercolesterolemia familiar (HF) es un trastorno cronico que se expresa desde el nacimiento
con un elevado riesgo de desarrollar una enfermedad coronaria (EC) prematura. La deteccion pre-
coz de estos pacientes es un modelo de medicina preventiva con una gran transcendencia social y
sanitaria en la prevencion de la enfermedad cardiovascular. Este documento de actualidad pretende
mejorar las lagunas existentes en la deteccion y tratamiento de la HF y recoge el tratamiento actual
de la HF en la practica clinica real, asi como sirve de llamada a la accidn para la mejora y optimizacion
del tratamiento de estos pacientes con el objetivo de prevenir la elevada carga de EC prematura en

esta poblacion.

1. INTRODUCCION

La hipercolesterolemia familiar (HF) es la causa ge-
nética mas frecuente de enfermedad coronaria (EC) pre-
matura. Este trastorno se expresa desde el nacimiento y
se transmite a la mitad de la descendencia. Se produce
principalmente por mutaciones en el gen del receptor
LDL (RLDL). La prevalencia de HF heterocigota es de 1
de cada 300-500 personas en la poblacion general(t2),
estimandose que mas de 100.000 personas en Espafia
presentan HF. La HF acelera la enfermedad ateroescle-
rética coronaria de una a cuatro décadas®?, por lo que
causa una importante disminucion en la esperanza de
vida. Datos de Espafia muestran que el 55% de los varo-
nesy el 24% de las mujeres con HF en la década de los
50 afios han presentado manifestaciones de enfermedad
coronaria®4), como infarto de miocardio y angina de pe-
cho. Los pacientes con HF homocigota, una forma rara de
HF presentan niveles de colesterol total >500 mg/dLy EC
muy prematura, y si no se diagnostican y tratan precoz-
mente pueden morir antes de los 20 afios(*2), Por tanto,
la HF es un problema de salud publica y su diagndstico y
tratamiento son obligatorios®).

El injustificado retraso en el diagnéstico

El diagndstico clinico de HF, tanto en su forma homo
como heterocigota, estd bien establecido desde 1980 y
fue objeto de un informe de la OMS en 1998 motivado por

la actividad internacional de la organizacion MEDPED HF
(Make early Diagnosis Prevent Early Death), un proyecto
humanitario para detectar y ayudar a las personas con HF®),

El diagndstico se basa en el hallazgo de concentra-
ciones elevadas de colesterol-LDL (cLDL), generalmente
> 220 mg/dL, historia familiar de hipercolesterolemia,
antecedentes de EC prematura y depdsitos de colesterol
en forma de xantomas y/o arco corneal®. Los xantomas
tendinosos son patognomanicos de HF; sin embargo, se
encuentran en menos del 30% de los casos con diagnds-
tico genético de HF). Por tanto, su ausencia no excluye
el diagndstico de HF. Para establecer el diagndstico clinico
de HF en el caso indice (Cl) se utilizan los criterios clinicos
de la Red de Clinicas de Lipidos de Holanda (RCLH) (Tabla
1). Estos criterios diagndsticos solo se deben utilizar para
la identificacion del Cl mayor de 18 afios.

Sabemos que su diagndstico precoz y tratamiento han
demostrado una marcada reduccién del riesgo corona-
rio y una prolongacién de la vida®. Sin embargo, la gran
mayoria de los pacientes con HF contintan sin diagnos-
tico ni tratamiento(L249), Existen una serie de barreras
que dificultan un adecuado diagndstico y tratamiento: a)
los pacientes con HF mas grave se suelen detectar en la
atencion especializada o clinicas de lipidos; sin embargo,
la mayoria de los pacientes se encuentran en el primer
nivel asistencial o atencién primaria ; b) numerosas per-
sonas y familias con HF se suelen pasar por alto entre
las personas con EC causada por los factores de riesgo
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TABLA 1. Criterios de la red de clinicas de lipidos holandesas para el diagndstico de HF.

Historia familiar Puntos
Familiar de 1¢ grado con enfermedad coronaria o vascular prematura (hombres < 55 afios y mujeres < 60 afios)

y/o 1
Familiar de 1¢r grado con niveles de cLDL > 210 mg/dL

Familiar de 1¢r grado con xantomas tendinosos y/o arco corneal < 45 afios

y/o 2
Familiar < 18 afios con cLDL > 150 mg/dL

Antecedentes personales

Paciente con enfermedad coronaria prematura (hombres < 55 afios y mujeres < 60 afios) 2
Paciente con enfermedad cerebrovascular o arterial periférica prematura (hombres < 55 afios y mujeres < 60 afios) 1
Examen fisico

Xantomas tendinosos 6
Arco corneal < 45 afios 4
Anadlisis de laboratorio con triglicéridos normales

cLDL > 330 mg/dL 8
cLDL 250-329 mg/dL 5
cLDL 190-249 mg/dL 3
cLDL 155-189 mg/dL 1
Analisis genético

Mutacion funcional en el gen del RLDL, APOB o PCSK9 8

Diagnostico de HF

Certeza: > 8 puntos
Probable: 6-7 puntos
Posible: 3- 5 puntos

mds comunes y, por tanto, no estan diagnosticadas de
una hipercolesterolemia genética; c) la mayoria de los
pacientes tratados tienen dosis de estatinas insuficientes
0 escaso tratamiento combinado® y, ademas, el trata-
miento se suele comenzar en edades tardias cuando ya se
ha desarrollado la ateroesclerosis debido a la exposicidn
de elevados niveles de cLDL a lo largo de la vida; d) no
hay suficiente concienciacién en los sistemas de salud y
faltan programas de deteccion y registros que ayuden al
seguimiento de los pacientes, a conocer su evolucion y
la adhesion al tratamiento®),

2. DETECCION DE LA HF: CRIBADO EN
CASCADA FAMILIAR

Desde un punto de vista de salud publica, la mejor
estrategia para mejorar este vacio en la identificacion y
tratamiento adecuados es la implementacién de un pro-
grama de deteccion precoz en cascada familiar incorpo-

rado a un registro de grupos familiares portadores. Este
proceso consiste en diagnosticar la HF en los familiares
cercanos y lejanos, de una persona identificada de HF,
que se conoce como caso indice.

La HF cumple con los criterios de la Organizacion
Mundial de la Salud para el cribado sistematico de una
enfermedad: 1) es un trastorno grave; 2) se puede de-
tectar cuando todavia no ha dado sintomas; y 3) tiene un
diagndstico de certeza y un tratamiento eficaz. Sin em-
bargo, la implementacion de programas a nivel nacional
de deteccién genética mediante el cribado en cascada
familiar ha estado restringida a un pequefio nimero de
paises. El mejor establecido es el realizado en Holanda,
que comenzo en 1994 y ha identificado genéticamente a
mas de la mitad de su poblacién con HF(1011), En Espafia
se ha establecido un programa de deteccién genética,
aungue no se realiza de forma homogénea ni en todas
las comunidades auténomast,

Varios estudios han mostrado que la aproximacion
mas coste-efectiva para identificar nuevos casos de HF
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es el cribado en cascada de los familiares de un Cl (pro-
bando), utilizando una estrategia basada tanto en los ni-
veles de colesterol, como en el genotipo. Se debe hacer
una busqueda oportunista del Cl entre aquellas personas
adultas con un colesterol total superior a 300 mg/dL, o
bien EC prematura o xantomas tendinosos en el sujeto o
en un familiar. Se recomienda la utilizacion de los criterios
clinicos de la RCLH para la identificacién del Cl seguido, si
esta disponible, de la confirmacion genéticat.

La deteccidn basada en el estudio genético establece
el diagndstico definitivo de la HF, facilita el cribado en
cascada familiar y es muy coste-efectiva?2. Se ha obser-
vado que el utilizar solo los niveles de cLDL para la de-
teccidn en cascada puede dejar sin diagnosticar hasta un
24% de los familiares con un cLDL inferior al percentil 90,
pero con mutacion positiva en el RLDL®3. Ademas, puede
haber una relacidon entre el genotipo y la gravedad del
fenotipo, siendo habitualmente mas grave la HF con una
mutacién de alelo nulo®. Por tanto, la mejor estrategia
para la deteccién de los familiares es una combinacién
de los niveles de cLDL y el analisis genético siempre que
se disponga de los recursos necesarios. La obtencion de
un arbol familiar puede ser muy util en la planificacién
del proceso de cribado.

La deteccion de la HF se debe realizar antes de que
se desarrolle una enfermedad cardiovascular, pero rara-
mente ocurre en la practica clinica habitual. Por esto, es
importante el diagndstico en los nifios, que se aconseja
realizar a partir de los 2 afios y a ser posible antes de
los 8 afios, siempre que uno de los progenitores ya esté
diagnosticado®24), Ademas, la infancia resulta un perio-
do éptimo para establecer una mejor adherencia a los
habitos de vida saludables.

3. IMPACTO DE LOS PROGRAMAS DE
DETECCION

A pesar del creciente interés e investigacion en la HF,
el cuidado de los pacientes y sus familiares continua sien-
do inadecuado por lo que se necesita una importante
mejora de los servicios sanitarios en todos los niveles
asistenciales. Para que un programa de deteccion en
cascada familiar tenga éxito es fundamental el papel del
primer nivel asistencial mediante la implicacion del mé-
dico de atencion primaria (AP) en la deteccion de los Cly
en la posterior deteccidn en cascada de los familiares. La
mayoria de los pacientes con HF que no han presentado
una enfermedad coronaria pueden ser identificados por
el médico de AP. La informatizacion de los datos clinicos
y analiticos en el sistema de salud proporciona un me-
canismo eficiente para la busqueda oportunista de los
pacientes no diagnosticados.

La mayoria de los pacientes con HF que tienen una
menor complejidad en el tratamiento, pueden ser segui-

dos cronicamente en la atencidn primaria y se estima que
suponen un 80% de los pacientes con HF®)., Para mejorar
el cuidado de estos pacientes se necesita la formacién
de los médicos de AP en el diagndstico y tratamiento
crénico de las hipercolesterolemias familiares. Debemos
tener en consideracion que pacientes y familias, social-
mente aislados, con bajo nivel de educacién y bajo nivel
de alfabetizacion en salud, estaran mas expuestos al sub-
diagnodstico y el abandono del tratamiento, por lo que el
seguimiento y la educacion serdn de gran importancia en
la prevencion de la EC.

También es necesaria la participacion de especialistas
de clinicas de lipidos, pero hay que tener en cuenta que
en la mayoria de los paises son insuficientes, su distri-
bucion geografica no es uniforme y su provision no esta
establecida en la mayoria de los sistemas de salud. En la
busqueda oportunista a nivel hospitalario, el cardidlogo
puede tener un papel importante en la deteccién de la
HF en los pacientes menores de 60 afios con enfermedad
coronaria e hipercolesterolemia. Ademas, la colaboracion
con un cardidlogo interesado en la HF puede mejorar la
monitorizacion y evaluacion de la ateroesclerosis corona-
ria subclinica en los pacientes asintomaticos con HF, espe-
cialmente a través de las pruebas de imagen no invasivas
y cuya utilidad necesita ser validada en estos pacientes(.

Una consecuencia de la deteccidn en cascada familiar
serd la mayor identificacion de nifios y adolescentes. La
necesidad de consejo y tratamiento requerird la partici-
pacién de los pediatras de atencion primaria y con interés
en enfermedades metabdlicas. Los pacientes pediatricos
con HF no complicada y bien controlados pueden ser
tratados y seguidos hasta la edad adulta por el pediatra
de primaria.

Los estudios econdmicos claramente apoyan el cri-
bado sistematico de la HF. La realizacion del diagndstico
genético a los familiares de los pacientes con mutaciones
identificadas combinado con un analisis de colesterol es
muy coste-efectivalll), Recientemente, un modelo econo-
mico de una estrategia de deteccion de la HF en Espafia
ha estimado que la deteccién y tratamiento de 9.000 ca-
sos de HF al afio permitira evitar en esta poblacion en los
préximos diez afios: 705 episodios coronarios, 96 muertes
y la pérdida de productividad de mas de 200.000 dias
laborables. En resumen y teniendo en cuenta tanto los
costes directos como los indirectos (perspectiva social),
el coste social neto del plan seria de 7.000.579 euros
en diez afios (datos de la Fundacién Hipercolesterolemia
Familiar no publicados). El estudio econdmico del plan de
deteccion se ha basado en detectar en un horizonte de
diez afios a la mayoria de las personas con HF en Espafia.
Asi, para identificar a 9.000 personas al afio con HF, se
deberian detectar 2.250 casos indices y 6.750 familiares.
Por cada caso indice se identificaria una media de tres
familiares de primer grado. Esta estimacidn se basa en los
datos reales del registro de familias con HF en Espafial®7).
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4. SITUACION DE LA HF EN ESPANA

En Espafia, desde la obtencién de la gratuidad para el
tratamiento cronico de la HF, en el 2004, se ha producido
una mayor concienciacion y un impulso en el diagndstico
de la HF. Se estima que hay diagnosticadas unas 20.000
personas, aproximadamente un 20% de la poblacién con
HF, con mas del 60% mediante criterios clinicos®).

En los Ultimos afios, algunas comunidades auténomas
han implementado diferentes estrategias de deteccién de
la HF, incluyendo el diagndstico genético. Esto ha llevado
a laidentificacion genética de mas de 7.000 personas con
HF. Sin embargo, no existe un programa homogéneo vy la
deteccion en cascada familiar es muy escasa. Castillay
Ledn ha sido la Unica comunidad que en su estrategia de
deteccion ha incluido a los médicos de atencién primaria
(http://www.saludcastillayleon.es). Esta comunidad, en
colaboracion con la Fundacion Hipercolesterolemia Familiar
(FHF), viene desarrollando desde el 2009 el Programa de
deteccion de la HF que incluye la formacion de los mé-
dicos. El médico de primaria o de atencion especializada
selecciona el Cl siguiendo los criterios de la RCLH®. Una vez
identificado, se solicita el estudio genético en muestra de
saliva que se recoge en el centro de salud, y si se confirma
el diagnostico, se procede a realizar la deteccién en cascada
familiar. Hasta la fecha se han diagnosticado genéticamente
cerca de 1.000 pacientes con HF en Castilla y Ledn.

Desde el 2004, la Fundacion Hipercolesterolemia Fa-
miliar de Espafia (www.colesterolfamiliar.org) ha puesto
en marcha un programa nacional, en colaboracion con
centros hospitalarios especializados, de deteccion de la
HF en cascada familiar en el contexto de un proyecto
de investigacién traslacional conocido como SAFEHEART
(Spanish Familial Hypercholesterolemia Cohort Study)).
Cuando un Cl es identificado utilizando los criterios clini-
cos, se confirma el diagndstico mediante un test genético
y se obtiene el consentimiento informado para contactar
con los familiares. El contacto telefénico se realiza desde
la FHF y se les facilita una cita con los centros hospita-
larios. Hasta la fecha se han reclutado 4.155 personas
pertenecientes a 771 familias con una media de mas de 5
personas por familia (http://safeheart.colesterolfamiliar.
org/). Unas 3.000 personas en este estudio tienen diag-
nostico genético positivo. Un hallazgo importante en este
estudio es que, a pesar de ser un trastorno hereditario,
aproximadamente el 25% de los familiares detectados
desconocia que tenia una HF y el 20% no recibia trata-
miento hipolipemiante.

Este programa de cribado familiar a nivel nacional dis-
pone de un registro de datos y un reservorio de muestras
bioldgicas centralizados. Se recogen datos basales y de
seguimiento anual sobre caracteristicas demograficas,
analiticas, tratamiento y episodios clinicos. Este estudio
proporcionara informacién sobre el cribado en cascada y
representa una investigacion novedosa para manejar los

TABLA 2. Recomendaciones europeas sobre la HF.

1) Es necesario estimular estrategias encaminadas a
mejorar el diagndstico precoz y el tratamiento de
la HF para prevenir la enfermedad cardiovascular
(cv).

2) El diagndstico precoz y los programas de cribado
en cascada familiar son medidas coste-eficaces,
gue previenen episodios coronarios y muertes y
generan ahorros para los sistemas de salud.

3) Las iniciativas a nivel europeo se deben vincular a la
realizacion de actividades en los paises y estimular
el desarrollo de politicas de salud encaminadas a
mejorar la vida de los pacientes con HF.

4) Vincular los programas de cribado a registros
compartidos deberia contribuir al entendimiento
de la progresion natural de la HF, fomentando la
investigacion y la prevencion.

vacios y las barreras que existen en el conocimiento, en
la deteccion y en el tratamiento de la HF.

Con el registro de familias con HF y el estudio de eva-
luacion econdmica favorable se han puesto los pilares
para que el Sistema de Salud apruebe una estrategia
homogénea de deteccién de la HF con el objetivo de
prevenir la EC.

5. LA HF EN LA UNION EUROPEA

Como en la mayoria de los paises, existe una falta de
diagnodstico y tratamiento de la HF en Europa. Para con-
cienciar a los diferentes paises y gobiernos, a finales del
2014 el Parlamento Europeo celebrd una reunion sobre la
importancia de concienciar de la deteccidn y tratamiento
precoz de la HF en Europa. Los mensajes clave de la men-
cionada reunion se resumen en la tabla 2.

6. MANEJO Y TRATAMIENTO ACTUAL DE LOS
PACIENTES CON HF

Las guias internacionales y nacionales consideran a
los pacientes con HF de riesgo CV alto y por tanto el ob-
jetivo en cLDL debe ser < 100 mg/dl o < 70 mg/dl con
historia previa de enfermedad CV o, al menos, conseguir
una reduccién del 50% en los niveles de cLDL(249) (Figs.
1y 2). Sin embargo, existe poca informacidn sobre el
tratamiento hipolipemiante utilizado y la consecucién de
objetivos alcanzados en el cLDL en la practica clinica real
de estudios de seguimiento. Por otra parte, los registros
nacionales son herramientas Utiles para proporcionar in-
formacion del tratamiento hipolipemiante y para conocer
el estado de salud de la poblacion estudiada.


http://www.saludcastillayleon.es
http://www.colesterolfamiliar.org
http://safeheart.colesterolfamiliar.org/
http://safeheart.colesterolfamiliar.org/
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—> ECEN)

Riesgo moderado

Riesgo muy alto

Varén 18-30 afios >1 FRCV* ECV clinica
Mujer 18-40 afios Ateroesclerosis subclinica Ateroesclerosis subclinica
Sin FRCV No ECV clinica significativa
DM tipo 2
HF homocigota
Si en la evaluacion clinica
periddica aparece 1 FRCV [ *FRCV:
— Varén > 30 afios y mujer > 40 afios
— Tabaquismo
— ECVP en familiares de primer grado
—HTA .
— cHDL < 40 mg/dL FIGURA 1. Hlper—
—Lp(a) > 50 mg/dL colesterolemia fa-

DM tipo 2: diabetes mellitus tipo 2; ECV: enfermedad cardiovascular; ECVP: enfermedad cardiovascular
prematura; FRCV: factores de riesgo cardiovascular; HTA: hipertension arterial; cHDL: colesterol transportado

por lipoproteinas de alta densidad.

miliar. Evaluaciény
estratificacion del
riesgo CV en adul-
tos. (Aten Primaria.
2015; 47: 56-65).

Objetivo en cLDL

<70 mg/dL si RCV muy alto
<100 mg/dL si RCV alto

< 130 mg/dL si RCV moderado
Reduccion >50% en cLDL si no
se consigue objetivo primario

=2 |dentificar otros FRCV

Medidas dietéticas
Estatinas potentes a dosis altas

| Intolerancia a estatinas

|Tratamiento especifico |

!

| Consecucion objetivo |

| Ezetimiba y/o resinas
Valorar dosis baja de otra estatina,
en dias alternos y/o titulacion progresiva

| Afiadir ezetimiba | | Mantener tratamiento |

Valorar nuevos
tratamientos

cLDL: colesterol transportado por lipoproteinas de baja densidad, RCV: riesgo cardiovascular; FRCV: factores de riesgo cardiovascular.

FIGURA 2. Algoritmo terapéutico en adultos con HF. (Adaptado de Aten Primaria 2015; 47: 56-65).

Se analizaron los datos de los pacientes del estudio
espafiol SAFEHEART, que reclutd un total de 3.745 in-
dividuos de 18 afios 0 mas, de los cuales 2.752 tenian
un diagnostico confirmado genéticamente de HF entre
enero 2004 y noviembre 2013. Se obtuvieron datos de
seguimiento, incluyendo perfil lipidico completo en 2.168
pacientes. La edad media fue 49,5 afios: 1.264 eran va-

rones (45,9%). El tiempo de seguimiento medio fue de
5,1 afios. La enfermedad CV fue del 13% v la enfermedad
CV prematura del 9,4%.

La estatina mas utilizada en la inclusion y en el se-
guimiento fue atorvastatina (45,3% vy 38,5%, respecti-
vamente). La utilizacién de rosuvastatina y ezetimibe
aumentaron en el seguimiento (11,8% a 32,6% para
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TABLA 3. Diferentes tipos de tratamiento hipolipemiante a la inclusion y en el seguimiento.

N (%) N (%)
Inclusion Seguimiento p
Pacientes con estatina en dosis maxima 452 (16,42%) 417 (15,72%) 0,14
Pacientes con tratamiento combinado maximo 593 (21,55%) 977 (36,83%) < 0,001
Pacientes en tratamiento hipolipemiante maximo 1.329 (48,29%) 1.831 (69,00%) < 0,001

Estatinas a dosis maximas: atorvastatina 40-80 mg/dia, rosuvastatina 20-40 mg/dia. Tratamiento combinado maximo: méaxima
dosis de estatina mds ezetimibe 10 mg/dia. Maximo tratamiento hipolipemiante tolerado: tratamiento que reduce al menos un
50% los niveles basales de colesterol LDL (simvastatina 20,40 o 80 mg/dia en combinacion con ezetimibe 10 mg/dia, pravastatina
40 mg/dia en combinacidn con ezetimibe 10 mg/dia, fluvastatina 80 mg/dia en combinacion con ezetimibe 10 mg/dia,
atorvastatina 40 o 80 mg/dia con o sin combinacion con ezetimibe 10 mg/dia, atorvastatina 10 o 20 mg/dia en combinacion con
ezetimibe 10 mg/dia, rosuvastatina 20 o 40 mg/dia con o sin combinacion con ezetimibe 10 mg/dia, rosuvastatina 10 mg/dia en

combinacion con ezetimibe 10 mg/dia y pitavastatina 4 mg/dia en combinacion con ezetimibe 10 mg/dia.
(Comunicacion oral Congreso SEC 2015: Saltijeral A, Pérez de Isla L, Alonso R, et al. Tratamiento y objetivos terapéuticos en la
Hipercolesterolemia Familiar. ¢ Logramos el control? Analisis del estudio SAFEHEART).
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FIGURA 3. Empleo de es-
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rosuvastatina y de 36,3% a 52,3% para ezetimibe). En
la tabla 3y figura 3 se muestran los diferentes tipos de
tratamiento a la inclusion y en el seguimiento, asi como
el empleo de estatinas a dosis maximas. Los pacientes
en tratamiento hipolipemiante maximo aumentaron
en el seguimiento del 48,3% al 69%. Este Ultimo dato
muestra que un elevado porcentaje de pacientes con
HF tienen un tratamiento adecuado. En el seguimiento
se consiguié una mejora significativa del perfil lipidico
con un descenso del colesterol total y cLDL, asi como
un aumento del cHDL (Fig. 4).

Sin embargo, un cLDL < 100 mg/dl solo se alcanzé en
un 11,3% de los pacientes. Si utilizamos los objetivos de
las guias previas, un 22,4% de pacientes con enfermedad
CV tenian un cLDL < 100 mg/dly un 38,2% sin enfermedad
CV tenian un cLDL < 130 mg/dl (Fig. 5). Estos resulta-
dos muestran que hay todavia margen para mejorar el
tratamiento hipolipemiante, en términos de utilizar mas
terapia combinada y dosis mas elevadas de estatinas de
elevada eficacia. No obstante, estos resultados también

muestran la enorme dificultad que tienen los pacientes
con HF para alcanzar los objetivos en cLDL, a pesar de
utilizar el tratamiento hipolipemiante mas adecuado para
cada paciente. Estos datos destacan la necesidad médica
de nuevas opciones para reducir el colesterol en combi-
nacién con el tratamiento actual para alcanzar niveles
de cLDL bajos que nos ayuden a prevenir el desarrollo
de enfermedad CV prematura.

7. RECOMENDACIONES Y CONCLUSION

La falta de un diagnostico crea una barrera para una
prevencion eficaz de la EC prematura y afecta a la cali-
dad de viday a la contribucion econdmica y social de las
personas y familias con HF. Esto también causa enormes
costes sanitarios, como los ocasionados por la provision
de cuidados cardiacos y coronarios, procedimientos qui-
rurgicos de revascularizacion coronaria y manejo de otros
episodios vasculares.
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Para mejorar el diagndstico y tratamiento de las per-
sonas y familias con HF se necesita una mayor conciencia-
cion de los responsables de los sistemas sanitarios. En un
momento en que se necesita priorizar los recursos en las
intervenciones en salud, se deben evitar los sesgos que en
ocasiones conducen a financiar intervenciones costosas,
de elevada tecnologia, en detrimento de programas de
prevencion. La HF se ha transformado en el paradigma de
una enfermedad cronica prevenible y facilmente tratable.

La HF es un reto de salud publica que afecta a la fami-
lia y que tiene un facil diagnostico y tratamiento. Puesto
gue la mayoria de las personas con HF, especialmente los
jovenes, estan asintomaticos, se necesita la implicaciony
formacién del médico de atencién primaria para asegurar
un adecuado cuidado de las familias con HF. La mayoria
de las personas con HF deberian ser tratadas en atencion
primaria, preferiblemente en un contexto familiar, mien-
tras que los casos mas complejos, incluidos los nifios, se
deberian controlar en centros especializados o clinicas de
lipidos. Las organizaciones de apoyo a los pacientes han
tomado un papel cada vez mas activo en la sensibilizacion
de la poblaciény el control de funcionamiento de los re-
gistros, para la facilitacion del diagnostico y tratamiento.

El desarrollo de un modelo integrado de diagndstico
y cuidado de la HF a nivel nacional, que sea claramen-
te entendido por los profesionales médicos de atencion
primaria y especializada, reducird de forma significativa
el riesgo de EC, los costes sanitarios y sobre todo evitara
muertes prematuras. El diagndstico y tratamiento de las
familias con HF es una oportunidad especial de medicina
preventiva y una obligacidn de los sistemas de salud.

8. MENSAIJES CLAVES

e La hipercolesterolemia familiar (HF) es un trastorno
genético frecuente asociado con enfermedad coro-
naria (EC) prematura.

e Ladetecciony el tratamiento precoz de la HF permitira
prevenir el desarrollo de la EC.

e Laincorporacion de una estrategia para identificar el
caso indice ,seguido de una identificacion de familiares
en cascada, es un método facil y muy coste-eficaz.

e El cribado en cascada familiar deberia combinar ni-
veles de colesterol total y cLDL y analisis genético si
esta disponible.
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Se deberia realizar la determinacién de colesterol en
los nifios a partir de los 2 afios y antes de los 8 afios
si existe historia de HF en uno de los progenitores.
La participacion del médico de atencién primariay la
colaboracién con las clinicas especializadas es funda-
mental para mejorar la deteccion de la HF.

Los pacientes con HF se deben considerar de alto ries-
go CVy el cLDL debe ser < 70 mg/dl en presencia de
enfermedad CV o < 100 mg/dl sin enfermedad CV o
bien conseguir una reduccion de al menos el 50%.
La mayoria de los pacientes requieren dosis elevadas
de atorvastatina o rosuvastatina o tratamiento com-
binado con ezetimibe.
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