EL MUNDO. MIERCOLES 27 DE SEPTIEMBRE DE 2017

EM|2

)

og

0
00

De izda. a dcha., Fernando Dominguez, Aimudena Amor, primera autora, y Pablo Garcia-Pavia, responsable del estudio, en el Hospital Puerta de Hierro. SEreio GoNZALEZ

CARDIOLOGIA POR DEBAJO DE 65 ANOS

EL 10% DE LOS
INFARTOS TIENE
CAUSA GENETICA

Se trata de la hipercolesterolemia familiar, un
mal que provoca colesterol alto desde la cuna

ROCIO R. GARCIA-ABADILLO MADRID
La primera causa de muerte en Espa-
fia son las enfermedades circulato-
rias, concretamente las isquémicas
de corazén (infarto, angina de pecho)
—en el caso de los hombres; en el de
las mujeres, las isquémicas son la se-
gunda causa tras las cerebrovascula-
res—, segtn los ultimos datos del Ins-
tituto Nacional de Estadistica publi-
cados en febrero de este afo. Es nor-
mal que oir la palabra infarto asuste.

Pero hay muchas otras enferme-
dades que a priori no causan tanto te-

mor porque son mas desconocidas,
estan infradiagnosticadas o, en mu-
chos casos, no se conocen sus terri-
bles consecuencias. Es el caso de la
hipercolesterolemia familiar (HF), la
enfermedad genética mas frecuente
que sufre, al menos, una de cada 400
personas. En Espana se calcula que
hay unas 100.000 personas con HE,
aunque el 80% esta sin diagnosticar.
La enfermedad provoca que desde el
nacimiento se tengan indices altisi-
mos de colesterol, especialmente del
conocido como malo (LDL). El exce-

so de colesterol, especialmente el LDL,
se pega a las paredes de las arterias
como la cal en las canerias, llegando
a atascarlas. Es lo que se conoce co-
mo aterosclerosis, que puede desem-
bocar en infartos y accidentes cere-
brovasculares en edades tempranas.
Cardi6logos del Hospital Universi-
tario Puerta de Hierro-Majadahonda
y del Centro de Investigacién Biomé-
dica en Red de Enfermedades Car-
diovasculares (CIBERCV) han des-
cubierto que casi el 10% de las perso-
nas que sufren un infarto por debajo
de los 65 afos tienen un defecto ge-
nético que provoca hipercolesterole-
mia familiar. «El problema mas gran-
de que existe es buscar gente con hi-
percolesterolemia familiar, identifi-
car el caso indice», senala Pablo Gar-
cia-Pavia, director de la Unidad de
Cardiopatias Familiares del Hospital
Puerta de Hierro-Majadahonda y res-
ponsable principal del trabajo que pu-
blica la revista Journal of the Ameri-
can College of Cardiology (JACC).
Garcia-Pavia explica que para ello
se han llevado a cabo varias estrate-
gias. «<En Reino Unido miraban el co-
lesterol a todos los ninos que se vacu-
nabany; si era alto, les hacfan un test

genético de HE En EEUU, por ejem-
plo, les hacian el test a las personas
con colesterol malo por encima de
190 mg/dl. Creemos que nuestra es-
trategia es mas facil de realizar por-
que se trata de un 10% de personas
que han sufrido un infarto. Para ellos
ya llegamos tarde, pero lo extiendes
a todos sus familiares», asegura Gar-
cia-Pavia, y pone como ejemplo el ca-
so de una nina de 6 afos, hija de un
paciente. «Esta nina tiene HE ya esta
controlada y no sufrira ese infarto que
hubiera podido tener con 50 anos».

LAS ESCALAS CLINICAS
QUE SE USABAN NO
DIAGNOSTICABAN A
ALGUNAS PERSONAS
CON LA MUTACION

En este estudio se realizaron prue-
bas genéticas a 103 pacientes (el 87,4%
de ellos varones) que habian sufrido
un infarto y tenian un colesterol ma-
lo por encima de 160 mg/dl. «Por en-
cima de 150-160 de colesterol malo
se considera alto, por encima de 190-
200 muy alto. Nosotros hemos sido

menos restrictivos y hemos mirado
por encima de 160 y ademas que ha-
yan tenido un infarto, y sale uno de
cada 10. Si s6lo miramos el coleste-
rol, sale uno de cada 100», comenta
Garcia-Pavia. Ademas, se hizo tam-
bién un diagnéstico clinico usando
dos criterios de HF ampliamente uti-
lizados por las guias internacionales:
el Grupo de Registro Simon Broome
(SB) del Reino Unido y la Red Holan-
desa de Clinicas de Lipidos (DLC).
Al comparar los resultados de los
diagnosticos hechos con criterios cli-

Sin diagnosticar.
ApesardequelaHF
eseltrastorno genético
mas frecuente (unade
cada400 personas).

nicos y con los tests genéticos, se vio
que el 40% de los pacientes con HF
confirmada genéticamente no fueron
diagnosticados segtn los criterios cli-
nicos, mientras que algunos casos
diagnosticados por esos algoritmos
no tenian ninguna mutacion de HE

«El estudio pone dos cosas de ma-
nifiesto: por un lado, que la HF es una
enfermedad relevante, responsable
del 10% de infartos en personas jove-
nesy, por otro, que testar genética-
mente permite encontrar a muchas
personas que de otra forma no serian
diagnosticadas», senala Pavia, quien
anade que «es como la metafora del
canario en la mina de carbén, cuan-
do habia gas el canario moria y los mi-
neros sabian que tenian que irse. Sa-
biamos que habia HF, pero costaba
mucho encontrar los casos y ahora
sabemos que el infarto es el canario,
el que nos avisa que puede haber HF».

Para Pedro Mata, presidente de la
Fundacién Hipercolesterolemia Fa-
miliar, «el mensaje de este trabajo es
que todos los cardi6logos tienen que
tener en mente que cuando ven un
sindrome coronario agudo en las per-
sonas, un 10% de ellas va a tener HF
y su implicacién no acaba ahi, deben
contactar con los familiares para pre-
venir episodios futuros en esos fami-
liares». Para Mata es fundamental un
Plan Nacional de HF —«el Ministerio
prometi6 presentarlo en el préximo
Consejo Interterritorialy, sefala-y
para ello cuentan ya con un estudio
econdmico y el registro espanol Sa-
feheart, el mas importante del mun-
do con unos 4.800 pacientes.
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