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DIA INTERNACIONAL DE LA HF

El modelo
espanol de HF
es exportable a

todo el mundo

Hoy es el Dia Internacional de la
Hipercolesterolemia Familiar (HF), que
puede ser mortal pero tiene terapia eficaz
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Hoy se celebra, promovido por la
Fundacion Espafiola de Hiperco-
lesterolemia Familiar (HF), el Dia
Internacional de la HF, la patolo-
gia genética mas frecuente en el
humano que cursa con niveles
muy elevados del colesterol (c-
LDL) desde el nacimiento y even-
tos cardiovasculares prematuros.
Se calcula que en el mundo hay
30 millones de personas con HF:
2,5 millones en Iberoamérica y
mas de 180.000 en Espana.

Sin embargo, la mayoria de los
afectados carecen de diagnostico
y, por tanto, de tratamiento, segin
datos de la Sociedad Espafiola de
Ateriosclerosis, lo que supone que
la HF se puede convertir en una
“bomba de relojeria. El riesgo mas
relevante de este asesino silen-
cioso es que la presencia de enfer-
medad cardiovascular, que se tra-
duciria en infartos de miocardio 'y
otros eventos -cerebrales, corona-
rios o vasculares-, disminuye la
esperanza de vida en una media
de 30 afios. Estos datos indican
que su deteccion y tratamiento de-
ben ser obligatorios para el sis-
tema sanitario porque constitu-
ye un problema prioritario y un
reto de salud publica”, recalca a
DM Pedro Mata, presidente de la
Fundacion Espafiola de HF, pione-
ra en el mundo en el manejo y
puesta en marcha de diferentes es-
trategias para la enfermedad.

REFORZAR LA SALUD PUBLICA
De los andlisis realizados en esta
entidad se desprende la necesidad
urgente de medidas intervencio-
nistas, ya que que si s6lo 150.000
personas -de los 180.000 afecta-
dos en Espana-estuvieran diag-
nosticadas y tratadas, “se evita-
rian, en los préximos diez afios,
25.000 infartos de miocardio, mor-
tales o no mortales. En el caso de
Iberoamérica, se podrian eliminar
350.000 infartos”, sefiala Mata.

Segun el profesional, que tam-
bién preside la Sociedad Ibero-
americana de HF, la buena noticia
es que su diagnostico es facil. Un
colesterol superior a 290 mg/dl

junto a historia familiar de HF
seria suficiente para emprender
medidas preventivas y un trata-
miento basado en estatinas que es
eficaz, “hecho que convierte a la
HF en un modelo de medicina de
precision.

PRECISION Y PREVENCION
Es también un claro modelo de
prevencion, pues cumple los crite-
rios de la Organizacién Mundial
de la Salud (OMS) para cribado
de una enfermedad genética, enti-
dad que considera a la HF como
una prioridad sanitaria. En Esta-
dos Unidos, la recién creada Fun-
dacion Americana de HF impulsd,
con la colaboracion del experto es-
paiiol, un documento de consenso
sobre diagnéstico genético de la
HF y que se publicé el pasado mes
de agosto en el Journal of the
American College Cardiology.

Este consenso deriva del hecho
de que los Centros de Control de
Enfermedades (CDC) de Atlanta,
(Estados Unidos), han considera-
do que la HF se encuentra en el
grado mas elevado justificable
para la realizacion de diagnés-
tico genético, junto con el cancer
de mama y ovario hereditario (con
presencia de mutaciones en
BRCA), que encabeza la lista, y la
poliposis colénica familiar.

Como medida preventiva, Mata
considera que, cuando hay histo-
rial familiar identificado, los exa-
menes desde la infancia, en una
franja entre los 2 y los 8 aiios, se-
rian una buena forma de diagnos-
tico, tal y como marcan las guias
internacionales de HF. “En estas
edades no se pueden recomendar
medidas dietéticas como en el
adulto, pero si empezar a adquirir
habitos de vida saludable. Esta es
la clave”.

En Espaiia, la determinacion ge-
nética de la HF, mediante la se-
cuenciacion masiva de genes -que
ha sustituido al primer test ge-
nético, el lipochip, desarrollado
por especialistas de la citada fun-
dacioén-, es irregular: comunida-
des como Madrid, Cataluna, Pais
Vasco y Castilla y Leon la llevan
a cabo. Poco a poco se va intro-

HISTORIA FAMILIAR

|.- Familiar de primer grado con enfermedad coronaria y/o vascular precoz S[ NO 1
II.- Familiar de primer grado con C-LDL >= 210 mg/dl y/o SI | NO
III.- Familiar de primer grado con xantomas y/o arco corneal S[ NO 9
[V.- Nifio menor de 18 afios con C-LDL >= 150 mg/dI Sl | NO

HISTORIA PERSONAL

.- Antecedentes enfermedad coronaria precoz

Si I NO |2

IIl.- Antecedentes de enfermedad vascular periférica o cerebral precoz (pre- | SI | NO
coz= < 55 aros en varones y < 60 afos en mujeres)

.- Xantomas tendinosos

si | NO |6

II.- Arco corneal antes de los 45 afios

ANALITICA EN AYUNAS, CON TRIGLICERIDOS <200mg/dl

l.- C-LDL >= 330 mg/dL
II.- C-LDL 250 — 329 mg/dL

IIl.-C-LDL 190 — 249 mg/dL

IV.-C-LDL 155 — 189 mg/dL

Alteracion funcional del gen r-LDL

Si | NO |8

Si | NO |5
CRITERIOS s N0 3
CLINICOS QUE si Tno
ORIENTAN AL

Se asigna una puntuacion a cada apartado. El diagndstico clinico es de probabilidad cuando la
puntuacion total es = 6 y de certeza cuando la puntuacion total es = 8 puntos.

'
PEDRO MAT

[

La implantacion de
un Plan Nacional de
la HF reduciria
eventos
cardiovasculares y
costes econoémicos”

Fundacion Hipercolesterolemia Familiar. |

duciendo en Valencia y puntual-
mente en autonomias como As-
turias, Extremadura, Aragén y Na-
varra.

Desde su creacion, hace ya 21
afos, la Fundacion Espafiola de
Hipercolesterolemia Familiar tra-
baja, desde la perspectiva médica,
social e investigadora, para que to-
dos los pacientes y familias ten-
gan los mismos derechos y el mis-
mo acceso a la deteccion y al tra-
tamiento, lo que se garantizaria
con la implantacion de una Estra-
tegia o Plan Nacional de Deteccion
de la HF, “absolutamente necesa-
rioy con la participacion de Aten-
cién Primaria”, segun Mata, y que
se aprob6 mediante una Proposi-
cién No de Ley en la comision de
sanidad del Senado. Actualmente,
estd pendiente de su presentacion
en el Consejo Interterritorial.

A sujuicio, un plan nacional pre-
cisa de dos piezas clave: un regis-
tro prospectivo de casos de am-
bito nacional y un estudio econé-
mico. La fundacién ‘ha hecho los

LA VIDA DEL COLESTEROL:
DE LA NADA AL TODO

A la izquierda, aparece el
proceso de formacion de la
arteriosclerosis. Al
acumularse el colesterol en
una arteria coronaria, se
produce la placa de ateroma,
el inicio silencioso de
multiples eventos
cardiovasculares.

Con un 75-80 por ciento de
obstruccion de la arteria
coronaria son mas probables
sintomas como los de la
angina de pecho.

En la primera imagen de
arriba, las flechas muestran
una placa carotidea. El centro
de la placa, de color negro,
es un depdsito de colesterol
puro, que puede deshacerse
poco a poco si se reducen al
maximo las cifras de
colesterol de la sangre.

La imagen a pie de foto
ofrece perspetiva de angio
TAC coronario de valoracion.

deberes’, ya que dispone del Sa-
feHeart (Spanish Familial Hyper-
cholesterolemia Cohort Study), el
mayor registro internacional pros-
pectivo con diagnéstico genético,
registrado en Estados Unidos y en
el que participan 30 hospitales es-
pafioles y mas de 5.000 personas.
De este registro “han salido con-
clusiones de las que informan mas
de 30 publicaciones que han varia-
do, en algunos casos, el abordaje
dela HF". Ademas de los datos cli-
nicos y de seguimiento anual,
cuenta con un biobanco, con
muestras biolégicas de cada pa-
ciente, que controla Lina Badimén,
del Instituto de Investigacion Car-
diovascular de Barcelona.

La parte econdmica, con datos
del Safeheart, subraya que diag-
nosticar y tratar precozmente la
enfermedad generaria“un impor-
tante ahorro frente a los gastos
tardios, en los proximos 5-10 afios,
que implican los eventos cardio-
vasculares, con una precisién del
86 por ciento”.



