COLESTEROL FAMILIAR

La enfermed
silenciosa qu
provoca infa
de miocardio

a Hipercolesterolemia Familiar
Lfermedad genética mds frecuen

teriza por elevado nivel de coles
(LDL) -el colesterol ligado a protei baja
densidad- que se presenta desde el ni ento, y
se asocia a enfermedad cardiovascular a edades
tempranas. Se transmite al 50% de la descenden-
Raf“ifez ciay la mitad de los hijos de los pacientes afectos
Periodista pueden desarrollar esta patologia.

Luis Carlos

CASI 200.000 AFECTADOS

@ La prevalencia de la HF es de una de cada 230-
250 personas en la poblacién general. En Espana
puede haber unas 200.000 personas afectadas
por HF, 34 millones de personas en todo el mun-
do. Sin embargo, hay un nimero considerable de
pacientes que viven con HF sin saberlo. Si no hay
diagndstico ni tratamiento, el riesgo cardiovas-
cular de estas personas se dispara.

El 55% de los varones y el 24% de las mujeres
con HF en la década de los 50 anos han presen-
tado manifestaciones de enfermedad coronaria
como infarto de miocardio y angina de pecho.
Sin embargo, la gran mayoria de los pacientes
con HF contindan sin diagnosticar ni tratar. Por
tanto, la HF es un problema de salud publicay su

La colaboracién de 30 hospitales del Sistema
Nacional de Salud ha permitido detectar la
morbilidad y mortalidad cardiovascular junto
a otros factores que influyen en el desarrollo
de la enfermedad coronaria

diagnéstico y tratamiento son obligatorios.

La falta de un diagnostico crea una barrera
para una prevencién eficaz de la EC prematura
y afecta a la calidad de vida y a la contribucién
econémica y social de las personas y familias
con HF. Esto también causa enormes costes sani-
tarios, como los ocasionados por la provisién de
cuidados cardiacos y coronarios, procedimientos
quirurgicos de revascularizacién coronaria y ma-
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nejo de otros episodios vasculares, ademads de los
costes por productividad perdida y cuidado de
los pacientes.

LA IMPORTANCIA DE CONTAR CON
UN REGISTRO DE PACIENTES

Un factor importante es que se disponga de regis-
tros de pacientes con informacién para evaluar
la eficacia de las intervenciones sanitarias en este
campo e identificar las posibles dreas de mejora.
En Espana se dispone de un registro prospectivo
y un estudio econémico para la implantacién de
un plan de deteccion de la HE. El registro se puso
en marcha en 2004 y cuenta con mads de 5.000
personas. Ha servido de modelo para la deteccién
de la HF en cascada familiar. De acuerdo con los
datos del estudio de seguimiento de la HF en Es-
pana (SAFEHEART), por cada 6 personas adultas
con la condicién que reciben un tratamiento ade-
cuado se evita un evento coronario o infarto de
miocardio en los préximos 10 afios. En total, la
estimacioén es que podrian prevenirse 25.000 epi-
sodios de este tipo. Ademads de salvar vidas, estas
estrategias proporcionan un sustancioso ahorro
econémico no solo en el menor consumo de re-
cursos sanitarios, sino también en la pérdida de

La Fundacién de
Hipercolesterolemia
Familiar lleva méas
de dos décadas
promoviendo la
deteccién precoz,

el tratamiento y
control para prevenir
la mortalidad
cardiovascular

en las personas

que presentan
Hipercolesterolemia
Familiar (HF). La

FHF es un ejemplo
de alianza entre
pacientes, familiares
y profesionales
sanitarios para
promover la
deteccién y el
tratamiento
precoces, ademas
del apoyo a las
familias con esta
condicién.

Segun el Dr. Pedro
Mata, presidente
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de la FHF, la
patologia constituye
“un auténtico reto

para la salud publica,

y su deteccién y
tratamiento deben
ser obligatorios en
el sistema sanitario”.
A nuestro favor
-destacado- esta

el hecho de que

La Fundacién Hipercolesterolemia F_amiliar (FHF)

Espana
dispone de
“las herramientas
para ser un modelo
internacional en la
investigacion y los
cuidados de la HF".
La Fundacién es una
entidad benéfico-
asistencial, de
ambito nacional
sin animo de
lucro, creada en
1997 e integrada
por pacientes
afectados de
Hipercolesterolemia
Familiar y
profesionales
sanitarios. Su
objetivo principal
es detectar,
tratary
ayudar a los
miembros

de las familias con

* HF heredada, desde

el punto de vista
socio-sanitario, con
el fin de prevenir

la enfermedad
cardiovascular
prematura (infarto
de miocardio y
cerebral). La FHF
estd especializada
en los trastornos

de los lipidos
plasmaticos, como la
Hipercolesterolemia
Familiar y la
Hiperlipemia
Familiar Combinada,
asi como en los
aspectos dietéticos
y otros hébitos de
vida saludables
implicados en el
manejo de estos
trastornos.
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Una “bomba de relojeria

Casos como el de
Letizia, de solo 25
afos, sirven para dar
una idea del dafo
que puede hacer la
HF si no se trata. Una
joven con hébitos
de vida saludables
y vida fisica activa
a la cual tuvieron
que implantar dos
stents o mallas
coronarias después
de que sufriera un
infarto. Letizia no
fuma, no consume
alcohol y siempre ha
hecho ejercicio. No
padece hipertension,
diabetes, sobrepeso
ni otros factores de
riesgo de enferme-
dad cardiovascular,
pero la Hipercoles-
terolemia Familiar la
@ ha convertido en una
paciente cardiaca
con un infarto de
miocardio.
Afortunadamente,
tratamientos como
el de Letizia se
extienden hoy a
pueblos como Zael
(Burgos) donde
la mitad de su
poblacién -150
habitantes— se ha

n

deben aunarse

los esfuerzos

de médicos,
profesionales
sanitarios en
general, y pacientes,
para informar y
ofrecer apoyo ante
este problema de
salud publica. “El
tratamiento de la
HF, para prevenir
la enfermedad
cardiovascular

convertido en el
Unico lugar del
mundo donde el
médico de Atencidén
Primaria puede
solicitar un test
genético gracias al
Plan de Deteccién
Precoz de la HF
impulsado por

la comunidad de
Castillay Ledn.
Los expertos que
han participado en

ﬁ
o © 9 o 0
°

~——]

Pared arterial Placa de ateroma

La alta concentracion de colesterol “malo” es un
factor de riesgo determinante para la ateroescle-
rosis (formacion de placas de ateroma en la capa
interna de la pared arterial) que puede provocar
una enfermedad cardiovascular

el nuevo documento
para mejorar la
atencién en HF
recomiendan,

por el bien de las
personas como
Letizia, que cada
pais y regién cuente
con organizaciones
especificas, como

la FHF en el caso

de Espana. En ellas

prematura
asociada, debera
ser individualizado,
estar disponible y a
un precio razonable.
Lo ideal es que la
terapia se inicie
durante la infancia
y se mantenga en
otras etapas de

la vida", reza el
documento.

No HF *

Edad: 46 afios

[ ] €]
ECV = enfermedad cardiovascular
No HF |n| ________ * HF
Edad: 72 afios Fallecida a los €8 afios
No ECV ECV alos 55 afios
c-LDL 3,8 mmol/| ¢-LDL 7,4 mmol/|
(147 mg/dl) (286 mg/dl)
I |
[ ] [ ] @

HF 'n' -------------- * No HF

Edad: 48 afios Edad: 56 afios

(77 mg/dl)

Https://www.colesterolfamiliar.org/ - Telf.: 91 504 22 06 - 91 557 00 71

No ECV ECV alos 46 aiios No ECQV

¢-LDL 3,2 mmol/l ¢-LDL 8,5 mmol/l cLDL 2,3 mmol/l
(124 mg/d)) (329 mg/di) (89 mg/dl)
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No HF w HF w HF ?
Edad: 17 afios Edad: 14 afios Edad: 9 afios
¢-LDL 2,0 mmol/ ¢-LDL 6,2 mmol/| ¢-LDL 5,7 mmol/i

(240 mgrdl) (220 mg/di)
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productividad laboral. Se espera que el documen-
to de recomendaciones en el abordaje de la Hi-
percolesterolemia Familiar avalado por la OMS y
en el que participa Espana sea publicado en una
revista cientifica de alto impacto en los préximos
meses.

DETECCION DE LA HF EN ESPANA
Desde la obtencién de la gratuidad para el trata-
miento crénico de la HF en 2004 se ha produci-
do una mayor concienciacién y un impulso en
el diagnéstico de la HFE. Se estima que en Espafia
hay diagnosticadas mds de 30.000 personas. En
los dltimos afos, algunas comunidades auténo-
mas han implementado diferentes estrategias
de deteccion de la HF, incluyendo el diagnéstico
genético. Sin embargo, no existe un programa
homogéneo y la deteccién en cascada familiar es
muy escasa. Castilla y Leén ha sido la dnica co-
munidad que en su estrategia de deteccién ha in-
cluido a los médicos de atencién primaria (http://
www.saludcastillayleon.es). Esta comunidad en
colaboraciéon con la Fundacién Hipercolestero-
lemia Familiar (FHF) viene desarrollando desde
el 2009 el Programa de deteccién de la HF que
incluye la formacién de los médicos y la creacién
de un registro ad hoc.

Desde el 2004 la Fundacién Hipercolesterole-
mia Familiar, organizacién benéfica-asistencial
dirigida a los pacientes, www.colesterolfamiliar.
org) ha puesto en marcha un programa nacional,
en colaboracién con centros hospitalarios, de de-
teccién de la HF en cascada familiar en el contex-
to de un proyecto de investigacién traslacional
conocido como SAFEHEART (Spanish Familial
Hypercholesterolemia Cohort Study). Cuando un
caso indice (primer caso familiar) es identificado
utilizando los criterios clinicos, se confirma el
diagndstico mediante un test genético y se obtie-
ne el consentimiento informado para contactar
con los familiares. El contacto telefénico se rea-
liza desde la FHF y se les facilita una cita con los
centros hospitalarios.

EL PROGRAMA SAFEHEART

SAFEHEART es un estudio prospectivo a largo
plazo y multicéntrico, de seguimiento de fami-
lias con diagndstico genético de HF, que coordi-
na la Fundacién HF y se realiza en colaboracién
con 30 hospitales del Sistema Nacional de Salud

El estudio de la Fundacién
HF (pionero en el mundo)
dispone de un registro de
datos y muestras biolégicas
de 5.060 personas con una
edad media de 46 anos

de Espana. Este estudio dispone de un registro
de datos y un reservorio de muestras biolégicas.
El Centro Coordinador, bajo la supervisiéon de
la FHF, estd formado por un director, un comité
cientifico, un epidemiélogo, un estadistico, una
dietista y tres asistentes administrativos para el
manejo de los datos y para el seguimiento tele-
fonico. Este estudio es el resultado de una cola-
boracién publico-privada que comenzé en el ano
2004, gracias a la Fundacion HF en colaboracién
con el Instituto de Salud Carlos III (Red de Hiper-
lipemias Genéticas del ISCIII G03/181) y el Centro
Nacional de Investigacién Cardiovascular (CNIC
08-2008) junto con varias entidades privadas.

Entre los objetivos generales de SAFEHEART
figuran determinar la morbilidad y mortalidad
cardiovascular y la mortalidad total junto con
los factores prondsticos y los mecanismos que in-
fluyen en el desarrollo de la enfermedad corona-
ria. En la actualidad cuenta con 5.060 personas
con una edad media de 46 anos (rango de 16 a
79 anos de edad) que pertenecen a mads de 900
familias de toda Espafa con una media de mds
de 5 personas por familia (http://safeheart.coles-
terolfamiliar.org)).

Este ambicioso estudio de epidemiologia gené-
tica cardiovascular ha permitido crear una base
de datos que serd un patrimonio esencial para la
investigacién de la HF tanto en Espafia como a
nivel Internacional en los préximos afios. Ade-
mds, es un modelo de Investigacién traslacional
que integra la investigacién bdsica y clinica con
la prdctica médica habitual. La inclusién de fami-
lias de toda Espana y la amplia participacién de
centros hospitalarios ayudarad a vertebrar el Siste-
ma Nacional de Salud y a favorecer programas de
prevencién y promocién de la salud.

NECESIDAD DE UNA ESTRATEGIA
DE DETECCION DE LA HF

La HF cumple criterios de la OMS para el cribado
sistemdtico de una enfermedad: Se expresa desde
el nacimiento y afecta a la mitad de la familia.
Tiene diagnodstico genético de certeza y existe
un tratamiento eficaz para prevenir la enferme-
dad cardiovascular prematura. La Comisién de
Sanidad del Senado ha aprobado una PNL por la
que se insta al gobierno a desarrollar una Estra-
tegia Nacional de deteccién de la HF en Espana.
Esta estrategia tiene los dos pilares bdsicos para
su aprobacién: un estudio de coste eficacia que
demuestra su eficiencia y un registro nacional.
Estos datos han convertido a Espafa en el modelo
internacional de la HF.

La aprobacién de una Estrategia de HF permi-
tird homogeneizar la deteccién, facilitar el acce-
so a los tratamientos para prevenir la enferme-
dad cardiovascular prematura y ayudard a evitar
las inequidades que existen en la deteccién y tra-
tamiento de estos pacientes. @

La identificacion y tratamiento de las
personas con colesterol familiar podria
evitar 25.000 episodios cardiovasculares,
con importante ahorro de vidas y en
consumo de recursos sanitarios
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