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Mayor riesgo de padecer una enfermedad cardiovascular y de muerte asociada a dichas enfermedades, como infarto. Ese es el riesgo que tiene las personas que
padecen hipercolesterolemia familiar (HF) una enfermedad que, segun datos de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), afecta a 100.000 esparioles y
que, desgraciadamente, apenas un 20% esté diagnosticado.

La importancia de identificar y diagnosticar correctamente a estas personas se acentla al conocer que la esperanza de vida de aquellos no han sido
diagnosticados es de 20 y 30 afios menor que la del resto de la poblacién. Estos datos, sefiala Pedro Mata, de la Fundacion de Hipercolesterolemia
Familiar, confirman la relevancia de estudios como el SAFEHEART, presentado hoy, un trabajo pionero -el mayor realizado hasta la fecha en el mundo- que
integra, por primera vez, el diagnéstico genético y los criterios clinicos, para establecer la deteccion precoz del paciente con HF.

SAFEHEART es un estudio prospectivo a largo plazo, abierto y multicéntrico, de seguimiento de un grupo de personas con diagnostico genético de
hipercolesterolemia familiar (HF), que se realiza en 25 clinicas de lipidos de Espafia.

La deteccién temprana de la HF, explico Mata, «es clave para optimizar el tratamiento y, por tanto, prevenir futuros eventos cardiovasculares». De hecho,
dijo, la HF es la causa genética mas frecuente de «xenfermedad coronaria e infarto de miocardio», que se manifiesta, en un alto porcentaje de los
pacientes, «antes de los 65 afios de edad». A veces es necesario recordar, sefialé6 Mata, que la HF es una «enfermedad de la infancia que se manifiesta en
la fase adulta».

Estudio pionero

EI SAFEHEART es, segun Mata, de la Fundacion Jiménez Diaz de Madrid, el estudio mas amplio y completo realizado hasta la fecha. «En estos momentos
contamos con cerca de 3.500 personasy mas de 600 familias de toda Espafia implicadas en este ensayo. Hasta nuestro conocimiento, no existen estudios
prospectivos de seguimiento de una cohorte de pacientes con HF con diagndstico genético que analicen la morbilidad y mortalidad cardiovascular».

A pesar de que se estima que los primeros resultados concluyentes del estudio no saldrén a la luz hasta finales de 2013 o principios de 2014, Mata adelanté
algunos datos preliminares; por ejemplo, el riesgo relativo de enfermedad coronaria de los pacientes con HF ha resultado ser 9 veces mayor que el del grupo
control. También se ha obtenido un riesgo de mortalidad aproximadamente 4 veces mayor en los pacientes con HF.

Mapa del colesterol
SAFEHEART es el resultado de una investigacion publico-privada que comenzé en el afio 2004, gracias a la Fundacion Hipercolesterolemia Familiar, en el que
participan el Instituto de Salud Carlos 111 (ISCIII), el Centro Nacional de Investigacion Cardiovascular (CNIC) y varias entidades privadas. Segiin Mata, «en

tiempos de crisis hay que priorizar recursos. Estamos ante un modelo de deteccién de una patologia que supone un ahorro econémico y sanitario
evidente, ya que se trata de una enfermedad genética que se puede prevenir y tiene tratamiento».

Que estas personas reciban tratamiento, una vez diagnésticadas, es también uno de los objetivos que destacé Mata. Los tratamientos, dijo Mata, son seguros y
eficaces, «no hay que olvidar que hay personas que estaran mas de la mitad de su vida tomando medicamentos».

Asi lo confirmoé Carolina Sanchez, una persona con HF, que lleva siendo tratada desde hace afios. «<En mi caso habia habido familiares que habian fallecido muy
jovenes por enfermedad cardiovascular; nos diagnosticaron HF y enseguida empecé a ser tratada».
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La informaci6n médica ofrecida en esta web se ofrece solamente con caracter formativo y educativo, y no pretende
sustituir las opiniones, consejos y recomendaciones de un profesional sanitario.

Las decisiones relativas a la salud deben ser tomadas por un profesional sanitario, considerando las caracteristicas tinicas
del paciente.
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