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% LA PATOLOGIA DEBERIA FORMAR PARTE DE LOS PLANES NACIONALES DE CRIBADO CON EL DIAGNOSTICO GENETICO

La HF es la principal causa prevenible
y tratable de IAM en pacientes jovenes

, asi como de

¥ Raguel Serrano

La hipercolesterolemia fa-
miliar (HF) es un auténtico
paradigma de deteccién ge-
nética. En estos momentos
es una de las escasas patolo-
glas hereditarias que dispo-
ne de un diagnéstico genéti-
co especifico con repercu-
sién directa en la clinica ya
que existen tratamientos
efectivos. Sin embargo, no
hay estrategias estatales diri-
gidas a detectar a grupos de
Tiesgo, ya que se calcula que
menos del 10 por ciento de
las personas con HF estin
diagnosticadas y s6lo un 25
por ciento reciben terapia
adecuada.

"La deteccién y el trata-
miento en los pacientes de
alto riesgo vascular, HF, dia-
betes o con enfermedad co-
ronaria fundamentalmente,
es esencial para la preven-
cién cardiovascular. En el
caso de la HF se trata de la
poblacién mas vulnerable
para desarrollar un infarto
de miocardio (JAM) en eda-
des jovenes de la vida. No
hay que olvidar que se nace
con el trastorno y que el
IAM puede presentarse en
la segunda o tercera década
de la vida, lo que supone
que estas personas tienen
20 afios menos de esperanza
de vida", ha indicado a DM
Pedro Mata, responsable de
la Unidad de Lipidos de la

poblacién.

En estos momentos, Holanda, Espafia,
Noruega e Italia disponen de pruebas

fermiilar (HFY es una de a3 pocas ene
un dingndstico genético especifi-
tos eficaces, Aprovechar ambas

harramientas ey indispensable para eliminar ¢ conirofar unc
de fos principates v mas agresivos factores de rles
vagcular di personas jévenss.
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Pedro Mata y Rodrigo Alonso, de la Jiménez Diaz, de Madrid, junto a Joep Defesche, de la Universidad de Amsterdam, en Holanda.

La identificacion de los
pacientes y sus familias
permite iniciar la
prevencién, aplicar el
tratamiento y asegurar
la calidad y la
expectativa de vida

Fundacién Jiménez Diaz,
de Madrid, y presidente de
la Fundacién de Hiperco-
lesterolemia Familiar, que
ha organizado una reunién
internacional en la que se

ha repasado el estado actual
de esta patologia.

La deteccién de estos pa-
cientes y sus familiares es
clave para iniciar la preven-
cién de la enfermedad car-
diovascular, aplicar el trata-
miento y asegurar la calidad
y la expectativa de vida para
cerca del millén de afecta-
dos en Europa, prevalencia
similar a la registrada en Es-
tados Unidos (ver DM del
30-1II-2007).

Holanda es el primer pais
del mundo que cuenta con
un programa nacional de

PROYECTO EUROPEO PARA LA DETECCION

La falta de preparacion para realizar el
diagnéstico genético de la
hipercolesterolemia familiar (HF) es el
principal problema en Europa, a
excepcion de paises como Espafia y
Holanda, que disponen de herramientas
de deteccion génica. Segun Joep
Defesche, los niveles de colesterol no
son sensibles ni especificos para
determinar HF porque pueden solaparse
con otras hipercolesterolemias, como la
hiperlipemia familiar combinada o la
hipercolesterolemia poligénica que
afectan a un elevado porcentaje de la

genéticas y "la idea es que estos cuatro
paises puedan aportar al resto la
posibilidad de realizar el diagnéstico".
De hecho, es muy probable que
Defesche dirija un proyecto europeo
para coordinar la deteccién en Europa
de la HF. El proyecto contemplaria, al
igual que se ha hecho en Espafia y
Holanda, la posibilidad de que los
hospitales europeos pudieran enviar las
muestras de sus pacientes a centros o
unidades de referencia de estos cuatro
paises para el diagndstico genético.
Ademas, considera "muy probable que la

UE apoye una iniciativa de este tipo:

comprensible, eficaz y para la que se
dispone de herramientas diagnésticas".
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En Holanda la deteccién
genética de la HF forma
parte de un programa
estatal que también
incluye cancer de
mamay cérvixy
patologia neonatal

cribado genético en fami-
lias afectadas por HF, fi-
nanciado por el Ministerio
de Sanidad holandés, y del
que también forman parte
el cribado del céncer de
mama y cérvix y el neona-
tal. Su objetivo es que en
2010 toda la poblacién dis-
ponga de un diagnéstico.

Holanda, el ejemplo

Joep Defesche, director del
grupo de diagnéstico gené-
tico en el Centro Médico
Académico de la Universi-
dad de Amsterdam, en Ho-
landa, ha sefialado que la
incidencia de la patologia
en este pais es un poco més
elevada que la de la media
europea: unas 40.000 per-
sonas podrian estar afecta-
das (1 de cada 300-350 per-
sonas), de las que actual-
mente sélo un tercio estin
identificadas.

Segin el también direc-
tor del Comité Internacio-
nal del Programa Medped
de la Organizacién Mun-
dial de la Salud (OMS), im-
pulsor de la linea de inves-
tigacion centrada en los
mecanismos moleculares

de la hiperlipemias de base

genética, la conclusién que
extrae de los primeros afios
de andadura del programa
de deteccién genética de la
HF es que "el cribado y el
estudio en cascada son me-
canismos eficientes porque
de cada paciente que iden-
tificas es posible analizar
hasta a 20 familiares, de los
cuales 8 son nuevos casos
de afectados que pueden
beneficiarse de las medidas
profilécticas o terapéuticas”.

Diagnéstico propio
Espafia es, junto con Ho-
landa, uno de los méas avan-
zados en el diagnéstico ge-
nético de la HE. De hecho,
investigadores espafioles,
encabezados por Pedro Ma-
ta y Miguel Pocovi, de la
Universidad de Zaragoza
(ver DM del 29-1-2004),
son los creadores de Lipo-
chip, capaz de detectar has-
ta 207 mutaciones distintas
de HF.

No obstante, la peculiari-
dad y también el problema
que presenta Espafia es el
de las distintas aproxima-
ciones de las autonomias.
Actualmente, siete han in-
cluido en su cartera de ser-
vicios este diagnéstico y es
muy probable que otras
cuatro comiencen a aplicar-
lo, "por lo que es un mo-
mento ideal para llevarlo al
Consejo Interterritorial e
incluirlo en el Plan de De-
teccién Genética para reali-
zar el diagnéstico en los
grupos de méxima sospe-
cha clinica’} segin Mata.

Lunes, 7 de mayo de 2007

271 MUTACIONES

Desde enero
ya se recogen
casos de HF
en un registro
'on-line'

JA.B.

En enero de este afio co-
menz6 a recibir casos el Re-
gistro on-line de personas
con hiperlipemia de base ge-
nética. Esta herramienta,
que afin esta dando sus pri-
meros pasos, servird para co-
nocer mejor la incidencia de
la enfermedad y para reali-
zar estudios poblacionales.

Se estima que en Espafia
puede haber entre 600.000
y 800.000 personas con hi-
perlipemia de base genética,
lo que supone el 2 por cien-
to de la poblacién. Hasta la
fecha ya hay registradas en
la base de datos 478 perso-
nas (359 por hipercolestero-
lemia familiar (HF) y 119
por hiperlipemia familiar
combinada) "Un 16 por
ciento de los registrados con
HF han sufrido alguna car-
diopatia’, afirma Rodrigo
Alonso, de la Unidad de Li-
pidos del Servicio de Medi-
cina Interna de la Funda-
ci6én Jiménez Diaz. "Es preo-
cupante que el 17 por ciento
de todos los pacientes regis-
trados hasta ahora sigan fu-
mando”.

En Espafa ya se han des-
crito 271 mutaciones. Aun-
que son muchas, hay algu-
nas que explican mas del 6
por ciento de los casos.

Higado grado

El estudio del registro tam-
bién ofrece muchos otros
datos: un 29,2 por ciento de
los afectados por hipercoles-
terolemia familiar combina-
da sufren intolerancia a los
hidratos de carbono y un
34,5 tienen higado graso y,
de todos los estudiados, un
46 por ciento tienen antece-
dentes familiares de enfer-
medad cardiovascular pre-
matura. Respecto al trata-
miento, lo mis comun en
HF es la terapia con estati-
nas (86,6 por ciento) y la ad-
herencia suele ser alta (87
por ciento de media).

En opinién de Alonso, hay
muchos pacientes que no al-
canzan los objetivos tera-
péuticos y que, no cbstante,
contindan recibiendo el
mismo tratamiento farma-
colégico. "Hay que cambiar
la inercia de mantener tera-
pias que han demostrado
que no funcionan en algu-
nos pacientes. En caso de
que no se obtenga el objeti-
vo marcado es necesario
plantearse el cambio de es-
tatina o la combinacién far-
macolégica’.
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5,000,000 DE ESPANCLES, CON DOLOR
Al menos uno de cada 10 espafioles sufre dolor.crnico. La
artiitis, 1a artrosis, las hemias, el dolor vertebral, las fibromial-
gias 0 el dolor neuropético son las causas mds frecuentes.
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MINOS SORDOS MEJOR INTEGRADOS

es audrolégicos ylia deteccion precoz de la sordera han

EN EL PROYECTO PARTICIPA EL CARLOS Il DE MADRID

Nuevo tratamiento para

los enfermos de si¢

e Redaccion .

60) hospitales espafioles han
comenzado a administrar
un nuevo medicamento a
enfermos de sida que nores-
ponden a los tratamientos y
terapias cxistentes porque
estdn infectados por cepas

riesgo de enfermedad

= Redaccion ~

Las personas que sufren de
insomnio estdn expuestas a
padecer enfermedades car-
diovasculares, neurolégicas,
respiratorias, urinarias, del
aparato digestivo y, en casos
extremos, céncer, segin un
reciente estudio realizado en
EE UU. Estos datos son re-
levantes si se tiene en cuenta
que €] 46 por ciento de todos
los pacientes que acuden a
las consultas de Atencion
Primaria presentan algin
sintoma de insomnio.

El estudio muestra que
las personas que padecen
este trastorno del suefio
corren un riesgo dos veces
superior a las que no lo

tienen de padecer una en-
fermedad cardiovascular,
tres veces superior de sufrir
céncer, tres veces mayor de
padecer hipertension, cua-
tro veces superior de sufrir
enfermedades neuroldgicas
y respiratorias, y entre dos
y cuatro veces de padecer
enfermedades urinarias,
gastrointestinales, diabetes
o dolor crénico.

Segtin Diego Garcia-Bo-
rreguero, director del Institu-
tode Investigacion del Suefio
en Madrid, el insomnio hace
que disminuya la inmunidad
en nuestro organismo, ex-
poniéndolo a mayor riesgo
a padecer determinadas en-
fermedades. w

resi de X

El nuevo fdrmaco bloquea
una enzima que hasta ahora
nunca se habia atacado, lain-
tegrasa, que hace que el virus
inserte su material genético
en la célula. lmpxdlcndo ala
integrasa hacer esta funcién,
se bloquca la capacidad del
virus de replicarse e infectar
nuevas células.

Los centros que ya ad-
ministran el medicamento
forman parte del Programa
de Acceso Expandido que
impulsa la compatfifa farma-
céutica MSD. En los ensayos
del farmaco han participado
tres hospitales espaiioles, el
Hospital Clinico de Barce-
lona, Can Ruti de Badalona
y el Hospital Carlos 1I1 de
Madrid.

Evitar el contagio
Ademds, seglin un estudio
del Hospital Universitario
La Paz, de Madrid, es posi-
ble acabar con la transmision
del VIH de madre a hijo.

Esta investigacidn, rea-
lizada por especialistas
del centro, en la que se han
analizado datos de mujeres
embarazadas infectadas con
el VIH entre 1994 y 2004,
demuestra que la tasa de
transmisién del virus de
madre a hijo ha pasado de
un 35 por ciento 4 un cero
por ciento.

hay dos medidas decisivas:
que se haya realizado un
diagndstico de la madre em-
barazada y que se apliquen
medidas profildcticas de an-
tirretrovirales al neonato y
actuaciones médico quirir-
gicas durante ¢l parto para
evitar el contagio. s

Hds muleres adaliag oon
asma gue hombres, Cuan-
do el asma aparece des-
pués de fa pubertad, es mas
frecuente en las mujeres y,
ademds, presenta formas
mas graves y peor funcién
pulmonar. De hecho, a partir
de los 20 afios, la incidencia
del asma en las mujeres es
significativamente mds alta,
y éstas precisan mas me-
dicacion que los hombres
asmaticos. Asilo constatan
varios estudios epidemiold-
gicos realizados en ltalia y
en los paises del norte de
Europa. A su vez, [a doctora
Bazus, neumdloga de la
Separ {Sociedad Espafiola
de Neumologia y Cirugia
Torécica), asegura que “la
remision del asma con el
paso a la vida adulta es
infrecuente, pero si en algin
€aso eso ocuire, suele aso-
ciarse al sexo masculing”.

El colesterol que se “hereda”,
un peligro para la salud cardiaca

N

La hipercolesterolemia fa-
miliar es uno de los facto-
res desencadenantes de la
enfermedad vascular, segiin
han declarado desde la Fun-
dacion de Hipercolestero-
lemia Familiar, Desde este
organismo se quejan, a su
vez, de que sélo recibe tra-
tamiento adecuado €] 25 por
ciento de las personas que la
padecen.

Alrededor de un tercio de
los episodios coronarios en
Espafia ocurre en pacientes
con riesgo genético, como la
hipercolesterolemia familiar
y la hiperlipemia familiar
combinada, que afectan a
100.000 y 700.000 personas,
respectivamiente.

Estos hechos han llevado
a la Fundacion de Hiper-
colesterolemia Familiar a
reclamar un Plan estatal de
deteccién de la enfermedad,
por ser la poblacién mds
vulnerable a sufrit un infar-
to de miocardio. Segdn su
director, Pedro Mata, crear
un registro es un buen ins-
trumento para mejorar la
préctica clinica. “Podemos
seguir a los pacientes para
ver si alcanzamos objetivos
terapéuticos y controlamos el
desarrollo de la enfermedad

cardiovascular”. “El registro
ayudaria a ver los factores
de riesgo, comprobdr si un
adecuado tratamiento evita-
ria la hipercolesterolemia, y
homogeneizar terapias”, ha
afiadido Mata.

E! temprano diagndstico
de esta patologia, ya desde
la infancia, puede evitar
males mayores como la po-
sibilidad de suffir un infarto
en la veintena, segiin ha de-
clarado este especialista.

La hipercolesterolemia
consiste en la presencia de
colesterol en sangre por en-
cima de los niveles considera-
dos normales. Este aumento,
que se asocia a problemas co-
ronarios, depende de la dieta,
el sexo, el estilo de vida y la
sintesis enddgena. Asi, en la
concentracion de colesterol
en sangre intervienen facto-
res hereditarios y dietéticos,
junto a otros relacionados
con la actividad fisica.

200.000 muertes al aio
por cincer en el trabajo

o= Redaccion

Al menos 200.000 personas
mueren cada afio por cdncer
relacionado con sus lugares
de trabajo, segtin ha informa-
dola Orgamzauon Mundial
de la Salud. La institucién
internacional ha reclamado
a gobiernos e industria que
lleven a cabo las medidas
necesarias para proteger a
los trabajadores. Entre otras,
exigen el abandono del uso
del amianto, la introduccién
de disolventes libres de ben-
ceno, prohibir el consumo de
tabaco en ¢l lugar de trabajo
y procurar la ropa adecuada
a los trabajadores que se en-

cuentren expuestos a la luz
solar.

El de puimoén,

el mas habitual

Los tumores mds comunes
son el cdncer de pulmén, de
pleura y de vejiga. Los traba-
Jjadores expuestos al benceno
‘también pueden desarroliar
leucemia.

Actualmente, 125 mi-
llones de personas en todo
el mundo estdn expuestas
al amianto en sus trabajos,
y cada afio mueren 90.000
personas de enfermedades
relacionadas con esta sus-
tancia. ®

Loe hombens tambits
patensn depiogita
posparte. Casila misma
proporcién de madres

que de padres padecen
depresion posparto. Asi

lo demuestra un estudio
estadounidense publicado
en la revista ‘Pediatrics’.
Los padres, después

del nacimiento, pueden
experimentar igual o mas
frustracién que las madres
al sentirse poco Utiles en el
grupo familfar. Segun los
expertos involucrades en
este estudio, los signos de
depresion posparto en el
hombre son muy diferentes
a los de la mujer: tienden

a trabajar, beber e ira ver
deportes mds de o habitual,

h

y ién permanecen mas
tiempo en soledad.
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En busca de los genes
del colesterol

Casi 800.000 personas en Espafia tienen, por constitucion genética, niveles altos de colestercl o

triglicéridos, que aumentan el riesgo de enfermedad cardiovascular. La mayoria no lo sabe

TEXTO: PILAR QUUADA FOTO: ABC

egin la Encuesta Nacio-

nal de Salud difundida

estos dias, el espafiol

medio es obeso y tiene

riesgo cardiovascular.

Como harecordado Valentin Fus-

ter, presidente de la Federacién

Mundial del Corazén, a pesar de

que la cardiologia técnicamente

estd muy avanzada, la gente si-

gue muriendo por infarto de mio-

cardio. La razén —apunta— es
que fallamos en la prevencitn.

Y precisamente entre los prin-

cipales factores de riesgo cardio-

vascular se encuentran los nive-
les elevados de colesterol y trigli-
céridos. En la mayoria de los ca-
sos estos desajustes obedecen a
habitos inadecuados de alimenta-
¢i6n y al sedentarismo. Otras ve-
ces, la causa de es una anomalia
genética conocida como hiperco-
lesterolemia hereditaria. En es-
tos casos, sélo la deteccion precoz
y la medicacion adecuada de por
vida evitan el deterioro de las ar-
terias, que de lo contrario empie-
za muy pronto: algunos estudios
han demostrado gue el depésito

de colesterol en 1a pared de las ar-
terias —aterosclerosis— aparece
a partir de los 17 afios en los varo-
nesy de los 25 en las myjeres. Y la
esperanza de vida puede reducir-
se entre veinte y treinta afios res-
pecto a la media, porque el riesgo
de padecer un infarto de miocar-
dio prematuro —antes de los 55
afios, en el caso de Jos hombres, y
65 en e} de las mujeres— aumenta
considerablemente.

Se calcula que unas 800.000 per-
sonas llevan este riesgo grabado
en sus genes, aungue la mayoria -
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no lo sabe. De ellas, 100.000 pade-
cen hipercolesterolemia fami-
liar, una alteracion en un tnico
gendel cromosoma 19. Aunquees-
ta patologia se manifiesta desde
lainfancia con niveles de coleste- |
rol alto, s6lo una pequefia parte
de los afectados recibe un diag-
néstico adecuado. |

A este nimero hay que afiadir
otras 700.000 personas con hiperli- |
pemia familiar combinada, que
ademds del colesterol tienen ele- )
vado el nivel de triglicéridos en
sangre también por causas genéti-
cas, aungue en este caso no se ha
identificado el gen responsable.
Aunque la hiperlipemia aparece
algo mas tarde, con poco mas de
diez afios ya hay nifios que pue-
dentener altoel colesterol, los tri-
glicéridos o ambos. Y en los adul-
tos sueie asociarse a otros facto-
res de riesgo, como hipertensién,
obesidad central, niveles altos de
aziicar o incluso diabetes.

Tanto la hipercolesterolemia
como la hiperlipemia son heredi-
tarias y se transmiten a la mitad
de la descendencia. De ahi la im-
portancia de hacer un diagnésti-
co precoz y de identificar a todos
los miembros de la familia que la
padezcan, incluidos los nifios, pa-
ra que reciban tratamiento, sefia-
la Pedro Mata, director de la Uni-
dad de Lipidos de la Fundacion Ji-
ménez Diaz.

Cribado preventivo

Por eso la Fundacién Hiperco-
lesterolemia Familiar, que presi-
de el doctor Mata, ha puesto en
marcha un proyecto de cribado
genético paradetectar alas perso-
nas afectadas. Ya han realizado
unos tres mil diagndsticos genéti-
cos. Cada uno de ellos a partir de
lo que denominan «caso indice»:
una persona de la que se sospecha
padece la enfermedad por tener
el colesterol alto, antecedentes de
colesterol en otros miembros de
la familia, o bien cardiopatia is-
quémica prematura él mismooal-
guno de sus familiares. Si el resul-
tado es positivo, se hace un criba-
do de los familiares en primer y
segundo grado, porque la mitad
estardn afectados. Asisediagnos-
ticé recientemente a cuarenta per-
sonas de una familia de Villaca-
fias (Toledo).

El analisis genético se lleva a
cabo a partir de una muestra de
sangre, gracias a un «lipochip»
que desarrolld en 2004 1a empresa
espafiola Progenika. El progra-
ma de deteccién —pionero junto
con el de Holanda— ha sido posi-
bie gracias a la Fundacién Hiper-
colesterolemia Familiar, Aun-
que, seniala Mata, ya hay siete au-
tonomias que lo incluyen en sus
planes de prevencion cardiovas-
cular, y algunas mas se uniran. s
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Solicitan un
programa estatal
de diagnéstico
genético de la HF

A, Wallejo

Detectar y tratar correcta-
mente la hipercolesterolemia
familiar es uno de lo principa-
les objetivos que se marcan los
especialistas. Para ello, una de
las herramientas mds eficaces
es el diagnéstico genético,
capaz de identificar, a través de
un cribado genético familiar, a
las personas que expresan fa
enfermedad desde el naci-
miento."Primero buscamos un

caso de alta sospecha clinicay

si el test genético es positivo
buscamos a los familiares ya
que la mitad van a estar afecta-
dos. El problema es que estas
personas expresan la enferme-
dad desde el nacimiento y pue-
den sufrir un infarto de mio-
cardio en edades jévenes. Es
fundamental en cualquier sis-
tema sanitario detectar a estas
personas lo antes posible y
ponerles tratamiento”, explica
Pedro Mata de la Unidad de
Lipidos de la Fundacién Jimé-
nez Diaz de Madrid y ponente
en el simposio internacional

“Hipercolesterolemias familia-
res y pacientes coronarios y
diabéticos: de la deteccién a la
consecucion del objetivo tera-
péutico”, celebrado durante la
semana pasada en Madrid. En
el evento, se pusieron de mani-
fiesto los primeros resultados
del primer registro on line en
el que se incluye no sélo la
hipercolesterolemia - familiar
heterocigota sino también la
hiperlipemia familiar combina-
da. En ambos casos, los familia-
res con antecedentes familia-
res de enfermedad cardiovas-
cular son muy altos llegando a
afectar a la mitad de los fami-
liares.

Espafia es, después de
Holanda, el pais que mis diag-
ndsticos  genéticos  estd
haciendo a nivel mundial, sin
embargo, a las autoridades
sanitarias todavia les queda
una asignatura pendiente. “Hay
varias comunidades que en sus
planes de salud han incluido el
diagnéstico genético de perso-
nas con hipercolesterolemia
familiar. Lo que esperamos es
que en un futuro préximo haya
un acuerdo a nivel del Consejo
Interterritorial y se establezca
un programa de deteccion
genética de la hipercolestero-
lemia familiar liderado por el
ministerio”, concluye Mata.

0 6 MAYD 2007
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Casi 800.000 espaiioles estan afectados
genéticamente de hipercolesterolemia

PILAR QUIJADA MADRID

Segin la Encuesta Nacional de
Salud, el espafiol medio es obeso y
tiene riesgo cardiovascular. Como
ha recordado Valentin Fuster, pre-
sidente de la Federacién Mundial
del Corazon, a pesar de que la car-
diologia técnicamente esta muy
avanzada, 1a gente sigue murien-
do por infarto de miocardio. La
razon, falla la prevencion, apunta.

Y precisamente entre los prin-
cipales factores de riesgo se encuen-
tran los niveles elevados de coles-
terol y triglicéridos. En la mayoria
de los casos estos desajustes obe-

decen a hébitos inadecuados. Otras,

la causa de es una anomalia gené- -

tica la hipercolesterolemia here-
ditaria. En estos casos, s6lo la detec-
cién precoz y 1a medicacion de por
vida evitan el deterioro de ias arte-
rias, que de lo contrario empieza
muy pronto: algunos estudios
muestran que el deposito de coles-
terol en la pared de las arterias
-arterosclerosis- aparece a partir
de los 17 afios en los varones y de
los 25 en las mujeres. Y la espe-
ranza de vida puede reducirse entre
veinte y treinta afios respectoa la
media, porque el riesgo de padecer
un infarto de miocardio prematu-

ro -antes de los 55 arios, en el caso
de los hombres, y 65 en las muje-

res-aumenta considerablemente.’

Pocos diagnésticos

Unas 800.000 personas llevan este
riesgo en sus genes, aunque la
mayoria no lo sabe, De ellas, 100.000
padecen hipercolesterolemia fami-
liar; una alteracién en un tinico gen
del cromosoma 19. A este nlimero
hay que afladir otras 700.000 per-
sonas con hiperlipemia familiar
combinada, que adem4s tienen ele-
vado el nivel de triglicéridos.en san-
gre también por causas genéticas,
aunque en este caso no se ha iden-

tificado el gen. Suele asociarse a
otros factores de riesgo, como
hipertension, obesidad, diabetes.
La mayoria no sabe que esta afec-
tado. Son hereditarias y se trans-
miten a la mitad de la descenden-
cia. De ahi la importancia de hacer
un diagnéstico precoz, seiiala Pedro
Mata, director de la Unidad de Lipi-
dos de la Fundacion Jiménez Diaz.

Por eso la Fundacion Hiperco-
lesterolemia Familiar, que preside
Mata, ha puesto en marcha un pro-
yecto de cribado genético. Ya han
realizado unos tres mil diagnaosti-
cos. Siete autonomias incluyen el
programa -pionero junto con el de
Holanda- en sus planes de pre-
vencion, y algunas mas se uniran.

B MAS INFORMACION | Fundacion Hiper-
colesterolemia Familiar. 7* 91 504 22
06 www.colesterolfamiliar.com
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Kl colesterol ayuda a calcular la
«edad» del corazén de la familia

Bajo la leyenda Quiere a tu corazén
en familia, la Fundacién de Hiper-
colesterolemia Familiar, desarrollé
ayer en Madrid una actividad de
educacion sanitaria para sensibili-
zar a la sociedad sobre el diagnds-
tico de uno de los principales fac-
tores de riesgo cardiovascular: los

niveles elevados de colesterol. En
colaboracién con el Instituto Flo-
ra, se instalo una carpa abierta al
publico en la que se midic la edad
del corazén de los asistentes me-
diante pruebas para evaluar los ni-
veles de lipidos en la sangre yla
presion arterial.
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La HF es la principal causa prevenible y
tratable de IAM en pacientes jovenes

L.a hipercolesterolemia familiar (HF) es una de las pocas enfermedades
que dispone de un diagnostico genético especifico, asi como de
tratamientos eficaces.

RAQUEL SERRANO 07/05/2007

Aprovechar ambas herramientas es indispensable para eliminar o
controlar uno de los principales y mas agresivos factores de riesgo
cardiovascular de personas jovenes.

La hipercolesterolemia familiar (HF) es un auténtico paradigma de
deteccion genética. En estos momentos es una de las escasas patologias
hereditarias que dispone de un diagnostico genético especifico con
repercusion directa en la clinica ya que existen tratamientos efectivos. Sin
embargo, no hay estrategias estatales dirigidas a detectar a grupos de
riesgo, ya que se calcula que menos del 10 por ciento de las personas con
HF estan diagnosticadas y s6lo un 25 por ciento reciben terapia
adecuada.

"a deteccion y el tratamiento en los pacientes de alto riesgo vascular, HF,
diabetes o con enfermedad corenaria fundamentalmente, es esencial para
la prevencion cardiovascular. En el caso de la HF se trata de la poblacion
mas vulnerable para desarrollar un infarto de miocardio (IAM) en edades
jovenes de la vida. No hay que olvidar que se nace con el trastorno y que
el IAM puede presentarse en la segunda o tercera década de la vida, lo
que supone que estas personas tienen 20 afios menos de esperanza de
vida", ha indicado a DM Pedro Mata, responsable de la Unidad de Lipidos
de la Fundacién Jiménez Diaz, de Madrid, y presidente de la Fundacion
de Hipercolesterolemia Familiar, que ha organizado una reunion
internacional en fa que se ha repasado el estado actual de esta patologia.

La deteccién de estos pacientes y sus familiares es clave para iniciar la
prevencién de la enfermedad cardiovascular, aplicar el tratamiento y
asegurar la calidad y la expectativa de vida para cerca del millon de
afectados en Europa, prevalencia similar a la registrada en Estados
Unidos.

Holanda es el primer pais del mundo que cuenta con un programa
nacional de cribado genético en familias afectadas por HF, financiado por
el Ministerio de Sanidad holandés, y del que también forman parte el
cribado del cancer de mama y cérvix y el neonatal. Su objetivo es que en
2010 toda la poblacién disponga de un diagnostico.

Holanda, el ejemplo

Joep Defesche, director del grupo de diagndstico genetico en el Centro
Médico Académico de la Universidad de Amsterdam, en Holanda, ha
sefalado que la incidencia de la patologia en este pais es un poco mas
elevada que la de la media europea: unas 40.000 personas podrian estar
afectadas (1 de cada 300-350 personas), de las que actualmente s6lo un
tercio estan identificadas.

Segun el también director del Comite Internacionatl del Programa Medped
de la Organizacion Mundial de la Salud (OMS), impulsor de la linea de
investigacion centrada en los mecanismos moleculares de la hiperlipemias
de base genética, la conclusion que extrae de los primeros afios de
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andadura del programa de deteccion genética de la HF es que "el cribado
y el estudio en cascada son mecanismos eficientes porque de cada
paciente que identificas es posible analizar hasta a 20 familiares, de los
cuales 8 son nuevos casos de afectados que pueden beneficiarse de las
medidas profilacticas o terapéuticas".

Diagnéstico propio

Espana es, junto con Holanda, uno de los mas avanzados en el
diagnéstico genético de la HF. De hecho, investigadores espafioles,
encabezados por Pedro Mata y Miguel Pocovi, de la Universidad de
Zaragoza, son los creadores de Lipochip, capaz de detectar hasta 207
mutaciones distintas de HF.

No obstante, la peculiaridad y también el problema que presenta Espaia
es el de las distintas aproximaciones de las autonomias.

Actualmente, siete han incluido en su cartera de servicios este diagnostico
y es muy probable que otras cuatro comiencen a aplicarlo, "por lo que es
un momento ideal para llevario al Consejo Interterritorial e incluirlo en el
Plan de Deteccion Genética para realizar el diagnostico en los grupos de
maxima sospecha clinica”, segin Mata.

Proyecto europeo para la deteccion

La falta de preparacion para realizar el diagnéstico genético de la
hipercolesterolemia familiar (HF) es el principal problema en Europa, a
excepcion de paises como Espafia y Holanda, que disponen de
herramientas de deteccion génica. Segun Joep Defesche, los niveles de
colesterol no son sensibles ni especificos para determinar HF porque
pueden solaparse con otras hipercolesterolemias, como la hiperlipemia
familiar combinada o la hipercolesterolemia poligénica que afectan a un
elevado porcentaje de la poblacion.

En estos momentos, Holanda, Espaia, Noruega e italia disponen de
pruebas genéticas y "la idea es que estos cuatro paises puedan aportar al
resto la posibilidad de realizar el diagndstico™.

De hecho, es muy probable que Defesche dirija un proyecto europeo para
coordinar la deteccion en Europa de la HF. Ef proyecto contemplaria, al
igual que se ha hecho en Espafia y Holanda, la posibilidad de que los
hospitales europeos pudieran enviar las muestras de sus pacientes a
centros o unidades de referencia de estos cuatro paises para el
diagnostico genético. Ademas, considera "muy probable que la UE apoye
una iniciativa de este tipo: comprensible, eficaz y para la que se dispone
de herramientas diagnosticas”.
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Expertos sanitarios demandan mayor
~consideracion del colesterol en los planes

e

0s expertos sanitarios
I (médicos, economis-
tas, pacientes y técni-

cos sanitarios de las princi-

pales Comunidades) reco-

nocen que el colesterol es un
factor de riesgo tan impor-
tante como el tabaco, la obe-
sidad o la diabetes, razon por
la que demandan la necesidad
de corregir su abordaje insu-
ficiente actual, como paso pa-
ra evitar la carga econémica
que esta enfermedad puede
acarrear al sistema sanitario
deaquial 2020, segtin las con-
clusiones que se extraen del
foro de expertos sanitarios,
reunidos por la Fundacién Es-

“¥~de salud cardiovasculares

pafiola de Hipercolesterole-
mia Familiar (FHF) bajo el le-
ma "Colesterol, Implicaciones
de un Abordaje insuficiente:
de la UE a la realidad de las
Autonomfas”. Reducir los ni-
veles de colesterol puede su-
poner un descenso del 35%
del riesgo cardiovascular, se-
gan establece el dr. Pedro Ma-
ta, responsable de la Unidad
de Lipidos dela Fundacion Ji-
ménez Dfaz de Madrid y pre-
sidente de la FHE
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