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MEDICINA INTERNA EL ESTUDIO 'SAFEHEART' CONJUGA CRITERIOS GENETICOS Y CLINICOS

La HF multiplica por nueve el
riesgo relativo de cardiopatias

=> La hipercolesterolemia familiar (HF) es una de
las causas mas directas de los eventos cardio-
vasculares. Un estudio espaiiol, el Safeheart, es

el primero en el mundo que conjuga diagnéstico
genético y clinico para conocer la morbimortali-
dad y las actuaciones de control.

1 Raguel Serrano

La hipercolesterolemia fa-
miliar (HF) es una patologfa
que estad presente desde el
nacimiento, aunque muy
frecuentemente no se detec-
ta hasta la edad adulta. Es,
por tanto, la causa genética
mas frecuente de enferme-
dad coronaria y de infarto
de miocardio prematuro, pe-
ro, paraddjicamente, uno de
los factores que pueden
diagnosticarse, controlarse y
tratarse adecuadamente con
farmacos hipolipemiantes,
segiin Pedro Mata, jefe aso-

cardiovascular o coronario de forma

ciado del Servicio de Medi-
cina Interna de la Funda-
cién Jiménez Diaz, de Ma-
drid, y presidente de la Fun-
dacién Hipercolesterolemia
Familiar, organismo que co-
ordina el estudio Safeheart,
cuyas directrices se han pre-
sentado en Madrid.

El Safeheart es el mayor
realizado hasta el momento
en el mundo sobre HF e in-
tegra, por primera vez, el
diagnéstico genético y los
parametros clinicos para la
deteccién genética precoz
de la HF en cascada familiar

con un claro objetivo: anali-
zar la morbimortalidad car-
diovascular y la mortalidad
total. Actualmente, el estu-
dio dispone de 3.500 perso-
nas con una edad media de
45 afios (rango de edad de
18 a 79 aflos) pertenecientes
a mas de 600 familias espa-
fiolas. A finales de afio se es-
pera elevar la cifra de estu-
diados a 4.000 pacientes.

A pesar de que los datos
definitivos de este novedoso
estudio no se conocerdn
hasta finales de 2013 6 prin-
cipios de 2014, Mata ha se-

FRACASO DE LA PREVENCION CARDIOVASCULAR

La hipercolesterolemia familiar (HF)
afecta a un millén de persona en la
Union Europea. En Espafia se estima que
la padecen unas cien mil personas, de
las que al parecer una de cada cinco
estd sin diagnosticar. Los ultimos datos
relativos a la importancia de la
prevencién y control de esta patologia
son de principios del afio 2000, fecha en
la que ya se ponia de manifiesto que "el
55 por ciento de los varones con HF
habian padecido un evento

prematura. En el caso de las mujeres, la
aparicion del evento cardiovascular se
produce a partir de los 60 afios", ha
indicado Pedro Mata. Pero, a su juicio,
uno de los aspectos mds importantes es
que el 50 por ciento de las personas que
han tenido un evento de estas
caracteristicas vuelven a recurrir y
necesitan diferentes procedimientos de
revascularizacion quirdrgica, "lo que
pone de relieve el fracaso del sistema en

la prevencion secundaria de la

enfermedad cardiovascular".

fialado a DM que ya se co-
nocen algunos aspectos de
importancia. Por ejemplo, el
70 por ciento de los diagnds-
ticos son positivos genética-
mente. El 30 por ciento res-
tante son familiares con ge-
nética negativa y se emplea-
rdn como controles sanos.

Alelo nulo, mas riesgo
Pero hay mas: "El riesgo re-
lativo de enfermedad coro-
naria de los pacientes con
HF es nueve veces mayor
que el del grupo control. El
riesgo de mortalidad es unas
cuatro veces mas elevado en
los que tienen HF". Ademas,
un subgrupo de esta pobla-
cién, el 94 por ciento de los
pacientes con HF, con una
edad media de 45 aflos y sin
evidencia de enfermedad
cardiovascular clinica, "pre-
senta placas de aterosclero-
sis", segtn los datos de un
estudio que se publicard en
breve en Atherosclerosis.
Mata también se ha refe-
rido a un aspecto que abre
las puertas a una medicina
individual: el relacionado
con el tipo de mutacién ge-

nética de estos enfermos. En
Espafia, segfm el profesio-
nal, hay més de 400 muta-
ciones diferentes para HF.
En el estudio se han anali-
zado algunas de ellas y se ha
observado algo muy destaca-
ble asociado a un mayor o
menor riesgo cardiovascu-
lar. "Las personas con muta-
ciones del receptor de las
proteinas LDL, denomina-
das del alelo nulo, presentan
un mayor riesgo cardiovas-
cular que las que tienen el
conocido como alelo defec-
tuoso. En Espafia, un 2 por
ciento de las personas con
HF portarfan el alelo nulo".
Segin Pedro Mata, este
hecho abre nuevas expecta-
tivas en cuanto a la posibili-
dad de establecer mayores
medidas frente a los riesgos

Pedro Mata, en la presentacion del estudio Safeheart.

y, por tanto, de actuaciones
de control.

Modelo asistencial

El Safeheart, en el que parti-
cipan 25 hospitales de toda
Espaiia y dispone de un re-
servorio de muestras biol6-
gicas en el Instituto Catalan
de Ciencias Cardiovascula-
res, en Barcelona, constitu-
ye un modelo de investiga-
cién traslacional, ya que in-
tegra, ademads de a medicina
especializada y primaria, la
investigacién basica y clini-
ca.

"Es una medicina preven-
tiva y un modelo asistencial
de salud coste-efectivo, pues
es muy eficaz para evitar la
enfermedad cardiovascular
y la muerte prematura en
HF', ha afiadido.

CIRUGIA EN EL REINA SOFIA, DE CORDOBA

Reconstruyen el pene a
un bebe que nacio sin el

1 Juana Jiménez Alcald Cdrdoba
El Hospital Universitario
Reina Soffa, de Cérdoba, ha
presentado en el LI Congre-
so de la Sociedad Espaifiola
de Cirugia Pedidtrica, que se
celebra estos dias en Cérdo-
ba, una intervencién quirtr-
gica realizada por primera
vez en Espafla. Se trata de
una técnica que se ha practi-
cado solamente ochos veces
en el mundo, dada la rareza
de la patologia congénita
que aborda.

La intervencién ha sido
llevada a cabo a un nifio de
pocos meses de edad con
una malformacién genética
"extremadamente rara como
es una afalia’, segin ha ex-
plicado Rafael Gosalbez Ra-
fel, urélogo pediatrico del
Hospital Infantil de Miami y
experto mundial en el abor-
daje de esta patologia congé-
nita, "que no sélo afecta a
nivel interno con infeccio-
nes urinarias, sino también

en el aspecto externo del ni-
flo, provocando que se vea
afectado psicolégicamente
si no se interviene'", ha afir-
mado Gosdlbez. La inter-
vencién quirurgica -que en
este caso fue de ocho horas-
no solo es necesaria desde el
punto de vista genital, sino
que es fundamental para
evitar infecciones frecuen-
tes en los rifiones y el fraca-
so renal.

En esta malformacién, la
uretra desemboca en el ano
(por lo que miccionan a tra-
vés del mismo ya que no
existe pene). La afalia con-
génita fue descrita en 1853
por Imminger. La enferme-
dad es muy poco frecuente,
pues afecta a uno de cada 30
millones de recién nacidos
vivos, y hay alrededor de 8o
casos descritos en el mundo.
La técnica ha consistido en
utilizar la base de la uretra
que ya tenia el nifio (una
vez "desenterrada” del sitio
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donde estaba) para conec-
tarla a través de un tubo ela-
borado con piel escrotal y
con vascularizacién local pa-
ra conectarla con un neofa-
lo.

La intervencién se ha de-
sarrollado en dos fases: una
de ellas, relacionada con la
unién de la uretra con el
neofalo, y la otra asociada a
la construccién de un neofa-
lo a partir de un colgajo de
tejidos de piel suprapubica.
Asi lo ha sefialado Rosa Ma-

ria Paredes, directora de la
Unidad de Gestién Clinica
de Cirugia Pediatrica del
Hospital Reina Sofia, de
Cérdoba, quien ha recorda-
do que en este centro se tie-
ne mucha experiencia en la
reconstruccién de la uretra,
en cuya cirugfa son un gru-
po de referencia, aunque so-
bre afalia es el primer caso
que han tenido.

Por este motivo se ha bus-
cado el asesoramiento y la
colaboracién de Gosalbez,

por su experiencia en estos
casos raros y que aludié a la
complejidad de esta técnica,
de la que no existe mucha
experiencia, aunque se co-
nocen sus buenos resulta-
dos.

El nifio evoluciona favora-
blemente y estd bien, aun-
que se encuentra en la Uni-
dad de Cuidados Intensivos
para mayor tranquilidad, se-
gin ha informado Paredes.
Ha precisado que el niflo es
totalmente fértil porque los

V|40S VNI3Y OI¥VLISYIAINN TV LIdSOH

testiculos tienen una fun-
cién normal. Por su parte,
Gosalbez ha dicho que esta
reconstruccién de la estruc-
tura falica no supone recu-
perar la funcién sexual y
que cuando el nifio llegue a
la adolescencia tendrd que
someterse a otra interven-
cién con una técnica dife-
rente para recibir una préte-
sis que le permita desarro-
llar la funcién sexual.

Cinco casos publicados
Esta técnica que se ha lleva-
do a cabo por primera vez
en Espafia fue descrita hace
seis afios, siendo conocidos
hasta el momento solamen-
te ocho casos de este tipo de
intervencién, incluido el de
Cérdoba. Cinco casos han
sido publicados y otros dos
no.

Gosélbez ha mencionado
la importancia de practicar
esta cirugia lo més pronto
posible para que a nivel in-
terno el niflo se vaya desa-
rrollando y creciendo de for-
ma adecuada y también para
que a nivel externo no pre-
sente ningin problema psi-
colégico al ver que carece de
ese 6rgano.



