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MARIA CORISCO
an pasado casi 30
anos desde que dos
hermanos pequenos
llegaron a la consulta
del doctor Pedro Ma-
ta. «Sus padres esta-
ban angustiados por-
que una de sus hijas,
con unos niveles de
colesterol de 1.000
mg/dl, acababa de fallecer por un
infarto. Sélo tenia ocho anos. Los
otros dos hermanos también te-
nian cifras semejantes, y querian
evitar que les ocurriera lo mismo».
Apenas habia farmacos para ese
trastorno, «por lo que les deriva-
mos al Ramo6n y Cajal, en donde
se realizaba LDL-aféresis, un pro-
cedimiento similar a la dialisis re-
nal que permite la eliminacion de
la sangre del colesterol malo».
Veinte anos después «vino a
nuestra consulta un paciente con
hipercolesterolemia familiar (HF).
En ese tiempo, los avances genéti-
cos nos habian permitido conocer
que se trata de un trastorno que
se localiza en el cromosoma 19y
que afecta al gen del receptor de
los LDL». Como este gen tiene
dos alelos, uno heredado del pa-
dre y otro de la madre, el hijo de
un afectado de HF tiene el 50% de
posibilidades de heredar el pro-
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blema. «Al hacerle la historia cli-
nica, le preguntamos el lugar de
procedencia; asi supimos que era
de Zael, el mismo pueblo burgalés
de aquellos nifos a los que habia-
mos visto anos atras». Asimismo,
este paciente les dijo que esa loca-
lidad «estaba llena de personas
con el colesterol alto».

Ese encuentro propicié que se
retomara el contacto con aquella
familia. «Les hicimos las pruebas
genéticas, que confirmaron que
tanto el padre como la madre te-
nian ese gen mutado, lo que eleva-
ba mucho el riesgo de que sus des-

cendientes también lo tuvieran. De
hecho, tres de sus siete hijos ha-
bian heredado una de las copias
defectuosas y tenian niveles eleva-
dos de colesterol, que se podian

Casos médicos notables

corregir con medicacién; pero el
problema era que otros tres habian
heredado la mutacion tanto por
parte del padre como de la madre;
es lo que se conoce como hiperco-
lesterolemia familiar homocigota,
extraordinariamente grave. Por
ello les habian tenido que hacer
sendos trasplantes hepaticos».

EXTENSION. En la mente de este
médico rondaba una idea: «(No
podria ser que aquel pueblo tuvie-
ralo que en genética denomina-
mos Efecto fundador? Es decir,
que, muchos anos atras, hubiera
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«Hace muchos afios conoci a una familia de un pueblo de Burgos cuya vida se habia visto
tragicamente marcada por la hipercolesterolemia familiar. Con el tiempo, su caso nos ha
servido para avanzar e impulsar la deteccion precoz de esta enfermedad».

«UN PUEBLO CON COLESTEROL
DEBIDO AL 'EFECTO FUNDADOR™

movimientos migratorios, la muta-
cién se hubiera ido extendiendo».
A partir de ahi, se puso en marcha
y, junto a su equipo, se desplaz6 al
pueblo para hacer el test genético
a la mayoria de los habitantes, que
revel6 que uno de cada cinco tenia
la enfermedad (lo habitual es que
sélo se dé en una de cada 400 per-
sonas). «Zael comenz6 a hacerse
famoso y su ejemplo sirvi6 para
impulsar el Plan de Deteccién Pre-
coz de la HFE. De hecho, Castillay
Le6n es el unico lugar del mundo
en el que un médico de Atencion
Primaria puede solicitar este test
genético. Pero la familia
logré algo mas: se ace-

HACE 20 ANOS DETECTARON A

leraran los tramites le-
gislativos para conse-

VARIOS HERMANOS CON NIVELES

guir que estos pacientes

DE COLESTEROL MUY ELEVADOS

se beneficien de la apor-
tacion reducida en sus
tratamientos, lo que les

UNA MUTACION GENETICA ES

supone un considerable
ahorro».

LA RESPONSABLE DE QUE

Y, asi, una desgracia

ESTA ENFERMEDAD SE HEREDE

ocurrida 30 anos atras
ha servido para dar es-

llegado a Zael una persona con esa
mutacién, que la traspasara a su
descendencia y que, debido a la
costumbre de los matrimonios
consanguineosy a la escasez de

peranzay opciones de
prevencion a los afec-
tados. También ha servido, con-
cluye el doctor Mata, «para dar
pleno sentido y justificacion a to-
da una vida entregada al estudio
de esta enfermedad».

RECORDANDO
A MARANON

1960. Pocas cosas quedan
por decir de Gregorio Maranon,
del que esta semana se ha
conmemorado el 50 aniversario
de su muerte (un 27 de marzo).
Considerado el padre de la
Endocrinologia en Espana, fue
autor de 125 libros y mas de 1.800
articulos, médicos en su mayoria.
Pero en la biografia de este
humanista y liberal, destaca
también el importante papel que
jug6 en la vida politica espanola,
con su oposicion al régimen de
Primo de Rivera y su defensa de
la Republica. Una exposicién en
la Biblioteca Nacional de Madrid
recuerda estos dias su figura.

EL DESPEGUE
DEL HIDROAVION

1910. Un siglo hace desde
que por primera vez un
hidroavién surcara los cielos. El
francés Frenchman Henri Fabre
bautiz6 a este tipo de avidn,
disefiado por él, con el nombre de
Le Canard (en francés, el pato).
Despeg6 desde la laguna de Berre
en Martigues, cerca de Marsella
en Francia. Desde ese dia, los
hidroaviones han sido utilizados
con fines militares y civiles.

UN ACCIDENTE
NUCLEAR

1979. un dia como hoy se
produjo el accidente nuclear de
Three Mile Island, central ubicada
en una isla del estado de
Pensilvania (EEUU). Hasta el
accidente de Chernébil, ocurrido
siete anos después, ésta habia
sido la incidencia nuclear civil
mas grave de las ocurridas hasta
esa fecha. No se ordené ninguna
evacuacion a pesar de que unas
25.000 personas residian en un
area inferior a ocho kilémetros de
la central. No obstante, los
estudios demuestran que no hubo
dano radiactivo a las personas, ni
inmediatos ni a largo plazo.
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