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Los pacientes de hipercolesterolemia
familiar tienen ya un registro nacional

La mortalidad por infarto es 100 veces mayor en el tramo de edad de 20 a 39 afos

MAYKA SANCHEZ, Madrid
© T nos 80.000 espafio-
i les sufren hiperco-
54; lesterolemia fami-
7 liar, una enfer-
7 medad producida
por alteracion de un solo gen
que produce una elevacion pa-
tologica de tos niveles de coles-
terol. Pero sélo en torno al
30% esta correctamente diag-
nosticado y tratado. Mas de la
mitad de los enfermos no con-
trolados sufren alguna enfer-
medad cardiovascular antes de
los 55 afios y la muerte por
infarto es 100 veces mayor en
los adultos de 20 a 39 afios que
en la poblacidén normocoleste-
rolémica de fa misma edad.

Segun Pedro Mata, presi-
dente de la Fundacion Hiper-
colesterolemia Familiar (FHF)
y jefe asoctado de Medicina In-
terna de la Fundacion Jiménez
Diaz de Madrid, si estos pa-
cientes gozaran de un diagnos-
tico lo mas precozmente posi-
ble y del tratamiento adecua-
do, su esperanza de vida seria
anafoga a fa de la poblacion
general.

La FHF acaba de publicar
en la revista espafiola Medici-
na Clinica y en la internacional
Atherosclerosis los datos preli-
minares del Primer Registro
Nacional de Pacientes, en ¢l
que ya estan incluidos mas de
2.000 casos, que se irdn am-
pliando con el tiempo. Para la
elaboracion de este registro la
FIEF ha contado con la colabo-
racion de una red de mas de 70
unidades de lipidos de toda Fs-
pafia, pertenccientes al Siste-
ma Nacional de Salud. Todas
fas prucbas genéticas se reali-
zan en el departamento de Bio-
quimica y Biologia Molecular
de la Universidad de Zarago-
za, que dirige Miguel Pocovi,

Este tipo familiar heteroci-
goto se transmite de forma au-

tosémica dominante, esto es,
los hijos tienen el 50% de pro-
babilidades de heredar el gen
defectuoso de sus progenitores
afectos. El gen alterado se en-
cuentra localizado en el cromo-
soma 19 y en él se han descrito
mas de 700 mutaciones. La
confirmacién diagnéstica debe
ser genética y ya es posible
practicarla en recién nacidos
de padres enfermos.

Como sostiene Mata, la en-
fermedad, cuya tasa de morta-
lidad cardiovascular ajustada
por edad vy sexo es al menos
cinco veces mayor que en la
poblacién general, se caracteri-
za por que los pacientes, inclu-
so desde nifios de corta edad,
suelen tener unos niveles de co-
lesterol de 300 a 500 miligra-
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mos por decilitro de sangre
(mg/d)), cuando los valores
normales no deben superar los
200 mg/dl.

“Los médicos de atencidn
primaria y especializada no de-
ben minimizar un diagnéstico
de hipercolesterolemia, maxi-
me cuando los valores son ele-
vados y en personas jovenes.
En estos casos deben sospe-
char de una posible forma here-
ditaria y estudiar al grupo fa-
miliar”, subraya Mata.

Gracias 4 esta infraestructu-
ra, la FHF ha disefiado el pri-
mer Mapa Genético del Coles-
terol en Espafia, que emprende
el camino hacia la fabricacién
de un biochip genético que
diagnostique rapidamente la
enfermedad y que posiblemen-

te esté disponible a finales de
afio. Para continuar en esta li-
nea de mvestigacion la FHF
acaba de firmar un acuerdo
con el Instituto de Salud Car-
los {11, entidad pablica con se-
de en Madrid.

El pasado 10 de abril la Co-
mision de Sanidad del Congre-
so de los Diputados, a propues-
ta del Partido Popular y de 1z-
quierda  Unida, aprobd por
unanimidad una proposicion
no de ley, pendiente de publica-
cion en el BOE, por la que los
enfermos de hipercolesterole-
mia {amiliar heterocigota po-
dran acceder a los medicamen-
tos que necesitan mediante
aportacion reducida. La medi-
da se presume que sera efecti-
va en septiembre.




