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Un plan para
evitar 80.000
infartos en Espana

100.000 personas tienen un gen que
les puede matar prematuramente

Los cardidlogos proponen al Senado
diagnosticar todos los casos en 10 afnos

JAVIER SAMPEDRO
Madrid

Cuando Rosa Garcia Ros fue a
ver Lo imposible, la pelicula de
Juan Antonio Bayona en que
una familia entera esta a punto
de sucumbir al horrible tsuna-
mi del Indico de 2004, salié del
cine pensando: “Lo imposible ya
me ha ocurrido a mi”. Tenia cua-
tro hermanos varones, y todos
ellos murieron de infarto entre
los 31y los 50 afios de edad. Ella
tiene ahora 50 afios, la edad fa-
tal, y deberia haber seguido el
mismo destino que sus herma-
nos, porque nacié llevando en
sus células la misma maldiciéon
genética. Pero el conocimiento
médico la ha salvado del tsuna-
mi. Su actual esperanza de vida
se acerca a los 90 afos, tanto
como la de cualquier otra mujer
espafiola.

La enfermedad que se ha lle-

Los farmacos
anticolesterol
sirven para tratar
esta enfermedad

Una de cada 300
personas padece
hipercolesterolemia
familiar

El objetivo

es detectar

a 9.000 portadores
cada ano

vado por delante a los hermanos
de Rosa se llama hipercolestero-
lemia familiar (HF), y es la prin-
cipal causa de infarto prematu-
ro en el mundo. No se trata exac-
tamente de una enfermedad ra-
ra, porque solo en Espafia hay
ahora mismo 100.000 afectados.
El gran problema es que la ma-
yoria de ellos no lo saben, y por
tanto estin expuestos a una
muerte prematura como los her-

manos de Rosa. Una muerte tan
facil de evitar como la de Rosa.
Como a ella, el conocimiento
puede salvarlos.

Estamos acostumbrados a
asociar el infarto —el gran mata-
rife de nuestras sociedades, por
encima de todos los canceres
juntos— a nuestro insano estilo
de vida, a verlo como una espe-
cie de castigo divino por fumar
cigarrillos, tumbarnos en el sofa
y, sobre todo, comer como cepo-
rros con gran lujo de grasas satu-
radas y azicares cristalinos. To-
do esto es cierto, y cardidlogos
como Valentin Fuster predicen
un tsunami de infartos que arra-
sara a los paises en desarrollo
en los préximos afos, a medida
que importen las dafinas pau-
tas de ingesta occidentales, co-
mo ya estan haciendo.

Pero esa es solo la mitad de la
historia. “Mi primer hermano
muri6 con 31 afios”, recuerda Ro-
sa con un dolor ya antiguo y re-
primido dia tras dia; “tenia una
hija de un afio y medio y una
carrera brillante, y era un gran
deportista, y una persona que se
cuidaba mucho”. El caso de Ro-
say su familia nos recuerda que
la genética también importa. A
veces es el factor esencial, como
en este caso, aunque en general
sea solo un elemento maés, y debi-
do a las contribuciones de mu-
chas variantes genéticas que no
pueden considerarse propia-
mente errores, sino parte de la
variedad humana normal.

Pero cualquiera que haya ido
a un médico sabra ya cual es su
pregunta favorita: “;Hay antece-
dentes de infarto en su fami-
lia?”. Y el médico se relaja si le
respondes que no, no es cierto?
El antecesor de Valentin Fuster
al frente del Centro Nacional de
Investigaciones Cardiovascula-
res (CNIC), Salvador Moncada,
pensaba que el infarto es sobre
todo una cuestién genética. Fus-
ter pone el énfasis en el estilo de
vida, y el resto de la profesion
cardioldgica se situard, segura-
mente, en la gama de grises que
queda en medio.

Pero sobre la hipercolestero-
lemia familiar no hay ninguna
polémica: es un infarto genético.
Su causa son las mutaciones en

El doctor Pedro Mata, presidente de la Fundacién Hipercolesterolemia Familiar. / CLAUDIO ALVAREZ

Una mutacion

» La hipercolesterolemia
familiar es la principal causa
de infarto prematuro del
mundo. Su causa son unas
mutaciones en el gen que
fabrica el receptor del
colesterol malo.

» En Espafia hay 100.000
portadores de mutaciones.
De ellos, solo 7.000

estan diagnosticados
genéticamente y otros
13.000 estan diagnosticados
por criterios no genéticos.
» La Fundacién
Hipercolesterolemia Familiar
propone detectar en 10
afios a todos los
portadores, a razén de
9.000 casos al afio.

» Si se lograran diagnosticar
todos los casos podrian
evitarse 700 episodios
coronarios y 100 muertes.

el gen que fabrica el receptor
del colesterol malo (LDL), que
producen unos niveles elevados
de colesterol con independencia
de casi cualquier cosa que ocu-
rra en el mundo exterior o en
los habitos de vida. Afecta a una
de cada 300 personas. Es esen-
cial diagnosticarlas, porque los
farmacos anticolesterol que les
pueden salvar la vida —las estati-
nas— existen desde hace tiempo

y son cada vez maés eficaces. Se
pueden salvar del tsunami.

“De los 100.000 portadores
de mutaciones que estimamos
que hay en Espaiia, solo estan
diagnosticados genéticamente
7.000”, explica el cardiélogo Pe-
dro Mata, director de la Funda-
cién Hipercolesterolemia Fami-
liar, que lleva mas de 10 afios
promoviendo la prevencién de
estos infartos. “Habra otros
13.000 diagnosticados por crite-
rios no genéticos, lo que nos de-
ja 80.000 personas sin diagnosti-
car solo en Espafa”.

La fundacién de Mata presen-
t6 el mes pasado en el Senado
un plan nacional de deteccién
de hipercolesterolemia familiar
que plantea detectar en 10 afios
a la mayoria de esas personas, a
razén de 9.000 casos al afio. Cal-
culan que solo eso evitara 700
episodios coronarios y 100 muer-
tes, ademas de la pérdida de
200.000 jornadas de trabajo. La
comunidad de vanguardia en es-
te asunto, Castilla y Leén, se ha
comprometido a presentar el
plan al consejo interterritorial,
el 6rgano que coordina a las con-
sejerias de salud de todas las co-
munidades auténomas junto al
Ministerio de Sanidad.

De este consejo han salido a
menudo decisiones basadas en
la racionalidad médica, y no en
el oportunismo politico. En la si-
tuacién actual, con la virtual to-
talidad de las competencias sani-
tarias transferidas a las comuni-
dades auténomas, el consejo in-
terterritorial representa un or-

gano ejecutivo esencial para pro-
mover iniciativas de medicina
preventiva como esta. La funda-
cién de Mata también ha presen-
tado su plan al Parlamento Euro-
peo. “Por una vez estamos en
vanguardia en Europa”, asegura
el cardidlogo.

La familia de Rosa tiene una
mutacion del receptor LDL que
los expertos llaman de alelo ne-
gativo. “Sabemos que estas mu-
taciones son mas graves y tie-
nen mayor riesgo cardiovascu-
lar”, dice Mata. “Ya se ve que la
propia mutacién, su tipo exacto,
sirve como predictor del riesgo
cardiovascular”. La fundacién
desarroll6 hace afios un biochip
0 microarray —una matriz que
detecta cada tipo de mutacion
de las 400 habituales en Espa-
fia— que los hospitales pueden
usar para ello.

Con una poblacién de
100.000 afectados, sin embargo,
la pieza clave son los médicos de
atencion primaria: los que pue-
den sospechar un problema fa-
miliar, mandarte un analisis y
entender lo que significan unas
cifras de colesterol ligeramente
altas en una persona joven.

“Lo mas tremendo”, recuer-
da Rosa, “era el miedo; tus her-
manos muriéndose uno tras
otro sin que supiéramos la ra-
z6n”. Rosa y sus hijos y sobrinos
que tienen el gen malo de HF
estdn ahora bien controlados.
Ninguno presenta enfermedad
cardiovascular. Un milagro al al-
cance de la medicina actual que
los politicos tienen en su mano.




